ANEMIA FALCIFORME

Un s6 erro no ADN ADN da hemoglobina normal ADN da hemoglobina falciforme Mais dun erro:
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A hemoglobina S da anemia falciforme difire da normal soa- 1 . d
mente en que a falciforme ten unha valina (Val) en lugar dun H H H E \_”J E H H H H H H E “ E H H H mol grave causada
glutamato (Glu) na posicion 6 dunha ou das duas cadeas beta. POI' un alel() Ire-
Hemoglobina normal- Val His Leu Thr Pro Glu Glu Lys cesivo situado no

Hemoglobina S (falciforme)-Val His Leu Thr Pro Val Glu Lys
Os 300 millons de moléculas de hemoglobina que contén o cromosoma 7.
Que 4 sua vez pro-

cafia glébulo vermello son as encargadas cllo transporte de voca que o glutama. Na parte critica do
osixeno no sangue e outorgan a cor aos gloébulos vermellos. .
to sexa substituido g]elo normal, a Se-

Unha mutacién nas moléculas de hemoglobina, orixinada por

unha substitucion nun s6 dos 146 aminodacidos que forman as por valina cuencia de bases
cadeas beta (en azul), produce a denominada hemoglobina S. 7

A anemia falciforme é unha enfermidade hereditaria causada Hemog]obina normal Hemog]obina falciforme € TAGTAGAAA’
pola hemoglobina anormal, que exerce un transporte deficiente mentres que no
de osixeno e provoca unha deformacion caracteristica nos glé- | Glutamato - - _-_ _alelo da fibrose
bulos vermellos do sangue (forma de fouce ou media lia). Estes

quistica, a secuen-
cia ¢ TAGTAA. A
fibrose quistica,
asi, € causada por

globulos vermellos non son flexibles, dificultando a circulacion
e mesmo chegando a formar tapdns nos vasos sanguineos mais
pequenos.

Todos temos algunha mutaciéon nos nosos xenes. Moitas pasan
desapercibidas, pero outras poden traducirse en enfermidades
mortais. Hai miles de anos que apareceu na poboaciéon humana
de Africa unha mutacién nun dos xenes que contén as instru-
cidns para fabricar a hemoglobina do sangue: unha das letras
que formaba esa mensaxe xenética cambiouse por outra. Esta
unica substitucidn significou a apariciéon dunha hemoglobina
defectuosa, que orixina a enfermidade chamada anemia falci-
forme, que pode ser mortal. A presenza deste caracter no seu
sangue, con todo, parece outorgarlle a quen a ten certa protec-
cién contra a malaria.

No seguintes mapas podemos ver unha demostracion a través
dos mapas desa relacion de proteccion contra a malaria. A se-
leccion estabilizadora, pode conducir & preservacion de alelos
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As células vermellas deformes entupen os vasos sanguineos estreitos, conducindo asi a unha
ampla gama de efectos graves, incluindo as patoloxias cardiacas e a insuficiencia renal.

| O alelo da fibrose quistica modifica unha proteina que regula o mo-
= . vemento de idns cloruro para dentro e para fora das células; esta al-
apa da malaria teracion fai que as células nos pulmons, aparello dixestivo, e outras
partes do corpo queden cubertas con secrecidns pegafientas espesas.
Outros alelos que causan enfermidades xenéticas difiren dos alelos TAETRE
normais por un maior numero de bases. N
5 = A enfermidade de Huntington (EH), ocorre cando unha persoa herda un alelo dominante
i ? “=# que codifica cara a unha version anormal da proteina normalmente producida polo xene
-« EH. Acontece que moitos alelos distintos poden causar a enfermidade de Huntington, to-
.+ dos compartindo unha caracteristica comun: cada un ten copias extras da secuencia inseri-
=== da GTC preto do inicio do xene da EH. Asi, en vez dun tnico alelo EH, hai unha familia de
see = alelos EH que poden causar a desorde.

=== == Moitas outras enfermidades xenéticas poden ser causadas por un alelo. Nestes casos, o ale-

s = lo particular que a persoa herda pode ser importante porque pode afectar a gravidade da
R desorde. Por exemplo, hai mais de 800 alelos cofiecidos do xene BRCA1 que poden cau-
mia falciforme| sar formas hereditarias de cancro de mama. Se unha muller cun destes alelos desenvol-
ve cancro de mama, a gravidade da enfermidade e, en consecuencia, o tipo de tratamen-
to médico pode recomendarse influenciado por cal dos 800 alelos do BRCA1 de cancro
4 de mama posue. Do mesmo xeito, unha persoa que herda un alelo EH con moitas copias
| ¥ extras da secuencia GTC ¢é susceptible de padecer a enfermidade en idade mais tempe-
i rd que alguén cuxo alelo EH ten relativamente poucas copias extras da secuencia GTC.
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