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El ADN se almacena en todas nuestras células
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CUERPO SANGRE CELDA CROMOSOMAS
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~ Los cromosomas estan hechos de ADN
~ ADN significa Acido Desoxirribonucleico

Heredamos la mitad de nuestros
cromosomas de cada padre
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~ Los cromosomas estan emparejados (46 cromosomas = 23 pares)
v X/Y define el sexo del nino (XX para una nina y XY para un nifho)
» Laimagen de los cromosomas alineados por parejas se llama cariotipo

Un cromosoma esta hecho de ADN
Un gen es un segmento de ADN
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~ Un gen son segmentos del ADN que funcionan juntos

~ EI ADN humano contiene alrededor de 20000 genes diferentes

- Los genes producen proteinas que son bloques de construccion
del cuerpo humano

~ La mayoria del ADN es "no codificante" y no produce proteinas

~ Solo el 2% del ADN codifica proteinas
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ElI ADN es una larga cadena de bases
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~ EIADN es como un hilo largo compuesto solo por "pares de bases” A-Ty G-C

- Los genes contienen la informacion para hacer proteinas. Maquinas que
hacen que las proteinas lean el mensaje en conjuntos de tres bases
llamados codones

< Un conjunto de tres significa "inicio", otros especifican los 20 aminoacidos
diferentes (bloques de construccion de genes) o "detener”

- Los cambios en la secuencia de un gen alteran la proteina que codifica

< La lista completa de todas las bases se llama genoma

Principales tipos de mutacion genética
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~ Lainsercion / eliminacion puede causar un cambio simple o puede
causar un cambio de marco, lo que también causa una detencion.

< La mayoria de las mutaciones Syngap son "de novo" (nuevas /
aleatorias, no heredadas de los padres)

- En raras ocasiones, puede ocurrir un mosaicismo. Las células
reproductoras con una mutacion syngap del padre que de otro modo
no esta afectado pueden causar el sindrome syngap en el nifo

~ Habla con tu genetista sobre la posibilidad de ser mosaico si tienes
mas hijos

Impacto de una mutacion genética

Supongamos que un gen

codificado en el ADN crea
una proteina en forma de
silla

Si ocurre un missense
(sustitucion), se cambiara
una sola parte de la
proteina (lo que puede
tener un impacto masivo
en la funcién)

En el caso de una
terminacion de la cadena
después de la eliminacion
o insercion, la construccion
de la proteina se
interrumpiria temprano y
estaria incompleta.

Finalmente, un cambio de
marco cambia el resto de la
proteina a una secuencia
diferente, lo que da como
resultado una proteina
completamente diferente

~ Con base en los resultados genéticos conocidos de los pacientes
syngap, cualquiera de las mutaciones tendra un impacto, pero no
se conoce una correlacion entre la mutacion y la gravedad de la
condicion

Mas informacion sobre:
www.syngapblobal.net
Y

Facebook Syngap
Global Network

Nota: la pagina de informacién fue escrita
por los padres de Syngap, no por
profesionales médicos.
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