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SECUENCIACION  MITOCONDRIAL

El ADN mitocondrial contiene 37 genes, todos ellos
esenciales para su funcién normal. Algunos de estos
genes codifican para enzimas involucradas en la
fosforilacion oxidativa, que es un proceso que utiliza
oxigeno y azlcares simples para crear ATP. Algunas
patologias de origen genético estan relacionadas con
cambios en determinados genes mitocondriales:

e Neuropatia hereditaria de Leber.

e Sindrome de Leigh.

¢ Diabetes y sordera heredada por via materna.

e Encefalopatia mitocondrial.
¢ Neuropatia, ataxia y retinosis pigmentaria.
e Sordera no sindrémica.

¢ Queratodermia palmoplantar con sordera.

¢ Oftalmoplegia externa progresiva.
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PANEL COMPLEJO | MITOCONDRIAL

El Complejo | mitocondrial es el primer y mayor de
los cinco complejos en sistema de fosforlizaciéon
oxidativa. El Complejo | consiste en 45 subunidades,
siete de las cuales estan codificadas por ADN
mitocondrial, y el resto por genes nucleares. El
déficit del Complejo | es el defecto mas comun de
la via de la fosforilacion oxidativa. Este panel incluye
el estudio de los genes nucleares asociados con
el déficit del Compilejo I, asi como la secuenciaciéon
del ADN mitocondrial.

PANEL 30 GENES COMPLEJO | MITOCONDRIAL

SECUENCIA 30 GENES NUCLEARES

ACAD9 FOXRED1

NDUFA10 NDUFAS
NDUFS1 NDUFS4
C200rf7 (NDUFAF5) MTFMT
NDUFAF3 (C30rf60) NDUFB3
NDUFV1 POLG
NDUFA2 NDUFAF1
NDUFS3 NDUFS7
NDUFV2 SUCLA2
NOTA:

LA SECUENCIACION DE ESTE PANEL
INCLUYE LA SECUENCIACION ADN
MITOCONDRIAL




