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gen responsable de la enfermedad
sta situado en cualquiera de las 22 parejas
2 cromosomas homadlogos autosomicos

1 mayoria de estas enfermedades son poco
recuentes (enfermedades raras). Puede ser
minante ( representan mas de la mitad
2 todos las enfermedades monogénicas) o
cesiva (mucho menos frecuentes que las
minantes)
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4
dad

9
Aa

erencia autosomica dominante (AD):
patrones de identificacion

Se manifiesta en heterocigosis
(Aa), generalmente de forma

mds benigna que en homocigosis
(AA)

Los dos sexos muestran el
rasgo aproximadamente en la
misma proporcion y tienen la
misma probabilidad de
transmitir el cardcter a sus
hijos

La transmision del cardcter es
vertical, aparece en todas las
generaciones

Pueden aparecer casos nuevos
en las familias debidos a
mutaciones nuevas
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'encia au
ondroplasia

CLASES PARTICULARES, TUTORIAS TECNICAS ONLINE

Os.gmgmg LLAMA O ENVIA WHATSAPP: 68 4.4 7

ONLINE PRIVATE LESSONS FOR SCIENCE STUDENTS
CALL OR WHATSAPP:689 45 44 70

www.cartagena99.com no se hace responsable de la informacién contenida en el presente documento en virtud al
Articulo 17.1 de la Ley de Servicios de la Sociedad de la Informacion y de Comercio Electronico, de 11 de julio de 2002.
Si la informacién contenida en el documento es ilicita o lesiona bienes o derechos de un tercero haganoslo saber y sera retirada.



“epeJnal vias A 1ages ojsouebey 019013) UN 8P SOUYI3IaP O SBUSIC BUOIS3| O BIDI|I S8 01USWINJOP [@ U BPIUSIU0D UQIoeW IOl B IS

*200Z @p ol ap TT ap ‘021U0JI03|T 01248WO0D) 3P A UQIDBWIOL| B] 3P PEP3IJ0S €| 9P SOIDIAISS ap A3 €| ap T'LT O|ndIuy

[e PNUIA US 0JUBWINJOP Bluasaid [ US BPIUSIUOD UQIDRWIOUI €] 9P 3|gesuodsal adey s Ou W0’ geeuabeled Mmm

66waﬂmwa

-nfermedad de Huntington (EH)
a entre 5-7/100.000 (OMS)

:dad neurodegenerativa progresiva (afectacion
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en homocigotos y heterocigotos)

rol motor, alteraciones emocionales y grave
ro mental que conduce a la incapacidad total

ia mds elevada en determinadas regiones
icas (lago Maracaibo en Venezuela)

 inicio variable, entre 30-45 anos

-10% se presenta antes de los 20 afios

http://www.youtube.com/watch?v=Ic7gvoyPbuA
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ermedad de Huntington (EH)

responsable (1993) se localiza en el cromosoma 4

0L v GV 689:ddVS1LVHM dO T1VO

S1N3IANLS FONIIOS 404 SNOSSAT A1LVAIAd INITINO

0L ¥ G¥ 689 :ddVSLVHM VJANT O VAV

ANITNO SVIINOZL SVIHOLNL 'SFHVINDILIVYd SIASV1D

fica para una proteina llamada Huntingtina

racion del gen responsable de la EH consiste
xpansion de la repeticion del triplete CAG que
a para glutamina

insecuencia de la expansion del triplete, la
tina se sobreexpresa y causa neurodegeneracion.

relacion entre el tamafio de la expansion del
'y la edad de inicio/expresion de la enfermedad.




“epeJnal vias A 1ages ojsouebey 019013) UN 8P SOUYI3IaP O SBUSIC BUOIS3| O BIDI|I S8 01USWINJOP [@ U BPIUSIU0D UQIoeW IOl B IS

*200Z @p ol ap TT ap ‘021U0JI03|T 01248WO0D) 3P A UQIDBWIOL| B] 3P PEP3IJ0S €| 9P SOIDIAISS ap A3 €| ap T'LT O|ndIuy

[e PNUIA US 0JUBWINJOP Bluasaid [ US BPIUSIUOD UQIDRWIOUI €] 9P 3|gesuodsal adey s Ou W0’ geeuabeled Mmm

uaﬂmwa

=

66

aciones dinamicas se basan en la Expansion de
nes inestables.

risticas esenciales:
icia de ADN con unidades repetidas
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transmision del gen, el nimero de
iones puede aumentar (Expansion de las
iones) durante la meiosis o durante las
previas dando lugar a mutaciones
les o dinamicas.

acion: en los arboles genealégicos se
a que al pasar de una generacion a la
)te la enfermedad aparece a edades
mprana (debido a la expansion de las
ciones).
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ercolesterolemia familiar (FH)
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—< S elevados de colesterol por mutaciones
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en LDLR del receptor de las lipoproteinas
a densidad (LDL).

de dosis génica: manifestacion mucho
mprana y grave en homocigotos que en
cigotos (dominancia incompleta).

1 descrito cientos de mutaciones del gen
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1cia autosémica recesiva (AR): patrones que la
identifican

20 - Se expresa soélo en

AA homocigotos recesivos, con los
dos alelos mutados (aa)

éﬁeuaﬁmwa

« Tanto en varones como en

Sl

=i
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mujeres

F - Suele aparecer en varios
30 4 50" pare . .
Ak AA g AA ermanos dentro de una misma
eneracion (herencia
orizontal)

« Por lo general los padres de
los afectados son ambos
heterocigotos (portadores),

3L : 5 con fenotipo normal, razén por
Aa Aa AA  la que en los arboles hay

saltos de generaciones
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- Es mucho mas frecuente que
las enfermedades raras se
den en familias consanguineas
(en este arbol ITI-3 y ITI-4
son primos hermanos)

aa Aa aa AA
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