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SINDROMES GENETICOS.
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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.

Se produce por una no disyuncién
durante la gametogénesis o por
perdida cromosdmica en las mitosis
iniciales del feto.

(Monosomia completa 45, X del
50% y mosaicismo 45, X/ XY en 30%)
Edad materna avanzada.

La pérdida del segundo cromosoma
se produce al azar.

Amniocentesis
(No se recomienda antes de las 15
semanas de gestacion).

Principales: Amenorrea primaria,
infertilidad y talla baja.

Linfedema (97%), Displasia ungueal
(ufias pequefias en 90%), paladar
alto y en arco (84%), cuello alado
(73%)

Cariotipo confirma el

que
diagndstico de la enfermedad.

Elongacién del arco transverso.

Aorta bicuspide.

Coartacion de la aorta.

Problemas cardiacos en general.
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Si bien la esperanza de vida puede
ser ligeramente reducida, un
diagnoéstico  temprano y el
tratamiento de las condiciones
médicas asociadas pueden mejorar
la calidad de vida y la esperanza de
vida de las personas con sindrome
de Turner.
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MARFAN

Es una enfermedad producida por
una mutacién del gen FBN1 en el
cromosoma 15 que codifica la
FIBRILINA-1, la cual es wuna
proteina esencial para produccién
del tejido conectivo

Es causado por defectos en un gen
llamado fibrilina-1, que
desempeiia un papel importante
en el tejido conectivo del cuerpo.

Antecedentes familiares de la
enfermedad

No hay tamizaje especifi.co.

Talla alta, escoliosis,
dolicostenomelia (extremidades
largas y delgadas), ectopia lentis,
aranodactilia, aranodactilia e
hiperlaxitud articular.
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Se realiza con base en los criterios
de la nosologia de GHENT 2010
(evaluacion de signos y sintomas).

Complicaciones cardiovasculares,
desprendimiento o desgarro de la
retina, glaucoma y cataratas.

Puede acortar el periodo de vida
de las personas debido a
complicaciones relacionadas con
el corazén. Sin embargo, con un
buen cuidado y cirugia, muchas
personas viven hasta los 60 afios y
mas.

DOWN

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

-No disyuncién meiética
en el ovulo.
-Translocacion
cromosoma 21
-Mosaicismo.

del

Edad materna mayor de
35 afios.

Edad paterna mayor de
45 aios.

Madre primigesta.
Padres portadores de la
cromosomopatia.
Biopsia corial: Mayor %
de aborto.

Amniocentesis: Menor
% de abortos.
Cordocentesis: Riesgo

intermedio.

Retraso mental.
Braquicefalia.

Epicanto.

Macroglosia.

Puente nasal en silla de
montar.

Implantacion baja del
pabellén auricular.
Pliegue palmar unico.
Signo de sandalia.

Cariotipo que confirma
el diagndstico de la
enfermedad.

Presenta PAPP-A baja y
gonadotropina coridnica
ALTA.

Malformaciones: Ccv
Canal interventricular,
Canal intraauricular,
Canal adrtico permeable.
O. atresia anal, atresia
duodenal.

Riesgos: Leucemia 20x
mas de lo normal.

Muy compatible con la
vida, con tratamiento
multifactorial.

EDWARDS

Trisomia autosdmica en
consecuencia de un
imbalance cromosémico,
provocando una trisomia
18.

Producto de wuna no
disyuncion 95-96% en el
cromosoma 18, el resto es
por una translocacién
robertsoniana.

Madres en edad
avanzada, a partir de los
35 afos la frecuencia
aumenta,

USG polihidramnios vy
translucencia nucal.
Marcadores bioquimicos.

Craneofacial:
microcefalia, occipucio
prominente.
Extremidades: Mano
trisomica y sindactilia.
Urogenital: rifldn en
herradura.
Cardiovascular:
Comunicacion
interventricular.
Gastrointestinal:
Onfalocele.
Cariotipo que confirma el
diagnostico de la

enfermedad.
Presenta alfa
BAJA.

proteina

Retraso del crecimiento.
Nacimiento postérmino.
Defectos cardiacos.

La mortalidad en esta
enfermedad con mayor
porcentaje es a los 1-2
afios con un 95% y en la
primera semana 60%.

