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CASO CLINICO1

Recién nacidas de sexo femenino, productos de la primera gesta, embarazo gemelar. Madre de 28 y padre de 30 afios
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. Exploracion fisica: Craneo pequefio
con occipital aplanado. Cara perfil facial plano, ojos oblicuos, con epicanto e hipertelorismo, puente nasal amplioy plano,
pabellones auriculares de implantacion baja con malformacion del hélix, lengua protruyente, boca abierta y micrognatia.



Cuello corto, anchoy con piel redundante. En abdomen se encuentra diastasis de rectos y hernia umbilical. Extremidades
manos pequefas y dedos cortos con clinodactiliay pliegue palmar Unico bilateral. Piel laxay marmorea. Exploracion
neuroldgica se encuentra hipotonia e hiporreflexia.

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

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

ACTIVIDADES

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

Hallazgos clinicos: las caracteristicas faciales tipicas, la hipotonia muscular, las anomalias en manosyy pies, y otras
caracteristicas fisicas descritas son altamente sugestivas de esta condicion.

Resultados de laboratorio: el cariotipo, ya que mostro una trisomia 21 en ambas nifias y confirmo el diagnostico.
2. ;Cual es la causa de la trisomia 21 regular?

Un error en la division celular durante la formacion de los gametos (Ovulos o espermatozoides) o en las primeras divisiones
del cigotoy resulta en un cromosoma extra en el par 21.

3. .Que factores se encuentran relacionados con los errores de disyuncion?
Edad materna avanzada, alteraciones cromosomicas 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 cromosomica 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 maternay si se identifico alguna alteracion cromosomica 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 recurrenciay las opciones disponibles.

Diagnostico prenatal: Si la pareja decide continuar con el embarazo, se pueden ofrecer pruebas de diagnostico prenatal
como la amniocentesis o la vellosidad corionica para detectar posibles alteraciones cromosomicas en el feto.



Seguimiento médico: Un seguimiento médico riguroso durante el embarazo es esencial para detectar cualquier
complicacion y brindar la atencion adecuada tanto a la madre como al feto.

CASO CLINICO 2
Paciente femenina de 20 afios de edad, originaria de Morelos; sin antecedentes de importancia. Presentd menarca a los
1anos, telarcay pubarca a los 13 anos. Ritmo menstrual 28 x 4, eumenorreica. Gesta 1, Para 1, Abortos 0. Embarazo
Anterior sin control prenatal; parto hace 3 afios atendido con partera empirica en medio no hospitalario. La paciente
Refiere haber presentado abundante sangrado, por lo que fue trasladada al hospital mas cercano. Durante el periodo de
Lactancia refiere agalactia y no reanudd funcion menstrual. Fecha de Ultima menstruacion: antes del Ultimo embarazo.
Nunca ha utilizado métodos de planificacion familiar.

Padecimiento Actual. Inicia hace 2 ahos con intento de embarazo sin conseguirlo; refiere actividad coital 3 veces por
semana, sin uso de anticonceptivos.

Alinterrogatorio dirigido refiere amenorrea de 3 afios de evolucion, asi como

Astenia y adinamia, tambien refiere disminucion de la libido, asi como del volumen mamario y cantidad de vello axilary
pubico de tiempo de evolucion no especificado.

Exploracion fisica. Paciente femenina de edad aparente similar a la cronoldgica.
Mamas hipotroficas, sin salida de secreciones.
Utero de 7x5x5 cm, ovarios no palpables.

Se observan genitales externos acordes a edad y sexo, sin secreciones anormales, vello pubico escaso. Al tacto vaginal se
encuentra vagina elastica, eutérmica, reseca; cervix bien epitelizado, con orificio puntiforme. Resto sin alteraciones.

Estudios paraclinicos

Biometria Hematica: Normal

Electrolitos séricos: Na 133 mEq/| (137-145 mEq/I), resto normal.
Ultrasonido pélvico: normal

Histosalpingografia: normal

Perfil tiroideo: normal

Prolactina sérica: 0.6 ng/ml (2-15 mg/ml)

Cuantificacion sérica de FSH, LH y estradiol:



FSH:0.9 mUI/ml (1.4 -9.6 mUl/ml)

LH: 0.2 mUl/ml (0.8 =26 mUI/ml)

Estradiol: 5 pg/ml (20 - 60 pg/ml)

Cortisol sérico:8:00 hrs: 4.1 mg/dl (5 - 25 mg/dl) 16:00hrs: 2.8 mg/dI (3 - 12 mg/dl)
Espermatobioscopia directa:

Volumen eyaculado: 3.7 ml (> 2.0 ml)

pH:73(72a78)

Densidad: 30 millones/ ml (>20 millones/ml)

Movilidad: 70% (>50%)

Progresion lineal: 3.5 (>2 en escala de 0 a 4)

Morfologia: 50% normales (>30% normales)

ACTIVIDADES

1. ;Como explica la disminucion de gonadotropinas en este caso?

Hay un mal funcionamiento en la hipofisis y no esta regulando bien las hormonas.

2. ;Por que hay afeccion de los caracteres sexuales secundarios en esta paciente?

Porque la hormona responsable del desarrollo de los caracteres sexuales de la mujer disminuyd o esta bajo (estradiol).
3.:Qué hormonas se encuentran alteradas en este caso y cual es su funcion en el organismo?

FSH: estimula el crecimiento y desarrollo de los foliculos LH: estimula la maduracion del foliculo y la ovulacion. Estradiol:
eslahormona encargada de desarrollar los caracteres sexuales secundarios femeninos.

4. ;Cuales son las principales hormonas involucradas en la ovulaciony cual es su funcion?

LH: estimula la ovulacion.

Estrogeno: maduracion del foliculo ovarico.

5. Por qué presenta amenorrea y agalactia la paciente?

Porque tiene problemas hormonales como la amenorrea, falta de ovulacion (deficiencia de estrogenos).
6. . Como se altera el eje hipotalamo- hipdfisis- ovario cuando existe hipopituitarismo?

Produce menos cantidad de hormonas

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



La disminucion de los caracteres sexuales femeninos tiene amenorrea, agalactia infertilidad y bajos niveles de hormonas
8. ;Qué factores se estudian en la infertilidad femeninay en cual de ellos clasificarias a esta paciente?

Infertilidad secundaria, ovulatorio trastorno del eje hipotalamo-hipofisario.

9.¢Quéindican los resultados de la espermatobioscopia directa realizada a la pareja sexual de la paciente?

Son normalesy descarta un factor masculino como causa de infertilidad.

10. ;Cual es el pronostico para la vida reproductiva de esta paciente?

Depende del hipotalamoy que tan dafiado esta.



