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Sindrome de
Cri du chat

RUE es?

caracteristicas —

Dlagwnéstico -

Tratamdiento

Cromosovopatia que se debe a la delacion o
suprestbn parclal o total del wmaterial genttico en
uno de Los brazos del cromosoma 5 durante el
desarrollo del ovulo-espermatozolole

Llanto similar al maullido del gato
cabeza pequeina

Epleantos

Sureo nasolabial liso

Puente nasal bajo

Nariz corta

Lablos superlores delgaslos

YV VYV VYYVYVY

Abertura ocular pequeia

> Ca riotipo

> Terapia génica



Trastorno causado por una perdida de
dRuf es? material genético en el cromosoma #

Rostro de diablillo
Labios gruesos
Nariz respingada
L, Frente amplin
Caracteristicas
Vos ronci

Mejillas protuyjentes
Dlentes pequeinos
Mal oclusisn dental

Sindrome tle
wWilliams

VYV VY VVYVYYVYVY

> Eeografia obstétrico
»  Awndlisis de wmicro arva Y

Dlagwnbstico
> FlsH

> Terapla

Tratamiento P
> Tx endocrinoldgico



Sindrome de
Prader WiLLL

Ausencia de la expresidn de un alelo
localizaoo en el bvazo largo del
cromosoma 15 de origen paterno

Obesidact

Talla baja
Hipogonadismeo
cavacteristicas Criptorquidia

Alteracién cognitiva
Alteracion en el aprendizaje

Hipotonia muscular

YV YV VY VYV

Sobre peso
Urgencia de comer
Desarrollo Lento
Dlagwndstico clinico Manps-ples pequeiros
Problemas de conducta
pificultad en el lenguaje

Conductas compulsivas

VV VYV VYVY

Y

Tratamlento

Dlagwbstico molecular

Méjorar La estatura
lneremaentar La waasa
muscular
Dlsminulr La grasa
corporal

> PCR
> Oar’uot’upo



Sinddrome de
Patau

Enfermeda causada por La presencia de tres coplas
del cromosoma 12 en el cariotipo

Alargamiento del surco posterior
Auumento del tamaino de riidn
Retraso mental

APNER

Defectos en el cuero cabelluoo
Displasia valvular

—

Sigwnos Y sintomas

YV YV V VYV

> car f,th,P 0

’ P ” > ’

blagnostico Do museular
> Amniocentesis

Tratamiento No existe



Enfermedad cromosbmica rara caracterizada por La
presencia de un cromosoma adictonal en el par 1€

Bajo peso al nacer

Talla corta

Retraso wmental Y psicomotor
Hipotonia

Miltiples anomalins congénitas

Sindrome dle
edwardls

Y

cabeza pequeira con ocelpucio prominente
Fontanelas amplias

tmplantacién baja de orejas

Hipoplasia wandtoular

cabello corto

Boca peguena

Paladar ojival

Labio y paladar hendioo

Dlagwbstico clinico

VVVYVYVYVYYVYVVY

Hipotiroldismo

Tratamlento { Nbp existe
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