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INTRODUCCION

LOS CONOSIMIENTOS EN EL CARPO OC LA GENEY‘CA HAN AUMERTADO EH FORMA~
CONSIDERABLE DURANTT LA OLTIMA DfCADA, SURGIENDO CON £570, EL RECONOGE=
MIENTO AL IMPORYANYL PAPEL QUE TIENC £STA €M E£L OLSARROLLO WORMAL Y ANOA-
WAL OE LOS SERLYH VIYOS, ASY COMG EW SUS OIFERENTES DAGANOS O S1ISTEMAS €5=

PECIALIZADDS.

ST LETUOLO TRATA DL LOS MNALLAZGOS ENConTmADOos e et Stworome o Si
QUK ¥ UOIM. QUE €5 La ALTERACI&N CkOMOSleCA QUL SE PRESENTA CON MNMAYOR =
FRECUENGIA EN EL MOMGBRE, Y €STA OASADA €M UKA COPILACION DE MALLAZGOS 0=
TENIDCS A YNAV&S CE vaARIDS IMVEOSTIGADURLS, A CUYAS PERSOMASL DEDO RESPETO
Y ADMIRACIOM. AL CUAL WODESTAMEMTE AGREGO EL PRODUCTO DL UNA §NVESTEQA==
c1bn PERSONAL ACERCA DEL PALAGAR, ESPCCIFICAMEMTE SOBRE SUS VARIACIONES =

En £ Stuomoue oe Sfcuin ¥ Down.

COM CL PRESENTEL TRABAJO S PHETENDE CONDCER DESODE Ef. PUNTO DE VISTA=
ODONT&LQC[CO, UKA DE LAS VARIAS ALTERACIONMES QUL PUELDEN PRESENTARSE EN ES

TE simonoue.

AGRADEZCO PROFUNOAMENTE AL IRSTITUTO JoMx LANGDON QOWN, OONDE SE DEw
SARROLLA UN PROGRAMA ESPLCIALIZADO QUE RESUCLYE ITNTEGRAMEMNTE LA PROBLEMA=
TICA PLUNAL Y COMPLEJA PLANTEADA POR ESTE TRANSTORNG GENETICO; EL CUAL =

ES DIRIGIDG COR UN PROFUNDO SENTIDO MUMANO POR LA PROFESORA StLvia DE Lb-



rLz FAUDOA' EN ANUENCEA DE WM GRUPO SELECTO DE COLABORADORES, SIN CUYA AYU
bA ¥ comPprenstBr no KUBJIERA 5100 POSIBLE LA RCALIZACION DEL AGPECTO CLiMi-

€O DE ESTE TRABAJO.

AL DR. FABL1O SALAMANGA GOMEZ +, AGRADEZCO EL HABCRME PROVISTO DE §Mew
FORMACION, FARTE DC CLLA IMEDITA Y DE MATEARLAL SUMAMENTE VALIOSG PARA JLUS

TRAR ESTA TCGiG.

Ast misuo acRravEzCO & Mis cowpriEros: Nacia GUCRRERD Rivera, Enrique-
FLORCS COXTRERAS, JUAN J. JIMENEZ MANGAS Y RICARDO TORRES VALLEJO, COW QuUIE

MES COOLABORL PARA LA REALIZAGION DEL ESTUDIO DE E£5T0S PACILENTES,

4+ JiFe oE ta Seccibn be Cirocentrica o€ LA DIVISION OC INVESTIGACIONES =
En GEnNETICA Humama, SUBJEFATURA DE IwveESTIGACHON CLinica DEL HOSPITAL =

oc PEosaTafa DEL CEMTRO MEDjco NaciowaL oEL IMSS,



Hi1STCRIA

£L Sfvcmove oe SFauIN Y DowN £S5 POSIBLEMENTE LA MAS FRECUENTE Y ME=-

JOR CONOCILA DE LAS ANOMALIAS cromosfuicas,

P TEUE ys Francfs LLamapo Focxro Sfuuin, Lo cESCRIBIG POR PRiuERA

viZ vlauwinacie "iotoctia Furruricea™, (1)

VEINTE ASGS wAu TARDE €L INGLES Jouk Lancoon DOXN INTRODUJO €L TER~

vINT MOnGOLISMC, (&)

T OFRAGSER Y WITCMELL DIERON EL PRIMER RERCIATE CIENTIFI
. - 4
wokoMe OF SEGUIN Y LioaN, NOUBRANDOLA  "I1DI10CIa CALMuCA™; MITe
A .
CHELL RECSNOE!S SUE nO 5SN CRETINGS 040 LOS HA21a DENCMINADC SEGUIN, PE

R YIT.E% ALGUNOS AZPTICTCS EN CUMUN CoN EL CRETING 1010TAs  {3)

SHUTTLEWNORTH SERALE GUC ESTGS PACITNTES 50N A MANISA OE NINOS "NO =
TLAwivas0s" 0 "wo acABACOS', WYWUNIFINISHED CHILOREN'", POR 5U PECULIAR=-

AP:RIENCIA GON L& FASE FETAL. (&)

ALGUNCS INVESTISADORES CCu0 YawoERBURG (1932), Brever (1934), Fanco
w1 (1839) v Fesrosc (193G), SuGIRIERCN UE Ex15TTa Una ALTERACION cROMO-
h

P

w1ea En €L STwomrome of Sown.  (5)

SIE%30 WasTa 1952 QUE MITTWOCH INICIA EL ESTUDIO SISTEMATICO OE LOS

CROMCSOMAS EN LOS NIKOS com Sinorowme DE SEGUin v Downe (6

JARIAS PUBLICACIOMES HAN APARECIDO EN OIFERENTES 1DJOMAS ACERCA OEL
2inupROME SEGUIN Y DOWN, ENTRE ELLAS SE ENCUENTRA LA DE BENDA, QUE LA Hi=

ZG DESDE UN PUNTO DE VISTA MEDICO=BIOLOGICO, ANALIZANDO LA PaTotocis cif



NICA, LA NEUROPATOLOGTA ¥ La enpocrinoLoafa, TanTo PEL Sinprome ot Sfouin

Y DOWN COMGC OLi. CHETINISMO, HACIENDO COMPARACIONES ENTRE ELLAS. (7)

Em 155G LEuEUNE Y 5SuS COLABORADORES, RCPORTARON QuE EL NI&O con Sin-

orome ot Sfcutn v Duwn tiewe U7 cmomosouas. (8)

TERMINOLOG A

Desoe 1846 SE LE HA DENGMINADO EN DIFERENTES FORMAS A ESTA  ALTERA==
c1bn crovosbutca., Eooaro SEGUIN La LLauwd "IDI0cIa FURFURAGEAY, POR EL AS~
PECTO DL SU PIEL ROSADA Y DESCAUATIVA. POR CL PARECIDO QUE THIENEN E5T0S =
PACIENTES CON LA MAZA MOMGOLICA, LANGDCN DOwn LA otNOMING en 1886 como ==
BuOKGOLESMOT . MAS TLAGE MITGHELL LA DERGMING "1p010cia CaLMUCA", DESCRI=~=

BIE'\'DOLA COMC Una FORMA DE 1DIOCHIA RARAMENTE IDENTIFICADA, PERO MUY FRE~-

CUENTE DENTRO OFE UNA lNST!TuCl&N. (3)

SHUTTLEWORTH 018 €L TERMING DE "UNFINISHMED CHILDREN™, NIRO NO ACABA=-
0C & NO TERMINAOO] "THGMSON TRATANOOC DE OBVIAR PROBLEMAS LO canB1d A "Ikl

FINISHED" TERMING PDCO FELEZ Y MENOS DEFINIDOR. (4)

Un TERUING MAS APROPIADO FUL UsADo Enx 1907 PO ARTHUR SCHULLER, EL =
0F MACROMICRIA CONGENITAM, DESCE UK PUNTO DE VISTA ANATOMICO, POR SER LO-
OPUESTO A La ACROMEGALIA. CLIFT €8 1922 REPORTO HALLAZGOS RADIOGRAFICOS
CONSIDERANDO EL TERMING ACROMICREA APROPIADO, POR LO® DESPROPOHCIONADC DE=~

Sy DESARAOLLO DEFICIENTE. (10)

En 1967 ALLEN Y COLXBORADORES, PROPUSIERON EL NOMBRE DE SINOROME DE~-

Joun Lawcoon Downe (11) Mas TARDE YUNIS Y COLABORADORES, DESIGNAROGN EL =




Tlruino o TrRisomia Gyy PUES OUDABAN CUAL E£RA EL CROMOSOMA TRIPLICADO., -= {
(12)
EN INVESTIGACIONES ACTUALES SE WA ESTABLECIDO QUE EL CROMOSOMA QUE =

ExtsTE DE MKkS £5TA €N €L Pan 27, POR LO que SE oenomIna Trisoufa G21.

En £5Ta 71EStS sSE penouinars Siworome oe SEcuinm v Down, Por ser E£oo0arD
SPoutn ¥ Jown LANGDON DOWN LOS INICIADORES EN LL ESTUDLO DE ESTOS PACTIEN=

TES.

'
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GENERALIDADES DE GENETICA

DADO QUE ESTA ENFERMEDAD €5 UNA ALTERACISN crouos8uica, Hasri que

EXPLICAR ALGUNOS ASPECT0S 0F CITGGENETICA HUMANA,

LAaS 00S PARTES IMPORTANTES OE wa cfLuLa son EL CITOPLASMA Y EL NG-—
CLEG. EL CITOPLASMA CONTIENE LOS ORGANELOS CELULARES DENTRO DE LOS CUA=
LES ESTAN INCLUTDOS LAS MITICONORIAS, LOS MICROSOMAS, LOS LISOSOMAS Y =
LO5 CONTROSGMAS. EL NGCLEOG COSTIENEN EL MATERIAL GENETICO, EL CuAL ESTA
CRGANIZADO DELTRO OE LAS UNIGADES MORFOLSFICAS, LOS CROMOSSMASs SE KA EN
CONTRACO OQUE LOS5 CROMOSCJIAS APARECEN EN PARES EN LAS CELuLAS SOuATICAS.
LOS MIEMBROS DE UN PAR S04 LLAMADOS CROMOZOMAS HOMOLOGOS; UNO ES DE ORI=

GEN MATERNO Y EL QOTRO PATERNO.

ELL NOMBRE DE "“GENE"™ HMA CIDO DADO A LA WLNIOAD DEL MATERIAL OE HEREN=
CiAy QUE OCUPA UN GETEAMINADO LUGAR EN f£L £ROMOSOMA; SISHDO LOS CROMGCSO~

MAS LOS PORTABORES DE LOS GENES. (13)

CuanNno LA5 CELULAS SCMATICAS SE CIVIBEN SE OA INICIC A LA HiITOStS,=
PASANDG LA PRIMERA DIVISION DEL CIGOTE POR UNA SERIE DE FASES LLAMADAS:=
PROFASE, WMETAFASE, ARATASE ¥ TELOFASE, OURANTE LAS CUARLES SE #aCE La RE
PLICACIEN DEL MATERTAL DE HMERCNGIAe ESTO VA A PERMITIR QUE CADA ¢ROUO0SO
MA HAGA UNA REPLICA DE S1 MISMO, CADA GEN MACE UM GEN 1GUAL Y CADA CEN==

TROMERO $€ COP1s AS! MISMO. POR E€STE BREVE PERIODO EL HOCLEO ConTlEnE 92



CROMOSOMAS, AGRUPADOS EN 4G PARES QUL PEHMANECEN UNIDOS PAR A PAR POR EL
CENTROMERO (EM £STE MOMENTO CADA MIEMHRO DEL PAR SE LLAMA CROMATIOL), ==
SIN DUDA ESTA REPLICA OEL MATERIAL INTRANUCLEAR, MODIFICA LA RELACISON wé
CLEOmCITOPLASMICA, AL AUMENTAR EL TAMASO OEL NUCLEO Y SERX ESIA CAUSA LA
CuT CCNOICIONE EL 1%1CI0 DE LA BIVISION CELULAR CuE SUCEDE EN LA PrRoFacte,
METAFASE, ANAFASE ¥ TELOFASE, PARA FORMAR 005 CELULAS HIJAS) CADA UNA HA
RECIBIDO CUMO LEGADO LA MITAD OE LOS CROMOSOMAS 0 sca W6 o £sTos eLeEmen

Tes. (14

LAS Cf Las DIFERENCIADAS TN SUCESIVAS OIVISICGHES DE Tipo wmithsico,
DAN;N ORIGEN A LA&5 ECSPEAMATOGONIAS Y OVOGONIAS, CGUE SIGUEN EL MISMO PRO=~
CESO DIVISICNAL, DANDO OR)IGCN & CELULAS 1GUALES A ELLAS] CUANDG ALGUNA =~
DE ESTAS CELULAS NC SE DI §DEN MAS Y POR UN PROCESC OE DIFERENCIACION sSE
CONVIESTER €% ESPERMATOCITO PRIMARIO Ent €L MOUWLRE Y CVOCITOS PRIMARIOS =

EN La MUJVER, LLEVANDOSE A CAEC LA GAMETGGENMESIS,

Las tuevas cEiuLas TIENEN alm 46 crovoscues, qub oarin ORIGEN 4 Las
CELULAS WAPLOICES OF 23 CROMOSOMAS CADA UMA, PARA CONSTITUIR LOS GAMETOS
WMASCULINGS Y FEMENINOS, ESTE PROCESO REDUCCIONAL JUE AQUT SE INICIA SE =
LE DENOYINA MEIOSIES Y CONSISTE EN UN& SOLA REPLICACION DE LOS CROMOSOMAS
(sur svecedse e La Fasc Ppaguivena), Gue oe %6 Pasan & 92, SEGUIOA POR DOS
DIVISIONES CELULARCS SUGESIVAS, LO JUE DA ORIGEN A CUATRO ¢ELULAS HiJas.
LA MEIOSIS A SEMEJANZA DE LA MITOS)S, TRANSCURRE A TRAVES OF UNA SERIE =

DE FASESS



1}e Prmorase
a) Lervbrena
8) Stnfrrena
¢) Paguirena
o) DieLdrena

£) DlAQUINESLS

2)e Mevarase
3)e ANaFase

k). Tcrorase

A LA FoRMaCIGN SIS CMATIGA DEL COMPLEMENTO croMosbMICo 0E UNa ct

LULA SE LE LiLama Carpevgro.  {13)

Ex 1956 To10 v LEVAN OCMOSTRAAQN QUE LA ESPECIE HUVANA TIENE UL6-

CRIVOSOMAS, SIcnoo b4 AuTOSOMAS Y 2 CROMOSOMAS SEXUALES O GONOSOMAS.=

(15)

LA IDENTIFICAGION DEL CROMOSOMA

INDIVIDUAL SE BASA

TMENTE EN SU LONSITOUD Y £N LA POSICION DEL cenrrbuenro b

CLASIFIQUE EN LA FOAMA ZIGUIENTE!

