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Causa mas frecuente de retraso mental
identificable de origen
genético

. \ También llamado trisomia 21
Es la cromosomopatia mas

frecuente y mejor conocida

Hipotonia e hiperlaxitud
ligamentosa

Leve microcefalia
con braquicefalia y occipital aplanado
Cabezay cuello

Cuello corto

Ojos almendrados

Manchas de
Brushfield

Las hendiduras palpebrales
siguen una direccion oblicua hacia arriba y
afuera

Nariz es pequefia con la
raiz nasal aplanada Cara

La boca es
pequefa y la protusion lingual
caracteristica

Orejas pequenas con un helix

muy plegado y habitualmente con
ausencia

del I6bulo

Pliegue
Pliegues simiano
palmares
normales

Manos pequenas y cuadradas con
metacarpianos y falanges cortas
(braquidactilia) y clinodactilia por
hipoplasia de la falange media del 5° dedo

Surco palmar unico

) ) ) Manos y pies
En el pie existe una hendidura entre el

primery segundo dedo con un aumento
dela

Signo de la sandalia distancia entre los mismos

El tamano del pene es algo
pequeno y el volumen testicular es menor

que el de los ninos de su edad Genitales
La piel es redundante en la region cervical
sobretodo en el periodo fetal y neonatal
Livedo reticularis (cutis marmorata) de
predominio en extremidades inferiores. Piel

Con
el tiempo la piel se vuelve seca e
hiperqueratdsica

El retraso mental es constante en mayor o
menor grado

Clinica
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Retraso mental
Ocelpuccio plano
Pabellones auriculares ———
displésicos

Surco simiesco \

Arresia/estenosis G-I

Pelvis displdsica \“\“-\ '

Hipotonia muscular

Escesiva separacian de
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. F : En el 95% de casos, se produce por

una trisomia del cromosoma 21 debido
a la no disyuncion meiotica
en el évulo
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Un 4% se

debe a una traslocacién robertsoniana
entre el cromosoma 21y otro cromosoma
acrocéntrico que normalmente es el 14 o el

Etiologia >

i —————

Un 1% de los pacientes presentan un
mosaico, con cariotipo normal y trisomia 21

\ Por lo general es clinico, por las
\ caracteristicas ya mencionadas

\ Diagnostico
Se puede realizar por un ultrasonido

Facies ancha y plana N\
Epicantus N\

Paladar elevado y estrecho ~
boca ablerta, lengua grande y escrotal N\
Manos y dedas cortos

' N
hipoplasia de 2° falange de 5° dedo \\ 7

Cardiopatia congénita

i
A - {canal atrio-ventricular)
o
T Enf. de Hirschprung

)

dedos [ y 11 de pies “h"""‘—..,___‘_‘_

clinodactlia del 5* dedo ~ 7

Hipotoniay el llanto caracteristico,
agudo y entrecortado

El diagndstico definitivo vendra dado por
el estudio de los cromosomas

Amniocentesis

7 méouta
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Por un genetista




