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1. Los Trastornos del Movimiento en la Practica Neuroldgica

Los trastornos del movimiento constituyen un amplio grupo de patologias en las que, en ausencia de paresia o paralisis, existe un defecto en el reclutamiento muscular por exceso o por
defecto, tanto en reposo como durante el movimiento voluntario. En un sentido amplio, los trastornos del movimiento abarcan desde los sindromes frontoparietales que cursan con
apraxia [melocingtica o ideomotora) hasta los sindromes de actividad muscular continua, 5in embargo, en la practica clinica, el neurologo atiende principalmente el sindrome

guiado la contig parkinsoniano, las discinesias y la ataxia.

p— En la clasificacidn moderna de los trastornos del movimiento de los dltimos 30 afios no existe el 'sindrome extrapiramidal’. En efecto, se trata de un concepto obsoleto, carente de base

Docamentacion| - anatdmica y fisiologica, cuys imprecision diagndstica sdlo induce a la confusidn clinica. Corresponde al brillante neuroanatomista noruego, Alfred Brodal, el mérito de resaltar en su libro
h . de 1975 la ausencia de fundamento para sostener un término 'extrapiramidal’ que designa todas aquellas wias axonales que no discurren por las piramides bulbares en su direccion a la
Manual de usuario (PoF 1 07 ve) médula, En sentido clinico, el 'sindrome extrapiramidal' se ha atribuido a los trastornos motores probablemente asociados a disfuncidn de los ganglios basales, y esto es del todo
Método de evaluacion errdneo. Por ejermplo, las mioclonias mas frecuentas son aquéllas que se ariginan por descargas en la corteza motara y se trasriten por la via piramidal; el temblor cinético se asocia
h Programa comanmente a la lesion del pedunculo cerebeloso superior y la proyeccion dentorrubrotalamica; los tics aln no tienen una base anatdmica bien definida y los trastornos de la marcha
h son consecuencia de la lesion de regiones v conexiones nerviosas multiples,
Prafesarado

Ce hecho, en nuestra opinidn, se recurre indebidamente a la denominacion ‘sindrome extrapiramidal' para designar de una manera difusa aquellos trastornos del movimiento complejos
cuya definicion precisa no resulta evidente, Actualmente se encuentra en franco desuso y su empleo expone una carencia semiologica.

=

Descargar Acrobat Reader [ebe recanocerse que, como ocurre con cualquier clasificacian clinica, la que abarca y congrega a los trastornos de movimientos no es perfecta. Bajo el sindrome parkinsaniano se

incluye principalmente la acinesia-bradicinesia, junto con la rigidez muscular; por tanto, combina, por un lado, la manifestacian del trastorno en la velocidad v amplitud de los

movimientos con el exceso de actividad muscular en reposo v durante el desplazamiento articular que implica la rigidez. lzualmente, entre las discinesias aparece el temblor, incluyendo

jl';'.;i':‘.j,ﬂ:]ﬂﬂ el temblor de reposa parkinsoniana clasica. De la misma manera, hay una variedad de movimientas anormales dificiles de catalogar de acuerdo con los cinco tipos clasicos de discinesias,
Estos y otros varios ejemplos posibles sirven para recalcar que las clasificaciones son Utiles desde el punto de vista docente v conceptual, pero deben manejarse con el conocimienta de

Pagina Principal sus limitaciones, Meramente, la realidad clinica excede, por profusa y compleja, a la teoria docente.
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1. Los Trastornos del Movimiento en la Practica Neuroldgica
Los trastarnos del movimiento constituyen un amplio grupo de patologias en las que, en ausencia de paresia o paralisis, existe un defecto en el reclutamiento muscular por exceso o por defecto, tanto en

Descaraar Acrabat Readar reposo como durante el movimiento voluntario, En un sentido amplio, los trastornos del movimiento abarcan desde los sindromes frontoparietales que cursan con apraxia [melocinética o ideomotora) hasta los
. g sindromes de actividad ruscular continua. Sin embargo, en la practica clinica, el neurdlogo atiende principalmente el sindrome parkinsoniana, las discinesias v la ataxia.
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sostener un término ‘extrapiramidal’ que designa tod quellas vias axonales que no discurren por las piramides bulbares en su direccion a la médula, En sentido clinico, el 'sindrome extrapiramidal’ se ha
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NavEEACcIon| 2A. Analisis genético en trastornos del movimiento: conceptos basicos
Pagina Principal

