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Enfermedad de Pompe:
Trastorno genético que causa
debilidad muscular que
empeora con el tiempo y

baja estatura y afecta a varios sistemas del
disfunciones en los cuerpo, causando problemas
ovarios. cardiacos, respiratorios y para

Sindrome de Turner:
Trastorno genético que
afecta el desarrollo de
las nifias, causando

caminar.

Histiocitosis: Nombre general
para un grupo de trastornos
gue involucran un incremento
anormal en el nUmero de
glébulos blancos
especializados llamados
histiocitos. Incluye a la
histiocitosis de las células de
Langerhans y la Enfermedad
de Erdheim-Chester.

Hipotiroidismo Congénito:
Ocurre cuando un bebé
nace sin la capacidad de
producir cantidades
normales de la hormona
tiroidea, fundamental para el
desarrollo del cerebro.
Causa discapacidad
intelectual.

Fenilcetonuria: Trastorno
genético con el cual un
bebé nace sin la capacidad
para descomponer
apropiadamente un
aminoacido llamado
fenilalanina, el cual se
encuentra en alimentos que
contienen proteina. Sin la
enzima, los niveles de

Galactosemia: Es
hereditaria y causada por
una deficiencia enzimatica.
Se manifiesta por la
incapacidad de utilizar el
azucar (galactosa), lo que
provoca una acumulacion
de ésta; puede causar o
agravar lesiones en el
higado y el sistema nervioso

fenilalanina se acumulan y central.
dafan el sistema nervioso _ :
central y el cerebro. Hiperplasia Suprarrenal
Congénita: Grupo de trastornos
Enfermedad de Gaucher hereditarios de las glandulas

Tipo 1, 2y 3: Enfermedad
hereditaria en la que una
persona no tiene cantidad
suficiente de la enzima

suprarrenales, las cuales
producen hormonas esenciales
para la vida. Las personas con
esta enfermedad carecen de

llamada una enzima que las glandulas
glucocerebrosidasa. Esto suprarrenales necesitan para
causa una acumulacion de producir hormonas, y producen
sustancias grasosas en el mas andrégenos u hormonas
bazo, higado, pulmones, masculinas, por lo que tienen
huesos y, a veces, en el caracteristicas de varones.
cerebro.

Homocistinuria: Trastorno genetico que
afecta el metabolismo del aminoacido
metionina, fundamental para el
desarrollo de la vida. Ocasiona cambios
0seos y en los ojos.




Sindrome de Marfan: es una de las enfermedades mas raras del mundo,
un trastorno poco comun del tejido conectivo (el que se encarga de
unir o ligar entre si a los demas tejidos, brindando sostén y nutricion).
Esta enfermedad afecta a un gran nimero de tejidos entre los que se
encuentran los pulmones, esqueleto, los ojos y el corazén.

Sindrome del rapunzel: es una forma de pica que consiste en la ingesta del
cabello o vello corporal. y se trata de una condicion intestinal que se manifiesta
como consecuencia de la tricofagia, un trastorno psicolégico que consiste en
ingesta compulsiva del propio cabello. Debido a que el cuerpo humano no es
capaz de digerir el pelo, se forma en el tracto intestinal un tricobezoar; es decir,
una acumulacion de pelo.

Argiria: La argiria, también conocida como la enfermedad de los pitufos, es
una enfermedad producida por una exposicién prolongada a la plata en forma
de sales o de metal. Se caracteriza porque la piel y algunos érganos del
paciente se tifien de gris o de azul.

Urticaria acuagenica: Tambien es conocida como alergia al agua vy se produce
como consecuencia del contacto de la piel con el agua, sin importar a qué
temperatura esté. Este contacto provocaria a nivel local una erupcién urticaria
en la piel.

Hemofilia: un trastorno Fibrosis quistica: una

sanguineo que impide
que la sangre se
coagule correctamente.

enfermedad hereditaria
gue afecta los pulmones y
otros Grganos.

Histiocitosis: un grupo de
trastornos que afectan al
sistema inmunitario.

Enfermedad de Fabry: un
trastorno hereditario que
causa la acumulacién de
una sustancia llamada
ceramidas.
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Enfermedad de Fabry

Mucopolisacarodosis tipo 1: Con esta enfermedad, el cuerpo carece o no
cuenta con suficiente cantidad de una enzima necesaria para descomponer
cadenas largas de moléculas de azucar, por lo que estas se acumulan en
diferentes partes del cuerpo y causan diversos problemas de salud.

Mucopolisacaridosis Il hunter: Es un trastorno genetico producido por la falta
de la enzima iduronato 2-sulfatasa, que se encarga de descomponer ciertas
moléculas complejas que son nocivas. Con el paso del tiempo causa un dafio
progresivo y permanente que afecta el aspecto, el desarrollo mental, la
funcion de los 6rganos y las capacidades fisicas
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Mucopolisacaridosis v morquio: £l padecimiento se manifiesta con un i
desarrollo inadecuado de huesos y cartilagos, entre otros tejidos.
Caracteristicamente, a partir de los 18 0 24 meses de edad, el nifio tiene una
marcada reduccion en su tasa de crecimiento y comienza a sufrir caidas
frecuentes.



https://accessmedicina.mhmedical.com/content.aspx?bookid=1538&sectionid=102303860&jumpsectionID=102303875

Mucopolisacaridosis vl maroteaux-lamy: Es una enfermedad metabolica por
almacenamiento lisosomal de los glucoaminoglucanos, ocasionada por la
deficiencia de la enzima arilsulfatasa B, heredada por un patron recesivo y
con afeccion multisistémica.
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