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JIINDROINES

% Son conjunto de sintomas que definen o

caracterizan a una enfermedad o a una condicion
gue se manifiesta en un sujeto y que puede tener o
no causas conocidas,de los cuales acontinuacion
se describen algunos como: cri-du-chat, sindrome
de williams,sindrome de prader willie,sindrome de
patau, sindrome de edwars, sindrome de

turner,sindrome de klinefelter



CRI-DU-CHAT

ETIOLOGIA

% ocurre por la delecion total o
parcial del brazo corto del

cromosoma 5 (5p-)

Figura 1. Region critica. Localizacion de ciertos defectos
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CARCATERISTICAS CLINICAS

+«» grito agudo del gato

+ dimorfismo facial distinto
% microcefalia
¢ retraso psicomotor y mental

Severo

PREVALENCIA

+ 1/15.000 y 1/45.000, con una
incidencia ligeramente mas

elevada en mujeres.

DIAGNOSTICO PRUEBA
GENETICA
+ clinico, basado en
caracteristicas tipicas
+ cariotipo
< FISH

TRATAMIENTO

% No existe tratamiento
+« rehabilitacion, fisioterapia
% chequeo general periédico que
incluya una revision por parte
de un otorrinolaringdélogo, un
oftalmélogo y un odontélogo.
PRONOSTICO
La esperanza de vida después de los
cinco afos es alta y la morbilidad
baja. una mortalidad del 10%, 75% de
esta ocurria durante el primer mes de

vida y el 90% dentro del afio de vida.



SINDROIME DE LLIANS

ETIOLOGIA

% deleciéon de material genético de
una region especifica
del cromosoma 7 localizada en el
brazo largo (q) del cromosoma 7
en la region de las bandas 11.23
(7q11.23)

Ejemplo de una delecién (eliminacién) simple en un cromosoma.

En este caso se elimina un segmento del brazo "q" o brazo largo, del cromosoma7 de la derecha

Estas son las dos zonas que no aparecen
en el cromosoma con delecion.

+«~—q11.23
«—q21.2

—q11.23
—q21.2

Cromosoma7  Cromosoma 7 Delecion
normal con delecion

Nota

Este ejemplo es muy interesante porgue la delecion
ocurre en el Cromosoma N° 7; en la region g11.23
(como en el caso del Sindrome de Williams)

htm
(bdificada del original)

CARACTERISTICAS CLINICAS

+ Rostro de diablillo (labios
gruesos, nariz respingada, frente
amplia)

« Vozronca

% Las mejillas protuyentes y caidas
con regién malar poco
desarrollada

% Dientes pequefios, mal oclusion
dental.

% La mandibula pequefa

< Aumento del tejido alrededor de
los ojos

% Afecciones Cardiovasculares
Endocrino-metabdlicos
Urinarios, musculo- esquelético

PREVALENCIA

++» 1/20.000, aungue existen formas
parciales cuya incidencia es
desconocida.

DIAGNOSTICO PRUEBA
GENETICA

% Ecografia obstétrica.
% Andlisis de micro- array.
% FISH

TRATAMIENTO

Cirugia

Programas de comportamiento

Programas de educacién especial

terapias fisicas

Modificacion de la dieta

Medicacidn para tratamiento de la

hipercalcemia como corticoides u

otra medicacion

+ Medicamentos supresores de las
hormonas sexuales

% Medicamentos para hipertension,
o0 el estrefiimiento

« Tratamiento de los problemas de

los dientes

X3

S

X3

%

X3

%

X3

S

X3

S

X3

%

PRONOSTICO

+ Difiere alas complicaciones que
presenta


https://ghr.nlm.nih.gov/chromosome/7

SINDROME DE PRADER WILLIE

ETIOLOGIA
% la pérdida de expresion de la
parte paterna del cromosoma
15911-g13, causada por deleciéon
paterna, disomia uniparental
materna, alteraciéon
del imprinting o por translocacion
balanceada

Cromosoma 15, tiene
este aspecto (dibujito):

P- brazo corto <
>()| 1-q13
(zona de los
genes criticos
Q- brazo largo del SPW)

