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I N T R O D U C C I 0 N 

La persona afectada por el Síndrome de Down, como cualquier 

otro deficiente mental, no sólo ha sido aislado de la sociedad 

sino que también se le ha relegado en el campo de la Salud -

Dental. 

El objetivo de esta pequeña investigación es, ante todo, - 

llamar la atención de la Odontología para lograr la Rehabilita 

ción Bucodental de este tipo "especial" de pacientes. 

Los resultados obtenidos son poco novedosos, sin embargo, -

existen datos interesantes que vinculan las anormalidades gené 

ticas con la incidencia de las afecciones y anomalías en los -

tejidos que constituyen la Cavidad Oral. 

Entrelazando la Odontología con la Antropometría Médica, se 

pueden determinar pequeñas, pero bien definidas, diferencias _ 

mediante las Mediciones Cráneo-Faciales, siendo posible esta - 

blecer'si las facies de los pacientes con Trisomía 21, difie - 

ren de las debidas a la Translocaci6n o a las de Mosaicismo. 

Esta Hipótesis, de Michel y cola., sugiere que existe tam 

bién una relación directa entre las anomalías Bucodentomaxila-

res que presentan estos individuos con la clase de estructura_ 

del Cromosoma 21, y probablemente, de alguna posible y marcada 

diferencia entre inc variadas alteraciones dentales y enferme-

dades parodontales de los individuos que portan los diferentes 



tipos de Aberraciones Autos6micas que involucran al par 21 y —

que, por lo tanto, se manifiestan dentro del androme de Down, 

como: 	el Mosaicismo, la Translocani6n (G/D y G/G) y la — 

clásica Trisomfa 21 . 
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HISTORIA 

En el siglo XIX, Morel describe las características facia -

les sintomáticas de ciertos tipos de idiotéz en la " Teoría -

de la Degeneración ", en el cual sehala la existencia de va - 

rios tipos de degeneración y su agrupación en familias, de 

acuerdo con la causa de la enfermedad, haciendo evidente que _ 

una misma causa siempre resulta en los mismos estigmas. 

En 1866, Landon Down, prueba la relación directa de los di-

versos tipos de degeneración dentro de las razas humanas en su 

teoría " Clasificación Etnica de los Idiotas ", en donde des-

cribe la deficiencia mental relacionada a una reaparición de _ 

las taras de las razas mongólicas, distinguiéndola de otros ti 

pos de deficiencia mental, que él mismo clasificó como Negroi-

de, Etíope y Malayo. 

Hasta entonces, el Síndrome de Down, había sido clasificado 

junto con el Cretinismo, como lo describiera Seguin, en 1846,_ 

con el nombre de " Cretinismo Furfuráceo " 6 " Idiocia Fur-

furácea ". 

Allen y Colaboradores, sugirieron eliminar el término de -

" Mongolismo ", introducido por Down, y sustituirlo por el de_ 

" Síndrome de Down ", sin embargo, en el sentido histórico es-

tricto, el Síndrome debería llamarse de " Seguin-Down ". 

Por otra parte, la sujerencia de Lejeune de llamar al Sín - 
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• 
drome: Trisomía 21, parece ser más aceptado en la actualidad. 

Sin embargo, en virtud de que no se ha podido precisar la _ 

naturaleza exacta del Cromosoma extra en el Grupo G, y hasta _ 

que no se establezca un acuerdo general, el Síndrome debería _ 

llamarse Síndrome G1 , que corresponde a la primera Trisomía _ 

descrita que afecta al Grupo de Cromosomas Acrocántricos peque 

nos. 



MORPOLOGIA Y FUNCION DE LCS CROMOSOMAS 

LOB cromosomas son estructuras en forma de bastón que por -

tan los caracteres hereditarios y las instrucciones necesarias 

para la regulación de los procesos celulares. 

Se encuentran en el nácleo de las células eucarióticas y en 

un organelo llamado nucleoide en organismos procariotes y son_ 

considerados codo un componente celular con capacidad de orga- 

nización, individualidad y funciones especiales como: 	la au- 

toduplicucién y el mantenimiento de sus propiedades morfológi-

cas y fisiológicas a lo largo de divisiones celulares sucesi -

vas. 

En los organismos superiores, cada célula somática contiene 

un juego de cromosomas heredado del progenitor paterno y uno -

comparable del progenitor materno (Cromosomas Homólogos). 

Las células que portan este juego doble de cromosomas se de 

nominan Células Diploides. 	Las células sexuales o gametos, 

contienen la mitad del ndmero de cromosomas encontrados en las 

células somáticas, por lo que se les denomina Haploides. 

Un juego haploide de cromosomas constituye el Genoma de una 

especie. 	En las células somáticas humanas, el flamero de - 

cromosomas es de 46, de los cuales 44 son cromosomas autosómi-

cos y 2 son los llamados cromosomas sexuales o gonosomas, los_ 

cuales portan las características hereditnrias ligadas al sexo 

y son XX para el sexo femenino y XY para el masculino. 

— 7 — 
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La estructura de los diferentes cromosomas de una cólula, -

permite distinguir unos de otros, dependiendo de ciertas carne 

terSsticas que presentan, tales como: 

1) La longitud relativa de los cromosomas. 

2) La posición del centrómero. 

3) La presencia y posición de las áreas de mayor densidad _ 

llamadas nudos o cromómeras. 

4) La presencia de pequefias extensiones terminales de mate-

rial cromatinico denominadas satélites. 

La forma de los cromosomas está determinada principalmente, 

por una constricción primaria localizada en el punto donde se_ 

unen los llamados brazos del cromosoma. 	Dentro de esta 

constricción, se encuentra localizado el centrómero, que es -

una pequeña esférula rodeada.de una zona clara y que está rela 

cionado funcionalmente con el movimiento de los cromosomas du-

rante la mitosis. 

Existen además, áreas de diferente densidad óptica y de di-

versos diámetros, a lo largo del cromosoma, especialmente visi 

bles durante la profase de la división celular, llamados cromó 

meras. 	Son los satélites otros elementos morfoló.icos de - 

los cromosomas que consisten en un cuerpo redondeado. eloneado 

y separado del resto del cromosoma por un delicado filamento - 

cromatinico. 	Ambos son de forma y tamaño constantes para - 

cada cromosoma, algunos de los cuales nortan información repe- 
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titiva como las múltiples copias de los genes que codifican pa 

ra el RNA ribosomel. 

Dependiendo de la morfología que presentan al microscopio --

óptico, la cual es caracterizada por los brazos y el centrómero 

y segán la longitud de los primeros y la posición del segundo,_ 

se clasifican en 4 tipos: 

1) Acrocéntricos: 	Tienen forma de bastoncillo, siendo uno 

de sus brazos muy pequeño y casi imperceptible. 

2) Metacéntricos: 	Son los cromosomas que tienen el centr6-

mero en la parte media y cuyos brazos son de longitud similar , 

adoptando una forma de "V" durante el movimiento de los cromo 

somas en la mitosis. 

3) Telocéntricos: 	Son cromosomas bastoniformes con el cen-

trómero ubicado en su extremo proximal. 

4) Submetacéntricos: 	Cromosomas que tienen brazos desigua-

les y adoptan una forma de "L" o "J" durante la migración -

cromosómica en la mitosis. 

El tamaño de los cromosomas es relativamente constante, tie-

nen una longitud que varía entre 0.2 y 20 micras y un diáme-

tro entre 0.2 y 2 micras. 

En la especie humana, el tamaño más coman de los cromosomas._ 

es de 4 a 6 micras. 



• 
ESTRUCTURA QUIMICA DE LO CROMOSOMAS 

Los cromosomas de los organismos superiores están compuestos 

de nueleoprsteinas, es decir, de ácidos nucleicos y proteínas -

como las protnminns y las historias, formando dos grandes grupos 

denominados: Ndcleoprotaminas y Udeleohistonas, respectivamen- 

te. 	El ácido nucleico que directamente porta la información 

genótion, en el Acido Desoxirribonucleico (DNA), cuya estructu 

ra consiste de dos cadenas polímeras complementarias enrrolla -

das una en torno a la otra en forma de doble hélice. 

El esqueleto de esta hélice está constituido por un azúcar -

de 5 Carbonos que es la Desoxirribosa, un grupo Fosfato (PO4)_ 

que enlaza los azocares adyacentes por medio de un enlace fosfo 

diéster y por pares de bases nitrogenadas unidas entre sí por - 

onlace de Hidrógeno. (Fig. 1) 

En la doble hélice, una cadena de DNA se une a su complemen-

taria, por la formación de puentes de Hidrógeno entre las bases 

orgánicas nitrogenadas, de tal manera que el número de enlaces._ 

de Hidrógeno establecidos entre ellas está siempre al máximo. 

Así, las dos cadenas de polinucleótidos que constituyen al -

DNA, catan dispuestas de tal manera, que los grupos Foufnto y -

las Pentosas quedan en el exterior y las bases en el interior -

de la doble hélice y ambas estan unidas por enlaces de Hidróge-

no entre pares apropiados de bases, encontrándose apareadas - 

-lo- 



siempre Adenina con Timina y Guanina con Citosina, es decir, -

que lao Purinas (Adenina y Guanina) sólo se aparean con Pirimi 

dinas (Timina y Citosina) y viceversa. 

O- - 

:=;e: 

POLdiReaD ~EST& 	 1101.4~) ~uf/ 
TM(012) *Toa (.012) 	 Telk10(2).*Fit (CM 
144(.04510  CoT(045) 	 40434D•S> ToC ( 060 
6111  t0115)•ToCtOS( ) 	 40~111511% Cor(.0•5) 

Fig..1.- Contraste entre un modelo débnA según Watson y - 
Crick, con filamentos de polaridad opuesta y un modelo con fila 
mentos de polaridad similar. 

Estos ordenamientos son los dnicos posibles, ya que dos puri 

nas ocuparían demasiado espacio para permitir una configuración 

helicoidal regular y, en correspondencia, dos pirimidinas ocupa 

rían muy poco lugar. 

Este apareamiento da como resultado la relación complementa-

ria entre la secuencia de las bases de las uos cadenas helicoi-
dales, que es dnica y especifica para cada molécula de DWA y -
para cada región de ella. (Pid. 2) 

De esta Llanera, una vez establecida la secuencia de nucle8ti 
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dos en una de las cadenas de la molécula de DNA, la secuencia -

de nucle6tidou de la cadena complementaria estar't especificamen 

te determinada, quedando la Adenina en la primera cadena, opues 

ta a la Timina de la segunda cadena, mientras que la Guanina en 

la primera, estará opuesta a la Citosina en la segunda. 

Por ejemplo, si se tiene el orden ATGTC en la primera cadena 

la cadena opuesta deberá tener la secuencia TAW.G. 

T = A 
r 

G wa,m C - - 5 s  

• 
y--.• 	T --t 

C - 

Fig. 2.... 	Diagrama que muestra la disposición de los grupos 

Fosfato, Pentosas y Bases Nitrogenadas, de la doble hélice de 

DNA, segdn el modelo de 4atson y Crick. 

En todas las células se encuentra otro tipo de Acido Nuclei- 

co, el Acido Riboaucleico (RIJA) , el cual está constituido por 

una banda anida de nucle6tidos, con la excepción del RNA de do- 

ble cadena de algunos virus, semejante a la del DNA, con la di- 

12 - 



ferencia de que en éste, el azúcar presente es ln Ribosn y la _ 

Timina se encuentra sustituida específicamente por otra Pirimi-

dina llamada Uracilo (U) 

La función primaria en la que el RNA participa, es la sínte- 

sis de proteínas. 	Hasta la fecha se han descrito 3 clases 

de RNA : 

1) RNA-Mensajero (RNAla) 	que es el portador de la infor- 

mación codificada en el DNA que determina la secuencia de amino 

ácidos presente en las proteínas de la célula, información que_ 

es traducida en los ribosomas de la célula. 

2) RNA-Ribosémico (RNAr) : 	forma parte estructural de los 

ribosomas en conjunto con las proteínas ribosomales, tiene un _ 

papel importante en el reconocimiento y unión del RNAm al ribo-

soma y constituye la mayor parte del RNA celular. 