1), MeTtacturrico -

FUNDAMENTAL we

anl que sE LE

TENIENDO EL CROMOSOMA LOS BRAZOS DE I1GUAL ==

LONGITUD,

2} SusMETAcENTRICO ~ TENIENDO UM BRAZO GORTO Y UN BRAZO LARGO,




3.

LERCCOLNTHIGO - TENIENDO UN BRAZO MUY CORTO Y UNO LARGD.
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Z1sTeva DENVER, LOS ALTOSOMAS SE NUMERAN DEL 1 Al
{TTE DE LONGITUD, Y LOS CROMOSOMAS SEXUALES QUE=
2% s orwoMmiman "x™ vy M"YN. o5 22 PARES OE AUTOSO

531 TENTRO 0€ 7 GruPCL:

CuLTiTOUYEN PARES DL 1 AL 3, SICNDO GRANDES CROMO~

A2 2CN ZENTROMCRC APAOX IMADAMENTE MEDIO.

SNETITUYEN LGY PASTS 4 v S, SIENDO LOS CROWOSOMAS=
v 5.8METACENTRICOS.

LLETHTUYEN LOS PRRES QEL 6 Ao 12 v EL MAYM, S{ENOCO-

MEG1zat L cuaveTacENTRICES,

INUTTuYEnh Lcs 2aRES el

AL 15, S1ENDO LOS CRO-

W

wiD wCD1ANGS ACROCENTHICOS.

inoTutaven Los PeRes 15 au 18, SIENDO LOS CROMOSO-

CTh08, METACENTRICOS Y SUBMETACENTRICOS,
TLITHTUYEN LOS PaRES 16 v 20, S1CNDO CRCOMOSOMAS ==

535 VETACEUTRICOS,.

SwsTiTUYIN LOY PAREE 271,

rn

2 vy ei. "Y', sicupo CROMO
R .
MUY BELYENOL ACROCENTRICOS.

wTFiN0052 EN ESTE GRUPO EL ERROR DE DISTAiBuUCION -

Sve cRIGEN La TRIsoMia G21. (Fice 1 v 2).

iCay TENIENDO UN CROMOSOMA EXTARA EL P&R 21, 0AN
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Fic. 2. Cromosomas de una nifia cou sindrome de Down. Aparece un
cromosoma de mas. situacion ¢sta gue recibe el nombre de trisomia 21,




HALLAZGOS CITOGENETICOS EN EL SINORCME DE SEGUIN Y DOWN

E5TuUDIOS CROMOSOMICOS HAN DEMOSTRADO QUE LA ANORMALIDAD CROMOSSMIGA

uis rrecoente £n e SYTworome b SEcutw v Down €5 La PRESENCIA DE UN CROMO

S50MA G21 SUPERMUMERARIO EN LAS CELULAS OF LAS PERSONAS AFECTAGAS, O SEA =

QUE EXISTEN 3 EN LUGAR DL DO5 CACMOSOMAS 27 LU GUAL DA UMA S5UMA TOTAL Ofw

U7 crouMOSOMAS M LUGAR CF L0S 46 mcrmares.

La PRESENCIA DEL CROMOSOMA G321 SUPCRNUMERARIO NO €S EL (N1CO TiPO OE

naLLaz6o crowosbutco enconTraoo £ £ Siworomwe DE SEautn Y Down.

EL wAYOR NGMERO DE CROMOSOMAS PUEDE

1). UNO OF LOS PADRES PUEDE SER UN
Y DOWN TENIEHDO, EL CKOMOSOMAS
OE L& NO=0ISYUNC I8N SECUNDAR (A

DO COMO RESULTADO UN CROMOSOMA

SER DEBIDO A QUES

#ACIENTE con STNDROME DE SEculn-
G271 TRIPLICADOD Y COMO RESULTAOO=-
DE LA MITAD DE LOS GAMETOS, OAN=

SUPERNUMERARTIO Y 6§ ES FERTILIZA

DG POR UM GAMETO NORMAL PRODUCE UM INFANTE cOn TRisomia G21. En

ta Mavorfa oe Los CAS05 LA TRANSUISION HA S1DO MATERNA, YA QUE

SE CONSIDERA QUE LOS HOMBRES YIENEN REDUCIOA 5U FLCRTILIDAD O =w

SON ESTERILESS

2)e Uno DE LOS PADRES PUEDE SER MOSASCO OE La TRisowla G21 cown cELu

LAS TRISOMICAS EN Las GONaDAS ¥ PRODUCIR GAMETOS CON CROMOSOMAS

SUPERNUMERARLIOS,

-M.



3)s EN PADRCS CON NOMERO NORMAL DE CROMUSOMAS SE PUEDEN PRODUCIR =
TAMBITN GAMETOS CON CROMOSOMAS SUPERNUMERARIOS. E5TO PULDE SER
PRODUCIDO POR VIRUS, PON RADIACIONES IONIZANTES Y COMPUESTOS =
quimicos.

4). Lx pPacoisposictdn a Los errores cromosdMicos, PUEDE SER UNO DE
LOS MEGANISMOS PRINGIPALES DE LA TRISOMIA GE1 ENTRE EL WIJO DE
PADRES DE CUuALQULICR E£DADS

S). La OCURRENCIA DE LA NO=DISYUNCION DURANTE LA PRIMERA DIV)SI1ON=
M1T8TicA BEL CIGOTE PUEOE RESULTAR En LA PRODUCCION DE 005 CE-
LULAS, U;A TRisOMICA G521 Y 0TRA ¥ONOSOVICA. LA MONOSOMIA AUTO=
Sék(ICA NO HA 100 OBSERVAD? EN EL NOMERE' E£ESTO SUPONE GQUE LAS-
cfLuLas MONCSGMICAS G21 MUEREN Y £L DESARROLLO INDIVIODUAL DE =
LOS FRODUCTOS TRISEMICOS BE Uda NO=DISYUNCION MITOTICA SOBREV )

VEN,

TrRiscwia G271 PARCIAL = ALGUNOS €a505 pEL STnorouE pe SEGUIN Y Downe

SON AYRIBU?DOS A LaA PRECSENCIA DE GRANDES FRAGMENTOS DE MATERIAL CROMO5O=

MIc0o G271 SUPERNUMERARIO ADHMECRIOG A OTROS CROMOSOMAS. (5)

TRA"SLOCACI(')H ENTHRE UN GDAKN CROMOGOMA ACROCI’.‘NTRICO Y UN MATERIAL Su-

PEANUMERARIOD 527 (D13=15/G21).

EM TODOS LOS CASOS GQUE EXISTEMNM, APARENTEMENTE EL BRAZO LARGO DEL CRO
MOSCMA SE71 PERMANECK AOWERIDO AL BRAZO CORTC OEL GRUPO D13-15., LO0S PORT A=

DORES FENOTIPICAMENTE MORMALES DE LA TRANSLOGACION Y PGR LO TANTO Gon 45



CROMOSOMAS EN LA MADURACION DE LAS CELULAS GERMINALES PUEDEN PRODUCIR 4 w

TYIPOS D€ GAMETOS?

Ade
B).

c).

o).

Cono

NORMALES CON 23 CROMOSCOMAS = 25%

PORTADORES DE TRAWSLOCACION 22 cromosouas - 25%

ANORMALES CON UN CROMOSOMA 271 LIBRE Y LA TRanNsLocaci8u G21/D com
23 caomosomas 25%

AMORMALCS MO VIABLES SIN NINGUN CROMOSOMA 21 Y con 22 CROMOSOMAS

“op

RESULTADO DE LA ’ECUNDACIBH OC CADA UNDO DE ESTOS GAMETOS PCR Uk~

CAMETO NORMAL CON £3 CROMOSOMAS, SE OBTIENEN LOS SIGUIENTES ClGOTOS?

Ad.

8).

c).

0.

25% con 46 CROMOSOMAS: GEMOTIPICA Y FENOTIPICAMENTE NORMALES

25% coN 45 cRoMOSOMAS: FOCNOTIPICAMEMTE NORMALES, PERO CAPACES DE
TRAwSMITIR £ STNOROME A SuS QESCENDIENTES

25 con 46 cnuuwosomas: FenoTiricamente con STworome oe SEauiw v
Down v cexoTiricaMpNTE con TrRISowia G271,

25 con 45 CROMUSOMAS: GCNOTIFICAMENTE COK mMOmOSoMia 21 Y POR Lo

TARTO NO VviaBLES.

TRansLOCACION ENM DOS PEQUEROS ACROCENTRICOS

EN ALGUNOS DE ESTOS CASOS DEL GRUPO G ESY: COMPUESTO SOLAMEMTE DE 3 ~

AUTOSOMAS MIENTRAS QUE UM CROMOSOMA H[TACENTRICO IMPAR SEMEJANTE A LOS ==

MIEMBROS OCL GRUPO F19-20 £STA PRESENTE. MORFOLSGICAMENTE ESTE CROMOSOMA

- 13~




G PUEDE SER EL RLSULTADO DL LNa TRANsLOCACUON G21/G21, G21/G22, 622/G22 o
DE UM 1SOCROSOMA CON FL GRAZO LaARGO DE 821 o (22, YA QUE ESTOS PAGIENTES-
Tienek €L £stiewa cuinica o Sinorome or S€ouin v Dowsn, WA TRANMBLOCACION
G22/G22 0 €L 1SOCROMOLOMA DE NAA2ZO LARGO DL G22 APARENTUMENTE PUCOEN SER-
[xCLuToos, SIH LMBARGD LA% STNMAS J FOLEOILIOADES BF S0STIEREM. EN LOS CAm
scs or TrRawsLocrcibx 5217627, tn PorTADos FENOTIPICAMERTE TENDRA SOLAMEN-
Te U5 CROMZSOMAS Y La SUGRCCACION CROMOSOMICA DURANTE La MEIOS§S PRUSENRTA

LAS STIQUIECNYELS POSIBILIDADE S

Ale 503 or camMrIos SN crROMOSOMA 21, NO YEABLE

S0E oL sAMETos Cow TRAnsLOcActdw G21/G21

o
.

£N LCS CASUS DE TRANSLOCACION GC1/622 LAS POSIBILIDADES OE SEGAELGA==
Cion cRomOSOMICA DURANTE LA METOGLIS Gan ICENTICAS AL GASO DE LA TRANSLOGA

c1bn G21/0 v St CETICKEN La5 MISKAS FAGPORCIOMES.

MOSAICISMO = SL DENOMINA MOSAICO CROMOSOMICO CUANDO En EL MISMO INDY
VIOUS EX1STE MKS Df UNA ESTIRAL CELULAN CON DJFERCNTE CARGA CROMOSOMICA,
Ewn un 4% DE LCS ®1W0S CON Siworour or Sfcuin v Dowx Las ERKGRES of DISTRY
BuctiN PULDEN OCURRIK LM Lx SEGUNDA G TERCERA DIvIiifH CELULAR, #O0F £50 =
AtGuNas cfLutas erkn nommates v JTRas Twosdn Trisouisa 21. Esta conotctibu
st orhosina Trisomls 21/M05a1c0 moruat. UM MERO EN £STAS CONDICIONES TlE-
NE EN ALGUNAL CELULAG UN CONMLEMENTO CROMCLEMICU WORMAL, POR £5Ta RaZBN ~
Ticwe MeEwos caractinisTicas FISICAS Y MEJOR DESARROLLO MENTAL QUE LOS Wi~

Ros coN Trisomia G271 REGULAR,

-




TRANSLOCACI&N FAMILEIAR ~ LO3 £STUDIOS FAMILIARES DL ESTOS CASOS L&E

VAN A LA CONCLUSISN QUE EL CROMOSOMA GUPERNUMERARIO OEL &RuPD C, ES €L =
PRODUCTO DE UNA TRANSLOCACION, IMPLICANDO UN WIEMBRO OE LOS CROMOSOMAS =
PEQUENDS AC;OCENYNICOS DEL GRUPO G Y A LOS CROMOSOMAS GRAN AcrOoGENWTRICOS
net cRUPO Do LAS MADRES FENOTIPICAMENTE SON MORMALES. S UKA TRAHSLOCA~=
clan REC T e comven Ph e uELENE EN LOS GAMETOS OFE UMA PERSQONAy EL REe

SULTADO SERA EL SIGUIENTE:

1) U COMPULSYO DEL CROMOSOMA [ TRANSPORTANDO EL BRAZO LARGO DE -
UN CRCMOSOMA GZ1 M SU BRAZ2 CORTO.

