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PAT

TALASEMIA

Es un trastorno sanguineo que se transmite
de padres a hijos (hereditario) en el cual el
cuerpo produce una forma anormal o una
cantidad inadecuada de hemoglobina, la
proteina en los glébulos rojos que
transporta el oxigeno.

La talasemia grave puede provocar la
muerte prematura, entre los 20 y 30 afios
de edad, debido a una insuficiencia
cardiaca.

FACTORES DE RIESGO: Antecedentes
familiares, raza u origen étnico.
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ATAXIAS

La ataxia es un trastorno motor que se
caracteriza por una falta de coordinacion en la
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realizacion de movimientos voluntarios que
altera su velocidad y precision.

La ataxia dominante suele aparecer durante la
década entre los 20 y 40 anos de edad o
incluso luego.

FACTORES DE RIESGO: Consumo
excesivo de alcohol, hipotiroidismo, esclerosis
multiple, enfermedad celiaca, sarcoidosis,
atrofia  multisistémica, medicamentos Yy
deficiencia de vitamina E, B6, BI2 Y BI.

FIBROSIS QUISTICA

Es wuna enfermedad que provoca la
acumulacion de moco espeso y pegajoso en
los pulmones, el tubo digestivo y otras areas
del cuerpo.

A la mayoria de los nifios con FQ se les
diagnostica la enfermedad hacia los 2 anos de
edad.

FACTORES DE RIESGO: La fibrosis
quistica es una enfermedad genética
hereditaria, por lo que el factor de riesgo mas
significativo es tener antecedentes familiares
de la enfermedad. Los padres portadores de

ESCLEROSIS LATERAL
AMIOTROFICA

La esclerosis lateral amiotrofica o ELA, es una
enfermedad de las neuronas en el cerebro, el
tronco cerebral y la médula espinal que
controlan el movimiento de los musculos
voluntarios.

La enfermedad suele atacar entre los 40 y los
60 anos y es mas comun entre los hombres
que entre las mujeres.

FACTORES DE RIESGO: Edad, sexo, raza
y etnicidad.

ESCLEROSIS LATERAL AMIOTROFICA

un gen defectuoso de
transmitirlo a sus hijos.

la FQ pueden

ESCLERODERMIA

Acumulacion de tejido fibroso
en la piel y en otras partes del
cuerpo.

La enfermedad generalmente
aparece entre los 30 y los 50
anos de edad.

FACTORES DE RIESGO:
Edad, sexo y raza.

| ESCLERODERMIA

SINDROME DE GUILLES DE LA
TOURETTE.

Se caracteriza por muchos tics motores Yy
fonicos que perduran durante mas de un afo.

En general, los tics se presentan entre los 2 y
los |5 anos, el promedio es alrededor de los 6
anos. Los hombres tienen entre tres y cuatro
veces mas probabilidades que las mujeres de
desarrollar el sindrome de Gilles de Ila
Tourette.

FACTORES DE RIESGO: Antecedentes
familiares y sexo.

MIOPATIA DE
DUCHENNE

Es un desorden progresivo
del musculo que causa la
pérdida de su funcién y por lo
tanto los afectados terminan
perdiendo totalmente su
independencia.

Suele aparecer entre los 3y 5
anos de edad.

FACTORES DE RIESGO:

La variedad mas frecuente, la
de Duchenne, afecta por lo
general a los ninos jovenes.
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OSTEOGENESIS IMPERFECTA

trastorno genético en el cual los huesos se
fracturan (se rompen) con facilidad.
Algunas veces, los huesos se fracturan sin
un motivo aparente.

La osteogénesis esta presente al nacer. A
menudo es causada por un defecto en un
gen que produce el colageno tipo |, un pilar
fundamental del hueso.

FACTORES DE RIESGO: Mutaciones
genéticas que afectan la produccion de
colageno.
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PATOLOGIAS MITOCONDRIALES

Las enfermedades mitocondriales son un
grupo de enfermedades poco comunes que
pueden transmitirse de las madres a sus hijos.
Las enfermedades se producen cuando las
mitocondrias no funcionan como deberian.

El trastorno es mas frecuente entre los
hombres y los sintomas comienzan a menudo
entre los 20 y los 30 afios de edad.

FACTORES DE RIESGO: La acumulaciéon
de variantes somaticas en el ADN
mitocondrial, anomalias del ADN
mitocondrial, que se heredan por via materna
y mutaciones heredadas o espontaneas en
algiin gen del ADN del nucleo de las células

LEUCODISTROFIAS

Trastornos genéticos raros que afectan el
sistema nervioso central, el que esta formado
por su cerebro y médula espinal.

Las leucodistrofias pueden aparecer en
diferentes edades, desde el nacimiento hasta
la adultez.

FACTORES DE RIESGO: Todo tipo de
mutaciones genéticas que afectan la mielina

ENFERMEDAD DE WILSON

Es una afeccion hereditaria poco frecuente
que causa la acumulacion de cobre en varios
organos, especialmente el higado, el cerebro
y los ojos.

Se diagnostica entre los 5 y los 35 anos. Pero
también pueden verse afectadas personas de
menor y mayor edad.

FACTORES DE RIESGO: Si tus padres o
hermanos tienen la enfermedad de Wilson, es
posible que afrontes un riesgo mayor de

padecer esta enfermedad.

Enformedad

ANEMIA DE FANCONI

Es un trastorno de los tubulos
renales en el cual ciertas
sustancias normalmente
absorbidas en el torrente
sanguineo por los rinones son
liberadas en su lugar en la
orina.

Generalmente se diagnostica
en ninos entre los 3 y 14 anos
de edad.

FACTORES DE RIESGO:
Antecedentes familiares de
Ataxia de Friedreich,
medicamentos, trasplante de
rindn,  mieloma  multiple,
amiloidosis primaria.

ENFERMEDAD DE POMPE

Es una enfermedad con herencia autosomica
recesiva que se produce por un déficit de la
enzima alfa-glucosidasa acida.

El diagnéstico es dificil y suele tener un retraso
entre los 4-30 anos después del inicio de los
sintomas. La edad de inicio puede oscilar entre
< | a 52 anos y la edad de diagnostico puede
variar de < | a 78 afos.

FACTORES DE RIESGO: Los factores de
riesgo de la enfermedad de Pompe son la
herencia genética y la variacion geografica.
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SINDORME DE
JOURBET

Se caracteriza por una
malformacién congénita del
tronco cerebral e hipoplasia
del vermis cerebeloso. Estas
alteraciones provocan, entre
otros, problemas
respiratorios, hipotonia y
retraso del desarrollo
psicomotor.

Se manifiesta en el periodo
neonatal o en la lactancia.
FACTORES DE RIESGO:

Las mutaciones en genes que
afectan el desarrollo de los
cilios.
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