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Presentes dos copias de
Trastorno o enfermedad un gen anormal para que se
> Dominante - S€ puede transmitir de  “ jasarrolle la enfermedad o

ser de varios cariotipos

padres a hijos. el rasqo.
A) Sindrome
autosomico
Trastorno se puede |G€n anormal de uno
> Recesivo -transmitir de padres |d4€ |0S padres puede
a hiios. causar la enfermedad.
Incluyen retraso mental y problemas de
+ Trisomia 18 crecimiento y, a menudo, también
malformaciones cardiacas graves
. *
Cursa con retraso del crecimiento y +
retraso mental grave, acompafiados de "
_ + Trisomia 13 - malformaciones importantes del sistema +
B) Caracteristicas de los nervioso central, como arrinencefaliay |,
SINDROMES principales trastornos holoprosencefalia

AUTOSOMICOS autosémicos

+ Hipotonia | .
+ Baja estatura Ocurre durante la meiosis materna
+ Braquicefalia (alrededor del 90% de los casos),
sindrome Principal causa + Occipucio plano predominantemente en la meiosis
+ Trisomia 21 de Down genética de retraso| 4  piel sobrante en la I, pero también puede ocurrir en la
mental moderado nuca meiosis paterna (alrededor del
. 0
& Mongolismo 10% de Ips .casos), generalmente
en la meiosis II.
+ Bajo Peso al nacer.
+ Retraso mental.
+ Delecion terminal o + Microcefalia + L!anto A.QUdO (maulido de gato) por
intersticial del brazo + Hipertelorismo h|popla_s|a laringea.
: L + Crecimiento lento.
corto del cromosoma 5. |# Pliegues epicanticos + Hibotonia
Uno de estos |4 Mutacion de un gen + Orejas de implantacion . P ¢ I . . |
C) Sindrome de | sindromes es Unico (Monogénicas). baja . glllcroceda |a:jcodn aIlS|meI;[r|a craneal.
cri-du-chat | g| del maullido|+ Anomalias de los + Preauriculares ara redonda de iuna flena
de gato CIOMOSOMas + Micrognatia + Hipoplasia de los huesos nasales
(Cromosomopatias). + Retraso mental grave " ((::(;r: dr;sn;t?;(égﬁ yérrjlli?gzcasional
+ Herencia multifactorial |4 Malformaciones patiz ge . '
(Poligénicas) cardiacas + malformaciones digestivas,

El fenotipo de la trisomia 18, | %
de la misma manera elde la | = Mandibula retraida
trisomia 21, ya que puede *

+

4+ Trisomia 21

Hay Unicamente tres

trastornos

cromosoémicos bien

definidos, son 4+ Trisomia 18
compatibles con la

supervivencia

posnatal y que

consisten en una

trisomia de un + Trisomia 13
autosoma completo

Hipertonia

Esternén corto
Ufa hipoplasicas

Labio leporino

Paladar hendido

Polidactilia postaxial
Malformaciones cardiacas
malformaciones uroaenitales

cardiovasculares, renales, genitales,
cerebrales y vertebrales


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