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95% de los casos se produce

una trisomia del cromosoma

21 debido 2 |2 no disyuncién
meiotica en el ovulo

Un 4% se debe a una
traslocacién robertsoniana
entre el cromosoma 21 y otro
Cromosoma acrocéntrico

1% de los pacientes presentan
un Mosaico, Con cariotipo
normal y trisomia 21

El Sindrome de Down
(SD), también llamado
trisomia 21, es 2 causa

mas frecvente de retraso
mental identificable de
origen geneﬁco. Se trata
de una anomalia
Cromosomica

—

En el periodo neonatal
inmediato, 12 gran hipotonia y
el llanto caracteristico, aqudo
y entreécortado, pueden seér (2

clave para el diagnéstico

Estudio de los cromosomas.
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Presentan retrasos en el
lenguaje y problemas de
memoria d corto y largo plazo.

Retraso mental
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Los nifios con SD se
caracterizan por resentar
una qran hipo onia e
hiperlaxitud ligamem‘osa

FENOTIPICAMENTE
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