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- PATOLOGIA MOLECULARY
TERAPIA GENICA

INTRODUCCION

El objetivo principal de la Patologia
molecular consiste en definir los
mecanismos moleculares subyacentes a los
procexsos patologicos.

ENFERMEDADES MONOGENICAS Y
SU BASE MOLECULAR
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Las enfermedades monogénicas estan causadas por W .
alteraciones o mutaciones en uno o en los dos alelos, @ \) +
que dan lugar a productos (proteinas o enzimas) con
actividades anormales.

) enfermedades como: Anemia falciforme, B-
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talasemia, Hipercolesterolemia familiar, Fibrosis
quistica, Enfisema, enfermedad de Tay-Sachs, etc..

MUTACIONES GENICAS

El ADN esta sometido a diversos cambios
hereditarios, producidos fundamentalmente
durante los procesos de replicacion y reparacion

del ADN E
ENFERMEDADES &
CROMOSOMICAS
QO’ Ocurre cuando se da una replicacion desordenada de cada

cromosoma entre células hijas es decir presentan excesos o
pérdidas de la informacion genética.
e Estas alteraciones se conocen con el nombre de
anomalias o aberraciones cromosomicas.

Se distinguen tres clases de alteraciones ot h

numeéricas de los cromosomas: poliploidias, N PR \
P . o e idaage el

aneuploidias y mixoploidias SEE A

ejemplo: Aneuploidias, autosomica: Sx de Down,
Sx de Edwards, Sx de Patau.
Aneuploidias, cromosomas sexuvales: Sx de Turner

ENFERMEDADES GENETICAS NO MENDELIANAS

ALTERACIONES POLIGENICAS it d 3
Las enfermedades cardiovasculares, la
hipertension, la diabetes, el cancer, Un ejemplo de enfermedad
etcéxtera, son enfermedades S ipalece)) mitocondrial es la neuropatia optica
mostrar un componente hereditario A - hereditaria o enfermedad de Lebe.
poligénico importante. e
IMPRONTA GENICA Y ENFERMEDADES
GENETICAS
Existen determinadas enfermedades @
genéticas cuyo grado de expresion fenotipica
depende de la procedencia materna o - “

paterna del gen o cromosoma alterado

TERAPIA GENICA e =

\
ut
‘

La terapia génica es, en realidad, una
estrategia terapéutica encaminada a (/
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modificar el material genético de las células ,
enfermas, mediante la administraciona g
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