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Se define como enfermedad genética las consecuencias fenotípicas que son el resultado de anormalidades en alguno o en varios 
de los mecanismos biológicos involucrados en la conservación, reparación y expresión de la información genética . Las 

enfermedades genéticas se corresponden con variaciones genéticas del desarrollo que precisan ayuda médica, educativa, social o 
combinaciones de estas. Son de gran heterogeneidad en su expresión clínica por la complejidad y diversidad de órganos o 

sistemas involucrados. 
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