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MALFORMACIONES
CONGENITAS.

Las malformaciones congénitas son
consecuencia de problemas que ocurren
durante el desarrollo fetal previo al
nacimiento. Es importante que las mamas
y los papas estén sanos y tengan buena
atencion medica antes del embarazo y
durante el mismo para reducir el riesgo de
malformaciones congénitas evitables.

4 ENFERMEDADES
MONOGENICAS

{

W N\

%Eé . Anemia de células falciformes
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NS (cromosoma 11) - autosomica recesiva.
. . Fibrosis quistica (cromosoma 7,

basicamente) - autosomica recesiva.
Fenilcetonuria (cromosoma 12,
basicamente) - autosomica recesiva.
Enfermedad de Batten (cromosoma 16) -
autosomica recesiva.

e Hemocromatosis (cromosoma 6 la forma
clasica) - autosomica recesiva.
Deficiencia de alfa-1 antitripsina
(cromosoma 14) - autosomica recesiva.
Enfermedad de Huntington (cromosoma
4) - autosomica dominante.

ENFERMEDADES
MONOGENICAS

Son enfermedades hereditarias causadas por la mutacion o
alteracion en la secuencia de ADN de un solo gen. También se
llaman enfermedades hereditarias mendelianas, por
transmitirse a la descendencia segun las leyes de Mendel. Se
conocen mas de 6000 enfermedades hereditarias mono genicas,
con una prevalencia de un caso por cada 200 nacimientos. Aun
ast, son menos que las enfermedades poligenicas.
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MALFORMACIONES
POLIGENICAS.

Las enfermedades Poligénicas (poli, 4 1

muchos o de la accion de muchos genes) -

~
secuencias de informacion genética en D
varios genes: son producidas por la
combinacion de mutaciones en varios
genes generalmente en diferentes
cromosomas y bajo la influencia de

multiples factores ambientales.
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ENFERMEDADES
POLIGENICAS.

Algunas de las enfermedades cronicas mas frecuentes
son poligénicas, como por ejemplo: hipertension
arterial, Enfermedad de Alzheimer, esquizofrenia,
retinitis pigmentosa, asma, diabetes mellitus,
deficiencia de antitripsina I, arterioesclerosis, varios
tipos de cancer, incluso la obesidad
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ANOMALIAS
CROMOSOMICAS

Los cromosomas son las estructuras de las células que contienen
genes. Se denomina anomalia cromosomica a la ausencia,
duplicacion o formacion incorrecta de una parte de un
cromosoma. Las anomalias cromosomicas pueden provocar una
gama de afecciones médicas.

Las anomalias cromosomicas no siempre son hereditarias.
Pueden ser el resultado de un error de ADN en la esperma o el
ovulo. Es posible que los ninos que nacen con estas afecciones
sean muy pequenos al nacer y tengan apariencias fisicas
diferentes, como rasgos faciales anormales.

https://umiamihealth.org/es/tratamientos-y-servicios/gen%C3%A9tica/chromosome-
abnormalities#:~:text=Algunas%20de%20las%20anomal%C3%ADas%20cromos%C3%B3micas,|a%20
esperma%200%20el%20%C3%B3vulo.
https://www.google.com/search?
sca_esv=765881fa522ab74c&q=enfermedades+polig%C3%A9nicas.&udm=2&fbs=AEQNmMOCbCVgAZ5m
WE)Dg6aoPVcBgWizR0-0aFOH11Sb5tINhd3zC4y7ZXTSrvvSBSNjw8fViXBe1-
uelpgcdW77YHGSo5xYtnFlb-
xea5tk]JyrwODUAEh4FO4nCn3Xjq1QBWtDIjQgeVgmhngwt3UxuoDISsnbs1C-
2RDAXYPRNNQri8n6H2u1BL_ViclcwP4lp5WdNG8yxh4yOTY27ILCVAi9Ste)oigw&sa=X&ved=2ahUKEwjK
8sSD95iHAXWHTr-
4BHR1WCJMQtKgLegQIDxAB&biw=1366&bih=607&dpr=1#vhid=10_DhQ_RDhBXqM&yvssid=mosaic
https://es.wikipedia.org/wiki/Enfermedad_hereditaria
https://es.wikipedia.org/wiki/Enfermedad_hereditaria#:~:text=Algunas%20enfermedades%20mono
g%C3%A9nicas%20son%3A,%2C%20b%C3%A1sicamente)%20%2D%20autos%C3%B3mica%20recesiv
a.




