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Es una alteracion cromosémica causada por deleciones en el brazo corto
de cromosoma 5, las cuales varian en tamafio, desde muy pequefas que
comprometen solo el locus 5p15.2, hasta la pérdida de todo el brazo
corto. Las mutaciones se originan de Novo en el 80% a 90% de los

casos.
N~

Se caracteriza por llanto agudo y monoténico en maullido

CARACTERISTICAS desde el nacimiento, asociado a un grado variable de

discapacidad intelectual, retraso psicomotor, microcefalia y
dismorfia facial.

No tiene tratamiento especifico, pero puede a ver

TRATAMIENTO < intervencién de médicos

/“

También llamado monosomia 7, es un trastorno genético poco
comun causado por una pérdida de material genético en el
cromosoma 7, descrito por primera vez en 1961 por el cardiélogo
neozelandés John Williams y paralelamente por el pediatra aleman

Alois Beuren.
N

¢ Problemas de alimentacion, incluyendo cdlicos, reflujo y
vomitos.
e Encorvamiento del dedo mefiique.

e Enfermedad cardiaca o problemas vasosanguineos.
e Retraso del desarrollo, de leve a moderado, discapacidad
\_ intelectual y trastornos del aprendizaje.

< CARACTERISTICAS < « Térax hundido.

TRATAMIENTO ~ No existe cura para el sindrome de Williams.

Evite tomar calcio y vitamina D adicionales.
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El sindrome de Prader-Willi es un trastorno genético ocasionado por la
DEFINICION < eliminacion de una parte del cromosoma 15 heredado del padre.

N
/“
Los nifios pueden nacer con ojos con forma de almendra, un estrechamiento de la cabeza
< CARACTERISTICAS < en las sienes, la boca hacia abajo y el labio superior fino. Reflejo de succion deficiente. Los
bebés pueden tener un reflejo de succion deficiente debido al tono muscular debilitado.
N
No hay una cura para el sindrome de Prader-Willi, pero muchos pacientes pueden
TRATAMIENTO beneficiarse con una dieta supervisada. Algunos sintomas se pueden tratar con terapia
hormonal.

/ Los andlisis prenatales pueden detectar el sindrome de Patau durante el embarazo.

DEFINICION El sindrome de Patau ocasiona discapacidad intelectual grave y defectos fisicos.

La mayoria de los bebés con esta afeccion no sobreviven mas de una semana

Labio leporino.

Malformaciones craneales.
Malformaciones cardiaca y renales.
Retraso en el crecimiento.

N

CARACTERISTICAS

TRATAMIENTO No tiene tratamiento

/“
DEFINICION Es una enfermedad cromosomica caracterizada por la presencia de
un cromosoma adicional en el par 18

/

Se caracteriza por peso bajo al nacer y ciertos rasgos inusuales, como una cabeza pequefia con
CARACTERISTICAS por pPeso bal y CIerios rasgos Peq
< una forma anormal; mandibula y boca pequefias; pufios apretados con dedos superpuestos, y
defectos en el corazén, los pulmones, los rifiones, los intestinos y el estbmago.

N~
e

TRATAMIENTO < No tiene tratamiento

\ N~
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