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Este trabajo comprende programas que se refieren a la aplicación rle 
los sistemas en la medicina,especificamente en el ~rea de la 
genética.Est~n encaminados a brindar asesoria tanto al médico como 
al paciente en la consejeria genética.Estos permiten la creaci6n de 
las historias genéticas de una forma gr~fica con la simbologi 
universal,archivar las historias,y realizar los c2lculos 
apriori,aposteriori,la probabilidad 
conjunta,condicional y finalmente el riesgo de ocurrenLla de la 

f:':-!nf~?r·rm::.?dad 9'"""~"ti ca que ::::.f~ es;t.ó E·::>st.udi ando. Pt:=.·¡~mi. te adem~·;;, terH.'·I 1 r:<"s 
r·eportes por pantalla e impresora y archivar dicha información para 
estudios cient1ficos posteriores.Los c~lculos se realizan en las 
Emf t:·?.r·medi:":des r·f?ce~si ···!a!5 .l i <.:Jadas al ~-;e;.: o y l·:?n 1 as ~:711'"1+ Pl" .. fi'JE•Lic·,clv.:?:; 

autosómicas dominantes y recesivas. 
F'o!o:.E·Pn <!:tch;;.rniás,di+ETF.ó•nt.e~:; modulos par·r.\ la crE•E:\cic:.'n elE:" J;,;¡ h:i.:";tc)l"iC:<occ:.u 
mr.::•d i + i. e a e: i ón , s;u F.tr e: h :i. vo ..• su r· E~ e: up el'" 211: i ón e< to:·l i rni na e i C:)n ~ '!. ;:;,·,;,:. D. y u eL:: s:: 

p ;::¡¡•- ;:.1 ;;;: u f u.n e i un E m :i, E?nt Cl y un b :?.in e: D dE· E:·r··; f f.i:'í"" mE.'" el'"' e\ F'""· q r'::·~·~ ¡f:·t "t e¿,"''.-
IJ*~?.ds:rnc¡~:::. E\Jt~)t'· t:;t:/{:~~~-? CJL\f.:? ~":f.ciE,fnár:. elE' E·:·~·~ f.J 1 i e-:·~:~{- ~:::Lt 

funcionamiento,reali~aremos la demostraci6n del programa co~ 

creación de casos entre los asistentes,ya que el 
totalmente concluido y validado. 

~- -, 
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En la c:onsul,ta g«"?.r·ré:otic:.a E'S de ¡;,Jl"·an import;.lr1c::i.a la con'SE"i•jt:-:or·ii:\ qut-.7 <:'.'1:'2 
le puede dar a una pareja con problemas genéticos dentro de la 
familia de alguno deles dos o de los dos conyuges.Esta su b¿sa en 
f?l e:~r:;t.udi o de 1 a en·ff.;!r·mri~dad? !!:.;u +onna de h¡;:.;.r·e:·nc:i.i.'l y 1 F.t pr r:•·-::;e.•rrr. i <:-< dié7.• 
di ché'il t"'ln·h~i'""med.;u:l en .lq~;, di fe¡~~~nte!::, c:ompcm<:~ntr.~s . dt?l ~~t·boJ 

(.:J b?fi ~:~ <B l <~lg i r.: o cj f-:~ 1 ta ~J'€-::J~f"' !~CJJJ i:T\ t .. 1 p er SC)f'l a:; C! Lt (-? e CJJ"1 S\J 1 t (:;:tr~, u ~:> r~·r ·, ~::;,·:·in c1 e' t::~ n 1 C! ~;:; 

d:i·fr~J''f:O:•ntE:os:, prc)ce·::;os~hem1:::.s:. creado un p¡r·ogr·amc;t qup ccHrrp:··t::rHic.,\ tó\ 

con!:~u1ta ge.~néticil'!l y lol:i c::¿:tlc:ulos 'd<~l r·i~?S90 pal'"i'.'l la dr·c:·•.c:errc:lc:nc::i,< de. 
una pat~ej i:il" 