Area personal Resumen: Los dltimos afios han sido testigo de la identificacidn de numerosas maoléculas importantes para la aparicion o desarrollo d
esos descubrimientos ha sido posible gracias a la aplicacidn de las técnicas de genética molecular en biomedicina, En este capitulo, 5
comprension del alud de resultados gue habitualmente se publican encuentre una interpretacion razonada v razonable, Para ello, el ca
elementales hasta los mas complicados, con la intencidn de que puedan seguirse en funcidn de la formacidn previa de cada uno. Por e
del ADM, los mecanismos de replicacian, la transcripeion del ADNM y fraduccion del ARM, v la sintesis v modificacian de proteinas. Pasa
molecular 'clasica’, para centrarnos en el estudio de formas de herencia mendeliana v los distintos tipos de herencia. Tras este aparta
fenotipos multifactoriales, v finalizarernos con un apartado en el que se pretende armpliar el espectro de variabilidad genética asociac
procesos de epistasis v epigenéticos que subyacen a muchos de los caracteres estudiados.
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2.1, Mutacién

bs en el materia
secuencia del s

Desde una perspectiva biomedi
fenotipo, enfermedad, especific

Existen distintos tipos de mutaciones, como las sustituciones de bases, en las que una o, raramente, varias bases son sustituidas po
degenerado, reflejarse o no con posterioridad en la proteina codificada por &l gen que sufre la mutacidn, Otros tipos de mutaciones i
fragmentos de ADM. Por la naturaleza al azar de los mecanismos de generacidn de variabilidad genética, es evidente gque la aparicion
del genoma. Por esta misma razdn, suimpacto desde el punto de vista fisioldgico no tiene por qué reducirse a la introduccidn de caml
pueden alterar la secuencia primaria, cadena de aminoacidos, de una proteina, pero tambign pueden afectar a las secuencias promot
silenciadoras, de promotores o de procesamiento. Alteraciones de cualquier elemento genético implicado en los procesos de transcrip
su funcidn, como a los niveles de proteina producidos yv/o a la relacidn de isoformas sintetizadas en funcidn de una desregulacidn del
secuencia normal puedan resultar patogénicas por aparecer como isoformas gue no habian de estar presentes.

Un aspecto importante a tener presente es el hecho de que las mutaciones son el motor de la evolucidn, de la seleccidn natural, Este
dn‘erenuas en cuanto a capacidad de supervivencia \,r de reproduccidn. Esta ultima venta]a implica dn‘erenuas [=1g] cuanto a et

Selectidn sobredominante, en contraposmmn ala seleccmn codominante, gue se da cuando el efecto del heterumguto [1=] encuentra a
homocigoto riutado.,

En este punto hay gue distinguir entre ‘mutacion’ y “polimofismo’, En sentido estricto, mutacidn es cualguier variacidn de la secuencia
grupo de individuos, Esto no implica necesariamente |a existencia de un efecto funcional de la mutacidn, ni mucho menos su correlacic
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individuos sanos v afectos sean distintos,

Por otra parte, la estructura de la familia analizada también afecta de manera importante al resultado del lig
Analizar 10 individuos afectados no ofrece el mismo resultado si éstos pertenecen a una familia nuclear o
distribuyen de otra forma, de manera gue entre los individuos afectados se dé un mayor numero de meiosic
asi porgue el estudio de ligamiento persigue identificar |a regidn del genoma donde se localiza el gen causat
fenotipo concreto, pero también, para facilitar esa localizacidn, es importante que la regidn ligada sea lo mas
posible, a fin de que los andlisis posteriores sean mas sencillos, v esto se consigue analizando el mayor m
meiosis posible entre los afectos de la familia, Si valvemos a nuestro ejemplo (Fig. 17, @m.ns-que-e-s—cl"f‘crmﬂﬁr

