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Descrito de andlisis citogenético, con
una incidencia de las mujeres mayor,
la cromosopatia se debe a una

Trisomia I8 caracterizada
por la presencia de un
cromosoma adicional en el

Alteracion genética descrita en 1956 por
doctores Suizos es un sindrome causado por
la ausencia de la presencia de un alelo

causada por la presencia de 3
copias del cromosoma #13 en el
cariotipo. Es un simplemente error

Transtorno por una pérdida en el
material genético en el cromosoma 7,

i i6 i descubierto por el cardiologo williams. .
deleccion o supresion parcial o total 0 por e del g9 el localizado en el brazo largo del cromosoma en la célula haciendo que se par 18
del material genético en una parte del curre por una micro deleccion del /q 15 de origen paterno (15g-11q13) o
imldnd genp q-Tiq resente un cromosoma adiciona
cromosoma 5 perdida de genes
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O talla baja
\ O Retraso
CARACTERIS DXY TX . ) J obesos el Dx: suele ser en ® EI30%delos El diagnstico suele psicomotor
TICAS ®  labios gruesos el C talla baja las personas que casos llegan a ser por cariotipo, ¢ Cuello corto
° dientes obstétrica ®  hipogonadismo vivir horas cordocentesis, ¢ Retraso mental
i . h pog comen en exceso ) O e
pequenos y mal anaus;sr:iaeymlcm» o hipotonia por falta de ¢  Alargamiento amniocentesis, mitiples
4 N\ acomodados test de hibridacion muscular saciedad, tienen del surco duomarcador o Bopiias
® noviene de las Dx: se basa en un ¢ frente amplia flourescente (FISH) ®  Cromosoma manos y pies posterior triple marcador sin . conge.nltas
figuras paternas cariotipo, Normalmente estos danado 15 pequenos, y *  Aumentael tratamiento \_ Sin tratamiento /
3 llanto de duomarcador y triple ninos sufren de ° Alteracion problemas de tamario del
maullido de gato marcador problemas cognitiva conducta rifién
® desaparece en cardiovasculares y \ / el Lbx: consta de Retraso mental

eltx:esla >
adaptacion por \_metabolicos _/ una Pcry un

los primero afos Labios leporino

de vida terapia psicoldgica cariotipo Apnea El prondstico de vida es
aunque suele El TX: seria mejorar Defectos eneel malo, falleciendo
desaparecer con el rendimiento fisico cuero cabelludo alrededor de 95% en el
forme a los afios através de ° Displasia primer afo de vida,
;/ actividades fisicas , valvular aunque algunos fallecen
incrementar el vigor ¢ Polidactilia o por malformaciones

\ y masa muscular dilatacién de la cardiacas congénitas o
pelvis roblemas respiratorios
® Quistes renales
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