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Sindrome de Down y Sindrome de Turner

Genetica Humana
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Sindrome de Down

Sindrome de Turner
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ZQue es (a trisonomia 21?- -

El sindrome de Down es un
trastorno genético ocasionado
cuando una divisién celular
anormal produce material genético
adicional del cromosoma 21.

meédico britanico John L. o
Down en el ano 1866. INCIDENCIH

o . : Aproximadamente uno por cada 650
*« Qe nacimientos.
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teracnon cromosomica

COPIA EXTRA DE LA PARTE
"~ CROMOSOMA 21 EXTRA PROXIMAL DE

21Q22.3 = FENOTIPO FISICO

TIPICO.
REGION 21Q22.1-Q22.3 = GENES
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% x “ > CARDIACA CONGENITA OBSERVADA EN EL

SINDROME DE DOWN.
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NO DISYUNCION MATERNA EN LA PRIMERA DIVISION MEIOTICA,
) 2 e 75%DE LOS CASOS (MAS COMUN)
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H ?&I FACTORES DE RIESGO:
_ *NO DISYUNCION MATERNA -> EDAD MATERNA
% FAR AVANZADA.
H i 1 *TRANSLOCACION -> INDEPENDIENTE A LA
EDAD MATERNA Y PUEDE HEREDARSE DE
o CUALQUIERA DE LOS PADRES.
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Tipos de Trisomia 2
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1. Trisomia 21 completa (94%)

2. Mosaicismo (2,4%)3.
Translocaciones (3,3%)
a. De Novo (75%)
b. Translocacion familiar (25%)
4. Isocromosoma 21 (0,3%)




Caracteristica %

Perfil facial plano 90
Reflejo de moro disminuido 85
Hipotonia 80
Hiperlaxitud 80
Piel redundante en nuca 80
Fisuras palpebrales oblicuas hacia arriba 80
Displasia de cadera 70
Clinodactilia del quinto dedo 60
Pabellones auriculares displdsicos 60
Pliegue palmar transverso 45

Hall B. Clin Pediatr.1966;5(1):4-12.

Manifestaciones clinicas

Fenotipo caracteristico.

e Retardo psicomotor.!* Cardiopatias congénitas:! <
-Defecto en canal auriculoventricular (54%).!-
Comunicacion interventricular (33%).

le Hipertension pulmonar persistente (5.2 a 13.7%).le
Alteraciones oftalmologicas:!-

Las incluidas en la Fig.2.!-Blefaritis (7 a 41%).!-Nistagmus
(11 a 21%)!* Susceptibilidad a infecciones de virus sincitial
respiratorio (desarrollo de estridor cronico y otros
problemas respiratorios).!®

Disminucion de linfocitos T y B.!* Atresia de esofago con
fistula traqueoesofagica (0.3 a 0.8%).!

e Estenosis pilorica (0.3%).!* Constipacion (relacionada
con la hipotonia).!

e Sistema motor:!-Laxitud ligamentaria.!-Hipermovilidad
articular.!-Hipotonia.!-Displasia de cadera.!* En la etapa
neonatal es frecuente encontrar:!-Policitemia.!-
Trombocitopenia.!-Reaccion lucemoide.l* 20 veces mas
riesgo de desarrollar leucemia mieloide y linfoblastica.!e
IQde 35a70

0



FRLAAA

Caracteristicas clinicas de paciente con trisomia 21

Corta estatura

Alopecia areata

Anormalidades dentarias
Enfermedad periodontal
Lengua Escrotal

Macroglosia

Manos anchas
Pliegue palmar ™
unico

(simiesco)

]
Anormalidades |
gastrointestinales ,
|
|
Elastosis
perforante
serpinginosa

Resequedad
en la peel

-
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N\ planos
Eﬁ \_ '\ Dematiis
| atopica
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Retardo mental
Pliegues epicanticos

Manchas de Brushfield en ins

Siringomas
Envejecimiento
Puente nasal plano
Nariz pequefia
Cuello corto y ancho
Hipotiroidismo
Defeclos cardiacos
congénitos

Pezones

Micropene

Leucemnia mielowde aguda

Amplio espacio
interdigital entre
primer y segundo dedo

" P aracteristicas fisicas

CRANEOFACIAL:-Braquicefalia, microcefalia leve con fisuras
palpebrales inclinadas, craneo delgado con
cierre tardio en fontanelas, paladar duro,
nariz pequena con puente nasal bajo

0J05::Manchas de Brushfield con hipoplasia
periferica, opacidad del cristalino,estrabismo.

OREVAS:
‘Pequenas, plegado excesivo del helix, en (a
parte superior se encuentra muy angulada y
prominente, (obulos pequenos o ausentes
DENTADURA:-Hipoplasia

CUELLO:-Corto con pliegues sueltos de pie

MANOS:-Metacarpianos y falanges cortos, hipoplasia de
(a falange media del S dedo (60%),
clinodactilia (50%), 1 solo pliegue (+0%),
pliegue transverso (+5%)

PIES:-Amplio espacio entre el | y 2 dedo del pie,
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Expectativas de vida R
La esperanza de vida es de 58.6 afios de e Q :, o '
vida, 25% vive mas alla de los 62.9 afios . o‘ ? o,
o o . o o
o OQ @,
CAUSAS DE MORTALIDAD .. .