2)e EL nowbLOGO WORKMAL DE ESTE CRAOMOSAOMA 0

3)s  UN COMPULSTO DEL CROMOSOMA GO CUYO BRAZO LARGO HA S100 REEM==
PLAZADO POR EL HBRAZ0 CORTO DE UN CROMOSOMA D

k). EL mewBLOcO woRMAL DEL CROMOSOMA G21 JuPLICADO EN LA TRANSLOCA

’”
cCioxn

S1 ALGUNG DE ESTOS CUATRO TIPOS DE GAMEYOS €S FERTILIZADO POR UM GA
WETO CON GONSYITUCION CROMOSOMICA NORMAL, LAS POSIBILIDADES SON LAS Sl==

GUIENTES]

1). Uw PORTADOR FENOTIPICAMENTE NORMAL com 45 croMOSOMAS

2)s Un mific cenoTirica ¥ FEnOTIRICAMENTE NORMAL

3). UN wiiio con STworonwe oe SEcuin ¥ Down con 46 cromosomas con um
M{EMBRO DEL gryro D13/15

k). Uw wiRo wonosbuico oEL cromosoua G271, NO VIABLE
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Sinorome oe SEculn v Down v LEucEmia ~ Una Asociactdn extre STnoro—

Mg o SEcutn v DowM Y LEUCENIA WA S1DO MOTADA EN TOOAS LAS EOADES, SE HA
VISTO que D€ 3 A 15 vices €5 MaS ComiN £M WINOS GCon STnDROME o0t SE€cuiw ¥

DowN QUE EN"LA POBLACION GEnCaaL., £5TA asoctact8n na SI00 EMCONTRADA TaM

BSEM EM LA LEUCEMIA conGEmITA. (5)

- 16 -

NS LS A




ETIOLOGIA Y FRECUENCIA

LA EDAD MATERNA FUE UNO DE LOS PRIMEROS FACYORES OBSEAVADOS ER LA ==
gvrocccfa o0E La Trisonia G271, SwuvTrewentr (1895-1909) v Mivcwers (1876)-
COIMCIDIAN TN QUE LA EDAD AVANZADA BT LA MADRE TENTA INFLUENCIA DESFAVORA
BLE S0BRE LOS HIJOS, ESTUOEOS MAS RECIENTES MAN VER{FICADO ESTE PUMTO DE-
Y8574 DEMOSTRARDE UN AUMENTO EN LA FRECUENCIA DE NACIMIENTOS Of NINOS CON
Stuorome or SEcutn v [OwM CON CL AUMCMTO OE LA EDAD DE LA MAORE; PERO NO=

COMN EL AUBMEMTC DL LA EDAD PATERNA.

LA EDAD PROMLOIOC OL LA WMAGRE PARA NACER UN WINO AFECTADO £S 0t 36 =
ANOSe A La £0aD 0t 20 aAkos La FRecuencla €5 0E 1 eEn 1250, LA FRECUENCIA =
PLRSISTIE BAdA (MCn05 1 por 1000) HASTA QUE LA EDAD MATERNA LLEGA AL GRUPO
o 30 v 34 aR0OS; CuANDO SOBREPASA ESTA E0AD LA FRECUERCIA DEL SinorowE DE

SEGUIN ¥ DOWN AUMCHNTA RAPIDAMENRTE ENTRE & ¥ 3% EN LAS MAORES pg 45 a 49 «

We Jo MELLUAN SosPEcHA QUE £t STnorRoMe o SEGUIN Y DOWN PUEDE SER ~=
PRODUCIOC POR UNA CHFERMEDAD V{RAL DE LA MADRE, GOSTEMIENDOSE EN OBSERYA=
CIONES WEGHAS EN AUSTRALIA DONOE HA S1D0 MEGHA LA RELAGION E€MTRE WA FRE~=~

cuencia ot SIvoroue o SEcuin v Gown COM LA HEPATITIS ViraL. (16)
LA FRECUENCIA DE EXAMENES RADIOGAAF1CO5 PRACTICADOS DURANTE EL EMBA

RAZO, INFLUYEN EN EL RIESGO DE TENER Hivos con Sinorome ot SEauin v Down

seclGN PRUEBAS REUNIDAS POR SHEGLE. (10)
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EX1STE OTRO #AC~08 MUY IMPORYANTE QUE ES LA NUTRICI&N‘ SIENDO POSE~
BLE QUE L2S JIFECRENCIAS NUTRICIONARES PUEDEN MODIFICAR EL AMBIENTE EN EL

ORGANISMO MATERNO, LO CUAL AUMENTA La PROBADILIDAD OC UN NIRO ANORMALS

{10

EN UN ESTUR10 MECHO S50CRE LOS FACTORES PRENATALES DEL STNOROME Cr -
GEGUIN ¥ Down HETHO POR 3IN0A Y cOLAz0RADORES (1949), DEMOSTRARON QUE ==
Lis JRAEGULARITITES MENSTRUALES Y LA MENCPAUSIA ANTES OEL NACIMIENTO DE~
UN NTRO con SincocuE of SEaUIN Y Deowi, € HA PRESERTADO ©N un B7,.6% pe -
¥ideIr EATAE Lal £0:0E% of 21 ¥ 0 ARos. Tausifn 0C¥OCTIARON QUE LOS SAN

GRATOE WUT APRRICEN DURANTE TL EMBARAIO ©N MUJERES JEVE”EYq GQUE DAN NAC]

- Sinorove 0f SEGUIN Y DOwm, INDICAN GUT MAY UNA IRREGU

Lt FRECUENCI2 DE ABORTOS EN LAS MADRES DE NIROS CON Sinorome ie SE=

GLIN Y _CGal SON TRII VECES MAYOR QUE EN LA POBLAClaN CON HIJOS NORMALES,

LA INCIDENCIA OE DJABEYES MELLITUS EN LOS PADRES DE NINOS CON S?Noag

ur of IfCUIN Y JOWN EZ MAYOR QUE EN EL RESTC DE LA POBLACION. (10)

EL PARTO ANTES DE TEAVINO, ES VAS FRECUENTE EN LOS CASOS DE SINDRO-
ME DT SEGUIN Y DOWN, ESTARLECIENDOSE EN un 45% CONTRA 3.2% DE PRCMATUREZ

£% N1ROS NORMALES,

- 18 .




EX OTRO ESTUDIO MECHO POR BENpPA SUGIERE QUE EL DESARROLLO NORMAL =~

FUE INTERRUMPIOD LCHTRE LAS 6 SEMANAS Y LOS CUATRO MESES DENTRO DEL UTE=-

-
Roe W72

SIENDO LOS PADRES DC CONSTITUCISN CROMOSBYICA NORMAL, UN NIFO CON=

Tarsowia 521 PUEDE SER PRODUCIDO POR JNA NO=DISYUNCION ueibrica 0 MITH-

TICA DUAANTE €L QJESCOBLAMICNTY £M La 0IVISEN OFEL CIGOTE, ACTUALMENTE =~-

DPINIONES GENERALES COINCIDES EN QUE LA NO=DISYUNCION MEISTICA, £5 EL =—

PRINCIAAL FACTOR £% €L Sim

prRowe 2E CLauts v Down,

L TACTYRES QUL TAVOREIEN & La NQ=D1SYUNCION:
L s - k. B )
1), PRESENCIA DE ANTICUERPOS ANTITIRC10£05. (18)

2. FTenbmenos cr rervictzacabun serarpaca. (19)
A1), ENFERMEDAGES VIRALES

4j. PErpica ce senNgs zue cobifFican EL RNa ersosovat (20)

L. SINDROVE DE SEGUIN ' DOWN

EL STnprome oF SEGuIn ¥ DOWN ES RELATIVAMENTE FRECUZNTE, POSIBLE==

WENTE Li MAS COMUN DE LAS ANGRMALIOADES CONGENITAS. LOS NINOS coN SiNORO

vme o€ SEcuiln v DOWN TIENER UN ALTO INDICE DE MORTALIDAD ODURANTE EL PRI=—

weR ANO DE VIpA., DIVERSOS ESTLOIOS EFECTUADOS INDICAN QUE LA FRECUENG!A~

AL Nacea peL Siwonome oe ZEcuin v Down £s 0e 1 gn 700, €n LAs PoOBLACIO~=-

“NES DE CRIGEN CAUCASICO.

- 19 .




EN UN E5TUDLO MECHO LN EL DEPARTAMENTO UE GENETICA oEL HospitaL =

0E PEoIaTRIA DEL CENTRO MEDICO NaCIONAL orL IMSS, REAL1ZADO ClTOGEHMET

CAMENTE EN Apcifn NACI1D0S CONSECUTIVOS SE EnCONTRO UNA FRECUENCIA DE =
‘

- 20 _




MANIFESTACICKES CLINICAS

£t STnorome 0t SFGUIN T DowN €5 UMA ENFCRMEDAD CONGENITA CARACTER -
7404 POR UNA COMDINACIEN DE CEFICIENGIA MENTAL Y ALGUKAS ALTERAC)ONES €A
asc-crisTicas monroLdcicas. De acuckoo A Penrose (1949), NINGUNA DE  Las
CiaACTERIGTICAS PUEDE TOMARSE POR S} SOLA PARA EL DIAGHOSTICO, PERO LA =~
15051418y DL #0r Lo MCROS B D LaSs AnNOMALTAS OBSERVADAS FAECCUENTEMENTE

CLIDLNY SER CONLIDERADOAS COMC HiMIMAS PaRa KL pracnésTiIco OE S;NDROM[ DE~

v Cown,

“

FORENTES INVESTIGACIONES MAN FORMADO LOS CUAOROS CL?NICOS PARA EL

sv1co 5c Siwonowe DE SEGUIN Y DOWN, EMTRE ELLOS ENCONTRAMOS A OSe=

Yixy LubEN LES Leawd LOS D3EZ 51GHGS CARDINALLS OFL SS&DROEE Dg SEGU!H Y

Soan & w98 sleutenvess  (22)

Je LINEA 0€ LOS cuaTRO DE00S (PLIEGUE DE SIMIO EN LAS PALMAS).
Cie DEDO MERIQUE CORYTO

35, MANOS CORTAS Y ANCHAS

i, HIPERFLEXIDBILIDAD

). HPERTURAS PALPEBRALES oslicuas

6). EPICANTO

7}e LENGUA ESCROTAL

£). IRREGULAREDADES DE SMPLANTACION DE LOS DIENTES

3)e PALADAR ALTO Y ESTRECHO

10). OCCiPUCIO APLANADO (BRAQUICEFALLA)

- 21 .



DE ACUERDO cOm EL CREITERIO DE GUSTAVSON, CONSIDERA QUE PADECEN ESTE

s{vDoROME CuANDO EmGUNTRA ADEHMIS DEL RETRASO MENTAL, CUATRO 0 MAS Stcnog=-

CARDINALES DL OSTER.

Benoa txctuyd 9 XREAS OC RETRASO EN EL DESARROLLO OEL NINO cON Sfm=

orowe 0f SEcuin ¥ Down:

1.

2).

3.
k).

5).

6)‘

7).

).

9.

GRANDES FONTARELAS ANTECREORES Y SUTURAS ABIERTAS, PEGUERAS ORre=
817as oatfcuas, EPICANTOS, NARIZ PEQUERA, BOCA PEQUENA.
ESYRCCHOS RASGOS rAC'ALCS, NARIZXZ Y MAXILAR SUPERIOR MAL DESA™e
RROLLADOS, ACROMICRIA CONGENITA, CUCLLO CORTO Y ANCMO.

MODELO DE DREJAS EN FORMA FETAL

Cerepro comeriuioe, srouckos v8avLos facnTales, CCRESAS IRNADY
RG

LInEa OC LGS CUATRO DEDOS

SURCO ENTRE €L DEDO GRAMDE Y EL SEGUNDOG OEDO

PALADAR AMORMAL, LINEZA MEOIA DEL PALAGAR ALTA Y ARQUEADA, CRES
TAS DE LOS DIEMTES ANCHAS Y APLANADAS

DIFERENC IACION SCXUAL IMCOMPLETA, EN EL HOMBRE: PENE PEQUENO,=
A MEKUDO ESCROTO ANGRMAL; EM LA WMUJER CLITORIT PROMINENTE, LA~
810 MENOR WAL DESARROLLAUO, LABIO MAYOR EN FORMA DE BOLSA ES~=
CROTAL

EN LaS AURICULAS FORAMEW OVAL PERSISTENTE, TABIQUE OEFLCTUOSO.
BENDA CONCLUYD QUE EL SIGNO MAS mOTABLE EN EL NERO RECIEN waGH

oo con SEnorome pe SEcuim Y Down Es LA NIPOTONYA GENERALIZADA.

- 22 -



Ew
RES Y A
TES,y $E

wia 621

BASE A LAS ODSERVACIONES MECHAS POR LOS5 CIFERENTES IRVECSTEGAQO
LAS PROPIAS HECHAS EN UMA 3“5T|TUC!6N QUE TRATA A ESTOS PACIEN==
ENCONTRO QUE LAS AnOMALTAS QUE SE PREGEHTAN EN NIHOS GON TRESO=w

S50M LAS SIGUIERTES] (ALGUNAS DE ESTAS CARACTK“‘STICAS SE PRESEN=-

TAN EN MAS DE UN 50%, OTRAE EN UN PORGENTAJE WECMOR).

Los

nifos con Stworomr oe SFeutn v Down 50N MAS PrQUENOS QUE LOS -

WORMALES, EL TEAMIND DE LA ALTURA PARA LL HOMBRE ES OC 1,52 CMSs PARA-

LA MUJER. USUALMENTE HO MACEN & Tfumino ¥ TIENEN PESO MENOR QUE NINOS =

MORMALES, AURQUE A MEDIOA QUE CRECEM CORRESPONOE A 50U ESTATURA, COM FRE

CULNMCIA

APARECE OBESIDAD EM LA 2A. INFANCIA Y EX LA ADOLESCENCIAs S ==

PIEL SE TORMA SECA, GAUESA Y RUGOSA CON LOS ANOS. SU CABELLO ES FINO, =

RALD Y LACHOQ] EL VYELLO PQBSC ¥ ARILAR 50K £5CAS0S AL [GUAL QUE €4 OE =

LA BARBA,

R).

