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Ataxia espinocerebelosa SCA1,SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCA10, DRPLA Diagnóstico, Predictivo

Enfermedad de Alzheimer familiar PSEN1, PSEN2 Diagnóstico, Predictivo

Enfermedad de Canavan ASPA Diagnóstico, Prenatal

Pérdida de calor congénita
Heredada no sindrómica

GJB2 Diagnóstico, Prenatal

Síndrome del cromosoma fragil FMR1 Diagnóstico, Prenatal

Enfermedad de Huntigton HD Diagnóstico, predictivo Prenatal

Síndrome de Ehler-Danlos Tipo vascular COL3A1 Diagnóstico, Prenatal

Síndrome de Marfan FBN1 Diagnóstico, Prenatal

Osteogénesis imperfecta tipo I – IV COL1A1, COL1A2 Diagnóstico, Prenatal 

Poliposis adenomatosa familar APC Diagnóstico, Predictivo

Cancer colorrectal no polipósico Hereditario MLH1, MSH2, PMS2, MSH3, MSH6 Diagnóstico, Predictivo

Enfermedad de von Hippel Landau VHL Diagnóstico, Predictivo

Síndrome de Li Fraumeni TP53 Diagnóstico, Predictivo

β - Talasemia β-globina (HbB) Detección de portadores,Diagnóstico prenatal

Hemofilia A F8C Pronóstico, detección de  Portadores, prenatal

Hemofilia B F9C Detección de portadores, Diagnóstico prenatal

Diabetes insípida nefrogénica AVPR2, AQP2 Diagnóstico, detección de Portadores, prenatal

Enfermedad renal poliqu stica (autosómica dominante y 
recesiva)

PKD1, PKD2, PKHD1 Predictivo, prenatal

Acondroplasia FGFR3 Prenatal

Déficit de α1 antitripsina AAT Diagnóstico, predictivo

Cistinosis CTNS Detección de portadores, Prenatal 

Galactosemia GALT Estudio en recién nacido, detección de portadores, prenatal

Neurofibromatosis tipo 1 NF1 Prenatal

Neurofibromatosis tipo 2 NF2 Predictivo, prenatal

Neoplasia endocrina múltiple tipo 2 RET Diagnóstico

Distrofia muscular de Duchenne Deleción o inversión estructural en regiones codificantes del gen de la Distrofia muscular de Duchenne Diagnóstico

Anemia de células falciformes Mutación del HbS Diagnóstico

Fibrosis quística Mutaciones del CFTR Diagnóstico

Síndrome de Down Cromosoma 21 extra Diagnóstico

Síndrome de la deleción 22q11 Deleción en cromosoma 22 Diagnóstico

Sobrecarga de Hierro Mutaciones C282Y y H63D en el gen HFE Diagnóstico

Trombosis venosa Mutación del factor V de Leiden  Predictivo?

Cancer de mama y ovario BRCA 1, BRCA 2 Predictivo, diagnóstico

Síndrome de hipertermia maligna Mutaciones del RYR1 en el cromosoma 19 (recordar la heterogenici dad del SHM) Diagnóstico, predictivo
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Ataxia espinocerebelosa SCA1,SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCA10, DRPLA Diagnóstico, Predictivo

Enfermedad de Alzheimer familiar PSEN1, PSEN2 Diagnóstico, Predictivo

Enfermedad de Canavan ASPA Diagnóstico, Prenatal

Pérdida de calor congénita
Heredada no sindrómica

GJB2 Diagnóstico, Prenatal

Síndrome del cromosoma fragil FMR1 Diagnóstico, Prenatal

Enfermedad de Huntigton HD Diagnóstico, predictivo Prenatal

Síndrome de Ehler-Danlos Tipo vascular COL3A1 Diagnóstico, Prenatal

Síndrome de Marfan FBN1 Diagnóstico, Prenatal

Osteogénesis imperfecta tipo I – IV COL1A1, COL1A2 Diagnóstico, Prenatal 

Poliposis adenomatosa familar APC Diagnóstico, Predictivo

Cancer colorrectal no polipósico Hereditario MLH1, MSH2, PMS2, MSH3, MSH6 Diagnóstico, Predictivo

