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Ezte trabajo comprende programas ue se refieren a Ia aplicacidn de
lons sistemas en la medicina,especificamente ern el  Areas de  la
penética.Estan  encaminados & brindar asesaria tarnto &l médico como
al paciente en la consejeria genética.Estos peraiten la creacidbr ce
Tas Historias genéticas de una forma gré&fica com la  simbologla
urniversal archilvar Yas historias,y mEE LR & los Hloul os
aprioriapasteriori,la probabilidad

‘cwminnta,cnndirimnal y finalmente el riesgo de ocuwrrencia de La
erfermedad genética que se esté estudiando.Permite ademés,te ST
reportes por pantalla e impresora vy archivar dicha informaclon pera
estudics cientificos posteriores.los chlowleos se realizan en 1
srdtermedades  recesivas ligadas al sexxo y  en  las  enferoeds
antosctmi cas domlnantes v recesivas.

Foeseen ademds,diferentes nodulos para la creacion de la
mociFicacidn, sl archl vo, 50 recuperaci on o LllW!ﬁmClHHn
, funcionamnisnto v un banco de enfermedades '
Dedemos sl B EET , QUE acdemnis ole : &
furtcionami entoreallzaremns la d@mnw%raciOﬁ del programa can Lo
craacitn de  casos  entre los asistentes,va gque el 8is : v
rotalmente concluido v validado
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Ern la consulta genética es de gran importancia la conseieria e g
le puede dar a una pareja con problemas gentticos derntro  de la
familia de alguno delos dos o de los dos conyuges. Fsta s I Th
tudio de la enfermesdad,su forma de herencia v la prresercda de
dicha ervtermecdad en los diferentes componentes | del Aol
genealbgico  de la persona o personas que consul tan. Fensando en 1o
diferentes procesos,hemos oreado  un programa gus comprenda 1a
consulta genetica v los chdlculos del riesgo para la deccendencia de
WM& Pareia. '

Hemos dividido en dos programas diferentes los cdlowlos del  ries
para las diferentes clases de herencia.

El primero estd encaminadeo al cdlculo del riesgo y el archivo de 1
historia gendtica en las enfermedades recesivas ligadas al sewo. Bl
sequndo estd dirigidm‘a las entermedades antosdmicas dominantes
recesivas. Fara entender estos conceptos,pasemos a su explicacian.
El ser humano hereda 23 cromosomas del padire {(espermatozoide) y
cromosomas de la madre (dvulo) . fsi se crean 98 pares oe Cronosomas
o sea 485 en total en cada célula gque se va formando Tuwego de la
fecundacibon del évulo por el espermatozoide.

Admitamos primero,que @] gene & es domirante sobre el QEre @,y Que
el gene A es patoldgico v porta una enfermedad.

fitro concepto ex el de Homocigoto y heterocigoto. Homooigoto es
cuando  existe el mismo alelo en un locus deberminado ©n cromosomas
homologeos. Heterocigote es  cuando tiene alelos diferesntes en wl
locus determinado en cromosomas homdlogos.

consideranos hompcigoto es que en la misma parejia de oronosomas

Voo B sada wno de Fllos,haya un alelo patoldgicm bolertd oot oo
Metercrigoto,ws  cuando we alﬁlo patclbgico estéd en diferente locus
con respecto &l obro cromosoma que forma la pareis..Definioos

asi sstos conceptos con el d&nimo de hacernos entender peor 1os
profesional es rno médicos.

Er el casc de la dominancia,de una persona o personss con aleloo
dominantes,en la poblaciédn humana podemos tener  1as CEmi QU entess
comnbirnaci ones:
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En o todos estos casos posibles de descendencia,los hilos portadores
del alelo "AY serban enfermos de la enfermedad de que se trate.

Ery el caso de la recesividad cornsideremocs el alelo "b" patoldoico
grcontrande las siguientes posibilidadess
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Er wmetos seils casos tendremos que los enfermos en la o de
solo  seran los gue posean los dos alelos "bbh.los gue Lienen
ur o alelo patoldgico,los consideramos portadores pero no safren 1
@t ermedad .

En puestro priner programa en las enfermedades recesivas ligadas &l
seue, quiere  decir gue la enfermedad se bransmite en el CrOmoesna
el sewo.Siendo las mujeres XX oy los hombres XY comprevcdemos gue
i (=2 urisg forma e herencia recesiva,las ML jer & e S A
portadaras,siends X el alelo enfermo en un solo cromosona i b A
pareia que determina el sexco.En los hombe-es que llﬁvan @) alelo
@rvferms X ey el santy  w.seréan enfernos.BEs o @l wmer oe D&
prvberon de la hemofilia por la te
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Proboan wmd g sobre un humbre memodilico vy una  mujer  hebterooiogota
oddn 3nam@nte wara nes Llevard &l siguiente esguema:
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En este casc los undicps sanps son la mu jenr Xhi oy 1hnm\rn
X¥.8inembargo,la mujier’ mn%srlor es pur1admrm Los otros dos,honbre v
muder son enfermnos. ' )

Muesstro gegundo programa. se  refisre & las entermedades
sutosonicas,que  se  transmiten en los demas CIrMmOSOMas QUE o SO
tos  de B@H0,ya sean dominantes v recesivas.fn este DO EE , @1
sistema  reconoce el tipo de herencia (dominamtes o recesival . 85100 no
@s claro el patron en el arbol genealogico creado smite el mernsaje
correspondiente para que el usuarico ssté prevenido v no incurra sn
RO e,

Los  dos programas poseen diferentes modul os para  cacda o funci dn
tificasBEl médulo de creaciéon del &rbol geneal dgico

& las posibilidades de hacerlo en la parntalla de wma Forma
qra#lca con la simbologia universal en gendtica.Este madulo prexvnd te
cress la niaturia genética con su pedigressdicha  informacicn  es
susreptible de modificarse parcial o totalmente vy de almacenarla ern
Ta memoria del programa.

En el caso especificn del mddulo de calcoul os permite vealizarlos
nflyl diferentes meétodos; teniendo dinformacidn positlva
ipatoldgicadanterior {(al consul tante,informaci dr positive posterior
o Anfarmacicdn positiva antericr y posterior.

Al respecto de las enfermedades avtosdmicas dominantes Y¥oorE
B& realizan los céiculos en los genotipos desconocidos.

Los cdlculos tienen como base el teorems cde  probabilidades de
Bayes, gue caloul a Clas probabilil dades apne iy
aposteriori,condicional ,conjunta Y finalmente el lESGo de
ocurrencia de la enfermedad gue se sstd investlgando.,
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El siguente  modulo es i gue manejia los archivos, pos sibilita el

& o la recuperacidn de la inforoscion de la historia o

" A
Enegtica,ademnds de facilitar la comnswlta de AreF e meae G udiu:u““!
et @ col i del slistemas.

El cuarto mddulo permite generar los informes va sBea por pantalla o

POF IMDrEsora para gue se archiven corm la historia climica fiet ea.

Con  este progreama espect ficamente pretendemcs contribuir &  mivel
cientifico en la consulta medica,ya sea sspecialirada en el  casu
del genstista o & nival de medicinag  general.De esta manera,se
nuedsn gar as rapidas v concretas sobre problemns e &
R ErEErml & imﬁ parimnt@%qaaj e disminuye la probabilidad e
couwrrencia de enfermedades gendticas.

Ethb implementar dentro de un paouete de programa
@ los médic rurales, tenl endoe en cuenta las
BoOVeCuareos oo gue cuentar los facultativos en
deel medico cientifico colombiano. '

Este siestemna
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