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MALFORMACIONES
CONGENITAS

CONCEPTO:

e las malformaciones congénitas

(MQ), también denominadas
defectos al nacimiento o anomalias
congenitas, son alteraciones

estructurales y funcionales que
ocurren durante la vida intrauterina
y pueden identificarse en la etapa
prenatal, al nacimiento o en la vida
tardia.

FACTORES CAUSALES:

e EIl 10% de las malformaciones se
atribuyen a causas ambientales el 25%
a factores genéticos y el 65% a factores
desconocidos probablemente de orden
multifactorial. Existe un periodo de
mayor susceptibilidad frente a los
teratdgenos que corresponde a la
etapa donde se estan formando la
mayoria de los érganos y sistemas.
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RINCIPALES ALTERACIONE
MORFOLOGICAS

e Pueden manifestarse en el utero, al
nacer o durante el periodo posnatal, y
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Ragocosis perinatales, de  mortalidad vy
morbilidad infantil. Los signos y los
sintomas pueden variar de leves,
moderados y graves a letales.

Fagodtosis

Las malformaciones congénitas
afectan a uno de cada 33 bebés en
el mundo y causan 3,2 millones de
discapacidades al afio. Segun datos |
de la Organizacion Mundial de la
Salud (OMS), cada afo 270 000
nifios fallecen durante los primeros |
28 dias de vida debido a anomalias
congénitas.




MONOGENICAS
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CONCEPTO:

e Las enfermedades hereditarias
monogeénicas son aquellas
producidas por alteraciones en la
secuencia de ADN de un solo gen.
Los genes son pequeiios
segmentos de ADN. Estan
dispuestos en orden en Ilos
cromosomas, dentro del nucleo
de las células.

Enfermedad

Anemia Hemolitica:

° La anemia hemolitica se
caracteriza por ictericia, coluria,
acolia, esplenomegalia, elevacién
de reticulocitos,
esferocitos/esquistocitos en sangre
periférica, elevacion de lactato
deshidrogenasa (LDH) y de
bilirrubina indirecta, asi como
disminucién de haptoglobina

FENILCETONURIA

—E e La fenilcetonuria es una enfermeda
hereditaria autosémica recesiva,
A LCETONURIA y causada por un defecto de la enzima
,_PKU @ fenilalanina hidroxilasa, la cual es
responsable de la conversion de la
fenilalanina en tirosina.
4 ¢ La fenilcetonuria es un error innato
del metabolismo, producido por
mutaciones en el gen de Ia
fenilalanina hidroxilasa.
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GALACTOSEMIA:

e ALTERACION DEL METABOLISMO DE
LA GALACTOSA: La galactosa se
transforma en glucosa por accién de
las enzimas: galactoquinasa (GALK),
galactosa-1-fosfato-uridil transferasa

(GAL1PUT) y uridin difosfato |

galactosa 4' epimerasa (UDPGAL), y GLUCOSA + GALACTOSA

la deficiencia de cualquiera de ellas — T
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POLIGENICAS

CONCEPTO:

: e Un rasgo poligénico es una
*" caracteristica, los Illamamos
fenotipos, que se ven afectados
por muchos genes diferentes. Un
ejemplo clasico de esto seria la
altura. La altura, en el ser
humano, es una caracteristica
fuertemente controlada
genéticamente.

Caracteristica:

Un rasgo poligénico es una
caracteristica, como la estatura o el S\ ormat (08
color de piel, que esta influenciado \
por dos o mas genes. Debido a que
hay muchos genes involucrados, los o BB
rasgos poligénicos no siguen los ' —
patrones de la herencia mendeliana.
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ARDIOPATIAS CONGENITAS:

e Las cardiopatias congénitas, o
anomalias cardiacas congénitas,
son problemas en la estructura del
corazdn que estan presentes al
momento del nacimiento. Es

posible que cambien el flujo

normal de la sangre por el corazén.

Femur

LUXACION CONGENITA DE

CADERAS \ { )
e La displasia del desarrollo de

caderas (DDC), conocida antafio 3 7\
como luxacién congénita de Al
caderas, representa un espectro de A la cadera)

anormalidades, que comprometen
el acetabulo y la cabeza femoral, y a
pesar de ser una enfermedad
evolutiva, las alteraciones
anatémicas estan presentes desde

el nacimiento.

EL LABIO LEPORINO

e EIl labio leporino ocurre
cuando el tejido que forma el
paladar y el labio superior no
se unen antes del nacimiento.

Esto causa una abertura en el

labio superior. Esta abertura

puede ser pequeifia o puede
ser una grande que va desde
el labio hasta la nariz.




LOS CROMOSOMAS
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CONCEPTO:

Mélz. ,M.. JJ: XX XX XX e En biologia y citogenética, se
: denomina cromosoma a cada

xx K aa b ﬂi"_'}jrf!’ @% una de las estructuras
altamente organizadas,

formadas por ADN vy
proteinas, que contiene la
mayor parte de la
informacidon genética de un
ser vivo.

Caracteristica:

e Los cromosomas son estructuras que se
encuentran en el centro (nucleo) de las células Sraso corto ,
que transportan fragmentos largos de ADN. El | P —
ADN es el material que contiene los genes y es el

pilar fundamental del cuerpo humano. Los

cromosomas también contienen proteinas que
ayudan al ADN a existir en la forma apropiada.

|
Partes de un cromosoma
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QINDROME DE DOWN

e El sindrome de Down es un trastorno genético
ocasionado cuando una division celular anormal
produce material genético adicional del
cromosoma 21.

e El sindrome de Down se caracteriza por una

apariencia fisica tipica, discapacidad intelectual

y retrasos en el desarrollo. Ademas, puede estar

asociado con enfermedades cardiacas o de la

glandula tiroides.

OINDROME DE KLINEFELTER

e Trastorno genético que ocurre
en varones cuando tienen mas
cromosomas X que lo normal.
Los varones con este trastorno a
veces tienen mamas mas
grandes que lo normal, poco
vello en la cara y el cuerpo,

figura corporal redondeada y

testiculos pequenios.
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QINDROME DE TURNE

o Afeccion genética que se
presenta en mujeres que tienen
un cromosoma X (cromosoma
sexual) anormal o que les falta un
cromosoma X. El sindrome de
Turner se caracteriza por una

—— estatura mas baja que el

promedio, funcionamiento

anormal de los ovarios vy
esterilidad.
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