*Principal causa de mortalidad temprana
son defectos cardiacos congénitos.sEnfermedades respiratorias (neumonia), y
enfermedades infecciosas.°Leucemia.
*Neutrofilia, trombocitopenia y policitemia.
*Recien nacidos, 10% presenta trastorno
mieloproliferativo transitorio.




GASTROINTESTINAL-Atresia o estenosis duodenal.

ENDOCRINO-Hipotiroidismo congénito (28 veces mas comuin). ‘Hernia umbilical.
-Diabetes. ‘Colelitiasis (ninos) y enfermedad de (a vesicula
-Disminuciéh de la fertilidad -> Hipogohadismo (aduttos).-€nfermedad de Hirschsprung.
0JOS PIEL-Infecciones en el area perigenital, nalgas y
Miopia (70%). muslos (pustulas foliculares), en SO a60%de (os
-Nistagmo (35%). adolescentes.GENITOURINARIO-Criptorquidia
-Estrabismo (45%). ‘Malformaciones renales

-Dacriostenosis (20%).
«Cataratas adquiridas en adultos (30-60%).
*Queratocono (15.8%)
0iDOS
Hipoacusia conductiva, mixta o heurosensorial
(66%).
-Otitis media cronica (60-80%)
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§indrome’de Turner _

Transtorno cromosémico en el que una -
mujer nace con un solo cromosoma X. a
El sindrome de Turner se caracteriza pofis &
un cromosoma sexual ausente o '
incompleto.
Los sintomas incluyen estatura baja,
retraso de la pubertad, infertilidad,
defectos cardiacos y ciertos problemas de
aprendizaje. o
El 80% de las causas se debe a la + Qp
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Caracteristico: En el area craneofacial, las El cariotipo mas frecuente ha sido el aﬁ hg %
facies es seria con un aspecto senil, descrita monosomias 45 X0 en 14 pacientes, loque® O
a veces como facies de esfinge, cuello corto 5 . » Q@ Y
: : : supone el 60,9% de los casos, seguido de los
con la implantacion del cabello baja que : @ o
forma en la nuca una imagen de W invertida isocromosomas para los brazos largos de un
y presencia de abundantes pliegues de piel cromosoma X (46 Xi Xq) en cinco, que

laxa, que forman el plerigium colli. constituye el 21,7%.

Cariotipo de sindrome de Turner (45, X0)
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Mamfestacoones clinicas

0S aspectos mas comunes son baja estatura y ovarios que no
producen hormonas femeninas y ovulos

- {0

Adolesencia
Derivados mullerianos y cintillas gonadales
no funcionales Utero pequefio
Hipogonadismo= sin desarrollo puberal y
menarcal6% cambios puberales y ciclos
menstruales

Orejas de
implantacion baja

Hipotiroidismo

Torax ancho

Infertilidad \O

Abundantes lunares — .

Problemas en el / |

sistema linfatico

->_ i -'.." 5 B

Mandibula pequena

Cuello corto y ancho

Problemas cardiacos

Manos y pies

/ hinchados

o sadl
P

. Cabeza y cuello

Pabellon auricular con implantacion baja
Micrognatia
Linea de crecimiento del cabello mas baja de lo usual
Cuello ancho, corto y linfedema

° Torso
Torax ancho y encorvamiento de la columna;escoliosis.
. Manos, brazos y pies

Brazos en los que el codo se extiende mas de lo comun
Ausencia de la cuarta o quinta articulacion
Unas pequenas




Origen y Heredabilidad

Teoria de la | ] | .
meiosis(unicromosoma) ’7,) ( if( )’
Teoria de la mitosis H " " M '( '
No heredable );‘ “ “ I::i “ i3 "
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Diagnostico y Dx prenatales

o Clinico:Linfedema o coartacion aortica
o Talla baja

e Amenorrea, Infertilidad, Dismorfias menores,

e Confirmacion:Estudio citogénico en sangre
e FISH para descartar presencia de material
genético del cromosoma Y

Prenatal

Muestra de vellosidades corionicas. Este
procedimiento implica la extraccion de una
pequena parte de tejido de la placenta en
desarrollo. En general, se hacen entre las
semanas 11 y 14 de embarazo.

< Amniocentesis. En esta prueba, se extrae

0 &na muestra de liquido amniético del Gtero.
¢ o ©Elbebe desprende celulas al liquido

¢ © ° o amniotico. Esto por lo general se hace

©O :. O desphés de J4 semanas de embarazo.
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Tiempo de vida

J
e

La esperanza de vida es mas corta que en la poblacion
en general aproximadamente en 10 anos, pero puede
mejorarse con el diagnostico y atencion medica
multidisciplinaria de manera oportuna.

Tiempo de vida

Las personas con sindrome de Turner pueden nacer
con defectos cardiacos y renales. En general, no
tienen un desarrollo sexual tipico y son infértiles.

También corren el riesgo de tener otras afecciones de
salud, como presion arterial alta, diabetes tipo 2,
osteoporosis y problemas de tiroides.
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https://medlineplus.gov/spanish/congenitalheartdefects.html
https://medlineplus.gov/spanish/highbloodpressure.html
https://medlineplus.gov/spanish/diabetestype2.html
https://medlineplus.gov/spanish/osteoporosis.html
https://medlineplus.gov/spanish/thyroiddiseases.html
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