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PROLOGO

Este Texto ha sido disefiado para los estudiantes de Ciencias Médicas, se ha
adaptado a programade laasignatura Genética M édica, pero puede ser de utilidad
para estudiantes de educacion especial, desicologia, docentes involucradosenla
docencia de preuniversitario y estudiantes y profesionales que de algiin modo
necesiten de conocimientos generales de genética dirigidos hacia el humanoy en
especia ala medicina. Aunque no es un texto dirigido a estudios avanzados de
postgrado, podriatambién ser de utilidad para todaslas especializaciones médicas
en especia paralaMedicinaGeneral Integral y enun primer nivel deinformacién,
para estudiantes de diplomados y maestrias relacionados con Genética Médicay
Asesoramiento Genético.

Se hanombrado I ntroduccién ala Genética M édica porque contiene el ementos
deBiologiaCelular y Molecular, de Embriologia y delasLeyesde Mendel escritos
con el enfoque que se requiere para que € estudiante tenga esta informacion ase-
quible.

Cada Capitul o ha sido disefiado teniendo en cuental os conocimientos sobre las
leyesy principios delagenéticagenera y humananecesarios paralacomprension
delosfundamentos delaGenéticaM édica. Cuentacon un capitul o introductorio en
el cua se enfocan antecedentes histéricos del desarrollo de laGenéticaMédicay
de laclasificacion etiol gica de | os defectos genéticos.

Loscapitulos2,3,4y 5 facilitan contenidos basi cos actualizados delabiol ogia
celular y molecular, las caracteristicasdelameiosis, piedraangular paralacompren-
sién delatrasmision hereditariadelos genesy caracteres, el fendémeno delafecun-
daciony losprimerosestadios dedivisionescelularesdel cigoto hastalaformacion
del blastocisto, enfocando en os mismos |os momentos biol égicos més significati-
vos paralacomprensién de mecanismos genéticos cuyas anormalidades originan
enfermedades genéticas y defectos congénitos.

En los capitulos 6, 7 y 12 se abordan los fundamentos técnicos, métodos y
herramientas necesarios parael estudio con fines diagnéstico del material genético,
asi como laformaen que se exponen sus resultados 'y su interpretacion.

En los capitulos del 8 a 11 se exponen conocimientos acerca de |os defectos
cromosomicosy de mutacionessimplesdel ADN y su repercusién enlaetiologiade
enfermedades genéticas.
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Los capitulos 13, 14 y 15 proporcionan conocimientos basicos que permiten
comprender las posibilidadesde aplicacion delas nuevastecnol ogias moleculares
del AND, del estudio de la genética poblacional y su repercusion en la
epidemiologia de enfermedades genéticas. Todos estos conocimientos en fun-
cién de la comprension de objetivos preventivos en la practica médicay en pro-
porcionar informaci n sobre principiostécnicosdel desarrollo deinvestigaciones
sobre el genoma humano.

El capitulo 16 explica los fundamentos genéticos de la herencia de rasgos
cuantitativos enfocados al estudio de malformaciones especificas y a novedoso
tema de las enfermedades comunes en general, pero sobretodo aaquellas que se
aprecian como el resultado delaprolongacion delaviday que por lasdificultades
delacomprension de sus caracteristicas genéticas y dela participacion ambiental
en ellas seles denominatambién como enfermedades complejas.

En el capitulo 17 se aborda la etiologia de los defectos congénitos  y se
detallan aspectos relacionados con |os genes y mecanismos celulares que parti-
cipan en lamorfogénesis, cuyas mutaciones explican su origen genético y que
ademés, proporcionan conocimientos que permiten la comprension de la accion
deteratégenos queinterfieren con estos mecani smos jerarqui camente programa-
dos.

El capitulo 18 estd dedicado ala prevencion de las enfermedades genéticas.
Proporciona informacion acerca del Asesoramiento Genéticoy de sustécnicasy
dala oportunidad de integrar todos |os conocimientos expuestos en los capitul os
anteriores, finalmente en el capitulo 19 se expone un gemplo de programa de
atencion de unaenfermedad genéticaen €l nivel primario de Salud parael cual se
selecciono la enfermedad genética més frecuente en nuestro pais, la anemia de
célulasfaciformes.

Aungue €l texto fue disefiado en un tiempo breve, su contenido ha sido
largamente meditado y en cada capitulo se han tenido en cuenta los progresos
que € desarrollo delagenética en los Ultimos afios, sobre todo aquellos surgidos
como una consecuencia de |os extraordinarios avances técnicos en los estudios
del ADN vy delos nuevos conocimientos surgidos como producto de las inves-
tigaciones que se desarrollan en el Proyecto del GenomaHumano.

Esperamos que en este texto los estudiantes de Ciencias Médicas encuentren
los aspectos fundamental es de la genética humanarelacionados con las variacio-
nes genéticas del desarrolloy se apoderen de las bases y herramientas necesarias
para abordar la comprension, atencion y prevencion de  aquellas, que por las
caracteristicas de su patogénesis requieren de atencién médicay educativaespe-
cializada.

Los autores.
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