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SINDROME DE CRI DU
CHAT

Caracteristicas  

SINDROMES 

SINDROME DE WILLIAMS 

Definición 

Es un transtorno genético poco común,
causado por una perdida de material
genético en el cromosoma 7, que afecta el
desarrollo y causa problemas
cardiovasculares 

EtiologíaDefinición 

Es una cromosomopatia que se debe a la
delección o supresión parcial o total del
material genético en una parte del brazo corto
del cromosoma 5 durante el desarrollo de un
ovulo o de un espematozoide 

El llanto similar al maullido de gato suele
considerarse diagnostico, que desaparece
en los primeros años de vida. 
Características Faciales: Microcefalia,
hipertelorismo,orejas de implantación
baja.
Desarrollo: Retraso en el desarrollo motor
y del lenguaje, discapacidad intelectual..
Problemas Cardíacos: Defectos
congénitos, como comunicación
interauricular o interventricular.

Se produce por una deleción parcial en el
cromosoma 5p. Puede ser de novo,
mosaicismo, anillos y traslocaciones.

Diagnostico 

Cariotipo 
Duo marcador entre la semana 12 - 12.5
Triple marcador entre la semana 13 - 13.5 

Tratamiento 

Principalmente terapia psicológica 
Terapia física  

Caracteristicas 

Tratamiento 

Etiología 

Diagnostico 

Suelen tener rostro de diablillo (labios
gruesos, nariz respingada, frente amplia)
Voz ronca
Las mejillas protuyentes y caidas, con
region malar poco desarrollada, dientes
pequeños, mala oclusión dental, la
mandibula pequeña, aumento de tejido
alrededor de los ojos
Presentan problemas cardiovasculares
Presentan problemas endocrino -
metabolicas

Se produce por la microdelecion del
cromosoma 7q11.23.  (Perdida de la
informacion genética de uno de los dos
cromosomas 7 procedentes de la madre o
del padre). 

Ecografia ostetrica
Analisis de micro-array
Test de hibridación fluorescente in situ
(FISH) 

Terapias de Apoyo: Terapia del habla,
terapia ocupacional y apoyo escolar.
Nutrición: Control de niveles de calcio y
prevención de obesidad.
Cardiología: Seguimiento regular y
tratamiento quirúrgico si es necesario.

SINDROME DE PRADER
WILLI 

Definición 

Caracteristicas 

Etiología 

Diagnostico 

Tratamiento 

Trastorno genético complejo asociado con
alteraciones en el cromosoma 15 que afecta
el control de la saciedad y el desarrollo.

Obesidad, talla baja, hipogonadismo,
criptorquidia
Alteraciones cognitivas, 
Alteraciones en el aprendizaje y
discapacidad intelectual
Hipotonia muscular pre y postnatal 

Se produce por una deleción en el
cromosoma paterno, disomía uniparental
materna (heredar ambos cromosomas 15 de
la madre), o defectos en el proceso de
impronta genómica.

Presentan urgencia de comer sin control,
sobrepeso u obesidad, retraso cognitivo,
mano y pies pequeños 
Laboratorios: PCR  y cariotipo 

Mejorar la fortaleza fisica y agilidad
Control del peso 
Terapia hormonal (para la estatura) 
Psicoterapia 

SINDROME DE PATAU 

Definición 

Caracteristicas 

Etiología 

Diagnostico 

Tratamiento 

Trastorno genético grave causado por la trisomía
del cromosoma 13, que provoca múltiples
malformaciones congénitas.
Es incompatible con la vida, ya que mueren poco
tiempo despues de nacer, la mayoria a los 3
meses y como mucho 1 año 

Craniofaciales: Labio y/o paladar hendido,
microcefalia, ojos pequeños (microftalmia) o
incluso anoftalmia (ausencia de uno o ambos
ojos).
Neurológicas: Retraso mental severo,
convulsiones, hipotonia.
Cardíacas: Defectos estructurales graves,
como comunicación interventricular o ductus
arterioso persistente.
Renales: Riñones poliquísticos, anomalías
renales.
Esqueléticas: Polidactilia (dedos extra) y
otras malformaciones en las extremidades.

La mayoría de los casos son causados por un
error durante la meiosis que resulta en una copia
adicional del cromosoma 13 en cada célula del
cuerpo.

Cariotipo
Cordocentesis
Amniocentesis
Duo marcador entre la semana 12 - 12.5
Triple marcador entre la semana 13 - 13.5

NO EXISTE 

SINDROME DE EDWARS 

Definicion 

Caracteristricas 

Etiología 

Diagnostico 

Tratamiento 

Anomalía genética provocada por la trisomía del
cromosoma 18, que resulta en múltiples
malformaciones y complicaciones.
Sindrome incompatible con la vida 

Características faciales: Micrognatia
(mandíbula pequeña), cabeza en forma de
frambuesa.
Extremidades: Dedos superpuestos en puños
cerrados, pie en mecedora.
Cardiovasculares: Malformaciones cardíacas
severas (e.g., comunicación interventricular).
Renales: Anomalías renales.
Otros: Bajo peso al nacer, retraso del
crecimiento y problemas respiratorios.

Se produce por la presencia  de un cromosoma 18
adicional. La mayoría de los casos son de origen
esporádico, aunque puede haber mosaicismo

Clínico: Bajo peso al nacer, talla corta, retraso
mental y psicomotor, hipertonia y multiples
anomalias congenitas 
Laboratorio: Cariotipo  

NO EXISTE 
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