GENERALIDADES.
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INIRODUCCION A LA GENETICA

GENETICA deriva de la raiz griega GEN que significa IR
A SER el cual estudia la HERENCIA.

CLASIFICACION
DE LA
ENFERMEDADES
GENETICAS:

DEFECTOS
GENETICOS Y
FACTORES
AMBIENTALES:

TRATAMIENTO
DE LAS
ANOMALIAS

LA genetica tiene rices milenarias pues ya en la epoca de
hipocrates g8 se reconocieron algunas enfermedades
hereditarios.

a pesar de usus antiguas la genetica recien tomo su auge en el
siglo XX con los trabajos de MENDEL que presento en
1865.:PATRONES DE LA HERENCIA

ALTERACIONES DE UN SOLO GEN:causado
por mutaciones en los genes.

ALTERACIONES CROMOSOMICAS:involucra a un grupo de genes,
segmento de un cromosoma o todo un cromosoma.

ALTERACIONES MULTIFACORIALES )

Que la enfermedad no se presente entre
parientes

concordancia entre gemelos
monocigoticos.

cuando la enfermedad se presenta entre personas de
decendencia comun.presencio de rasqos fenotipicos asociados
con alteraciones cromososmicas.

REPOSICION DE PRODUCTOS

ADMINISTRACION DE VITAMINAS

GENETICAS:

REPOSICION DE ENZIMAS ANNORMALES Y TRANSPLANTES.

MENDEL

XX XY

GENETICA DEL SEXO

RESTRICCION DE LA SUSTANCIA QUE EL ENFERMO NO PUEDE METABOLIZAR.




EEEELS a —
BASES MOLECULARES DE LA
CITOGENETICA

(

/J_ Extremo S°

Contiene lo informacion genetica ] gl

se localiza principalmemte en el nucleo y tambien
los mitocondrias.

——— Extremo =°

formado por un doble cadena de nucleotidos.

ARN mensajernoc
ARN m
constituidos:Glucido(desoxirribosa) +base
nitrogenada(A,G,T y C)+Fosfato

Extremo 3*

Punto de Tijacién
del aminoscido

Extremo 5'_\ (I

Se encarga de la sisntesis de proteinas )

formado por una sola cadena de nucle()tidos)

I.‘ ]
| —1
Anticodén

ARN

constituido: Glacido(ribosa)+base
nitrogenada(A,G,U y C)+ac. fosforico

ARN't
| ro,que lleva mensaje genetico del
nucleo a los ribososmas ,es sintetizado en el Ribosoma
nucleo y se forma por transcriocion del ADN. § /
A Subunidad de 60s

Vs et
L [5ee
Exisoten 3 ARN ribosémico que partic I \ //

X1 . . . * 1
fiss: traduccion del mesaje,es sintetizado en el /\},__\rwaw,
nucleolo. PN N
lL__,-——— ,,,,,, J
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ARN de transferencia rta —
aminoacidos a los ribososmas,es sistetizado

en el nucleo. ARNT

Es el material de q estan

CROMATINA

compuesdtos los cromosomas

ADN+ARN+PROTEINAS (basicas

transcripcional. esta
puede ser;

puede
presentarse en

; 0 acidas)
— compuesta:
3
HETE_RO_CROMAUNAI, CONSTITUTIVA:ES la cromatina latamente condensada q se
periferico es mas hallo constante en tosdos los tipos celulares del
condensada es organismo.
inactivo desde el N
punto de vita -

FACULTATIVO O SEXUAL: varia de acuerdo al ptipo celular el
cual en unos parece como heterocromatina o como
eucromartina:cuerpo de BARR en la mujeres.

un estdo:

menos compacta,es
activa desd el puntyo de
viat transcripcional.

X

(EUCROM/\HNA: Mas centrsl .

cromosomas



FENOTIPOE xpresion visible y

reconocible de un gen -

HERENCIA DE UN
SOLO GEN

GENOTIPO.contenido
genetico de un

Ambos padres portadores
Portador Portador

individuo.

GEN.unidad hereditaria espesifica para la
produccion de una proteina definida.

ALELO:Uno de los dos genes para un rasqo
determinado que tiene una ubiacion
especifica en cada cromosoma homologo.

— Enfermo Portador

LOCUS:Sitio o osicion que ocupa un gen

en un cromosoma.

RESECIVOSGen que no se manifiesta frente a
un gen dominante el cual solo se expresa en
condicion HOMOCIGOTICA

|

HOMOCIGOTICQsifnifica
que los genes del par
son exactamente
iquales.

Y
N
PORTADORES.AI individuoheterocigotoque
posee un alelo resecivo deletereo cuya
expresion fenotipica se oculta por efecto
del alelo dominante normal y solo se
puede expresar en lo desendencia de
matrimonios entre portadores.en un

—Portador _Portador Mo portador Noportador

individuo homocigoticola enfermedad o
caracter se expresa.

Portador No portador

DOMINANCIA Y
RESECIVIDAD

DOMINANTES Gen que se expresa siempre en el
fenotipo en condicion HETEROCIGOTICA o
HOMOCIGOTICA

Uno de los padres portador

Portador No portador

\

1

HETEROCIGOTICOsignifica
quelos genes del par son

diferentes es decir un gen
dominate y otro recesivo.

ALELOS CODOMINANTESSon los que
caresen de la caracteristica dominate o
recesiva que sifnifica que cada alelo es

acapaz de expredssase en cierto grado de
condicion heterocigotica de los cuales se
dice que tienen HERENCIA INTERMEDIA.

B
P

SIMBOLISMO TIPO COMUN:Cuando un fenotipo es mas comun en
lo poblacion que otro fenotipo:TIPO COMUN y al fenotipo que es

observado raramente:TIPO MUTANTE




