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Es una cromosomopatia numeraria,
una trisomia del cromosoma 21
acompaiada de diversas
malformaciones internas al igual que
retraso mental.

se debe a una no disyuncién meistica

ulo un 95% o a una
(ranslooacvén el cromosoma 21 en un
4% en menor incidencia a
mosaicismo en un 1%.

Edad materna mayor de 35 afios/ edad
paterna mayor de 45 afios

Madre Primigesta

PADRES PORTADORES d
cromosomopatia que involucren  al
cromosoma 21.

* Retraso mental

« Epicanto

* Macroglosia

+ Puente nasal ancho en silla de montar
+ Signo de la sandalia

En el primer trimestre debe de enconirar:
 PAPRABAA
+ GONADOTROPINA CORIONICA ALTA

En el segundo timestre deben de encontrarse
Alfafetoproteina

* Glucoproteina 1

+ Estrol no conjugado disminuido

« Cariotipo que confirma el
diagnostico de la enfermedad:
amniocen(es\s, biopsia corial o
cordocentesis,

+ Coteros da .

* Malformaciones cardiacas.
d

* Atresia duodenal.
« Atresia anal
+ Desarrollar leucemia.

Marcadores invasvos: oo oo
+ Biopsia corial T PAPPA
. Am BaA,

Gonadotropina
arcadores UsG coribnica ALTA
1 mete: vansucenca

.+ Pt pliegue nucal.

La esperanza media de vida es de 60
afios, y algunos pueden vivir hasta los
80 aftos.

Es una enfermedad genética producida
por la presencia completa o parcial de

Se produce por una no disyuncién
durante la Meiosis del gameto

una copia adicional del 13,
es decir, es una trisomia 13.

No es hereditario.

+ Edad materna avanzada (+31 afios)
« Antecedente de hijo con Sx de
Patau.

* Madre portadora de translocacién

Triada ‘Algunos otros:
« Microftalmia * Holoprosencefalia.
+ Coloboma, * LabioyPaladar Hendido.

loboma. " ciopia,
« Polidactilia. | yeobo

Puede afectar a todas las células (trisomia

regular 0 50l0  algunas.

Con los estudios de US de (rasn\u(en(la
pueden  detectarse  al

malformaciones.

Cariotipo que confirma el diagnostico de
la enfermedad, el cual se puede realizar
pre o post natal para confirmar el
diagnostico.

Complicaciones:

« Renales.

« Cardiacas.

- Gastrointestinales.

10 BAy
PAPP-A Baja.

2 Trmestre: Al Fetoproeina Normal
UE3 Norm:

Inhibina A EAJA o Normal

L 3
La mediana de vida es de 3 dias, aunque tiener
mejor prondstico en mujeres.

1 mes-—. 50%.

A3 meses—65%.
afios—95%.

Sindrome polimalformativo,
consecuencia  de un  imbalance
cromosémico debido a la existencia de
tres cromosomas 18.

Su causa es una trisomia en toda o gran parte

del cromosoma 18.

Puede deberse a:

« Producto de una no disyuncién del 95-96%.

« Elresto es por una traslocacion.

« Trisomia Parcial y mosaicismo suelen
presentar fenotipo incompleto.

+ Edad materna avanzada.
+ Historia familiar de 1 bebé con
Sx Edwards.

« Cariotipo que confirma el diagnostico
de la enfermedad: amniocentesis;
biopsia corial o cordocentesis,

« Criterios de Hall.

Durante el primer trimestre se encuentra:
« Gonadotropina coridnica BAJA

« PAPP-ABAJA
Durante el segundo trimestre:
« Laalfa fetoproteina BAA
« UE3BAA

« Inhibina A BAJA 0 normal.

Cariotipo que confirma el
diagnéstico de la enfermedad.

Muerte

1° Trimestre: Gonadotropina Corionica BAJA
PAPP-A Baja.
22 Trimestre: Alfa Fetoproteina baja

E3

aja
ina A BAJA 0 Normal

Mortalidad primera semana 60%
Moralidad 1 - 2 afios 95%.

