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La Sindrome de Down




La Sindrome de Down

» Deu el seu nom a John
Langdon Haydon Down qui
va ser el primer a descriure
aquesta alteracio genetica al
1866, encara que mai va
arribar a descobrir les
causes que la produien.

» Aljuliol de 1958 un jove
investigador anomenat
Jerome Leujeune va
descobrir que la sindrome és
una alteracio en el parell de

cromosomes 21.
Tambe va descobrir la causa

de la Sindrome del 5p-



http://es.wikipedia.org/wiki/Archivo:JLHdown.jpg

ETIOLOGIA

Trisomia 21:

> Estan presents tres copies del Cromosoma 21 en totes les cel fules de
l'individu.

Mosaicisme:

> Es donaTrisomia 21,pero no en totes les cel lules.

> LaTrisomia no sorgeix per un cromosoma extra en algun dels gametes
(ovul o espermatozoide),sino en I'embrié en desenvolupament.

> Alguna cél {ula de I'embrio, presenta una Trisomia i després la transmet en
multiplicar-se.

> Les cel {ules amb Trisomia conviuen amb unes altres sense cap Trisomia.

Translocacié:

> Existeix una parella normal de cromosomes 21, pero,apegata un altre
cromosoma,apareix un altre fragment de 21.



Trisomia 21
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http://es.wikipedia.org/wiki/Archivo:Down_syndrome_translocation_up.png

Caracteristiques fisiques

» Cap menut.
» Ulls allargats.
» El pont del nas pla. .
» Cavitat oral xicoteta.
» Macroglosia.

» Orelles menudes, a
la part inferior del
cap.

» Coll curt.




Caracteristiques fisiques

» Mans menudes i amples
amb una sola ruga en el
palmell d'una o
d’ambdues mans.

» Peus amples amb els dits
curts.

» Alcaria baixa.


http://1.bp.blogspot.com/_gN47YGl4sr4/S_5P_McQU6I/AAAAAAAAABE/HtploiO3DK4/s1600/17226.jpg

Alteracions fisiques

» Baix to muscular.

» Problemes:
Respiratoris.
Visuals:ulls creuats i miopia.
Auditiusi de parla.

» Cardiopaties congenites.
» Hipotiroidisme:augment de pes amb el temps.

» Malformacions digestives i problemes gastro-intestinals.

» Desalineacié de les primeres dues vertebres del coll. Es per la qual cosa que
aquesta condicio siga la causa del per que aquests individus siguen meés
propensos a les ferides si participen en activitats al llarg de les quals poden
estendre massa el coll o encorvar-lo.



Caracteristiques de

» Sindrome del Princep

Encantador:

alegres, amistosos, disposats

a agradar, afectuosos.

> Problemes de
comportament:
tossuderia, obstinacio,
conducta agressiva .

conducta

Psicopatologia:

> Infantesa:
hiperactivitat i manca
d'atencio,
trastorns de conducta i
d'oposicio,

trastorns d'ansietat.

> Adolescencia:
retraiment.

> Adultesa:
depressio
demencia.



La Sindrome del “Miol de gat”, de Lejeune,
o la Sindrome Sp- (Cri du xat)




La Sindrome de Lejeune, Sindrome Sp-, o
del Miol de gat (Cri du xat)

» Ho va descobrir
l'investigador anomenat
Jerome Leujeune.

» Sanomena Miol de gat,
perque el plor del bebe
s'assembla al miol d'un gat.

» Del 5p15 (delecio del
cromosoma 5).



La Sindrome de Lejeune, Sindrome Sp-, o
del Miol de gat (Cri du xat)

» Delecio del
cromosoma 5 a la
zona 5p 5.

» Tambe pot produir-se
una translocacio

—


//upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/5/53/NHGRI_human_male_karyotype.png

Caracteristiques fisiques

» La cara es rodona (cara de lluna),
i el paladar elevat.

» Ulls separats, (hipertelorisme).
Plec epicantic.

» Orelles d'implantacio baixa.
» Coll curt.

» Fusio o formacio parcial de ‘ "
membranes als dits de mans i/o S
peus.

» Una sola linia en el palmell de la
ma.
Pliegue

» Mans menudes. o —
» Peus plans




Alteracions fisiques

4

Baix pes al neixer:
aproximadament 2 kg.

Creixement lent.

Plor caracteristic: to alt
semblant al d'un gat.

Perimetre cranial reduit. Cap
menut , (microcefalia).

