
MAPA DALGUNHAS 
ENFERMIDADES XENÉTICAS
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A enfermidade de 
Gaucher
Unha defi ciencia 
encimática crónica 
que era moi común 
entre os xudeus 
Ashkenazi

Cancro de colon 
familiar
Unha de cada 200 
persoas ten ese alelo; 
de quen o ten, o 65% 
son propensos a des-
envolver a enfermida-
dade

Retinite pigmentosa
Dexeneración progresiva da retina

Enfermidade de Huntington
Enfermidade neurodexenerativa que tende a 
atacar as persoas entre os 40 e os 50 anos

Ataxia espinocerebelosa
Destrúe os nervios no cerebro e medula espinal, resultando en perda do control 
muscular
A fi brose quística
O moco enche os pulmóns, interferindo coa respiración; unha das máis prevalentes 
enfermidades xenéticas nos EEUU

Polipose colónica familiar
Crecementos de tecido anormal que frecuentemente conduce ao 
cancro

Múltiples exostoses
Un trastorno da cartilaxe e óso

O melanoma maligno
Os tumores orixinarios da pel

Neoplasia endócrina múltiple tipo 2
Tumores en glándulas endócrinas e outros tecidos

A anemia falciforme
Anemia hereditaria crónica, na que as células vermellas do sangue collen 
forma de fouce, ou de media lúa, entupindo de sangue as veas pequenas.Fenilcetonuria

Un erro do meta-
bolismo do feto 
que provoca atraso 
mental se non é 
tratado.

Retinoblastoma
Un tumor no 
ollo relativa-
mente común, 
representando o 
2% das enfermi-
dades malignas 
da infancia.

Alzheimer
Enfermidade nerviosa 
dexenerativa marcada 
por senilidade prematura

Enfermidade  de Tay - Sachs
Desorde hereditaria grave 
que afecta o metabolismo 
lipídico, máis común nos xu-
deus Ashkenazi e nos cana-
denses de fala francesa

Enfermidade renal poliquística
Quistos que provocan riles aumentados e insufi ciencia renal

Cancro de mama
Preto de 5 % dos casos son causados por este alelo

Amiloidose
Acumulación nos tecidos dunha proteína fi brilar insoluble

Hipercolesterolemia familiar
Colesterol extremadamente alto

Inmunodefi ciencia ADA
Susceptibilidade a infeccións graves; primeira condición hereditaria 
tratada a través de terapia xénica

A esclerose lateral amiotrófi ca (Enfermidade de Lou Gehrig )
Enfermidade nerviosa dexenerativa mortal

Neurofi bromatose tipo 2
Os tumores do nervio auditivo e tecidos que envolven o 
cerebro

ALD ( adrenoleucodistrofi a )
Enfermidade do nervio retratada na película de Lorenzo’s Oil
 

Algúns exemplos de enfermidades xenéticas indicando o cromosoma onde se producen. Exemplos de xenes coñecidos por estaren asociados con enfermidades xenéticas herdadas nos seres humanos.
As mutacións de xenes individuais que conducen a enfermidades xenéticas son atopadas no cromosoma X e en cada un dos 22 autosomas en seres humanos. Miles de enfermidades xenéticas dun único xene son coñeci-
das; para maior claridade, amosamos só unha desorde por cromosoma .


