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ANOMALIAS NUMERICAS

Las anomalias del numero de cromosomas pueden originarse

durante la division meiodtica o la mitodtica.

TRISOMIA 21 (SINDROME DE DOWN)

Se debe a la presencia de una copia adicional del

cromosoma 21 (trisomia 21).

Las caracteristicas de los nifios con sindrome de Down,
incluyen retraso del crecimiento, grados variables de

incapacidad intelectual, anomalias craneofaciales como Estos individuos tambien tienen mas riesgo de
desarrollar leucemia, infecciones disfunsion

fisuras palpebrales oblicuas, pliegues epicanticos, etc. tiroidea y emvejecimiento prematuro

TRISOMIA 18 (SINDROME DE EDWARDS)

Los pacientes con trisomia 18 muestran las siguientes
caracteristicas: discapacidad intelectual, defectos cardiacos
congénitos, pabellones auriculares de implantacion baja y

flexién de dedos y manos, etc.

TRISOMIA 13 (SINDROME DE PATAU)

Las anomalias principales en la trisomia 13 son la discapacidad intelectual,
holoprosencefalia, defectos cardiacos congénitos, sordera, labio y paladar
hendidos y defectos oftalmicos como microoftalmia anoftalmia y coloboma,

etc.

SINDROME DE KLINEFELTER

Las caracteristicas clinicas del sindrome de Klinefelter, que solo se identifica
en varones y suelen detectarse mediante amniocentesis, son esterilidad,

atrofia testicular, hialinizacion de los tubulos seminiferos.

“Las anomalias cromosoémicas, que puedes ser numéricas

o estructurales, son causa importante de defectos al

nacimiento y abortos espontaneos.”



SINDROME DE TURNER

El sindrome de Turner, con un cariotipo 45, X, es la

unica monosomia compatible con la vida.

Incluso en esta situacion, 98% de todso los fetos con el
sindrome se aborta de manera espontanea.

los pacientes que sobreviven tienen un aspecto femenino
inconfundible, se caracteriza por la ausencia de ovarios y talla
baja

SINDROME DEL TRIPLE X

Los pacientes con sindrome del triple x a menudo no se
diagnostican por sus caracteristicas fisicas discretas.
Sin embargo, a menudo estas nifias tienen problemas en el

lenguaje y la autoestima.

“Otras anomalias “ Cuentan con dos cuerpos de cromatina sexual en
—

sus células.

) ANOMALIAS ESTRUCTURALES

Las anomalias estructurales que afectan a uno a mas
suelen derivar de la rotura de un cromosoma.

La mayor parte de las rupturas son producto de
m agentes ambientales B genes mutantes factores ambientales

= anormalidades cromosomicas ® herencia multifactorial

m causas desconocidad

Sindrome de cri du chat, que se debe a la En algunos casos, el segmento roto de un
delecién parcial del brazo corto del cromosoma 5. cromosoma se pierde, y el neonato con una delecion

parcial del cromosoma desarrolla anomalias.

-_—

“Los neonatos afectados tiene un llanto similar a los
maullidos de un gato, microcefalia, discapacidad intelectual y

cardiopatia congénita.
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