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TRISOMI A 21
Sindrome de Down

CARACTERISTICAS

-Causa mas frecuente de
retraso mental de etiologia
genhética.

-Autosomica dominante

«1866 por John Langdon Down

65-80% CARIOTIPO
De |las Concepciones con Down syndrome karyotype
trisomia 21 se pierden de X1X XX X3X XX XX

mahera espontanea.
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«L_OS INDIVIDUOS AFECTADOS PUEDEN SER
PREMATUROS, PRESENTAR PESO Y TALLA BAJA
° «PERFIL FACIAL APLANADO, PUENTE NASAL
o DEPRIMIDO.

o °*FISURAS PALPEBRALES SON CORTAS,
OBLICUAS HACIA ARRIBA Y CON EPICANTO
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ALTERACIONES EN: -
‘ -Abdomen: Diastasis de rectos, hernia umbilical }‘"”( {
-Extremidades: Braquidactilia, clinodactilia Y%
-Piel: *Aspecto marmoraceo | |
-Cardiopatia: PCI, PCA
-Gastrointestinal: pancreas anular, membrana
duodenal o enfermedad de Hirschsprung
-Endocrinas: Timo pequeno, hipogonadismo
-Oftalmologicas y audiologicas: *cataratas,
estrabismo, hipoacusia

N

°  DIAGNOASTICO

-Obtencion de amniocitos fetales o vellosidades coridnicas
o vy larealizacion de cariotipo.

, -Tamizaje de triple marcador (AFP/ hCG/ Estriol) BE
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Trisomia 18

Sindrome de

cQue es?

Trastorno genetico que causa
graves retrasos en el desarrollo
debido a un cromosoma 18
adicional.

Bajo peso al nacer, cabeza de forma
anormal y defectos de otros
organos vitales al nacer.
-Autosomica dominante
-1:5,000-7,000

Cariotipo

Trisomia 18 (zespot Edwardsa)
‘x “ -Predominio al sexo femenino

P Se asocia con edad materna
W@
@,m xx “ 'x " avanzada
¥ ® § ¥ -Presentan retraso en el
TR 1 8 @
13 14 15 16 17

crecimiento intrauterino

-Es comun presentar
1 2% XX 1 polihidramnios y son
2 XX b XY posmaduros

Fenotipo oo

hy pertelorism
-Torax estrecho con esternon —
COTio ::J

-Hombres: Criptorquidia
-Mujer: Clitoris prominente
-Boca pequena, micrognatia
-Ples con flexion de primeros
dedos, unas hipoplasicas de
Implantacion profunda.

denched fist
with digits 2 and 5

overlapping 3 and 4

A\

Manifestaciones

-Cardiopatia

-Urogenital: RInon en herradura
-Gastrointestinal: Diverticulo de
Meckel, atresia esofajica

-90% se pierden en aborto
espontaneo

-Postnatal: promedio 60 dias,
rango de 40 h a 18 meses.

Diagnostico
-Arteria umbilical unica
-Triple marcador serico
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MONOSOMIA DEL CROMOSOMA X
(45,X)
Sindrome de Turner

;Por que?
Afeccion _geneética rara, que afecta
unicamente a las mujeres, provocada por
la ausencia total o parcial de un
cromosoma X.

Turner syndrome karyotype

Esta afeccion se genera
}{ }{ ){ “ K K i practicamente en el
- momento de la concepcion

}{ ﬂ }{ K K ){ K }{ y no es prevenible.

Herenclia ligada al sexo

-
KR ox koK dominante

Ausencia del segundo cromosoma

, En las mujeres con X determina la falta de desarrollo
sindrome de Turner, a las de los caracteres sexuales

celulas les falta todo o primarios y secundarios. Esto

parte de un cromosoma X confiere allas mujeres que
padecen el sindrome de Turner

un aspecto infantil y esterilidad
de por vida.

Cuadro clinico

sindromedeTUMErt) os rasgos principales son: baja estatura, piel

| del cuello arrugada, desarrollo retardado o
ausente de las caracteristicas sexuales
secundarias, amenorrea, ptosis palpebral,
Implantacion baja de orejas y de cabello,
cubito valgo, torax ancho.

Enfermedades asocladas

-Anomalias renales -Artritis
-Hipertension -Otitis
-Diabetes Mellitus -Escoliosis
-Infertilidad

-Cataratas

-Al nacer pterygium colll
-Valoracion clinica
-Linfedema es la razon mas comun
-Radiografias de muneca y mano
-Analisis hormonales

Esperanza de
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