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EVIDÈNCIES TEORIA ENDOSIMBIÒTICA MITOCONDRIA

• Tamany mitocondira similar a arquea
• ADN bicatenari circular sense introns
• Divisió per fisió binaria, no mitosi
• Centres energetics en membranes
• Ribosomes 70S i no 80S
• RNAr 16s identic a arquea
• Codi genètic diferent



• Producció ATP per F.O.
• Vies metabòliques. Sintesi hemo
• Producció Fe-S clusters
• Alliberament caspases
• Vies de diferenciació a través
de caspases

FUNCIONS MITOCONDRIA



• 200 mitocòndries per eritroblaste
• 5-10 copies ADN 16.569 pb. Codifica 13 mRNA, 22 RNAt, 2 RNAr
• Més de 1000 genes mitoconcrials situats en el nucli celular
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ASC lligada al sexe per mut ALAS2
• Tipus més freqüent de ASC (40%)
• Gravetat clínica molt variable. Sol ser lleu
• Afectació homes mitjana edat. 
• Anemia VCM 60-70 
• Sense necessitat transfusional 
• Hemocromatosi
• DD Anemia refractaria, HH i Talassemia intermitja
• Ocasionalment dèficit afinitat piridoxina
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SLC25A38



ACS rel. amb mutacions SLC25A38

• 15% ASC
• Autossòmica recessiva
• Anèmia microcítica hipocroma severa
• Necessitats transfusionals infància
• Curs similar a la talassèmia maior
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> 70ª Mutacions SF3B1 – SRSF2

Amplificació - Proliferació

RARS-TRCMD-RSRARS

• DNMT3A
• TET2

• JAK II
• ASXL1
• MPL, CALR
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Alteració SF3B1, entitat independent?
Hauria de ser entitat de la WHO?
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