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Distribucion al azar Varia fenotipo

Visién, SNC, musculo esquelético,
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Radicales libres

Produce

Sx. de Kearnes-Sayre {Afectan los ojos y los oidos {Antes de los 20 afios

Sx. de Leigh {Afecta el sistema nervioso { Bebe (ler afo)
Patologias —

_ Sx. MERRF {Afecta el sistema nervioso, musculos y otras zonas

Afecta el sistema nervioso, cerebro y misculos
Sx. MELAS { y
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dominante y
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P Autosdmico —

Dominante

Recesiva
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Cromosoma
numerado, no
sexual

1 copia del gen
mutado

Patologias

2 copias del gen
mutado

— 1 padre afectado

50% probabilidad
1 alelo dominante

—

A Enfermedades Fenotipicas
Aa, AA Enfermo/caracteristica
Afecta cada generacion
- Sano
— Acondroplasia EI tipo mas comun de enanismo

Enfermedad de Huntington {Las neuronas se degeneran

Enfermedad de Charcot-Marie- Dafian los nervios en los brazos
y Tooth y las piernas.

— _ Manifestar
1 de cada progenitor

Enfermedades Metabodlicas

Salta generaciones { a

Patologias —

~—

— Fenilcetonuria {Acumulacién de un aminoacido (fenilalanina)

{ Afecta a las células que producen la mucosa, el

Fibrosis quistica sudor y los jugos gastricos

proteina transportadora de oxigeno.

. Cantidades inferiores a las normales de una
___ Talasemia . .
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—  Laborales
Enf. Genética conocida o sospechosa
P

Dx pre sintomético

Defectos de nacimiento
Retardo mental no explicado
Edad materna avanzada

Exposicion a teratégenos

~——  Abortos espontaneos de repeticion

Tamiz Neonatal {Detecta enfermedades __

Cariotipo

Uso de donantes

Adopcién

Promover la ingesta de acido
félico

Identificar uso de sustancias
toxicas

— Hipotiroidismo congénito
Hiperplasia Suprarrenal Congénita
Galactosemia
Fenilcetonuria
Fibrosis Quistica
G6DP
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Genética
molecular
humana
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Estudia —

Medicinay _J
biologia

o

Aplicaciones __

La estructuray la Secuencias de
funcién de los genes Genoma Gen bases del ADN
a nivel molecular

Patrones de descendencia

Insercion de elementos Tx enfermedades

Terapia genética
ausentes del genoma

Identificacion de la etiologia genética { Descubrimiento de genes

Estudio de patogenia {Afirmar gue su origen radica en el ADN

Dx prenatal, pre-morbido y morbido

Produccion de nuevos agentes terapéuticos {Tx potencialmente genéticas/modificables
Terapia génica

Desarrollo de la farmacogenética

Prevencion { Orientacion profesional



Bibliografias

e Solano, A. Playan, A. Lopez-Perez, M-J & Montoya J. (2001). Enfermedades genéticas del
ADN mitocondrial humano. Salud Publica de México, 43(2), pag. 151-161.

e Enfermedades mitocondriales | Cigna. (s. f.). https://www.cigna.com/es-us/knowledge-

center/hw/temas-de-salud/enfermedades-mitocondriales-abs2622

¢ NIH, Instituto Nacional del Cancer (2020) Herencia autosémica recesiva. Diccionarios del
NCI

e Pilar Carvallo (2017). Conceptos sobre genética humana para la comprension e
interpretacion de las mutaciones en cancer y otras patologias hereditarias. Departamento de

biologia celular y molecular. Facultad de Ciencias biol6gicas, Universidad catélica de Chile.

e José M. Gurdo. A.M. Sanchez. G.C Hernandez. P.N. Calvo O.J (2014). Las posibilidades del

consejo genético en atencion primaria.

e Victor Antonio Tejada Moreno. (2018). Genética y biologia molecular. Instituto de Ciencias

de la Salud, Universidad Veracruzana.

e Zanlungo M, Silvana, Arrese J, Marco, & Rigotti R, Attilio. (1999). Molecular medicine:
Present and future. Revista médica de Chile, 127(8), 982-988.
https://dx.doi.org/10.4067/S0034-98871999000800014