Hipotonia




Malalties

» Cardiopatia congenita.
» Ossificacio anormal.

» Fractures
espontanies/fragilitat ossia.

» Herniainguinal.

» Miopiai atrofia optica


http://4.bp.blogspot.com/-MObAafewsM8/TdmEQ_SBgiI/AAAAAAAAADc/PXGx43I9N9s/s1600/sindrome maullido de gato.jpg

Caracteristiques de comportament

» Por a determinats
objectes.

» Conductes desafiadores.

» Agressions i autolesions:
esgarrapades,cops al cap,
mossegadesa les nines.

» Marcat sentit de I'humor.
» Afecte i afectivitat.
» Timidesa.




La Sindrome de Williams
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La Sindrome de Williams - Beuren

» Descrit per primera
vegada en 1961 pel
cardioleg
neozelandes John
Williams i -al mateix
temps- pel pediatra
alemany Alois
Beuren.




La Sindrome de Williams

Eiemplo de una delecién (eliminacién) simple en un cromosoma.

En este caso se elimina un segmento del brazo "q", o brazoe largoe, del cromosoma 7 de la derecha

Estas son las dos zonas gue no aparecen
en el cromosoma con delecion.

~—qi1.23 —q11.23

+—q21.2 —q21.2
Cromosoma7 Cromosoma 7 Delecion
normal con delecion

MNata:
Este gjemplo es muy interesante parque la delecian
gcurre en el Cramasoma M2 7, en la regidn g11.23
{como en el caso del Sindrome de Williams)

lluztracion tomada de: hitp://biomodel.uah.es /citogene /dynacare “delete?.him
Modificada del original)




Etiologia (1993)

» Delecio d'una porcio » L'elastina és una proteina
d'un brag llarg del que permet estirar-s’hi els
, AN
cromosoma 7 que conté  gots sanguinisi daltres
el gen de Ielastina teixits corporals.

(7ql1.23)

» Es probable que el fet de
tenir solament una copia
d'aquest gen ocasione
I'estrenyiment dels gots
sanguinis que s'observa en
aquesta afeccio.



Caracteristiques fisiques

» Trets facials que es descriuen com
follet o diable, bonicsi atractius.

» Pontnasal baixi nas menut.

» Llavis prominents amb una boca
oberta.

» Mentd menut.

» Dents xicotetes menuts i espaiats,
qué hi solen faltar;a més d’esmalt
dental defectuos.

» Pell que cobreix la cantonada Prese
interna de l'ull epicant.

epicanto




Alteracions fisiques

> Hiperacusia (sensibilitat auditiva).
» Baix to muscular.

» Estrenyimentde l'aortai de les
arteries pulmonars.

» Hipercalcemia (nivells elevats de
calci en la sang).

> Anomalies renals.

> Baix pes al naixer i augment de pes
de manera lenta.

» Problemes en l'alimentacio deguts a
un to muscular disminuit,un reflex
d'arcadaincrementat,a més de
dificultats per a xuclar i engolir.

> lrritabilitati colics.




Caracteristiques de comportament

4

Hipersociable i absencia de
por a estranys.

Caracter amistos i xXerraire.

Sensible als sentiments dels
altres.

Li abelleix romandre amb els
adults que no amb els seus
companys.

Li agrada col 1eccionar
objectes menuts.

» Problemes d'atencio.
» Ansietat.

» Dificultats per dormir.
» Perseveracio.

» Poc inclinat a les noves idees
i resistencia al canvi.



La Sindrome de Prader-Willi

Descrit I'any 1956 pels
doctors suissos :
Andrea Prader.
Alexis Labhart.
Heinrich Willi.




Etiologia

» Es causat per la supressio
d'un gen en el cromosoma

15, 15(q! 1-13). N
AN

HORMAL

» La majoria té una supressio
PAT MAT MAT MAT

de 'ADN patern en 3( % 8% 355\&%
aquesta regio (70%). ww
Delecidn 15g11-g13 Disorafa uniparental materma Ivhntacion de iraprinting

PAT MAT

» La resta tenen dues copies
del cromosoma 15 de la % %
mare (disomia materna).



Caracteristiques fisiques

» Ulls en forma d'ametlla.
» Crani estret bifrontal.

» Mans i peus molt xicotets
en relacio amb el cos.

» Anomalies esqueletiques
de les extremitats.

» Alcaria Baixa.

