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MAIN IDEA 

ecografía
obstétrica 

análisis de micro-
array 

test de hibridación
flourescente (FISH)

causada por la presencia de 3
copias del cromosoma #13 en el

cariotipo. Es un simplemente error
en la célula haciendo que se

presente un cromosoma adicional 

talla baja 
Retraso

psicomotor 
Cuello corto 

Retraso mental 
múltiples

anomalías
congénitas

Sin tratamiento

CRI DU CHAT

no viene de las
figuras paternas 

llanto de
maullido de gato 
desaparece en

los primero años
de vida 

CARACTERÍS
TICAS

Dx: se basa en un
cariotipo,

duomarcador y triple
marcador 
el tx: es la

adaptación por
terapia psicológica

aunque suele
desaparecer con
forme a los años 

SÍNDROMES

Descrito de análisis citogenético,  con
una incidencia de las mujeres mayor,

la cromosopatía se debe a una
delección o supresión parcial o total

del material genético en una parte del
cromosoma 5

DXY TX 

DE WILLIAMS 
DE PRADER WILLI

labios gruesos 
dientes

pequeños y mal
acomodados 
frente amplia 

Normalmente estos
niños sufren de

problemas
cardiovasculares y

metabólicos 

CARACTERÍS
TICAS 

DX

obesos 
talla baja 

hipogonadismo
hipotonía
muscular 

Cromosoma
dañado 15
Alteración
cognitiva  

CARACTERÍS
TICAS 

el Dx: suele ser en
las personas que
comen en exceso

por falta de
saciedad, tienen

manos y pies
pequeños, y

problemas de
conducta

el Lbx: consta de
una Pcr y un

cariotipo
El TX: sería mejorar
el rendimiento físico

a través de
actividades físicas ,
incrementar el vigor
y masa muscular   

DX , LBX Y TX

Transtorno por una pérdida en el
material genético en el cromosoma 7,
descubierto por el cardiologo williams.
Ocurre por una micro delección del 7q

pérdida de genes 

Alteración genética descrita en 1956 por
doctores Suizos es un síndrome causado por

la ausencia de la presencia de un alelo
localizado en el brazo largo del cromosoma

15 de origen paterno (15q-11q13)

Trisomía l8 caracterizada
por la presencia de un

cromosoma adicional en el
par l8 

 PATAU EDWARS

El 30% de los
casos llegan a

vivir horas 
Alargamiento

del surco
posterior

Aumenta el
tamaño del

riñón 
Retraso mental 
Labios leporino 

Apnea 
Defectos en el

cuero cabelludo
Displasia
valvular 

Polidactilia o
dilatación de la

pelvis 
Quistes renales 

CARACTERÍS
TICAS 

El diagnóstico suele
ser por cariotipo,
cordocentesis,
amniocentesis,
duomarcador o

triple marcador sin
tratamiento

LBX

DX CLÍNCO

El pronóstico de vida es
malo, falleciendo

alrededor de 95% en el
primer año de vida,

aunque algunos fallecen
por malformaciones

cardiacas congénitas o
problemas respiratorios 