3) RNA-Soluble o de Transferencia (RNAs o RNAt) : 	se une_ 

covalentemente a los aminoácidos funcionando como tranaductor -

para colocarlos en la secuencia correcta durante ln síntesis de 

proteínas, usando el complejo RNAm-Riboaoma como molde. 

REPLICACION DEL DNA: 

La .estructura especial de la cadena de DNA permite el meca 

nismo de Autoduplicaci6n exacta de esta macromolécula. 

Las dos cadenas de la molécula inicial de DNA empiezan a se-

pararse por uno de sus extre;nos y una segunda cadena comienza a 

ser sintetizada sobre cada uno de los hilillos de la cadena ori 

- 13 - 



• • 
ginal. 	Esta síntesis se logra por una enzima especifica, ln 

DNA-polimernza, utilizando los desoxirribonucleótidos trifosfa-

to como sustrato, presentes en el núcleo. (Fig. 3) 

t a 
"..Zs 1 -a 

-1) • 
• T 

0.09314; 	.41J..4 

Fig. 3.- 	Duplicación del DNA. 

La separación de les cadenas continda y, de forma simultánea 

progresa la síntesis de las dos cadenas hijas complementarias,_ 

para formas finaluente, uos dobles hélices de DNA exactwnente -

iguales a la molécula oriij.nal. 

Dicha síntesis se lleva a cnbo en forma discontinán, Ilurnnte 

- 14 - 
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la cual se sintetizan pequeños fragmentos de DNA (Pragmontos -

de Okasaki), los cuales son formados a partir de una secuencia_ 

inicial de RNA, que es efectuada por la RNA-Polimeraza en si 

tios específicos del DNA, debido a que la DNA-Polimeraza en in-

capaz de iniciar cadenas de novo, pudiendo solamente alongar ca 
denas ya iniciadas. 

Estos pequeños fragmentos de DNA son unidos para formar una_ 

cadena continua por una serie de enzimas como son las Nucleasas, 

Ligasas y la misma DNA-Polimeraza, que recortan el RNA, llenan_ 

los huecos dejados por éste y unen los fragmentos. 

El RNAm se moviliza del ndcleo al citoplasma, el tránsito a_ 

través de la membrana nuclear es facilitado por una secuencia - 

de Poliadenina que le es adicionada a los RNAm, después de ser_ 
copiados del DNA, en su extremo 3'. 

El Ribosoma sirve como punto de unión en donde RNAm y RNAt - 

interactdan. 	La vinculación de un aminoácido con su molécu- 

la de RNAt es mediada por una enzima, la Aminociltransferasa 

especifica para cada par de estos, en un proceso denominado Ac-

tivación o Carga. 

En alguna parte de RNAt existe una secuencia de tres Nucleó-

tidos (Anticod6n) que es complementario a la del Codón del -

RNAm siendo dichos colones los que determinan la posición de -

los animotScidos en la cadena polipeptfdica de las proteínas; la 

afinidad por los tripletes presentes en el RNAm (Codones) ase 

- 15 



• 
gura la inserción de los aminoácidos en su posición correcta. 

Posteriormente, el RNAm es deslizado de triplete en triplete 

dentro del Ribosoma, de manera que un nuevo Codón pueda ser leI 

do, mientras que el RNAt que ha cedido ya su aminoácido, es li-

berado. 

La cadena polipeptídica completa al ser liberada del riboso-

ma y del RNAt, es capaz de adquirir sus estructuras secundarias 

y terciarias sin la participación de ningún otro proceso catan 

tico, es decir, puede generalmente, en un proceso espontáneo ad 

quirir la conformación tridimensional que le otorga su activi -

dad biológica. 

-16 - 



DIVISIONES CELULARES 

MITOSIS: 

La reproducción de las células somáticas requiere un mecanis 

mo extremadamente preciso que permita a cada una de las células 

hijas heredar el mismo número de cromosomas que tiene la célula 

madre. 	Dicho mecanismo es denominado Mitosis, durante el -

cual se lleva a cabo la síntesis de una copia exacta de cada -

cromosoma, los que son posteriormente distribuidos en juegos -

idénticos a cada una de las células hijas, durante la división_ 

de la célula madre. 

En células en estado de reposo, los cromosomas son muy lar 

gos, dispersos difusamente y no susceptibles de identificarse 

con el microscopio de luz. 

Inmediatamente antes de comenzar la mitosis, durante la In 

terfase Celular, cada cromosoma dirige la síntesis de las cade-

nas complementarias de su DNA. 

Dicho proceso de copia del DNA, produce un cromosoma con dos 

hilos funcionales llamados Cromátidas, ambas unidas a un centre 
• mero comun. 	La mitosis se desarrolla en forma continua y se 

ha dividido en 4 etapas por razones didácticas: 

1) Profases 	En ella se llevan a cabo dos eventos; uno a_ 

nivel nuclear y otro a nivel citoplásmico. 

Loa fenómenos más notables en el núcleo son la desaparición_ 

del o los nucleolos y la condensación de los cromosomas, posi 

• 17 — 
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• 
blemente debido al enrrollamiento y empacamiento de lau endenau 

de DNA, apareciendo ahora en forma de cromátidas visibles. 

En el citoplasma ocurren eventos específicos de la división_ 

celular como la formación del Aparato Mitético, por medio de la 

división y emigración de los centrfolos a los polos de la célu-

la y la polimerización de las moléculas proteicas del huso acro 

mátieo y la desaparición de la membrana nuclear. 

2) Metafase: 	Se inicia con el movimiento de los cromoso- 

mas, se alinean en el huso; los centrómeros se mueven al centro 

de la célula, hacia una posicién designada Placa Ecuatorial o - 

de Metafase. 	En este momento, las fibras del huso acromáti- 

co están,en su mayor parte, completamente formadas. 

Estas fibras son formadas por la polimerización de ciertas 

proteínas como son las Activas. 

3) Anafase: 	Comienza cuando el centrómero se divide en 

dos, efectuándose la separación de las crom.tides hermanas que_ 

emigran hacia los polos opuestos del huso, conducidos por sus -

respectivos centrómeros. 

4) Telofase: 	Una vez reunido el juego idéntico de cromo- 

somas, en cada polo de la célula, los cromosomas comienzan a - 

desenrrollarse, retornando a su estado interfásico y son recons 

tituidos los nucleolos y la membrana nuclear de cada célula - 

hija. 	Las fibras del huso acromático se despolimerizan y el 

citoplasma se divide por el proceso de Citocincois, el cual, se 

-» 18 
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logra por la formación de un surco en la membrana plasmátiea -

que se profundiza y finalmente estrangula u la célula en dos - 

partes. 	La formación de este surco está dirigida por los de 

nominados Microtdbulos que son la parte esencial del Citoesque-

leto de las células eucarióticas. 

Los dos productos de la mitosis pueden ser o no ser de igual 

tamaño, lo cual depende del plano donde se llevó a cabo la Cito 

cinesis. 	Aunque la distribución de los componentes eitonlás 

micos no sea equitativa en los productos' celulares, estos sí -

contienen exactamente el mismo tipo y número de cromosomas, y , 

consecuentemente, poseen igual constitución genética, a menos - 

que ocurran procesos aberrantes, los cuales serán descritos 

posteriormente. 

MEIOSIS: 

Durante las divisiones de Maduración o Meióticas, experimen-

tadas por las células germinales primordiales (Espermatocito -

Primario y Ovocito Primario), el námero de cromosomas disminuye 

a la mitad del némero normal, en la cual, la célula hija posee_ 

23 cromosomas. 

La meiosis implica dos divisiones: la Primera División ?eib 

tica, que es una división reductiva que produce dos células ha-

ploides de una célula diploide. y la Segunda División Meiótica, 

que lleva a la separación a las cromátidas hermanas, de las cé-

lulas haploides. 

— 19 - 



• 
Antes de comenzar la primera división meiótica, las células_ 

germinales primordiales duplican el DNA, existiendo el doble de 

la cantidad normal de DNA en el interior del ndcleo y cada uno_ 

de sus cromosomas está formado por dos cromátidas. 

A) Meiosis I: 

1) Profase: 	La prof ase de la primera división meiótica - 

es más prolongada que la presente en mitosis y aunque se desa - 

rrolla en forma continua, se le clasifica en varios estadios: 

a) Leptóteno: 	Es la fase en la que los cromosomas se 

acortan por enrrollamiento y se hacen visibles al microscopio. 

b) Cigóteno: 	Es el periodo más característico e importan 

te de In meiosis. 	Consiste en la formación exacta de pares_ 

de cromosomas homólogos o Sinapsis, excepto para la combinación 

X-Y. 	Las regiones del centrómero de los cromosomas homólo - 

gos no presentan apareamiento. 

e) Paqu1teno: 	Los cromosomas se contraen lonmitudinalmen 

te, haciéndose más cortos y gruesos, completándose simultánea -

mente el apareamiento cromómera n cromómera. 

A consecuencia de lu formación de pares, el ndnero de cromo-

somas visibles es de 23, aisladamente dichos cromosomas están -

formados de dos cromátidas denominadas Bivalentes y cada par bi 

valente está constituido por 4 cromátidas y dos centr6meros, 

formando así las llamadas Tétradas. 

Al finalizar este periodo, se advierte una separación longi- 
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tudinal entre cada parte del par hom6loé.,o, sin embargo, los cen 

trómeros permanecen Inte¡;ros y no 'se dividen. 

d) Diplóteno: 	Se inicia la separación de las cromátidas_ 

a todo lo largo del cromosoma, ocurriendo una o más roturas 

transversales en los filamentos cromosómicos, producto del pro-

ceso que lleva al intercambio de segmentos entre las cromátidas 

de los cromosomas homólogos, que conduce a la diversificación -

de la información contenida en ambos, ya que cada uno proviene_ 

de los padres. 	La estructura diploténica en estas circuns - 

tancias tiene aspecto de "X" , debido al entrecruzamiento de - 

las cromótides. 	A los puntos en donde la asociación :persis- 

te y que es la expresión morfológica al fenómeno molecular del_ 

entrecruzamiento, también denominado Translocación Reciproca -

Normal, se les conoce con el nombre de Quiasmas. 

e) Diacineuia: 	En esta se identifican los cromosomas en- 

rrollados y parcialmente separados, alcanzando los cromosomas -

su máxima condensación. 

2) Metafase: 	El aparato mit6tico se individualiza y las_ 

tétradas se orientan en el huso acromático y se orientan en el_ 

Plano Ecuatorial. 

3) Anafase: 	Se separan progresivamente los elementos bi- 

valentes de la tétrada mediante el deslizamiento de los gulas -

mas hacia los extremos libres de los cromosomas (Fenómeno de - 

Terminalizaci6n). 
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Cada centrómero micra hacia un polo arrastrando las dos cro- 

mátides que están univas a él. 	Esta mi6ración está mediada_ 

por el acortamiento de las fibras del huso acromático que movi-

lizan las cromátidas, ya que, están unidas a éstas en la zona -

del centrómero. 

4) Telofase: 	Es una etapa breve, ya que la segunda divi-

sión mei6tica se inicia inmediatamente sin haber reproducción - 

de cromosomas. 	El periodo comprendido entre la meiosis I y_ 

la meiosis II, se denomina Intercinesis. 

B) Meiosis II: 

Durante ésta, los 23 cromosomas de estructura doble se divi-

den por el centrómero y cada una de las células hijas recibe 23 

cromosomas. 

1) Profase: 	En esta etapa el huso acromático vuelve a 

formarse. 

2) Metafase: 
	Los cromosomas se han alineado en la placa_ 

ecuatorial. 

3) Anafase: 
	Los centrómeros de cada cromosoma se dividen 

permitiendo a las cromátidas hermanas separarse y mi rara uno_ 

de los polos de la célula. 

4) Telofase: 	Se esciden los citoplasmas, obtenióndose de 

esta forma, cuatro productos meióticos hanloides. 