B).

CABEZA

Crines

1)e FONTAMELAS ¥ SUTuRAS SEPARADAS ¥ (MAs aref o€ Los 18 wge
SES DE CDAD)

2)s BRAGQUICEFALLIA, OCGIPUCIO ARLANADO

3)s lupLANTACION DEL PELO BAJA

Cana

1) APLAMADA Y ANCHA

2)e FACIES MONGOLOIDES, CON APERTURAS PALPEBRALES 08LTCUAS =

-23 -



3)e AUSENCEIA OFE BENOS PARAMASALES
4)., DESAAROLLO INCOWPLETO OC LOS SENOS FRONTALES Y CSFENOEDA=~
Les
Cle Ouos
1). Osticuos
2). Emtcanvo
3}, BLEFaRiTIS
4). EsTRapismo
5). NisTacuus
6)s HIPCRTELORISMO
7). Mamcnas £n €L 1R15 (MAKGHAS OE BRUSHFIELD)
8). Zoma poBLE EM EL RIS
9). CPACIOADRES CN CL CRISTALINO (CATARATAS)
10)je FPESTARAS CORTAS Y ESCASAS
11). UniLSN 0E LASs cEVAS
D). ORrREJas
1)+ Peaveias
2)e PROMINENTES
3)e Dispuisicas
b). Léwvuro Pequcho 0 AUSENTE
5)e HELEX ENROLLADGC
6)e IuptanTaciSn Baua
E). Nariz

1). PEQUERA

T



2). PUENTE NAGAL AFLANAOD
3). ANCHA €N SU BASE
F). Boca
1)s COHSTANTEMENTE ABICRTA
2)e PEQuEwna
3). Lasios:
A) ARCHMOS Y GRUESBOS i » %
8) IRREQULARES
¢) secos
@) FisumaDOS
G)s Dienres
A) PEquekos

8) metsivos wavERaLes clnicos ‘ Z

€) ALIMEAMIEMTO JRREGULAR

6) DIASTEMAS
E) DIENTES APINADOS
r) caupcibn Tarofa
€) ACENESLA DE DIENTES PERMANENTES
u) RETENC 6N
H)s Encias
A) CamB10s DE COLORACION (ROJA Y ROJO AZULADO)
B) GINGIVITIS MARGINAL
¢) ULCERACIONES
©0) BOLSAS PARODONTALES

€) PARGDONTITIS
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r) Pamooomrosss
) CRuculos

1)e Lemgoa
A) MacrocLosta

@) FEBURADA O E€SCROTAL

¢) rrovaulioa
J). HWaxeismes meropiisicos
K)e PaLapasr

A) MEmoR DIMENSION EN LA ALTuURA

8) Mcwmon osminstdn £Ex LA LONGITHO

) OJdavaL

o) Uvera sfrioa o wemptpa

CUELLO
1) Ancuo
2}« Corvo

3). PSEL DE LA KUCA RCDUNDANTE (CwELLO ALADS)

AYe T8max

1), FPECHO EN emBuDO

2). Petuo oe pRuanro o picnbn (T8mrax EN QquiLia)

3)s PeEzZones PLANOS
4). Sortos carofaces ) f

5)e XUFOG1S OORSO LUMBAR

- 26 =



B)e Avoowen

1).
2).

3).

Diaarfsts 0C LGS RECTOS ANTERIORES
HERHEA URAILICAL

GLoscse

C)e GEWETALES

1)
2).
3).
b.
5).
6).
7).

Je
9).
10) .

Pene eroueio

CRIPTORQUIDEA

ECToriA TESTISULAR

E5CROTYO PEQUENO

HiPosPaDta

Fados)s

Hipeavrbdrea oen crLivomis

LaBiOB MENOGRES MAL DESARROLLADOS O AUSENTES
LaB10 HAYOR RIPERTROFLADO

HirorLassa pDEL (TEROC

EXTREMIDADES

Ade EN cENERAL

1.

2).

3.
“)o

5)e

HiroToMia MuSCULAR

HIPCRFLEXIBILICAD OE LAS ARTICULACIONES
Piet warubrea

ACROCIANOSES

PErLvis ossprlsica




B). Manmos
1)
2).
3.
b
5).
6)

7).
8).
9.

C)e Pies
1).

2)'

Pequehas Y CORTAS

BLANOAS C BOFAS

Jcoos corvos

DEDOS AFILADDOS O AGUDIZABOS

QUIMTO DEDD MAS CORTO £ INCURYADO

CLinobACTILIA DEL QUIRTO DECO POR WIPOPLASIA DE LA FALAMGE

MEDLA.

Ux 50L0 PLIEGUE DL FLEXAON EM €L QUILTO OEDO

LINEAS PALMARES HORJZONTALES

DERMATOGLEFOS AMORMALES, COK LAS STGUIENTES CARACTERTSTjew

cas?

A)e TRIRRADIO AXEAL DISTAL

8)e Postci8x cEnwTRAL DEL TRIRRADIO

€)e CRESTAS PAPILARES PROXIMAS A LAS BABES DE LOS DEDOS =
(PORCION DISTAL DL LA PALMA OE LA MANO), THENE UNA ==
DISPOSICION PREOOMINANTE TRAMSYERSAL, EN VEZ OC LA ==
oysProsIctdw  osLfcua HoRWAL.

0)e LA EMINEWCIA MIPOTENAR PRESENTA UN RIZO O ASA DE ABER
TURA CUBETAL,
(Fsce 3  DeRuatocLiFO0S NORWMALES

(Fic. 4 DermatoclLiros TrRasomba G21

PLIEGUE ENTHE EL PRIMER Y SEGUNDO DEDO

Tercenr pEBO uis GAANDE QUE EL BSEGUNDO
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3)e SURCO PLANTAR

k)

DERMATOGLIFOS: EN EL 50% or winos con SinorRoME o Down SE-
MA CNCONTRADO UM ARCO TIDS AL (El( EL :ﬂCA DEL DEDO GRANDE).
(F16. 5 DEn<ATOGLEFOS NORMALES)

(Fic. & Ornmavostiros Trisonfa G21)

- 29 -









DENTRG DE LOG APARATOS Y SISTEMAS SE WA ENGONTRADO:
§» ALTERACIORES €1 EL APARATO CARDIOVASCULAR
A)e AUSENCIA COMPLETA DEL TADIQUE INTER=AUASCULAR
8). PERSISTEMGIA DE LA COMUNICACION AURICULO~VENTRICULAR
€} FPERSISTEHCIA DEL CONPUETO ARTERLIOSO
). ESTEKOSIS PULMORAR i
E). COMPLLJO 0OC EISEMMENGLR FORMADO POR:
1)e COMBINACION DE OCFECTO DE TABIQUE YENTRICULAR
2)e CABALGAMBENYO OE LA BASE OF LA AORTA SOBRE EL TASBE
QUE VENTRICULAR
3)e HIPERTROFIA DEL VEHTRICULO DERECHO

b)e AmTemiIA PuULMONAR RORMAL DEILATADA

5). TeTRavL0GTA PE FaLLoT
1)e Cousinactdn 0f OEFECTUS DE TABIQUE INTERVEN==
TRIZULARS
2)e ESTEMOSES PULMONAR

3)e Dextroposicidn De LA a0rTA, © MiPERTROFIA DEL

ventaleuLo bERECHO.

lle ALTERACION DE LAS GLANDULAS 0E SECRECION INTERMA.
Trrotoes: BEnDA EM UL CASOS EHCONTRO WIPOPLASEA TIROIDEA, CON
PESO TOTAL MEKOR QUE EL KMORMAL e
PatoLocfa oE ta GLANDULA TIROIOES Ex £L STnDROME bpr Dowws
B0Cto c0L0IDE (EN REPOSO)ecanssecenncnnasvonscnsccocnesl?eld®

BOCIO COLOIDE CON MARCADA FIBROSIS ecssescscsccscaccccnesllel¥

- 32 -




BOC10 COLORDE CON E1GHOS DE MIPERACTIVIDADsuseesonsooosassal0s0%
GLANDULAS DC TIPO FETAL 5In FORMACIEN COLOIDEsaseresnnorees10.9%
Ntvos og CELULAS FETALES ¥ H&DULOS CON ALGUMA

S0LUCION DC GOLOKDEL EX LA PERIFERIAsecosoensarsnnsvncsssve 7o3%
TeRot0sT1s LinFATICA Chbnica (TIROK0ITIS D€ HASHIMOTO) ceewe 1.8%

TEROIDES NOHMALesaoveonnccosanvrssessassnvsnssnsncrscsnssas Ja0F

TEIMO: SE ENCULHWTRAWN LOS CUEANPOS DE HASSALL SON MAs GRANOES Y KU=

MERCS0S.

HerSrists: 1. SuBoEsamnoLto v peFscicncia 0c cELuLas croubrosas-
£ INCAPACIDAD PARA FOHRMAR EKEMENTOS CROMOFfL §£05.
2. Un cAMBIO DEFINETIVO HACIA La acumuLactbu pe criny
LOS ACEOOFILOS Y DE ELEMENTOS BASDFILAS EN AREAS =~
OELIMETADAS,
LAS DEMAS GLANDULAS DE LA HIPOF191S PRESENTAN TAM=

BIEK HIPOFUNCiONM,

Gonabas: Mrkarca sE RETRASA, CICLOS MENSTRUALES IRREGULARES, ME

KOPAUBIA Em £POGA TEMPRANAS
CORTEZA SUPRARRENAL: ASPECTO FETAL PERSISTENMTES

La uEBULA PRESENTA QRADO VARIABLE DE HEIPER~

TROFIA Y FIBAOSEIS. EN UN CAS0 SE PRESENTA~~
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iva

Ve

vi.

Row Los sixTomas DE LA ENFERMEDAD DE  ADI~
30N, EN ALGUNMOS CASO0S LA CORTEZA ADRENAL =~

SE ENCUELMTRA COMSIDERABLEMENTYE DUEGENERADAS

ALTERACIONES orL Higaoo:

1.
2).
3.
b

VACUOLIZACION CRASA © ESTEATOSS
FI8ROSES
PEGENERACIGN pEL PanENQu ima

conceaton

ALTERACIONES £EK LOS PULMONES!

1)

d)a

MUCOSA RESPIRATOR{A SUSCEPTIBLE A LAS INFECCIONES
NEuuoans, BRONQUIECTASEA Y EN ALGUMAS OCASIONES TUBERCULO~

SiSe

ALTERACIONES €M EL IMTESTINGS

1.
2),
3)a
ny.
5).
6).

MicrocorLon

MegcacovLon

£STENOSES DEL COLON

ATRESTA OMOODENAL

FisTutLa TRAQUEOESOFRGICA

FALTA DE FUNCIONAMIENTO DE LA PORCION TERMINAL DEL INTESTI=

80 GRUESO (ENFERMEDAD 0 HIRSCHSPRUMG),

ALTERACIONES DEL RiRbng

1)-

RINONES PEQUENOS Y DE BAJO PESO
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2)e DisTRICUCTION DE aLOMERULOS BE TIPO FETAL.

SOM MUY BUSCEPTIBLES A LAS §KFECCIONES, PRINCIPALMENTE A LAS DE LOSw
0405, 01008 Y DEL APARATC RESPIRATOREO. REACCIOKAK EXAGCRADAMENTE A INFEC
CIOMES BACTERFAM2E EN LAS ENCHAS Y PRCSEKTAN MAYOR SUSCEPTIBILIDAD A LAS~

EMFLRUMEQADES PAROUONTALES,

HALLAZGOS RADIGGRAFICOS

1). HIPOPLAGIA DE LA FALAMGE MEDIA DEL QUINTO DEDG
2)e Disutnvcrdr ore AMGULO 1L14CG Y ACETABULAR

3)e FALTA OF DEBARROLLO DCL MAX{LAR 7 DE LA MANDIBULA ;
LY, Amowatfas €n €L OCGARROLLO DE LOS DIEHTES

5). AUSENGIR DE SCHOS FROMTALES

ANCRMALIDADES ER EL SISTEMA NEAVIO0SO CENTRAL

1). MiCROFCFALIA

2)- AGENESIA O HIPOPLAGEIA OEL CUERPO CALLOSO

ER UN ESTUDIG DEL CEREBRO DEL NiNO con STworome oe SEcuin v Doww,
CHO EN WECROPSIAS, £ ENcONTRE QUE €L PESO DEL GEREBRO ES MENOR QUE EL
wale EN EL CEREBRO DEC LOS nIR0S con TresomTa G21, LAS CHRCONVQLUCIONES SON

PLQUENAS, MACIEMDGSE MAS NOTABLE LA PEQUENEZ DEL CEREBELO. (10)
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EX1STE UM APLAMANMICNTO OC LAS CIRCONVOLUCIONES Y unNa COMPREBISN DK LOS
t80ULOS YEMPORALES Y FROMTALES, LOS LOBULOS FRONTALES ESTAN TORCIDOS ¥ ois
TORCIONADOS, MAY UN OLSPUAZAMIENTO DfL CEREBELO Y DEL TALLO CEREBRAL MAGIA
ADELAMTE. EL APLAWAUMTENTO D& LAS CIRCOMYOLUCIONES TIENE FORMA UE PALILLO =
¥ LAS CISURAS HAM DCSAPARECIDO PODR LA FUSION DE SuUS PAREDES] ESTE rendueno
OF Fusids £s Para Beusa umo Di L0S AASGOS WMKS CARACTERTSTICOS DEL CLAEBRO=

pct Sfmorome ot SfEeuim v Dowma (10)

SE OBSCRYA UMA LENTA MIELINIZACION TAMTO DEL CEREBRO COMO OEL CERESE~-
Loy, LAS FIBRAS En MU' D LA CORTEZA CERCORAL NO SE MIELINIZAN. TAMBIEN SE=
WA OBSER¥ADO X L0S CCRCBROS DE ESYOS PACIENTES, UNA DECERERACIaN CEYIDENTE
BEL TCJI00 DEL CEREBRO, UNA PEPRDIOA DE CELULAS Y UMA ATROFIA DE LA CORTEZA

COR QLIOSIS Y FIBROSIS PAQUIMENHIHGEAS

LAS ASTAS ANTERICRES PRAESENTAH UM YERDADERO FETALISMO, POR SU FOAMA =~

REDOMDA ¥ SU TAMARNO CORTO, COMO CORRESPONDE A UN ESCASO OESARROLLOS

EL TaMANO DEL CEREBRO SE PUEDE APRECIAR EN L‘NCAS GONERALES MEDIANTE=

La IEDICI&N DE LA CJIRCUMFERENCEIA DE LA CABLZA.

