Síndrome de Down

Origem:   material cromossómico em excesso no cromossoma 13 ou 18 (trissomia 13 e 18 respectivamente). 
O material cromossómico extra pode ser um cromossoma livre (trissomia) ou pode estar ligado a um outro cromossoma (translocação).
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Os doentes com trissomia 13 ou 18 (de ambos os sexos) podem ter malformações:

 no cérebro, ~

(coração, 
(rins 

( abdómen (associados a uma avaliação do estado de nutrição e do aparelho respiratório)

(Aumento do tónus muscular

(convulsões

(descoordenação da deglutição 
Consequências: risco acrescido de aspiração, a qual pode ainda agravar mais os problemas respiratórios (apneias). As crianças com estes síndromes têm atraso de desenvolvimento psicomotor grave.

O prognóstico destes síndromes é reservado, com uma mortalidade elevada.



