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FLASH CARDS DE ->~
PRINCIPALES

PATOLOGIAS GENETICAS

e *




CARIOTIPOS

° Se debe ala alteracion del cromosoma 21
(trisomia en el cromosoma)
e  Trisomia por translocacion del cromosoma 21
° Un cariotipo correspondiente a 47,XX,+21 o
47,XY,+21.

TIPO DE HERENCIA

o Transmision a través del material genético
existente en el nucleo celular, de las
caracteristicas anatomicas, fisioldgicas o de otro
tipo de un ser vivo a sus descendientes.

SOBREVIDA

e Con adecuada atencion médica, personas con
sindrome de down pueden vivir hasta 65 afos

AFECTACION

e El sindrome de Down varia en gravedad de un
individuo a otro, y provoca incapacidad
intelectual y retrasos en el desarrollo de por
vida. Es el trastorno cromosdmico genético y la
causa mas frecuente de las discapacidades de
aprendizaje en los nifos.

SINDROME DE DOWN

MANIFESTACIONES CLINICAS

Cara aplanada, especialmente en el puente
nasal
Ojos en forma almendrada rasgados hacia
arriba
Cuello corto
Orejas pequeias
Lengua que tiende a salirse de la boca
Manchas blancas diminutas en el iris del ojo
(la parte coloreada)
Manos y pies pequeios
Un solo pliegue en la palma de la mano
(pliegue palmar)
Dedos meniques pequeiios y a veces
encorvados hacia el pulgar
Tono muscular débil o ligamentos flojos
Estatura mas baja en la niflez y la adultez




SINDROME DE PATAU

CARIOTIPOS MANIFESTACIONES CLINICAS

e EIlSindromede patause debe a la trisomia del
cromosoma 13

. . e Manos empuiadas (con los dedos externos
o Un cariotipo correspondiente a 47,XX,+13 0 b (

sobre los dedos internos)

47,XY,+13 e (Ojos muy juntos: los ojos pueden de hecho
fusionarse en uno
TIPO DE HERENCIA . Disminucion del tono muscular
. Se trata de sindromes que aparecen * Dedos admongles chManos o pies
(polidactilia)

esporadicamente durante la formacion de las

células germinales (6vulo o espermatozoide) Hernias: hernia umbilical, hernia inguinal

e Agujero, division o hendidura en el iris

(coloboma)
SOBREVIDA J Orejas de implantacion baja
e Lamitad de los bebés que nacen con trisomia13 e Discapacidad intelectual (grave)
viven mas de dos semanas Yy menos del 10 % e Defectos del cuero cabelludo (ausencia de
sobrevivira el primer afio de vida. piel)

Convulsiones

Pliegue palmar unico
Anomalias esqueléticas (extremidades)
Ojos pequenos
Cabeza pequena (microcefalia)
Mandibula inferior pequefia (micrognatia)
Testiculo no descendido (criptorquidia)
Labio leporino o paladar hendido

Aproximadamente, el 13 % sobrevive hasta los 10
anos de edad.

AFECTACION

e Dificultad respiratoria o falta de respiracion
(apnea) Sordera.

J Problemas de alimentacion

J Convulsionesy alteraciones cardiacas



https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003176.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/000987.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/000960.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003318.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/001523.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003200.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003290.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003170.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003272.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003306.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/000973.htm

SINDROME DE KLINEFELTER

CARIOTIPOS MANIFESTACIONES CLINICAS

e Ladefinicionactual del sindrome de Klinefelter,
0 aneuploidia XXY, es el de una alteracion

cromosomicapor la presencia de un cromosoma J Sintomas fisicos
X extra en el hombre o Sintomas del aprendizaje v el lenguaje
J Con un cariotipo 47, XXY J Sintomas sociales y_conductuales
e Sintomas del sindrome de Klinefelter Poli-X
TIPO DE HERENCIA ° Sintomas fisicos
° No es una afeccion hereditaria. Los seres

humanos tienen 46 cromosomas, entre ellos, dos
cromosomas sexuales que determinan el sexo de
la persona

SOBREVIDA

e |aesperanza de vida usualmente es normal y
muchas personas tienen una vida normal.
e  Existe un riesgo muy pequefio de desarrollar
cancer de mamay otras enfermedades como
lupus eritematoso sistémico.

