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~ El dogma central y la medicina genética

INTRODUCCION

Esta hoja de trabajo complementa el Haz clic & aprende El dogma central y la medicina genética.

PROCEDIMIENTO

A medida que avanzas por el Haz clic & aprende, sigue las instrucciones que aparecen a continuacion y responde
las preguntas en los espacios proporcionados.

1. jRepasemos! El dogma central de la biologia molecular se refiere al proceso de la expresidén génica. Escribe
la definicién de expresidn génica con tus propias palabras.

2. Hazclic en la pestafia del menu "Dogma central” en la parte superior de la pantalla.
El siguiente cuadro describe los pasos de la expresion génica eucaridtica. Haz clic en cada pestaia o desplazate
por la pagina y a continuacidn resume brevemente cada paso.

Pasos de la Moléculas involucradas
expresion ¢Qué moléculas y proteinas
génica intervienen en este paso?

Resumen
¢Qué ocurre en este paso?

Transcripcion

Cortey
empalme de
ARN

Transporte de
ARNmM

Traduccion

Procesamiento
de proteinas
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3. Las mutaciones en el ADN pueden afectar la estructura y funcion de las proteinas. Algunas incluso pueden
causar enfermedades genéticas. Los cientificos y médicos pueden intervenir en diferentes puntos de la
expresion génica para desarrollar tratamientos contra tales enfermedades, es decir, mediante la medicina
genética. Aprendamos sobre las herramientas o tecnologia genéticas que se encuentran en desarrollo.

Selecciona la pestaiia "Medicina genética" ubicada en la parte superior derecha de la pantalla. Haz clic en la
pestaiia correspondiente a la herramienta de medicina genética que tu instructor(a) te asigne o desplazate
por el interactivo y haz clic en el signo rosa "+" rotulado con dicha herramienta genética. Lee el material de la
pestafia "Medicina genética", ve el video y lee la informacién en el enlace "Aprender mas". A continuacion,
completa las filas.

Descripcion detallada

Describe como se usaria esta herramienta para tratar una
enfermedad genética. (Por ejemplo, menciona como solucionaria la
mutacion causante de la enfermedad y/o si daria como resultado una
proteina funcional).

Breve resumen

Escribe un resumen de una
oracién sobre cémo funciona esta
herramienta genética.

Herramienta

CRISPR-Cas9

Terapia
génica

Interruptores
genéticos

Salto de
exon

ARN de
interferencia

Farmaco de
molécula
pequena
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4. Ahora aprendamos sobre algunas de las enfermedades que podrian tratarse con estas herramientas
genéticas.

Desplazate por el interactivo y selecciona en el signo rosa "+" que esta rotulado con la(s) enfermedad(es) que
tu instructor(a) te asigné. A continuacién, selecciona la pestafia "Estudio de caso" en la parte superior para
obtener informacién sobre la enfermedad. Lee el material "Estudio de caso", ve el video y lee la informacién en
el enlace "Aprender mas". A continuacion, completa las filas correspondientes de la tabla.

¢éCuales son las principales caracteristicas de la enfermedad y a quiénes afecta?
¢Como se pueden usar las herramientas de la medicina genética presentada para tratar la
enfermedad?

Nombre de la
enfermedad

Amaurosis
congénita de
Leber

Anemia de
células
falciformes

Distrofia
muscular de
Duchenne

Enfermedad
de Huntington

Fibrosis
quistica

APLICA LO QUE HAS APRENDIDO

5. Imagina que estas investigando un tratamiento para el sindrome de progeria de Hutchinson-Gilford, un
trastorno genético extremadamente raro que causa envejecimiento acelerado en las nifias y los nifios. La
poblacién infantil con progeria parece sana cuando nacen, pero pronto comienza a crecer mas lentamente y
pierde el cabello. Otros sintomas son la rigidez de las articulaciones, problemas cardiacos y accidentes
cerebrovasculares. Esta poblacion generalmente muere por enfermedad cardiaca a una edad promedio de
13 afios.
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La progeria es causada por una mutacién en un solo gen llamado lamina A. La comunidad cientifica ha
identificado mas de 1,400 mutaciones en el gen lamina A que dan como resultado cambios en la
transcripcion, el corte y empalme de ARN y/o la produccion de proteinas. Este gen codifica para una
proteina necesaria para el soporte estructural de la envoltura nuclear de las células. Sin una proteina
funcional, la envoltura nuclear se vuelve inestable, lo que termina por dafiar al nucleo y provoca la muerte
de las células.

Con base en lo que aprendiste en este Haz clic & aprende, propdn una estrategia de medicina genética que
podrias desarrollar para tratar a los pacientes con progeria. Describe en qué paso de la expresidn génica lo
dirigirias y por qué lo harias, la herramienta de intervencién que utilizarias y explica como esta estrategia
trataria la enfermedad.
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