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Las enfermedades hereditarias son aquel conjunto de enfermedades genéticas cuya
Definicidon caracteristica principal es su supervivencia de generaciéon en generacion,
transmitiéndose de padres a hijos y asi sucesivamente, para que una enfermedad sea
genética heredada por la descendencia, el gen alterado debe de estar presente en las
células de la linea aerminal(6vulos esnermatozoide) v no en células soméaticas

Sindrome de Down: es causado por la presencia de una copia extra del cromosoma, en vez de los dos
habituales, hay tres. De ahi que también se denomina trisomia

Sindrome de Turner: la alteracion genética se debe a la ausencia total o parcial de uno de los
cromosomas X, lo que produce la esterilidad de por vida. Solo afecta a las mujeres.

Sindrome de Klinefelter: se produce cuando existen dos cromosomas Xy uno Y. Solo se da en el
sexo masculino.

Acondroplasia.Desarrollo imperfecto de los huesos que provoca enanismo.
Sindrome de Marfan. Trastorno del tejido conectivo que provoca extremidades largas y defectos cardiacos.

Recesivo. Solo se produce una anomalia cuando ambos padres tienen genes anormales. Si ambos padres son
portadores, el bebé tiene un 25 por ciento de posibilidades de tener el trastorno.

Fibrosis quistica. Trastorno de las glandulas que produce un exceso de mucus en los pulmones y problemas en la
funcion del pancreas y la absorcién de los alimentos.

Anemia de células falciformes. Trastorno que produce glébulos rojos anormales.

Enfermedad de Tay-Sachs. Trastorno autosdémico recesivo hereditario que produce la degeneracion progresiva del
sistema nervioso central, que es mortal (hormalmente a alrededor de los 5 afios de edad).

Trastorno ligado al cromosoma X.Este trastorno esta determinado por los genes del cromosoma X. Los principales
afectados y quienes tienen el trastorno son los hombres. Las hijas de hombres que sufren el trastorno son portadoras del
rasgo y tienen una posibilidad cada dos de transferirlo a sus hijos. Los hijos varones de mujeres portadoras tienen una
posibilidad cada dos de tener el trastorno.

Distrofia muscular de Duchenne. Enfermedad de desgaste muscular.

Hemofilia. Trastorno de hemorragias provocado por niveles bajos, o ausencia, de una proteina de la sangre que es
esencial para la coagulacion.

como las encefalomiopatias, diversas sorderas no sindrémicas o asociadas a diabetes,

miocardiopatias, asi como la neuropatia 6ptica de Leber, y un pequefio grupo de casos
Trastornos de genes con sindrome de Leigh transmitido por via materna. Todas ellas se transmiten con

mitocondriales || herencia maternal, , las poliodistrofias de Alpers, el sindrome mioneurogastrointestinal,
el sindrome de Barth y la enfermedad de Friedrich.
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