
 
 

Nombre del alumno: Yadira Antonio Ordoñez  

Nombre de la asignatura: Genética humana  

Nombre de actividad: Cuadro comparativo de síndromes  

Unidad: 3 

Nombre del docente: Dr. Edwin Yoani López Montes  

Nombre de la Licenciatura: Medicina Humana  

Semestre: 3ro.   Grupo: A  
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Síndrome  Definició

n  

Etiología  Factores 

de riesgo  

Tamizaje  Clínica  Diagnósti

co  

Complica

ciones  

Pronóstic

o  

Dawn Cromoso

mopatía 

con 

alteración 

del 

cromosom

a 21 

•No 

disyunció

n meiótica 

en el 

óvulo 

•Transloc

ación del 

cromosom

a 21 

•Mosaicis

mo 

• Hijo 

previo con 

cromosom

opatía • 

Madre 

primigesta 

•Infertilida

d con o 

sin 

perdida 

gestacion

al 

recurrente 

•Antecede

ntes 

familiares 

con 

cromosom

opatía • 

Embarazo 

actual con 

Dx de 

defecto 

estructural 

fetal 

•Marcador

es 

invasivos: 

Biopsia 

corial, 

amniocent

esis, 

cordocent

esis 

•Marcador

es USG 

•Marcador

es 

bioquímic

os  

•Retraso 

mental 

•Braquicef

alia 

•Epicanto 

•Macroglo

sia 

•Implantac

ión baja 

de 

pabellón 

auricular 

•Ojos 

almendra

dos •Cara 

plana 

•Puente 

nasal 

deprimido 

•Pliegue 

palmar 

único 

bilateral 

•Signo de 

la 

sandalia 

Gold 

Standard: 

Cariotipo 

que 

confirma 

el 

diagnóstic

o de la 

enfermed

ad  

•Malforma

ciones 

cardíacas  

•Atresia 

anal 

•Atresia 

duodenal 

•Enfermed

ad de 

Hirchspru

ng 

•Leucemia 

•Enfermed

ad tiroidea 

•Trastorno

s GI 

•Leuce

mia 

•Enferm

edad 

tiroidea 

•Alzhei

mer 

•Hiperte

nsión 

•Trastor

nos GI 

Edwards  Trisomía 

autosómic

a rara, 

como 

consecue

ncia de un 

imbalance 

cromosóm

ico, 

provocado 

por una 

Trisomía 

18 

• Producto 

de una No 

disyunció

n 95-96% 

•Transloc

ación 

•Trisomía 

parcial u 

mosaicis

mo suele 

presentar 

fenotipo 

incomplet

o  

•Madre de 

edad 

avanzada  

•Madre 

>35 años 

aumenta 

la 

frecuencia  

•USG: 

Polihidra

mnios y 

translucen

cia nucal 

•Marcador

es 

bioquímic

os  

•Nacimien

to 

postérmin

o •Retraso 

del 

crecimient

o pre y 

postnatal 

•Panículo 

adiposo y 

masa 

muscular 

escasa 

•Hipotonía 

inicial 

Gold 

Standard: 

Cariotipo 

que 

confirma 

el 

diagnóstic

o de la 

enfermed

ad  

•Cardiopat

ía 

•Apneas 

•Neumoní

a  

•Mortali

dad 

primera 

semana 

60% 

•Mortali

dad 1-2 

años 

95% 

Por: 

•Cardio

patías 



 

  

UNIVERSIDAD DEL SURESTE 3 

 

•Microcefa

lia •Mano 

trisómica 

•Riñón en 

herradura 

•Comunic

ación 

interventri

cular 

•Onfalocel

e  

•Apnea

s 

•Neumo

nia  

Patau  Enferm

edad 

genétic

a 

produci

da por 

la 

presenc

ia 

complet

a o 

parcial 

de una 

copia 

adiciona

l del 

cromos

oma 13, 

Trisomí

a 13 

No 

disyunci

ón 

durante 

la 

meiosis 

del 

gameto 

materno 

85%  

•Edad 

materna 

avanza

da (>31 

años) 

•Antece

dentes 

de hijo 

con sx 

de 

Patau 

•Madre 

portador

a de 

transloc

ación  

•USG: 

