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INTRODUCCION

Los genes son los ladrillos de la herencia. Se pasan de padres e hijos, los genes contiene
ADN, las intrucciones para fabricar proteinas, pero, debido a las mutaciones en los genes
cambia las intrucciones para fabricar proteinas y esto hace que las proteinas no funcionen
correctamente o falten. Conoceremos a detalle las enfermedades que se diferencian entre
si debido a la duplicacion cromosémica y da como resultado un desorden genético, en las
cuales conoceremos su origen y caracteristicas como sus sintomas.
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Qué es la monosomia?

Se refiere a una situacidn en la gue solo uno de los
cromosomas de un par de cromosomas esta
presente en las células, en lugar de las dos copias
que se encueniran habitualmente en las células

Presentando los g%ﬂ%hsfea sindromes;
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Sindrome de meckel

Es una enfermedad genética polimalformativa de
herencia autosomica recesiva.

Caracteristicas: mal formacion del sistema nervioso
central, displasia renal multiquistica bilateral, fibrosis

hepatica y polidactilia.
(o)
~ <
9
L =
£
(0]
(1))
0
e
O

M,

Sindrome de killian pallister

Es una enfermedad de alteracion genética, no
hereditaria, causado por distribucion en mosaico

tisular de un isocromosoma adicional.

Caracteristicas: discapacidad intelectual, hipotonia,
refraso motor, facial tosco, alteraciones pigmentadas

de la piel alopecia bitemporal.

Sindrome de arlequin

Es una enfermedad de desorden genético de

herencia autosomica recesiva.
|
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Caracteristicas: Escamas grandes, gruesas con
aspectos de placas afectando todo el cuerpo,
ectropion severo, eclabio y orejas aplanadas.
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Sindrome de edwards

Trastorno genético causado por tener un cromosoma
18 de mas en las células.

Caracteristicas; Cabeza pequefia, mandibula y boca
pequefias, defectos del corazadn, los intestinos,
estomago, rifiones y puiios apretados con dedos

Sindrome de patau

Enfermedad genética que resulta de la presencia de
un cromosoma 13 suplementarios.

Caracteristicas: Anomalias cardiacas, renales,
sistema nervioso, faciales, de miembros, de
abdomen, retraso mental, labio leporino, ausencia de
paladar y dos presencia de dos narices.

Monosom,b =

Sindrome de rethore

Es una enfermedad genética debida por una
duplicacién cromosémica 9.

Caracteristicas: discapacidad intelectual, retrasos en
&l desarrollo, mal formaciones craneofaciales,
anomalias en manos y pies.
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CONCLUSION

Hemos concluido en que las proteinas tienen un funcionamiento esencial para la
construccion y formacion del cuerpo humano, debido por los genes. Estas alteraciones
conllevan a ciertas modificaciones genéticos, y eso explica el porque las alteraciones
corporales, las anomalias en los organos, los retrasos intelectuales y inclusive los defectos
congénitos desde el nacimiento.
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