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Presentes dos copias de 

un gen anormal para que se 

desarrolle la enfermedad o 

el rasgo. 

 Trisomía 21 

 Trisomía 21 

 Bajo Peso al nacer.   

 Retraso mental.  

 Llanto Agudo (maullido de gato) por 

hipoplasia laríngea. 

 Crecimiento lento.  

 Hipotonía. 

 Microcefalia con asimetría craneal.  

 Cara redonda de luna llena 

 Hipoplasia de los huesos nasales 

con nariz ancha y plana 

 Cardiopatía congénita ocasional. 

 malformaciones digestivas, 

cardiovasculares, renales, genitales, 

cerebrales y vertebrales 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

síndrome 

de Down 

 Labio leporino 

 Paladar hendido 

 Polidactilia postaxial 

 Malformaciones cardíacas 

 malformaciones urogenitales 

 Dominante  

A) Síndrome 

autosómico  

Cursa con retraso del crecimiento y 

retraso mental grave, acompañados de 

malformaciones importantes del sistema 

nervioso central, como arrinencefalia y 

holoprosencefalia 

El fenotipo de la trisomía 18, 

de la misma manera el de la 

trisomía 21, ya que puede 

ser de varios cariotipos  

SÍNDROMES 

AUTOSOMICOS 

Incluyen retraso mental y problemas de 

crecimiento y, a menudo, también 

malformaciones cardíacas graves 

Trastorno o enfermedad 

se puede transmitir de 

padres a hijos. 

 Recesivo  

 Hipertonía 

 Mandíbula retraída 

 Esternón corto 

 Uña hipoplásicas 

 Trisomía 18 

Gen anormal de uno 

de los padres puede 

causar la enfermedad. 

Hay únicamente tres 

trastornos 

cromosómicos bien 

definidos, son 

compatibles con la 

supervivencia 

posnatal y que 

consisten en una 

trisomía de un 

autosoma completo 
 Trisomía 13 

Trastorno se puede 

transmitir de padres 

a hijos. 

B) Características de los 

principales trastornos 

autosómicos 

C) Síndrome de 

cri-du-chat 

 Trisomía 13 

 Trisomía 18 

 Microcefalia 

 Hipertelorismo 

 Pliegues epicánticos 

 Orejas de implantación 

baja 

 Preauriculares 

 Micrognatia 

 Retraso mental grave 

 Malformaciones 

cardíacas. 

 Deleción terminal o 

intersticial del brazo 

corto del cromosoma 5. 

 Mutación de un gen 

único (Monogénicas). 

 Anomalías de los 

cromosomas 

(Cromosomopatias). 

 Herencia multifactorial 

(Poligénicas). 

  

Uno de estos 

síndromes es 

el del maullido 

de gato 

Ocurre durante la meiosis materna 

(alrededor del 90% de los casos), 

predominantemente en la meiosis 

I, pero también puede ocurrir en la 

meiosis paterna (alrededor del 

10% de los casos), generalmente 

en la meiosis II. 

 Hipotonía  

 Baja estatura 

 Braquicefalia 

 Occipucio plano 

 Piel sobrante en la 

nuca 

 Mongolismo 

  

Principal causa 

genética de retraso 

mental moderado 

https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/002371.htm
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