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Este trabajo comprendes programas gue se refileren a 1a aplicacidr de
vA
¥

losg sistemas en la medicina,especificamernte en el  area de  la

penética.EBEstér encaminados a brnrdar asesoria tarnto al médico como
al paciente ern la consejerlia genédtica.fstos peramiten la oreacidn de
tas historias genéticas de una forma grafica con la  simbologla
wurik versal archilvar 1 as historias,y reEal il s los caloulos

dprzora,apm.turlnrl,la probabilidad
conjunta,condicionagl vy finalmente el riesgo de ocurvencisx  de
entermedad genética que se esté estudiando.Permite ademé&s, ten:
repovtes por pantalla & impresora v archiver dicha informaci on
estudios cientificos pmﬁtewzmraaang calouwlos se realizan en 55
enfermedades recesivas ligadas al sexxo vy en las  enfersesdades
antosdmnicas dominantes v recesivas.
FPosesr ademsds,diferentes modulos para la oreacidan de la
modificaclidn,sn archivo, sl recuperacion o eliminacidn,
funcionamisnto v oun banco de enfermedades ¢
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Sk Ey &, Que adenis cle
funcionamiento,realizaremns la  demostract on del R ama
creaciin de casocs entre los asistentes.va Que

totalmente concluido v validado.
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Ern la consulta gernética es de gran importancia la consejerls que se
le puede dar a una pareja con problemas genéticos dernbtro de 1L
familia ' de alguno delos dos o de los dos conyuges. Festa sw basa o
wl o estudio de la enfermedad,sw forma de herencia v la presencia  de
dicha erfearmedad en  los diferentes componentes | del kol
genealbgice  de la persona o personas que consultan.Pensando en los
diferentes procesos,hemeos oresdo  un programa  Que  comprenda ;
consulta genética v los calowlos del riesgo para la decscendencia
Wna pareia.

Hemos dividido en dos programas diferentes los cdlowlos det e
para las diferentes clases de herencia.

El primero esta encamimadeo al cfloalo del riesgo y el archive de 1
historia gendgtica en las enfermnedades recesivas ligadas al sevwo.kl]
segundn estd dirigidw‘a las enfermnedades autosdmicas dominantes v
recesivas.Fara entender estos conceptos,pasemos a st explicacidn.
El ser humane hereda 23 cromosomas del padre {espermatezoide) y 28
cromoscomnas de la madre (dvulo) . fsil se crean 235 pares de oromosomss
o ssa 4& en total en cada célula gue se va formando luego de  la
fecundacion del évulo por &l espermatozoide.

Admi tamos primero,que 8l gene A es domirante sobre el gene a,y  Oue
el gene A es patolégico v porta uwna enfermedad.

ftro concepto e: el de Homocigoto y heterocigoto. Homooigobo es
cuando  edxiste el mismno alelo en un locuws determinado @n cronosomas
homdtogos.. Heterocigoto ez cwando tiene alelos diferentes  en un
locus determinado en cromosomas homologos.

consideramos homoocigoto es gue en la misma pareja de (ronEsomas
yooen cada  wno de ellosshaya un alelo patoldgico ddénticodnt o
meterorigoto,es  cuando un élmlu patclédglco estd en diferente locus
con respecto &l obtro cromosoma gue forma la pareds..Detfinimos

asl estos conceptos con el dnimo de hacernos entender por los
profesional es no médi cos.

Err w2l caso de la dominancis&.de wia persona o personss oon alelos
dominantes,en  1a poblacidon humarna podemncs tener las  siguientes
conbirnaciones:
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En todos estos casos posibles de descendencia,los hilos porladores
el alelo "AY serén enfermos de la enfermedad de gue se trate.

Er &l caso de la recesividad cornsideremos el alelo "t patoldoico
encontrando las siguientes posibilidades:
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Em setos sels casos tendremos gue los enfermos en la
solo serdn los gue posean los dos alelos Yo", los gue
wrr alelo pateldgico,los consideramos portadores pero no sufren 1a
ertermnedad.

En onuestro primer programa en las entermedadss recesivas ligadas sl
sEH o, quilere  dectr  gue la ernfermesdad se transmite en el oromosoma
"RMdel spro.Blendo las mujeres XX v los hombres XY comprendemos guer
=i (=1 una forma  de  herencia recesilva, las majereas
paortadaras,siendo X el alelo entermo en wsy s30lo cromosomna

b

parelia gue determina &l sexo.Ern los hombres gue lsvern el
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griferms X v oo el sants W .seran enfermos. s
Maemnofilisa.llamenns el alels enfermoe e la hemnofilia

urr hombre henmofilico vy una muier hwtwrnv»uu\a
nos Llevard &l siguiente esguesmas
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En este caso los wrices sanos son la maijer  Xhd vy glhonbre
AV . Binembargo,lea majer: mn?sramr es portadora.l.os ptreos dos,honbre v
muier son &t ermos. ' : :

Muestro segundo GO ama . B el e & 1 aes ert ermedaes
sutosonicas,que s  transmiten en los denas cronosomas e T B0
los  de sexo,ya sean dominantes y recesivas.Bn este programa,el
sigtema reconoce @l tipo de herencia (dominantse o recesiva) .51 no
es claro el patron en el &rbol genealdgico creado emite el mensaje
correspondiente para que el usuario esté prevenido v no o incurra en
1Y @,

Los dos programas posesn  diferentes oddulos para  cade funciddn
especlitica.BEl médulao de creacidn del &rbol genealdgico

presenta las posibilidades de hacerlio en la parntalla de wia  forma
grafive con la simbologia universal en gendtica.Este mddulo perni
cresr  la historia gendtica con su pedigres;dicha informacidn es
susceptible de modificerse parcial o totalmente v de slmacernsrla en
ta memoria del R QG Ema.
Ern el ceso especifico del mdduelo de cdlocuwlos pereite realizarlos
it giferentes meétodoss teni endo ‘ iriformacion posltlva
ipatoldgica)anterior (&l consultante,informacidn positiva posterior
o intormacicdy positiva antericr y posterior.
Al respecto de las snfermedades awvtosdmicas dominantes
s realizan los célcoculos en los genotipos desconocidos.
Los cdlculos tienen come base &l teorems e provbabilidades de
Bayes, e caloula Clas probabl L deades & i i
aposteriori ,condicional ,canjunta v fimnalments el 1 ESGO de
ococurrencia de la enfermedad gue se esté investigando.
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Bl siguente  moochulo es &1 gue maneja los archivos, posibilita &)

cest o la recuperacion de la infornacion de la historia '
gengtica.,ademds de facilitar la consulta de informacidn
e snta sl de del slstemsa.

alla o

El cusrto mddulo permite generar los informes va sea por pant
por impresora para gue se archiven corn la historda clindca £7
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Con  esste programa @var4$irammth pretendemncs conbribulr &
Eiﬁﬁtf4ic@ @ da consulta medice,va ses especializada en el
del genetista
nuedsn  dar :
srdencia  de los pacientes.asdl se disminuyve la pruobeabilidad  de
couwrrencia de enfermedades gensticas.
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miveld de medicinsg general.De  estas manera,s
tas rapidas v concretas sobve problemss  en La
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pusde imnplemerntar dentro de un paguete de program:
1o médic ruarales, terd endo &n cuenta i
rerursos oon gue crentan los facueltativos
diel medio cientifico colonblana, '
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