Los casos de supervivencia después
de 2 afios pueden alcanzar en un 2%
05 5 afios de vida.

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.

Se produce por una no disyuncién

durante la gametogénesis o por pérdida

cromos6mica en las mitosis iniciales del

feto.

Otras causas:

+ Monosomia completa (45, X) en un
50%.

 Mosaicismo (45, X/ XY) en un 30.

« Edad materna avanzada.

« la pérdida del segundo
cromosoma se produce al azar
(antecedente de progenitor no
predispone)

Caracteristicas principales:

« Amenorrea Primaria,

« Infertilidad.

« Talla Baja.
Caracteristicas a partir del 1 aft
« Linfedema 97%.

« Displasia Ungueal 90%.

« Paladar altoy en arco 84%.

Caracteristica que lo hace tnico:
« Cuello alado.

« Amenorrea primaria.

« Tallabaja.

Cariotipo que confirma el
diagnéstico  de  la
enfermedad.

« Elongacion del Arco Transverso
4

19%. Aorta Bictispide 30%.
« Coartacion de la Aorta 12 %

« Torax Ancho con  pezones

invertidos o hipoplasico

« Coartacion  Abrtica
Hipertension  Arterial
Miembros Toracicos.

con
de

« Hipotrofia en miembros pélvicos

Amniocentesis.
No se recomienda antes de
las 15 SDG.

La esperanza de vida es més corta
que en la poblacion en general
aproximadamente en 10 aftos,
pero puede mejorarse con el
diagnéstico y atencién médica
multidisciplinaria ~ de  manera
oportuna.

Es una enfermedad produada por una
mutacién  del gen en el
cromosoma 15 que codlﬂca a
FIBRILINA-1.

Debido a una mutacion del gen FBN1
en el CROMOSOMA 15 que codifica la
FIBRILINA-1, la cual es una proteina
esencial para produccién del tejido
‘conectivo.

Antecedentes familiares de la
enfermedad.

« Tallaalta.
« Ectopia lentis.
« Hiperlaxitud articular.

« son la principa\ fuente de
morbilidad y m

« Hiperlaxitud ol clsballno

« Diseccion aértica.

=
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Se realiza con base en los
CRITERIOS DE LA NOSOLOGIA DE
GHENT 201

+ Ectopia Lentis (Luxacién del Cristalino)

« Desprendimiento de Retina.
+ Glaucoma,

« Cataratas temparanas.

« Progresién de Escoliosis

+ Diseccion Adrtica,
+ Disfuncién Valvula.

« Neumotérax Espontaneo.

Siempre y cuando se adrnlnlstren yse
consuma como  debe de el
tratamiento, con Ias rned\das
indicadas y necesarias, se espera que
vivan alrededor de 70 afios.

Es un sindrome genético caracterizado
por la hipotonia neonatal, obesidad,
dismorfias fasciales, criptorquia, retraso
mental y alteraciones de la conducta.

+ Falla de expresion de los genes del brazo largo del
CROMOSOMA 15 PATERNO el cual puede estar
causado por:

1.DELECION en 75% de éste.

2.6sta pérdida se encuentra en la regién 15q11q 13y
es durante la MEIOSIS PATERNA.

+ Dsoris ungaranial oo orgen mawmo. (s

5 maternos) 25%,
 otecos ae mprons.

No se han documentado.

En RN
+ Hipotonia

+ Problemas de succion-deglucion.
+ Braquidactla.

Lactantes:

+ Exceso de hambre.

Infantes:
+ Obesidad Cenral

+ Retraso Mental(1Q 830}
+ Alteracion de a conducta.

Incluyer

. mpmonva muscular.

« Apetito insaciable.

« Obesidad.

« Retraso en las etapas evolutivas, retraso
‘mental o funcional.

