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ADVERTISING

Trastorno raro que afecta
cada 20,000 de 50,000,
sobre su incidencia es
mayor en mujeres que en
hombres (3-1)

« Cronosopatia debido a

una seleccidén o)
supresion parcial o
total del material

genetico del brazo
corto del cromosoma
5

SINDROME DE CRI DU CHAT

\

CRACTERISTICAS

80% debido a delesion
del Novo reordenamiento

cromosomico de los
padres
12 % padres
Mosaisismo un 3%
Anillos un 2%

Translocacion del novo un

3%
Llanto similar a el
maullido de un gato

—
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DIAGNOSTICO

. CARIOTIPO
e Duo marcador: 12y
12.5 SDG
e Triple marcador: 13
y 13.5 SDG

v

TRATAMIENTO

Intervencion
multidisciplinar
. Terapia

psicoldgica
Fisioterapeuta



SINDROME

EAWILELEIAMS

GENERALIDADES

ETIOLOGIA

1. Ocurrelde
cada 7
2. Pococomun
3. Perdida de
material
genetico de
cromosoma 7/
4. Descubierto por
cardiologo John
Williams

Microdelesion del
cromosoma
79l1l.23 que se
refiere a perdida
de informacion
genética de
cromosomas 7 de
padre o de madre
Genes perdidos
oscila entre 20-40
de los 8000
presentes

CARACTERISTICAS
CLINICAS

Labios de
diablillos
Labios gruesos
Frente amplia
Voz ronca
Dientes
pequenos
Mal oclusion
dental

. Mandibula
pequena
Cardiovasculares:
Estrechamiento de
Vasos sanguineos,
aorta supra valvular
y arteria pulmonar

DIAGNOSTICO

Ecografia
obstétrica
Analisis de
microarray

Tets de
hibridacion
fluorescente in
situ (Fish)
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Sindrome de Prader

Willi
!

()
GENERALIDADES

A

Obesidad
Talla baja
Hipogonadismo
Alt.cognitivas
Alt.aprendizaje
Hipotonia

muscular pre y

[
CAUSAS

( )

Ausencia de un
alelo localizado en
brazo largo del
cromosoma |5 de

origen paterno
Bgll - 4i3

posnatal /

N

:

CARACTERISTICAS
/ . Sobre peso u \
obesidad
e Desarrollo lento:
Retraso cognitivo,
manos, pies
pequenos
. Problemas de
conducta
e Dificultades de
lenguaje
e Movimientos torpes

!

DIAGNOSTICO

( A

. PCR
Tecnica por el cual el
patron de metilacion

&Conducta impulsiy

N

!

TRATAMIENTO

(

o

A

Mejorar
fortaleza
fisica
Mejorar
estatura

Incrementar la

masa
muscular
Mejorar el
distribuir del

peso




SINDROME DE PATAU
|

v 4 4 \ 4
CASOS SIGNOS Y DIAGNOSTICO Y TX
GENERALIDADES SINTOMAS
« Enfermedad genética «  Alargamiento del » Cordocentesis de
causada por la » Afectados con este surco posterior sangre umbilical
presencia de tres sindrome mueren e Aumento del tamafio e  Amniocentesis
copias del cromosoma poco tiempo de rifién e Duo marcador o
13 en el cariotipo despues fje ey I «  Retraso mental triple marcador
«  Error de las células mayoria a los 3 « Labios leporinos
: meses
haciendo que se U q . Apnea Toe Nlo v
presenta un * Uncasomayorae « Defectos en cuero
cromosoma adicional supervivencia fue de cabelludo

un sexo femenino
que llego alos 25 Quistes renales
anos, el 30% de vida Dilatacién de la
de una persona pelvis
promedio

o Trisomia en el par 13 Displasia valvular
o Sindrome de

Bartolin patau



SINDROME!DE'EDWARDS

GENERALIDADES el TRATAMIENTO PRONOSTICO DE
VIDA
* Bajopesoal . Fallecen
Es una trisomia nacer e NoO existe alrededor del 95
de el * Talla corta % en el primer
cromosoma 18, * Retraso mentaly afo de vida, hay
es una ps!comotqr alguna
. Hipertonia . <
enfermedad . Cabeza pequefa excepcion que el
rara . Fontanelas enfermo llegue a
caracterizada amplias los 10 anos,
POor la precencia ° Cuello corto fallecen Por
de un o Boca pegquena malforrr.\aCIones
cromosoma e Labioy paladar cardla.cas,
adicional en el endido congenitas y
oar 18 mfeg:mongs
respiratorias