= ” " ar de tener esta estructura tuvie
~)} Tema 2a - Mozilla Firefox 1 ]

iar el nimero de afectados de

L.
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Ejemplo de formas familiares con identico ndmero de individuos afectos, pero que contrbuyen distinto
grado de informacion genética, Los simbolos rellenos sefialan los individuos afectos, Los cddigos bajo

los simbolos indican el individuo del drbol (generacidn en ndmeras romanas v situacian dentro de la
generacion en ndmeros arabigos),
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que se relaciona con que la regi

regidn comun a todos los enfern
en la familia B se producen dos
as reducida, Aungue esto es ur
= loci en los gametos de un inc
ntre los mismos loc en gametos
famos gue todos los enfermos o
lia B la regidn compartida se da

ad en cualguiera de estas famr
afectos compartan esta regidn ¢
nivel general distinguimos dos
n modelos especificos, v mét
considerar que las pruebas par
sea cierto, Es decr, cuando el
nocida, tanto en su existencia o
de la enfermedad esté estudiz
la misma poblacidn, podremos

|=||ntraria, es preferible utilizar un m
tienen un gran impacto en los n

estadisticos (los métodos no paramétricos se tratardn someramente en la seccidn sobre herencia no mende
medida habitual de ligamiento es el LOD score. Esta medida es el logaritmo decirmal del cociente entre la pro
de observar un genotipo concreto a una frecuencia de recombinacidn B {(entre el marcador ¥ el gen respons:
enfermedad) sobre |a probabilidad de observar ese mismo genotipo sin la existencia de ligamiento, esto es,

0,5.

P(genotipo | familia,® <1/2)

LODscore = log,

P(genotipo | familia,® =1/2)

Para una familia dada, el LOD caleulado entre dos loci s hasa en el ndmero de individuos recombinar
recombinantes, & mayor ndmero de no recombinantes, mayor sera el LOD, Un LOD superior a 3 se toma como
estadisticamente significativo que corresponde, de manera aproximada, a una tasa de error de tipo I del 5% (p = 0,05,
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o Editar pregunts calyla que se duplica.

Termiga =

Podra contestar al

] ¢, Porque, durante la replicacidn, se conserva la informacién genética entre células a excepcidn
Tiermpo restante 0:29:34
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activacion del tema.
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NEvegacion i)

Envie sus consultas al profesor de este tema desde agui. Recibirad una notificacidn a su direccidn de correo electrdnico cuando éstas sean respondidas.

Pagina Principal X ) o
g} P Este espacio estd reservado para consultas sobre temas cientificos de cada tema.
® Area personal

 Terna actual Cada alumno puede hacer una Unica consulta por tema (agrupe sus dudas en una Onica consulta). ELprofesor no tiene la obligacidn de responderle =i la consulta se hace
~ Tema 2a fuera de los quince dias de activacian del tema.
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W 24, Analisis genético en

Fastornos de Asunta” | 7 .
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caracteres no
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B .
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i 8. Para saber mas
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EETH Figuras -
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a su consulta através
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electréonico automatico.
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del movimienta: concepta... W Foro de debate
nuevo tema de
debate aqui.

NaveEgacion =23

El foro de debate ofrece la posibilidad de plantear temas de interés relacionados con este tema a
pégina Principal profesores vy alumnos, y responder a las cuestiones planteadas por otros participantes del ma

® irea personal
¥ Tema actual
¥ Tema 2a

¥ Participantes

¥ General

Tema Comenzado por Replicas Ultimo mensaie
w24, Analisis genético en »

trastlurljos del prueba Estudiante Estudiante : = 1515 elico en
movirmiento: concepto. .. Jy ; .
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técnicas de genética

[* 3. analisis genético:
caracteres

Pagina Principal w Temas A, MODULD: TRASTORKGS DEL BACWIMIERTD IMTRODUCCION v TEMAS GERERALES w A1, ASIGHATLIRA:
FUMDAMENTOS w Tema Za w 2A, ANdlisis genético en trastormos del movimiento: concepta,.. w Foro de debate w» prusba
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Pagina Principal M
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»
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debate ya ¥ General Editar
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Como ver las calificaciones de los examenes realizados:

. conceptos

Pagina Principal » Mis temas » A. MODULO: TRASTORNOS DEL MOVIMIENTO, INTRODUCCION Y TEMAS GENERALES m Al. ASIGNATURA: FUNDAMENTOS » Tema Za

NaVvESaci = 2A. Analisis genético en trastornos del movimiento: conceptos basicos

Pagina Principal

B Profesor: Jordi Perez Tur
" Area personal

* Tema actual Resumen: Los Ultimos afos han sido testigo de la identificacidn de numerosas moléculas importantes para la aparicion o desarrollo de enfermedades neurode
parte importante de esos descubrimientos ha sido posible gracias a la aplicacion de las técnicas de genetica molecular en biomedicina. En este capitulo, se p

