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 Síndrome Cri du Chat  

Es una cromosomopatía que se debe a la 

selección o supresión parcial o total del 

material genético en una parte del brazo 

corto del cromosoma 5 durante el desarrollo 

de un ovulo o de un espermatozoide  

Características físicas  

Maullido de gato, Cabeza pequeña, epicantos, perfil medio facial plano, 

surco naso labial liso, puente nasal bajo, aberturas oculares pequeñas.  

Síndrome de Williams  

Es un trastorno genético poco 

común, causado por una pérdida de 

material genético en el cromosoma 7 

Características 

clínicas  

Suele tener rostro de diablillos, labios gruesos, nariz respingada, frente amplia, 

voz ronca, mejillas protruyentés y caídas con región malar poco desarrollada, 

dientes pequeños, mal oclusión dental, mandíbula pequeña, aumento de tejido 

alrededor de los ojos  

Alteración genética por ausencia 

de la expresión de un alelo 

localizado en el brazo largo del 

cromosoma 15 de origen 

materno (región 15q11-q13 

Síndrome de Prader willi 

Diagnostico  

Tratamiento  

• Cariotipo  

• Maullido de gato  

• Intervención de los médicos  

• Psicólogos  

• Fisioterapeuta  

Diagnostico  
Cariotipo, ecografía obstétrica, análisis de 

microrray, test de hibridación fluorescente (FISH) 

Características  Obesidad, Talla baja, hipogonadismo, criptorquidia, 

alteraciones cognitivas, hipotonía muscular pre y posnatal    

• Sobrepeso y obesidad  

• Urgencia de comer sin control  

• Desarrollo lento  

• Manos y pies pequeños  

• Mejorar la estatura  

• Incrementar la masa muscular  

• Disminuir la grasa corporal  

• Mejorar la distribución dl peso  

• Incrementar el vigor  

Diagnóstico 

clínico  

Tratamiento  

Diagnostico  

Síndrome de Patau  

Cariotipo, PCR  

Enfermedad genética causada por la 

presencia de tres copias del 

cromosoma 13 en el cariotipo. Es un 

error en las células haciendo que se 

presente un cromosoma adicional   

Características  

• Alargamiento del surco posterior  

• Aumento del tamaño del riñón 

• Retraso mental  

• Labios leporinos  

• Apnea   

• Cariotipo  

• Cordocentesis  

• Amniocentesis  

• Duo marcador o triple marcador  

Diagnostico  

No hay, no existe  Tratamiento  

Síndrome de Edwards  

Conocido también como trisomía 18 es 

una enfermedad cromosómica rara 

caracterizada por la presencia de un 

cromosoma adicional en el par 18  

• Bajo peso al nacer  

• Talla corta  

• Retraso mental y psicomotor  

• Hipertonía   

Presentan multiples anomalías congénitas, cabeza pequeña, 

con occipucio prominente, fontanelas amplias, implatancion 

baja de las orejas, hipoplasia mandibular, cuello corto, boca 

pequeña, paladar ojival, labio y paladar hendido  

Diagnóstico clínico  

Características  

Tratamiento  No hay, no existe  

S
I
N
D
R
O
M
E
S  


