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[ Sindromes

Williams

multisistémico del
neurodesarrollo, poco
frecuente y de origen
genético, caracterizado
por una apariencia
facial  caracteristica,
anomalias cardiacas,
anomalias cognitivas, y

Cri du chat
es una enfermedad Se debe a Ila
congénita infrecuente delecion parcial o
es caracterizada por un —»| total del material
llanto que se asemeja genético en una
al maullido de un gato. parte del brazo corto
del cromosoma 5.
/Las caracterl’sticas\ Dx:
fisicas son:
. Cariotipo
e Cabeza > e Duo
pequefia marcador
e  Epicantos e  Triple
. Perfil marcador
mediofasial
plano
. Surco \/Tx: \
nasolabial liso
e Fuente nasal e  Psicologico
bajo ya que las
e  Aberturas personas con
oculares este
pequeﬁas sindrome
e Nariz corta sufren
\ / bullying
e  Fisioterapeut
as, ya que a
veces tienen

\_

Kdel desarrollo también./

/Es un trastorno\

clinicas son:

. Suelen
tener un
rostro de
diablillo

. Labios
gruesos

. Nariz
respigada

. Frente
amplia

. Voz ronca
. Las mejillas
protuyentes

lesiones. /

-

estenosis en
fundamentalmente
valvular y arteria pulmonar

hipercalemia durante la

Cardiovascular: el 75% presentan
algunos
la aorta supra

Endocrino-metabélico: puede haber

\puede haber retrasos del crecimiento. /

~

VS,

infancia. Y

. Caida con
regién malar
poco
desarrollada

. Dietes
pequefios

. Mala
oclusién
detal

. Mandibula

/Las caracterl'sticas\

pequefia /

-

\4

brazo
hace referencia que
ha perdido parte de la
\informacién genética.

Ocurre  por una
microdelecion del
cromosoma 7 del

largo y esto

(o

~

Ecografia
obstétrica
Andlisis de
microarray
Test de
hibridacion
fluorescente
in situ

(FISH) /

/Tx:

~

No existe
cura para
el
sindrome
de
Williams

Prader willi

Trastorno
genético que
causa
obesidad,

discapacidad
intelectual vy
baja estatura.

< )

-

\_

La causa es la
ausencia  de la
expresion de un alejo
localizado en el
brazo largo  del
cromosoma 15 de
origen paterno.

. Mejorar la /Dx clinico:
If;)r;zzllie”zzdflslca y e  sobrepesoy
_ obesidad
. ZASTQL?; la e urgencia de
comer sin
. Incrementar  la control
masa muscular < > e  retraso
e Disminuir la cognitivo
. ﬁl/:’;soé;:rorporal o e manosy pies
lejorar pequefios
dzzbumon del e  problemas de
K peso. / conducta
. movimientos
torpes
e  dificultad de
Las caracteristicas clinicas son: lenguaje

e  Obesidad

e Tallabaja

. Hipogonadismo

. Criptorquidia

e  Alteraciones cognitivas

e  Alteraciones en el
aprendizaje y
discapacidad
intelectual

e  Hipotonia muscular pre
y posnatal.

. conducta
compulsiva y
controlada

Dx molecular:

e  cariotipo

\ U PCR

~

)




[ Sindromes

| 1
Patau Edwards

Es una enfermedad /También tiene otros\ Es una enfermedad\

genética causada por nombres: cromosoémica, es

la presencia de 3 [¢——

copias de cromosoma
13 en el cariotipo.

/Los afectados por\

dicho
mueren poco tiempo
después de nacer, la
mayoria a los 3 meses
y como muchos llegan
al afio.

sindrome

)

/Signos y sintomas:

Alargamiento  del
surco posterior
Aumento de
tamafio del rifién
Retraso mental
Labios leporinos
Apnea

Defectos en el
cuero cabelludo
Displasia valvular
Polidactilla o]
dilatacion de la
pelvis

Quistes renales j

A

~

o

Trisomia en el
par 13

Trisomia D
Sindrome de
Bartholin patau
Polimalformativa
grave.

El caso de mayor
supervivencia
conocido es de sexo

femenino la

cual

llego a vivir 23 afios.

/

/ Dx:

v

Cariotipo
Cordocentesis
Amniocentesis
Duo marcador
Triple marcador

~

caracterizada por la

presencia de

cromosoma adicional

A

un

en el par 18. /
N
Tx: B
e No hay
J

es malo

/

Tx:

No hay

krespiratorias.

/Pronostico de vida:\

ya que
fallecen alrededor del
95% en el primer afio
de vida. Aunque hay
alguna excepcion, el
enfermo llegue a los
10 afios y fallecen por
las malformaciones
cardiacas congénitas
y por las infecciones

A

/Dx clinico:

e Bajo
nacer

e Talla corta

e Retraso mentaly
psicomotor

e Hipertonia

~

peso al

Y también  presenta
multiples anomalias
congénitas como:

)

v

e Cabeza
pequefia
e Occipucio
prominente
e Fontanelas
amplias

e Implantacion
baja de las
orejas

e Hipoplasia
mandibular

e Cuello corto

e Boca pequefia

e Paladar ojival

e Paladar hendido

/




