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Anemia hematica

La anemia hemolitica es wuna afeccion
sanguinea que ocurre cuando los glébulos rojos
se destruyen mds rdpido de lo que se pueden
reemplazar. La anemia hemolitica puede
desarrollarse rdapida o lentamente, y puede ser
leve o grave

Pueden deberse a anomalias de Ia
membrana, de las cuales la mds
frecuente en nuestro medio es la
esferocitosis hereditaria, a déficits
enzimadticos, entre los que destaca el de
glucosa-6-fosfato-deshidrogenasa por
su elevada prevalencia, o a alteraciones
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Los productos de la hemdlisis son eliminados
via placenta, después del nacimiento se acumulan
Por ej: bilirrubina

MALFORMACIONES FENILCETONURIA.

destacan

La fenilcetonuria es causada por una o varias
mutaciones genéticas que determinan una
deficiencia o una ausencia de fenilalanina
hidroxilasa, de modo que se acumula Ila
fenilalanina de la dieta; el encéfalo es el
principal organo afectado, quiza debido a la
alteracion de la mielinizacion.

La mayoria de los nifios con fenilcetonuria son normales al
nacer, pero presentan signos y sintomas con lentitud a lo largo
de varios meses a medida que se acumula fenilalanina. La
caracteristica distintiva de la fenilcetonuria no tratada es la
discapacidad intelectual grave. Los nifios también manifiestan
hiperactividad extrema, alteracion de la marcha y psicosis, y a
menudo tienen un olor corporal a ratén, desagradable, causado
por el acido fenilacético (un producto de degradacion de la
fenilalanina) en orina y sudor. Asimismo, los nifos tienden a
tener piel, cabello y color de ojos mas claros que los de los
miembros de la familia no afectados, y algunos pueden
presentan un exantema similar al eccema infantil.
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Si se le da leche a un
lactante galactosémico,

) las azlcares de la leche
no metabolizadas se
acumularan y causaran
dano al higado, los ojos,
rinones y cerebro

Las anemias hemoliticas congénitas son
un conjunto de trastornos de base
genética caracterizados por una
destruccion precoz de los hematies, con
caracteristicas clinicas y analiticas
similares. La elevada prevalencia de
muchas de ellas se explica por la
proteccion que confieren frente a la
malaria.




MALFORMACIONES POLIGENICAS

CARDIOPATIA
CONGENITAS

MALFORMACIONES LABIO LEPORINO

FACTORES
CAUSALES

Una cardiopatia congénita consiste en

una malformacién del corazén o en Las cardiopatias congénitas se
los vasos sanguineos adyacentes que producen porque el corazén no se
estan presentes en el recién nacido o desarrolla normalmente mientras el
en el feto. Cabe destacar que algunas bebé esta creciendo en el tero.

cardiopatias se manifiestan de forma
clara meses o afios mas tarde.
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SINDROME DE KLINEFELTER

El sindrome de Down es un trastorno
genético que se origina cuando la
divisién celular anormal produce una
copia adicional total o parcial del
cromosoma 21. Este  material
genético adicional provoca los
cambios en el desarrollo y en las
caracteristicas fisicas relacionados
con el sindrome de Down. " Sindrome de Klinefeiter

SINDROME DE TURNER

1:660 hombres

El sindrome de Turner, es un
trastomo que afecta
solamente a las personas de

sexo femenino, se produce MR-
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