¥ Tema2a familiarizar al lector en esas técnicas a fin de que su comprension del alud de resultados que habitualmente se publican encuentre una interpretacion razona
» Participantes Para ellq, el capitulo sigue una estructura que va desde los concepltos mas elementale§ hasta los mas complicados, con laintencion de que pu edan seguirse'e
formacion previa de cada uno. Por eso partiremos de conceptos basicos: la composicion y estructura del ADN, los mecanismos de replicacion, la transcripcion

b General traduccion del ARN, y la sintesis y modificacion de proteinas. Pasaremos después por lo que serian conceptos y técnicas de genética molecular ‘dasica’, para

P 2A. Andlisis genético en estudio de formas de herencia mendeliana y los distintos tipos de herencia. Tras este apartado, entraremos en conceptos mas elaborados, como el analisis d¢

multifactoriales, y finalizaremos con un apartado en el que se pretende ampliar el espectro de variabilidad genética asociada a enfermedades, induyendo unz

trastornos del pinceladas de los procesos de epistasis y epigenéticos que subyacen a muchos de los caracteres estudiados.

movimiento: concepto...

b Mis temas

indice .
b Programa Podrarevisar sus
e — B 1. ntroducdian calificaciones en el

= - . ,
B - 2. Conceptos y tecnicas de genetica enlace que enCOHtral’a
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Eﬁ 8. Para saber mas
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Cuestiones técnicas:
Para que la plataforma del master funcione correctamente
necesita tener las cookies de su navegador de Internet activadas

g/ Master en Trastornos del Movimiento

\

Una cookie es un fragmento de informacién (imprescindible para el correcto funcionamiento de la web) que
se almacena en su disco duro a través de su navegador, a peticion del servidor de la pagina. Esta
informacion puede ser luego recuperada por el servidor en posteriores visitas.

Realice las siguientes modificaciones en la configuracion de su explorador (Herramientas - Opciones de

Internet):

Opciones de Internet

Conesiones
General

Programaz I

Seguridad

Privacidad

21 ]

Opciones avanzadas I
I Contenido

—Pagina de inicio

Puede cambiar la pagina que uliliza como pagina de inicio.

Usar actual

Direccidn: |http:#.fwww.guogle e/

Predeterminada

Usar pagina en blanco

ey

i~ &rchivos temporales de Internet

{Eliminar cookies... |

Las paginas visitadas se almacenan en una carpeta para tener acceso mas
répido cuando lo desee,

Eliminar archivos...

Configuracion..

i~ Historial

3

Dias que puede guardar lag
paginas en Historial:

La carpeta Historial contiene vinculos a las paginas va visitadas para tener
acceso mas rdpido cuanda lo desee.

Borrar Historial

Dpciones de Internet EHE
Conexiones | Programasz | Opciohes avanzadas |
General Seguridad Privacidad | Cantenida

Seleccione una zona de contenido 'Web para especificar la configuiacion de seguridad

de la misma

Sitios de Sitiog
confianza restringidos

Intranet local

Internet

Esta zona contiene todos los sitios
‘Web que no ha situado en olras
20Nnas

Sitios

Mive] de seguridad de la zona
Muewva el control deslizante para establecer el nivel de seguridad de la zona,
Media
- I - -Exploracion segura pero funcional

- Pregunta antes de descargar contenido que pusda
o o $&l $8guIo

- Mo e descargan controles ActiveX sin firmar

- Apropiado para la maporia de loz sitios de Internet

Opciones de Internet

Programas | Opciohes avanzadas

Privacidad

Conexiones |

General | Seguridad Contenida

r— Configuracian
Mueva el control deslizante para seleccionar una configuiacion de privacidad

qt:‘u para la zona Internet.

_  Media

- ’ - -Bloquea cookies de terceros que na tiene una directiva de privacidad
_ _ sdlida

Importar.

- Bloquea cookies de terceros que usan informacion personal de
identificacion sin su consentimiento explicito

- Restringe cookies intermas que usan informacion personal de
identificacion sin su consentimiento explicita

Opciones avanzadas... Eiedeterminads

r Sitios Web
Para reemplazar la administracion de cookies para sitios
Web individuales, haga clic en el botdn Editar.

Editar.
Colores: | Fuentes | |diamas. | Accesibilidad | Nivel persanalizado. | Iive! predeterminada I
Aceptar | Cancelar | Apligar | Aceptar I Cancelar | Aplizar I Aceptar I Cancelar | Aplicar I

Elimine todas las cookies

Compruebe que el nivel de
seguridad de su ordenador
es medio

Compruebe que no tiene
bloqueadas las cookies
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