Translu

cencia 

nucal 

•Marcad

ores 

bioquím

icos  

•Holopr

osencef

alia 

•Labio y 

paladar 

hendido 

•Mening

ocele 

•Occipu

cio 

promine

nte 

•Hernia 

umbilica

l 

•Onfalo

cele 

Gold 

Standar

d: 

Cariotip

o que 

confirm

a el 

diagnós

tico de 

la 

enferme

dad  

•Aplasia 

de cutis 

•Microof

talmia 

•Microc

efalia 

•Polidac

tilia 

•Ciclopí

a 

•Síndro

me 

poco 

compati

ble con 

la vida 

•Median

a de 

vida es 

de 3 

días 

•Existe 

una 

mayor 

sobrevi

da en el 

género 

femenin

o  

Di 

George  

Tambié

n 

llamado 

síndrom

e 

•El 85% 

de los 

casos 

son 

Ser 

portador 

de 

delecció

n 

 •Úvula 

bífida 

•Puente 

nasal 

ancho 

Gold 

Standar

d: 

Estudio 

cromos

•Aorta 

sobresa

liente 

•Obstru

cción de 

•Es 

variable 

•Mucho

s 

mueren 
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Velocar

diofacial

, es una 

inmuno

deficien

cia 

primaria 

ocasion

ada por 

una 

microde

lección 

del 

cromos

oma 

22q11  

esporád

icos  

22q11, 

si es 

portador 

tiene 

50% de 

probabil

idad de 

ser 

transmit

ida  

•Orejas 

displási

cas 

•Timo 

subdes

arrollad

o        

•Crisis 

convulsi

va  

•Hipoca

clemia  

ómico 

por 

FISH 

con 

sonda 

específi

ca 

•Ecocar

diogram

a 

•Calcio 

sérico y 

niveles 

de PTH 

•Análisi

s de 

número 

y 

función 

de 

linfocito

s T en 

sangre 

•Radiog

rafía de 

tórax  

flujo de 

salida 

•Defect

o del 

tabique 

ventricul

ar 

•Hipertr

ofia 

ventricul

ar 

derecha  

al 

primer 

año de 

vida por 

las 

infeccio

nes 

graves 

•Princip

al 

causa 

de 

muerte 

la 

cardiop

atía 

•Los 

sobrevi

vientes 

present

an 

retraso 

mental 

o 

enferme

dad 

psiquiát

rica  

Turner  Es una 

monoso

mía 

secund

aria a la 

pérdida 

•No 

disyunci

ón 

•Monos

omía 

complet

•Edad 

materna 

avanza

da 

•Pérdid

a del 

•Amnioc

entesis: 

No se 

recomie

nda 

antes 

•Linfede

ma 97% 

•Displas

ia 

Ungueal 

•Palada

Gold 

Standar

d: 

Cariotip

o que 

confirm

•Elonga

ción del 

arco 

transver

so    

•Aorta 

La 

esperan

za de 

vida es 

más 

corta 
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total o 

parcial 

del 

segund

o 

cromos

oma 

sexual  

a 50% 

•Mosaici

smo 

30% 

segund

o 

cromos

oma se 

produce 

al azar  

de las 

15 SDG 

•Ultraso

nido  

r alto y 

en arco 

•Línea 

capilar 

posterio

r baja   

•Cuello 

alado 

•Ameno

rrea 

primaria 

•Infertili

dad 

•Talla 

baja  

a el 

diagnós

tico de 

la 

enferme

dad 

•Combi

nación 

con 

caracter

ísticas 

fenotípi

cas  

bicúspid

e 

•Coarta

ción de 

la Aorta  

que en 

la 

poblaci

ón en 

general 

aproxim

adamen

te en 10 

años  

Marfan  Enferm

edad 

produci

da por 

una 

mutació

n del 

género 

FBN1 

en el 

cromos

oma 15 

que 

codifica 

la 

FIBRILI

NA-1 

•Microfili

na 

•Fibrilin

a 

•Elastin

a 

elongad

a  

Anteced

entes 

familiar

es de la 

enferme

dad  

 •Ectopia 

lentis 

•Hiperla

xitud 

articular 

•Escolio

sis 

•Talla 

alta 

•Aracno

dactilia.      

