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01 Hitos en la Genética Médica

Se explica el significado Se anuncia el Se anuncia el Inicio proyecto
del corpusculo de Barr cariotipo del cariotipo del Genoma
N syndrome de syndrome de Humano
| Se anuncia la Down Klinefelter A
estructura (trisomia 21) (47,XXY) |
del ADN ’ s
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Se demuestra que : nL'Jm-ero : 13y 18.

ol Eaitor cromosomico * :
transformador de de homo . |
DiplocoEcis sapiens es 46 Se anuncia el Se anuncia el
pneumoniae en cariotipo del primer caso de

cepa avirulenta en syndrome de un hombre con
virulenta era ADN Turner (45,X) cariotipo 47,XYY



02 Avances de la Genética

Analisis cromosomico con distintos tipos de
bandas y coloraciones

Incorporacion de sondas al estudio
citogenético

Estudios en distintos tipos de | |
tumores °

0 \-

0 Estudios moleculares



03 Errores congénitos del metabolismo

Enfermedad de Fabry

&

Causa: ausencia de la
alfa-galactosidasa A

El gen que codifica
esta encima, esta en
el brazo largo del
cromosoma X
(Xq21.3-q23/24)

&

Se trata con
algasidasaalfaola
beta

El déficit enzimatico
causa que se
acumulen la Gb3
(Globotriosilceramida)
yla GL3
(trexosidogalactosilgl
uconilceramida)



03 Errores congénitos del metabolismo

Enfermedad de Pompe

Glucogenosis tipo

El gen codifica en el
brazo largo del
cromosoma 17
(17g25)

Acumula glucogeno
por el déficit de la
alfa 1-4 glucosil
transferasa alfa
acida lisosomica

El déficit se puede
sustituir con la
alglucosidasa alfa rh
recombinante
humana



05 Epigenética

La cromatina esta organizada
en nucleosomas que
consistenen 147 pb
envueltos en octameros de
histonas.

La metilacion como la
acetilacion son marcas
moduladoras clave para la
activacion o represion
transcripcional.

Las histonas metilan los
residuos de lisina y arginina,
acetilan de residuos de
lisina y fosforilan serinas y
treoninas.

Hay una familia numerosa de
enzimas, las ADN
metiltransferasas (DNMT), que
establecen patronesde
metilacion.



06 Bioética



07 conclusién

“Como epilogo, la Genética Médica trata pacientes y a
menudo grupos familiares, y es deber del especialista
acompahar siempre”

“Ayudar a aceptar las enfermedades y ayudar a
enfrentar la muerte cuando se trata de enfermedades
gue llevan a ese final”
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