CARACTERISTICAS WMERTALES.= EN LCS H(N0S coN Sfwproutc oc SEGuin ¥ Downe-

EL IMDICE OE DESARROLLO MENTAL THEMDE A DISMINUIR A RITHMO DEL RETARDO EN EL
DESARROLLO CEREBRALs AL NACER UN NI1NO cOom S{noroMeE DE SEGuin Y DOwN PROBA-~

BLEMENTE LA DEFICIENCIA MENMTAL MO RESULTE MANIFIESTA PARA QUIENES LO RODE=-
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AN AUNQUE SE LE YL ALGO FLOJO, GON POCA FUERZA EN LAS ARTICULACIONES Y =
ESCASO TOHO MUSCULAR. EH LOS PRIMEROS AROS OAN LA SENSACION DE ALERTAS Y=
CAPACLS PARA EL APRENDIZAJE DC ALGUNAS MANUALIOADES 8RS1CAS, PCRO uks Tam
DE LES €5 DIFICIL CONTIMUAR APRENOIENDO. SU POTENCIAL DE DESARAOLLO QUEDA

A HIVEL WAG BAJO.

JENTRO DE ESTOS MINOS EXISTEN GRANDES DIFERENCIAS EN EL GRADO DE DEe
FiciENCIA, 0£50C £L PROFUNDAMENTE AFLLTADO, HASTA KQUEL QUE PRESENTA WN-
C.l. oe 60 v albn wis. Pero ta uavorfa DE LOS HINOS Y ADULTOS TIENEN EMTRE
25 v 50 or C.l. ESTC WO SEGMIFICA QUE WO MAMTENGAN SU RITMO INICEIAL, Ya
QUE LLEGAN A 35U KiIVEL ﬂinHO DE DEGARROLLO INTELECTUAL MUCHO ANYES QUE =

LAS PERGONAS NHORMALEL,

Ll DES5ARROLLO MOTOR DE ESTOS PACIENTES ES RETARDADO, MUCHOS DE ESTOS
NIROS SEC SLERTAK HaSTA LOG 12 MESES DE EDAD Y APRENDEM A CAMINAR ENTRE LOS

2 Y 3 aNos. EL Xt#io cor STuorome 0E SEGUIH Y DOwN APRENDE A HABLAR CON MA=

YOR RLTRASO QUE A camimrar. (19)

N0 SOM CAPACES 0C LEER O EGSCRIBIR CORRECTAMENTES

€L MECHO QUE QUIZA KREVISTA WMAYOR IMPORTANGIA ES QUE EL DESARROLLO SO=
ciaL bg tos NiRos cow Sinorowe oe SEcuin vy Down SUPERA DOS O TRES AROS S5u-
DESARROLLO WENTAL, EN CONSECUENCIA PARECEN SER MAS INTELIGENTES OE LO QUE=

SO® TN REALICAD,



EX GEMERAL SoON ALEGRES, AMABLES Y ACTIVOS AUNQUE ALGUNQOS MUESTRAN

TENDEMCIA MACIA LA TERQUEDAD) LES GUSTA IMITAR A LOS DEM;S-

La mavorfa DE L05 nekos cow Siworome pE SEGUIN Y DOWN  TLENEN UNA =
GRAN SCNSIBILIDAD POR LA WUSICA, LLS AGRADA EL BAILF, TEWFENDO SENTIDO
DEL RETMO Y SON EJCCUTANTES DE INSTRUMENTOS MUSICALES, SOBRE TODO LO5 =

oe percustdn v rRiTtwicos. (23)

DC LOS ESTUGIOS MEGHOS & LOS ®aCICNTES CON STHDROME OE SEGUIN Y Doww
DEMTRO 0L UMA 1% T,-,Ct5n ESPECIALIZADA, OBSERVE QUE LA FORMA Y TAMAKO =
S7. FaLiJAR ESTA ASOCIADA COM LUS SIGNOS MA5 NOTABLES EN EL STNOROME DE =
SEGUIN Y DOwHae (NCLINARMODOME ESTO A HAGER UN £STUDIO SOHBRE LAS DIMENSIONES
SECL PALADAR (ALTunA, LAT{TUD Y LONG!TUD) EN ESTOS PACIENTES Y COMPARARLAS

CON LAS OSTENEDAS CENTRO OL Uk GRUPO DE mENOS OFE ESGUELAS OE EDUCACIGH RE

DLl AR E3TIPULADA OLC POﬂLAClSH KORAMAL «

Para £87r ProplSITO €5 NCCOSARIGC MENCIONAR LA EMORIOLOGEA ¥ AwaTomTa
P .
OEL PALADAR, YA GUE EN L4 FORMACIUN DE ©STE, £5 PROBABLE QUE SE IMICIE ES

TA FORMA Y TAMASO DLL PALADAR, CARACTERISTICO UL STNDROME.



EMBRIOLOGIA DEL PALADAR

HaCtA EL FINAL OCL SEGUNDO MES, YA cousanu?Dos LO0S MAXILARES SUPE~
t

RIQRLS, EMPSIEZAM A SURGIR LOS TABIQUES PALATINOS.

Ev “ESEHQUI“A 0C LOS PROCESOS KRASOMIDIALES DE AMBOS 58 COADUHAN CON
EL MESENOUIMA QuE DERIVaA DE LA PROMINENCIA FRONMTAL CONST{TUYENDO Aﬁi -
UNA MASA PRIMORDIAL MUDIA, UDICADA DENTROQ AL LAS PARTES uis PROFUNDAS ==

DOKMDE SC DEGARROLLA £L SEPYUM MASAL.

CRECIENDO HACEA ADELANTE Y ABAJU LA PARTE ROSTRAL OF ESTA MASA ENTRA

EX LA HEMDIDURZ SITUADA ECNTHE LGS PROCEROS MAXJILARES PARA FORMAR EL SEG=—
.

MENYOQ IMTIRMARILAR CEL MAXILAR SUPERIGRe A WEDIDA QUE CRECE €5TA AREA IN-—

TERMAXILAR SE DRIFERENCIA €M TRES PARTES iNTlMAMCMTE ASOCIADAS:

1)e EN EL EXTERIOR SE FORMA LA PORCION MEDIAL OEL LABIO SUPERIORS

2)s EL TEJI00 UAS PROFUNDC OE ORIGEN A LA PIRCION PREMAXILAR DEL MA
XELAR SUPERLIOR Y AL TCLUIDO GIMGIYAL QUE LO RECUDRE.

3)s HACIA ADEHTRO HAY UNA UWASA DE WMESODERMO EW FORMA DE CUNA QUE SE
CONTINGA DIRECTAMENTE HACLIA ARREBA Y DORSALMENMYE CON EL SEPTUMe
MASAL COMFIGUR‘NDOSE AS; EL PALADAR PRIMARIO, QUE ES UNA PEQUE=-
A AREA TREAKGULAR EM LA LIMEA MEOIA, CON LA BASE ODIRIGIDA HA=w

CIA EL ARCO DEL MAXILAR SUPERJOR. :
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EL SLGMEMTO PRINCIPAL DEL PALADAR OENEVADO DE AQUELLA PORCIEN DEL =
MAXILAR SUPERIOR PROCEDENTE DE LOS PROCESOS MAXILARCS. A AMDOS LADOS DEh
MAXTLAR SURGEM EXCRECENCIAS SCMEJANTES A TAU(QUES QUE CRECEN HACIA LA LY
WEA MEDIAL CUANDO FSTAS COMIENTAN SU DESARROLLO LA LENGUA ESTA SITUADA =
ENTRE ELLOS DIRIGIENOOSE OBLICUAMENTL WACIA ABAJUD, OONDE 5US BOROES SE =
SITOAR A LO LARGO DEL PISO DE LA BOCA A AMDOSL LADOS DE LA RATZ DE LA LEM
GUAs A MEDIDA QUL AVANIA LL DELARKOLLO MAY UN DESPLAZAMILATO OE LA LEM~=
GUA HACIA ABAVG Y LOG BOWOELS OC LOS TAHIQUES PALATINOL SE DIRIGEN HAG)A=
ARREEA Y MACIA LA LINEA MEDJ 2. LL ADULANTO DLL SRECIMIENTO 105 PONE EN =
coMTAGTO ENTRE si v se UNEN COMPLETANDO LA PARTE PRINCIFPAL DEL PALADARs™
€N La REGICN ANMTERIOR EL PLQULNO PROCESO PHREMAXILAR TRIANGULAR SE COLOCA

ENTHE LOS TABIQULS PALATINGS LATOLRALES COM LIS QUL SE UNE,

EM EL DESARROLLO OEL PALADAR, SE CNCUENTRAN DEFECTOS EN LA PARTE AN
TERIOR PRODUCIDGS POR LA fALTA DE UNIDN OF LA PROLONGACION MAXILAR CON =
LA PROLONGACIEM MASOMEDIAL, DANDC ORIGEN AL PALADAR HENDIDO. EN LA PARTE
POSTERIOR DEL PALADAR, LA BRECHA 0OSLPA LA LINEA MEDIA UEBIDO A QUE LOS =
TABIQUES PALATINOSLS LATERALES MO SE HAN UNMIDO EMTRE si. TALES DEFECTOS =

DEJAN EN GOMUMICACION ABIERTA LAS CAVIDADES ORAL Y NASAL. (24)
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ANATOMIA DEL PALADAR

EL PALADAR §SEO SE COMPONE A AMBOS LADOS DE UNAS PIEZAS ESQUELETICAS
(Ar8F 1SS PALTINAS DEL MAXILAR SUPCRIOR Y LAMIMA HORIZ20NTAL DEL PALATING)
QUE PCRTENECEM AL CHANEO Y)SCERAL, AL QUE SE UNEN FIRMEMENTE POR MEDJO OF
SOTURAS, UM SUTURA CLNTRAL, UNA SUTURA PALATINA MEOJA QUE UME LAG 006 M1
TADES DEL PALADAR 85C0, 0 5€A LOS DOS MAXILARES SUPERIORES Y LOS DOS PALA
TINOS, EX3STE OGTRA BUTURAs L& PALATINA TRAMSVERSA ENTRE £L MAXSLAR SUPE==

RIOR Y EL PALATINO.

En La COnSTRUCGlsI DE LA TOTALIDAD DEL TECHO DE LA CAYIDAD BUCAL PAR

TICIPAN LOS HUESOS SIQUIENTES!

1)e A AMBOS LADOS €L MAXILAR SUPERIOR CON LA APBFISIG PALATINA Y AL
VEoLAﬂ, UHEIDAS AMBAS POR DEBAJQO DE DICHO HUESO.

2)s A AuBOS LADOS EL MUESO PALATINO QUE CON SU LAMINA YERTICAL st =
UME AL CUERPG DEL MAXELAR SUPERIOR EN LA LINEA MEOIA Y POSTE=-==
RIOR, COMPLETAKOO EL PatabDak §s£0 Con su LAMINA NORIZONTAL Y PE
HMETRA CON SU AP&FISIS PIRAM DAL EM LA ESCOYVADURA PTERIJGOIDEA ==

DEL €SFENQIDES. (25)
EL ARCO EL;PTICO CEL PROCESQO ALVEOLAR DEL MAXILAR SUPERIOR QUE SE =

UNE AL PALADAR 85[0 POR SU CONTORNO VENTRAL Y LATERAL FORMAMDO UN ABOMBOA

MIENTO, ESTO DETERKIMNA QUE EM EL PALADAR 6520| CONSIDERANDO éN CONEX 1 DON=
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COMN ESTE PROCESO, APAREZCA UNA BAvVEDA QUE DEPUNDBE CLARAMENTE EN OCASIONES
DE LA CONF1GURAC 6N (ALTURA). DEL PROCESO ALVEOLAR Y TAMRBIfK DEL DESARRO=

LLO DEL ESQUELETO DC LAS FOSAS hASALES. (26)

* ’
OBSERYANDO LOS5 PALADARLS €M ALGUNOS AMIMALES DOMESTICOS SE ENCONTRO

Ques

EM EL CABALLO LL PALADAR £S5 clucavo OF UNG A OTRO LADO Y TauB tEN LON

GITUDINALMENTE EN U PORCIGH ANTERIOR.

EN EL BULCY OEL PALADAR £5 ANCHO Y FORMA APROXIMADAMENTE LAS 3/5 par=
TES Of LA LOMGITUD TOTAL DCL cniuzo, lHUEDlATAMé:TE DESPUES DE LOS MOLA==
RES €L PALAOAR SE LSTRECHA Y S YUCLYE COHCAVO, DE5PUES SE ENSANCHA Y we=
ARPLAKL OE MUEYO.

EL PALAOGAR DEL CERDO ES LARGO, Y ESTRECHO

EN EL PERRO ES ESTRECHO, ENSANCHANDOSE ENTRE EL CUARTO PAR DE MOLA=-

RES.