Durante el curso de la Meiosis I y II, se permite la sena-

raci6n de los pares de cromosomas al azar, de tal manera, que - 
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a cada polo se dirigen tanto cromosomas maternos como paternos, 

acentuando la mezcla de patrimonios hereditarios, iniciada du - 

rante los entrecruzamientos, además de brindar un ndmero haploi 

de a cada célula germinativa, y la mitad de DNA, que posee una_ 

célula somática normal. 	A consecuencia de las divisiones me 

ióticas, el Ovocito Primario (44Autosomas y 2 Gonosomas XX),—

origina cuatro células hijas, cada una de ellas con 22 Autoso -

mas y un Gonosoma X. 

Solamente una de estas células se convertirá en un Ovocito -

Maduro, las tres células restantes reciben poco citoplasma for-

mandase los Cuerpos Polares que posteriormente, presentan dege- 

neración. 	En el recién nacido femenino, la meiosis ha pro - 

gresado hasta la mnduración post-puberal, quedando así, desde -

etapas muy tempranas, determinado el ndmero máximo de óvulos -

que puedan llegar a madurar. 

La célula germinativa primordial del varón (Espermatocito -

Primario), origina dos células hijas con 22 Autosomas y un Gono 

soma X y dos células hijas con 22 Autosomas y un Cromosoma 

Sexual Y 

En el varón, la división meiótica, que conduce a la forma 

cién de espermatozoides maduros, se inicia en la pubertad. 



CLASIFF;ACION DE LCS ?..:RC,,m20M's5 HUMANOS 

Se denomina Cariotipo a la ordenación si:3tematizada de los -

cromosomas de una célula, la cual representa el complemento cro 

mosómico de un individuo (Genotipo). 

El cariotipo puede representarse por un diagrama que se deno 

mina Idiodrama, en el cual, los pares de cromosomas homólogos - 

(Autosomas) se numeran del 1 al 22 en orden decreciente, y 

por separado, los cromosomas Sexuales; XY para el sexo masculi 

no y XX para el femenino, como se mencionó anteriormente. 

Por lo tanto, es posible identificar cada uno de los cremoso 

mas en los células normales y aruparlos según la longitud de -

sus brazos y la posición del centrómero. 

Segdn la nomenclatura de Denver, se clasifican en; 

GRUPO 1 AL 3 (GRUPO A): 

Están constituidos por cromosonas grandest metacéntricos y - 

submetacéntricos. 

GRUPOS 4 Y 5 (GRUPO B): 

Los cromosomas de estos grupos son grandes pero de centróme- 

ros submetacéntricos, por lo cual, la longitud de los segmentos 

de los brazos no es igual. 

GRUPO 6 AL 12 (GRUPO C)i 

Estos grupos consisten de crzmosomou de tamaño mediano con 

contróaeros sub y metacóntvicos. 
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GRUPO 13 AL 15 (GRUPO D): 

Constan de cromosomas de tamaño mediano con un brazo muy lar 

go y otro muy pequeño, es decir, que los cromosomas de estos 

grupos son acrocéntricos. 

GRUPO 16 AL 18 (GRUPO E): 

Consisten en cromosomas pequeños y medianos con centrómeros_ 

metacéntricos y submetacéntricos. 

GRUPOS 19 y 20 (GRUPO 1): 

Estar formados por cromosomas pequeños con centrómeros media 

nos o metacéntricos. 

GRUPOS 21 Y 22 (GRUPO G): 

En estos grupos, los cromosomas son pequeños y acrocéntricos 

que también poseen satélites. 

Los cromosomas X del varón y de la mujer, guardan semejanza_ 

con los del grupo 6 - 12 (Grupo C) y poseen centrómeros sub-

metacéntricos y, en tanto, que el cromosoma Y es acrocéntrico y 

muy pequeño. 	Morfológicamente es similar a los cromosomas 

del Grupo G (21-22), pero sin satélites. 

Debe sehalarse que ningún cromosoma normal del ser humano po 

see centrómeros terminales o telocéntricos. 
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AgERRAC1ONZS CROM( VTIII:\S 

Existen alteraciones cromosómicas que ce traducen en maniz'es 

tacionca clínicas o malformaciones congénitas y se dividen en: 

1) Aberraciones de los Autosomas: 

a) Numéricas 

b) Estructurales 

2) Aberraciones de los Cromosomas Sexuales: 

a) Numéricas 

b) Estructurales 

La diferencia en la frecueacia con la que se detectan aberra 

ciones entre los uos .;rusos de cromosomas es evidente y fácil -

de explicar, si se considera que las aberraciones de los Auto-

somas difícilmente se detectan por ser casi siempre letales pa-

ra el producto, mientras que una gran mayoría de las alteracio-

nes de los Cromosomas Sexuales no lo son. 

El mayor porcentaje de las aberraciones autosómicas encontra 

das son debidas a un exceso de autozomas, mientras que, raramen 

te existe pérdida total, parcial o fragmentaria de un Autosoma. 

Las aberraciones más importantes se producen, principalmente 

durante la duplicación celulr: la melosis y la mitoaía. 

Cualquier error en el complejo mecanísmc de reducción cromo-

sómica que ocurra en este periodo, se nanifiesta en ln Progenie 

No obstante, existen casos de Movaicismo (ver :rA3 adelante) 

que presentan ¡Irados variables ce manifestaciones clínicas, las 
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cuales indican que durante las primeras divisiones mitóticas 

del cigoto. también producen aberraciones cromosómicas. 

Se ha calculado que alrededor del 3.5 % al 4 % de los em 

barazos humanos, dan lugar a un producto portador de algún cam-

bio cromosómico capaz de determinar un desarrollo anormal en el 

90 % de ellos. 

Las anormalidades cromosómicas que son visibles al microsco-

pio óptico involucran gran cantidad de material genético altera 

do. 	Lo más característico y común de los Síndromes de etio-

logía cromosómica es, la heterogeneidad de las manifestaciones 

clínicas y el que las malformaciones afectan a casi todos los -

órganos y sistemas. 

FACTORES ETIOLOGICOS 

Actualmente, se desconoce la etiología en la mayoría de las 

aberraciones cromosómicas, sin embargo, existen condiciones y -

factores que pueden ser determinantes o potencialmente etiol6gi 

cos de aberraciones cromosómicas. 

1) Sexo: 	, Su aparición no tiene predilección por ningdn -

sexo, ni el tener descendencia anormal parece estar relacionada 

con el sexo, no obstante, en la mujer por la prolongada fase - 

dictioténica de los óvulos, la hacen potencialmente más suscep-

tible u las alteraciones crcmou6micas, en cus células germina -

les, ya que durante la niñez la mayor parte de lns ovocitos ex- 
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perimentan atresia, de manera que al comenzar la pubertad, los_ 

ovocitos primarios terminan la primera división meiótica. 

Es importante senalar que algunos ovocitos, que alcanzan la 

madurez en etapa avanzada de la vida, han permanecido inactivos 

en el período de dictióteno de la meiosis 1, durante 25 amos o_ 

más. 	Se desconoce si el período de dictióteno es la fase 

más adecuada para proteger el ovocito contra efectos ambienta -

les que actúan sobre el Wrario durante la vida. 

Considerando que la frecuencia de los niños con anomalías -

cromosómicas aumenta segun la edad materna, puede suponerse que 

una división meiótica muy duradera torna al ovocito primario -

más susceptible a ser dallado. 

Por otra parte, la diferenciación de las células germinati -

vas primordiales en el varón comienza en la pubertad, pasando «. 

dichas células rápidamente por las fases de maduración originan 

do dos espermatocitos secundarios. 	Estas células comienzan 

inmediatamente la segunda división meiótica que da por resulta-

do dos esnermátides, las cuales experimentan una serie de cam - 

bioa que culminan con la producción de espermatozoides. 

2) Edad: 	En algunas aberraciones cromosómicas, en aspe - 

cial, la Trisomía G1  , se ha demostrado que la mujer madura o -

de edad avanzada tiene mayor predisposición a tener hijos afec-

tados, comparativamente con mujeres jóvenes. (ver Tabla 1) 
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EDAD DE 
LA MADRE 

No. DE NnOS 
N&CIDOS VIVOS 

• 

% No. DE NIROS 
VIVO. CON 	- 
S. DE pou. 

FRECUENCIA 
RELATIVL 

14 8 - 0 - 
15-19 1 965 e% 6 1/327 
20-24 7 657 31% 4 1/1 914 
25-29 7 098 29% 4 1/1 774 
30-34 4 742 19% 10 1/474 
35-39 2 489 10% 9 1/276 
40-44 699 3% 11 1/63 
45 6 más 38 - 2 1/19 

Tabla 1.- 	Distribución por grupo de edad materna, de la 
frecuencia de los niños nacidos vivos y la frecu-
encia relativa de casos de Síndrome de Down por - 
admero de niños nacidos vivos. 

3) Raza: 	No existe indicio de que algdn tipo de raza o - 

forma étnica sea susceptible a sufrir mayor ndmero de alteracio 

nea cromosómicas que otros. 

4) Herencia: 	La predisposición a varias formas patológi- 

cas de mitosis y en especial a la falta de disyunción, (ver más 

adelante), ocurre con cierto patrón hereditario. 

5) Nutrición: 	No se ha demostrado que el estado nutricio 

nal sea un factor importante en la etiología de las aberracio - 

nee cromosómicas. 

6) Medicamentos: 	No ce ha demostrado que ninguna droga o 
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medicamento sea causante de alteraciones cromosómicas, sin em -

burgo, cabe la posibilidad de que el uso de nuevas drogas apa - 

rentemente inofensivas, tengan un efecto patológico sobre las -

células germinales en la Meiosis, como es el caso de las Drogas 

Anovulatorias, que al prolongar el período dictioténico del óvu 

lo dentro del ovario, podrían actuar en forma semejante que la_ 

edad avanzada, provocando atrofia ovular. 

El empleo de compuestos quimioterápicos usados en el tratami 

ento de fenómenos neoplásicos que interfieren la síntesis del -

material genético y la división celular, pueden producir altera 

ciones cromosómicas similares a las producidas por las radiacio 

nes. 	Entre los compuestos que bloquean la síntesis de RNA y 

DNA se encuentran: 	la Mitomicina, 8-Etoxicafeína, Mostaza - 

Nitrogenada, Hidroxilamina, Milerán, Metotrexate, Uretano, Acti 

omicina, 6-dgercaptopurina, Colchina, Podofilina y la 5-Bromo-Di 

oxiuridina. 

7) Infecciones: 	Ciertas infecciones virales ocasionan - 

aberraciones cromosómicas en las células somáticas. 	La es - 

tancia intracelular de los virus a través de alguna alteración_ 

metabólica o por la inserción de su DNA en migan cromosoma, pue 

den producir daño al material genético nuclear. 

Estudios epidemiológicos demuestran que un porcentaje consi-

derable de enfermos con Mononucleosis Infecciosa, Exantema Sdbi 

to, Varicela, Sarampión, Parotiditis Epidémica, Meningitis Sero 
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sa, Linfz►denitis Mesentérica y Hepatitis Infecciosa Viral, pre- 

sentan rompimientos cromosómicos. 	Algunas veces, la Hepatitis 

Infecciosa Viral, puede actuar como factor etiológico en las -

aberraciones cromosómicas del tipo de la Trisomía 21. 

8) Radiaciones: 	Se ha demostrado, experimentalmente IN - 

VITRO y en individuos sometidos a Radioterapia o Rayos X duran-

te la elaboración de diagnósticos, que es factible producir al-

teraciones cromosómicas en sus células somáticas, por efecto de 

dichas radiaciones, por lo tanto, no se puede descartar su efec 

to sobre las células germinales. 	Se han descrito aberracio- 

nes por exposición a los Rayos X que varían con la dosis, así 

como en los pacientes expuestos al Yodo Radiactivo durante el 

tratamiento prolongado para Espondiliasis Anquilosante, encon 

trándose que dichas aberraciones persisten hasta por 18 años 

después de su inducción. 

