. Qué es el Mosaicismo?

Concepto Ejemplo Clinico

Es la presencia de dos 0 mas lineas celulares genéticamente El sindrome de Down mosaico presenta células normales y
distintas en un mismo individuo. células con trisomia 21.

Se origina por mutaciones post-cigéticas durante el desarrollo Los pacientes muestran caracteristicas clinicas variables

embrionario temprano. segun la distribucion del mosaicismo.



Tipos de Mosaicismo:
Somatico y Germinal

@ Mosaicismo Somatico

Afecta células corporales no reproductivas.

No es heredable a la descendencia.

z Mosaicismo Germinal

Afecta células reproductivas (6vulos o espermatozoides).

Puede transmitirse a futuros hijos.

_g 2 Relevancia Clinica

Crucial para diagnéstico, prondstico y asesoramiento genético.

Determina riesgos de recurrencia familiar.

Genetic Mutations




GENETIC
MOSAICISM
ANALYSIS

Casos Clinicos y Aplicaciones

Mosaicismo en Cancer Trastornos

Deteccion de mutaciones Neurocutaneos
especificas en biopsias Neurofibromatosis tipo 1 con
tumorales. distribucién en parches. La NF1

s : esta causada por una mutacion
Analisis de heterogeneidad P

. . en el gen NF1, que codifica una
tumoral mediante técnicas 9 9

roteina llamada
moleculares avanzadas. P

neurofibromina.

Manifestaciones clinicas
variables segun tejidos
afectados.

Abordaje en Laboratorio

Necesidad de analizar multiples muestras tisulares.

Combinacion de tecnicas citogenéticas y moleculares para
confirmacion.



¢ Qué es la Herencia Poligénica?

Rasgos de Variacion Continua

Uﬂ[] Distribucion en curva gaussiana en la poblacion

Multiples Genes

N
2o
Suma de efectos genéticos pequefos
3 Base Genética Compleja

Diferente a la herencia mendeliana clasica

Los rasgos poligénicos incluyen altura, color de piel, peso y numerosos parametros bioquimicos analizables en laboratorio.



Herencia Multifactorial: Genes y Ambiente

Factores Genéticos

Multiples genes de pequeno efecto
interactuan entre si.

Relevancia Clinica

Fundamental en medicina preventiva y
analisis de laboratorio.

G

q@

Factores Ambientales

Dieta, ejercicio, exposiciones téxicas
modifican la expresidon genética.

Enfermedades Comunes

Diabetes tipo 2 e hipertension arterial
siguen este patron.



Ejemplos Practicos de
Herencia Poligénica

1=

Estatura Humana

Mas de 400 variantes genéticas identificadas.

Distribucion en curva gaussiana en poblaciones.

Pigmentacion
Color de piel determinado por al menos 20 genes.

Distribucién gradual entre poblaciones humanas.

Metabolismo Lipidico
Niveles de colesterol influidos por multiples genes.

Importante para analisis bioquimicos en laboratorio clinico.



Dificultades Diagnosticas y Aplicaciones Clinicas

Desafios de Identificacion

Q

Detectar multiples genes con pequefos efectos

Analisis Bioinformatico

Procesamiento de datos gendmicos complejos

Medicina Preventiva

Deteccion de riesgos genéticos para intervencion temprana

Las pruebas genéticas avanzadas requieren interpretacion especializada en el contexto clinico y familiar del paciente.



Ejercicio Interactivo: Analizar Family

Pedigri de Herencia Pedigree Chart
Multifactorial N\
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. o - . s O 05000 s s,
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Aplica principios estadisticos para asesoramiento.



