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genéticas



C a r i o t i p o  

T i p o  d e  h e r e n c i a  
M a n i f e s t a c i o n e s

c l í n i c a s  

S o b r e v i d a  

A f e c t a c i ó n  

SÍNDROME DE DOWN

Se debe a la trisomía del cromosoma 21 (presencia de un
cromosoma 21 extra).
Trisomía 21 en mosaico.
Trisomía por translocación del cromosoma 21.

La mayoría de los casos de síndrome de Down no son hereditarios.
El síndrome de Down causado por la translocación puede ser
heredado, ya que una persona puede ser portadora de una
translocación equilibrada sin tener ningún signo o síntoma pero
posee un riesgo aumentado de tener un hijo con la condición

Con adecuada atención médica, personas con síndrome de Down
pueden vivir hasta 65 años.

Provoca incapacidad intelectual y retrasos en el desarrollo de por
vida y mental.

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



P r e v a l e n c i a

P a t o g e n i a

M a n i f e s t a c i o n e s
c l í n i c a s  

Holoprosencefalia.
Malformaciones renales.
Malformaciones cardiacas.
Criptorquidia en varones.
Pie Zambo o pie en Mecedora.
Onfalocele.
Polidactilia.

d i a g n o s t i c o

i n c o m p a t i b l e  c o n  l a  v i d a

t x :  n o  t i e n e  c u r a

SÍNDROME DE  PATAU

1-9/1000 000 Raramente superan el año de vida

Cromosoma adicional trisomia 13

síndrome cromosomico congénito polimalformativo
grave.
Se trata de la 3ra trisonomia mas frecuente después
del síndrome de Down y de Edwars.
principalmente se debe a una disminución
cromosimica.

Cariotipo.
Cordocentesis.
Amniocentesis.
Duo o triple marcodor.



P r e v a l e n c i a

P a t o g e n i a

M a n i f e s t a c i o n e s
c l í n i c a s  

T R a t a m i e n t o

d x

Reemplazo de testosterona, Cirugía de
reducción mamaria, Terapia educativa, Terapia
física, del habla, conductual, y Terapia
psicológica

O t r a s
c a r a c t e r i s t i c a s

1/1oo.

Características físicas
Cariotipo
Muestras  de  vellosidades
coriónicas
Amniocentesis

Copia adicional en el cromosoma X

Es una forma de
hipogonadismo

masculino

Voz aguda, infertilidad, pubertad retrasada o
incompleta, disficuktad de aprendizaje y del
habla y retraso de la conducta.

SÍNDROME DE  KLINEFELTER



P r e v a l e n c i a

P a t o g e n i a

M a n i f e s t a c i o n e s
c l í n i c a s  

T R a t a m i e n t o

d x

No existe cura

1/7500

Ecografias.
Analisis de microarray.
Hibridacion Fluroresente in Situ.

90% de los casos.

Perdida de material genetico CROMOSOMA 7 (7q11.23)

SÍNDROME DE  WILLIAMS
Rostro de diablillo.
Labios gruesos.
Nariz respingada.
Voz ronca.
Mejilla Protuyente
Dientes pequeños.
Mal oclusion dental.
Frente amplia.
Mandibula pequeña.

E l  s í n d r o m e  d e  W i l l i a m s  e s  u n a  a l t e r a c i ó n  g e n é t i c a .  S e  d e b e
a  u n a  d e l e c i ó n  e n  e l  c r o m o s o m a  7 ,  e n  l a  b a n d a  c r o m o s ó m i c a
7 q  1 1 . 2 3 ,  q u e  s e  d e n o m i n a  s u b m i c r o s c ó p i c a  p o r q u e  n o  s e
a p r e c i a  b i e n  c u a n d o  s e  v i s u a l i z a n  l o s  c r o m o s o m a s  a l
m i c r o s c o p i o .



P r e v a l e n c i a

P a t o g e n i a

M a n i f e s t a c i o n e s
c l í n i c a s  

T R a t a m i e n t o

d x

No existe TX  especifico, se tratan aspectos
organicos y psicologicos.

Transtorno raro incidencia superior en
mujeres

Clinico (llanto).
Confirmar por cariotipo.
Amniocentesis.
Biopsia de vellosidades corionicas

Cromosomopatia deleccion o supresion parcial o total
del cromosoma 5.

SÍNDROME DE  CRIDUCHAT
Llanto de tono alto similar al de un gato 
Cara de luna
La  boca  suele  presentar  un  mohin  
característico,con el paladar elevado y escarpado
Peso bajo al nacer y crecimiento lento
Cabeza pequeña (microcefalia)
Ojos separados (hipertelorismo)
Inclinación  de  los  ojos  hacia  abajo  
(fisuraspalpebrales)
Miopía y atrofia ópticaQuijada pequeña
(micrognatia)
Orejas de implantación baja
La raíz de la nariz está hundida
Dedos  de  las  manos  y  pies  parcialmente  unidos
por membranas
Un  solo  pliegue  en  la  palma  de  la  mano  
(plieguesimiesco) 
Desarrollo  lento  o  incompleto  de  las  habilidades
motoras

E l  s í n d r o m e  d e  W i l l i a m s  e s  u n a  a l t e r a c i ó n  g e n é t i c a .  S e  d e b e
a  u n a  d e l e c i ó n  e n  e l  c r o m o s o m a  7 ,  e n  l a  b a n d a  c r o m o s ó m i c a
7 q  1 1 . 2 3 ,  q u e  s e  d e n o m i n a  s u b m i c r o s c ó p i c a  p o r q u e  n o  s e
a p r e c i a  b i e n  c u a n d o  s e  v i s u a l i z a n  l o s  c r o m o s o m a s  a l
m i c r o s c o p i o .



Deleción de novo durante el
desarrollo de un óvulo o esperma
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