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Daltonismo 

Defecto genético para
distinguir colores, se
encuentra ligada al
cromosoma X 

3 tipos de daltonismo 

Hemofilia

Monocromática: Caracterizada por la
retina solo tiene un cono sensitivo por
lo que percibe un color 

Dicromático: 3 subtipos de los cuales
son insensibles a los tipos de colores
(rojo, verde amarillo y azul) 

Tricromátrico: No distinguen ni un
color  

Tipo A
Dentro del cuadro clínico encontramos
hemartrosis, hematomas musculares
profundas  y un 95% de hemorragias
cerebrales 

Distrofia

muscular de

duchenne 

alteración de musculatura y algunas
articulaciones, que se encuentra
asociada a diferentes genes que llevan
debilitamiento y atrofia muscular 

alteración del cromosoma X recesiva
que causa un mutación en el gen de la
distrofia ubicado en el cromosoma Xp21

Tipo B

Factores de coagulación. Enfermedad
ligada al cromosoma X en los cuales se
encuentran los genes que codifican los
factores hemostáticos VIII y IX
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Fribosis

quística 

Mutaciones con
pérdida de función,
en su mayoría las
enzimas, podemos
definir como
refrenar o reprimido
con ello decimos que
en algunos genes
han tenido algunas
mutaciones, pero el
segundo no sido
modificado, lo oculta

AA= sano
homocigoto
Aa=portadora
aparentemente sana
heterocigoto 
aa=  enfermo
homocigoto 

Talasemia 

Albinismo

El albinismo se presenta
cuando uno de varios cambios
genéticos hace que el cuerpo
sea incapaz de producir o
distribuir melanina

La talasemia es una
enfermedad hereditaria que
afecta la sangre y se
caracteriza por la producción
de una cantidad inadecuada o
una forma anormal de
hemoglobina

enfermedad genética que
provoca la acumulación de
moco espeso y pegajoso en los
pulmones, el páncreas y otras
partes del cuerpo
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Raquitismo 

 un gen variante de
uno de los padres
puede causar la
enfermedad

AA= enfermo
homocigoto 
Aa=enfermo
heterocigoto
aa= sano
homocigoto

Miopia

Acondroplasia 

Nefritis

La acondroplasia es
una displasia
esquelética, es decir,
un problema que
afecta el crecimiento
del cartílago y del
hueso. Los niños con
acondroplasia
pueden tener vidas
largas y productivas

La miopía es un error de
refracción que se produce
cuando la luz que entra al
ojo se enfoca de forma
incorrecta, haciendo que los
objetos lejanos se vean
borrosos

Afección que causa huesos
blandos y deformes en los niños la
principal causa es la falta de
vitamina D, calcio o fósforo dentro
de los síntomas 
Dolor o sensibilidad ósea,
deformidades esqueléticas,
piernas arqueadas,  calambres
musculares, crecimiento
deficiente, baja estatura

La nefritis hereditaria es
una enfermedad renal que
se caracteriza por
hematuria y que progresa
lentamente hacia la
insuficiencia renal