Se ignora la intensidad del daño inducido por Energía Ra 

diante a las células germinales humanas y su efecto sobre la di 

visión meiótica. 	Las células germinales femeninas (Ovoci - 

tos Primarios), cuya meiosis se inicia IN ÚTERO, están más ex -

puestas al daño potencial debido al largo período que se encuen 

tran en reposo. 	Los procedimientos radiográficos de dingnés 

tico tienen un efecto mayor y más peligroso durante los prime -

ros meses de embarazo, ya que 1•s alteración en una de las divi-

siones iniciales tendría repercusión en la gran mayoría de len_ 
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células del producto maduro, mientras que, la alteración en una 

célula durante una división tardía, sólo afectaría un pequeño -

porcentaje de las células descendientes. 

Esto ocurre a pesar de que todas las células presentan meca-

nismos de reparación de daños provocados al DNA por radiaciones 

o compuestos químicos. 	El peligro de daño a los cromosomas._ 

se incrementa en células que tienen alterados estos mecanismos 

de reparación de la molécula de DNA. 

ALTERACIONES EN EL NUMERO CROMOCOM/G0 

Algunas ocasiones se presentan variaciones en el número de -

cromosomas que afectan solamente a un par del juego cromosómico 

y se conocen con el nombre de Aneuploidías. 

Uno de los eventos que conducen a la alteración en el número 

de cromosomas es la llamada No-Disyunción, que es la falla en -

la separación cromosómica, que puede presentarse tanto en la Mi 

tosis como en la Meiosis. 	La No-Disyunción se caracteriza -

por la falta de separaCión de los cromosomas homólogos, produ - 

ciendo una migración en forma asimétrica a una de las células - 

hijas, provocando un desequilibrio numérico, quedando una de 

las células hijas con un ndmero mayor de cromosomas y otra con_ 

un número menor, este cambio en el ndmero de cromosomas es, ge-

neralmente, heredado en las siguientes divisiones celulares. 

Cuando la NO-Disyunción ocurre durante la primera división - 
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Mei6tica, lus cólalas germinales afectadas producirán gametos -

con námeros desiguales en sus cromosomas en un 100 %, pero cu-

ando la falla en la separación cromosómica ocurre en la segunda 

división mei6tica, sólo la mitad de dichos gametos estarán alte 

rados. 	Este mecanismo es el que produce óvulos o espermato-

zoides aneuploides que al fecundar gametos normales, dan lugar 

a los diferentes cuadros de alteraciones cromosómicas numéricas 

puras. 	La falta de disyunción durante las primeras divisio-

nes mit6ticas del cigoto, pueden dar lugar a la formación de fa 

milias celulares con diferente ndmero de cromosomas, con la con 

secuente producción de diversos tipos de Mosaicismo, es decir,_ 

individuos que poseen 2 6 más líneas celulares diferentes den - 

tro de su genotipo derivadas de un error en las nrimeras divi - 

siones del cigoto. 

Dependiendo de ,Lae la falta de separación ocurra, ya sea en_ 

la mitosis o en la primera o segunda división mei6tica, los re-

sultados serán diferentes, como se describid anteriormente. 

Puede ocurrir que durante la anafmse de la mitosis o la meco 
sis, un cromosoma no se una en forma adecuada al huso acromáti-

co correspondiente y quede rezagado en el citoplasma de alguna_ 
de las células, sin integrarse en los ndcleos. 

Las aneuploidfas se clasifican en: 
1) Nulocomfas: 	Se presentan cuando un organismo ha perdi 

do un par de cromosomas, para la especie humana el resultado es 
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letal. 

2) Monosomias: 	En un organismo diploide, la monosomia se 

refiere a la falta de un cromosoma de un par homólogo. 	El - 

cromosoma sin compañero migra a cualquiera de los polos durante 

la meiosis, o más frecuentemente, se retrasará durante la anafa 

se, quedando excluido del ndcleo. 

Cuando se fusiona un gameto normal con 23 cromosomas con uno 

anormal con 22 cromosomas, el cigoto poseerá 45 cromosomas y, -

por lo tanto, el individuo será monosómico con una fórmula gen 

mica 2 n - 1. 

3) Trisomias: 	Se presentan cuando un individuo diploide_ 

tiene un cromosoma extra, a causa de que uno de los pares cromo 

cómicos posee un cromosoma adiconal, de tal manera, que forma -

una estructura trivalente durante la profase meiótica. 

La fusión de un gameto con 24 cromosomas con un gameto nor -

mal de 23, dará lugar a la formación de un cigoto de 47 crom oso 

mas. 	La trisomía puede producir diferentes fenotipos, depen 

diendo de cuál cromosoma del complemento esté triplicado. 

La fórmula cromosómica de un individuo triuómico es de 2 n#.1 

4) Tetrasomías: 	Es cuando un cromosoma está presente por 

cuadruplicado en un organismo normalmente diploide, nudiéndose_ 

formar esta alteración para un cromosoma en particular, durante 

la meiosis. 	El apareamiento del cromosoma en meiosis, produ 

ce generalmente, cuadrivalenteu que pueden producir gametos ba- 
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lanceados genéticamente, si se presenta la disyunción en dos cro 

mosomas de un cuadrivalente que van a un polo y los otros dos - 

al polo opuesto. 	Si la disyunción no se estabiliza para to- 

dos los cuadrivalentes, el desbalance genético de los gametos 

se expresará en determinado grado de esterilidad proporcional 

mente al ndmero de gametos desbalanceados. 	Su genotipo se 

expresa 2 n 4- 2. 

5) Polisomfas: 	Son producidas generalmente, durante la TI• 

primera y se¿anda división mei6tica, originando organismos con_ 

más de 2 n cromosomas. . Así en la mujer, la formación de -

gametos puede dar lugar a mosaicismo cromosómico sexual y anoma 

lías estructurales del cromosoma X, de los siguientes tipos: 

XO/XX, XO/XXX, X0/XX/XXX. 	En el hombre, la no-disyunción_ 

en la segunda división, da por resultado poblaciones celulares_ 

con diferentes complejos cromosómicos sexuales como: 	XXY 

XX/XY, XY/OY, o bien, pueden nacer de un error en la mitosis_ 

en una de sus etapas tempranas, después de la fertilización, 

con mosaicos cromosómicos del siguiente tipo: 	XX/XXY, 

XY/XXY, XXXXY/XXXXY, etc. 

Este tipo de alteraciones (Polisomias) pueden ser inducidas_  

por drogas como la Colchina, que impide la migración de los cro 

mosomas, pudiendo después de la duplicación, tener a todos en -

un solo nácleo. 
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ALTERAClOnES EN LA ESTRUCTURA CRVOSOMICA 

Las anormalidades en la estructura cromes6mica tienen lugar, 

generalmente, durante la profese meiótica, ya que la ruptura y 

reunión de porciones de cromatina entre cromosomas homólogos du 

rente los entrecruzamientos, conduce algunas ocasiones, a la -

unión incorrecta de los mismos, dando lugar a alteraciones. 

Loa diferentes tipos de alteraciones estructurales son: 

1) Delesiones: 	Las fragmentaciones o pérdidas parciales_ 

en los cromosomas no se relacionan con alteraciones en el huso 

acromático, sino n la aparición de fra;:mentos carentes de cen - 

trémero que son incapaces de migrar posteriormente, perdiéndose 

en el citoplasma de la célula, quedando por lo tanto, una de - 

las células hijas con un cromosoma incompleto. 	Cuando esta_ 

alteración resulta en ausencia de genes importantes para el me-

tabolismo celular, la pérdida de un fragmento cromosómico puede 

ser letal para la célula afectada. 	Un ejemplo de delesión - 

es la Leucemia Granulocitica Crónica, en la cual un cromosoma -

del grupo G, carece de parte de sus cromómeras (Cromosoma Fh). 

2) Duplicación: 	Consiste en ln repetición de material Efe 

nético en un cromosoma, la cual generalmente, es el resultado -

de una inserción entre cromosomas homólogos producida por un en 

trecruzamiento no reciproco en el que un cromosoma cede una por 

ción de su información sin recibir la porción corresnondiente -

del complementario. 
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3) Inversión: 	Cuando ocurre una fractura doble en un cro 

mosuma y el segmento intermedio se restituye invertido con res-

pecto a su posición original, se produce una inversión. 

4) Inserción: 	Se presenta cuando un segmento cromosómico 

se intercala entre dos sitios de ruptura de otro cromosoma, que 

a diferencia de la duplicación, el material insertado proviene_ 

de un cromosoma no homólogo. 

5) Cromosomas Anulares: 	La fractura de dos porciones dis 

I 
	tales de un cromosoma con pérdida de los segmentos distales y - 

reunión de los cabos proximales, da origen a las formas anula - 

res. 	Estas alteraciones se han observado en Mosaicos, espe- 

cialmente del cromosoma X. 

6) Cromosomas Tetrarradiados: 	Son sumamente raros y es - 

tan formados por una parte de dos cromótidas de cromosomas honró 

logos o heterólogos, paralelas entre si, formando una cruz. 

Se han considerado como una forma de entrecruzamiento de los 

cromosomas de las células somáticas. 

7) Isocromosomas: 	Resultan de la división transversal y, 

no longitudinal, de un cromosoma a nivel del centrómero y se 

consideran como duplicaciones del material genético de una de -

las ramas de un cromosoma y aelesión de la otra. 

8) Cromosomas Dicéntricos: 	Los cromosomas con esta alte- 

raci6n presentan dos centrómeros, los cuales son producto de la 

rotura de porciones terminales de cromosomas y su restitución 
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por adhesión recíproca. 

10) Translocación: 	La translocación es una inserción en_ 

un extremo de los cromosomas o de fragmentos cromosómicos con 

otro cromosoma homólogo o heterdlogo. 

La forma familiar del Síndrome de Down, constituye un ejem ad» 

plo en el cual adn cuando existe una alteración cromosómica, el 

portador contiene una cantidad de material genético normal. 

El mecanismo de esta alteración en el caso de cromosomas a - 

crocéntricos con cuerpos satélites, como el par 21, se explica 

por la estrecha aposición de sus ramas cortas, al intervenir di 

rectamente en la formación del nucleolo. 

Estas alteraciones estructurales ocurren en las células soma 

ticas y en las germinales de los productos descendientes de pa-

drea portadores de este tipo de translocaciones. 
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ALTERACIONES AUTOSOMICAS DEL SINDRWT DE DOWN 

El estudio cromosómico de enfermos con este Síndrome, esta - 

blece que existe un cromosoma accesorio del grupo 5, inicialmen 

te considerado como del par 21, el cual, sedal otros investiga-

dores, corresponde al par 22. 

Las causas de las aberraciones cromosómicas halladas en el -

Síndrome de Seguin-Down, son principalmente: 

1) No-Disyunción: 	El mecanismo por el cual se produce la 

Trisomía, es debido a la falla en la disyunción cromosómica du-

rante la meiosis produciendo gametos anormales. 

Se ha sugerido, que existe mayor susceptibilidad en la falta 

de disyunción en la mujer, por lo prolongado del período dictio 

tónico del óvulo dentro del ovario. 

Esta No-Disyunción produce la existencia de 3 cromosomas en 

el par 21, en lugar de dos, dando una suma total de 47, de la -

cual, resulta la Trisomía clásica del par 21. 

Esta aberración es la más frecuente y se observa acentuada -

mente entre los hijos y abortos prematuros de madres que conci-

ben despula de loa 30 a 35 años de edad, quienes tienen 10 ve -

ces más de probabilidades de engendrar un producto afectado por 

esta Triscmía, que las madres jóvenes; como se mostró anterior-

mente en la Tabla 1. 

Las alteraciones biocuímicas descritas en niños trísómicos -

son: 
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CARIOTIFO HUMANO 

A 	 Ic  

11 hl Z1 Al D8 F9  
6 — 12 
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13 — 15 	16 — 18 
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19 — 20 	21 — 22 
	xr 

Zstructars cromosómica de paciente masculino con Síndrome de 

DowA con Trigo:lía 21 . 
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a) Elevación de l•a actividad de la Yonfataua Alcalina. 

b) Elevación del Acido Unice. 

e) Nivel bajo de Calcio Sérico. 

d) Disminución del nivel de Estearasa. 

2) Mosaicismo de la Trisomía G: 	Existen algunos casos de 

individuos afectados por este síndrome que no presentan el cua-

dro clínico característico, en los que se encuentran células 

portadoras de la Trisomía alternando con células normales. 