EL PALADAR DEL GALLO €6 ESTRECHO Y OFE CONTORNO TRIAMGULARe (27)
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tL PALADAR EN EL SINDRCME DE SEGUIN Y DOWN

DEsog La Priucha oescaipcrdn oee STnorouc pe SEcuin v Down, EsTe Ha
SIDO ASOCIADD COM £L PALAOAR ANORKAL TANTO E& 55U FORMA COMO EM S5U TAMA“O.
BeMpA LG INCLUYD ENTRE Las KUEVE ARLAS OF€ RETARDO EN EL DESARROLLO OZL ~
Sinorowe oe S{cuin v Down Y Gs§£n DESCRIBIG EL PALADAR ALTO Y ANGOSTO co
MO UMO DE LOS SIGNOS CARGINALES £n €L STvDAoME 0E SEcuin v Downe La REFE
RENCIA AL PALADAR ALTO Y ANGOSTO HMAM S5IDQ MECHAS EN BASE A LAS OBSERYVA==

CIGNES CLINICAS SUBJETIVAS,

Reoman, SHAPIRO Y GORLIH ESTABLECIERON QUE PARA HACER VALIDAS ESTAS
jupeestones cuinvicas, maoria LA NECESIDAD DE MEDIALAS EN INDIVIOUOS COM
STwonrowe o SEguin Y DOWN Y COMPARAR LAS DIMEMGIONES EN PERSONAS QUE MO=
LO TIEMEM. PRIMERAMENTE HICIERQM UM E£STUDIO PARA DETERMINAR LA ALTURA DE
ta 8lvepa PALTING cOMO uNa caRACTERISTICA oet STmorome pe SEcuin v Doww,
COMPARANDO LOS INDICES PALATINOS DEL A0uLTo ¢on SInorome DE SEGUIN ¥ —=e
Doww COM IMOIYIDUOS NOWMALES. ENCONTRANDO QUE LOS PALADARES EN ADULTOS =~
con STnoromt or Sfcuts v DOown PARCCEN SER MAS PEQUENOS EH TODAS SUS 0)-—=

WEHSIONES QUE €M ADULTOS QUE NO 1O TieEwegn. (28)

En UM ESTUDIO POSTEREGR TOMARON MEUO)OAS IMTRAORALES DE LA LONGITUD~
DE LA ALTURA, Y DEL AKCHO OFEL PALADAR. ELLOS TOMARON COMO REFERENCIA UN=
PLANO WORIZONTAL ESTABLECIDO POR ElL CONTACTO OF TRES AREAS: LA LINEA LIN
GUO CERVICAL 0OE LOS PRIMEROS MOLARES SUPERIORES Y EL PUNTO DE LA PAPILA~

INYTEROEKTARIA ENTRE LOS fMCISEVOS CENTYRALES SUPERIORES.
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EL. ANCMO DEL PALADAR EGTA DADO POR LA DISTANGIA ENTRE LOL PRIMEROS~
MOLARES SUPERIORES. LA MEOIDA DE LA ALTURA DEL PALADAR LA TOWAROH DEL ==
PLANG HORIIOWKTAL TA CGTABLECIDO, SOBRE LA LIMEA MEOIA EN EL PUNTO DE wew
UM i8N DCL PALADAR DURO CON EL PALADAR BLANDO, LA LORGITuD 3¢ ToM8 bDE La-
BISTANGES ENTRC LOS fWCISIVOS GEMTRALES SUPERIORES A LA UNION DEL PALA==
DAR QUROC Y B AuDO, HICICRON EL INTENTO DI MACER TRES OBSERVACIOMES DIFE=-
RENTES PARA CADA DIMENSION, PCRO PUOR LA FALYA DE COOPERACIBN DL LOS PaAe-m
CHEWTES WICILRON SOLAMENTE 1 § 2 0nSERYACIONES, CONSTRUYERON GRAFIGAS PA
RA CADA DIMCN5ION EM NOMOMES T WUUERES: LAS MEDIDAGL OF CADA PACIENTE FUE
RON MLGHAS BL ACWYERDO & LA LDAD S00RE UMA GRAFICA, SOLOCAMDO EL LIMITE =~
WORMAL +& Y =2 MM., COMO DCSYIACION DE LA NORUA PARA CADA EOAD REGISTRA=
Da, LO& SUJETOs OF mhs pe 18 Af0S FUERON AGRUPADOS JUNTO COM LOS DE 18 -

KROS5, LO0s rACICKTES GON STnoromc ot SEcuin ¥ DOWN FUEROR SIMILARMENTE ==~

AQRUPADDS.
{05 RESULTABOS OBTENIDOS FULCROR L OS SIGUIENTES?
LA ALTURA DEL PALADAR EK CAS) TODOS LOS cAs0S OEL Simorour b Downe

FUE DEMNTRO 0L +2 CeL LIMITE MOAMAL Y POR LO TANTO NO HUBO EVIDEMCIA ==

GRirICA HMARCADA DE PALADAR ALTO EN PACIENTES CON SiNDRONE pe Down DE ~ww

CUALQUIER SCXO0.

Los PACIENTES COox SinonoMme ot Doww TIENEM EL PALADAR MAS AWGOSTO QuE

EL CRUPO CONTROL. SOLAMENTE 7 D& 98 (7-1%) PACIENTES MASCULINOS TRLEMEN rA
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LAOAR M ANGHO QUE KL QREPO COKTROL. LOS PACIINTES FeuEwin0s Tamatfn =
YICHER KL PALADAR WAS ANGE3TO QUE Ch HORMAL, SIKEMDO HAS GRANDE QUE KL =

nomuar 2 o€ 55 (3.6%) casos,

LAS UEDSBAS OF LA LOMGITUD OEL PALADAR EN PACIENTES CON SIMOROME DE
Sfevin ¥ DOwd FUEROM BIFERERYCYS OE La wowmar, soro 4 oe 98 (4.1%) mowe-~=
8RES Y 3 vr 55 (5.5%) cw wuacars. Tenfam cL panapar ufs GRANDE Que -2 DE
L8 BORMAL PAHA ROMBAELS Y MUJERED RESPECTIVAMENTE . La MEDEDA OL LA LONG§™
YUD DEL PALAGAR £m MIMOUMO DE L[STGE CAB0E FUE WAYOR que -1 oet Liwire -

HORMAL «

EL PALADAR ALTO #a 5300 tncLuloo couo umo De LOS wALLAZE0s NS €Amw
racrenlsTicos £x o SEnomowe oe SEcutn Y Dowme Sim EMBARGO LA roRua 0EL

PALADAR NC HA SID0 EVALUABA UETRICAMENTE-

Los PRESENTES MALLAZCOS SUGLEREN QUE EXISTE UNA DIFERENCIA PARA ESw=
T& Dlutustﬁn, PLAO MO BOKM LAS SUFICIERTES PARA DIFERENCIARLO DEL MORMAL.
DOB YCRCERAS PAATES DE LAG PEHSOMAS AFECTAQAS TIEMEN EL PALADAR MAS ALTO
QUE EL NORMAL Y SOLAWEWMTEL EL 6% TIENEN PALADARES MES ANCHOS QUE EL HOR==

Wat.e

EXISTE UN FAGTOR MAS AMPLIO QUE CONMTRIBUYE A LA DEscrIPCEON cLinicA

OEL PALADAR ALTO LLAMADO "STEEPLE PALATE"™ PALADAR EN CAMPANARIO A MENU=-

0o asociavo con gL Stwomowe pe Sfausw ¥ Downe La FORMA DE LOS PROGESOS=
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ALVEOLARES A MANERA OC ESCALONES €N EL PALADAR COMTRIBUYE A LA IMPRESEGN=
pen PALADAR wls ALTO Y 4KGOSTO EN EL STnoroume 0f DowNe ESTE HALLAZGO PER
MITE LA RECULASIFICACION DE PERSONAS ERRONCAMENTE REGISTRADAS COMO PACIEN
Tes con Sfnorome oe SFeurn v Down.  (24). Los aniuises pe Esves patos sy
GLERAN QUE LA BOVEOA PALATEIRA EGTA As0cta0s con £t SIworomc o S€euin v -
Down, OQUE PROBABLEMEKTE HO SOKM MAS ANGOSTOS QUE LOS NORMALES Y QUE LA e~
LONGITUD QUE MARCAOAMEMTE E5 MAS CORTA QUE EM LA MORMALe LA DIFERENCIA=

DE LA LOHGEIYUD DEL FALADAR FUE MUY GRANDE €K CAS! TO0DOS LOS CAS0Se (29)

SHAPIROQ [srAuLécc QBE LA ESTATURA BAJA, LA BRAQUICEFALIA, LA HIPOPLA
S)a OE LOG HUESOS DE LA CARA, LAS anoMaALTAS PELVICAS Y OTRAS MUMEROSAS ==
MALFORMACEONES ESQUELET(CAS, MACEM EVIDENTES QUE LAS ANORMALIDADES OBSER=
VaRAS £ EL PALADAR,; MO SOM DEBIDAS A FACTORES PECULIARES DEL MAXILAR O =~

DEL PALADAR, GSINO AL WAL DESARRQLLO OE LOS HUCS0S EN GEHERALS
LOo5s MESMOS INVESYIOGADORES DEMOSTRARON EM OTRO ESTUOLO!

1)e Que MaABTA INCREMENTO F1u0 EN LAS DIMCNSIONES MASTA LA EDAD DE -
10 a 11 ako0s, DESPUES DE LA CUAL LA ANCHURA INCREMENTA 50LO Li=
GERAMENTE Y QUE LA A.TURA {INMCREMENTA M'AS RAP JDAMENTE HASTA LA =
goao DE 16 & 18 AR0S ESPIZUALMERTE EN LOS HOMBRES.

2)e QUE MAY UN INCREMENYO FEJ0 RELATIVO EN LA ALTURA DEL PALADAR ==
HAsTA Loe 10 & 11 afos, 0ESPUES DEL CUAL JNCREMENTA OE UNA MAKE
RA ACELERAGA HASTA LA FORMA ADULTA, A LA E0A0 O£ tos 16 o 18 =«

af0S,
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3)e HAY UNMA INSIGMIFICANTE DIFERFNCIA EN LA ALTURA DEL PALADAR ENw
YRE L8S S5EX0F MASTA LA E£0AD pE LOS 10 & 11 afos, oespufs of La
CUAL LA ALTUARA DEL PALADAR IMCREMENTA BAYORMENTE EN EL SEXD ==
MASCULINDG QUE EN £L FLMERINO, EGTA DEFERENCIA HO ALCANZA GRAN=~

SIGNIFICANCTIA HASTA QUE LLEGA A LA EDAD ADULTA.

PUDIERON SER OBSERVADOS LOG CaAMB105S MAS GAANDES EN LOS 3 ASPCETOG =

QUE TIENEN LUGAR EnTRE L&5 10 v 11 ARG5S ¥ LA EDAD ADULTA, DURANTE EL PE=-

.

"
s
»
A

~he 14 MAYORIA BF LA GEMTE ATRAYIESA POR LA AOOLESCENCIA. (30).

JOMM Me AUSTIN Y COLABORADORES, CSTUDIARGH LAS PLACAS DE 10 PACIEN~
tes con Sinorcwe o 5fcuin v Down, A quiegnes ae LE HABfa TOWMADO RADIOGRA
FiAS LATERALES DE CRAMEO QUE HABEAN 5100 0BTENIDAS CONM TECHICAS DE AUTIe

NA DURANTE EL PRIMER UES 0OE VIODA.

Leecaron o LA concrusidm Que €L D1acndSTICcO oe SimoroMe pe Dowwn PuEg
DE SER COWFIRMADO POR UMA RADIOGGRAFIA LATERAL DEL CRANEO Y QUE LA LONGi=

TUD OCL PALADAR DURD MIDE 25+ 3 MMa. OEL GRUPO COMTROL.

Las £s7a0iSTICAS DIERON QUE LA LONGITUD DEL PALADAA DE LOS NINO5 RE=
c1fn naciDos A TErMING que NO TeENiAM STHDRoMe ne Sfcuim v Down ESTA EM UN

RANGO SUPERJIOR €N UM 2% QUE LN EL MONGOL iSMQOe

Ex UM miRO RECIEN NACIDO A TERMING LA LOMGITUD DEL PALADAR DURO 0E 26

uUMe 0 MENOS €5 uN SiaNo oE STworome oe SEouim ¥ DowNe UN PALADAR DURO CON
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LonG1TuD DE 27 A 28 wMu. €5 IHOCTCRMINADO Y 54 TIEME UNA LONGITUD DE 29 MM,

O MAS ES UM S1GNO DE GQUE W0 TIEME Sinorome of SEeuin v Dowwn, (31)

WESTERMAN, JOWSON Y COMEN HICTERON UMA LIMYESTIGACION OF LAS VARJACIO=
NES QUE EXISTEM EWM LAS DIMERSIONES OLL PaLADAR €N 1975; TERIENDO COMO Ni=
POTESSS: EL AMCHO, LA ALTURA Y LA PROFUNDIDAD OTL PaLADAR €3 PACIENTES COW
Sinorour og SEcuiw ¥ Down ewvre LAS EDADES DE 16 & 29 aAlos, inciuvexpo 19

MOMBRES ¥ 21 MUJERES TEMIENDO SU DENTICISK PECRAMAHENMTE COMPLETA.

LAS MEDIDAS DEL QRUPO CONTROL FUERGN OBTENIDAS AL AZAR 0€ 4b uooeLos-
BL C£STUD$O BE ENDIVEDUOS QUE wo Thenew STupnowe ne Sfcutm v Down, siENDO~

17 HOMBRES Y 27 MUJERES ENTRE LAS EDADES O£ 7 Y 24 TTTEN

EM CADA WMODELGC FUERON HMEGCHAS 3 MARCAS: 2 POSTERIORES (A ¥ B) WECHAS=~
EN €L PUNTO MAS LIMGUAL 0F LA REGIOM GINGIVAL DE LOS PRIMERGS MOLARES PER=
MANCHTES, La MARCA ANTERGOR (C) LA HICIERON EN LA PAPLLA INGISIVA ENTRE =~

LO0S IRCISIVOS CENTRALES.

