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SINDROME DE
PATAU

EDAD DE INICIO:

AFECTA A
BERES

El stndrome de Pataw es una anormalidad cromoséwmica en el que el pmcﬁew’ce tleme una copm
extra del cromosoma 13. Fue descrito por el Br. Klaus Patau en 1960 Y es la trisomla menos
(mas) frecuente, Luego de La trisomia 21 Yy latrisomin181,2.

Debido a las malformaciones La mayoria muere al poco tiempo de nacer, el mayor porcentaje antes
de los 3 meses. EL 0% wo Llegan al término de la gestacion. La prevalencia de nacimientos con
esta alteracién cromosbmica es 1% en embarazos de término. EL prondstico de vida se velaciona
con la gravedad de las walformaciones que depende a su vez cow el grado de alteraciom

cromosomien.

*  Craneofaciales: microcefalin, hipotelorismo, fontanela awmplia, Labio leporino com o sin
flswea palating, micrognatia, arvinia.

*  oOculares: wleroftalmdia, ciclopla, enoftalmia, glaucoma o catarata congénita

= Cevebrales:  vetraso  wmental,  convulslones,  sordera,  vewtriculo  cevebral  dndlco,
holopocencefalia alobar

*  Hewmatoldgicas: persistencin de hemoglobina fetal

" Tovficieas: defecto septal tipo comunicacion awricular o ventricular, ductus permeable o
persistencia del ductus arterioso, dextrocardia.

" Abdominales: rion poliquistico, onfalocele, eriptorauidia.

" Otvos: polidactilia, plicgue palmar tunico, ple valgo, restriceibon del crecltmiento




= cwiotlpo
= B’wps’m de vellostdades cortales
" Apunlocentesls

" Funlculocentesis

Es patlat’wo asus compLLaacLowes




PATOGENIA >

Se deben a las coplas adicionales de genes ew el cromosoma X
adictonal, que pueden alterar el desarvollo sexual masculino

CARACTERISTICAS >

Estatura superior a la wedia
Plernas mas largas, torso mas corto Y caderas mas anchas en comparacion con otros
NWLNOS

Pubertad ausente, vetrasada o incompleta

Despuss de Lo pubertad, menos masa muscular Yy menos vello facial y corporal en
comparacibn cow otros adolescentes

Testleulos pequeiios Yy flrmes

Pene pequeno

Tejido mamario agrandado (ginecomastia)

Huesos débiles

Bajos niveles de energia

Tendencin a ser thmido Yy senstble

Dificultad parn expresar pensamientos Yy sentbmientos o soctalizar

Problemas con La Lectura, La escritura, La ortografia o Las matemdticas

Cownteo bajo de espermatozololes o ausencin de espermatozololes
Testleulos Yy pene de pequeiro tamaiio

Deseo sexual bajo

Altura superior a la weedio

Huesos débiles

Dlsminucelon del vello factal y corporal




T. DIAGNOSTICAS >

*  Cariotipo

" AMNLOCENEESLS

TRATAMIENTO >

No existe tratamiento genético, el tratamiento general se basa en:

" Terapla de veevaplazo de testosteronn
*  Extracclén de tejido mamario

" Teropia de habla

" Tratawmlento de fertilicdad

" Asesoramiento psicolbgico




SINDROME DE

INM. COMBINADA SEVERA

EDAD DE (NICIO:

RECIEN
NACIDOS
Se debe a un trastorno autosébmico recesivo que origing una

disfuncién intensa en las células Ty B, Yy puede acabar con Lo

muerte ole Los pacientes antes de los dos airos de edad por lnfecclon
masivo

Los wiiios wacen totalmente indefensos Yy los sintomas de la enfermedad se
manifiestan en Los priveeros meses de vida, Los stgnos mas comunes es La recurvencin

de las tnfecclones, Lo difieultad pava superarlas y un retraso de erectmiento.

Normalmente, Los sintomas principales de los RN cow esta enfermedad son: diarreas
frecuentes, infecclones recwrrentes del oldo, tnfecclones de las vins vespivatorias,
infecclones de la sangre, afectaciones a L piel, infecclones por hongos en La boca

= Cariotipo

= Trasplante de medula 6sea

= Terapia genética




SINDROME DE
MARFAN

EL FBNL codifica la flbrilina-1, una glucoproteina de la wmatriz Mutacin en FENL, MIM
extracelular de amplin distribucion. La flbrilina-1 se polimeriza 154700

para formar miofibrillas, tanto en Los tejidos eldsticos como en
los no eldsticos, como Lla adventicla de la aovta, las zownulas
L ) EDAD DE INICIO:
ctliares Y la pLeL.

) ) ) ) TEMPRANA INFANCLA
Las wmutaclones a-f@ataw a la siwntests, el procesamiento, Lo

seeveeibw, Lo polimerizacion Yy La estabilidad de la {tbrilina-1.
Ademds del stndrome de Marfan, las mutaclones oe FBN-1
puede causar otros sindromes, como el Stndrome de Marfan

neonatal, rasgos esqueléticos aislados, ectopia  Llemticular
autosémica dominante Yy el fenotipo MASS, miopla, diltacion
aortica no progresiva Yy hallazgos esqueléticos Yy dérmicos no
especificos.