© Images Paediatr Cardiol


//upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/b/b4/Prader_Willi_Syndrome1.jpg

Caracteristiques fisiques:

Hipogonadisme:
a) Genitals poc desenvolupats:

Home : escrot poc desenvolupat, testicles sense descendir, penis i
testicles menuts .

[?,ona : absencia o escas desenvolupament del llavi menor i
clitoris.

b) Maduracié sexual incompleta o retardada quan la
pubertat:

Home : gonades petites, escas pel a la cara i al cos, manca del
canvi de veu.

Dona : infrequent o mala menstruacio.



Alteracions fisiques

4
<

Obesitat .
Hip erf%gla apetit excessiu):
produida per una

anormalltat hipotalamica.

Impossibilitat de vomitar.
Saliva espessa i viscosa.

Diabetis tipus Il, secundaria a
obesitat.

Somnolencia, trastorns
respiratories i apnea del
somni.

Alta resistencia al dolor i
trastorns en la temperatura
corporal.




Caracteristiques de conducta

» Liagrada estar sol.
» Apegat als adults.
» Liagrada jugar amb els més menuts.

» Trastorns del somni.
» Dorm mes d’allo normal.

» Es pessiga la pell.
» Nervios,sensible i tibant.
» Liagrada que li paren esment.

>

Arrencades violentes i conducta
obsessiu-compulsiva.

Tendencia a argumentar i
oposicionista.

Rigid manipulatiu, possessiu i cabut.
Perseveratiu.
Labilitat emocional i impulsiu.

Hiperfagia: robatori de menjar (dins i
fora de casa), obsessio pel menjar.i
mentider



La Sindrome de Angelman




Etiologia

» Va ser descobert pel

metge angles Harry
Angelman al 1965.

» Delecio en el
cromosoma |5ql |-13,

heretat de la mare
(1987).




Etiologia

» Delecié en el cromosoma 15 (15ql1-13), d'origen
matern.

Paterne Alaterno

Cromazoma 16 i I
hiorrmal

Poterno Mm Peterno Paterno Fu"fm Marerno
Diedalod area I | I I i
Delecien 15q11-q13 Disernia Uniparental Mutacidn del
Paterna centrodel Imprinting
&64% 3%
Paterns Materneo
E;!éf;qre d:hﬂg 2 = Mutacién UBE3A  11%
i ion Dezconocsds 11%

Reorgarizocicn cromosdmica
1%



Comparacio genetica

Delecidn 15q11-q13
70% |

P:nt:nn Materno

-*l

Paterne Materno

Mormal

Mn‘rtm Mm‘trm Faterno Materno
D-:m-ulhwmfd mlm del centro
del Imprinting
I m 5%
Desconocido 1%

Reorgonizacion cromosdmica

%

Paterne Materno

Cremosoma 16 I I
Normal

Paterno Mtrm Peterno Paterno Paterno Materno

I - -
Delecidn lqul-q!.El DuJu Unpmd Mutocicn del

centrodel Imprinting
s4% ™ 3%

Paterne #f.rn'umn

2 &= 11%

11%

Mutacién UBE3A
Desconocide

Reorgari zacion cromosdmica
1%



Caracteristiques fisiques

»

Microcefalia i cap pla tot just a la part posterior.

Ulls enfonsats i estrabisme.

Boca amplia i somrient, llavi superior fi, baveig
frequent,dents separades, i tendencia a tenir la llengua
entre els llavis i mandibula prominent.

Protrusio lingual,alteracio de la succié-deglucid i
problemes de l'alimentacio.

Cabells rossos i ulls blaus.

Hipopigmentacio de pell i d’ulls.

Bragcos aixecats i flexionats quan camina:

Augment pel que fa a la sensibilitat de la calor




La Sindrome de Angelman

Discapacitat intel lectual severa.

Convulsions.

En més de 90% dels pacients existeix
una historia prenatal i de nounat
normal.

Entreels 6 i els 12 mesos d'edat:
trastorn del llenguatge,

moviments anormals, ataxia,
tremolor,

conducta especial amb episodis de
rialles frequents i actitud alegre,

hiperactivitat.



Caracteristiques de conducta

4

Rialles i aparenca felig i rigidesa en les
cames durant la marxa (Sindrome de
la nina felig).

Trastorns del somni.
Poca sensibilitat vers el dolor.

Tendéncia a llepar tot el que esta al
seu abast.

Fascinacio per l'aigua i la musica.
Fascinacio pels espills i objectes
brillants.