CARACTERISTICAS CLINICAS

% Hipotonia

% talla baja

X3

%

hiperfagia,

X3

%

hipogonadismo,

escoliosis,

retraso psicomotor (comer sin
control, conducta compulsiva y
controladora

alteraciones del comportamiento
frente ancha

ojos almendrados

labio superior delgado, comisuras
hacia abajo

estrabismo

puente nasal estrecho

PREVALENCIA

K/
0.0

1 a 12,000 o 15,000 nacimientos
a nivel mundial. ambos géneros

DIAGNOSTICO PRUEBA GENETICA

R/
0'0
R/

0’0

prueba de la metilacion del ADN
FISH

TRATAMIENTO

R/
0.0

X3

%

X3

%

X3

S

X3

S

X3

%

de acuerdo con la edad y debe
ser dirigido para las sefales y
sintomas que se presenten
nutricion

terapia de lenguaje, fisica
criptorquidia

hormonas de crecimiento
evaluaciones rutinarias

PRONOSTICO

R/
0.0

Depende al tratamiento que se
les day a los cuidados en sus
diferentes etapas de vida, con

respecto a su tiempo de vida



SINDROME DE PATAV CARACTERISTICAS CLINICAS

« graves malformaciones
congénitas de la linea media
corporal,

+» anomalias oculares, en las
extremidades alteraciones
viscerales como malformaciones
cardiacas, renales y cerebrales

+« Paladar hendido o labio leporino

+« polidactilia)

+ Pies deformados

microftalmia

Hernias umbilicales o hernias

inguinales

% hipotonia

PREVALENCIA
ETIOLOGIA % 1/8.000 y 1/15.000 nacimientos.
% La trisomia 13 ocurre cuando hay DIAGNOSTICO PRUEBA GENETICA
material extra del cromosoma 13 % Cariotipo
en algunas o en todas % Amniocentesis
las células del cuerpo % Ecografias

7
0.0

Trisomia 13, Mosaico por trisomia

13, Trisomia 13 parcia, Trisomia
TRATAMIENTO

del 13 por translocacion o )
< individualizado de acuerdo con

los problemas que se presenten,

son mas paliativos

-
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SINDROME DE EDWARS

ETIOLOGIA

% polimalformativo, consecuencia
de un imbalance cromosémico,
pues se presentan 3 cromosomas
18Trisomia 18 completa 96%,
Trisomia 18 parcial 2%, Trisomia
18 aleatoria 3%

Edwards syndrome karyotype
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CARACTERISTICAS CLINICAS

% Retraso del crecimiento
intrauterino y postnatal

% Bajo peso al nacer

% Hipotonia muscular

+» Malformaciones craneofaciales
(microcefalia, ausencia de orejas,
pequena)

<+ Malformaciones extremidades
(pufios, manos y pies
hipoplasticos)

< Anomalias renales,
cardiovasculares,
gastrointestinales

PREVALENCIA

% se estima entre 1/3.000-1/6.000
recién nacidos vivos, su
incidencia real depende del
porcentaje de diagndéstico
prenatal

DIAGNOSTICO PRUEBA GENETICA

< amniocentesis, cordocentesis o
biopsias de tejido placentario

% ecografia en semanas
(marcadores cromosomicos)

+ cariotipo bandas G

TRATAMIENTO

% No existe tratamiento especifico
para este sindrome, la mortalidad
alta que provoca hace que cada
caso deba ser valorado de
diferente manera.

PRONOSTICO

% 50% de los casos fallecen antes
de los 2 meses de edad; el 75%
antes de los 3 meses; y el 90%
mueren dentro del primer afio.
Son muy raros los casos de
mayor supervivencia

+ 95% en el primer afo de vida. El
5% restante suele sobrevivir mas
tiempo (La tasa de mortalidad en
los supervivientes es del 2% a los
5 afios de vida). Las nifias
presentan mayor tasa de
supervivencia.