" Anomalios esqueleticas

" Ectopia lenticular

= Prolapso de La valvula mitral

= Dilataclon Y rupturna de la aovta
" Newmotorax espontaneo

= getasia dural lumbosacra

Muchas de las caracteristicas se desarvvollan con La edad. Las anomalins esqueléticas,
como la deformidad anterior del pecho Y Lo escoliosls, empeoran con el creclmiento bsea.
La subluxacion del cristalino esta presemte desde La etapa temprana infancia, pero
puede progresar durante La adolescencia. EL desprendimiento de veting, el glaucoma y
las catarvatas tienen su frecuencio aumentada en Los individuos con este sinolromee.
Las complicaciones cardiovasculares se manifiestan a cualquier edad y progresan a
Lo Lavao de Lo vida.



= Cariotipo

No existe tratamiento genético, el tratamiento general existente se centra en Lo
prevencion de las diversas complicaciones de esta enfermedad. Para Lograr esto, tendris
que controlarte regularmente para detectar st Los daitos provocados por La enfermedad
avVANZ AN

Segun Los signos Yy stntomas, los procedivlentos pueden comprender Los siguientes:

= Repa vaclom abdrtlen
= Tratamientos para Lo eseollosls
= Correcclon del esternon

= Clrugin ocular




SINDROME DE
WILLLAMS

Es una alteraclon genéticn. Se oebe a wnn delacion en el
cromosoma F, en Lla banda cromosbmien Fq 11.23, que se
denoming subwmicroscoplea porgque no se aprecia bien cuando se
visualizan los cromosomas al waleroscoplo. Lma  delacion
consiste en Lo pérdida de parte del material genético, el ADN.

" Rastro de diablillo
" Lablos gruesos

" Nariz respingada
" Frente amplin

" VoZ vonen

EDAD DE (NICIO:

RECIEN NACIDOS

= Mgjillas protuyentes Y caldas con region molar poco desarvollados

= Mal ocluston dental
" Cardiovascular: estenosts, infartos a temeprana edad

" Sistema musculo-esquelético: laxitud o contracturas articulares o alteractones

de colunmuna

" FISH (Test de hibridacion fluorescente in situ)

" Terapia
= Tyatawmdiento endocrinoldgico
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PATOGENIA >

Es wn trastorno genftico que se orlgina cuando Lla
divisibn celular anormal produce una copla adiclonal
total o parcial del cromosoma 21. Este material genético
adictonal provoca Los cambios

EDAD DE INICIO:

TEMPRANA

CARACTERIST OAS>

= Cava aplanada, especialmente en el puente nasal
" Ojos en forma abmendrada vasgados hacia arviba
= Cuello corto

" Orejas peoueirns

= Lengua gue tiende a salirse de la boca

= Manchas blancas diminutas en el lris del ojo (Lo parte coloreaca)
" Mawnos Yy ples pequeinos

= U solo pliegue en La palma de Lo weano (pliegue palmar)

= Dedos meiriques pegueinos Y a veees encorvados hacla el pulgar

= Tono muscular débil o Ligamentos flojos

= Estatwa wds baja en la nitez Yy la adultez

T, DlAqNéSTtOAS>

" Prueba de vellostdades coridnicas
" Amnlocentests
= Cordocentesis

TRATAMIENTO >

" Noexiste tratamiento para curar el stndrome, solamente se puede tratar a

mg’or sus capacidades intelectuales

11




ME DE
PRADER WILLI

Es una enfermedaot genética causada por diferentes mecanismos
genéticos que resultan en Lo ausencia fisica o funclonal de genes
que se expresan solo a partlr del cromosoma 15 paterno, Y que no
pueden ser complementados al estar estos mismos genes
silenciados en el cromosoma 15 madve

" Retvaso intelectual Leve o moderado o dificultades de aprendizaje

EDAD DE (NICIO:

PEDIATRICOS

" Problemas de comportamiento (berrinches, testarudez, Y tendencias obsesivo-

compulsivas)
* Dificultades para hablar
" Problemas para dormir en la noche Y somnolencia durante el din

" Retvaso motor (como retrasp para sentarse Ypara andar) Y tono muscular pobre

(hipotonia)
= Ectatwa baja

" Rostro cavacteristico con boca en forma de almendra y frente estrecha y

prominente
" Plely cabellos claros
" Mawnos Y ples pequeinos
= Eseollosis
= Ruinto dedo de la mano encorvado
" Pubertad retrasada o lncompleta
" Criptorquidia en los niitos
= Retvaso de menstruaclon en las ninas
*  nfertilicad en Lo mayoria de los adultos
*  Deficlencia de la hormona de creclmiento
" Copacldad aumentada para sentir dolor

