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Enfermedades 

genéticas del 

ADN 

mitocondrial 

Mitocondrias 

 

Producción de energía 

 

Sistema genético propio 

 

ATP 

 

Heredable vía materna ↑ mtDNA ovulos 

Distribución al azar Varía fenotipo 

Normal 

Mutado 

mtDNA Mutado 

Fenotipo patológico 

Sobrepasa el 

umbral del mtDNA 

normal 

 
↓ ATP mínimo 

Mal funcionamiento de 

tejidos 

Producción 

defectuosa mtDNA 

Visión, SNC, musculo esquelético, 

corazón, páncreas, riñón e hígado 

Produce 
Radicales libres 

Patologías 

Sx. de Kearnes-Sayre 

Sx. de Leigh 

Sx. MERRF 

Sx. MELAS 

Afectan los ojos y los oídos 

Afecta el sistema nervioso  Bebe (1er año) 

Antes de los 20 años 

Afecta el sistema nervioso, músculos y otras zonas 

Afecta el sistema nervioso, cerebro y músculos 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Herencia 

autosómica 

dominante y 

recesiva 

Autosómico 

 

Dominante 

 

Recesiva 

 

Cromosoma 

numerado, no 

sexual 

 

1 copia del gen 

mutado 

1 alelo dominante 
“A” 

 

Aa, AA 

1 padre afectado 

 
50% probabilidad 

 
Enfermedades Fenotípicas 

 

Afecta cada generación 

 aa Sano 

Enfermo/característica 

Patologías  

Acondroplasia 

 

Enfermedad de Huntington 

Enfermedad de Charcot-Marie-

Tooth 

El tipo más común de enanismo 

Las neuronas se degeneran 

Dañan los nervios en los brazos 
y las piernas. 

2 copias del gen 

mutado 

Patologías  

Fenilcetonuria 

Fibrosis quística 

Talasemia 

Acumulación de un aminoácido (fenilalanina) 

Afecta a las células que producen la mucosa, el 

sudor y los jugos gástricos 

Cantidades inferiores a las normales de una 

proteína transportadora de oxígeno. 

1 de cada progenitor 
 

Manifestar 
 

Enfermedades Metabólicas 
 

Salta generaciones 

 

“a” 
 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Consejo 

genético 

Tamiz Neonatal 

 

Decisiones 

 

% Transmitir o 

padecer 

enfermedad 

genética 

 

Confidencialidad 

 

Derecho a la información 

 

Consecuencias 

 

Legales 

 Psicológicos 

 Sociales 

 Laborales 

 

Servicio de 

Planificación 

Familiar 

Enf. Genética conocida o sospechosa 

 
Dx pre sintomático 

 
Defectos de nacimiento 

 Retardo mental no explicado 

 Edad materna avanzada 

 Exposición a teratógenos 

 
Abortos espontáneos de repetición 

 

Promover la ingesta de ácido 

fólico 

 

Identificar uso de sustancias 

toxicas 

 

Detecta enfermedades 

Prevención  

Hipotiroidismo congénito 

Hiperplasia Suprarrenal Congénita 

Galactosemia 

Fenilcetonuria 

Fibrosis Quística 

G6DP 

Cariotipo 

 

Uso de donantes 

 

Adopción 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Genética 

molecular 

humana 

Estudia 

 

La estructura y la 

función de los genes 

a nivel molecular 

Medicina y 

biología 

Genoma Gen 
 Secuencias de 

bases del ADN 

Patrones de descendencia  

Terapia genética Inserción de elementos 

ausentes del genoma 
Tx enfermedades 

Aplicaciones 

Identificación  de la etiología genética 

Estudio de patogenia 

Dx prenatal, pre-mórbido y mórbido 

Producción de nuevos agentes terapéuticos 

Terapia génica 

Desarrollo de la farmacogenética 

Prevención 

Descubrimiento de genes 

Afirmar que su origen radica en el ADN  

Tx potencialmente genéticas/modificables 

Orientación profesional 
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