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Sindrome de
jacobsen

| Sindrome de Jacobsen es una afeccié

genética rara causada por una delecién

en el cromosoma 11, especificamente en
la region 11q.

Retraso en el crecimiento: Pueden presentar baja
estatura y bajo peso.

Rasgos faciales distintivos:

Ojos rasgados y ptosis palpebral.

Orejas de implantacién baja.

. Generalmente no es
heredado, aunque puede
haber casos familiares
raros.

« Delecion en el
cromosoma 11 (11q).

« Generalmente ocurre de

novo (no heredado). La mayoria de los casos

Nariz de forma anormal (puede ser ancha o con son esporadicos y se

puente nasal bajo). asocian a errores durante
Cara triangular o en forma de corazon. la formacion de los
' gametos.




Causa

« Delecion del brazo corto
del cromosoma 5 (5p-).

« Generalmente ocurre de
novo (no heredado).

Sindrome de cri du
chat

El sindrome de cri du chat fue descrito a
traves de analisis criptogenico y es un
trantorno relativamente raro

Caracteristicas

Llanto agudo y similar al maullido de un gato.
Retraso en el desarrollo motor y del lenguaje.

Problemas de aprendizaje y dificultades sociales.

Rasgos faciales distintivos (cara redonda, ojos

inclinados hacia arriba)
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Heredabilidad |

. La mayoria de los casos
son esporadicos, aunque
puede haber casos
familiares raros.




Sindrome de Williams

O bien conocidos como nifios con cara de| J t
diablillos
g

Rasgos faciales distintivos (frente amplia, nariz
corta). - La mayoria de los casos
Personalidad sociable y amigable, pero puede son esporadicos, aunque

haber ansiedad social. existe un riesgo en
familias.

« Delecion de
aproximadamente 26-28
genes en el cromosoma

7 (7911.23).
Dificultades en habilidades matematicas y de

escritura.
Problemas cardiovasculares (estenosis aortica,
hipertension).

Generalmente ocurre de
novo, pero puede ser
heredado en algunos
casos.




Causa

. Pérdida de funcion de
genes en la region
15q11-q13 (pérdida de la
contribucion del padre).

« Puede deberse a
deleciones, disomia
uniparental o mutaciones

Sindrome de Prader-

Willi

Alteracion genetica descritaen el afio de
1954

Caracteristicas

Hipotonia muscular y problemas alimentarios en la )

infancia.
Obesidad por aumento del apetito y metabolismo
lento.

Retraso en el desarrollo y dificultades de
aprendizaje.
Comportamientos compulsivos (robo de comida).

—! Heredabilidad

. Generalmente no se
hereda, pero puede
haber riesgo en familias
con casos previos.




Causa

. resencia de un tercer
cromosoma 13 (trisomia
13).

. La mayoria de los casos
son de novo debido a
errores en la meiosis.

Sindrome de Patau
(trisomia 13)

Alteracion genetica descritaen el afio de
1954 (incopatible con la vida)

Caracteristicas

Malformaciones congénitas (anomalias cerebrales,

cardiacas).
Problemas en el desarrollo fisico y mental.

Microcefalia, polidactilia y labio leporino.
Alta tasa de mortalidad en el primer ano de vida.

Heredabilidad |

. Generalmente no es
heredado, aunque hay
mayor riesgo en mujeres
mayores.




Causa

. Presencia de un tercer
cromosoma 18 (trisomia
18).

. Generalmente ocurre de

Novo por errores en la
meiosis.

Sindrome de Edwars

Trisomia 18

Caracteristicas

Malformaciones en multiples sistemas (corazén,
rinones).

Bajo peso al nacer y crecimiento deficiente.
Retraso en el desarrollo y problemas neurologicos.

Esperanza de vida muy limitada; muchos bebés no
sobreviven mas alla del primer ano.

Heredabilidad |

. La mayoria de los casos
son esporadicos; el
riesgo aumenta con la
edad materna.




Conexiones

Genética: Todos son causados por anomalias cromosdmicas, ya sean
deleciones o trisomias.

Impacto: Afectan el desarrollo fisico, cognitivo y social.

Diagndstico: Confirmacidn a través de pruebas genéticas (cariotipo).
Prondstico: Varia considerablemente entre los sindromes, con algunas
condiciones asociadas a una esperanza de vida mas corta.
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