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Craneofacial: microcefalia, fontanelas amplias,

— Retraso de crecimiento pre y posinatal, occipucio prominente con diametro bifrontal estrecha,
SX de EDWARDS h!DEfTEk{l'iElTl_ﬂ. [‘]i?[ﬂgﬂﬁtjﬂ: escoliosis, defectos oculares (opacidad comeal, catarata,
o Trisomia 18 hipertonia, pies aguinos, refraso mental, < microftalmia, coloboma de iris).
contracturas articulares, hipoplasia de Extremidades: mano trisomica (posicion de las
labios mayores manos caracteristica com tendencia a pufios
- cemados, con dificultad para abrirlos.
- 7" -Hipotonia v succién débil. AP "
) ) —Retraso global. Test de metilacian (M-PCR): Técnica de analisis
" Dominante: Es una sola copia de | " &¥ DE PRADER || -Hiperfagia. molecular que se realiza a todos los pacientes, y
la mutacion relacionada con una | WILLI: ]- -Alteraciones del comportamiento pemmite confirmar el diagnéstice del sindrome
enfermedad va es suficiente para b como rabietas y conductas. \ causado por una delecion.
_ causar dicha enfermedad. _ h;\—Deteriuru cognitivo. =
N _Hipotonia Inicialmente se realizan una serie de‘ pruebas para calcular la
“a dominancia autosémica s un _Hiperlaxitud ligamentosa, probabilidad c!e que el feto tgnga sflndmme !:EIE Drown. !E_stas
patron de herencia caracteristico de m -Retraso mental es constante pruebas consisien en determinar ciertos parametros clinicos

. P mediante un analisis de sangre de la madre v realizar estudios
SlﬂermES f:g':nqs . er!fer_mei:%ladea ED:'IgerlllﬂE. N &n mayor o menor grado. .ket:clgréﬁcns al feto, especialmente del pliegue cutaneo del cuello y,
autosomicos L O'{:‘EJI'I'II(‘.ID' sign _::a Jue el gen en - -
cuestion esta localizado en uno de los

cromosomas no sexuales (es decir, " (" -Hipertelorismo. | [ -Retraso de crecimiento pre y |
_del cromosoma numero 1 al 22). P -Epicanto. postnatal.
| SX DE PATALU: |—< -Paladar ojival. -Refraso psicomotor.
) ) -Hemangiomas capilares. -Microcefalia.
' Recesivo: Se necesita que ambas | | \_-Labio leporine. 2Ll -Hipotoniafhipertonia. )
copias del gen en cuestion estén h g
alteradas, o mutadas, para que se - -
produzca la enfermedad. - ﬂ!cmcm I.'a' -
\ r, icroanatia. . . . .
T E R s Se diagnostica por el llanfo persistente y caracteristico del
L -Hiperielorizmo. . .
frastorno. Revizar antecedentes y realizar una prueba de
SXDECRIDU | -Eﬂgﬂg_ﬂﬂ"“: cariofipo.
CHAT: -C5ira [smn. .
_Oclusién dental Actualmente se dice que el 20% o 30% de los casos se da

L or transmision hereditaria.
-Debilidad muscular. n

L -Llante agudo parecide al de
un gato.
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