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Caso Clinico
Recién nacidas de sexo femenino, productos de la primera gesta, embarazo gemelar. Madre

de 28 y padre de 30 anos

Antecedentes perinatales: Embarazo normoevolutivo. Ultrasonidos normales, resuelto a las

36 semanas de gestacion mediante cesarea.

Gemela A: peso 2450 gr., talla 47 cm, Perimetro Cefalico 33 cm, APGAR 7/8

Gemela B: peso 2730 gr., Talla 49 cm, Perimetro Cefalico 34 cm, APGAR 8/9

Padecimiento Actual:Inicia al nacimiento al detectar hipotonia y dismorfias faciales.

ECxrpalnoeraoc pidenq ufiesiincoa :con occipital aplanado. Cara perfil facial plano, ojos oblicuos,
epicanto e hipertelorismo, puente nasal amplio y plano, pabellones auriculares de implantacion b
con malformacién del hélix, lengua protruyente, boca abierta y micrognatia. Cuello corto, anch
con piel redundante. En abdomen se encuentra diastasis de rectos y hernia umbilical. Extremidac
manos pequeias y dedos cortos con clinodactilia y pliegue palmar Unico bilateral. Piel lax:

marmorea. Exploracion neuroldgica se encuentra hipotonia e hiporreflexia.

Estudios paraclinicos:
Estudio citogenético con Bandas G: 47, XX, +21

Numero modal 47 cromosomas, complemento sexo cromosomico XX, trisomia 21 regular



ACTIVIDADES

1. ;Qué datos fueron importantes para sospechar el diagnostico?

Hlaasl lcaazrgaocstecrliinsitcicoass: faciales tipicas, la hipotonia muscular, las
anomalias en manos y pies, y otras caracteristicas fisicas descritas son altamente
sugestivas de esta condicion.

Resultados de laboratorio: el cariotipo, ya que mostré una trisomia 21 en ambas ninas y

confirmo el diagndstico.

2. ¢Cual es la causa de la trisomia 21 regular?
Un error en la divisidn celular durante la formacion de los gametos (6vulos o

espermatozoides) o en las primeras divisiones del cigoto y resulta en un

cromosoma extra en el par 21.

3. ¢Qué factores se encuentran relacionados con los errores de disyuncion?
Edad materna avanzada, alteraciones cromosdmicas familiares, exposicion a algunos
factores ambientales.

4. ;Como explicaria que ambas pacientes tengan sindrome de Down?
Ambas comparten el mismo material genético desde la concepcion. Por lo tanto,
si uno de los gemelos presenta una alteracion cromosdmica como la trisomia 21,
es muy probable que el otro gemelo también la tenga. Esto se debe a que el error
de disyuncion ocurrio en las primeras divisiones del cigoto, antes de que se

formaran dos embriones distintos.

5. ¢Qué riesgo de recurrencia le daria a la pareja?
Depende de varios factores, incluyendo la edad materna y si se identifico alguna
alteracién cromosdmica en los padres. Sin embargo, es importante que la pareja
se someta a un asesoramiento genético para conocer el riesgo especifico en su

Caso.



6. ;Qué cuidados les sugeriria en caso de desear un nuevo embarazo?

Asesoramiento genético: Es muy importante que la pareja se someta a un
asesoramiento genético para conocer el riesgo de recurrencia y las opciones
disponibles.

Diagndstico prenatal: Si la pareja decide continuar con el embarazo, se pueden

ofrecer

parurae bas de diagndstico prenatal como la amniocentesis o la vellosidad coridnica
detectar posibles alteraciones cromosdmicas en el feto.

Seguimiento médico: Un seguimiento médico riguroso durante el embarazo es

esencial

parg detectar cualquier complicacion y brindar la atencién adecuada tanto a la
madre

como al feto.