+ GOLD STANDARD: PCR SENSIBLE A
METILACION.

« Se puede hacer Cariotipo con FISH de|
1a 15q 11- 13 para determinar si se|
produce  por

+Diabetes ipo 2
+ Insuficiencia cardiaca derecha
+ Problemas 6seos (ortopédicos)
+ Tejdos fojos

Poca fuerza muscular.
+ Baja estatur
+ Discpacidad en el aprendizae

cromosémica.

 Crgance serusks oo desaroaio
+ Aumento e peso,

Un manejo adecuado de la enfermedad,
incluyendo una dieta controlada y un
seguimiento  médico consante, puede
contribuir a mejorar la
aumentar la esperanza de ida de ot personas
<on Sindrome de Prader-Will.

¥ genes o s sivess e facr Vil 50 en
oo o esacin s o

La Hemoflia & consiste en la deficencia del factor X
ermedad de Christmas, Que resula 4 veces MENOS frecuente
e Hemofla A pero también et gada al cromosoma X.

Debido a que el sexo femenino es portador de 2
cromosomas X, si resultan portadoras, tendrén
afectado uno de sus cromosomas Y
presentardn una concentracién del Factor Vil
alrededor del 50%.

+ La severidad de la enfermedad,

+ La fota de control adecuado de los procesos,
hemorrigicos

+ Inadecuado  desarrollo  osteomuscular  del
hemolco.

+ Malnutricén.

« HEMATOMAS DE TEJIDOS BLANDOS
+ HEMARTROS (predomina en rodilla)

Puede causar problemas de sangrado
excesivo después de una lesion o cirugia.
También puede tener sangrado repentino
dentro del  cuerpo,  como
articulaciones, misculos y drganos.

Estudios deben incluir:

La forma mis grave se presenta

+ Tiempo de Tromboplastina Parcal Activadol

(TTa
+ Tiempo de Protrombina (TP): norma.

oE
SrgrododeTCE

en los

MUERTE, en  especifico por

E realizaprofiaxis y manejo  de
complcacones, ¢l pacente poede tener
pronstico favorable, con

esperanzada de vida de 75 afios e incluso
pudiendo hacerse actividades fisicas y deporte.

Es o trastorno hereditario poco frecuente que

que aminodcido  denominado’
fenioning se scumule n o cuerpo. La
fenilcetonuria se produce como consecuencia de
un cambio en el gen de la fenilalanina hidroxilasa

Tanto la madre como el padre deben
tener el gen alterado y trasmitirlo. Este
patrén de herencia se denomina
autosomico recesivo.

« Los dos padres deben trasmitir una copia
del gen modificado para que su hio sufra
esta afeccion.

« Ser descendiente de determinada raza o
etnia

o simir 3 d a humedd an 1 lents, e 1 e
+ problemas dosistema s que pueden inci conwisiones.
+ Erupdones utines,como eczema.

Yrasmrno hereditario poco frecuente que
ovoca que un aminodcido denominado

* Mot
* Retrasoen el desaro,

+ praiems decomportamient, emocionales y socles.
© Trasomsdesaud mena.

Andlisis de sangre: se hace uno o dos dias
después del nacimiento del bebé. Para
obtener resultados precisos, es mejor hacerlo
después de que el bebé tenga 24 horas de

+ afo cereoral imaversibe y discapacidad intelectual

marcada desde los primeros meses de vida

+ problemas neurolégicos, como conwlsiones

temblores

+ En ol caso de nifos mis grandes y adules,

de proteinas a la dieta.

+ Problemas graves desaud y desarrllo

Es bueno si la dieta se instaura
precozmente y se sigue estrictamente
desde pocas semanas después de nacer
el bebé afectado.

Es una afeccién en la cual el cuerpo no
puede utilizar metabolizar el azicar
simple galactosa.