•Signo 

del 

pulgar 

•Insufici

encia 

aortica 

•Pectum 

Carinat

•Se 

realiza 

con 

base a 

los 

criterios 

de la 

nosolog

ía de 

GHENT 

2010 

•Ectopia 

lentis 

•Despre

ndimien

to de 

retina 

•Glauco

ma 

•Catarat

as 

tempran

as 

•Progre

sión de 

Escolios

is 

•Disecci

ón 

aortica 

El 

prolaps

o mitral 

se 

conviert

e en 

insuficie

ncia 

mitral 

•Princip

ales 

causa 

de 

muerte: 

Fallo 

cardiac

o por 

regurgit

ación 
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um y 

excavat

um  

•Disfunc

ión 

valvular  

aortica 

y 

Disecci

ón 

aortica  

Prader 

willi 

Síndro

me 

genétic

o 

caracter

izado 

por la 

Hipotoní

a 

neonata

l, 

obesida

d, 

dismorfi

as 

faciales, 

criptorq

uidea, 

retraso 

mental 

y 

alteraci

ones de 

la 

conduct

a  

•Falla 

de 

expresi

ón de 

los 

genes 

del 

brazo 

largo 

del 

cromos

oma 15 

paterno 

•Disomi

a 

unipare

ntal de 

origen 

materno 

•Defect

os de 

impront

a  

No se 

han 

docume

ntado  

 •R/N: 

Hipotoni

a, 

hipoplas

ia 

genital, 

braquid

actilia 

•Lactant

es: 

Exceso 

de 

hambre 

•Infante

s: 

Obesida

d 

central 

•Retras

o 

mental 

•Alteraci

ón de la 

conduct

a  

Gold 

Standar

d: PCR 

sensible 

a 

metilaci

ón •Más 

historia 

clínica 

con 

árbol 

genealó

gico 

•Carioti

po con 

FISH de 

la 

15q11-

q13 

Hipogon

adismo 

hipogon

adotrófi

co 

•Retras

o 

mental 

•Proble

mas de 

succión 

y 

deglució

n  

La 

esperan

za de 

vida 

puede 

ser 

normal 

si se 

controla 

debida

mente 

su peso 

Osteog

enesis 

Son un 

grupo 

de 

Debido 

a 

mutacio

•Edad 

paterna 

avanza

 •Puede 

ser 

confund

Gold 

Estánda

r: 

•Perdid

a de la 

audición 

•Depen

derá del 

tipo de 
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imperfe

cta  

enferme

dades 

genétic

as 

heredita

rias del 

tejido 

conectiv

o 

caracter

izadas 

por la 

presenc

ia de 

fragilida

d ósea 

y 

fractura

s  

nes en 

los 

genes 

que 

codifica

n la 

COLÁG

ENA 

TIPO 1 

•COL1A

1 

(Cromo

soma 

17) 

•COL1A

2 

(Cromo

soma 7)  

Es 

autosó

mica 

domina

nte  

da 

•Historia 

familiar  

ida con 

fractura

s 

múltiple

s por 

maltrato 

infantil.   

•Se 

caracter

iza por 

escleróti

cas 

azules 

•Fractur

as 

despué

s de 

traumati

smos  

•Retras

o del 

desarrol

lo 

psicomo

tor 

•Talla 

baja, 

deformi

dad de 

huesos 

largos y 

column

a 

vertebra

l 

Historia 

clínica y 

examen 

físico 

•USG: 

dx 

intrauter

ino   

•Estudio 

molecul

ar : 

analiza 

el 

colágen

o tipo 1 

•Radiog

rafía 

•Análisi

s de 

sangre  

•Insufici

encia 

cardíac

a 

•Deform

idad 

perman

ente  

osteogé

nesis 

imperfe

cta, 

siendo 

la tipo II 

la más 

severas 

•Puede

n 

present

ar 

desde 

muerte 

perinata

l hasta 

ausenci

a de 

síntoma

s  
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•Hipoac

usia 

•Hiperla

xitud 

articular  

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

  

UNIVERSIDAD DEL SURESTE 9 

 

Bibliografía  

Información proporcionada en clase  