Enfermedad de von Hippel Landau VHL Diagnóstico, Predictivo

Síndrome de Li Fraumeni TP53 Diagnóstico, Predictivo

β - Talasemia β-globina (HbB) Detección de portadores,Diagnóstico prenatal

Hemofilia A F8C Pronóstico, detección de  Portadores, prenatal

Hemofilia B F9C Detección de portadores, Diagnóstico prenatal

Diabetes insípida nefrogénica AVPR2, AQP2 Diagnóstico, detección de Portadores, prenatal

Enfermedad renal poliqu stica (autosómica dominante y 
recesiva)

PKD1, PKD2, PKHD1 Predictivo, prenatal

Acondroplasia FGFR3 Prenatal

Déficit de α1 antitripsina AAT Diagnóstico, predictivo

Cistinosis CTNS Detección de portadores, Prenatal 

Galactosemia GALT Estudio en recién nacido, detección de portadores, prenatal

Neurofibromatosis tipo 1 NF1 Prenatal

Neurofibromatosis tipo 2 NF2 Predictivo, prenatal

Neoplasia endocrina múltiple tipo 2 RET Diagnóstico

Distrofia muscular de Duchenne Deleción o inversión estructural en regiones codificantes del gen de la Distrofia muscular de Duchenne Diagnóstico

Anemia de células falciformes Mutación del HbS Diagnóstico

Fibrosis quística Mutaciones del CFTR Diagnóstico

Síndrome de Down Cromosoma 21 extra Diagnóstico

Síndrome de la deleción 22q11 Deleción en cromosoma 22 Diagnóstico

Sobrecarga de Hierro Mutaciones C282Y y H63D en el gen HFE Diagnóstico

Trombosis venosa Mutación del factor V de Leiden  Predictivo?

Cancer de mama y ovario BRCA 1, BRCA 2 Predictivo, diagnóstico

Síndrome de hipertermia maligna Mutaciones del RYR1 en el cromosoma 19 (recordar la heterogenici dad del SHM) Diagnóstico, predictivo
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Ataxia espinocerebelosaAtaxia espinocerebelosa SCA1,SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCA10, DRPLASCA1,SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCA10, DRPLA Diagnóstico, PredictivoDiagnóstico, Predictivo

Enfermedad de Alzheimer familiarEnfermedad de Alzheimer familiar PSEN1, PSEN2PSEN1, PSEN2 Diagnóstico, PredictivoDiagnóstico, Predictivo

Enfermedad de CanavanEnfermedad de Canavan ASPAASPA Diagnóstico, PrenatalDiagnóstico, Prenatal

Pérdida de calor congénita
Heredada no sindrómica
Pérdida de calor congénita
Heredada no sindrómica

GJB2GJB2 Diagnóstico, PrenatalDiagnóstico, Prenatal

Síndrome del cromosoma fragilSíndrome del cromosoma fragil FMR1FMR1 Diagnóstico, PrenatalDiagnóstico, Prenatal

Enfermedad de HuntigtonEnfermedad de Huntigton HDHD Diagnóstico, predictivo PrenatalDiagnóstico, predictivo Prenatal

Síndrome de Ehler-Danlos Tipo vascularSíndrome de Ehler-Danlos Tipo vascular COL3A1COL3A1 Diagnóstico, PrenatalDiagnóstico, Prenatal

Síndrome de MarfanSíndrome de Marfan FBN1FBN1 Diagnóstico, PrenatalDiagnóstico, Prenatal

Osteogénesis imperfecta tipo I – IV Osteogénesis imperfecta tipo I – IV COL1A1, COL1A2COL1A1, COL1A2 Diagnóstico, Prenatal Diagnóstico, Prenatal 

Poliposis adenomatosa familarPoliposis adenomatosa familar APCAPC Diagnóstico, PredictivoDiagnóstico, Predictivo

Cancer colorrectal no polipósico HereditarioCancer colorrectal no polipósico Hereditario MLH1, MSH2, PMS2, MSH3, MSH6MLH1, MSH2, PMS2, MSH3, MSH6 Diagnóstico, PredictivoDiagnóstico, Predictivo

Enfermedad de von Hippel LandauEnfermedad de von Hippel Landau VHLVHL Diagnóstico, PredictivoDiagnóstico, Predictivo

Síndrome de Li FraumeniSíndrome de Li Fraumeni TP53TP53 Diagnóstico, PredictivoDiagnóstico, Predictivo