EL ANCKO DEL ARCO DEL MAXILAR FUE DETERMINADO M{DIENDO EL MAXIMQ OIA=

METRO TRANGVERSO DEL PALADAR ENTRE LAS MARCAS A Y B
UN VERNIER FUE USADO PARA TOMAR LAS MEDIDASe LA PROFUNDIDAD OEL PALA

ODAR QUE BETERMINADA POR UNA LiNCA DIBUJADA DE C PERPENDJICULARMENTE AL M;—

XIM0 OJAMETRO TRANSVERSO. EL MAXIMO DIAMETRO TRANSVERSO FUE UNA LINEA EMAw
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GIMARJA ENTRE A Y B, LA LONGITUD OEL ARCO FUEL MEDIOA ENTRE L.0S PUNTOS B v

C DEL LADO PIQUIERDO Y A ¥ C EM EL LAOO DERECHO, HMECNAS COM uN VERMIER,

FUCRON TOMADAS EMTRE LELCTURAS DE CADA WMODELO POH 2 EXAMINADORES EWDE
PEMDIENTES, LAS TRES LECTURAS FUEROH REGESTRADAS A LA CEHTESIMA DE 1 MMa=

Y OBTUVIEROWN UX PROMEDIO QUE SE INDICA EN LA Tasta { v (1.

LOBE YALORES DU LAS DIMENSIORES DEL PALAOAR EN EL GRUPO CONTROL FUE=~=
ROR COMPARADAD COK LOS VALORES OF LA poaLaciOon con STworome oc Sfouln v =
Cown, LaAS OIFERCHCIAS CNTRC LAS 2 POBLAGCIORES FUEROM ANALIZADAS PARA DE=
TERMINAR QUE EL SEXO MO CUMTRIDUYEL A LAS DEFERENCIAS QUE EXISTEM EN AMBAS

POBLACEONES

TABLA 1

DEMENSIONES OEL PALADAR EN MM. ER UN GRUPO CON Simomoue oe Sfcugm v =

Down ¥ EX UR GRUPO CONTROL .

LATITYD LotciTun ALTURA
Simorome oe Sfcuin v
Dows 20.262 28.452 12.862
ConTROL 31.764 31.670 14,488
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TABLA N

DIMENSIONES OEL PALADAR EN MM. DC ACUEROQ 4 LA EDAD.

LATITUD LOMNGI TUD ALTURA
Sincecue 6t SFauin ¥
Doan 28.?92:0.5109 28.966:0.5505 12.267:0.3529
foitany 22.26840,4677  31,11920,2039  15.12640,3231

0% MALLAZGOS TLINICOS Y LA EVIOENCIA OC ESTA INVEGTIGACION, SOSTIE=
MEN LA TEORIA S QUE LOS DEFECTOS CNCONTRADOS EW INOIVIDUOS CON SINDROME=
rr “feauiw v DNown, 50N REPRESENTATIVOS DEL DESARROLLO DEFEGTUGSO EN LA Vi=

LA Rl ONART AN

LSY0S IWVISTIGADBORLS ENCUNTRARON QUE LAS DJIMENSIONES OLL PALADAR EN=

Le ~osLAcEiM DE SIWDRCML oC SEGUIN Y Jowy, SON MENORES QUE LN LA POBLA===

1l TUNTROLy LuYANUO DL ACUEROG COK LOS WALLAZGOS DE KISULING ¥ JENSEN, =

Lh ORANATICA OEFICIENCIA LE LA LOWGITUD DEL PALAGAR EN PERSOMAS CONw

Siutmoug 0 SEtuin ¥ Down FARCCE SER INEGABLE: EgTO5 NALLA2GOS SUGIEREH =

2oF SU PALADAR ALTO Y ANGOGTO MO PUEDE SER CONSIDERACO CARACTERISTICO GeEL
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Sinoaome oe Sfcuin ¥ Downs (32)

£L SISUIENTE TAABAJO S5E MEZ0 PARA OBTENCR LAS MEOQIDAS OE LAS DIMEN=~-
S1ONES OEL PALADAR (LATITUD, LONGITUD ¥ ALTURA), YA QUE EN ESTUDIOS HE==w
CHOS ANTEF fOAMENTE S¢ TOMO LA MEDIDA DE LA ALTURA OCL PALADAR BE LA PARTE
MAE POSTCRIIR (UMIGN UEL PALADAR DURO COR EL PALADAR ALANDO), S1EM00 QUE=

E£EL SALADAR (b nis ALTO £N SU PARTE ANTERIOR Y MEOIA.

MATERITAL ¥ MOTCDO

Paa ESTE PRIPISITO SE OBTUVIERON MOOELOS OE ESTUDIC DEL MAXILAR Su=
PERIOR D& &% Pattentiy CoW STwomour 0 GSEGuin Y DOwWM DENTRO DE UMA INSTITY
CISN CSPLEIALIZADA =, ENTRE LAS COADES C€ & AR05 11 MEsEs v 14 AROS SIEN=
00 § JCL SEXC FIMENING Y 15 DELL S5EXO MASCULEMO, ENMCONTRANDUSE UM PACJENYE

WASCULIND WMUS5AICC. TENFENDO EL GRUPO DENYICIGN PRIMARIA Y MIXTAS

LAS MEDIDAS OCL PALABAR OCL GRUPO COMTROUL FUERAOM TOMAOAS DE UN GRUPO
ot “l§05 DE CIFCRENTES £SCUELAS DC EDUCAclaN REGULAR Y ESTIPULADA COMO ==
NORMAL, SIENQS o N1ROS EM TOTAL, 9 OEL SEXO FEMENINO Y 14 DEL SEX0 MASCU

LINOy, ENTRE LAS SO0AOES DE 5 v 14 afos.

SC L3TABLZCIERON 3 PUNTOS couo mrEFERENCIA: (Flg. 7)
Fumtd Aw PAPILA INTERDENTARELA
FUNTOS 3 v C- S{YUADOS EM LfNEA CERVICAL DE LOS SBSEGUNDOS WOLARES TEM

PORALES HACIA LINGUAL, EN LA OENTIC|ON MEXTA EN LA LI~

+ lusTiTuro Jows Lancoox Downe
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NEA CERVECAL MACIA LIRGUAL DE LOS PRINMERCS WOLARES PLR

MARCHTES,

LA ALTURA DEL PALADAR SE ESTABLECIS COLOCANDO UN MELO DE SEDA EN UM
PLANMO NORRZOMNTAL QUE VA BE LA CARA DISTAL OGL PUNTO By A LA CARA OJSETAL =~
peL PURTO C, WIDIENMDO LA PERPENDICULAR ALESTE PLANO SE ESTAGL[C]6 E\ OA==

To.

MIOSENDO LA DEISTANCIA EMTRE LOS PUNTOS B ¥ C SE 0BTUYO LA LATITUD OEL

PALADAR,

LA LOMGITUD BCL PALADAR SE LOGRS MIDIENDG DEL PUNTO A, MASTA LA unibn

DEL PALADAR QURO COM EL BLANDO.

TOOAS ESTAS MEDIOAS FUEROM TOMADAS COM UM VEARMIER.

RESULTADOS

LOS VALORELS DE LAS DIMEMSIONES CEL PALADAR ENCONTRADAS EN EL SEXO MAS
cuLtno Y remexine con SInoronwe oe SEculm v DowN, ESTAN IRDIGADAS POR EDA=~
DES LN LAS TaBLAS | v {ls EM ESTA MISMA FORMA SE ERCUEMTRAN 0ADOS LOS YALD

RE3 DEL QRUPO COMTROL EM LAS TaBLas (i1 v IV,
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TABLA 1

YALORES OE LAS ODIMENSIORES DEL PALADAR EN EL SEX0 MASCULING CoN Sin-

orouwe ot SEcuin v Down. (Los VALORES ESTAM DADOS EN uM.)

CASO £0AD ALTURA LATITUD LONGI TUD
A 2 11.5 27 36.5
B b 11 32.5 34,5
c b 8 3b 30.5
D b 1.5 31 23
£ 5 10 34 32
F 6 10,5 35 29
G 6 12 30 34,2
H 7 12 31 30
1 7 12 29,7 33
J ? 13.8 3949 k1.5
K 8 11.5 3% 31
L 8 12 32.5 o
M 9 10.8 35.8 38
N 9 13 3949 32.5
f 9 13 33.5 32
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VALORES OE LAS DIMENSIOMES SEL PALADAR EN EL SEX0 FEMEMINO CON SiN-

oroME Dt SESuIn Y Down. (LOS YALORES ESTAN DADOS EN MM, )

CASO EDAD ALTURA LATITUD LONGITUD

Q 6 12 32.5 3h.5
P 6 11 28.7 35.5
Q 6 10 32.8 32.8
R 9 10.5 32.5 40.9
S 10 12 30 32.9
T 11 12.5 26,8 37.5
u 12 13 32 39

v 13 10.5 32.5 3649
W W 13 3h.2 4o
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VALORES DE LAS OSMENSJONES DEL PALADAR €N EL SEXO MASCULINO DEL GRU

PO CONTROLs (VALORES DADOS EM MMe)

CASO £DAD ALTURA LATITUD LONGITUD
t 5 13.5 38 37
H 7 12.5 . 3?7 48
1 8 14 38.1 43,2
v 10 12.5 32.1 42
v 10 20 28 bg
vi 10 15 39 49.5
Vit 10 15 3 50
Vi 10 17 355 48
X 10 16 37.8 49
X 10 15.5 38 k9.5
X\ 11 16.8 34 57.5
X1l 13 18 ko 53,2
X111 14 19 39.3 53
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T A B L A 1V

VALORES OE LAS DIMENSIONES OEL PALADAR EN EL SEXO FEMENINOG OEL GRU-~

PO CONTROLs {VALORES DADOS Ew Mu.)

CASO EDAD ALTURA LATITUD LONG 1 TUD
XV 6 14 a5 43
Xy 8 15,9 36 4543
xvi 9 16 34 4s

Xvii 9 16 32 51

XVIHY 10 13 345 g
x13 1 18 38 k7,5
XX 12 16.8 3b 51.6
xx1 13 15.8 35.8 50.9
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DE LOS VALORES OBTENIDOS SE EMCONTAO QUE LA ALTURA EM LOS PACLENTES
con Siwoaowe of SEcutw v Down Es uemor, SaLvo £n 3 casos (20%) oeL SEXD=

wascutino v 2 {22.2%) Ex £L sSExo FEMENNO,

Ew ta Latevuo se enuvontrd Que £5 weEnoR £n 5 casos (33.3%) en EL SEe
xo mascuLimo Y 3 casos (33.3%) €N EL SEXO FEMEMINO, LOS DEMAS CAS0S ESTAN

DADOS DEMTROS DE LOS VALORES OEL GRUPO CONTAOLS

Ex LA LONGITYOD SE ENCONTRD un caso {0.66%) en EL SEXO MASCULING ==
DENTRO DE LOS VALORES EMCONTRADOS €M EL GRUPO COMTROL, EL RESTO DE LOS~
VALORES b JGUAL QUE EN [CL SEXO FEMEDHIHO SOM MENORES QUE EM EL GRUPD ==

COMTROL

EM £L CRUPO CONWNTROL SE ENCUEMTRA EL CASO DE UN NiNo Of 10 AROS QuE «~
TIEWNE €L PALADAR MAS ALTOQ QUL LOS CEMAS DE SU MISMA EDAO, ENCOMTRANDOSE -

EN ESTE NIHO UNA ALTER&CI6K €N EL WIEMBRO INFERIOR, PIE YAROEQUINO,

SE WICICRON GRAFICAS POR SEXO DE CADA UNA DE LAS DIMENSIONES DEL PA=-
LADAR, INDICADO POR EDADES LOS VALORES OrL GRupo con Simoroue pe Sfeuin v
DowN Y OEL GRLFO CONTROL, EUSONTRANDOSE QUE LA ALTURA TIEMOE A SER MEMOR=
en eL Sinorome oe Sfourn ¥ Down ug En EL GRUPO CONTROL, LA LATITUD TIEKE
UMA LIGERA TEWBENCIA A SER UEKOR PELRG LA MAYORIA OE LGS CASOS ESYAM DEN==
TRO OLL CRUPO COMTROL, LA LOMGITUD TIENE UNA GRAN TEMDEMCIA A SER MENOR,~

SALYO UN CAGO QUE ESTA DEWTHO DE LOS VALURES DEL GRUPO CONTROLe (FIG- 8\

9 v 10).
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ALTURA DEL PALADAR
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Y.

CONCLUSIONES

f.A ALTERACISON CROMO3GMICA QUE CON MAS FRECUENCHA SE OBSERVA EN =
t.a cLiNIca €5 La TRisoMIA G2V FUE DESCRITO PRIMARIAMENTE POR ~-
E0oarD SEGuan v 20 akos Mis TARDE JOKN LANGOOW DowN €5TUDIA MAS-
EXAUSTIVAMEMTE Y DIFUMDE SU CONOCEIMIEHTOC,. Por TARTO CONSIDERAMOS
JUSTIFICADO SE LE DENKGMINE A ESTE PADECIMIENTO SIMDROME DE SE=—-

culn ¥ Down,

En LA TrRisoMIA G271 EL CROMOSOMA BUPERNUMERARIO PUEDE SER E£L RE=—~

SULTADO DE UNA NO-DISYUMCION, TRAnSLOCACI8M (Gruro D/G) o rom -

MOSAISCISMO,

CuAN0O0 £5 DEBIDO A LA MO-DISYUNGIOM EN LA MEIOSIS, OCURRE EW EL -
CIGCOTO BAJO LA INFLUENCEA DE UNO O YARJOS FACTORES TALES COMOS

FENGMENOS OE FERTILIZACION RETAROADA, ANTICUCRPOS ANTITIROJGECS,~
ENFEAMEDADES VEIRALES, PERDIDA DE GENES QUE COOIFI1CAN EL RNA RiBo-

SOMAL Y DEFECTOS DE NUTRICION.

