SINDROMUL TURNER
CARIOTIP 
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Frecventa : 1/2500-3000 de nasteri dar 99 % dintre produsii de conceptie cu acest sindrom sunt avortati spontan
Formula citogenetica : 45, X-(omogen) sau 45,X-/46,XX(mozaic)- (varianta omogena prezinta afectare mai grava)
Variante citogenetice : 46,X,i(Xq);  46,X,Xp-;  46,X,Xq-
Etiologie : nondisjunctia in gametogeneza materna sau paterna
Semne clinice :
1. Intelect nomal sau retard mental usor
2. Talie mica ( maxim 150cm)
3. Dismorfie faciala : fata triunghiulara si ptoza palpebrala
4. Pubertatea nu apare, nu se instaleaza caracterele sexuale secundare feminine, nedezvoltarea glandelor mamare, pilozitate axiala absenta, pubiana redusa , amenoree primara, gonade rudimentare , nefunctionale
5. Sterilitate
6. Semne tipice : torace in scut, mameloane departate , pterigium coli ( exces de piele la nivelul gatului).
7. Afectiuni cardiovasculare : coarctatie de aorta
Diagnostic clinic : 
Stadiu de nou-nascut : greutate mica la nastere, pterigium coli, limfedeme palmare si plantare
Adult :nu apar caracterele secundare feminine, inaltimea, pterigium coli,dismorfie facial.

[image: image2.jpg]



[image: image3.jpg]



[image: image4.png]


                        [image: image5.jpg]



SINDROMUL KLINEFELTER                                              
CARIOTIP
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FRECVENTA : 1/1000 de nou-nascuti de sex masculin (cauza: aparitia unui cromozom X excedentar la sexul masculin).
Principalele semne fenotipice : ginecomastie, atrofie testiculara, sterilitate. La nou-nascut nu exista o dismorfie evidenta,in copilarie posibil criptorhidiesau hipospadias, in adolescenta apare ginecomastia si atrofia testiculara.
SEMNE CLINICE :

· Intelect normal, usor retard mental

· Statura inalta,la pubertate nu se instaleaza caracterele secundare masculine si pilozitatea pe corp datorita secretiei scazute de testosteron, tesut adipos depus dupa model ginoid

· Spermatogeneza absenta, nedezvoltarea organelor genitale externe ( micropenis, testicule mici +/- criptorhidie-necoborarea testiculelor din abdomen)

FORMULA CITOGENETICA :47,XXY (omogen); 47,XXY/46,XY(mozaic)
Variante citogenetice : 48,XXXY; 49,XXXXY( aparitia unui X suplimentar scade IQ cu 10-15 puncte).

[image: image7.jpg]grow fewer
chest hairs
l

Breast
development B
Femaletype | Jf
pubic hair |
pattern

Small
testicular = |

size




SINDROMUL 47, XXX (Sindromul triplu-X)

CARIOTIP
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FRECVENTA :1/1000 de femei (cauza este prezenta unui cromozom X excedentar la sexul feminin)

ETIOLOGIA : nondisjunctia in gametogeneze matern sau paterna

Principalele semne fenotipice : talie mai inalta decat media, deficit neuropsihic. La nou-nascut nu exista dismorfie evidenta, in copilarie inatarzie achizitia limbajului.

FENOTIP: normal in majoritatea cazurilor, fertilitate normala in general, 20 % din cazuriprezinta semne de disgenezie gonadala cu oligo/amenoree, sterilitate,menopauza prematura.Unele cazuri prezinta intelect scazut.
FORMULA CITOGENETICA : 47,XXX   sau 47,XXX/46,XX

SINDROMUL 47,XYY (FORMULA CITOGENETICA : 47,XYY sau 47,XYY/46,XY)
Frecventa: 1/1000 de barbati ( cauza este prezenta unui cromozom Y excedentar la barbati)

Etiologia : nondisjunctia in gametogeneza paterna
La nou-nascut nu exista o dismorfie evidenta, in copilarie intarzie achizitionarea limbajului si in adolescenta : talie inalta.

Fenotip: statura inalta ( peste 180cm), dezvoltare sexuala normala, fertilitate in general normala dar este posibil sterilitate/infertilitate, tulburari comportamentale(comportament agresiv in unele cazuri.
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