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Fibrosis quistica.

Moco que bloquea las
vias respiratoria®

Es un trastorno genético
que produce la
acumulacion de moco en
ciertos organos del
cuerpo, en especial los
pulmones y el pancreas, lo
cual lleva a problemas
respiratorios, infecciones
respiratorias y digestion
defectuosa.

Por genes anémalos
heredados que alteran la

funcion de la proteina de la
fibrosis quistica, lo que da

lugar a secreciones espesas y
pegajosas que obstruyen los
pulmones y otros organos.

eLos persistente que produce
moco espeso (esputo).
eSibilancia.

eInfecciones pulmonares
recurrentes.

eFosas nasales inflamadas o
congestion nasal.

eSinusitis recurrente.

eDolor de estobmago.

eFatiga.

eExploracion por tomografia
computarizada (TC)
abdominal o del térax.
eRadiografia del torax.
elmagen por resonancia
magnética nuclear (RMN)
abdominal o del térax.

eEcografia abdominal.
oTC de los senos paranasales.

eCambios en el estilo de vida
tales como una mejor
nutricion, el uso de vitaminas,
un incremento en la actividad
fisica, etc.

eAntibidticos y medicinas
inhaladas.

eTorax o técnicas de limpieza
de las vias respiratorias (ACT)
pueden ayudar a aflojar el
mucus.

La falta parcial o total de
la pigmentacion de la piel,
cabello y ojos, debido a
la ausencia o reduccion de
sintesis y distribucion
de melanina en el
organismo.

Por una mutacion genética

que habitualmente se

transmite de padres a hijos. La

mutacion altera la produccion

de melanina, el pigmento que
protege la piel de los rayos

ultravioletas (UV

eNistagmo (cuando los ojos de
una persona se mueven de forma
rapida e incontrolada).
eEstrabismo (ojos desalineados)
Sensibilidad a la luz intensa (se
denomina fotofobia).

eUn problema en el nervio optico.
eUn problema en el iris (cuando
el area de color en el centro del
ojo no tiene suficiente pigmento
para filtrar la luz que entra a los
0jos).

eUn examen fisico en el que se
analiza la pigmentacion de la piel
y del pelo.

eUn examen ocular minucioso.
ela revision de los
antecedentes, lo que incluye
sangrados que no se detienen,
moretones frecuentes o
grandes, o infecciones
inesperadas.

El albinismo es un trastorno
genético para el que actualmente
no hay cura. El tratamiento se
centra en obtener una atencion
ocular adecuada y controlar la piel
para detectar problemas.

Sindrome de Gilles
de la Tourette.

Es un trastorno
caracterizado por
movimientos repetitivos o
sonidos indeseados (tics)
que no se pueden
controlar con facilidad.

Es un trastorno complejo que,

probablemente, se

desencadena a causa de una

combinacion de factores
heredados (genéticos) y

ambientales. Las sustancias
quimicas en el cerebro que
transmiten impulsos nerviosos
(neurotransmisores), como la
dopamina y la serotonina,
pueden estar involucradas.

Tics motores:
Simples:
eParpadeo.
eSacudir la cabeza.
eContraer los hombros.
Complejos:
eTocar objetos.
eImitacién de movimientos
eCaminar segln un patrén
Gestos obscenos

Tics vocales:
Simples:
eResoplar-.
eAclarar la garganta o toser.
Complejos:
eRepetir palabras o frases.
eDecir palabras vulgares,
obscenas o insultos.

No existe una prueba especifica
que pueda diagnosticar. Se basa
en la historia clinica de los
signos y sintomas. Recomendar
lo siguiente:

eAnalisis de sangre.

eEstudios de diagnostico por
imagenes como una resonancia
magnética.

eMedicamentos.
eTerapia conductual.
eTécnicas de relajacion.
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Mi Universidad

Hemofilia.

para formar
codgulos

A

Es una enfermedad
hereditaria, que afecta
fundamentalmente a los
individuos del sexo
masculino, que se
caracteriza por una
deficiencia en la
coagulacion de la sangre.

Son causados por un cambio
en uno de los genes (también
llamado variacion) que entrega
instrucciones para producir las
proteinas del factor de
coagulacion.

eSangrado excesivo sin causa
aparente por cortes o por
lesiones, o después de una cirugia
o de un procedimiento dental.
eMuchos moretones grandes o
profundos.

eSangrado inusual después de las
vacunas.

eDolor, hinchazén u opresion en
las articulaciones.

eHematuria.

eEpistaxis.

oEn los bebés, irritabilidad sin
causa aparente.

eLa historia familiar.
eLas pruebas sanguineas.
eLos signos que aparecen.

eTerapia de reemplazo de factor
(para hemofilia A 'y B).
eAntifibrinoliticos (para hemofilia A
y B).

eTerapia de anticuerpos
biespecificos (para hemofilia A
Unicamente).

eDesmopresina (desmopressin -
DDAVP) (para hemofilia A
Unicamente).

Es un trastorno genético
neurolégico y de
desarrollo poco frecuente
que afecta la forma en que
el cerebro se desarrolla.
Este trastorno provoca la
pérdida progresiva de las
capacidades motoras y del
habla.

Afecta el desarrollo
cerebral en las nifas.

Por mutaciones en
el gen MECP2, localizado en
el cromosoma X. Este gen es
vital para el desarrollo del
sistema nervioso, ya que
produce una proteina que
regula la expresion de otros
genes,

eDesarrollo mas lento.
ePérdida de movilidad o de
funcién en las manos.
eMovimientos distintivos de las
manos.

eCrecimiento mas lento de la
cabeza y el cerebro.
eProblemas para caminar, caminar
de puntillas o con las piernas
separadas.

oCrisis convulsivas.
eProblemas cognitivos.
eProblemas digestivos.

eAnalisis de sangre.

eAnadlisis de orina.

ePruebas por imagenes, como
resonancia magnética o
tomografia computarizada.
ePruebas de audicion.
eExamenes de los ojos y la
vision.

ePruebas de la actividad cerebral
(electroencefalogramas).

eAtencion medica regular.
eMedicamentos.
eFisioterapia.

eTerapia Ocupacional.
eLogopedia.

eApoyo nutricional.
eIntervenciones de
comportamiento.
eServicios de apoyo.
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