La Frecuencia 0eL SiwproMc oe SEcuin v Down en MExico ESTA £5Tiwa

oA EN 1 En 42h macsureEnTOS,

Et DEFICIT EN EL DESARROLLO CEREBRAL Y PSIQUICO CALIFICADO FRE~—=~

CUERTEMEMTE COMO RETRASO MENTAL, €S EL ESTIGMA MAs CONSTANTE OE =~
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vi.

vit.

vitt.

Xxle

ESTE PADECIMIENTO Y VYA OESOE EL RETRASO MERTAL SUPERFICIAL NASTA

LA OLIGOFREMIA MAS PROFUMDA,

CSON MUY HUMEROSAS LAS ALTERACUIONES SOMATICAS ENCOMWTRADAS EN ESTE
S‘uDﬂONC‘ ALCURAS 0OE ELLAS SE LOCALIZAN EN LA CARA Y EK LA CAYE~-

BAD GRAL.

DECKTRO DE LAE MAMIFESTACIONES ORALES EM EL Simprome pe Sfouin v-
Down, EMCONTRAMOS: BOCa: EMTRE ABIERTA Y PEQUERA; LABIOS: ANCHOS,
IRREGQULARES, BLCOS Y FISURADOSY Lemcua: CRANDE, FISURADA Y [5:“2
TAL] DUENTES: PEQUEROS, ENCIGIVOS LATERALES cOniIcos, ALINEAMIEN=
TO IRREGULAR, DPASTCMAG, APIRAMIENTO, ERUPCION Tarpia, AGENESE A~
OE DIENTES PLHMANENTES Y RET(NCI6R; ALTERACIONES PARCDONTALES) =~
OvuLas BEFIDA 0 MEMDIDA; PALADAR: BAUO, CORTYO Y OJIVAL; MEXILARES

MIPOPLASICOS

A Pesar ot que En EL SiwonoMe oE SEcuiw Y Down, SE RA ESTIPULADO
LA PROSEMCIA DE PALADAR ALTO Y ESTRECHMO, DESDE S5US PRIMEARAS DE S~
CRIPCIONES EN LOS ESTUDIOS HAS RECIENTES INCLUYENDO ESTE, SE MA-
PODIDO COMPRGDAR GQUE LAS DIMENSIONES DEL PALADAR EN Et Sinmprome-

pe SEcuiM v DowM, SON MENORES QUE EN LA POBLACION WORMAL,

EM uM £STUDIO METYRICO COMPARATIVO REALIZADO SOBRE LAS DIMENGIONES

DEL PALADAR EXn PACIENTES CON S‘NDROMC oE SEGUIﬂ Y Down, DE UNA ==
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INSTITUCEON ESPECIALIZADA PARA EL TRATAMIENTO D€ ESTE sinownome v
KR KEROoS PROCEDENTES DE E£SCUELAS ESTIPULADAS COMO OE PoBLACHON -
NORMAL, OBTUYIMOS: QUE TANMTO LA ALTURA, LA LATITUD Y LA LONGITUD

DEL PALABAR EH LO5 nifos con STnomome oe SEcuin v Dowk, ES MEMOR,

;
i
i
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ACROMEGALIAZ

AGROWMICREAS

AMAFASE!?

AUTOSOMAS

BLEFARITIS:

CentrOMERO:

Coabunanm:

VOCABULARIO

ALTERACION POA EXCESO DE LA HORMOMA DEL CREGJMIEN
Yo CUAKDO SE HAM 051F3cAD0 Los canTinacos (epap=-
AGULTA) QUE SE MAMIFRESTA POR ALTERACIONES EN LOB
AASGOS FACILAES (PNOGNATISHO) Y MAYOR CRECIMIENTO

DE LA CABEZA, LAS MAMOS Y LOS PIES.

ES5CASO DESARROLLG Y PEQUENO TAMARO Ol cutaPo (wa

HOS ¥ PIES).

LA FASE DE LA MITOS5!S O DE LA MEIOSLIS €M LA CuUAL,
L.0S CRONOSOMAS SE DIVIDEN DEL CCMTNSHERO Y SE $f~=
PARANy, ODEJANOU L ECUADOR Y ORIEKT;HDOSE HACIA ==~

LOS POLOS,.

CuALQUIERA DE LOS 44 CROMOSOMAS QUE MO SEA BN CRO

sowa (CROMOSOMA SEXUAL).

imFLasactbn oE Los PARPADOS,

Pequefia porcifu oe HETERVOCROMATINA DE LOS CROMO=

SOMAS POR DOWDE LOS 00S CIOHxTIOES EST;H UNIDOS,

Unibn, MEZCLA € INCORPORACION DE UMAS COSAS CON =

OTRAS.
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CrRyPTORGQUIDIAS

CrouiTt 10E:

CROMOSOMA HOMOLOGO:

Diacinestis:

Dicicdricos:

DirLOTENA:

ECTOFIA:

Testiculo 0cuLTo, AUSEMTE DE LA BOLSA ESCROTAL, FRE

CUENTEMERYE ATROFECD 0g LOCALIZACION INTRABDOMINAL,

CADA UNA DE LAS UANDAS DE CROMATIMA UMIDAS POR €L =

CENTROMERO DURANTE LA PROFASE Y MCTAFASE.

LOS CROMOSOMAS QUE FOKMAN UM PAR QUE OCUPAN UN WM)S5-~

MO LUGAR.

ElL. €ESTADIO FINAL DE LA PROFASE DE LA PRIMERA DiVi-~
stén PoRr MEIOSIS, DONDE LOS CROMOSOUAS SE CONDENMSAN

Y SE THIREN INTEMSAMENTE.

HERMANOS GEMELOS RESULTANTES DE LA FERTILIZAGCION DE
2 8vuLo0s POR Z CSPERMATOZOIDES DIFERENTES, AL MISMO

TLEMPO.

EL ESTADIO DE LA PRIMERA PROFASE DE LA MEJOSIB, DU-
RANTEC LA CUAL LOS CENTROMEROS EMPLEZAR A REPELERSE=~
Y LOS CROMOSOMAS INtCIAN SU scpnnAc16u PONJENDO EM-

EVIDENGCIA EL OCUIASMAL
SE DICE DE unm drReAND © DE URMA ESTRUCTURA CUANDO SE~

LE ENCUENTRA OCUPANDO UM LUGAR QUE KO £S5 MABITUAL =~

POR EJEMPLO: CRIPTORQUIDERA.
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Ertcanro:

Fenoviro:

Fivosis:

GaMETO!

GENGMA:

GenoTiPO!

HarLolDES:

HiposPaDla:

PLEIEGUE OC LA PIEL DEPENDIENTE DEL PARPADS SUP Em=
RIDAR QUE DESCICMDE SOBRE LA COMISURA INTERNA Y ==

ACENTUA L0S5 RAGQOS MONGOLOIDES.

£5 LA NATURALTZA FisiCa, Bioouimica ¥ FistoLfgimw
CA DC UM IMDIVIDUO, DEPENDIENTE DE LA INTERACCISN
OE SU GENOTIPQ CON £L AMBIECHNTE EN QUE VIVE.
ESTRECHAMECNTO DEL PREPUCEO, DE WMODO QUE ESTE MO
PUEDE RETRAERSE Y DESLIZARSE SODAE EL GLAMDE PARA !

DESCUBRIRLO.

CELULA GERMIHAL MADURA, QUE NORMALMEMTE TIEME EL=~

NGMCﬂO HAPLOIDE 0OE CROMOSOMAS D& LA ESPECIE.

ToDOs LO5 GENES LLEVADOS POR UN GAMETO.

SUMA TOTAL OC LA INFORMACION GEMETICA (GENES) con=

TENIDOS EX LOS CROMOSOMAS,

Et MOMERO DE CROMOSOMAS DE UM GAMETO NORMAL. EN EL

MOMBRE EL NUMERO HAPLOJOE OE CROMOSOMAS £S DE 23,

CuaNDo EL ORIFICIO URETRAL S5E ENCUENTRA EM LA Sy==

PERFICIE VEMTRAL DEL PENE.
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ISoCROMOBONMAL

Lerrérena:

METAFASE:

Monocicbrico:

Moxosouta:

CROMOSOMA ANORMAL, FORMADD POK DOS BRAZOS DE KGUAL
LORGITUD ¥ CONTCHICHKDO LOS HISMOS GENLS)] RESULTA =
DE UMA DIVISION TRANSYIHSAL DEL CENMTROMERG EN VEZ=

DE LOMGITUDLIHMALG COMO €5 LO HORMAL,

EL PRIMER E£5TAOGIC 0E LA PROFASE DE LA PRIMERA DIV)
5|6N POR MCIOSES, EN ESTA FASE LOS CROMOSOMAS SE =
VEN COMO BASTOMCETOS OELGADOS Y MO ESTAN TOTALMEN

TE APAREADOS.

EL ESTADIO DE LA MITOSIS O OFE LA MEJOSIS DBURANTE =
EL CUAL LOS CROMOSOMAS SL ENCUEMTRAN COLOCADOS EN-
€L PLANO ECUATORIAL DOE LA CELULA. EN LA METAFASE =
MIT6SICA ES CUANDO LGOS CROMOSOMAS S50M AKRKALIZADOS =~

EN ELC LABORATOQORIO,.

GemeELos 10ENTICOS DERIVADOS DE UN 50L0 SVuLO FECUN
0ADO QUE EN UN PCRIODG WUY TEMPRANO A SU OESARRO=-
LLO SE MA DIVIDIDO EN & GHUPOS CELULARES QUE CREe==
CEN INDEVUNOIEHTES CADA UNO DE LOS GCUALES PUEDE ==

FORMAR LY IMDIYIDUO COMPLETO:

QCURRC CUANDO UN CROMOSOMA DE UN PAR SE HA CLIMINA=

00.
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NisTacmus:

No=pssyuncidng

Paguirena:

PROFASE:

QUAIASMAS

SE REFICRAE A LOS MOVIMIENTOS BREVES DE SACUDIOA OF
LC3 GLNBOS OCULARES £K ALGUNOS CASOJ COMO POR EJEM
PLOS

1). En LOs aLBiNOS

2)s 0 BURANTE EL GIRO DE LA CABEZA

Mecautsuo cenftico QUE CONGISTE EM LA FALTA OE SE=-
PARACIGN DE LOS CROMOSONAS DURANTE LA AMAFASE, OAR
80 COMO RESULTADOD UM HG“ERO ANORMAL DE CROMOSOMAS~—

EN LAS CELULAS

EL ESTADIO DE LA PROFASE DE LA PRIMERA DIViSIbM ==
POR MEJO0S!S, DURAKTE EL CUAL LOS CROMOSOMAS APARE:
908 SE ACORTAN Y EMGRUESAM Y PUEDE VERSE QUE ESTAN
FORMADOS POR 2 CROMATIDES CADA UNO DE LOS CROMOSO~

MAS QUE FORMAN EL PAR,

EL PRIVER ESTADIO DE LA DIVISIEN CELULARG EN LA ~=
CUAL LOS CROMOSOMAS SE MACEN VISIBLES COMO FIMAS =
€3TRUCTURAS: LA PROFASE OF LA PRIMERA DIVISION ut:é
TAICA SE CARACTERIZA POR EL APAREAMIENTO DE LOS CRO=

MOSOMAS HOMOLOGOS,

LITERALMENTE UNA CRUZ, SE& REF1ERE AL CRUCE DE LAS =

CROI‘?.OES 0E LOS CROMOSGMAS MOMELOGOS DURANTE LA -
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REYINOBLASTOMA:

SinipTENAS

TELOFASE:

TRANSLOGCACEONS

rasc oarLlrena DE La PRIMERA DIvVISION POR MEiOS)S.
DANDO COMO RESULTADO UM AMTERCAMBL0 OE MATERIAL ==
CROMOSOMICO CHTRE DOS CROMOSOMAS HOMOLOGOS (ENTRE=

CRUZAMIENTO) »

TUMOR HMALIGNO DE LA RETIRA, DANDO METASTASIS AL =~
MERY10 OPYICO Y AL CEREBAC, ES BILATERAL EN APRQ=

xidaDARERTE 1/3 DE LGS CASOS.

EL €STADIO DE LA PROFAGE DE LA PRIMERA osvlstﬁu -
u£|6rch DURANTE La CUAL LOS CROMOSGOCMAS No“aLO%OS-

OE APAREANM.

EL £STADIO 0E LA DIVISION CELULAR QUE EMPIEZA GUAN
DO LOS CROMOSOMAS MIJOS LLEGAH A LOS POLOS DE LA =
cfruta ex DIVISION Y TERMIKA CUANDO LAS 005 CELU==
LAS MIJAS, EMTRAM EN LA INTERFASE ESTA GLTIMA £5 =
EL ESTADIO DEL CICLO CELULAR GCOMPRENOIOO EMTRE 2 =~
DEVISEOMES, EM £STE PERIODO HAY UNA SMTENGA ACTIV]

DAD MET:ab6L¥CA DE LA CELULAL
CAUBIO DE POSICION OF UM SEGMENTO CROMOGOMIGO, QUE

PUEDE MACERSE AL MISMO CROMOSOMA O A OTRO OIFEREN-

TEw
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TrsrrADLIO: REFIRJENDOSE A LOS DERUATOGLIFOS, E£3 UM PUKTO FOR~
MADO POR LA URION DE LAS CRESTAS SE LAS GLANDULAS~
WOORIFAMAS QUE YIENEM CH TRES DIRECCIONES DYISTIN==

. :
TAS Y €OAMAW XAMGULOS DE APROXIMaDamenTE 1204, :

- .
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