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Trastornos autosémicos dominantes

( Los defectos genéticos, en ocasiones denominados defecto
Concepto de nacimiento, son anomalias de estructura, funcion o
metabolismo corporales que estan presentes al nacer

Es un trastorno autosdomico dominante del tejido conectivo
gue da forma y estructura a otros tejidos del cuerpo y los

Sindrome de Marfan mantiene en su lugar. La anomalia basica afecta la fibrina I,

un componente importante de las microfibrillas que se
encuentran en la matriz extracelular.

Es una variante de una clase de enfermedades de
almacenamiento lisosémico, conocidas como gangliosidos

S Enfermedad de Tay-Sachs de la membranas celulares. Se hereda como rasgo

autosdmico recesivo y ocurre 10 vece mas frecuentemente

uno de los defectos de en la descendencia de judios

nacimiento mas frecuente y ocurre
en cerca del 0.1% de todos los
bi ladar hundid embarazos. Es también uno de los
Labio y paladar hundido < defectos de nacimiento
notorio lo que provoca una
apariencia facial anomala y con
\problemas de lenguaje

mas

La trisomia 21, causa una combinacion de defecto de
nacimiento que incluyen cierto grado de discapacidad

los autosomas — Sindrome de Down intelectual, caracteristicas faciales tipicas y otros
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problemas de salud. Es el trastorno cromosomico mas
frecuente

Describe la ausencia de todo o parte del cromosoma X. Algunas
mujeres tienen parte del cromosoma x y algunas muestran
mosaicismo con una o mas lineas celulares adicionales. Este
trastorno afecta aproximadamente a 1 de cada 2500 nacimientos
vivos y es el trastorno mas frecuente en las mujeres.

Es un padecimiento de disgenesia testicular acompafiado de la
presencia de uno o mas cromosomas X extra del complemento
masculino normal.
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