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SINDROME DE DOW =

Cario’ciloo: 47 XX +21 0 47 ,XY,+21.
rencia Manifestacio \es CclirTee

La mayoria de las veces no es hereditario. Se ¢ Prematuros, presentan peso y talla bajos.
produce por un error en la division celular en las | + Hipotonia generalizada, el crineo es pequefio
primeras etapas del desarrollo del feto. Por - con tendencia a braquicefalia.

translocacion se puede transmitir de padres a hijos. 3 Perfil facial aplanado y el puente nasal
deprimido.

Fisuras palpebmles cortas, oblicuas hacia arriba
y con epicanto.

Tendencia a protruir la lengua.

Se conoce que entre 65 y 80% se [oiero{en de manera

espontdnea y en recién nacidos vivos la frecuencia Los pabellones auriculdres son pequefios y

es de 1 en 700, la expectativa de vida promedio es de displasicos.

alrededor de 60 afos Cuello corto con redundancia de (oiel en la

nuca.
Didastasis de rectos y hernia umbilical, laxitud
ligamentaria.

Braquidactilia y clinodactilia del quinto dedo.

Practicamente todos los lootcien’ces con sindrome de

. Sepdracion y surco plantar entre el primero
Down tienen retraso mental entre moderado Y P Y P P Y

X . X se 0 ortejos.
grave, y loreohs[oosmon para desarrollar demencia 9“”‘* tej

de tipo Alzheimer. '
AN
A




SINDROME DE TURNER

Cario’ciloo: Ausencia loowcioll 0 comp eta de un seguno(o

cromosoma sexual.

o de herencia Manifestaciones clinicas

Se ha descrito como recesivo ligado al X en una ¢ Edema fetal por ultrasonografia

familia, y como dominante en otra. > Concentraciones anormales de hormonas (trilole
marcador)
Piel redundante en nuca o ambos
Higroma quistico in utero

S O b revi da | 2 En la infancia talla baja y en la adolescencia
l‘ | : falta de desarrollo puberal

Amenorrea lorimolria

Los productos afectados se abortan de manera

esloon’co'mea en 99% de los casos. La esperdnza de
vida es mds corta que en la poblacién en 9enem|

dproximaddamente en 10 anos.

Afectacion

DM1y DM2, kipo’ciroio{ismo, os’ceoporosis,

kipertensién, enfermedad cardidca isquémica,

dilatacion y diseccion aértica, enfermedad

inflamatoria intestinal y enfermedad celiaca.




Co\rio’(iloo: Cromosoma adicional en el par 18. 47, XX, +18 0,47,XY,+18

Tipo/de herencia

La mayoria no sucede por herencia ,mas de la

mitad suceden durante meiosis I1.

Sobrevida

Mads de 90% de loroo(uc’cos con esta cromosomopatia
se loiero(en de manera esloon’caneot. El promeo(io de
vida son 60 dias, con un rango de 40 h a 18 meses.

Afectacion

A nivel funcional, todos los afectados presentan un

grave retraso 9|oba| del neurodesarrollo, por lo que
serdn pacientes que o(eloeno(eran en su totalidad de

los cuidadores.

Manifestaciones clinicas

Peso bolJo

Poca grdsa subcutdnea

Llanto débil e hipotonia

Presentan espasticidad de las extremidades
Dolicocefalia

Occipucio prominente

Didmetro bitemporal estrecho

Boca pequefia y micrognatia

Los pabellones auriculares son displasicos
Con hélix desplegado

Rotdcion posterior

Torax estrecho y esternon corto

En hombres criptorquidia y en las mujeres se
describe clitoris prominente

La anomalia urogenital mas frecuente es el
rinon en herradura

A nivel gastrointestinal destacan el diverticulo
de Meckel y la atresia esofdgica

Pies en “mecedora” o en "loiole’c"
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