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cromoesoma x

cromoesema y
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- caracteristicas &
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@ Son rasgos que se encuentran en los genes del cromosoma sexual

@ Es una enfermedad ligada al sexc

© Se daen el cromosoma X

@ Tienen solo un cromosoma X

© Los hombres son los afectados

@ Solo tienen dos opciones {

@ Las mujeres generalmente son portadoras 4

@ Es submétacentrico
@ Es de tamaro mediano
@ Contiene muchos genes

© Sean diagnosticado 900 enfermedades

© Es pequefio
@ Es submétacentrico

@ No contiene muchos genes

@ Sanos

@ Enfermos

@ Tienen dos cromosomas X

@ El cromosoma sano opaca al cromesomas dafiado
© Sana

© Tienen tres opciones © Enferma

@ Portadora



HERENCIA
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Tipes 4

Hemofilia A =

@ Defecto genético

@ Dificultad para distinguir los colores
@ Sugrado de afeccidn es variado

@ Rojo
@ Dificultad para diferenciar matices {
© Verde
@ Solo tienen un cono sensitive
r O Monocromdtico {
@ Sélo ven un color
r @ Insensiblesalrojo
@ Rojas
) " ) Los que confunden sombras Verdes
@ Dicromdtico { Tipes 4 ® 9 ®

© Amarillas

® Azules
~ @ Sensibles al azul { Confunden {

© Verdes

@ No distinguen los colores
~ @ Tricomdtico anémalo {

@ Ceonfunden unos con otros

r @ Se manifiesta en los hombres
@ Las mujeres son portadoras

@ Factores hemostaticos VIII y IX

© Rodillas

r @ Hemartrosis © Tobilles

@ Codos

ol 95% de las hemorragias

© Superficiales

Cuadro clinico | <

Hematomas museulares {
© Profundas

~ @ Hemorragias cerebrales
¢ O Brasil
O México
“ | America latina | <
@ Argentina
~ @ Venezuela

Hemofilia B



Origen genético
Menos grave

Evoluciédn lenta

Progresiva
Debilita
¢ Becker Misculos del cuerpo
Reduce
@ Sanos
{
@ Enfermos
@ Sanas
(~ - { iSrofia muscular - @ Portaderas
@ Enfermas
r O Mds comdn
© Grave

“ Duchenne 4 @ Evolucién rdpida

“Ea‘"c'“ @ Progresivo
l'e“na “l s‘xo '< ~ (@ Debilita misculos del cuerpo

¢ © Dice que hay un mecanismo que inactiva al cromosoma X
@ Se produce en la 4°-5° semana del desarrollo embrionario

"l Hipétesis de Lyon i @ Paterno

© Cada célula se produce en un cromosoma diferente {

, “ @ Elcromosoma condensado se produce al azar
S nactivacién B P

@ Se inactiva el cromosema X paterno

© Materno

Imprinting
© Seinactiva en las células de la placenta

Il Tipos
.
@ Ocurre en el embrion

Al azar © Materno
@ Los 2 cromosomas X tienen la misma posibilidad de ser inactivados { Origen {
@ Paterno




¢ O Se heredan dos copias alteradas del gen responsable de la patologia
@ Sedaen los autosomas
@ Tienen una copia del gen mutado
@ Padres {
@ No muestran signos ni sintomas

- caracteristicas K

@ No se da en todas las generaciones

® Hijos
« @ Afecta {
® Hijas

HERENCIA
RESGS'v“ < ¢ © Mutacién en el gen CFTR

@ Es la mds caracteristica
@ Es crénicay progresiva

@ Aparace en la infancia

Pul
" Enfermedades { _ ) r © Pulmones

© Intestinos

érganos afectados = 4
@O Pdncreas

* @ Higado

@ Obstruccidn

* @ Produccién de secreciones espesas {
© Infeccién



r O Acumulacién de fenilalanina
@ Aumento de fenilalanina en sangre
@ Defecto en el gen PAH
@ Piel blanca
@ Caracteristicas en nifies © Cabello claro
¢ Fenil cetonuria 4

@ Ojos azules

¢ O Conwulsiones

@ Crecimiento

@ Problemas {
@ Conducta

~  Signosy sintomas = 4
@ Erupciones cutdneas

“ERE"““ @ Aliento
Enfermedades
RESES'"“ { - * “ @ Olor rancio o moheo O Piel

© Orina
© Alfa
r (O Defectos en las cadenas { Hemoglobina
© Beta

© Anemia hemolitica

© a-talasemia { @ Exceso de cadenas beta
Tipos {

@ Destruccién prematura
precipitados en el interior de los GR
© p-talasemia { @ Exceso de cadenas alfa O Hemdlisis

@ Sindrome hemolitico crénico
r O Mayor {

~ Talasemia <

@ Anemia grave

© Talasemia minima
“  (lasificacidn clinica = 4 © Menor {

© portadores asintomdticos

@ Sindrome hemolitico moderado

\ @ Intermedia {
© Anemia



{ Enfermedades { Albinismo 4

-

]

@ Fabricacién de menos melanina

Tipos

<

Oculocutdneo

Ocular

r ©® Formagrave

© Caracteristicas

~ (@ Formas =

@ Menos comin
@ Afectaalos ojos

@ Frecuente en hombres

<

¢ O Piel
® Pelo

@ Ojos

@ Dos cromosomas andmalos {

r O 0OCAl

OCAZ

OCA3

OCA4

OCAb

OCAé

OCA7

q e

* @ Problemas visuales

@ Madre

© Padre

@ Cambio e el gen 6PR143 { @ Cromosoma X

@ Un cromosoma anémalo {

©® Madre

@ Gen GPR143



¢ @ Genalterado es dominante sobre el normal

® Madre
@ Una sola copia expresa la enfermedad {

(- Cﬂl‘ﬂCtEl"iStiCﬂS 4 @ Se daenlos cromosomas autosémicos

@ Hijos
@ Afecta {
® Hijas

® Padre

* @ Secdaentodas las generaciones

HERENCIA <
oon'"“re r @ Mutacion en el gen SLITRK6

@ Locus 13g31,1

@ Error refractario

~ RECIZUUI { miopa { @ Sevedecerce

@® No se ve de lejos

r @ Baja { @ Miopia leve

Tipos -
P r @ Miopia severa

@ Desprendimiento de retina

* @O Alta <«
® Glaucoma

r

@® Cataratas



@ Esfuerzo ocular

¢ Miopia { Sintomas
—_— ® Cefalea

@ Dificultad para ver de lejos

"‘“E“c'“ ¢ @ Mutacién en el gen FGFR3
DO"'"“TE { 4 @ Locus 4p16,3
@ Expresividad limitada

@ Glicina sustituida por arginina

*  Acondroplasia r @ Obesidad
@ Hipotonia
@® Hidrocefalia

Signos y sintomas @ Macrocefalia

@ Baja estatura
@ Frente prominente

@ Retraso del desarrollo

~ @ Trastornos esqueléticos



¢ @ Expresion variable
@® Gen FBNI
@ Locus 15q21

@ Afectaala fibrilina

r @ Ojos
@ Corazén
”eniuc'“ Afeccion
{ { Sindrome de Marfan § o ® Esqueleto
DOMINATE
@ Pulmones

* @ Vasos sanguineos

r @ Tdlaalta
@ Complexion delgada

Signos y sfntomas @ Paladar alto, arqueado
. <

@ Aneurisma de la aorta

@ Insuficiencia mitral

* @ Neumotdrax espontaneo



