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SINDROME DE WILLIAMS

;Qué es?

El sindrome de Williams es una enfermedad genética que

afecta a muchas partes del cuerpo.
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Caracteristicas ‘ - \"‘ _

Se caracteriza por una discapacidad intelectual leve a moderada, una personalidad con caracteristicas
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»
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Gnicas, un rostro Unico, problemas cardiacos y vasos sanguineos (cardiovasculares).
Diagndstico genético

Esto se debe a la delecién del cromosoma 7 en la banda del cromosoma 7qg 11.23, lo que se denomina

submicroscopia porque no se comprende bien cuando se observa el cromosoma con un microscopio.
Diagnostico clinica

No se puede detectar mediante un cariotipo convencional y se revela mediante FISH (Hibridacion

Fluorescente In Situ), que conduce a un diagnéstico en el 95% de los casos.
Tratamiento

No existe cura para el sindrome de Williams. Evite la ingesta adicional de calcio y vitamina D.

SINDROME DE PATAU
¢Qué es?

Debido a que es repetitivo, es una enfermedad genética causada por cambios

en el cromosoma 13.

Caracteristicas

Deformidades de las extremidades, valgo del pie. Mano en forma de pufio.

Palmas plegadas Unicas. Disminucidn del tono muscular (hipopotasemia).
Diagndstico genético

Debido a que hay cambios repetitivos en el cromosoma 13, se puede detectar.



Diagnostico clinica

El sindrome de Patau puede detectarse mediante ecografia obstétrica (normalmente deteccion precoz de
diferentes anomalias anatémicas del feto) o utilizando el cariotipo de células fetales obtenido por biopsia

durante el periodo embrionario. Vellosidades coridnicas, amniocentesis o puncion funcional.
Tratamiento

Actualmente no existe ningln tratamiento para este sindrome. Lo Unico que se puede hacer es tratar

paliativamente las posibles complicaciones tempranas.

SINDROME DE ANGELMAN
¢Qué es?

Las enfermedades genéticas causan trastornos del desarrollo y sintomas

neuroldgicos.
Caracteristicas

Puede causar retraso en el desarrollo, microcefalia, problemas del habla y del

equilibrio, retraso mental y, a veces, ataques. Las personas con sindrome de

Angleman suelen sonreir y reir, y tienen una personalidad feliz y emocionada.
Diagnostico genético

El sindrome de Angelman es una enfermedad genética rara causada por cambios cromosdémicos en la
region 15q11-13.

Diagnostico clinica

Si su hijo tiene signos y sintomas de retrasos en el desarrollo y otras enfermedades, como problemas de
movimiento y equilibrio, cabeza pequefia y cabeza plana, el médico de su hijo puede sospechar del

sindrome de Angerman y la risa frecuente.
Tratamiento

Los medicamentos antiepilépticos para controlar las convulsiones, las terapias fisicas que ayudan con los

problemas de movimiento y caminar, pueden incluir terapias de comunicacion para el lenguaje de sefias y



la comunicacion de imégenes, y terapias conductuales que ayudan a superar la hiperactividad y la falta de

atencion, asi como la cooperacién con el desarrollo.
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