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1 SINDROME DE MARFAN

El sindrome de Marfan es un trastorno hereditario que afecta
el tejido conectivo, es decir, las fibras que sostienen y sujetan
los Grganos y otras estructuras del cuerpo. €l sindrome de
Marfan afecta mas frecuentemente el corazon, los ojos, los
vasos sanguineos y el esqueleto. Las personas con sindrome de
Marfan generalmente son altas y delgadas, y sus brazos,
piernas, dedos de los pies y las manos son inusualmente largos.

HEMOPTISIS 2 HEMOPTISIS

es la expectoracion de esputo consangre fresca, que
puede indicarproblemas en el sistema respiratorio.

=, SINDROME DE RAPUNZEL

El sindrome de Rapunzel (SR) es una forma rara de bezoar,
que se origina por la presencia de una masa compuesta de
cabello que se encuentra fija en el estdmago, como un
ancla, que se extiende a intestino delgado. Afecta
principalmente a mujeres y se asocia a depresion y
ansiedad.

/1 SINDROME DE GILLES DE LA TOURETTE

€l sindrome de Gilles de la Tourette es un trastorno caracterizado por
movimientos repetitivos o sonidos indeseados (tics) que no se pueden controlar
con facilidad. Por ejemplo, la persona afectada puede de manera repetida
parpadear, encoger los hombros o emitir sonidos raros o palabras ofensivas. En
general, los tics se presentan entre los 2 y los 15 aflos, el promedio es alrededor
de los 6 afios. Los hombres tienen entre tres y cuatro veces mas probabilidades
que las mujeres de desarrollar el sindrome de Gilles de la Tourette.

La insensibilidad congénita al dolor (ICD), es un
sindrome raro cuya caracteristica principal es la
insensibilidad al dolor y la automutilacidn.

12 GIGANTISMO

Es un crecimiento anormalmente grande debido a un
exceso de la hormona del crecimiento. Durante la nifiez.

=/ FIBROSIS QUISTICA

Es una enfermedad que provoca la acumulacion de
moco espeso Y pegajoso en los pulmones, el tubo
digestivo y otras areas del cuerpo. Es uno de los tipos
de enfermedad pulmonar crOnica mas comUn en nifios
y adultos jOvenes. Es una enfermedad potencialmente

La fibrosis quistica es un
trastorng hereditario
caracterizado porla

congestion pulmonar, asi
como la infeccidn y
malabsorcion de nutrientes
por parte del pancreas

FADAM.

‘2 HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA

La hiperplasia suprarrenal congénita (CAH, por sus siglas en inglés) hace

. referencia a un grupo de trastornos genéticos que afecta a las glandulas
E suprarrenales, un par de Grganos del tamafio de una nuez situados

mortal.

encima de los rifiones.

Laringe

HIPOTIROIDISMO CONGENITO

El hipotiroidismo implica una actividad deficiente de la
glandula tiroidea. €l hipotiroidismo congénito ocurre cuando
nace sin la capacidad para producir cantidades normales de

l

Tiroides

&

Traquea
hormona tiroidea.
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1D ENFERMEDAD DE FABRY

La enfermedad de Fabry es un trastorno hereditario del
catabolismo de los glicoesfingolipidos producido por el déficit
del enzima lisosomal a-galactosidasa A (a-GAL A), que origina
el depGsito intracelular, especialmente globotriaosilceramida
(Gb-3), en el endotelio vascular y otros tejidos.

17 HISTIOCITOSIS

Grupo de enfermedades raras en las que se acumulan
demasiados histiocitos (tipo de glébulo blanco) en
determinados tejidos y Grganos, como la piel, los
huesos, el bazo, el higado, los pulmones y los ganglios
linfaticos. Esto en ocasiones produce dafio en los
tejidos o formacion de tumores en una o mas partes del
cuerpo.

1122 SINDROME DE TURNER

Trastorno cromosOmico en el que una mujer nace con un solo cromosoma X.
El sindrome de Turner se caracteriza por un cromosoma sexual ausente o
incompleto. Los sintomas incluyen estatura baja, retraso de la pubertad,
infertilidad, defectos cardiacos y ciertos problemas de aprendizaje.
Algunos de los sintomas del sindrome de Turner afectan la apariencia de una
persona. La mayoria de las personas con sindrome de Turner son mas bajas que
el promedio. También pueden tener caracteristicas fisicas como:

® Un cuello corto y con piel adicional (cuello con pliegues o "palmeado")
Una linea de nacimiento de cabello baja en |a espalda
Orejas con una posicion baja
Manos y pies hinchados

| ENFERMEDAD DE POMPE

hay suficiente o ninguna encima llamada glucosidasa-alfa. La glucosidasa-alfa
rompe los azUicares complejos en el cuerpo. En la gente con la enfermedad de .
Pompe, el azlicar se acumula en los mUsculos causando que los mUsculos se

La enfermedad de Pompe es una enfermedad genética que ocurre cuando no
@ autofagosoma
/

- ., Elucogeno
dafien. La enfermedad de Pompe también se conoce por otros nombres.

® Deficiencia de maltasa dcida (AMD por sus siglas en inglés)
e Deficiencia de alfa-a, 4 glucosidasa 11 glucégeno
e Deficiencia GAA (por sus siglas en inglés)

® Glucogenosis tipo I

e Enfermedad de almacenamiento del glucGgeno tipo I
e Enfermedad de Pompe

lisosoma

filamento lisosoma -
.
muscular

glucégeno
citoblasmatico B i S S e
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