Dificultat per a interpretar les
expressions facials dels altres.

>

Hiperactivitati baixa capacitat
d'atencio.

Conducta impulsiva.

Comportaments compatibles amb
l'autisme: estereotips manuals,
aletejaments, xumets, desinteres pel
contacte social i agressivitat:

Pessigar als altres.
Mossegar.
Esgarrapar.



La Sindrome velocardiofacial, de
delecio 22q11.2, de Shprintzen, o
de Di George




La Sindrome velocardiofacial, de delecio
22ql11.2, de Shprintzen, o de Di George

> A mitjan decada dels 60, el metge
endocrinoleg Angelo DiGeorge va detectar
que un grup particular de caracteristiques
cliniques sovint es presentaven juntes.

> Al 1978 el fonoaudioleg Shprintzen va
descriure |2 xiquets amb caracteristiques
similars.

> Ala decada dels 80, es va aplicar la
tecnologia per a identificar un defecte
cromosomic subjacent en aquestos
sindromes.

» Esva determinar que més del 90 per cent de
tots el pacients amb les caracteristiques de
les sindromes DiGeorge, Shprintzen i
velocardiofacial presentaven una supressio
cromosomica en la regié 22ql |.2,
considerant-se'ls tal com una mateixa
Sindrome.



http://en.wikipedia.org/wiki/File:Bob_Shprintzen_and_Angelo_DiGeorge_in_Rome_2002.png

La Sindrome velocardiofacial

En la sindrome de delecié 22ql 1.2, un
tros menut de cromosoma 22 no es
troba en el brag llarg del cromosoma
22 en un lloc que es diu ql I.

A la majoria de les persones amb

sindrome de delecid 22ql | .2 els falta ¢
al voltant de 30 a 40 gens. La funcio :
exacta de molts d'aquests gens e PN
segueix sent un misteri.

i W
*a,
L
¢
£

L : f‘ a
‘3,: e 1 %
1, 23
. IV # i
Pero un gen, TBXI, probablement ¢ o
explica els simptomes fisics més T ET
comuns de la sindrome, incloent \ e 1} 2
problemes del cor i el paladar S
esberlat .
e )
Un altre gen, anomenat COMT, també . -

pot ajudar a explicar el major risc de
problemes de conducta i les malalties
mentals en les persones amb la
sindrome.



Caracteristiques fisiques

»Insuficiencia velofaringia
»Anomalies del paladar,com el
paladar esberlat.

»Veu nasal.
»Dificultats en la parla.
»Dificultats per a l'alimentacio.

»Displasia de les orelles:
menudes amb forma quadrada
superior.

»Infeccions de I'oida mitjana o
perdua d'audicio.




Alteracions Fisiques

» Cardiopaties congenites.

»Nivells baixos de calci en la sang a causa de
problemes amb les glandules paratiroides que
poden desencadenar una crisi.

»Problemes del sistema immune que pot
augmentar el risc d'infeccions, produides per
hipoplasia o absencia del timo.

> Anomalies renals.
> Problemes de columna vertebral,tal com

escoliosi (curvatura de la columna) i anormalitats
en els ossos del coll o superior de I'esquena.

> Microcefalia.
»Hipotonia i retard motor.
» Convulsions,



Caracteristiques de comportament
» Existeix amb frequencia TDAH.

» Aillament i problemes socials, incloent 'autisme.

» Labilitat emocional, i a I'adolescencia trastorn
bipolar.

» Esquizofrenia. Els treballs més recents suggereixen
que el SVCF s'associa en un 30% dels casos a
trastorns psicotics.



La Sindrome X Fragil



//upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/b/b3/Fragile_x_syndrom.png

La Sindrome de la X Fragil o de Martin-
Bell

» En 1943, Martin i Bell van
descobrir un tipus de
retard mental hereditari
lligat a la X, que avui

coneixem com a sindrome
de la X Fragil.

» En 1991,Verkerki col. van
descriure un gen associat
al trastorn: el gen FMR-1.




Etiologia

» La causa genetica de la sindrome és ) L'expansié del trinucleotid
un tipus de mutacio genetica , .
conegut com a “expansié de te lloc en la regio reguladora
repeticions de trinucleotides” i del gen, sent aquest

afecta una regio del cromosoma X ! s e T
en la qual se situa en el gen FMR-1. trmuqleOt'd C(_;G (Citosina-
Guanina-Guanina).