β - Talasemiaβ - Talasemia β-globina (HbB)β-globina (HbB) Detección de portadores,Diagnóstico prenatalDetección de portadores,Diagnóstico prenatal

Hemofilia AHemofilia A F8CF8C Pronóstico, detección de  Portadores, prenatalPronóstico, detección de  Portadores, prenatal

Hemofilia BHemofilia B F9CF9C Detección de portadores, Diagnóstico prenatalDetección de portadores, Diagnóstico prenatal

Diabetes insípida nefrogénicaDiabetes insípida nefrogénica AVPR2, AQP2AVPR2, AQP2 Diagnóstico, detección de Portadores, prenatalDiagnóstico, detección de Portadores, prenatal

Enfermedad renal poliquística (autosómica dominante y 
recesiva)
Enfermedad renal poliqu stica (autosómica dominante y 
recesiva)

PKD1, PKD2, PKHD1PKD1, PKD2, PKHD1 Predictivo, prenatalPredictivo, prenatal

AcondroplasiaAcondroplasia FGFR3FGFR3 PrenatalPrenatal

Déficit de α1 antitripsinaDéficit de α1 antitripsina AATAAT Diagnóstico, predictivoDiagnóstico, predictivo

CistinosisCistinosis CTNSCTNS Detección de portadores, Prenatal Detección de portadores, Prenatal 

GalactosemiaGalactosemia GALTGALT Estudio en recién nacido, detección de portadores, prenatalEstudio en recién nacido, detección de portadores, prenatal

Neurofibromatosis tipo 1Neurofibromatosis tipo 1 NF1NF1 PrenatalPrenatal

Neurofibromatosis tipo 2Neurofibromatosis tipo 2 NF2NF2 Predictivo, prenatalPredictivo, prenatal

Neoplasia endocrina múltiple tipo 2Neoplasia endocrina múltiple tipo 2 RETRET DiagnósticoDiagnóstico

Distrofia muscular de DuchenneDistrofia muscular de Duchenne Deleción o inversión estructural en regiones codificantes del gen de la Distrofia muscular de Duchenne Deleción o inversión estructural en regiones codificantes del gen de la Distrofia muscular de Duchenne DiagnósticoDiagnóstico

Anemia de células falciformesAnemia de células falciformes Mutación del HbSMutación del HbS DiagnósticoDiagnóstico

Fibrosis quísticaFibrosis quística Mutaciones del CFTRMutaciones del CFTR DiagnósticoDiagnóstico

Síndrome de DownSíndrome de Down Cromosoma 21 extraCromosoma 21 extra DiagnósticoDiagnóstico

Síndrome de la deleción 22q11Síndrome de la deleción 22q11 Deleción en cromosoma 22Deleción en cromosoma 22 DiagnósticoDiagnóstico

Sobrecarga de HierroSobrecarga de Hierro Mutaciones C282Y y H63D en el gen HFE Mutaciones C282Y y H63D en el gen HFE DiagnósticoDiagnóstico

Trombosis venosaTrombosis venosa Mutación del factor V de Leiden  Mutación del factor V de Leiden  Predictivo?Predictivo?

Cancer de mama y ovarioCancer de mama y ovario BRCA 1, BRCA 2 BRCA 1, BRCA 2 Predictivo, diagnósticoPredictivo, diagnóstico

Síndrome de hipertermia malignaSíndrome de hipertermia maligna Mutaciones del RYR1 en el cromosoma 19 (recordar la heterogenici dad del SHM)Mutaciones del RYR1 en el cromosoma 19 (recordar la heterogenici dad del SHM) Diagnóstico, predictivoDiagnóstico, predictivo
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Regiones codificantes Gen de la distrofina

promotores

Proteína distrofina

*

*

�����������	
����
��������: dada por mutaciones 
en el promotor que bloquean la transcripción en 
el músculo cardíaco.