SINDROME DE TURNER

ETIOLOGIA

pérdida parcial o completa de uno de los
cromosomas X mujeres, (monosomia X o
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CARACTERISTICAS CLINICAS

7 K/
0.0 0'0

K/
'0

7
0.0 *,

X3

A

son muy variados y pueden ser
desde muy leves a mas graves.
Cuello corto y ancho

Cabellos con implantacion baja
en la nuca

Hinchazon (linfedema) de las
manos Yy los pies

Pecho amplio y pezones muy
separados uno del otro

Brazos un poco rodados para
dentro en la parte de los codos
Defectos cardiacos congénitos

0,
"

R/
>

7
"

7
"

Curvatura anormal de la columna
(escoliosis) u otras anomalias
esqueléticas

Problemas de rifidén

Glandula tiroides poco activa

Un ligero aumento del riesgo de
desarrollar diabetes, en especial,
para pacientes mayores o0 con
sobrepeso

Osteoporosis debido a una falta
de estrégenos, (por lo general se
previene por la terapia de
reemplazo hormonal).

PREVALENCIA

K/
0‘0

1 de cada 5.000 nacimientos
vivos (1 de cada 2.500
nacimientos de nifias).

DIAGNOSTICO PRUEBA GENETICA

amniocentesis
ultrasonografia

cariotipo

FISH

PCR

40% 1° afo de vida

4y 7 afios

10% en adolescencia 12 a 14
afos

TRATAMIENTO

7
0‘0

RY
0‘0

RY
0‘0

RY
0‘0

KD
0‘0

5

o

5

o

No existe cura

Cirugia plastica si presenta rasgos
marcados

Hormona de crecimiento, para
incrementar la talla

Terapia de reemplazo de estrogenos,
12 y 13 afios Administrar GH luego
de la pubertad no produce aumento
de estatura.

Dieta sana Control de peso
Controlar glucosa

Apoyo psicolégico

PRONOSTICO

KD
°e

es generalmente bueno. La
esperanza de vida a veces es un
poco menor de lo normal, pero se
puede mejorar con el tratamiento de
enfermedades crénicas asociadas



SINDROME DE KLINEFELTER

ETIOLOGIA

@,
0.0

7
0.0

copias adicionales de genes en el
cromosoma X adicional, que
pueden alterar el desarrollo
sexual masculino (47, XXY)

En algunos casos, hay méas de un
cromosoma X en cada célula (por
ejemplo, 48, XXXY 0 49, XXXXY

CARACTERISTICAS CLINICAS

X3

o

X3

o

R/
0.0

R/
0.0

Algunos hombres con SK no tienen
sintomas o son levemente afectados
Testiculos pequefios y firmes
Pubertad retrasada o incompleta en
escaso vello facial, corporal o sexual,
voz aguda y distribucion de peculiar
de la grasa corporal que resulta en
que hay mas grasa depositada en las
caderas, las nalgas y en los muslos,
en lugar de alrededor del pecho vy el
abdomen

Senos aumentados de tamafio
Infertilidad

>

o,
*

Estatura alta

Proporciones anormales del cuerpo
(piernas largas, tronco corto, hombro
igual al tamafio de la cadera)
Discapacidad de aprendizaje
Retraso del habla

Criptorquidia

Abertura (meato) de la uretra (el tubo
que transporta la orina y los
espermatozoides a través del pene
hacia el exterior) en la parte inferior
del pene (hipospadias) en lugar de
en la punta de la cabeza del pene
Problemas sociales, psicoldgicos y
de conducta

<,

o,
0‘0

o,
0‘0

X3

*

X3

*

X3

*

>

o,
*

PREVALENCIA

< aproximadamente a uno de cada
500 a 1,000 bebés varones y
existe un mayor riego si una
mujer se embaraza después de
los 35 afios.

DIAGNOSTICO PRUEBA GENETICA
¢ amniocentesis
+ basado en la presencia de signos
y sintomas caracteristicos
<+ cariotipo

TRATAMIENTO

+ basa en los signos y sintomas
presentes en cada persona,
especialmente los problemas
relacionados con el hipogonadismo,
la ginecomastia y los problemas
psicosociales.

Reemplazo de testosterona

Cirugia de extraccion o reduccion de
senos

Intervenciones educativas

Varias formas de terapia como la
terapia fisica, del habla, ocupacional,
conductual, de salud mental y
familiar

X3

o

X3

o

X3

8

5

o8

PRONOSTICO

Es bueno, siempre y cuando se realicen los
tratamientos necesarios en cualquier etapa
de la vida ya que puede diagnosticarse en
diferentes etapas
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