Las causas de muerte son
cardiopatias, apneas vy
neumonia.

PATAU

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

copia adicional del
cromosoma 13, es decir
Trisomia 13.

Producto de una no
disyuncidén durante la Meiosis
del gameto materno 85%

Edad materna avanzada (+31

anos)

Antecedente de hijo con Sxde
patau.

Madre portadora de

translocacion.

USG: Translucencia nucal, se
puede detectar algunas
malformaciones como |Ia
holoprosencefalia.
Marcadores bioquimicos.

Holoprosencefalia (falla en la
divisién de los dos
hemisferios) provoca retraso
psicomotor severo.
Meningocele.

Labio y paladar hendido.
Hernia umbilical.

Onfalocele. o

P~

Ciclopia. {
(a)

Cariotipo que confirma el
diagndstico de la
enfermedad.

Presenta alfa feto proteina
NORMAL.
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Es multifactorial lo que
conlleva muchas
complicaciones en este caso a
nivel cerebral.

1 mes: 50%
3 meses: 65%
3 afnos: 95%

DI GEORGE

También llamado sindrome
velocardiofacial, es una
inmunodeficiencia primaria
ocasionada por una microdelecion
del cromosoma 22q11, le falta un
segmento que consta aprox. de 30
a 40 genes.

El 85% de
esporadicos.
Se caracteriza por la presencia de
dismorfias faciales.

los casos son

Ser portador de delecion 22q11.
Si es portador tiene un 50% de
probabilidad de transmitirla.

No hay tamizajge;ﬁco.
Paladar hendido y uvula bifida.
Cara alargada, microcefalia,
hipertelorismo.

Orejas displasicas.

Cardiopatias -tetralogia de Fallot
(Aorta sobresaliente, atresia
pulmonar, defecto de tabique

ventricular e hipertrofia
ventricular derecha)

Estudio cromosémico por Fish con
sonda especifica.

~

Pueden incluir problemas de salud
mental, problemas de aprendizaje,
problemas en la vista, problemas
dentales, entre otros.

Es variable.

Mueren al primer afio de vida por
las infecciones o los problemas
cardiacos siendo esta la principal
causa.

PRADER WILLI

Es un sindrome  genético
caracterizado por la hipotonia
neonata. Triple H y wuna O:
Hipotonia+hipogonadismo
+hipomentia+obesidad.

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

Causado por delecion en 75%

No se han documentado.

Y,

No hay tamizaje especifico.

RN: Hipotonia, problemas de
succidn-deglucion, hipoplasia
genital.

LC: Disfuncién del hipotalamo-
exceso de hambre en donde
siempre quieren comer.

INF: Obesidad central (DM2),
hiperfagia, hipogonadismo
hipogonadotrofico, retraso mental
y alteracion de la conducta.

La prueba de PCR (reacciéon en
cadena de la polimerasa).

Se puede hacer cariotipo con Fish
de la15q 11qg 13q para ver si no hay
una translocacion cromosémica.

Trastornos obsesivos compulsivos.

Compatible los la vida con
comorbilidades.

OSTEOGENESIS
IMPERFECTA

Son un grupo de enfermedades
genéticas hereditarias del tejido
conectivo caracterizadas por la
presencia de fragilidad osea vy
fracturas.

Se produce debido a mutaciones
en los genes que codifican la

COLAGENA TIPO1: COL1A1
(cromosoma 17) y COL1A2
(cromosoma 7). Autosémica
dominante.

Edad paterna avanzada.
Historia familiar.

No hay tamizaje especifico.

Esclerdticas azules.

Fracturas después de
traumatismos de baja energia.
Talla baja y deformidad en los
huesos largos.

Hipoacusia.

Hiperlaxitud articular.

Historia clinica y examen fisico.

Fracturas severas, escoliosis vy
cifosis.
Dependera del tipo de

osteogénesis imperfecta, siendo el
tipo Il la mas severa.

Pueden presentar desde muerte
perinatal hasta ausencia de
sintomas.



REFERENCIAS:

TODA LA INFORMACION QUE AQUI SE MUESTRAN, FUERON SACADAS DE LAS PRESENTACIONES DE
LAS PONENCIAS EN LA CLASE.



