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HERENCIA MITOCONDRIAL

Organulos con ADN

¢Como se hereda el ADN
mitocondrial?

¢Como se hereda el ADN
mitocondrial?

Genes del ADN mitocondrial. §

Nucleo

Mitocondria

Gran numero de copias.

Segregacion aleatoria.

Herencia de un solo padre

Cada mitocondria, contiene
una pequefa cantidad de
ADN.

Por multiples copias de ADN
en la mitocondria.

Se distribuyen de forma
aleatoria en células hijas
durante la mitosis y meiosis.

Sollo la madre contribuye
mitocondrias al cigoto.
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'HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA

Y AUTOSOMICA DOMINANTE

¢Qué es?

Caracteristicas

Autosdmica dominante
(AD).

Autosomica recesiva

(AR).

Transmisién de genes de los 22
cromosomas autosémicos.

Se heredan en proporciones iguales en

Ambas _—
ambos sexos.
__|Se expresa cuando se heredan 1 copia del
alelo dominante.
El alelo dominante codifica una proteina
funcional.
AD —
— Se observa en cada generacion.
— Genotipo heterocigoto
Solo se expresa cuando se heredan 2 copias
del alelo recesivo.
— Enfermedad congenitas del metabolismo
AR —1—Solo se manifiestan cuando son homisigotos

— Albinismo.

Enfermedades. —1— Fenilcetonuria.

—  Fibrosis quistica.

Extremidades
superiores (manos).

— Acondroplasia.

Enfermedades. —1— Sindrome de Marfan.

— Otros.

Enfermedad de
Huntington

— Saltan generaciones.

— Mayor riesgo en relaciones consanguineas.

Ectrodactilia.

Polidactilia.

Bradodactilia.

Espasmos musculares
involuntarios.

Rigidez muscular.

Movimientos oculares
irregulares.



éQuées? familiares del riesgo de padecer o transmitir

rroceso por el que se informa a los pacientes o

enfermedades hereditarias.

¥ - 24 yuda al paciente en toma de decisiones de
Funcion. -
una enfermedad genética.
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Eticos.

ionfidensialidad.

aplicacion del CG. m_
- I Con conocimiento del
i alteraciones

cromosomicas.

' Psicologicas.

genoma humano. ' SorEilEs

' Desarrollos técnologicos.

= ) Defectos de nacimiento

| | ' Enf. conocida o sospechada en un px o
familia.

(CG).

Dx pre-sintomatico y antenatal de
afecciones genéticas.

Retraso mental no explicado.

dicaciones para el CG g

Edad materna avanzada

—

Exposicion a teratégenos.
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Consanguinidad.

Esterilidad o infertilidad.

Asesoramiento preconcepcional.

Acido folico.

Historia familiar de ambos.

Actuacion preimplantacional.

Posimplantacionales.

participacion en el CG
Diagnéstico neonatal.

Busqueda de portadores sanos.

Diagnostico presintomatico.

Riesgo de cancer.

Aspectos éticos.
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GENETICA MOLECULAR

HUMANA

Estructura y la funcion de
los genes a nivel
molecular.

¢Qué estudia la genética
molecular?

Gen Caracteristicas.

Conocer el orden de la
- secuencia de nucleétidos
Ambitos que intervienen
en la GM.

Analisis de ADN.

Ambito evolutivo.

Antropologia

Otras areas de la GM. Ambito médico.

Agricultura.

Ganaderia.

Identificaciéon de la
etiologia genética.

Estudio de patogenia

Diagndstico prenatal, pre
morbido y mérbido

Aplicaciones

Produccion de nuevos
agentes terapedticos

Terapia génica

Desarrollo de la
farmacogenética

Prevencion.

Es la unidad fisica y funcional de la
herencia de padres a hijos.

Compuesto de ADN.

Sirve para confeccionar una proteina
especifica.

El gen se localiza en el cromosoma y en
conjunto constituye el genoma.

Conocer parentescos entre especie y
conocer su evolucion.

Podemos conocer la evolucién humana.

Conocer enfermedades heredadas e
identificar bacterias.

El desarrollo de enfs. Mediante
clonamiento funcional y posicional.

Su origen radica en el ADN y en una
mutacion del mismo.

Comprender los mecanismos que
determinan el fenotipo anormal

——— Diagnéstica las mutaciones genéticas.
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