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Genética Humana
e Doencas Raras

SINTOMAS E DOENCAS METABOLICAS

SINAIS

Cardiomiopatia; Disturbios do Ritmo
Cardiaco

DOENCAS

Deficiéncia Primaria de Carnitina,
Disturbio de beta oxidagdo dos acidos
graxos,

Doenca de Fabry,

Deficiéncia de Tiamina

Alopecia; Rash Cutdaneo

Deficiéncia de Multiplas Carboxilases

Hiperceratose

Tirosinemia tipo 2

Intolerancia ao Exercicio

Disturbio de beta oxidagdo dos acidos
graxos,
Paralisia hipercalémica

Ceratite

Tirosinemia tipo 2

Ectopia Lentis

Homocistinuria

Crise Ossea

Doenca de Fabry,
Doenca de Gaucher,
Tirosinemia tipo 1,
Porfiria

Sindrome de Raynaud

Doenca de Fabry,

Complicagdes Tromboembdlicos

Doenca de Fabry,
Homocistinuria

Mudanca de Personalidade; Deméncia

Doenga de Gaucher,

Doenga de Niemman Pick,
Adrenoleucodistrofia,
Leucodistrofia metacromatica
Lipofuscinose neuronal cordide

Retardo Mental; Autismo

Fenilcetondria

Leucinose,

Deficiéncia de biotinidase
Mucopolissacaridose

Psicose; Depressao

Doenga de Hartnup,
Doenga de Wilson,
Mitocondriopatias,
Acidurias Organicas
Disturbios do Ciclo da Ureia
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