« Deficiencia de galactosa-1-fosfatouridil
transferasa (GALT): esta es la galactosemia
clasica, Ia forma mas comdn y la més grave
Deficiencia de galactosa cinasa (GALK)
Deficiencia  de  galactosa-6-fosfato
epimerasa (GALE)

l factor de riesgo primario es tener
padres con el gen de la galactosemia.

~Conwuiones
+ rtabildad

Letar
+ Aimetaitn defcrtc; f b s riga 3 torar ol

+ Coadon amanentadeaple yd a escertica (kerc)

Son incapaces de  descomponer
completamente el azicar ~simple
galactosa,

Hemograma completo

+ Cataratas

+ Cicos menstruales irregulaes, disminucion de la
fundén de los ovarios que llea a insuficencia

ovérca e infertidad
« Discapacidad mentsl

« Infeccién grave con bacterias (sepsis por Ecoll
+ Temblores y funciones motoras incortrolables

Las personas que reciben un diagnéstico temprano

‘embargo, s
puede presentar feterioro mental, incluso
en personas que evitan la galactosa,

s la disminucion de la produccion de la
hormona tiroidea en un recién nacido.
En casos excepcionales, no se produce
dicha hormona. Esta presente desde el
nacimiento.

« husencia o desarrallo insuficiente de la glindula
tiroides

Glandula hipofisaria que no estimula la glandula

tiroides

Hormonas tiroideas que se forman de manera

deficente o no funcionan

« Medicamentos que la madre tomo durante el
mbar:

Anicuerpos producidos por el cuerpo de la madre
que bloquean la funcion troidea del bebé

* Sexo femenino.

« Antecedentes familiares  de
enfermedad tiroidea.

* Tener DM

« Haber tenido ya una cirugia de la
glandula tiroidea.

« Alimentacion deficiente, episodios de asfixia
- Estrefimiento

- Cabello secoy frégil

« Uanto ronco

- Ictericia

- 8ebé hipoténico.

- Baja lmplamadén del cabello

- Lentitud

Un nivel bajo de T4 y un
alto nivel de TSH

Realizar una gammagrafia
de la tiroides o una
ecografia

Discapacidad

intelectual

grave y problemas en el

crecimiento.

Puede ser permanente, precisa
tratamiento durante toda la vida; o
transitorio, reversible
espontaneamente al desaparecer
la causa que lo origind

Es una afeccion genética que se
produce cuando un nifio nace con una
copia adicional del cromosoma X. Afecta
mayormente al sexo masculino.

* Una copia adicional del cromosoma X en
cada célula (XXY), la causa mds frecuente
Un cromosoma X adicional en algunas de
las células. Sindrome de  Kiinefelter
mos

de una copia adicional del
cromosoma X, 1o que es poco frecuente y
tiene como consecuencia una forma
grave dela afeccion.

Es producto de un evento genético
al azar. El riesgo de padecer el
sindrome de Kiinefelter no aumenta
por algo que haga o deje de hacer el
padre o la madre. En madres
mayores el riesgo es més alto, pero
solo levemente.

+ Conteo bajo de espermatozoides o ausencia
de espermatozoides

« Testiculos y pene de pequero tamano

+ Deseo sexual bajo

+ Altura superior a la media

+ Huesos débiles

« Disminucién el vell facialy corporal

* Menor musculatura en comparacion con otros
hombres

or
+ Tejido mamario agrandado
+ Aumento dela grasa en el vientre

« Estatura superior ala media.

« Plernas mas largas. torso més
cortoy caderas més anchas

« Pubertad ausente

« Analisis de hormonas
« Analisis cromosémico

 Enfermedad cardiaca y de los vasos

sanguineos.

+ Céncer mamario y otros tipos de

canceres.
+ Enfermedad pulmonar
« Sindrome metabdlico, que

diabetes tipo 2, presion arterial

(hipertension),y colesterol y trigl

lupus y artrits reumatoide

incluye
I alta
icéridos.

como

Suele ser unos 2 o 3 afios inferior
ala media en el género masculino.

(
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