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MALFORMACIONES CONGENITAS

Las malformaciones congénitas son un conjunto de P
alteraciones que se producen antes del naci-miento. = .= =

Estan presentes al momento de nacer, pero algunas : = . o

Ireria dhiafr sgesinica.

veces se detectan dias o semanas después, incluso

mas tarde a lo largo de la vida.

FACTORES CAUSALES DE LAS
MALFORMACIONES:

e Factores genéticos: Aberraciones
cromosémicas, y defectos de un solo gen.

e Factores ambientales: Drogas, alcohol,
agentes quimicos, infecciones y oiras
enfermedades maternas.

e Factores multifactorial: Interaccién de

multiples genes en diferentes posiciones

con uno o mas factores ambientales.

PRINGIPALES ALTERACIONES

ALTERACIONES MONOGENICAS: Se conoce como alteraciones o enfermedades
a aquella que ha sido originada a consecuencia de una mutaciéon de un solo

gen.

Anemia Hemolitica:

Ocurre cuando tiene una
cantidad baja de glébulos rojos
debido a demasiada hemodlisis
en el cuerpo.
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Fenilcetonuria: Galactosemia:

Anomalia hereditaria que |Es una enfermedad hereditaria causada

consiste en la alteracién de la |por

una deficiencia enzimatica y se

fenilalanina, que puede provocar |manifiesta con incapacidad de utilizar

retraso en el desarrollo vy |azicar simple galactosaq, la cual provoca

deficiencia mental. una
fenilalanina

amingacidos

acumulacién de este dentro del

organismo, produciendo lesiones en el
higado y el sistema nervioso central.
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ALTERACIONES POLIGENICAS: También es denominado multifactoriales o
complejas, son causadas tanto por factores genéticos, miltiples variantes de

secuencia en distintos genes que proporcionan un riesgo genético o

predisposicion a desarrollar la enfermedad, como factores ambientales.

Cardiopatia congénita:

Son problemas en la|cadera:

estructura del corazén que

esta presente al momento dos superficies que forman esta
articulacion en condiciones

del nacimiento. Es posible
que cambie el flujo normal
de la sangre por el corazén

Luxacion congénita de

Perdida de contacto total de las

normales (la cabeza del fémur, y
el acetdabulo) en el momento del

nacimiento

ALTERACIONES CROMOSOMICAS:
ausencia, duplicacién o formacion

Labio Leporino:

Son las hendiduras o
separaciones en el paladar y
el labio. El paladar hendido
es una afeccion de

nacimiento comun.
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Se denomina anomalia cromosomica a la
incorrecta de una parte de un cromosoma.

Las anomalias cromosémicas pueden provocar una gama de afecciones

médicas.
Sindrome de Down:

trastorno genético ocasionado

El sindrome de Down es u]

cuando una division celula

anormal produce material|

genético adicional del
cromosoma 21. El sindrome de
Down se caracteriza por una

apariencia fisica tipica,
discapacidad  intelectual vy
retrasos en el desarrollo.

Ademas, puede estar asociado
con enfermedades cardiacas o
de la glandula tiroides.
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Sindrome de Klinefelter
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
bello en la cara y el cuerpo,
figura corporal redondeada y
testiculos pequeiios.

otura madia - bojo.

Tojide mamaric

agrandado
(ginecomastia)
Huasos
débiles
X Y X X Y

Sindrome de Turner

Es un trastorno genético que
afecta el desarrollo de las
nifas, causando baja
statura y problemas en los
varios.

Sindeome de Temar

wox

Hipotiroidismo \K;ﬁ, Orejas de
0 implantacién baja
Térax ancho —L E% Mandibula pequena
Infertilidad — \ Cuello corto y ancho
bundantes lunares —,. .

Problemas cardiacos
Problemas en el / 5 Manos y pies

sistema linfatico / hinchados
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