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Nombre

Marfan

Turner

Prader Willi

Osteogénesis

imperfecta

Definicion

Es una
cromosomopatia
con alteracion del
Cromosoma 21,
también conocida
como TRISOMIA
21.

El sindrome de
Edwards es una

trisomia
autosomica rara,
como
consecuencia de
un imbalance
cromosomico,pro
vocando una
TRISOMIA 18.

Es una
enfermedad
genética
producida por la
presencia
completa o parcial
de una copia
adicional del
cromosoma 13, es
decir TRISOMIA
13.
Inmunodeficiencia
primaria
ocasionada por
una microdelecion
del cromosoma
22q11.

Es una
enfermedad

producida por una
mutacion del gen
FBN1 en el
CROMOSOMA 15
que codifica la
FIBRILINA-1, la
cual es una
proteina esencial
para produccion

del tejido
conectivo.

Es una
MONOSOMIA
secundaria a la
pérdida total o
parcial del
segundo
cromosoma
sexual.

Sindrome

caracterizado por
HHHO:
hipotonia+hipogo
nadismo+hipome
ntiatobesidad.

Son un grupo de
enfermedades
genéticas
hereditarias  del
tejido conectivo
caracterizadas por
la presencia de
fragilidad 6sea y
fracturas.

Etiologia

1. No disyuncion
meidtica en el 6vulo
95%

2. Translocacion del
cromosoma 21 4%
3. Mosaicismo 1%.

1. Producto de una
NO Disyunciéon 95-
96%

2. El resto es por una
Traslocacion

3. Trisomia Parcial y
mosaicismo suelen
presentar  fenotipo
incompleto

NO Disyuncion
durante la Meiosis del
gameto Materno 85%

-El 85% de los casos
son esporadicos

-Se caracteriza por
defectos del timo y
paratiroides.

- Mutacion , o cambio
en uno de los genes ,
llamado el gen de la
fibrilina 1 (FBN1)

-No disyuncién

- Monosomia
completa (45, X) 50%
- Mosaicismo (45, X /
XY) 30%

Falla de expresion de
los genes del brazo
largo del cromosoma
15 paterno

Colagena tipo 1:

- COL1A1
(cromosoma 17)
-COL1A2
(cromosoma 7)

Factores de

riesgo

- Hijo previo con
cromosomopatia

- Madre Primigesta

- Padres portadores
de cromosomopatia

-Edad
avanzada
- Historia familiar de 1
bebé con sindrome
de Edwards

materna

-Edad materna
avanzada (+31 afos)
-Antecedente de hijo
con Sx de Patau
-Madre portadora de
translocacion

-Ser portador de
deleccion 22q11

-Si es portador tiene
un 50% de
probabilidad de
transmitirla
-Antecedentes
familiares de la
enfermedad

-Edad materna
avanzada

-La pérdida del

segundo cromosoma
se produce al azar
(antecedente de
progenitor no
predispone)

-Sin documentar

-Edad
avanzada
-Historia familiar

paterna

Tamizaje

- Biopsia corial (8
SDG)

- Amniocentesis (12
SDG)
-Cordocentesis
SDG)

- HCG alta
-USG: polihidramnios
y trasnlucencia nucal
- HCG baja

- AFP baja

(18

-Transnlicencia nucal
-HCG baja
-AFP normal

-Ecocardiograma
-Calcio sérico
-Analisis de numero y
funcion de LT en
sangre

-Radiografia térax

-No encontrado

-Amniocentesis (no
se recomienda antes
de las 15 SDG, 2
intentos)
-Ultrasonido
(higograma quistico y
coartacion de la
aorta)

-No encontrado

-No encontrado

Clinica

- Retraso mental

- Epicanto

- Macroglosia

- Puente nasal

- Signo de la sandalia

-Nacimiento
postérmino

-Mano trisémica
-Rifién en herradura
-Cardiopatia
congénita
-Onfalocele

-Holoprosencefalia
-Labio y paladar
hendido

-Hernia umbilical

-Paladar hendidos y
Uvula Bifida

-Puente nasal ancho
-Orejas displasicas
-Timo
subdesarrollado
-Crisis convulsivas
-Hipocalcemia

-Talla alta

-Escoliosis

-Actopia lentis
-Hiperlaxitud articular

1. Amenorrea
Primaria

2. Infertilidad

3. Talla Baja

- Hipotonia
-Problemas de

succion-deglucién
-Hipoplasia genital

- Fracturas después
de traumatismos de
baja energia

- Talla baja,
deformidad de
huesos largos

- Hipoacusia

- Hiperlaxitud

Diagnéstico
Gold standard:
cariotipo que
confirma el
diagnéstico de la
enfermedad.

Gold standard:
cariotipo que
confirma el
diagnéstico de la
enfermedad.

Gold standard:
cariotipo que
confirma el
diagnoéstico de la
enfermedad.

1. Hipocalcemia

2. Crisis convulsivas
3. Infecciones
recurrentes

4. Dismorfia facial.
Gold estandard:
estudio cromosémico
por FISH con sonda
especifica

-Criterios de la
nosologia de GHENT
2010

Gold standard:
cariotipo que
confirma el
diagnéstico de la
enfermedad.

Gold standard: PCR
sensible a metilacion

Gold estandar:
historia clinica vy
examen fisico

-USG

-Estudio molecular
-Radiografia

-Analisis de sangre

Complica-

ciones

-Leucemias
-Enfermedad tiroidea
-Alzheimer
-Hipertension
-Trastornos Gl

Causas de muerte:
1. Cardiopatia

2. Apneas

3. Neumonia

Mortalidad:
1 mes-50%
3 meses-65%
3 anos-95%

Infecciones
recurrentes por
inmunodeficiendia:
-Neumonia por P.
Jirovecci
-Infecciones
hongos

por

-Ectopia Lentis
-Desprendimiento de
Retina

-Glaucoma
-Cataratas
temparanas
-Progresion de
escoliosis
-Diseccion aortica -
Disfuncion Valvular
-Neumotérax
Espontaneo

-Diseccion aoértica
-Alteraciones
electrocardiograficas

-Segmentos del
cromosoma Y
-Retraso del
crecimiento
-Obesidad

-Retraso mental
Alteracion de la
conducta

-Fracturas
principalmente

Prondéstico

Sindrome compatible
con la vida.

-Mortalidad primera
semana 60%
-Mortalidad 1-2 aios
95%

-Algunos casos 5
anos 2%

Sindrome poco
compatible con la
vida

-Muchos mueren al
primer ano de vida
por las infecciones
-Cardiopatias
-Sobrevivientes
presentan retraso
mental o
esquizofrenia

Son la principa fuente
de morbilidad vy
mortalidad:
insuficiencia mitral o
adrtica

-No embarazarse

-Alteracion de la
conducta: terapia de
lenguaje y
comportamiento

-Dependera del tipo
de osteogénesis
imperfecta, siendo el
tipo Il la mas severa

-Pueden presentar
desde muerte
perinatal hasta

ausencia de sintomas
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