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CLASIFICACIÓN DE LAS ENFERMEDADES 
GENÉTICAS
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ALTERACIONES CROMOSÓMICAS
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Manifestaciones clínicas
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ALTERACIONES NUMÉRICAS
-POLIPLOIDÍAS-
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Cariotipo Triploide

CAUSAS DE LA TRIPLOIDIA

• Diginia: Un óvulo diploide por no 
expulsión del segundo cuerpo polar 
fecundado por un espermatozoide 
haploide.

• Diandria: Un óvulo haploide fecundado 
por un espermatozoide diploide debido a 
una endoreduplicación.

• Dispermia: Fecundación de 1 óvulo 
haploide por 2 espermatozoides 
haploides.

Triploidía

Mosaico 46XY/69XXY



ALTERACIONES NUMÉRICAS
-ANEUPLOIDÍAS-
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MEIOSIS: NO DISYUNCIÓN

Aneuploidías autosómicas más frecuentes

PRESENTACIÓN CLÍNICAPRESENTACIÓN CLÍNICA

A conocer los síndromes 
más frecuentes!!!

S.Down

S. Edwards

S. Patau



TRISOMíA 21. S. DE DOWN
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SINDROME DE DOWN
-DISMORFIAS-
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SÍNDROME DE DOWN

� ��-���������5��	����
���	
���0�
�
��	��
��
����5��	�
 1:"#4!��
�

��	����
���
�
��(��&
%	��

����
�
��
�

�
��	������	��

�����A�!

� B���-����������

��
�

-���
�	�����
5
����	�����	�

��7��	�����

�
�
��-���������

�
����	
����
��������1�<"#4

� �
���%
�+
�	���
�
�
+�	��

������������	���������	���
���	�

�*�������
�������
�5	���!

� >
����
���

�������*��
�	
%
�7�
�
��!������������������
�5����*�

��
	��)����
����� �
�8"!



47XX+21 46XX t (14,21)    

TRISOMÍA 18. 
SÍNDROME DE EDWARDS
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TRISOMÍA 13. 
SÍNDROME DE PATAU
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MONOSOMÍA 45 XO.
Síndrome de Turner
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SÍNDROME DE 
KLINEFELTER

� F����	���:=�223�
� ������
�
�=  �
��   �

���	����
�	���!

� �����
�5���-������	����
�(������
�
�������0

�! �+����	�
����

�5
�
�! �



�

�
7�����
�+	���

��
5
�

9! �������
���*��������)��@��
:! 5	�����
��	
�-��������
"! ����
�������

�
����*�

��
������������������
 !

ANOMALÍAS ESTRUCTURALES
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DELECCIONES

Delección terminal Delección intersticial
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MICRODELECCIONES
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DESNATURALIZACIÓN 
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Deleccion 13q



FISH del13q
DELECCIÓN DEL BRAZO CORTO 

DEL CROMOSOMA 5
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SÍNDROME DE CRI DU CHAT DELECCIÓN DEL BRAZO LARGO DEL 22 



TRASLOCACIÓN
• �
���
�
��
�	�������
�	�����
�%	�������5�������

��������	����������������������
�!�
� $�%������	
�
��*���������
�!

� >��

����
�
��
�	�������������
�������������

����� ��
�
����������%�
6������
�����������
��	���
���
����*�� 
�
	�����
�%	������������
�����5��������	��

��!�

� $	��5�����������	��5
������
����

��!�

TRASLOCACION
ROBERTSONIANA
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INVERSIÓN
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Pericéntrica Paracéntrica
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INVERSIÓN 
MULTICOLOR-FISH

FORMACIÓN DE CROMOSOMA 
EN ANILLO
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CROMOSOMOPATÍAS
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MÉTODOS DE ESTUDIO
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ALTERACIONES  
CITOGENÉTICAS
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Metafase
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Muchas Gracias