Hemos dividido en dos programas diferentes los cálculos del riesqo 
para las diferentes clases de herencia. 
El primero está e~caminadc al cálculo del riesgo y el archivo de l~ 

historia genética en las enfermedades recasivas ligadas al sexo.El 
~::.i~(~IUndo E-!:!:,t~ diriqidn .;:1 las> t:::•n+er'IJlE.>dades autos;c:Hrt:i.CEIS dorn:lr:Etrrtt·s y 
recesivas.Para entender estos ccnceptos,pasemos a su explicaciGn. 
El ser humano hereda 23 cromosomas del padre (espermatozoide) y 23 
cromosomas da la madre (óvulo>.Asf se crean 23 pares de cromosomas 
o sea 46 en trrtal en cada célula que se va formando luego de la 
fecundaci6n del óvulo por el espermatozoide. 
Admitamos primero,que el gene A es dominante sobre el gene a,y ~ue 

el gene A es patolbgico y porta una enfermedad. 
D·txo concf.:i>pto e!!::. e~l de Homoc:igoto y hs•teroc:i¡;:_¡oto. l .. ·lomoc:i\;_iCJtD us 
C:U<:!Inc:lo e>:iste ¡,.?l mi~;mo ;:,lelo E?n un locus ch-::-t.E~I~min<:tdo <.:>n cr·c)lfrfJ<:Sorra!:c:. 

i··,nnH:'llogcJSi.H~?t!:oroci¡;.lott'J es t::u<..~ndo tiene· :::t1F:.·lr.:J~;; dii=t::?r~f21"'.i::E·::f.S' E'n un 
loc:us determinado en cromosomas homólogos. 
e on !¡¡; i d E~l'" ;:1m os:. h o m oc i qoto (:?s qLu~ e:m 1 a mi ~;m a p;,¡¡r· e j "'' d r'2 e i"Clmo~:.omc\ s:; 
y f:~n C:oi1cla uno df!i: !·~)llo!;;~h¡;\yc;, un alelo pat.olé;qic::u :idérrt:lc:D.l C) 

heteroz:lgoto,es cuando un alelo patolbgico esté en .diferente locus 
con , •. ¡"·~~pr::cc:to r.:;l ot¡~o c::¡··omc::rs;omi:.'l qLI& for.·m;:~ 1;,;.. p<étr"E?ja ... DE·finiolns 
así estos conceptos c::on el 'nimo de hacernos entender por los 
profesionales no médicos. 

En el caso de la dominanc:ia,de una peraqna o personas con aletos 
c:lc;m:i n~:!lr·,teE" '·'en 1 ;:::1 pob.l ,:\c:::i. bn hum<:~na pocl~:2mt;!:~ tc·:·:n&~l"' l i:'l!::; "''i <.JU:i (·:·:;onh::"·', 
c:o,nb 3. nE',C i one!:5 ~ 
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En todos estos c~sos posibles de descendencia,los hijos norladnr2s 
de·l ,::d.f.c'lo "¡2¡" ::::.erfu¡ !:~n+er-·mos de~ líE~ en·fe¡··medad de qLH? c:;.r:;. i·l'ci1le .. 

En el caso de la recesivid 
encontrando las sigu entes posibilidades; 
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En E\·c..;tos sei g;:, c,;,¡~;:.os:. tendr~;:>mt:)'."> qur¿~ 1 O!'~ E·:nf €·:?!'' mos E·n 1 a dE·"'·C: f?.•ndE'·nc i 'e< 
~c·D1D st':~c··,~n lo~~ qut'"' poEH~<OH'l lo~s dos alé.;>los "bb".lo~:::. que tiE:·rHo~n 'SD~.c:· 

alelo patológico,los consideramos portadores pero no sufren 

En nuestro primer programa en las enfermedades recesivas ligadas ~l 

se>: o ,,qui r:':"l~e df?ci ¡·-- qt.H:? l "'' f::·n·fel~medad ss~ tr--an~::.mi te f.::-n el c¡·--omoson:,''' 
"X"::It.:~l se;•:-:o.Si€':ndo };::,s muj!S'l'"E•s XX y lt::ol:s hc1mbr·e~; XV c:ompr·<.?r .. ldE·I1H:J!:':' qt•E· 

