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GENERALIDADES

Trisomía 18.
Cromosoma
adicional en el
cromosoma 18.
Enfermedad
incompatible con
la vida.

Afecta 1-
20,000/50,000
nacidos vivos.
Mayor incidencia
en mujeres
Sin prevalencia en
razas o zonas
geográficas.

Enfermedad genética, 3
copias del cromosoma 13 en
el cariotipo de la persona.

Tambien llamada
Trisomia del par 13
Trisomia D
Sx de Bartholin
Patau
Polimalformativa
grave

SIGNOS Y
SINTOMAS

Alargamiento del
surco posterior
Aumento del
tamaño del riñón
Retraso mental
Labio leporino
Apnea
Defectos en
cuero cabelludo
Displasia valvular
Polidactilia

DIAGNOSTICO

Cariotipo
Amniocentecis
Cordocentesis
Duo marcador (12
y 12.5 SDG)
Triple marcador
(13 y 13.5 SDG)

Afecta 1-10,000 niños
y 1-30,000 niñas.

Ausencia de un alelo
en BL del cromosoma
15 de origen paterno.

15q11-q13

DIAGNOSTICO
CLINICO

Caracteristicas de px:
Obesidad.
Talla baja.
Hipogonadismo.
Criptorquidia.
Discapacidad
intelectual.
Hipotonía
muscular. 

SIGNOS Y
SINTOMAS

Sobrepeso u
obesidad.
Urgencia de comer
Manos, pies
pequeños.

TRATAMIENTO

DIAGNOSTICO
LABORATORIAL

Cariotipo
PCR

Ejercicio vigoroso
Hábitos
alimenticios

DIAGNOSTICO
CLINICO

Talla baja
Peso bajo al
nacer
Retraso mental
Cabeza
pequeña
Hipoplasia
mandibular
Paladar
hendido
Cuello corto

Aberrancia.
Deleción 5p.
Pérdida total de 5p

Deleción del novo
80%
Reordenamiento
cromosomico 12%
Mosaicismo 3%
Anillos 2%
Translocaciones
de novo 3%

DIAGNOSTICO
LABORATORIO

Cariotipo
Duo marcador (12-
12.5 SDG)
Triple marcador
(13-13.5 SDG)

TRATAMIENTO

No mortal
Terapia psicológica
Fisioterapia

1-7500 RN

Perdida del
material genético
del cromosoma 7
Microdeleción
7q11.23
Perdida de genes
Posible herencia

SIGNOS Y
SINTOMAS

Labios gruesos
Nariz respingada
Frente amplia
Voz ronca
Mejillas protuyentes
Mandibula pequeña

DIAGNOSTICO

Ecografía
obstétrica
Análisis de
microarray
Test de hibridación
fluorecentes in situ
(FISH)

Enfermedades
Cardiovasculares
Endocrinometabólicas
Músculo esqueletico

SINDROMES

SX PATAU SX PRADER WILLI SX EDWARS SX CRIDUCHAT SX WILLIAMS