" Convulslones

12



http://vsearch.nlm.nih.gov/vivisimo/cgi-bin/query-meta?v%3Aproject=medlineplus-spanish&query=pubertad
http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/000973.htm
http://vsearch.nlm.nih.gov/vivisimo/cgi-bin/query-meta?v%3Aproject=medlineplus-spanish&query=infertilidad

" Apnlocentests

No existe tratamiento para curar el stndrome, sin embargpo, se realiza tratamiento para
wmejorar La calidad de vidn

13



DE
| DU CHAT

PATOGENIA >

Es wan cromosomopatio oue se debe a La delacion o supresion

parcial o total del material genético en uno de Los brazos del

cromosoma 5 durante el desavvollo  del  ovulo Y
espermatozoide

CARACTERISTICAS >

= Clanto similar al wmaullido del gato
" Cabeza pequenn

" Epleantos

= Surco naso lablal Lise

" Puente nasal bajo

= Narlz corta

" Lablo superior delgado

" Abertuwrn ocular pequeiia

*  Perfil medio factal plano

T, DIAGNOSTICAS >

" Cariotipo
" (Clinlco) se sospecha por el Llanto persistente

TRATAMIENTO >

" Ternpla génica

14



DE
EDWARDS

SiN

PATOGENIA >

ElL sindrome de Edwards (trisomin 1€) es wnn alteraclon autosdwica vara, que se
produce como consecuencia de un desbalance cromosémico. La mayorin de estos fetos
tlemen mas de una anormalidod VRRRJULFD SHUR OBV PV FRPXRHV VRKR
FDUGLDFDVretardo del crechmiento intrauterine Yy anomalias del sistema nervioso
central

CARACTERIST OA5>

*  Peso bajo al nacer
*  Cabeza pequern con wna forma anormal

" andibula

" Boca pequena

" puiros apretados con dedos superpuestos

*  cCardiovascular: cardiopatio congénita (comunicacion interventricular con
afectacion  valvular multiple, conducto arterlosp persistente, estenosis
pubmonar, coartactén de aorta, transposiciin de grandes arterias, tetralogin de
Fallot, arteria covonaria andmala)

" Tracto gastrolntestinal: diverticulo de Meckel, plAncreas ectdpico, fijacion
lncowmpleta del colon, ano anterior, atresia anal

" Sistema Nervioso Central: hipoplasia/Aplasia de cuerpo calloso, agenesia de
septuum pellucioduom, clrcunvoluclones cerebrales ansmalas, hidrocefalia, espina
bifidn

T. DtAC,NéStho>

" Estudio citogenético

TRATAM(ENTO>

= Np tlene tratamlento

15



SINDROM

PATOGENIA >

Ausencia total o parelal del cromosoma X, es una anomalia cromospumica frecuente

CARACTERISTI OAS>

" Cuello corto con "pliegues" que van desde Lo parte superior de Los hombros
hasta los Lados del cuello

" Linea del cabello bajo en La espalda
" ®Baja wbicacion de las orejas

" Mawnos Y ples inflamados

" Baja esturn

" No funclonan de forma corvecta Los ovarios

T, DIAGNOSTI cAs>

" Carlotipo

TRATAM(ENTO>

1e



SINDROME DE
X FRAGIL

Es causada por alteraciones (mutaciones completas) en el gen FMRI, locus XgqR7.3
que esta Localizado en el extremo del brazo Largo en el cromosoma X

* Discapacldades intelectuales, que vawn desole algunos problemas de aprenoizaje
leves hasta Lo discapacidad intelectual grave

" Problemas emocionales Y soctales, como la agresibn en Los niivos o La timidez
en las niiias

" Déficit de atencion e hiperactividad, especialmente en niios pequeiros

" Ansiedad y estado de dnimo tnestable

= Caralargn

" Orgjas grandes

" Mawndibulas prominentes, pies planos

" Articulaciones hiperextensibles, espectalmente dedos

" Bajo tono muscular

" Los varones pueden temer testleulos grandes después de la pubertad
(macroorquidisimo)

. Ojos hundidos

" Apnlocentests
" Prueba de vellostdades coridnicas
" PCR

No existe wn tratamiento especifico. Se ha desarvollado entrenamiento y educacion
para ayudar a los niios afectados a desempeirarse en el nivel mds alto posible

17



SINDROME DE
ANGELMAN

Es causado por una pérdida de la funcion de un gen llamado UBEZA que estd en
el cromosoma 15, normalmente, Las personas heredan una copla del gen UBE34 de
cada pacre

" Talla baja

= Obestdad

" Hipogonadismo

" Criptorquidia

= Alteraclones cognitivas

=  Alteraclones en el aprendizaje y discapacidad intelectual
" Hipotonia muscular pre Y pos natal

" PCR
" Carlotipo

" No existe tratamiento genético
. Mg’omr Lo estatura
" (nerementar asa miuscular

= Dlsminuir la grasa corporal

" lncrementar el vigor
»  Mejorar la distribucion del peso

1L


http://ghr.nlm.nih.gov/gene/UBE3A
http://ghr.nlm.nih.gov/dynamicImages/chromomap/UBE3A.jpeg
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