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sindrome de patau

es una enfermedad genetica
causada por la presencia de 3

copias del cromosoma, tambien
llamada trisomia bartolin patau

¢ Alargamiento del surco
posterior
e Aumento del tamafio del rifion
e Retraso mental
Labios leporinos
Apnea
Defectos del cuero cabelludo
Displasia de valvulas
Polidactilia

e Cariotipo

e Cordoncentesis

¢ Amniocentesis

e Duo o triple marcador

Tratamiento

No tiene tratamiento

sindrome de williams

Es un sindrome donde los nifios
se les denomina diaplitos, y este
se caracterisca por la perdida del
material genetico del
cromosoma 7 o algun dafio

Rostro de diablito

Voz ronca

Mejillas prominentes

Dientes pequefios

Mandibula pequefia
Problemas cardiacos valvulares
Problemas endocrinos
Manifestaciones musculo
esqueleticos

Diagnostico

* Ecografia

e Analisis microrray

e Test de hibridacién
fluorecente in situ (FISH)

Tratamiento

No tiene tratamiento

Sindromes

sindrome de edwars

Es una enfermedad
cromosomica caracterizasa por
la presencia de un cromosoma

adicional en el par 18

Bajo peso al nacer
Retraso mental

Talla baja

Retraso psicomotor
Hipertonia

N EREENEIRIIES
Hipoplasia mandubular
Cuello corto

Labio y paladar hendido

Diagnostico

e Fallecen por,
malformavciones
cardiacas congenitas y las
infecciones respiratorias

No tiene tratamiento

sidnrome de prader willie

Es una alteracion genetica en el
afio 1956 por doctores suizos, se
caracteriza por la aucencia de un
alelo localizado en el brazo largo

del cromosoma 15 de origen
paterna

sintomas

* Obesidad

e Talla baja

¢ Hipogonadismo
e Criptorquida

e Alteraciones en el aprendizaje y

discapacidad intelecrual
¢ Alteraciones cognitivas
¢ Hipotonia muscular prey
postnatal

Diagnostico

* Metilacién por PCR

Mejorar la fortaleza fisica

Incrementar la masa muscular

Disminuir la grasa corporal
Mejorar la distribucion del
peso

Incrementar el vigor

sindrome de criduchat

Se descubrio a traves de un analisis
citogenico, la region europea es la mas
afectaada, es una enfermedad del novo en
donde en el transcurso de la union del ovulo
y el espermatozoide dafia el brazo corto del
cromosoma 5 siendo una perdida parcial o
total

Los nifios de 2-3 afios suelen
llorar como gatos

Cabza pequefia

Epicantos

Mandubula subdesarrollada
Labio superior delgado
Puente nasal bajo

¢ Cariotipo
e Duo triple marcador

Tratamiento

* Terapioa
psicologica




