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CARACTERÍSTICA DE 

LOS PRINCIPALES 

TRASTORNOS 

AUTOSÓMICOS 

Síndrome De Cri Du 

Chat 

 Llanto agudo probablemente debido a 
alteraciones morfológicas de la laringe. 

 Retraso psicomotor. 

 

Síndrome De Williams 

 Nariz pequeña y respingada, con el puente 

nasal hundido y orificios nasales 

desplazados hacia delante. 

 El labio superior es excesivamente largo, 

la boca es ancha y los labios gruesos. 

 Las mejillas protuberantes y caídas, 

dientes separados. 

Síndrome De 

PraderWilli 

 Tienen hambre todo el tiempo y se vuelven 
obesos. 

 Baja estatura 

 Habilidades motoras deficientes 

 

Síndrome De Patau 

 Múltiples alteraciones graves en órganos y 
sistemas vitales. 

 Válvulas cardiacas anormales. 

 Hernias umbilicales o inguinales. 

 

Síndrome De Edwards  

 retraso en el desarrollo mental y motor 
  defectos en órganos internos 

 rasgos faciales asociados,  ensanchada, 
mandíbula y boca pequeñas, 
malformaciones en el rostro etc. 

Síndrome De Down 

 Cara aplanada, especialmente en el puente 
nasal. 

 Cuello corto. 

 Orejas pequeñas. 

 

Síndromes De Los 

Cromosomas 

Sexuales 

 Las anomalías de los cromosomas 
sexuales son frecuentes y causan 
síndromes que se asocian con una serie 
de anomalías congénitas y del desarrollo. 

 Los efectos de las anomalías del 
cromosoma X no son tan graves como las 
de anomalías autosómicas análogas. 

 De modo similar, mientras que la ausencia 
de 1 cromosoma X (monosomia X) induce 
un síndrome específico (síndrome de 
Turner), la ausencia de un autosoma 
siempre es letal. 

Genes En La 

Población Humana 

 La genética de poblaciones es la rama de 
la genética cuyo objetivo es describir la 
variación y distribución de la frecuencia 
alélica para explicar los fenómenos 
evolutivos, y así es sentada 
definitivamente dentro del campo de la 
biología evolutiva.  

 Las poblaciones humanas obedecen a los 
mismos supuestos evolutivos que el resto 
de los organismos, aunque mezclados con 
elementos sociales y culturales que 
pueden promover la expresión de ciertas 
enfermedades en grupos étnicos 
específicos, causadas principalmente por 
la frecuente endogamia.  

 La incidencia de estas enfermedades está 
inversamente relacionada con los niveles 
de la variabilidad genética en las 
poblaciones, variabilidad que depende de 
eventos de colonización, y migración, así 
como de convenciones sociales: la 
estratificación social y la segregación.  

 Retraso en el desarrollo mental y motor.  

 Defectos en órganos internos. 

 Rasgos faciales asociados, ensanchada, 

malformaciones en el rostro, etc.  
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