» Quan el nombre de
repeticions supera el valor
llindar de 230 repeticions es
produeix la metilacio del gen
i, per tant, aquest perd la
seua funcio, produint aixi la
sindrome de la X Fragil.

T ELby

LE b d

Zhbre
L LEby
g5 LEbw


//upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/f/fc/Fmr1.jpeg

Repeticions Trinucleotides

T Adfected
individual




La Sindrome de la X Fragil




La Sindrome de la X Fragil

Herencia ligada al X dominante

Padre ~~ Madre
no afectado || afectada
&
[
i
i ,"" | on
‘l_l II_I‘
XY | .”. | %
11
I No afectado \{
[ ] Afectado JIk
~ \\:? \\
(2
o 'r--' ‘-\I y
. i .".II a8
oW
'l. f\ ]
i Nl O T
AL
Hijo Hija Hijo Hija

no afectado  afectada  afectado no afectada


//upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/7/79/X-dominante.png

Caracteristiques fisiques

» Orelles grans i
prominents.

» Carallarga i estreta.

> Mand!'bula inferior
prominent.

» Una unica arruga palmar.

3 Hipersensibilitat en les
articulacions.

» Estrabisme.

» Prolapse de la valvula
mistralenca.

» Testicles grans (homes).




Alteracions de la premutacio en edat adulta

Homes y dones:

Sindrome de tremolor-ataxia associat al
SXF (FXTAS)

» Signes clinics principals:
Tremolorintencional.
Ataxia.

»  Signes clinics menors:
Parkinson.

Deficit de moderata greu en la memoriaa
curt termini.

Deficit de funcio executiva.

»  Signes radiologics

Lesions en la substancia blanca en el
peduncle cerebel 16s
mitja (visibles en la RMN).

Lesions en la substancia blanca cerebral

Dones:

Fallada Ovarica Prematura(FOP)

El terme FOP o insuficiencia ovarica és
més precis i més correcte que no el de
menopausa precog, i també més acceptable
per les propies dones.

La menopausa es defineix com un
cessament permanent o total de la regla o
menstruacio, mentre que en el cas del FOP
aco no és sempre aixi.

Les dones amb FOP poden encara quedar-
se embarassades, a causa que els seus
ovaris poden funcionar en algunes ocasions
i alliberar ovocits de tant en tant.



Caracteristiques de conducta

» Vergonyos.
» Timid.

» Apegatals adults,massa depenent.

» Exigeix molta atencio.

» Repeteix actes diversos una
vegada i una altra.

» Nervios,sensible i tibant. Gestos
nerviosos i tics.

» S'emmurria o s'incomoda
rapidament.Mal geni.

» Jura,diuparaulades.

» Deficit d'atencid i hiperactivitat.

» Ansietat social.
Ansios.
Espantadis.

Té por a animals, situacions o llocs,
a més de l'escola

» Trets autistes i autisme.



La Sindrome de Noonan




La Sindrome de Noonan

» Va ser descrit al 1963 per la
cardiologa nord-americana
Jacqueline Anne Noonan.

» Va observar que la
cardiopatia mes frequent era
la estenosi pulmonar, la qual Coartacion de fa zorta
cosa diferenciava aquesta
malaltia de la sindrome de
Turner,on la cardiopatia que
es presenta amb major
frequencia és la coartacio de
l'aorta.




Etiologia

» El gen que condiciona el
fenotip de la Sindrome de
Noonan se situa en el
cromosoma 12, (12q22) per
una mutacio del gen PTPNII.

1292131

120231
1 2q24.12
12q24.23

» Aquest gen va ser descobert
I'any 2001 i regula la
produccio d'una proteina SHP-
2, que controla processos de
creixement (cardiopaties
congenites i estenosi

PU I monar)- Corazon normal Estenosis pulmonar




Caracteristiques fisiques

v

Cara triangular i front ampli.
Mandibula fina.

v

v

Celles arquejades.

v

Ulls prominents i separats
(hipertelorisme ocular).

v

Parpelles superiors caigudes
o "carregades".



Caracteristiques fisiques

» L'arrel nasal és amplai la punta
arredonida.

> Qrelles baixes i amb lobuls
prominentsi girats cap a
davant.

> Pell del clatell sobrant.
El pel s'estén cap a I'esquena
en la seua implantacio.

» Coll curti que encara ho
sembla més per |'excés de pell
lateral.



http://articulos.sld.cu/genetica/files/2010/11/noonan-01.jpg

Caracteristiques fisiques
» Alcaria baixa.

