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SINDROME DE TURNER

es una monosomia secundaria

a la pérdida total o parcial del
segundo cromosoma sexual

que se caracteriza por talla
baja, disgenesia gonadal, y un

fenotipo  caracteristico son
mujeres que tienen un
cromosoma X.

se produce por una no
disyuncién

mitosis iniciales del feto.

edad materna avanzada, la

pérdida del segundo

cromosoma se produce al azar

(antecedentes de progenitor
no pre disponible)

amniocentesis( método
invasivo factible y de bajo
riesgo se debe usar usg
limitados a 2 intentos)
complicaciones del feto,
complicaciones de la madre,
ultrasonido.

amenorrea primaria,
infertilidad, talla baja.

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

combinacion de
caracteristicas fenotipicas +
ausencia total o parcial de
cromosoma x

complejos RsR, Desviacion
del eje de la derecha,
crecimiento  del  ventriculo
derecho, p-r corto.

durante la
gametogénesis o por la
pérdida cromosémica en la

SINDROME DE MARFAN

es una enfermedad producida

por una mutacién del gen fbnl
en el cromosoma 15 que

codifica la fibrilina-1, la cual es
una proteina esencial para

produccién del
conectivo.

tejido

se relaciona con mutaciones

en el gen fbnl, que codifica la

fibrilina-1, una proteina
esencial para la formacion de
fibras elasticas en tejidos
conectivos. estas mutaciones
afectan la estructura y funcién
del tejido conectivo, dando

lugar a  manifestaciones
clinicas caracteristicas ~ del
sindrome

antecedentes familiares de la
enfermedad

talla alta, Dolicostenomelia
(extremidades largas y
delgadas), ojos profundos,
hipoplasia Mediofacial,
escoliosis, ectopia Lentis
(luxacién del cristalino).

dilatacién o diseccién de la
raiz aortica asociado a ectopia
Lentis, mutacion fon-1,
puntaje sistémico, mutacion
fbn-1.

ectopia Lentis (luxacion del
cristalino), desprendimiento
de retina, glaucoma,
cataratas tempranas,
progresion de escoliosis,
diseccion aértica, disfuncion
valvular.

SINDROME DE DOWN

es una cromosomopatia
con alteracion del
cromosoma 21, también
conocida como trisomia 21.

los mecanismos
citogenéticas que origina la
trisomia 21 son diversos,
no disyuncién meidtica en
el évulo 95%, translocacion
del cromosoma 21 a 4%,
Mosaicismo a 1%.

edad materna mayor de 35
afios, edad paterna mayor
de 45 afios

el objetivo principal no es la
interrupcion del embarazo
per se; ante la deteccion de
un defecto posible se
puede dar un manejo
oportuno de un feto con
algun problema, medir las
posibilidades de
supervivencia y la calidad
de vida postnatal.

retraso mental,
braquicefalia, epicanto,
Macroglosia, implantacion
baja de pabellén auricular,
fisuras palpebrales
inclinadas  hacia arriba
(ojos almendrados), cara
plana, puente nasa

Gold standard: cariotipo
que confirma el diagnéstico
de la enfermedad.
cariotipo: realizar mediante
estudios no invasivos —

biopsia corial,
amniocentesis [¢]
cordocentesis.

factores de riesgo para Sx
de Down, edad gestacional
10 - 14, paciente con
estudios previos sugestivo
de riesgo para Sx de Down,
toda mujer +35 afios que
desee conocer el riesgo de
su hijo.

SINDROME DE EDWARDS

sindrome de Edwards es una
trisomia autosémica rara,
como consecuencia de un
imbalance

cromosémico,provocando una

trisomia 18

es debido a una trisomia en
parte  del
no se ha

toda o gran
cromosoma  18.
identificado una region
cromosémica Unica,
responsable del sindrome.

1. producto de wuna no

disyuncion 95-96%

edad materna

Sx Edwards

usg polihidramnios
trasnlucencia nucal
+ maracadores bioquimicos

retraso del crecimiento pre y
postnatal (promedio 2,340 g)
1. nacimiento pos término

2. paniculo adiposo y masa
muscular escasa

3. hipotonia inicial a
evoluciona a hipertonia

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

1. cardiopatia
2. apneas
3. neumonia

critica,

avanzada.,
historia familiar de 1 bebé con

SINDROME DE PATAU

es una enfermedad
genética producida por la
presencia completa o
parcial de una copia
adicional del

cromosoma 13, es decir
trisomia 13.

no disyuncién durante la
meiosis del gameto
materno 85%

edad materna avanzada
(+31 afios)

- antecedente de hijo con
Sx de patau

- madre portadora de
translocacién

usg trasnlucencia nucal,

se pueden detectar
algunas malformaciones
como la

holoprosencefalia.

holoprosencefalia (falla
en la division de los dos
hemisferios) a retraso
psicomotor severo

- meningocele (espina
bifida severa)

- occipucio prominente

- orejas rotadas y
malformadas

- labio y paladar hendido
- hernia umbilical

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

se puede realizar pre o
post natal para confirmar
el diagnéstico

mes a 50%
1. 3 meses a 65%
2. 3 afios a 95%

SINDROME DE DI
GEORGE
también llamado sindrome
velocardiofacial, es una
inmunodeficiencia primaria
ocasionada por una micro
eleccion del cromosoma

22q11.

el 85% de los casos son
esporadicos, se caracteriza
por la presencia de
dismorfias faciales,
malformaciones cardiacas y
defectos del timo 'y
paratiroides.

ser portador de deleccién
22q11 si es portador tiene
un 50% de probabilidad de
transmitirla

paladar hendidos y Gvula
bifida, cara alargada,
microcefalia, hipertelorismo,
puente nasal ancho, punta
nasal bulosa, orejas
displasicas con hélix
plegado

Lhipocalcemia 2. crisis
convulsivas 3. infecciones
recurrentes 4. Dismorfia
facial.

muchos mueren al primer
afio de vida por las
infecciones graves o los
problemas cardiacos ¢ la
principal causa de muerte
son las cardiopatias.

SINDROME DE
PRADER WILLI
es un sindrome
genético caracterizado
por la hipotonia
neonatal, obesidad,
dismorfias faciales,
criptorquidia,  retraso
mental y alteraciones
de la conducta.
sindrome  hhho =
hipotonia +
Hipogonadismo +
Hipomentia + obesidad
falla de expresion de
los genes del brazo
largo del cromosoma
15 paterno a. causado
por deleccién en 75% b.
esta pérdida se
encuentra en la region
15q11 — q 13 y es

durante la  meiosis
paterna

no se han
documentado.

hipotonia § problemas
de succion-deglucion. §
hipoplasia genital. §
alteraciones
craneofaciales (ojos en
forma de almendra,
boca pequefia) §
Braquidactilia
(acortamiento de
dedos).

Gold standard:  per
sensible a metilacién

algunas de las
complicaciones
comunes incluyen la
obesidad, problemas
respiratorios, apnea del
suefio, resistencia a la
insulina, diabetes tipo 2

OSTEOGENISIS
IMPERFECTA

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

se produce debido a
mutaciones en los genes que
codifican la colagena tipo 1:
collal (cromosoma 17),
colla2 (cromosoma 7)

edad paterna
historia familiar

avanzada,

puede ser confundida con
fracturas  mdltiples  por
maltrato infantil. es
caracteristica la presencia de
escleréticas azules.

Gold estandar: historia clinica
y examen fisico usg para

realizar diagnostico
intrauterina

pueden presentar desde
muerte  perinatal hasta

ausencia de sintomas.