���	��������������������������: debida a deleciones
y otras mutaciones que provocan corrimiento del marco 
de lectura y resultan en una proteína truncada o ninguna 
proteína

���	������������������������: debida a 
deleciones y otras mutaciones  que no producen 
corrimiento del marco de lectura y que resultan 
en una proteína con función alterada o disminuída

*

���������	���
���������
� ��$ ������ �
�#���
��
��E������
������@���*�
���@*������$���

Area 
delecionada

Antes de la 
deleción

Después de 
la deleción

Cromosoma 4

Cromosoma 20

Antes de la translocación Después de la translocación

Cromosoma 4 
final

Cromosoma 20 

final

Deleción.
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Paciente enviado para determinación de hipertermia maligna

Probandos
Familiares de pacientes sospechosos de HM
Miembros de familias HM sin mutaciones causales

Historia familiar con 
una mutación HM causal 

AUSENTE

NEGATIVO

Test de ADN para mutación de HM

POSITIVO

PRESENTE

NMH SMH

Test de contractura 
Muscular In Vitro
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Alzheimer 30
Analgésicos  (Cox-2) 80
Asma 60
Arritmias cardíacas 60
Depresión 62
Diabetes 57
Incontinencia 40
Migraña (aguda) 52
Migraña (profilaxis) 50
Oncología 25
Osteoporosis 48
Artritis reumatoidea 50
Esquizofrenia 60
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-Secuenciación de productos de reacción en cadena de la polimerasa (PCR) 86, 87
-Análisis directo de masa de productos de PCR 88
-Análisis de productos de PCR alelo-específico o ligasa Chain reaction (LCR) 89, 90
-Análisis de productos de RFLP-PCR 91, 92
-Minisecuenciación 93, 94, 95
-Análisis de muestras de hibridización de ácidos nucleicos peptídicos 96, 97, 98
-Análisis directo de productos de  clivaje invasivo 99
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Celera Genomics (Rockville, MD, USA): �

������������������
European Bioinformatics Institute (EBI, Hinxton, UK): �
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Human Genome Science (Rockville, MD, USA): �
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Incyte Genomics (Palo Alto, CA, USA): �
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�ational Centre for Biotechnology information (NCBI, Bethesda, MD, USA): �
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DeCode Genetics (Reykjavic, Islandia): �
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Genset (Paris, Francia): �
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SNP Consortium: �
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Genaissance Pharmaceuticals (New Haven, CT, USA): �
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Compugen (Jamesburg NJ, USA): �
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I.M.A.G.E. Consortium (Livermore, CA, USA): �

������������������
Incyte Genomics (Palo Alto, CA, USA): �
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Rosetta Inpharmatics (Kirkland, WA, USA): http://www.rii.com
Affimetrix (Santa Clara, CA, USA): �
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GeneLogic (Rockville, MD, USA): �
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Swiss 2D-PAGE: �
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Ciphergen Biosystems (Freemont, CA, USA): �
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Astex (Cambridge, UK): �
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Inpharmatica (London, UK): �
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Integrative Proteomics (Toronto, Canada): �
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NIGMS Structural Genomics Initiative (Bethesda, MD, USA): �
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Protein Data Base (PDB): �
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Protein Structure Factory (Berlin, Alemania): �
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Prospect Genomics Inc. (San Francisco, CA, USA): �
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RIKEN (Saitama, Japón): �
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Structural Bioinformatics (San Diego, CA, USA): �
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Structural Genomics (San Diego, CA, USA): �
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Syrrx (San Diego, CA, USA): �
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Caprion Proteomics (Montreal, Canada): �
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Curagen (New Haven, CT, USA): �
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Hybrigenics (Paris, Francia): �
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MDS Proteomics (Calgary, Canada): �
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DeNovo Pharmaceutical (Cambridge, UK): �
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Prospects Genomics Inc. (San Francisco, CA, USA): �
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CEREP (Rueil-Malmaison, Francia): �
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Evotec (Hamburgo, Alemania): �
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Neogenesis (Cambridge, MA, USA): �
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Proterics (Macclesfield, UK): �
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Ejemplo: Análisis de LacZ

En el marco de lectura correcto se 
obtiene en la región del gen.

O:codón óptimo (de mayor uso)
S: codón subóptimo (segunda posibilidad)
R: de uso raro o escaso
U: únicos (incluye los STOPs, el ATG y el TGG)

T C P A G N E G G D E GAT C P A G N E G G D E GA

Analizar marcos de lectura de ADN
•Nociones básicas de algoritmos y complejidad de algoritmos.

•Comparación de secuencias y búsqueda en base de datos.

•Montaje de fragmentos de ADN

•Mapeo físico de cromosomas.

•Arboles filogenéticos.

•Estructura de proteínas, predicción de estructuras.
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