MEDICINA HUMANA

[ PASION POR EDUCAR |

Medicina Humana

Nombre del alumno: Luz Angeles Jiménez
Chamec

Nombre del profesor: Quim. Hugo Najera
Mijangos

Nombre del trabajo: Cuadro sindptico

Materia: Genética Humana

Grado y grupo: 3°B

Comitan de Dominguez Chiapas a 10 de diciembre del 2021




Es una cromosomopatia Cabeza pequefia, epicantos, o [ Se necesitara
gue se debe a la seleccién perfil medio facial plano, Cariotipo a los padres. intervencion de
, 0 su presion parcial o total surco.nasodlallmatljhso, labio Se sospecha por el médicos  para
Sthdrome de del material genético en — supterlor ) tega 0, Inarlz d— . lanto persistente y tratar los
Cri du Chat una parte del brazo corto ] Caracteristicas |—g  cOra, aberturas . ocu aresl Diagnostico  |=Y ' .aracteristicas ~ del )| Tratamiento =y 2SPectos mas
del cromosoma 5 durante Ee_quenas, puente dql?s? sindrome, solo se organicos y
el desarrollo de un ovulo o ai)ooll lad man ”' Uta puede confirmar por el psicélogos,
un espermatozoide. Sbresaterate. anto andlisis cromos6émico. fisioterapeutas,
_ - similar al maullido de gato. _ L _ logopedas.
Es un trastorno Suelen tener rostro de -Ecografia Deben ser
genético poco diablillo, (labios gruesos, obstétrica, - neurélogos,
Sindrome ;(c))rrn::a péc;gilésaagg nariz_ respingada, frente aqélisis de ter.apeutas fisicf)sy
— , i = isti amplia) voz ronca, las : : microarray, - : psicologos, terapias
de Williams material  genético Caracteristicas = mejillas  protoyentes vy —] Diagnostico ™ test de ] Tratamiento d Il
esarrolladas a su
en el cromosoma 7, caidas con region malar hibridizacion desarrollo, al
ocurre en 1_ de poco desarrollado, fluorescente lenguaje y terapia
cada 7,500 nacidos dientes pequefios. in situ (FISH) ocupacional.
Es causado por la .
carencia de un gen en el Obesidad -Talla baja -Sobrepeso u -Mejorar laestatura
Sindrome cromosoma 15, Existen -Hipogonadismo gbe5|dad _-urgenclla -incrementar  la  masa
de Prader |= defectos o problemas con - — _ -Criptorquidia L . . dgsc:rrrr;el:l;smlgﬁ?;ro | | - B T)gscqlar_ |
los genes del padre en el Caracteristicas -Alteraciones Diagnostico |== _ Tratamiento Isminuir a grasa
willi cromosoma 15. Afectaa 1 cognitivas manos -y ples corporal o
de cada 10,000 nifios y 1 -Hipotonia muscular geqUBDOS._' Andlisis -Mejorar la distribucion
de cada 30,000 nifias. e metilacion PCR del peso
Es una enfermedad -Alargamiento del surco _Cariotino — —
genética causada por la posterior P
, resencia de tres copias . ;
Sindrome | | ge| cromosoma 13 eE el — -Aumento de tamafio del : . Cordocentesis
de Patau cariotipo. Es simplemente ] _Caracteristicas — rifion =] Diagnostico = _amniocentesis :
un error en las células — Tratamiento = _No hay tratamiento-
haciendo que se presente -Retraso mental -Duo marcador o
un cromosoma adicional. -Labios leporinos -Apnea triple marcador
) ) -Defectos del corazon - Bajo peso al nacer,
Sindrome Trsomia 18 es 3 una Problemas renales - talla corta, retraso
de ] enfermedad cromosomica I caracteristicas | — Onfalocele -orejas bajas _J Diagnostico — mental y psicomotor e
rara car_acterlzada por la y malformadas -dedos 9 hipertonia, multiples =g | Tratamiento =9 -No hay tratamiento-
Edwards presencia de un sobrepuestos - anomalias,  cabeza
cromosoma adicional anomalias faciales - pequefia, boca
mandibula pequefia pequefia.




Sindrome
de Turner

r ’
Sindrome

de
Klinefelter

Es una entidad frecuente
originada por la pérdida
parcial o total de wun
cromosoma X. Afecta a
25-50/100 000 mujeres y
puede afectar a multiples
6rganos a cualquier edad.
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Se presenta cuando un
nifio varén nace con al
menos 1 cromosoma X
extra. Esto se escribe
como XXY. se presenta
en aproximadamente 1 de
cada 500 a 1,000 bebés
varones.
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Es una entidad
sindrémica caracterizada
por talla baja, disgenesia
gonadal y unos hallazgos

fenotipicos

caracteristicos asociados
a monosomia parcial o
total del cromosoma X
Conteo bajo de
espermatozoides o]
ausencia de
espermatozoides,
Testiculos y pene de

pequefio tamafo, Deseo
sexual bajo, Altura
superior a la media,
Huesos débiles.
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Es preciso la
realizacion de un
cariotipo en linfocitos
de sangre periférica,
con al menos un
analisis minimo de 20
células.
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Nifio con retraso leve
en las adquisiciones y
comportamiento
inmaduro.
Adolescente con
testiculos pequefios y
de menor
consistencia.  Adulto
con habito eunucoide,
ginecomastia y escaso
desarrollo  muscular.
Adulto con infertilidad
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Hormona del
crecimiento y
terapia con
estrogenos
Tratamiento
hormonal, El
tratamiento
sustitutivo con
testosterona debe

empezarse cuando
se inicia la pubertad,
alrededor de los 12
afos.



