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PATOLOGÍAS
B I O L O G Í A  M O L E C U L A R

E N F E R M E D A D E S
M O N O G E N I C A S  Y  S U  B A S E

M O L E C U L A R  

E N F E R M E D A D E S  

Se producen por mutaciones en un solo gen, se clasifican en
autosómicas domi-nantes, autosómicas recesivas, ligadas al X

recesivas y ligadas al X dominantes.

Hipercolesterolemia
familiar

Acondroplasia

Ausencia, duplicación o formación incorrecta de una
parte de un cromosoma. Las anomalías cromosómicas
pueden provocar una gama de afecciones médicas.

Algunas de las anomalías cromosómicas más comunes son
el síndrome de Down, el síndrome de Turner, la trisomía

13 y la trisomía 18.

H A N N I A  G O N Z Á L E Z  M A C Í A S

Enfermedades cromosomicas

Síndrome de Marfán 

Enfermedad de
Huntington

Síndrome de Apert 

Poliposis adenomatosa
familiar

Es cualquier patrón de herencia genética en el que los caracteres
no segregan de acuerdo con las leyes de Mendel. 

Estas leyes describen la herencia de caracteres ligados a genes
individuales localizados en cromosomas en el núcleo celular.

Anomalías en los cromosomas
Defectos de un gen único

Problemas de factores múltiples (multifactoriales)
Problemas teratogénicos

Enfermedades geneticas no mendelianas

La terapia génica es una técnica en la que se emplean uno
o más genes para tratar, prevenir o curar una

enfermedad o trastorno médico. 
Se ha usado terapia génica para tratar enfermedades

genéticas hereditarias (como hemofilia y anemia de células
falciformes) y también trastornos adquiridos (como

leucemia).

Terapia génica
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