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ENFERMEDADES
GENETICAS

Una enfermedad o trastorno genético ¢s una afeccion patoldgica
causach por una alteracién del zenoma que provoca la sintesis de
proteinas defectuosas.

DEFECTOS TRANSTORNOS CROMOSOMICOS TRASTORNOS
MONOGENETICOS MULTIFACTORIALES

Dende los cromosomas (o parte de aromosomas) faltan o cambian

Dende hay mutaciones en dos o mids genes. En estetipo,

Que afectan solo un nuestro estilo de vida y medio ambiente influyen
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Gevevalidades de la agoptosis

Sitio al hallaz

La grogresion de la patologia guede imglicar 1a acumulacion
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TRISOMIA I3

DIAGNOSTICO
Ecografia, amniocentesis

[EATAMIENTO Personalizade
Tratamiento d¢ anomalias fisicas,

asist. medica desde nacimiento (- 7 Apgar]

PRONOSTICO Semanas de vida
0% mueren al aflo, sobrevivientes con
problemas cognitivos y fisicos

TRISONOMIA 13

CPIDEMIDLOGIA 112000 natidos vivos
3¢er sindrome crompsomice mas frecugnte (mayor mente no
hereditario, » mujeres) No sobrepasan semanas de vida

CLINICA Nariz larga, labio superior pequefin, retromicrognatia,
chnodactifia de Sto dedo, retraso memtal y de crecimittno

Anomalias estructurakes: holoprosencefalia, labio
leporina con o Sin fisura palating (60 a B0%), anfalocele

Cardiovascular: 30% malf, comunicacion inferyentricular
Extremidades: camptodactilia, polidactilia, pies zambos
Vision: microftalmia, coloboma de iris, displasia retinal
Renal- criptorquidia o uters bicorne, art umbilical unica

SN hiper-hipotonia. agenesis cuerpo calloso,
hidracefalo, hipoplasia cerebelar, mielomeningocele
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Genética de Benjamin A. Pierce

Editorial Médica Panamericana
https://www.medicapanamericana.com » libro » geneti...

Libro en formato digital, con herramientas que enriquecen la lectura; acceda a los contenidos desde el indice, apdyese en la identificacion
en miniatura

Genética de César Benito Jiménez

Editorial Médica Panamericana )
https://www.medicapanamericana.com » genetica-benito

El libro consta de 27 capitulos organizados en 5 secciones: Seccion |, Genética de la transmision, Genes y Cromosomas; Seccion |l,
Estructura de los acidos
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