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Es una disciplina emergente en la Patologia la
cual se enfoca al estudio y diagnéstico de la
enfermedad a través de la examinacion de
moléculas en 6rganos, tejidos y fluidos.

Esta disciplina cientifica engloba el desarrollo de
aproximaciones genéticas y moleculares al
diagnostico y clasificacion de las enfermedades
humanas, el disefio y la validacion de
biomarcadores predictivos para la respuesta a
tratamientos y progresion de la enfermedad asi
como la susceptibilidad de los individuos de
diferente constitucion genética para desarrollar
desordenes.

Es el nombre de unas secuencias
repetitivas presentes en el ADN de las
bacterias, que funcionan como
autovacunas. Contienen el material

La patologia molecular es usada
comunmente en el diagndstico
de céancer y enfermedades
infecciosas.

Las técnicas usadas son numerosas pero
incluyen PCR cuantitativos (Reaccion en
cadena de la polimerasa), PCR muiltiple,
chip de ADN, hibridacion in situ,
secuenciacion de RNA in situ,
secuenciacibn de ADN, ensayos de
inmunofluorescencia en tejidos basados en
anticuerpos, perfilado molecular de
patégenos y analisis de genes bacterianos
para resistencia a antibiéticos.

Puede aplicarse en casi cualquier
situacién en que se desee modificar
la secuencia de ADN. Esta siendo
muy Util en investigacion basica para

Tabla 1. Técnicas de biologia molecular usadas en P

Téenica Informacién Obrenida

Ventajas y Desventajas

Ejemplos de Eximeaes Clizicos

“Southern Blot" Presencia, tamafio y estructura
deun gen

“Skor”, "dot” 0 Presencia y cantidzd de un gen
“spot blot” o fragmento de transeripcion

Amplificacién de TPresencia de un gen o ARNm;
dcidos nucleicos puede ser combinade con gel

Relativamenee lento y erabajoso; deil
para informacién de amaio y
estructura; semicuantitativo

Ripido y mis cuantitarivo que
“Southern” o "Northern bloss™;

sin informacién de amafie o estructura
Muy répido y sensible; requiere
conocimienio previo del gen o

(PCR, PCR-TR) de electroforesis “Southern blot™
Electroforesis en g~ Visualizar di ADN
o cADN amplificado

Hibridacidn insite  Presencia e un gen o fragmento

Monoclonalidad de linfocitos T o B; andlisis
de wranslocaciones de sarcomas y linfomas

Amplificacion de N-MYC en neuroblastomas

Deteccidn de eranshocaciones y otras
muraciones; agentes infeociosos

el fragmento de transcripcidng

puede ser cuantitative

Evin b hejidad de la hibridack Evaluacidn de fragmentos amplificados
aunque por esta razén puede ser deun gen

menos especifico

Las preservacion de lxs Andlisis de translocaci

de transcripidn. en un tejido,
cdulas aisladas o cariotipos

Secuenciacidn Secuencia de un gen o fragmento
de transcripeidn (ADN)

“Western blot” Presencia y tamafio de proteinas

Andlisis de protefna  Término precoz de rranscripeién
truncada o sntesis de proteinas

patolégicas y penni
correlacionar los resultados con los tipes
especificos de células
Obrencién de la mejor resolucidn
posible de un gen o fragmento de
transcripaién; acualmente cara y
trabajosa
Andlisis del producto final del gen mis
que del propio pen; relarivamente
trabajoso

Técnicamente costosa y rabajosa

|
deteccién de ADN o ARNm de agentes
infecei

Andlisis de muracién de genes
e}, BRCAL/BRCAZ, TP53, ec)

Examen de distrofia muscular de Duchenne

Mutaciones en genes wles como BRCAS,
APG, etc

CRISPR permite llevar a
también proyectos de

cabo

impulso
genético en los que un

gen

genético de los virus que han atacado a
las bacterias en el pasado, por eso
permiten reconocer si se repite la
infeccion 'y defenderse ante ella
cortando el ADN de los invasores.

CRISPR utiliza unas guias y una proteina
(Cas9) para dirigirse a zonas elegidas del
ADN vy cortar. A partir de ahi, se pueden
pegar los extremos cortados e inactivar el
gen, o introducir moldes de ADN, lo que
permite editar sus ‘letras’ a voluntad.

generar modelos de enfermedades
que antes apenas se podian

modificado se hereda con una
probabilidad casi del 100%, lo que
modifica poblaciones enteras en

estudiar, asi como para estudiar
nuevas dianas y farmacos.

Las investigaciones se dirigen al
tratamiento de enfermedades
causadas por alteraciones en un
solo gen, aunque otras muchas
podrian beneficiarse.

apenas unas generaciones.

Las enfermedades en las
gue mas se trabaja se
manifiestan en sitios
accesibles, como el ojo, la
sangre y los musculos.
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