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HERENCIA
MITOCONDRIAL

Las células cuentan con una pequefia porcion de ADN extranuclear que se encuentra
Que es localizad en las mitocondrias

——

. . Las células contienen miles de copias de ADN
A través de muchas copias

mitocondrial

Se hereda — Segregacion aleatoria Se distribuye al azar a las células hijas

Herencia de un solo padre { Se hereda de forma uniparental

—

Efecto cuello El ovocito destruye todas las mitocondrias paternas y la gran mayoria de las maternas;
de botella las mitocondrias maternas no destruidas se multiplican y es asi como es heredado de
la madre

Cerebro, corazon, higado, musculos esqueleticos, rifiones, y

Dario celular i ) i )
sistema endocrino y respiratorio

—

homoplasmico { Herencia todo o nada

Herencia materna —

Afectados segun relacion de los tipos de
Heteroplasmico mitocondrias

Signos v sintomas { Perdida visual, bilateral y simetrica

Dx Suele requerir una evaluacion neuro-oftalmologica y/o andlisis de
sangre para evaluar el ADN



HERENCIA
AUTOSOMICA
RECESIVA'Y
DOMINANTE

—

AUTOSOMICO

_—

AUTOSOMICA
RECESIVA

—

Se expresan cuando
se heredan 2 copias
de alelos recesivo

Enfermedades

AA= sano
Aa= afectado

Aa= portadores

YV V

Padre portador del gen anormal y del
cromosoma autosomico
Madre portadora del gen anormal del
cromosoma autosomico

Fenilcetonuria
Fibrosis quistica
acondroplasia

Padre Madre

"Portadora”
no afectada

"Portador”
no afectado

Las enfermedades autosémicas se heredan en proporciones
iguales entre ambos sexos

AUTOSOMICA
DOMINANTE

dominante

—

Enfermedades

Se expresan cuando solo se
hereda 1 copia del alelo

3 Q

Padre Madre no
afectado afectada

sano sano enfermo enfermo

» Polidactilia

» Braquidactilia
» Ectrodactilia
» Sx de marfan



CONSEJO
GENETICO

—

Construccion del arbol familiar » Revisidon de antecedentes médicos personales familiares
I » Identificar el modelo de herencia de la enfermedad o

o heredograma L ”
condicion genética

» ldentificar personas en riesgo
Calculos de riesgos > Calcular riesgos de ocurrencia y/o recurrencia

» Conceptos béasicos de genética

Informar - ” .
» Informacion especifica sobre la enfermedad o condicidn
genética
Pruebas genéticas » Opciones de pruebas genéticas disponibles

» Ventajas y limitaciones de cada una

» Proceso de deliberacion
» Acompafamiento psicolégico y emocional en el proceso de
toma de decisiones de los pacientes

Toma de decisiones



La estructura y la funcion de los

Estudia .
genes a nivel molecular

Evolutivo Relacion entre especies

Antropologia {Conocimiento de la evolucién humana

Ambitos de la _
intervencion genética | Medico Identificar enfermedades y bacterias

GENETICA Agricultura | | |

MOLECULAR _< Contribuye a las herramientas de trabajo
de campo

HUMANA Ganaderia

J—

Identificacién {Descubrimiento de genes

Estudio Enfermedades con bases genéticas y estudio del
mecanismo

Aplicaciones
Mutaciones genéticas que contribuyan al desarrollo de

Diagnostico enfermedades

Terapia genética

prevencion

— —
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