
 

 

 

 

 

 

 

LICENCIATURA EN NUTRICIÓN 

 

FISIOPATOLOGÍA 1 

 

CUADRO SINÓPTICO: ENFERMEDADES HEREDITARIAS 

 

DOCENTE:  MIGUEL BASILIO ROBLEDO 

 

ALUMNA: XOCHITL PÉREZ PASCUAL 

 

TERCER CUATRIMESTRE 

GRUPO “A” 

 

 

TAPACHULA CHIAPAS 

23 DE MAYO DE 2020 

 

 

 



 

  

E 

N 

F 

E 

R 

M 

E 

D 

A 

D 

E 

S 

 

H 

E 

R 

E 

D 

I 

T 

A 

R 

I 

A 

S 

Síndrome de Marfan: Trastorno del tejido conectivo que da forma y estructura a otros tejidos del 

cuerpo y los mantiene en su lugar. Afecta varios sistemas orgánicos, que incluyen los ojos; el sistema 

cardiovascular, específicamente correlacionado con aneurismas aórticos; y el sistema esquelético. 

Neurofibromatosis: 

padecimiento que causa 

que se desarrollen 

tumores a partir de las 

células de Schwann del 

sistema neurológico. 

NF tipo 1 (NF-1): se desarrollan neurofibromas 

cutáneos y subcutáneos en la niñez tardía o 

adolescencia. se manifiestan como lesiones 

blandas y pedunculadas que salen de la piel. 

Trastornos de 

herencia 

multifactorial 

Labio y paladar hendido: es uno de los defectos de nacimiento más frecuentes, y ocurre en cerca 

del 0,1% de todos los embarazos. Es también uno de los defectos de nacimiento más notorios, 

lo que provoca una apariencia facial anómala y problemas del lenguaje. El labio hendido con o 

sin paladar hendido es más frecuente entre los varones, mientras que el paladar hendido aislado 

es más frecuente en las mujeres. Los defectos de labio y paladar hendidos varían desde una 

pequeña muesca en el borde rojo del labio superior hasta la separación completa que afecta el 

paladar y se extiende hasta el piso de la nariz. El padecimiento se acompaña en ocasiones de 

dientes deformes, supernumerarios o ausentes. causan también defectos del lenguaje. 

Fenilcetonuria (FCU): causado por una insuficiencia de la enzima hepática fenilalanina hidroxilasa, lo 

cual permite que se acumulen en tejidos y en sangre concentraciones tóxicas del aminoácido 

fenilalanina. Si se deja sin tratamiento, el trastorno provoca retraso mental, microcefalia, retraso en 

el lenguaje y otros signos de disminución del desarrollo neurológico. 

Presentado de 2 

formas genética 

y clínicamente 

distintas: 
NF acústica bilateral tipo 2 (NF-2): se 

caracteriza por tumores del nervio acústico. Los 

síntomas más frecuentes son cefaleas, 

hipoacusia y acúfenos. 

Trastorno 

predominantemente 

recesivo 

Enfermedad de Tay-Sachs: se hereda como rasgo autosómico recesivo. se acumula el gangliósido GM2 

en los lisosomas de todos los órganos, aunque es más prominente en las neuronas cerebrales y la 

retina. 

Trastornos 

autosómicos 

dominantes 

Trastornos recesivos ligados al cromosoma X: incluyen la insuficiencia de la glucosa 6 fosfato 

deshidrogenasa, hemofilia A y la agammaglobulinemia ligada al x. El patrón frecuente de 

herencia es uno en el cual una madre no afectada es portadora de un alelo normal y uno 

mutante en el cromosoma x.  

Trastornos 

autosómicos 

recesivos 
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