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CRI DU CHAT

Cromosomopatía por deleción o
supresión del material genético en
una parte del brazo corto del
cromosoma 5. 

DiagnósticoCaracterísticas físicas Tratamiento Características

Llanto similar al maullido de gato,
suele desaparecer en los primeros

años de vida. 

Cabeza pequeña
Epicantos
Surco nasolabial liso
Labio superior delgado
Puente nasal bajo
Aberturas oculares pequeñas
Nariz corta 

Duomarcador (semana 12 y
12.5)
Triplemarcador (semana 13 y
13.5)
Cariotipo 

Terapoa psicológica
Fisioterapia
Terapia psicomotor
Logopeda

PRADER WILLI

Ausencia de la expresión de un
aleto localizado en el brazo largo

del cromosoma 15 de origen
paterno 

Diagnóstico clínicoCaracterísticas Diagnostico molecular Tratamiento

Obesidad 
Talla baja
Hipogonadismo
Criptorquidia
Alteraciones cognitivas y de
aprendizaje
Hipotonia muscular

Sobrepeso
Urgencia de comer sin control
Desarrollo lento
Manos y pies pequeños
Movimientos torpes
Dificultades en el lenguaje 

Análisis de metilación por PCR Mejorar fortaleza física y de
agilidad

Incrementar la masa muscular
Disminuir grasa corporal

Incrementar el vigor 

WILLIAMS 

Una microdeleción del cromosoma
7q11.23, ha perdido parte de la
información genética de uno de

los cromosomas 7 procedentes de
la madre o del padre. 

DiagnósticoCaracterísticas clínicas 

Rostro de diablillo (labios
gruesos, nariz respingada y
frente amplia)
Voz ronca
Mejillas protuyentes
Dientes pequeños
Mandibula pequeña 

Endocrino - metabólicasCardiovasculares Afectan al músculo esquelético 

el 75% presentan estrechamientos
en vasos sanguíneos

Puede haber hiperplacemia
transitoria
Es frecuente un ligero retraso
de crecimiento

Bajo tono muscular
Alteraciones de la columna

Ecografía obstétrica
Análisis de microarray
Test de hibridación
fluorescente in situ (FISH)

PATAU

Enfermedad genética causada por
tres copias del cromosoma 13 en

el cariotipo

Es

Trisomia en el par 13
Trisomia D
Sindrome de Bartholin Patau
Polimalformativa grave 

También llamado

DiagnósticosSignos y sintomas Tratamiento

Alargamiento del surco
posterior
Aumento del tamaño del riñon
Retraso mental
Labio leporino
Apnea
Defectos en el cuello
cabelludo
Displasia valvular
Polidactilia de pelvis

Cariotipo
Cordocentesis 
Amniocentesis
Duo o triplemarcador

No existe

Los afectados mueren poco tiempo
despues de nacer, la mayoría a los
3 meses y como mucho un año. 

Esperanza de vida

EDWARDS

Trisomia 18 es una enfermedad
cromosomica rara caracterizada

por la presencia de un cromosoma
adicional en el par 18

TratamientoDiagnóstico clínico Pronostico de vida

Bajo peso
Talla corta
Retraso mental y psicomotor
Hipertonia 
Cabeza pequeña
Fontanelas amplias
Cuello corto
Boca pequeña

No existe Es malo, fallecen alrededor del
95% en el primer año de vida,
fallecen por malformaciones
cardiacas congénitas y las

infecciones de vias respiratorias. 


