|	ENFERMEDADES MONOGÉNICAS 

1. ¿Con qué otro nombre se le conoce a las enfermedades monogénicas?
[bookmark: _GoBack]R: Enfermedades hereditarias mendelianas

2. Cuando la madre es portadora y el padre no presenta la mutación; ¿Quién hereda la enfermedad y quien solo es portador?
R: El hijo varón presenta la enfermedad con una probabilidad del 50% y la hija solo es portadora 

3. Si el padre es el portador del gen y la madre esta sana; ¿Se transmite o no la enfermedad?
R: Los hijos (varones) seran sanos, pero las hijas (mujeres) serán portadoras pero sin presentar la enfermedad

4. Si el padre esta afectado y la madre es portadora; ¿Cómo se transmite a los hijos?
R: 50% sanos y 50 % portadores 

5. ¿Qué es la hemofilia?
R: Es una coagulopatía crónica, congénita, hereditaria ligada al cromosoma X, por lo que los hombres la padecen y las mujeres son portadoras 

6. ¿Cuál es la característica principal de las hemofilias?
R: Presencia de hemorragias tanto internas como externas debido a la deficiencia funcional y cuantitativa de algún factor de coagulación 

7. Menciona el antecedente histórico que representa los casos de hemofilia: 
R: La circuncisión 

8. Fue el médico que descubrió que la enfermedad estaba ligada al cromosoma X 
R: Jhon Conrad Otto

9. ¿Cuáles son las hemofilias ligadas al cromosoma X y que por lo tanto son heredadas?
R: Hemofilia A y Hemofilia B 

10. Menciona cuales son las factores de coagulación que se encuentran alterados en la Hemofilia A y la Hemofilia B: 
R: Factor XIII y IX

11. ¿Cómo se clasifica la gravedad de la hemofilia?
R: Leve, moderada y grave

12. Son grandes mutaciones que generan la aparición de un codón de parada que produce la interrupción temprana de la síntesis del factor VII: 
R: Mutación tipo Nonsense 

13. Son mutaciones pequeñas que producen la aparición de un codón correspondiente a un aminoácido distinto: 
R: Mutación tipo Minsense 

14. Hemofilia que puede producir sangrados ante un traumatismo relativamente menor y en general se diagnostica entre los 5 o 6 años: 
R: Hemofilia moderada 

15. ¿Dónde se encuentra localizado el gen de la hemofilia y cuantos exones e intrones contiene?
R: Contiene 26 exones y 25 intrones, localizado en la región distal del brazo largo del cromosoma X, en la banda Xq28 

16. ¿Qué codifica el exón 14?
R: El dominio B de la proteína FVIII

17. Menciona los tipos de inversión y cual es la que se presenta en mayor porcentaje: 
R: Proximal 20% o distal 80%

18. ¿Dónde se sintetiza el factor VIII de coagulación?
R: En el hígado 

19. En la circulación con que se une el factor VIII de coagulación: 
R: Al factor Von Willerand 

20. ¿Cómo se activa la cascada de coagulación para la hemofilia A?
R: El factor VIII se une al factor de Von Willerand y se activa con trombina, que después activa el factor IXa y activa el factor X

21. ¿Qué factor de coagulación se ve afectado en la Hemofilia B?
R: Factor IX de la coagulación 

22. ¿Dónde se encuentra localizado el gen F9?
R: en la región telomérica del brazo largo del cromosoma X, en la banda Xq27

23. Menciona los 8 exones que conforman el factor IX de coagulación: 
R: Péptido señal, propeptido y región Gla, región rica en aminoácidos aromáticos, región EGF 1, región EGF 2, péptido de activación y dominio proteasa o catalítico 

24. Explica en el esquema como se produce la Enfermedad de Duchenne y Enfermedad de Becker: 
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Alteracion del gen de la distrofia. EI gen de la distrofin tiene multiples exones. Debido a cambios en el marco de lectura
abierta se puede producir un ARNM incompleto que produce una protefna truncada no funcional causante de la enfermedad de

Duchenne 0 a na proteina parcialmente funcional que produce la enfermedad de Becker. m
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