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Trisomia 21.

Clinica 

GENITALES: el tamaño del pene es
algo
pequeño y el volumen testicular
es menor que el de los niños de
su edad, una criptorquídia es
relativamente frecuente en
estos individuos.

SÍNDROME DE
DOWN 

SÍNDROME DE
DOWN 

En el 95% de casos, el SD
se produce poruna
trisomía del cromosoma 21
debido generalmente a la
no disyunción meióticaen
el óvulo.

 Aproximadamente un 4%
sedebe a una traslocación
robertsonianaentre el
cromosoma 21 y otro
cromosomaacrocéntrico
que normalmente es el 14 o
el22. 

Ocasionalmente puede
encontrarseuna
traslocación entre dos
cromosomas 21.

Por último un 1% de los
pacientes presentan un
mosaico, con cariotipo
normal y trisomía 21

Los niños con SD se caracterizan por
presentar una gran hipotonía e
hiperlaxitudligamentosa.
Fenotípicamente presentan unos
rasgos muy característicos

CABEZA y CUELLO: leve
microcefaliacon
braquicefalia y occipital
aplanado. Elcuello es
corto.

El síndrome de Down es
una afección en la que
una persona tiene un
cromosoma adicional o
una parte adicional de un
cromosoma, esta copia
adicional cambia la
forma en que se
desarrollan el cuerpo y
el cerebro de un bebé.

Etiología 

¿Que es ?

CARA: los ojos son “almendrados”, y si eliris
es azul suele observarse una pigmentación
moteada, son las manchas deB r u s h f i e l
d.

▪ Las hendiduras palpebrales siguen una
dirección oblicua hacia arriba y afuera y
presentan un pliegue de piel que cubre el
ángulo interno y la carúncula delojo
(epicanto).

▪ La nariz es pequeña con laraíz nasal
aplanada. 

▪La boca también espequeña y la protusión
lingual característica. 

▪Las orejas son pequeñas con un helixmuy
plegado y habitualmente con ausenciadel
lóbulo.

▪ El conducto auditivo puede sermuy
estrecho.

MANOS Y PIES: manos pequeñas y
cuadradas con metacarpianos y
falanges cortas(braquidactilia) y
clinodactilia por hipoplasia de la
falange media del 5º dedo.

▪ Puede observarse un surco
palmar único.

▪ En el pie existe una hendidura
entre el primer y segundo dedo con
un aumento de ladistancia entre
los mismos (signo de la sandalia)

Diagnóstico 
Las características
fenotípicas del SD pueden no
ser muy evidentes en el
períodoneonatal inmediato. En
este momento lagran
hipotonía y el llanto
característico,agudo y
entrecortado, pueden ser la
clavepara el diagnóstico. Al
poco tiempo sedefine el
fenotipo característico,
aunquecada uno tendrá sus
propias peculiaridades.El
diagnóstico definitivo vendrá
dado porel estudio de los
cromosomas ,bajo el estudio
del cariotipo
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