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ACTIVIDADES

1. ¢Qué datos fueron importantes para sospechar el diagnéstico?

2. éCual es la causa de la trisomia 21 regular?

3. ¢Qué factores se encuentran relacionados con los errores de disyunciéon?
4. ¢Como explicaria que ambas pacientes tengan sindrome de Down?

5. ¢Qué riesgo de recurrencia le daria a la pareja?

6. ¢Qué cuidados les sugeriria en caso de desear un nuevo embarazo?
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1_La presencia del hipotonia y dismorfias faciales en las recién nacidas.
_caracteristicas fisicas como craneo pequefio, occipital aplanado, perfil
facial plano,ojos oblicuos, epicanto e hipertelorismo

y malformacién auriculares.

_la identificaciéon de un nimero modal de 47 cromosomas con la trisomia
21(+21)en los estudios citogenéticos

2_La trisomia 21 regular, generalmente es causada por error en la
disyucion durante la meoisis , que resulta en la presencia de un
cormosoma de 21 adicional.

3 _los factores relacionados con los errores de disyuncién:

_Edad materna avanzada (mayor riesgo en mujeres de 35 afios).
_historia familiar de aneuploidias aunque estos son menos claros.

4 Ambas gemelas presentan sindrome de Down debido a que ambas tienen
la misma condicién genética (trisomia 21). Esto podria dar como resultados
de un error en la disyucion que ocurrié en el 6vulo fertilizado, afectando a
ambos embriones en el embarazo gemelar.

5_En general, para una pareja que ya ha tenido un hijo con trisomia 21,el
riesgo de recurrencia es mayor que en la poblacién general. Se estima que
podria estar entre 1% y 2% ,pero se recomienda una consulta genética para
una evaluacién mas precisa.

6_los cuidados sugeridos incluyen:

_consulta con un genetista para evaluar el riesgo de recurrencias y discutir
opciones de pruebas y prenatales.

_considerar la edad materna y sus implicaciones en el riesgo de
aneuploidias

_Mantener un estudio de vida saludable,incluyendo una nutricién
adecuada y cuidado prenatal.

_Realizar ultra sonidos y pruebas de deteccién durante el embarazo para
monitorear el desarrollo fetal.



ACTIVIDADES

9.

. ¢Como explica la disminucién de gonadotropinas en este caso?

. ¢Por qué hay afeccion de los caracteres sexuales secundarios en esta paciente?

. ¢Qué hormonas se encuentran alteradas en este caso y cual es su funcién en el organismo?

. ¢Cudles son las principales hormonas involucradas en la ovulacion y cudl es su funcion?

. ¢Por qué presenta amenorrea y agalactia la paciente?

. ¢Como se altera el eje hipotalamo- hipoéfisis- ovario cuando existe hipopituitarismo?

. ¢Qué antecedentes de la historia clinica permitieron a los médicos llegar al diagndstico y por qué?

. ¢Qué factores se estudian en la infertilidad femenina y en cudl de ellos clasificarias a esta paciente?

¢Qué indican los resultados de la espermatobioscopia directa realizada a la pareja sexual de la paciente?

10. ¢Cudl es el prondstico para la vida reproductiva de esta paciente?
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1_La disminuciéon de gonadoteopinas (FSH y LH)
puede explicarse por un hipopittuitarismo,donde la
glandula pituitaria no produce suficientes
hormonas. Esto afecta la regulacion del ciclo
menstrual y la funciéon ovarica.

2 eLa afeccion de los caracteres sexuales
secundarios se debe a la falta de hormonas
sexuales (estrégenos y progesterona),que son
necesarias para el desarrollo y mantenimiento de
estos caracteres .La disminucion de
gonadoteopinas afecta la producciéon de estas
hormonas en los ovarios.

3_Las hormonas alteradas incluyen FSH y ILH, que
regulan la funcién ovarica y la produccién de
estrégenos y progesterona.

4 Las principales hormonas involucradas son las FSH,
que estimula el crecimyde los foliculos;la LH, que
provoca la ovulacién;y los estrégenos,que preparan
el endometrio para la posible implantacién de un
6vulo fertilizado.

5 La amenorrea se debe a la falta de ovulacion y ala
insuficiencia hormonal. La agalactia puede ser
consecuencia de la baja produccién de prolactina,que
es necesaria para la lactancia,ademas de Ila
alteraciéon hormonal general.

6_En el hipopittuitarismo,la produccién de hormonas
liberadoras del hipotalamo (como GnRH)se ve
afectada,lo que se lleva a una disminucion en Ila
produccién de FSH y LH por la hipoéfisis, afectando asi
la funcién ovarica y la produccién de hormonas
sexuales.

7 _Los antecedentes de amenorrea prolongada,
agalactia,y la falta de desarrollo de caracteres
sexuales secundarios fueron clave para sospechar un
trastorno hormonal.



8 Se estudian factores hormonales,
anatomicos,y de ovulacion.Esta paciente
podria clasificarse en el grupo de infertilidad
hormonal debido a Ila disminuciéon de

gonadoteopinas y la falta de ovulacion.

9 Los resultados indican que el semen es
normal en términos de volumen, densidad y
movilidad,lo que sugiere que la pareja
masculina no es la causa de la infertilidad.

10_El prondstico depende del tratamiento del
hipopittuitarismo. Si se logra restaurar la
funcion hormonal,existe la posibilidad de que
la paciente pueda concebir.



