
INTRODUCCION 

GENERALIDADES 

~ palabra usada por 

~...,. 1" vez por: 
Genetica 

Estudio de la herencia y la variacion de 

los seres vivos. 

gr. "gen" 

Epoca de Hipocrates se reconocieron: enfermedades hereditarias. 

Auge de la 

Genetica 
siglo XX 

Trabajos de 

Gregorio 
base: Mendel (1865) replanteadas por: 

leyes 
mendelianas. 

cuya naturaleza universal fue 

reconocida 

IMPORTANCIA DE LA 

·~ 
--( 

De Vries 

Correns 

Tschermak 

Fenomenos inter-hwnanos no solo del 

individuo. 

Tiene w1 etúoque 

multidisciplinario. 

e>-'Plica:.-
Los mecanismos de origen y transmision 

de enfermedades hereditarias. 

) 
) 



CLASIFICACION DE LAS ENFERMEDADES 
GENETICAS 

Alteración 
de un solo 

gen 

causa:--

frecuencia:..-

Mutacion de los genes en uno o ambos 
cromosomas del par 

1/2000 en la poblacion en general. 

A 
Iteraciones 

cromosómicas 

puede afectar a: ---1.,..,...1 un grupo de genes 

Alteraciones 

multifactoriales 

segementos de un 
cromosoma 

todo un cromososma 

total de cromosomas 

' trastorno importante en el desatTollo. 

DEFECTOS 
GENETICOSY 

FACTORES 
AMBIENTALES 

~ 1 

Se presenta en proporciones defmidasentre personas con 

descendencia común. 

i-1 ------~ .... ~( ~ P=~b ~"' """~'" ) 

Indicativos para diferenciar las 1 -------------------~ 
alteraciones producidas por por 

, . d 1 1 --cua agentes genetlcos e as que o son 
ndo: 
' 

por agentes ambientanles. 

! 
1 

L._~ 

Se analiza la edad y curso de la enfermedad con patrones 
caracteristicos. 

Hay concordancia entre gemelos monocigóticos 

Rasgos fenotipicos caracteristicos claramente asociados 

a una alteracion cromosómica. 

1 
1 



TRATAMIENTO DE LAS ANOMALIAS 
GENETICAS 

--en especial:~ Alteraciones genéticas de caracter 
metabólico 

1 

posibles formas de 
tratamiento· 

• 

.. 

.... 

V ... ......: 
7 

Restriccion de la sustancia que no se puede 
metabolizar. 

Reposicion de productos 
1 

......--

Administr.lcion de vi~ 
actividad enzin ' ·ca. 

7 

~las enzimas anonnales 

/ 

Intervención quirúrgica. 