Todavía no se ha determinado si existe una correlación entre 

la proporción de células afectadas y el grado de deterioro men-

tal y las diferentes afecciones que acompahnn a los casos de mo 

saicismo de la Trisomía G, cuyos complementos son del tipo: 

44 XX/45 XX G* 	o , 44 XY/45 XY G + . 

3) Translocación: 	Esta afección no está en relación con_ 

la edad de la madre, ya que también anarece en nijos de madres_ 

jóvenes. 	De esta afección resulta el denominado Mongolismo_ 

Hereditario o Mongolismo Familiar. 

Aquí, el número total de cromosomas es normal, y el mar 21 _ 

también, sólo que se observa un cromosoma anómalo del par 1-5 

15, debido a la translocación de un fragmento de cromosoma del_ 

par 21 a la porción acrocéntrica de otro del par 13 6 15. 

Es decir, que uno de los cromosomas del par 13 6 15, se 

presenta adhJrido a uno de sus brazos, parte del material cené- 
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tico del cromosoma del par 21, dando como resultado un tipo de_ 

translocación G/D. 

Genéticamente, un padre portador de translocación G/D, que_ 

posee 45 cromosomas, tiene 3610 una probabilidad en cuatro de -

engendrar un hijo normal, tomando en cuenta la distribuci6n Men 

deliana de sus cromosomas, ya que el resto será Tris6mico Trans 

locado, Portador y Producto no viable, respectivamente. 

La descendencia de madres portadoras de la translocación es_ 

más numerosa en productos tranalocados que la descendencia de -

los padres, pero se ignora la razón de esta predominancia de ni 

ftos afectados cuando la madre es la portadora. 

La translocación también puede ocurrir entre cromosomas del_ 

mismo grupo G. aunque sin embargo, su frecuencia ea mucho menor 

que la encontrada para la translocaci6n G/D. 

No Be ha distinguido si la translocación es 21/21, ya que -

en realidad podría ser una translocación 21/22 6 22/22, por -

lo que genéricamente se le denomina Translocación G/G. 

Este tipo de translocación, contrariamente a lo que sucede -

en la translocación G/D, ocurre al azar, es decir, que no exis-

te predominancia por parte de cualquiera de los padres portado-

res y por consiguiente muestran cariotipos normales. 

Se han descrito casos de Síndrome de Seguin-Down, con Triso-

mfa parcial, con sólo un fragmento del cromosoma 21 supernumera 

ri o. 
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CARIOTIPO HUMANO 
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Genotipo de paciente femenino con Síndrome de Down con 

Translocaci6n G/D. 



• • 
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Complemento cromosómico de paciente masculino con Sfndrome 

de poen -con Tranelocacidn G/G. 



• . 	• 
CARACTSRISTICAS GEN1MALES 

La Trisomía 21 ocurre con una frecuencia relativamente ele- 

vada. 	Su frecuencia aproximada es de casi 1 por cada 600 _ 

nacimientos, de estos productos anormales,sobreviven como indi 

viduos malformados, en un 10 %; y , casi en un 90 % son elimi 

nidos como abortos expontáneos. 

Las malformaciones se encuentran en todos los órganos y sis 

temas, que se manifiestan como retraso psicomotor, defectos -

del primer Arco Branquial, anormalidades esqueléticas y cardio 

patfas congénitas. 

El diagnóstico en el Recien Nacido se establece en base a _ 

numerosos signos como : 

a) Ausencia del Reflejo de Moro. 

b) Ripotonía Muscular. 

c) Perfil Facial aplanado. 

d) Aberturas Palpebrales oblicuas. 

e) Pabellones Auriculares displásicos. 

f) Piel de la Nuca redundante. 

8) Pliegue de Simio típico 6 atípico en las Palmas. 

h) Hiperflexibilidad de las Articulaciones. 

i) Pelvis displásica. 

i) Displasia de la falange media del 50. dedo de la mano. 

k) Palidéz. 

1) Llanto débil. 
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m) Apatía. 

n) Posición de las piernas en abducción. 

ft) Manchas de Brushfield en niños con Iris de color claro. 

Los razgos característicos de la Infancia desaparecen con 

la edad y se presentan modificaciones como: 

a) Cabeza Braquicefálica. 

b) Inflamaciones crónicas de la Conjuntiva. 

c) Hendidura Palpebral Oblicua. 

d) Pliegue Epicántico. 

e) Arcos Supraorbitarios prominentes. 

f) Pestañas escasas. 

g) Micrognacia Maxilar. 

h) Hipoplasia Mandibular. 

i) Infecciones Respiratorias frecuentes. 

j) Oido externo pequeño con Héliz traslapado. 

k) Macroglosia. 
1) Miorodoncia. 

m) Piel tosca y seca. 

n) Cuello corto y ancho. 

ft) Articulaciones hipertensibles. 

o) Tendencia a la adiposidad. 

p) mejillas rojas. 

q) Gran distancia entre los dedos 1 y 2 de la planta de los 

pies. 

r) Alteraciones en las impresiones dermatogl/ficas de la - 
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eminencia hipotenar, contrairradiados en el centro de las 

palmas y asas cuboidales en las yemas de los dedos. 

Radiogrfficamente las alteraciones de la pelvis se muestran 

en: 

a) Ileones anchos. 

b) Ángulos Cotiloideos pequeños. 

o) Isquiones.alargados. 

La frecuencia del Síndrome de Down, al nacimiento es neme - 

jante en todos los países, .los dos sexos estan afectados en la 

misma proporción y el peso promedio del neonato es de 2, 600 g. 

Los niños con Trisomía 21, son dóciles, cariñosos, fáciles_ 

de manejar, gustán de la másica y aprenden por imitación. 

En los dos primeros años de edad, intelectualmente, el niño 

aparece bien desarrollado, de modo que no llama la atención un 

retardo psíquico, estancándose dicho desarrollo a la edad de _ 

10 años. 

Los genitales suelen estar poco desarrollados, por lo que -

la aparición de los caracteres sexuales secundarios, es tardía. 

Hematológicamente, existen anomalías en los leucocitos, ob-

servándose mayor predisposición a la Leucemia en estos pacien-

tes. 

En el Sistema nervioso, las alteraciones anatómicas son tan 

características como el cuatiro clínico: 	el peso Cerebral es- 

tá reducido, los Surcos y Circunvoluciones están alterados y - 
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la Mielinizasión es incompleta. 

Las alteraciones se presentan, principalmente, en el Cerebe 

lo, Protuberancias, Médula, y en menor intensidad, en la Corte 

za Cerebral. 

Entre las principales causas de mortalidad en estos niños,_ 

se encuentran la Pulmonía y la Bronconeumonía; y las complica-

ciones más frecuentes en estos pacientes son el Hipotiroidism4 

la Ceguera, Coxa —Valga y Cojera. 
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CARACTERISTICAS CRANEO-FACIALES 

Ea evidente que dentro de un grupo de niños con Síndrome de 

Down, existen diferencias cuantitativas entre sus facies y tam 

bién existe un amplio rango de variaciones individuales como -

en los niños normales. 

Esta observación descarta la teoría de Homogeneidad en la _ 

Trisomía 21, propuesta por Down: 	" Adn los padres tienen di-

ficultad para reconocer su propio nino en un grupo de niños -

mongoles, dentro de una Institución ". 

En el Síndrome de Down, las apariencias parciales serán una 

manifestación del desorden básico, y todos los signos, como en 

cualquier otro síndrome, son interdependientes y derivan de -

una fuente comán. 

La influencia del desorden cromosómico sobre la cara, expre 

sará una mayor o menor extensión de sí mismo en casos particu-

lares. 

CRANEO: 

Dentro de la forma del cr'ineo, la anomalía que se presenta_ 

es la Deformación Simétrica denominada Acrocefalia, que consis 

te en frente olímpica y occipucio aplanado. 

En cuanto a volumen se refiere, en el Síndrome de Down, el 

tamaño del cráneo es menor, denominándose a esta anomalía como 

Microcefalia. 

Y de acuerdo a la dimensi6n del cráneo, se dice que el pa - 
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riente con Síndrome de Down es Braquicefálico, es decir, que -

posee un cráneo cuyo diámetro transversal tiende a igualar o _ 

sobrepasar al diámetro anteroposterior. 

El ancho de la cabeza en el Recien Nacido con Síndrome de 

Down, es similar al niño normal, sin embargo existe una dife - 

rencia media de 0.6 mm solamente. 

La.  mayor anormalidad es en el crecimiento anteropouterior 

del cráneo, encontrándose una diferencia de 1 cm menos en el_  

Síndrome de Down, que en pacientes normales de edad comparable 

Como el cráneo es casi de anchura normal, y la parte cen - 

tral de la cara está reducida en el tamaño, las partes latera-

les asumen en forma relativa, gran tamaño con la cara infantil 

normal. 

En un principio se creyó que el Síndrome de Seguin-Down po-

seía Malares prominentes, actualmente se sabe que estos razgos 

son ánicamente de la Raza Asiática. 

Estudios hechos en cráneos de pacientes con Triaomía 21, de 

mostraron que la masa de la mandíbula presenta un abultamiento 

lateral en su unión con la rama ascendente, dando amplitud a -

la parte lateral de la cara y no al Hueso Melar. 

La mejilla del niño Down tiene un abultamiento definitivo - 

inmediatamente anterior al punto más prominente y central del_ 

Tragas , por lo tanto, las mejillas aon redondeadas y se exti-

enden lateralmiAlte en la cara. 
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CARA: 

Esta área entá contenida: 

Por arriba: por una linea burizntal que une al Canto Late-

ral Externo, y 

Lateralmente: por una línea que corre desde el Ectocanto, -

hacia abajo, hasta llegar al Angulo Externo del Ala de la Na - 

ríz, en donde desciende hasta alcanzar el borde inferior de la 

:dandi bula. 

Existen dos razgos muy sobresalientes en la cara del pacien 

te con Trisonia G: La Planicie y la Pequeñez. 

La planicie es acentuada principalmente por la planicie de_ 

la nariz, sin embargo, ésta característica no ha sido definida 

claramente, no obstante, la forma de la nariz influye definiti 

vamente en la evaluación de la Planicie Facial. 

En cuanto al tamaño, la cara se considera pequeña comparati 

vamente con el tamaño de la cara de niños normales. 

1) OJOS: 

El razgo más distintivo de los ojos es el Pliegue Epicánti-

co Externo, que da la impresión de oblicuidad ascendente a los 

ojos y es debido al exceso de piel suprapalpebral en los ángu-

los externos de los ojos. 

Este fenómeno es comun en la gente normal y particularmente 

en los ancianos, y ocurre cuando la elasticidad de la piel ha_ 

disminuído, también es comun encontrarlo en el Indio Americano. 
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Existen tres clases de Pliegues Epic(nticou: 

a) Supraciliar: 	Se origina en las cejas y ue extiende ha- 

cia abajo hasta el Saco Lagrimal, 6 más allá de las Ventanas -

Nasales, pero sin alcanzar la Nariz. 

b) Palpebral: 	Es la forma más grande y brusca del Epican- 

to, es usualmente bilateral y crece en la piel del Párpado Su-

perior por arriba del Pliegue Tarsal, extendiéndose hasta el -

margen inferior de la Orbita, terminando en la piel de la cara, 

c) Tarsal: 	Nace siempre en el pliegue tarsal y se pierde_ 

en la piel del Canto Interno; es un pliegue racial. 

El Pliegue Epicántico se une al Pliegue Nasal, el cual co - 

rre hacia abajo y lateralmente desde la Comisura Media y co 

rresponde a un intersticio facial fijo al hueso, entre el Orbi 

cular de los Ojos y la cabeza angular del Cundrado del Labio - 

Superior. 	Se puede producir una apariencia de estravismo_ 

interno, cuando el Epicanto se extiende más allá de la Córnea. 

Sin embargo, el Pliegue Epicántico no se considera como si£ 

no patognomónico del Síndrome de Down en el recién nacido, ya_ 

que existe un Pliegue Epicántico en los Neonatos normales, so-

bretodo en los de raza Asiática. 

