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UG ES LRE Fibrosis Quistica
& Es una enfermedad causada por la

patO|Ogla? mutacion de un gen que codifica el

canal clorhidrico transmembrana
. denominado regulador de
Rama de la medicina que se enfoca conductancia transmembrana de la
en las enfermedades del ser fibrosis quistica (CFTR), que regula el
humano o como el grupo de transporte de aniones y aclaramiento

smtoma§ asociadas ,a clnke mucociliar en las vias aéreasi.
determinada dolencia.

H fili Sindrome de progeria
SmOeTHa dehutchinson gilford
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La hemofilia es uf trastorno : Es un trastorno genético progresivo
hemorragico con patron de herencia e AR A S PR 6L I HOE0E LU[E
ligado al sexo, caracterizado por una -~ SO Ak,
incapacidad en la amplificacion de la aceleracion del envejecimiento de los ninos a
coagulacion ocasionada por la partir de los primeros dos anos de vida.
deficiencia del factor VIII (hemofilia A o
clasica) o del factor IX (hemofilia B).
SINTOMAS
- ; e Crecimiento lento y escaso aumento de peso, con
Afecta principalmente al sistema una esté;\tt,llra Yy un peso porldebajo de la mdedk;a.
Gt . e [Escasez de la grasa que se almacena justo debajo
musculoesqueletico y en particular a de la piel.

Cabeza grande en comparacion con la cara.
Mandibula, menton y boca pequefios y labios finos.
Nariz fina y curvada, con la punta ligeramente en
gancho, que puede parecer el pico de un pajaro.

las grandes articulaciones

Sindrome Aase Amiotrofia espinal

Es un trastorno poco frecuente que
involucra anemia y ciertas deformidades

esqueléticas y articulares. @ /
La anemia en el sindrome de Aase es ‘
causada por el desarrollo insuficiente de o i

la médula ¢sea, que es donde se forman

las células sanguineas. . _
La atrofia muscular espinal (AME) es un

grupo de enfermedades geneticas que
danay mata las neuronas motoras

Son causados por un cambio en el gen
SMNT1. Este gen es responsable de
producir una proteina que las neuronas
motoras necesitan para estar sanasy
funcionar.

osteogénesis
iImperfecta

] Osteogenesis Imperfecta
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Es un desorden neurologico poco frecuente
Cuy.O’S smtg(;nasgpareceg yElE bebleS ) Es un trastorno genético en el cual los huesos se
reécien nacigos. se trata de una patologia fracturan (se rompen) con facilidad. Tambien puede

que afecta al movimiento y al control de
varios musculos de la cara y que tambien
causa otros problemas importantes en
otras partes del cuerpo.

causar musculos débiles, dientes quebradizos, una
columna desviada y péerdida del sentido del oido.


https://definicion.de/enfermedad/
https://scielo.isciii.es/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S2340-98942020000200002#B1
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https://medlineplus.gov/spanish/geneticdisorders.html

/
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