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Siglo XIX

Observacion clinica del caracter familiar de algunas

enfermedades como:

La Hemofilia

La distrofia muscular

El sindrome Marfan

Las distrofias retinianas

Dbservacion clinica de grupos de personas afectadas.
La oligofrenia fenilpiravica
La idiocia mongoloide

865 Mendel estudios en guisantes de jardin

869 Miescher descubrio la nucleina

884 Hertwig lo relacion6 con la fecundacion y transmision
de las caracteristicas hereditarias



SIGLO XX

* Leyes de Mendel .
Se descubre el ADN. 1944 Avery, Mc Leod y Mc Carty

Se presenta la estructura molecular del ADN. En 1953 se
produce un hecho trascendental en la historia de la
Biologia, cuando la revista Nature publico el trabajo sobre
estructura del ADN de James D. Watson y Francis H. C.
Crick

Se demuestra la autorreplicacion semiconservativa del
ADN. 1957 Taylor y 1958 Meselson y Stahl.

Se descubre como se transcribe y traduce la informacion
genetica.

Se determina el nimero de cromosomas humanos y se
descubren sindromes cromosomicos

Se perfilan las herramientas para la manipulacion del ADN.
Se clonan genes y se estudia su funcion.
Se secuencia el ADN Humano y de otras especies




nos depara el siglo XXI en la Geneética Médica?

La aplicacion de la Bioinformatica a la Genética
La aplicacion de avances en la biotecnologia a la
medicina.

*El desarrollo de la proteomica.

*El desarrollo de la farmacogenomica.




TRISOMIA DEL CROMOSOMA 8 EN MEDULA OSEA




TRISOMIA 18 EN NUCLEO EN INTERFASE




CARIOTIPO POR FLUORESCENCIA ESPECTRAL
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CARIOTIPO POR METODO
FLUORESCENCIA ESPECTRAL
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Marcador genético
egion fisica inica en un cromosoma, que puede 1dentificarse
experimentalmente asi como su patron de herencia.

Minisatélites (VNTR)
Repeticiones de secuencias de ADN en tandem que varian en longitud
de 14-100 pares de bases.

Microsatélite (STR)

Repeticiones cortas de ADN en tandem, usualmente de 2-6 nucleotidos
de longitud.

SNP (single nucelotide polimorfismo)
El polimorfismo de nucledtido Uinico es una variacion de un par de
bases en un locus genético particular. Los SNPs son muy abundantes
en el genoma y forman parte de la variacion genética natural.




Minisatélite: repeticiones en Tandem de una secuencia que varia entre 14 a 100 nucleotidos en
extension

ATCGGACCAATCGATCGGACCAATCGATCGGACCAATCG
ATCGGACCAATCGATCGGACCAATCG

Polimorfismo: numero variable de repeticiones

Microsatélites: corta secuencias de repeticiones en Tandem, e.g. repeticiones CA

CACACACACACA
CACACACACACACACA

SNP Polimorfismo de nucledétido unico

C
A

Polimorfismo: sustitucion de un solo nucledtido (e.g. C A)



Analisis del Genotipo

lio de los SNPs (seleccion de metodos)
ARMS (PCR alelo-especifica)
Sistema de deteccion “Line Arrays”

Extension de “primers” basada en la PCR



=4 protecmica

Dgia que permite

ar las miles de
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. en un momento
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' ‘_ l 1 Estudios de Expresion Génica

Imagen dela Hibridacion

S e e AN Microarrays’ de ADN
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marcado de fluorescencia
indica ARN hibridado

N
)

Sondas
(ADN sintético)

Sondas diferentes para un solo gen 50 pum

microarrays” de ADN permiten realizar

lios de expresion genica en miles de genes
[tAneamente.




Farmacogenomica

Farmaco. .

nuevo

Cultivo
celular

Control
(sin farmaco)

Farmacogendmica

Estudio de la expresion génica
diferencial aplicado al
descubrimiento y optimizacion de
medicamentos.

Aplicaciones:

=Descubrir nuevos
medicamentos.

=Confirmar los mecanismos de
accion esperados de un farmaco

=Escoger el mejor compuesto
farmaco basandose en los
patrones de expresion



&8 Terapia génica

1. S extraen células 2. Enel labarataria

de] paciente. ze modifica un
yirus de forma que

% no pueda reproducirse,
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4. El virus modificads
se mezela con celulas
de] paciente,

Gen Vectores ,
£ . 3. Las clulas del paciente
Células diana se modifican genéticaments,




Clonacién del ADN
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Obra de tal manera que
las consecuencias de tu

accion sean compatibles
con la permanencia de
una vida
auténticamente humana
sobre la tierra.
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