Por otra parte, la longitud de la Fisura Palpebral en niños 

con Síndrome de Down, es menor en 1.3 mm, que en niños norma-

les, y es debida a la presencia de un Globo Ocular pequeño y a 

la oblicualidad de las Orbitas, que resultan del retardo en el 

crecimiento ascendente de la Bóveda Craneana. 
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En cuanto al tamaño de los Ojos,'como se mencioné anterior-

mente, con pequeños. 

A causa de la longitud de los Ojos, la superficialidad de -

las Orbital y al aumento en el tejido que se encuentra entre -

las Orbitas y los Ojos, estos dltimos son prominentes. 

Finalmente, la distancia entre los ojos está influenciada - 

por la naturaleza de las estructuras vecinas como: 	el Puente 

Nasal, los Pliegues Epicánticos, el tamaño de los Ojos y por -

el tamaño de las Orejas. 

2) NARIZ: 

La Nariz resalta desde un área en ln mitad de la cara, y es 

descrita como un trapecio con un lado corto dirigido hacia el_ 

Nasion y dos lados largos que se dirigen hacia abajo hasta las 

Alas Nasales. 

La longitud de la Naríz corresponde al área vertical de la_ 

cara que está ocupada por la extensión de la Nariz desde el -

Punto Nasal hasta el Punto Subnasal. 

En una persona adulta, en una vista de perfil, la Raiz Na -

sal comienza comúnmente en el Nasion o muy cerca de éste; en -

el niño, y particularmente en el Down, la Raiz Nasal empieza -

por debajo del Nasion. 

Sin embargo, no existe diferencia significante entre la lcn 

gitud nasal del Síndrome de Ion con los niños normales. 

Numerosos estudios sobre la distancia interpupilar y el an- 
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cho anual, establecen que la distancia decrece conforme aumen-

ta la edad, y que tanto la Distancia Interpupilar como el An -

cho Nasal en los recién nacidos con Síndrome de Down, son simi 

lares a las de los recién nacidos normales, como se observa en 

la tabla siguientes 

Retrasado Mental 
40 mm 

Adulto 

Síndrome de Down 
52 mm 

Adulto 

Adulto Normal 
	

54 mm 

Tabla que muestra el porcentaje de la Distancia Interpupi - 

lar en diversos pacientes. 	Notese la poca diferencia que exis 

te en las Distancias Interpupilares del Síndrome de Down Adul-

to con la del Adulto Normal. 

El tamaño de la Nariz a nivel de la Apertura Palpebral pue-

de inclinarse gradual 6 abruptamente, hasta encontrar el Angu-

lo Interno del Ojo, 6 bien, la inclinación del pliegue puede -

ser una mezcla de ambas probabilidades. 

El ancho de la Nariz en esta región es difícil de evaluar - 

visualmente, ya que será modificada por : 	la presencia de 
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Pliegues Epicánticos y por la profundidad y longitud de las -

Fisuras Palpebrales. 

Se ha definido al Puente Nasal del Síndrome de Down como: 

plano, Hundido, Deprimido 6 en forma de Silla de Montar; esta_ 

característica del Puente Nasal varía con la edad, encontrándo 

se que después de los 10 anos de edad, la incidencia de Puente 

Nasal "Plano", decrece desde el 90 hasta el 50 %, de los ni - 

nos afectados. 	Sin embargo, el Ancho Nasal en la región _ 

del Endocanto, es similar al de los niños normales. 

La explicación anatómica a este defecto, es que la Base del 

Cráneo es pequeila y corta como resultado de un Occipucio Plano 

lo cual conduSe hacia una depresión de la Cara, predominante-

mente en la Región Nasal, con la consecuente disminución de la 

capacidad de las Ventanas Nasales y una mayor oblicuidad de -

las Orbitas Oculares. 

Generalmente, la mayoría de los pacientes con este Sínarome 

presentan una Nariz Pequeña, debido a la escasa distancia que_ 

existe entre la Raíz y la Punta Nasales. 

También se ha descrito una mayor incidencia de Narices "Cor 

tas", "Pequeñas" y "Planas" en los sujetos masculinos afecta -

dos por el Síndrome de Down. 

Existen varias características de las Ventanas Nasales, una 

de las más cemdnes es la dirucci6n del Angulo de la Ventana - 

Nasal. 	El grado de anteroversión de las Ventanas Nasales, 

es lo sufiuientemente diferente en estos niños, como para ha - 
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terne evidente en forma visual. 

Sin embargo, existen grados intermedios de anteroversión 

que comparados con las desviaciones estandar en 1,-,5 niños nor-

males, indican que existe un límite poco excedido en los niños 

con Trisomla 21. 

La abertura de las Ventanas Nasales se dirige hacia arriba_  

y es debida al crecimiento deficiente del Cartílago del Ala - 

Nasal, causado por la hipoplasia del hueso y cartílago Nasales. 

Tabla que muestra el grado de abertura de las Ventanas 
Nasales en el individuo Normal y en el Síndrome de Down. 

Normal Síndrome 
de Down 

Margen 
de error 

Diferen 

, 
Angulo de la 
Ventana Nasal . 

34.6°  45.9°  , 	o • ,..a,, 	- 11.3°ci1  

• 

A) Individuo Normal. 	B) Síndrome de Down. 
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3) OREJAS: 

Exiute una variedad de comentarios acerca de la forma de la 

Oreja, la cual es descrita como: Convolutada, de Mono, de Po-

sa Escafoidea amplia y aplanada, Tragus aplanado, Antehélix no 

dividido, ausente, d, ocasionalmente prominente. 

La diferencia media en el largo de la Oreja del niño Down,_ 

es de más de 8 mm, demostrando que ésta es de menor tamaño que 

la normal. 	Esta diferencia en el tamaño de la Oreja, se - 

explica en forma general, como un reflejo de la Displasia en 

el Cartílago, que involucra al Cartílago Nasal y probablemente 

a la Lámina Tarual del Párpado. 

La Oreja del neonato con Síndrome de Down posee una longi - 

tud y un ancho casi iguales, dando la apariencia de un cuadra-

do perfecto. 

Diferencia en el tener.° de la Oreja de un Sujeto Normal 

y la de un Sujeto afectado con Síndrome de Down. 

A) 	NORMAL 
	

B) SINDROME DE DOWN 

En los pacientes afectados por este Síndrome, el Hélix Su-

perior. corre horizontalmente desde su acceso facial, y gira_ 
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verticalmente hacia abajo formando un •íugul.o recto, el segmen-

to inferior del Hélix hace una curva que se une al Lóbulo. 

El traslape es una de las características más frecuentes 

del Hélix, el cual presenta un traslape exagerado, particular-

mente, en nu parte superior. 

Pigura que muestra el aspecto del Oido Externo de un pacien- 

te con Síndrome de Down. 	Obsérvese el traslape aeentua 

do en la parte superior del Hélix. 

Otro razdo característico en estos pacientes, es una pro-

minencia del Pabellón Auricular, que siempre esta confinada ha-

cia la parte superior, mientras que las orejas prominentes en 

la población normal, muestran dicha prominencia del Pabellón en 

su totalidad. 

Esta característica en las orejas, se presenta raramente en_  

los niños recién nacidos con Síndrome de Down, lo que demuestra 

que lu prominencia de_la oreja en ente tipo de pacientes, depen 

de de la edad y es vista más comunmente en lo!; varones. 
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El Lóbulo de la oreja del paciente Down, es pequeño, 6 in - 

°luso, puede estar ausente, y se le ha clasificado dentro de _ 

Varios tipos dependiendo de su forma de uni5n. 

Lo,-; Lóbulos unidos son más comrínes en las mujeres que en 

los hombres, y esta diferencia sexual es aán más marcada en -

los pacientes con Trisomía 21. 

4) PERFIL FACIAL: 

El Angulo Facial introducido por Camper, mide el plano de - 

la cara como una expresión de la prominencia de la Frente al 

Mentón. 	Este es construido por el trazo de una línea que_ 

va desde el Meato Auditivo Externo a través del Punto Subnasal 

y es intersectada por la línea que une al Punto más prominente 

de la Frente con el Punto más prominente del Mentón, y el án - 

gulo resultante es el Angulo Facial. 

El promedio del Angulo Facial es un 5 % más pequeño en el -

Síndrome de Seguin-Down, lo Cual sugiere un mentón prominente_ 

6 una frente deprimida. 

Mediante estudios detallados del Angulo Facial de estos in-

dividuos, se llegó a la conclusión de que la frente sufre un _ 

aplanamiento, haciéndola poco prominente. 	También se ob - 

serv6 que dicho aplanamiento es proporcional al acortamiento _ 

de la Base del Cráneo, lo que hace suponer una Braquicefalia 

definitiva y patognomónica de la Trisomía de Down. 
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5) ANGULO MAXILAR: 

Este ángulo es independiente del Angulo Facial y expresa el 

grado de Convexidad o Concavidad del perfil Facial. 

Los ángulos encontrados en los cacos de niRos afectados con 

Síndrome de Down, fueron mayores de 180 0  ; segun Michel y Co-

laboradores; sugiriendo que sus perfiles son planos en compara 

ción con los nihos normales y esclareciendo que la impresión -

de aplanamiento de la cara es acentuada por el aplanamiento y_ 

el ancho de la Nariz. 

Otro factor involucrado, entre la diferencia del Angulo Ma-

xilar y el Angulo Facial, es la íntima relación que guardan la 

Frente y el Mentón, denominada Infradesarrollo Maxilar, con lo 

cual se comprueba que el Maxilar es hipoplásico en estos pa - 

cientes. 
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CARACTERISTICAS BUCODENTALES 

Las anomalías bucodentales en los individuos afectados con_ 

este Síndrome, se inician con una conformación anómala del -

Cráneo y de la Cara, causada por la fetalización del Cráneo en 

su totalidad, dando como resultado la formación de Senos Maxi-

lares hipoplásicos, Fontanela Anterior abierta y de cierre tar 

dio, y desarrollo deficiente de los Huesos propios de la Nariz 

y de los Senos Esfenoidales y Frontales. 

La displasia de los Senos Esfenoidales produce la disminu - 

ció:1 en el desarrollo de los Huesos Malares y el de los Maxila 

res. 

1) BOCA: 

Los comentarios más frecuentes han sido sobre el tamaño pe-

queño de la loca, la frecuencia con que ésta permanece abierta 

y al fisuramiento de los Labios. 

Una observación interesante es el cambio en la expresión fa 

sial durante el llanto de uno de estos niños: 	los Labios 

están abolsados y son evertidos y, posteriormente, el Labio In 

ferior es protuldo. 

Esto se explica por el Prognatismo aparente, debido al dese 

rrollo deficiente del Maxilar y al crecimiento intacto de la _ 

Mandíbula. 

La abertura casi constante de la boca, es frecuente en ni —

nos menores de 7 anos, y por lo gencrul, es atenuada ponterior 
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mente en los pacientes adultos con este Síndrome. 

La pequeñez de la Cavidad Bucal explica la proyección de la 

Lengua hacia el exterior, señalando una Macroglosia aparente. 

Esta disminución en el tamaño de la Cavidad Oral es cense - 

cuencia de una Hipogenesia del Piso Medio del Cráneo. 

La pared posterior de la Cavidad Oral, presenta frecuente -

mente una dismorfosis notoria, en particular, los Pilares y el 

Velo del Paladar, que están colocados de forma asimétrica y -

algunas veces, presentan las distrofias de las Posas Nasales,_ 

así como la insuficiencia respiratoria crónica de las Vías Su-

periores. 

2) MAXILAR: 

Los maxilares son angostos y demasiado cortos, la Bóveda Pa 

latina es casi siempre ojival y profunda. 

Este signo se encuentra con mucha frecuencia en retrasados 

mentales no afectados por el Síndrome de Down, motivo por el -

cual, no puede considerarse como un signo patognomónico de la_ 

Trisomia 21. 

3) MANDIBUIA: 

La mandíbula es de tamaño sensiblemente normal, pero sobre-

sale simplemente por la hipotrofia del Maxilar, impresión que_ 

resalta, más adn, por la Abertura Interincisal, originando más 

bien, una Proalveolia que un Prognatismo Real. 