si es una forma de herencia recesiva,las muj~res serhn 
portadoras,siendo X el alelo enfermo en un solo cromosoma rle la 
pareja que dete(mina el sexo.En los hombres que lleven el aielu 
{?,r 4~ft~lil"fHtJ X )l r·1c:; el !!M:.C:\f1C:t ::·:<Js.,·:::-r~~:-tr~J E'n·fE~v-tncJ~.;:~~f:~; E:t:t c.;:·:·~~5C) ctE~ ¿,~ 

entre un hombre hemofflico y :Trttj f:?l'" 

e inicamente sana nos llevará al siguiente esquema: 
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En este caso los unicps sanos son la mujer XhX y elhombre 
XY.Sinernbargo,l;a mujer' ~nterior es po¡·-tadorc:1.Los otr·o!::. do~;,hombn:> y 
mujer son enfermos. 

Nuestro segundo programa ~e ~efiere a las enfermedades 
autos6micas,~ue se transmiten en los dem~s cromosomas que no son 
los de sexo,ya sean dominantes y r~cesivas.En este programa,el 
si ste·mc:t r·et:onc:)cé el t. i po de hen;mc::i. a ( dc>mi nantr=:· c.~ r·E·c:e!:;i va) . Si rtc; 
es c:l al'"O el patrón en <~1 .1ilrbol gf.~nealóqi e: e:.) c:rf:?.<::tdo r,::-mi te-~ e:l tT•E:~nE:.,::I..)e 
correspondiente para que el usuario asté prevenido y no incurra en 
fE"l'- r- ot·- es. 

Los dos programas poseen diferentes módulos para cada función 
especifica.El mOdulo de creación del .~rbol genealOgico 
presf?nta li:.'\S posibilidades de hac:ewlo en lil.'l pantr.:d.la dt'::• una fo¡•·ro.:·,, 

gráfica con la simbclogfa un.iversal en genética.Est.e módulo rermite 
crear la historia genétic~ con su pedigree;dicha información es 
susceptible de modificarse paF·cial o tot.iümente y de· ;..illmac:e·nar<la Pr• 
la memoria del programa. 
En el caso especifico del módulo de cálculos permite realizarlos 
con difen:mt.:es m~t.odos;teniendr.) , ir·¡f.ormac:ión pm:;:iti'.·'i:\ 
Cpat.ológicalantericr (al consultant•,informac:ión positiva posterior 
o infonn.:1c:ión positiva anteric::•r y posterior. 
Al respecto de las enfermedades autosómic:as dominantes y recesivas 
se r·ealizan lo~¡;. cálculos en ·lt."l$ genotipos de,scc:moc:idos. 
Los cálculos tienen como base el teorema de probabilidades d~ 

Bayes,qu~ calcula las probabilidades apriori 
aposteriori,condicional,conjunta y finalmente el riesgo de 
ocurrencia de la enfermedad que se esté investigando. 

El siguente modulo es el que maneja los archives, posibilita el 
acceso o la recuperación de la información de la historia c·lfnica 
genét.ic::a~i::lclt;:•m<ás de:· fii:H::ilitar 121 con:.,ulta de :infoF·m.:tc:ic:'H·r <:uhr:::in¡-,;,d. 
de esta sección del sistema. 

El cuarto módu1 o permitE:? ge:nel'"·ar 1 os:, i rd:or··n·,es ya ~;pa por p<.:~ntii:ill <:t o 
por impresof-c:t petra qLte se archiven c:c;:•rí la histol'""iii:'t cli'nic.a fi'r::dc:C:t. 

Con este prog,.-ama especificamente pretendemos contribuir a nivel 
cientffic6 en la consulta médic:a,ya s•a especiali2ada en e 1 casu 
del genetista o a nivel de medicina general.De esta man~ra,se 

pueden dar respuestas répidas y concretas sobre problemas en la 
descendencia de los pacientes,asi se disminuye la prubabilidad de 
ocurrencia de enfermedades genéticas. 

Este sistema se puede :implementar dentro de un paquete de programas 
dir·iqid<~ t<:tmbj.t~n r..~ los médic:c.s rurales,tE~r"!ÍI·:i:•ndc• er1 cur:•r¡t.,;, las 
limitaciones y e~:;:.c.:ts:-os r-el::urs.o~.::. con que.• cuentan los; f.:tcLdti::d.:ivus; E'Ji 

estas zonas apartadas del medio cientifico colombiano. 


