Maladii ereditare



Trisomia 21 (sindromul Down)
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Trisomia 21 (sindromul Down)

Fala este rotunda,
profilul facial este plat
, datoritd dezvoitari
Rcompiete a gaselor nasului,
dar fruntea este bombata
Fantele pleocapei sunt
orientate obilic,
in sus sl in afara

Craniul este mic si rotund (brahicefaiic),
cu calota aplatizata si /On!anele targi
care se vor inchidecu inlarziere

Caracteristici
bebelus
cu Sindrom Down

Spatiul interdigital
de la picior este mult mai larg
comparativ cu normalul




Trisomia 13 (sindromul Patau)

-malformatii ale
scheletului
- malformatu ale SNC

i i i -Indivizii afectati sunt
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: ) eliminati in primele 3 luni
de viata intrauterina



Trisomia 18 (sindromul Edwards)
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Sindromul Klinefelter

Klinefelter Syndrome
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Dificultati
intelectuale
Lipsa pilozitatii

Par scurt
Umeri ingusti

Dezvoltarea
glandelor
mamare
Solduri late

sterilitate,
atrofie
testiculara

Brate si picioare
lungi



Sindromul Turner

Tumer's syndrome

Turner syndrome karyotype
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Trisomia X

Triple X Syndrome

“ ” ” “ “ “ ” “ - Dificultati in invatare

- Intarziere in dezvoltarea
AR e sia vorbiri
~ m - Fara anomalii fizice (uneori
e oon

Inaltime mai mare)

44+ XXX



Sindromul Cri du chat (“tipatul pisicii”)

a) Karyotype (G banding)
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b) Individual with Cri-du-chat syndrome
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-Microcefalie

-Inapoiere mintal3 grava
-Intarziere in crestere
-Malformatii ale laringelui



Polidactilia Sindactilia
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Distrofie
musculara

Brahidactilia




Prognatismul Albinism
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Prognathic lower jaw



Anemia falciforma




Daltonismul

; Perceptia corecta
iul normal :
a culorilor

DALTONISM

»'3')‘1 - Nu percepe rosul
e

Nu percepe
verde

Nu percepe
galben si albastru

Un daltonist nu percepe cifra scrisa alaturat




Hemofilia

Tata Mama
neafectat purtatoare
:;. i ].I
ne U
o ]
XY X
B Neafectat
[] Afectat

(N Purtato'/

1 * |fr | {} i},n
:;v; 1 TERYE T
" Dl M t} D

Fiica Fiica Fiu
neafec at  npeafectatd purtdtoare afectat