Por lo que respecta a la evolución de la Articulación Tempo 
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romandibular, parece agravarse al aumentar la edad del pacien-

te. 

Conforme disminuye la Abertura Interi.ncisalk  la Mandíbula -

crece para compensar esta disminución, conduciendo a un Progna 

tierno cada vez mayor. 

En resámen, el crecimiento de la Mandíbula aumenta con la -

edad del paciente, y en el adulto es correcto hablar de un 

Prognatismo . 

4) LABIOS: 

Entre los razgos más característicos en los labios del pa - 

ciente Down, es el fisuramiento y resequedad de la Mucosa de -

los Labios. 

Estos se encuentran surcados por fisuras irradiadas, que -

son producidas por una Sialorrea constante, favorecida por la_ 

hipotonia del Labio Inferior. 

El paso constante del Fluido Salival, irrita la Mucosa La - 

bial, provocando resequedad de la misma, dándole un aspecto de 

" despellejamiento ", que rápidamente se convierte én pequeñas 

fisuras. 

La flaccidez del Labio Inferior, en un grado máximo, con -

vierte a estos pacientes en Respiradores Bucales, con las con-

secuentes lesiones traumáticas en los Tejidos Duros y Blandos_ 

de la Cavidad Oral. 

5) LENGUA: 

La Lengua Escrotal es considerada como un signo patognomóni 
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co de la Trisomfa 21. 

Es considerada como una lesión adquirida que guarda relación 

con una succión constante, muy característica en esto:, pa cien -

tes, y con una sensibilidad especial de la Mucosa. 

La Lengua Fisurada 6 Escrotal, es un transtorno congénito, -

que se dcaarrolla a partir de los 4 anos de edad y que ce inten 

sifica hasta el final del crecimiento corporal, independiente -

mente de las influencias ambientales o de los factores exógenos 

Es frecuente observar, sobre la.Superficie Lingual la forma-

ci6n de surcos durante la pubertad de estos sujetos. 

La Lengua se encuentra surcada por pequeñas ranuras longitu-

dinales o transversales que dan la impresión de introducirse en 

la Mucosa Lingual 6 en la Capa Muscular de éste órgano. 

Se considera que los pliegues se deben a la hipertrofia de _ 

las Papilas que se manifiestan del primer al cuarto alo de vida 

y se acentdan con ls edad. 

En cuanto al tamaño de la Lengua, se ha visto que ésta es de 

tamaño normal y no de grandes dimensiones como se creía en un -

principio. 
Actualmente, se acepta el concepto de que la lengua es protu 

Ida de la Cavidad Oral, más bien, por la pequeñez de ésta que -

por una Macroglosia. 

6) PARODONTO2 

No se presentan lesiones particulares, sin embargo, es muy -

frecuente encontrar Hipertrofia Gintsival, asociada a lesiones _ 
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como la Estomatitis, y especialmente, a la Piorrea Alveolo-Den 

taria. 

Los tejidos Gingivales están inflamados crónicamente en los 

niños pequeños, y es coman la Enfermedad Parodontal en los pa-

cientes mayores afectados por éste Síndrome. 

En las Denticiones Primaria, Mixta y Permanente, se encuen-

tra la formación de Bolsas Parodontales (por lo menos en la - 

regi6n anterior), con la consecuente pérdida prematura de los 

dientes más afectados, en este caso, de los Incisivos Centra 

les superiores e Inferiores, observándose radiográficamente, 

pérdida de hueso, sobre todo en la región de loe Dientes Ante-

riores, tanto del Maxilar como de la Mandíbula. 

Entre los factores que contribuyen a la incidencia de la 

Enfermedad Parodontal, en estos pacientes, son: 

- La ausencia de estimulación funcional, provocada por una_ 

masticación deficiente, a la falta de coordinación muscular en 

la Boca, Labios y Faringe; y, a una Maloclusión severa. 

- Higiene Bucal deficiente. 

7) SALIVA: 

Es viscosa, abundante y de Ph altamente alcalino. 

6) DIENTES: 

Las anomalías dentarias son muy variables y numerosas en es 

te tipo de individuos. 

En la Dentición permanente se encuentran con mayor frecuen- 

cia, la retención de segundos y terceros nol,ires, o cauE7u de - 
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la falta de fuerza suficiente para hacer erupción. 

En la Dentición mixta, se han encontrado dientes accesorios 

en la Arcada Superior y en pacientes de sexo masculino. 

Los dientes, también, presentan variaciones en el volumen - 

como: 	la Unisodoncia, Macrodoncia y Microdoncia, esta desi-

gualdad dentaria es un reflejo de madurez incompleta en estos 

sujetos. 

Las modificaciones en el tamaño de los dientes es menor en_ 

la Dentición temporal, la Microdoncia se encuentra con Espa - 

Ci03 Interdentales anormalmente grandes. 

Los dientes más afectados son los Incisivos Centrales Supe-

riores, los cuales presentan disminución en el tamaño y pueden 

llegar a ser más pequeños que sus antagonistas. 

La Macrodoncia, relativa, de los Incisivos Centrales Infe - 

riores, es acompañada de malposiciones y tienden a divergir en 

forma de "V". 

Respecto a la forma, se encuentran numerosas irrcgularida -

des, como el encontrar Diaatemas asociados a dientes en forma_ 

de clavija, (sobretodo en los Incisivos Centrales Inferiores), 

dientes alineados en el Arco Dental y otros en forma de punta. 

Estas irregularidades morfológicas, generalmente, con trata.. 

mations, ya que en los dientes se observa Hipoplasia Adamanti-

na, lo que da una fragilidad particular a la Corona, sobrevini 

endo las fracturas por traumatismos mínimos y la pérdida prema 
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tura de loa dientes. 

En cuanto a la Erupción, esta comienza una vez que la coro 

na ha terminado de formarse y concluye cuando el diente hace_ 

Oclusión con su antagonista. 

Este proceso va relacionado íntimamente con el crecimiento 

de los Maxilares y de todo el organismo, y consiste en la per 

foración de la Mucosa Alveolar por parte de la corona. 

Hay cientos de factores que influyen en la Erupción como: 

1) El crecimiento del Hueso Alveolar . 

2) El alargamiento de la Raíz. 

3) El crecimiento de la Dentina. 

4) La fuerza ejercida por los Tejidos Vasculares en torno, 

6 debajo de la Raíz . 

5) El alargamiento de la Pulpa que lleva al diente a su -

Oclusión, etc. 

En el síndrome de Down, una de las características más fre 

cuentes ea la Erupción tardada. 

Los dientes temporales pueden hacer erupción hasta los 2 

aftos de edad, quedando la Dentición completa a los 4 6 5 años. 

También la secuencia de Erupción es anómala, existiendo ca 

sos de niftos con Trisomía 21, de 14 15 15 anos, que aún poseen 

dientes temporales. 

9) SUSCEPTIBILIDAD A LAS CARIES: 

Las caries en estos individuos, no son especialmente fre - 
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cuentes, a pesar del poco espesor del Esmalte y de las irregu—= 

leridades en la Superficie Dentaria que facilita la acumulación 

de Placa Dento-Bacteriana, Materia Alba y Sarro. 

La baja incidencia cariosa es explicada por la baja ingesta_ 

de Carbohidratos, al Ph de la Saliva altamente alcalino y al re 

tardo en la Erupción de ambas Denticiones. 

10) OCLUSION: 

Generalmente, se observa una Maloclusi6n del tipo de Clase 

1 
	

III de Angle, con Mordida Cruzada uni 6 bilateral. 

Esta Mesioclusi6n puede acompañarse de Sobremordida Anterior 

total 6 parcial, 6 bien, presentar Mordida Anterior Borde a Bor 

de, es decir, que no significa que en todos los casos de Síndro 

me de Down, aparezca invariablemente la Sobremordida Anterior. 

Se han descrito casos de personas afectadas por éste Síndro-

me, que mostraron tener Clase I de Angle en un porcentaje de - 

8.3 % y de Clase II de Angle en un porcentaje de 11 %. 
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MATERIAL Y METODO 

Se llevó a cabo un estudio comparativo de los caracteres -

morfológicos de los dientes y tejidos blandos, asl como del -

tipo de oclusión de acuerdo con la clasificación de Ancle, y_ 

la susceptibilidad a las lesiones cariosas, en pacientes in - 

fantiles con diagnóstico clínico de Síndrome de Down, pertene 

°lentes al Instituto 	John Langdon Down ", A.C. 

Para tal fin, se elaboró una ficha dental especial, en la_ 

cual se anotaron los siguientes datos: 

1) Edad 
2) Sexo 

3) Dentición 

4) Erupción 

5) Morfología dentaria 

6) 'arnero de dientes cariados 

7) Tipo de Oclusión 

8) Malpoeición dentaria 

9) Poma del paladar 

10) Tejidos blandos 

11) Tipo de saliva 

12) Hábitos bucales 

13) Higiene oral 

Se aplicó esta ficha dental a un grupo de niños de ambos 

• 
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sexos (6 del sexo macculino y 4 del sexo femenino), cuyas 

edades fluctuaron entre los 6 y los 11 años. 

RESULTADOS 

Una vez elaboradas las fichas dentales, se obtuvieron los -

siguientes resultados: 

1) Dentición: 	Tomando en cuenta las edades de los paci- 

entes, se encontró que el 90 % de los casos presentaron denti-

ción mixta y sólo un 10 % tuvo dentición primaria. 

2) Erupción: 	El retardo en la erupción estuvo presente_ 

en el 80 de los casos y sólo un 20 % tuvo erupción normal. 

Siendo notoria la erupción retardada de algunos dientes, en 

especial loe Incisivos Centrales Superiores e Inferiores, Inci 

sivos Laterales Superiores e Inferiores, Caninos Superiores e 

Inferiores y los Primeros Molares Permanentes Superiores e In- 

feriores, con el siguiente porcentaje: 

1 12.5 % 1 12.5 % 

2 50 2 37.5 % 

3 25 % 3 25 % 

6 25 % 6 25 % 

1 37.5 % 1 25 % 

2 25 % 2 12.5 54 

3 25 % 3 25 % 

6 12.5 % 6 12., % 
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3) Morfología: 	En cuanto a la forma, se encontraron -

alteraciones en la corona dentaria, como la presencia de dien 

tes cónicos o en forma de "clavija" , en un porcentaje del - 

40 %. 	Los dientes más afectados por esta malformación co-

ronaria fueron: 

B 	100 % B 

100 % 	

• 100 % 

C 

Otra alteración en la corona, es la abrasi6n de las cdspi-

des de los dientes posteriores de la primera dentición, ln cu 

al se encontró en un porcentaje del 40 %. 

4) Memoro de dientes cariados: 	Por lo que se refiere 

al :lamer° de caries, se obtuvo una incidencia del 80 %, los 

dientes más afectados fueron los posteriores. 

5) Tipo de Oclusión: 	De los diferentes tipos de oclu 

eión de la clasificación de Angle, se observaron: 

Clase I 	30 4 	y 
	

Clase III 	70 % 

De las cuales se obtuvieron los siguientes porcentajes: 

Mordida Cruzada Interior 	60 % 

Mordida Cruzada Posterior Izquierda 	20 % 

Mordida Cruzada Posterior Derecha 	10 % 

Mordida Abierta 	 10 % 

6) Malposición Dentaria: 	Es notable el alto inflice de_ 

malposiciones dentarias en estos pficientes. 
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Los dientes afectados fueron dnicanente los dientes ante - 

rioree tanto superiores como inferiores, con un porcentaje del 

90 %. 	Dentro de este 

tes resultados: 

porcentaje se encontraron los siguien 

1 77% 1 77 % 44' 335E 

3 11 % 22 % 11'  % 

1 44% 1 44% 22 % B 11 % 

2 22 % 2 33% 33 % C 33% 

También es notoria la incidencia de malposición en los Inci 

sivoa Centrales Superiores e Inferiores, que se presentan en 

posición de " V " , siguiendo la dirección de sus ejes axia 

les, con el siguiente porcentaje: 

Incisivos Centrales Superiores 	33 % 

Incisivos Centrales Inferiores 	44 % 

7) Forma del Paladar: 	Se observó paladar en forma oji -

val en el 90 % de los casos, de los cuales el 77.7 % correepon 

dió al paladar profundo y un 22.2 % a paladar poco profundo. 