AFECTACION

° Puede afectar adversamente el crecimiento
testicular y genera testiculos mas pequefios de lo
normal, lo cual puede llevar a una menor
produccion de testosteronacidades de
aprendizaje en los nifios



https://espanol.nichd.nih.gov/espanol/salud/temas/klinefelter/informacion/Pages/sintomas.aspx#fisicos
https://espanol.nichd.nih.gov/espanol/salud/temas/klinefelter/informacion/Pages/sintomas.aspx#lenguaje
https://espanol.nichd.nih.gov/espanol/salud/temas/klinefelter/informacion/Pages/sintomas.aspx#sociales
https://espanol.nichd.nih.gov/espanol/salud/temas/klinefelter/informacion/Pages/sintomas.aspx#polyx

SINDROME DE WILLIAMS

CARIOTIPOS AFECTACION
o Esta causado por una microdelecion ¢ El sindrome de Down varia en gravedad de un
cromosOmicasituadaen laregionqll.23 de uno individuo a otro, y provoca incapacidad
de los cromosomas 7. intelectual y retrasos en el desarrollo de por
o No se puede detectar mediante un cariotipo vida. Es el trastorno cromosdmico genético y la
convencional causa mas frecuente de las discapacidades de
° Serevelamediante FISH (Hibridacion aprendizaje en los ninos.

Fluorescente In Situ)

TIPO DE HERENCIA MANIFESTACIONES CLINICAS

° Cualquiera de los dos progenitores puede
trasmitir este gen. Hay que destacar que su
tamano es tan reducido que es dificil detectarlo
en el microscopio.

e Depdsitos de calcio en los rifiones y otros
problemas renales
¢ Muerte (en casos poco frecuentes debido a
la anestesia)

SOBREVIDA o Insuficiencia cardiaca debido al
¢ No vivird tanto como el estandar debido a varios estrechamiento de los vasos sanguineos
problemas de salud y otras posibles o Dolor abdominal

complicaciones



SINDROME DE CRI DU CHAT

CARIOTIPOS AFECTACION

e ElSindrome de Cri du chat (también conocido ® Elsindrome de Down varia en gravedad de un
como Sindromede 5p(-) o Sindrome del maullido individuo a otro, y provoca incapacidad
de gato) se suele diagnosticar a los pocos dias de intelectual y retrasos en el desarrollo de por
nacer, debido al llanto tipico de estos bebes, muy vida. Es el trastorno cromosdmico genético y la
agudo y similar al maullido de los gatos. causa mas frecuente de las discapacidades de

aprendizaje en los ninos.

MANIFESTACIONES CLINICAS

e Llanto agudo que puede sonar como un gato

° Inclinacidon de los ojos hacia abajo

e Epicanto, un pliegue adicional de piel sobre el
angulo interior del ojo

TIPO DE HERENCIA

e Alrededor del 10% de las personas con sindrome
de cri du chat heredan la anomalia cromosémica
de un padre afectado.
. En estos casos, el padre es portador de una
translocacion equilibrada, en el que no se gana o

se pierde material genético. o Bajc? peso.al nacerY f:rearmento lento
o Orejas de implantacién baja o de forma
SOBREVIDA _anormal
_ o ) o Pérdidadela audicidon
e La esperanza de vida de estos individuos esta . Defectos cardiacos
disminuida, aunque la mayoria alcanzan la edad . Discapacidad intelectual
adulta (alrededor de los 50 afos). e Fusion o formacion parcial de membranas en

° Este aspecto depende de la gravedad de las

i i ) ] los dedos de las manos o los pies
malformaciones asociadas (cardiopatia)

Curvatura de la columna vertebral (escoliosis)
Una sola linea en la palma de la mano
Papilomas cutaneos justo delante de la oreja
Desarrollo lento o incompleto de las
habilidades motoras
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