» Torax ample i amb
enfonsament
inferior, de vagades,
amb els muscles
arredonits.




Caracteristiques fisiques

» Ungles xicotetes i
concaves, les quals
creixen cap amunt




Riscos medics

v

Estenosi pulmonar i cardiopatia.

v

Taques "cafe amb llet”
(neurofibromatosis).

» Trastorn de les plaquetes
(trombocitopenia).

Dificultats sistema limfatic.

v Vv

Problemes genitourinaris.

v

Problemes ortopedics.



http://articulos.sld.cu/genetica/files/2010/11/noonan-03.jpg

Caracteristiques de la conducta

» Autoestima baixa. » Fobia.

» S'han descrit casos de
xiquets afables i molt

preocupats per les relacions
interpersonals. » Tossuderia associada a la

mala relacio amb la resta.

» Perseveracions.



La Sindrome de Noonan y la de Turner:
similituds
» Cara triangular

» Front ampli.

» Parpelles superiors
caigudeso
carregades’’.

»> Punta de nas gruixuda
> Orelles dismorfiques.
» Coll curt.

> Pell redundant al coll.

> Imlalantacié baixa del
pel en la regio
occipital.

» Alcaria baixa.

» Defqormitat de
I’esternum.

» Cardiopatia




La Sindrome de Turner




La Sindrome de Turner

» El seu descobridor va ser
I'endocri Dr. Henry Turner, qui
va realitzar per primera
vegada una descripcio de les
caracteristiques d’almenys set
dones que van captar la seua
atencio en 1938.

> Al 1959 Ford i col laboradors
van diagnosticar la causa
d'aquest simptoma mitjangant
un cariotip (van observar tan
sol un cromosoma X).




La Sindrome de Turner

» Es una afeccio genetica
que ocorre homes en les
dones.

‘ PE U o G e
» Les cel lules de les dones _ R BB 8

normalmenttenen dos uy we ae X% 8% 28 B8
cromosomes X, pero en la [
sindrome de Turner,a les

AN . T i 1 f = 1 9
cel lules de les xiquetes L i

Turner's Syndrome

els falta un cromosoma X
o part d'un cromosoma X
(monosomia)

—
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Caracteristiques fisiques

» Parpelles caigudes, ulls
grans i ressecs.

» Barbeta xicoteta.

» Llavi superior fi i
comissures de la boca
rectes o cap avall.

Orelles en posicio baixa.
Paladar estret i ogival.
Coll unit per membranes.

Torax pla,ampli "en forma
d'escut”.

» Alcaria Baixa.
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Sintomes

Desenvolupament retardat
o incomplet de |la
pubertat, que inclou
mames Xxicotetes |
borrissol pubic dispers;
infertilitat; absencia de
menstruacio; i manca de la
humitat normal en la
vagina; relacions sexuals
doloroses.

Short stature

Low hairline -

Shield-shaped —4—,—

thorax

Widely spaced —

nipples
Shortened

Small E I \

finger nails ——

Brown spots (nevi)

- - 5—.7 Characteristic

facial features

"“*_Ji
f Fold of skin

Caonstriction
cuf aorta

Poor breast
development

™ Elbow

deformity

~ Rudimentary

ovaries

Gonadal streak
{underdeveloped
gonadal
structures)

Sy
* Mo menstruation



Malalties
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Anomalies renals.
Pressio sanguinia alta
(hipertensio).
Obesitat.

Diabetis mellitus.
Hipotiroidisme.
Cataractes.

Artritis

Coartacio de l'aorta.

Nevus o taques en la
pell.

Coartacion de la aorta

‘.‘f "L Cara de esfinge

Implantacicn baja 3, - g Boca de carpa
del cabello A ¥ A Cuello alado
f{'ﬁ— Estenosis adrtica
Torax ancho y — Tt “
mamilas hipoplasicas —_ W Ausencla de caracteres
/ _) sexuales secundarios
,-'r )! { = Cublto valgo

{ [

»
| \ |
| & -J—v—‘— Cintillas gonadales

/ _' N
Acortamiento ¥, | I\ Y
4° metacarpiano __§ A N—“— Amenorrea primaria
LY

Nevus pigmentarios
|

I
l
\ 1
I
r.: ‘EJ. Linfedema
Utas hipercorvexas ylo
v‘— pe y

displasicas
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