Solamente un 10 % presentó paladar normal o de forma "No -

Ojival ". 

8) Tejidos Blandos: 

a) Lenipia: 	Loe datos obtenidos acerca de la lengua, 	••• 

muestran un porcentaje alto en la incidencia de lengua fisura- 
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da, la cual fue observada en un 90 % de los pacientes examina- 

dos. 	En cuanto a tamaño, un 60 % mostró grandes dimensi o - 

nee en la lengua y el resto presentó dimensiones normales. 

b) Labios: 	Los labios resecos y fisurados se presentaron 

en el 80 % de los pacientes revisados. 

o) Parodonto: 	El parodonto y el tejido gingival, se en- 

contraron en estado patol6gico en un porcentaje del 100 %. 

En todos los casos estuvo presente la Gingivitis Crónica. 

d) Frenillos: 	Tanto la mucosa de los carrillos como la 

de los frenillos, se encontraron sin datos patol6gicoe. 

9) Tipo de Saliva: 	Los pacientes examinados mostraron - 

secresión de saliva de tipo seroso en un 100 %, sin embargo, -

no se determinó el grado de alcalinidad o acidéz de la misma. 

10) Hábitos Bucales: 	Dentro de los hábitos bucales más - 

sobresalientes en estos pacientes se encuentran los hábitos - 

linguales, de los cuales destaca la protrusi6n de la lengua, -

encontrándose este hábito con una frecuencia del 90 % de los - 

casos. 	También Be encontró que el 100 % de los niños estu- 

diados tienen el hábito de la respiración bucal. 

11). Higiene Bucal: 	La mayor parte de los pacientes exami- 

nados tuvieron una higiene oral regular (70 %) y el resto 

presentaron falta de este hábito. 
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DISCUSION 

Como puede observarse en la siguiente Tabla, no existe rela 

ci6n alguna entre las características que presentan los teji -

dos blandos de estos pacientes, manteniéndose independientes -

unos de otros. 
• 

Tabla 1.- 

CASO PALADAR LENGUA LABIOS TEJIDO GINGIVAL 

1 Ojival Pisurada Pisurados Gingivitis 
2 " No Pisurada S.D.P. " 

3 o Pisurada Pisurados is 

4 m fi II "  

5 fi 	• me. 11 

6 0  Il 0  • 

7 0 o o II 

8 !torzal • Resecos le 

9 Ojival " Pisurados ye 

10 II o n 4 

Las lesiones en lengua, encía y labios, se consideran como_ 

afecciones adquiridas, ya que la mayor parte de los pacientes_ 

con Síndrome de Down son Respiradores Bucales. 

De acuerdo a los datos obtenidos en la Tabla 2, el 20 % de 

los pacientes examinados que presentaron Oclusión neutra, po - 
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sean también dientes en forma normal y, un 20 % presentó Erup-

ción normal aunada a una Morfología coronaria normal. 

CASO FORMA DE 
LOS DIENTES 

ERUP 
CIOR 

No. DE 
CARIES 

MAIPOSICION 
DENTARIA 

OCLUSION 

1 C6nica .:Tardía 1 Presente Clase III+  
MCA y MCPE 

2 o o 8 " Clase III 
MCA 

3 Normal o 8 " Clase III 
MA 

4 Cónica o 8 » Clase I 
ma Y M0A 

5 Normal o Ninguna o Clase I 
MA 

6 o Normal 4 o Clase III  
MCA y MCPD 

7 I* w 6 . Clase III 
MCA y MCPI 

e o Tardía 5 o Clase III 
MA y MCA 

9 C6nica " Ninguna Ausente Clase III 
MCA y MCPI 

10 Normal " 13 Presente Clase I 
MCPB y MA 

MA Mordida Abierta 
MCA Mordida Cruzada Anterior 
MCPI = Mordida Cruzada Posterior Izquierda 
MCPD = Mordida Cruzada Posterior Derecha 
MCPB Mordida Cruzada Posterior Bilateral 
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„si miumo, no existe relación entre la erupción tardía y el 

número de caries, ya que se supone que el retardo en la exfoli 

ación dentaria mantiene a la corona, protegida por la encía, 

menos expuesta a la acción metabólica de los microorganismos 

de la flora normal de la cavidad oral. 

Es probable que los niños menos propensos a sufrir caries -

estén afectados por Translocaciones, las cuales afectan el con 

trol del Ph fisiológico, lo que conduce a un Ph alcalino que 

hace a los ninos menos susceptibles a los procesos cariosos, -

aunque favorece los padecimientos parodontales, vistos con mu- 

cha frecuencia en estos pacientes. 	Sin embargo, todos los_ 

niños tuvieron la saliva con la suficiente fluidés para favore 

cer la autoclisis bucal, lo cual puede explicar en parte, la -

poca incidencia cariosa a pesar de que su técnica de cepillado 

sea deficiente y su frecuencia muy inconstante. 

Al parecer no están relacionados el estado de la superficie 

lingual con las dimensiones de éste órgano, o al menos no es -

tan determinadas genéticamente estas dos características de la 

lengua, como se muestra en la Tabla 3. 

Más bien parece ser que la dimensión lingual guarda estre -

cha relación con el tamano de la cavidad oral siendo ésta de -

dimensiones menores que las normales debido a la hipogenesia - 

de los tejidos euros de cara y cráneo, especialriente de los 

huesos maxilares, considerándose como una causa del defecto en 
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el crecimiento y desarrollo somáticos, más que un defecto de -

índole genética. 

Tabla 3.- 	Características Lingualee: 

CASO EDO. SUPERFICIE LINGUAL TAKAflO 	LINGUAL 

1 Pisurada Normal 

2 No Pisurada Pequeña 

3 Pisurada Grande 

4 u u 

5 " u 

6 " Pequeña 

7 w " 

69 Grande 

9 u w 

l0 u u 

. 	 -... 

En la siguiente Tabla, puede observarse que la forma del -

paladar coincide con la profundidad en el 70 % de los casos, -

los cuales muestran paladares ojivales y profundos. 

Esta concordancia se puede explicar de le siguiente manera: 

los huesos maxilares forman al paladar duro en su totalidad y_ 

que en el paciente con Síndrome de Down, son estos huestes hipo 

plásicos y, que por ende, eu crecimiento repercute en el desa-

rrollo del paladar óseo, que se 7.1anifestará en diferentes t?ra- 
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dee de profundidad, afectando de igual manera la morfología -

del cielo de la cavidad oral, disponiéndose las Apófisis Pala-

tinas en forma de " V " invertida, sobresaliendo a nivel del_ 

Rafé Medio, la Espina Nasal Posterior, pudiéndose observar in-

cluso, la concavidad formada por las NarinaB, dando el aspecto 

característico de ojal, al paladar duro de estos pacientes. 

Tabla 4.- 	Característica° del Paladar: 

CASO FORMA PALATIWA PROPUNDIDU 

1 Ojival Profundo 

2 Il II 

3"  poco profundo 

4"  Profundo 

5 II II 

6 o II 

7 '5  poco profundo 

8 Normal o 

9 Ojival Profundo 

10 II Il 

Zo la Tabla 5, se muestra la relación del tamailo de la - 

len6ua con respecto a la forma y profundidad del paladar, y epa 

influencia en el habla. 
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Tabla 5.- 

CASO TAMAi,i0 
LItGUAL 

FORMA DEL 
PALADAR 

PROFUNDIDAD DEL 
PALADAR 

HABLA 

1 Normal Ojival Profundo Con dificultad 

2 Pequeño te .. ++  

3 Grande o poco Profundo Sin dificultad 

4 " .: profundo ti 

5 » ,, ft m 

6 

7 

Pequeño 

le 

tt 

m 

II 

poco profundo 

Con dificultad 

Sin dificultad 

8 Grande Normal .. No Habla 

9 I. Ojival Profundo Con dificultad 

10 II II n II 

El tamaño de la lengua y la forma y profundidad palatinas - 

no guardan relación con la Ortolalia. 	Los problemas en la_ 

articulación de las palabras provienen de los Centros del Len-

guaje en el Cerebro y probablemente de la deficiencia volumé - 

trica de la masa encefálica provocada por el pobre desarrollo_ 

de la bóveda craneana. 

Haciendo hincapié que las dimensiones del paladar y la len-

gua, asf como la posición que guarda ésta con respecto a los -

dientes y paladar, influye marcadamente en la fonación, más no 

en la emisión de las palabras. 

• 
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CONCLUSIONES 

Es notoria la gran variedad de alteraciones que se manifies 

tan en el organismo de los pacientes con Síndrome de Down, en 

cualesquiera de sus tipos, siendo la cabeza y la cara unas de_ 

las regiones más afectadas, quedando involucrados consecuente-

mente, la cavidad bucal y los tejidos y órganos que la consti- 

tuyen. 	De acuerdo a los resultados obtenidos, es palpable_ 

una marcada diferencia bucal entre este tipo "especial" de pa 

cientes con los pacientes normales, sin embargo, no fue posi - 

ble establecer una serie de diferencias entre los diferentes -

tipos de Síndrome de Down, ya que no 7-Ea contó con la ayuda de_ 

los análisis necesarios para determinar el Gariotipo de cada -

uno de los pacientes estudiados. 

No obstante, se trató de encontrar un grupo de caracter/sti 

cas o un razgo determinado en cierto número de niños, pero que 

no fuera común en todos los examinados. 

Desafortunadamente, la mayor parte de las curacter/sticas -

estuvieron presentes en todos los casos como la forza del pala 

dar, las parodontopatias y la lengua y labios fisurados, haci- 

endo notar que estas tres Intimas cnracterSsticns se conside - 

ran como lesiones adquiridas y no de origen genético, por lo - 

tanto podrán estar o no estar presentes en todos los casos de_ 

Síndrome de Down, independientemente del tipo de aberración - 

• 
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• 	• 
Tabla 6.- 	Tabla que muestra la estadística General de -

los tipos de Sfn:rome de Down y su frecuencia 
e 

AUTOR No. DE 
CASOS 

TRISOMIA 
21 

TRANSLOCA- 
CION D/G 

TRANSLOCA- 
CION G/G 

OTROS 

Benirsche 73 72 1 - - 

Grouchy 52 50 - 2 - 

Ha= 31 29 1 1 - 

Hayaoni 79 74 3 - 2 Mosai 
cos 

Makino 64 63 1 - - 

Mellman 16 12 2 - 2 Mosai 
cos 

Palmer 17 17 - - - 

Inst. 
Prugenese 111 106 3 - - 

Robertson 35 31 1 3 - 

Sergovin 174 165 5 4 - 

Hospital de 
Pediatría 
(I.M.S.s.) 

66 57 4 2 3 Mosai 
cos 

MUERO TOTAL 718 678 21 12 7 

PORCENTAJE 94% 3.3% 1.6 7, 1.1 
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del par 21 que esté afeutando al individuo. 

El crecimiento deficiente de los huesos de la cnra es dis-

tinguido a simple vista, apreciándose protrusión de la mandí-

bula, sin emourdo, este prognatismo es ocasionado por la hipo 

genesia de los maxilares que contrasta con el crecimiento nor 

mal de la mandíbula y contrariamente es provocado por el cre-

cimiento normal de los maxilares y el desarrollo excesivo de_  

la mandíbula, tal y como sucede en el prognatismo real, a pe-

sar de que la mayoría de los pacientes presentaron Mesioclu - 

nein (este término no es considerado como un sinónimo de -

prognatismo). 

Es factible que por la homogeneidad de los rangos y carac-

terísticas, todos los 'Decientes examinados sean trisómicos, -

puesto que éste: es una de las aberraciones del grupo G que se 

presenta con mayor frecuencia, como puede observarse en la 

Tabla 6. 

Sin embargo, no se descarta la posibilidad de que existan 

razgos comunes en todos los tipos de Síndrome de Down, mien - 

tras que otras características se mantenan independientes y 

determinen una pequeña, pero muy significativa diferencia en-

tre unas y otras de las alteraciones cromosómicas del Grupo -

21 - 22. 
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