MEDICINA HUMANA

Universidad Del Sureste

(e

[ PASION POR EDUCAR | Campus Comitan

Lic. Medicina Humana

Genética Humana.
Dra. Adriana Bermudez Avendano.
Flashcards
Mauricio Antonio Pérez Herndndez

3°A

Comitdan de Dominguez Chiapas a 26 de abril del 2024.




FLASHCARDSDE
LAS ANOMALIAS

GENETICAS
——




— CARIOTIPO

e Se debe a la trisomia del cromosoma 21 (presencia de un
cromosoma 21 extra).

e Trisomia 21 en mosaico.

e Trisomia por translocacion del cromosoma 21.

— MANIFESTACIONES
— TIPO DE HERENCIA CLIiNICAS

La mayoria de los casos de sindrome de Down no son hereditarios.
El sindrome de Down causado por la translocacion puede ser
heredado, ya que una persona puede ser portadora de una

translocacion equilibrada sin tener ningun signo o sintoma pero o ARG
. .. - huesos del crdneo (suturas)
posee un riesgo aumentado de tener un hijo con la condicion
Manchas blancas en la
= e s
(manchas de Bruchfie
p— SOBREVIDA
Orejas y boca pequena
Con adecuada atencién médica, personas con sindrome de Down Exceso de pist en La nuca
pueden vivir hasta 65 anos. Riisnos cortas'y anches
S— 4 Ojoso inclinados hacia arriba
p— AFECTACION
Disminucién del tono
muscular al nacer
Provoca incapacidad intelectual y retrasos en el desarrollo de por Pliegue nico en la

palma de la mano

vida y mental.

——> SINDROME DE DOWN



Holoprosencefalia
Malformaciones renales
Malformaciones cardiacas

=SINDROME DE PATAU

e sindrome cromosomico congénito polimalformativo
grave.

e Se trata de la 3ra trisonomia mas frecuente despues
del sindrome de Down y de Edwars.

e principalmente se debe a una disminucion
cromosimica.

" Criptorquidia
én varones

_.

Polidactilia

‘
Onfalocele

MANIFESTACIONES
CLiNICAS

PREVALENCIA

/1000 000 Raramente superan el afo de vida
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O

DIAGNOSTICO

e Cariotipo.

e Cordocentesis.

e Amniocentesis.

e Duo o triple marcodor.

= PATOGENIA a

Cromosoma adicional trisomia 13



MANIFESTACIONES
CLiNICAS

SINDROME DE KLINEFELTER

PREVALENCIA
e 1/100.
PATOGENIA

ety @iNecomastia

e Copia adicional en el cromosoma X

Mayor grasa corporal en caderas

E D X tronco corto
e Caracteristicas fisicas hﬂmd-f:?::; Eﬁﬂﬁﬂ
e Ca riotipo : TESIE?;T— ;igueﬁus
e Muestras de vellosidades
corionicas

estatura alta

e Amniocentesis
TRATAMIENTO

Reemplazo de testosterona, Cirugia de
reduccion mamaria, Terapia educativa, Terapia
fisica, del habla, conductual, y Terapia
psicologica

Proporciones
anormales del
cuerpo

piernas largas

OTRAS Voz aguda, infertilidad, pubertad retrasada o
incompleta, disficuktad de aprendizaje y del
CARACTERISTICAS habla y retraso de la conducta.
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SINDROME DE WILLIAMS

EL SINDROME DE WILLIAMS ES UNA ALTERACION GENETICA. SE DEBE
A UNA DELECION EN EL CROMOSOMA 7, EN LA BANDA CROMOSOMICA
7Q 11.23, QUE SE DENOMINA SUBMICROSCOPICA PORQUE NO SE
APRECIA BIEN CUANDO SE VISUALIZAN LOS CROMOSOMAS AL
MICROSCOPIO.

PREVALENCIA
e 1/7500
PATOGENIA

e Perdida de material genetico CROMOSOMA 7 (7911.23)

DX

e Ecografias.

e Analisis de microarray.

e Hibridacion Fluroresente in Situ.
90% de los casos.

— TRATAMIENTO

No existe cura

MANIFESTACIONES
CLiNICAS

Cardiovasculares

75% estrechamiento en
vasos sanguineos

Endocrino-metabdlicos

Hipercalcemia transitoria,
ligero retraso del crecimiento

sistema musculo-esquelético

contracturas muscularres,
alteracién de la columna, bajo tono

’ Jt‘ | muscular
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SINDROME DE CRIDUCHAT

EL SINDROME DE WILLIAMS ES UNA ALTERACION GENETICA. SE DEBE
A UNA DELECION EN EL CROMOSOMA 7, EN LA BANDA CROMOSOMICA
70 11.283, QUE SE DENOMINA SUBMICROSCOPICA PORQUE NO SE

APRECIA BIEN CUANDO SE VISUALIZAN LOS CROMOSOMAS AL
MICROSCOPIO.

PREVALENCIA

e Transtorno raro incidencia superior en
mujeres

PATOGENIA

e Cromosomopatia deleccion o supresion parcial o total
del cromosoma 5.

DX

Clinico (llanto).

Confirmar por cariotipo.
Amniocentesis.

Biopsia de vellosidades corionicas

TRATAMIENTO

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

MANIFESTACIONES
CLiNICAS
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