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;Quees ?

EL SINDROME DE DOWN ES
UNA AFECCION EN LA QUE
UNA PERSONA TIENE UN
CROMOSOMA  ADICIONAL ©
UNA PARTE ADICIONAL DE UN
CROMOSOMA, ESTA COPIA
ADICIONAL CAMBIA LA
FORMA EN QUE SE
DESARROLLAN EL CUERPO Y
EL CEREBRO DE UN BEBE.
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Clinica

SINDROME DE
DOWN v,

Etiologia

APROXIMADAMENTE UN 4%
SEDEBE A UNA TRASLOCACION
ROBERTSONIANAENTRE EL

CROMOSOMA 21 Y OTRO
CROMOSOMAACROCENTRICO
QUE NORMALMENTE ES EL 14 0
EL22.

OCASIONALMENTE
ENCONTRARSEUNA
TRASLOCACION ENTRE DOS
CROMOSOMAS 21.

PUEDE

LOS NINOS CON SD SE CARACTERIZAN POR
PRESENTAR UNA GRAN HIPOTONIA E
HIPERLAXITUDLIGAMENTOSA.
FENOTIiPICAMENTE  PRESENTAN
RASGOS MUY CARACTERISTICOS

UNOS

Diagnéstico

POR ULTIMO UN 1% DE LOS

LAS CARACTERISTICAS
PACIENTES PRESENTAN UN

F

CABEZA Y CUELLO: LEVE
MICROCEFALIACON
BRAQUICEFALIA Y OCCIPITAL
APLANADO. ELCUELLO ES
CORTO.

MANOS Y PIES: MANOS PEQUENAS Y
CUADRADAS CON METACARPIANOS Y
FALANGES CORTAS(BRAQUIDACTILIA) Y
CLINODACTILIA POR HIPOPLASIA DE LA
FALANGE MEDIA DEL 5° DEDO.

EN EL PIE EXISTE UNA HENDIDURA
ENTRE EL PRIMER Y SEGUNDO DEDO CON
UN AUMENTO DE LADISTANCIA ENTRE
LOS MISMOS (SIGNO DE LA SANDALIA)

i

CARA: LOS 0JOS SON “ALMENDRADOS”, Y SI ELIRIS
ES AZUL SUELE OBSERVARSE UNA PIGMENTACION
MOTEADA, SON LAS MANCHASDEBRUSHF IEL

LAS OREJAS SON PEQUENAS CON UN HELIXMUY
PLEGADO Y HABITUALMENTE CON AUSENCIADEL
LOBULO.

EL CONDUCTO AUDITIVC PUEDE SERMUY
ESTRECHO.

FENOTIPICAS DEL SD PUEDEN NO
SER MUY EVIDENTES EN EL
PERiODONEONATAL INMEDIATO. EN
ESTE MOMENTO LAGRAN
HIPOTONIA Y EL LLANTO
CARACTERISTIC0,AGUDO Y
ENTRECORTADO, PUEDEN SER LA
CLAVEPARA EL DIAGNOSTICO. AL
POCO TIEMPO SEDEFINE EL
FENOTIPO CARACTERISTICO,
AUNQUECADA UNO TENDRA SUS
PROPIAS PECULIARIDADES.EL
DIAGNGSTICO DEFINITIVO VENDRA
DADO POREL ESTUDIO DE LOS
CROMOSOMAS ,BAJO EL ESTUDIO
DEL CARIOTIPO

MOSAICO, CON CARIOTIPO
NORMAL Y TRISOMIA 21
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