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Consejo
genético

Importancia

del consejo genético

Definicion

Posibilidad de padecer
o transmitir una enf. genética
Ayuda a los pacientes

en la toma de decisiones . .
Posible por el conocimiento

del genoma humano y desarrollo
tecnoldgico
Eticos
Confidencialidad

Para la aplicacion . .,
P Derecho a la informacion

Consecuencias legales

Psicolégicos y/o sociales

Proceso por el que se
informa a los pacientes
delriesgo a padecer alguna
enfermedad hereditaria

NUmero de aneuplodias

Traslocaciones o deleciones

Autosémicas

Pueden ser Ligadas al sexo

Indicaciones

Mitocondriales

Enfermedad génetica conocida

Dx. presintomatico y antenatal
de afecciones genéticas

Defectos de nacimiento
Retraso mental no explicado
Edad materna avanzada
Exposicion a teratdégenos
Consanguinidad

Esterilidad o infertilidad

Abortos espontaneos de repeticion

Asesoramienro preconcepcional
Acido félico

Historia familiar

Identificacion de riesgo

Identificacion parejas con
esterilidad o infertilidad

» Posimplantacionales
Actuacion

preimplantacional
Dx. neonatal (tamiz neonatal)

Blsqueda de
portadores sanos



: . - Madre
Herencia Patron de segregacion
mendeliana de genes

Padre

Separar una Existencia
cosa de otra independiente

Transmisidon de 22
cromosomas autosomicos

Herencia
autosomica XX

Enfermedades —— Heredables en porciones
iguales para ambos sexos

XY

Manifestados
Expresadas cuando se cuando son homocigotos
heredan 2 copias del

alelo recesivo .
Heterocigotos portadores

Saltan generaciones

Metabdlicas — ,
clasicamente

Fx. de riesgo —— Relaciones consanguineas
Enfermedades - .
2 . - Biosintesis de Auscencia de
AUOESIMIEE [EUEETER Albinismo — o |anina alterada — tirosina hidroxilasa
. V4 .
Herencia autosomica
resesiva y dominante Fenilcetonuria — Faltahic(lje;cl:ii?;lgéanma —— Retraso psicomotor

Secreciones viscosas

Deleciones de trinucledtidos

Fibrosis quistica —
9 enelcromosoma 7

Infecciones respiratorias

Trastornos de mala absorcion

Codifica proteina
Expresadas cuando estructural
se hereda 1 copia del

alelo dominante .
Homocigotos afectados

Transmitidas de

Estructurales — .y .,
generacidn a generacion

Afeccion en la que una persona tiene

l[ Manos
/ Polidactilia — mas que la cantidad normal de dedos {
I/

Pies

Manos
Braquidactilia —— Dedos desproporcionadamente cortos 4(
Pies

Enf dad ) Manos
nrermedades _ Eritrodactilia - Fpresencia de una {

autosomicas dominantes hendidura central Piod

| Alteraciones enla
formacion de cartilago

Acondroplasia

Auscencia de
placas de crecimiento

Mutacion en el
gende la fibrinilina

Sx. de Marfan

Sintesis alterada
del tejido conectivo

\ Enfermedad de Expansiones repetidas

Huntington de tripletes



Herencia

mitocondrial

Moléculas pequenias
y circulares

Similar al ADN
de tipica célula

A través de gran
ndmero de copias

Segregacion se distribuyen de
aleatoria

manera aleatoria
a las células hijas

Las mitocondrias ( Mitosis

Meiosis

De un solo progenitor — Madre

Herencia
Mitocondrias en
espermatoziodes NG heredahles

Examenes morfoldgicos

Comprobada ] —f——
Examenes bioquimicos

Disfuncidon
mediante

mitcondrial 1a.

Examenes genéticos

Neurolégicas

Desde la Producgn
S malformaciones
embriogénesis =
congenitas Neuromusculares
Componentes de la
cadena respiratoria
Alteraciones primarias ¢ 4o
del ADNmt
Componentes de
los ARN de transferencia
Clasificacion Alteracion de las

proteinas mitocondriales

Alteraciénen la

Enfermedades relacionadas
comunicacion de genomas

con la alteracion de ADN

Alteracidn en la transferencia
de proeinas mitocondriales



Estudia la estructura

Concepto y la funcién de los genes A nivel moledular

Unidad fisica y funcional
de la herencia de padres
a hijos

Compuesto por ADN

Informacidn codificable
a proteinas especificas

Localizacidon
concreta

Conjunto de genes
constituye el genoma

Medicina
Herramienta de {

gran utilidad )
Biologia
Analisis de Secuencia de
los componentes — aucleotidos
) de ADN
Genética |
mOleCU lar eé/r:llal':i(\)/o —— Parentesco entre especies
I ERE! /
Ambitos N Se conoce la evolucién
Antropologia — humana a lo largo de
los siglos
\ ) Conocer enfermedades
Ambito médico —— heredadas e identificar
bacterias
Agricultura
Ganaderia
Descubrimiento
) ) ) de genes
Identificacionde la _ Aplicacion de la biologia
etiologia genética molecular

Clonamiento
funcional y posicional

Afirmacion del ADN
Esudio de patogenia — origen de una

| enfermedad Mutacién del ADN

Diagndstico prenatal, pre- morbido
y morbido

Aplicaciones

Produccion de nuevos
agentes terape(ticos

Terapia genética
Desarrollo de la farmacogenética

Prevencion
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