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( SINDROMES

|
C SINDROME DE
\_ CRIDUCHAT

X
/Es una cromosomopatia,
se debe a la deleccion,
total del material genético,
parte del brazo corto del
\cromosoma 5.

SINDROME DE
WILLIAMS

es causado por una perdida del )
material genético del cromosoma
7, fue descubierto por el

cardiélogo, John Williams, 1961. Y,

\

Caracteristicas:

una deleccién de novo.
12% reordenamiento

3% mosaicismo.
2% anillos.
\3% translocacién novo.

80% de los casos se debe por

cromosdémico de los padres.

\

J

faracteristicas fisicas:\
Nariz corta, abertura
celular pequefia,
mandibula
subdesarrollada, labio
superior delgado, surco

\nasolabial plano.

lagnostico:

1.Duo marcador: 12y 12.5
SDG.

2.Tripe marcador: 13 Y
13.5 SDG.

ratamiento:

¢ Psicologico,
Neurologos,
Traumatologos,
Psicomotricistas.

|
@tiologia: N\
ocurre por microdeleccién del
cromosoma 7qg11.23, perdio la
parte de la informacién del
cromosoma 7, presente de madre o

\padre. J

|
/Caracterl'stica clinica: \
Rostro de diablitos, labios gruesos,
nariz respingada, vos ronca, dientes

tono muscular. /

\pequeﬁos, mandibula pequefia. Y,

|
Cardiovasculares: )
75% presenta estenosis en algunos
vasos sanguineos, en la aorta supra

valvular y la arteria pulmonar. )

|

Manifestaciones que afectan al s\
musculo esqueletico:

Laxitud o contracturas articulares,

alteraciones en la columna, y bajo

iagnostico Iabora!torio:

* Ecografia Obstetrica.

¢ Analisis de micro-array.

¢ Test de hibridizacion
fluorescente in situ.

SINDROME DE
WILLIE
Alteracion genetlca descrita)

en el afio 1956 por

@ctores suizos. /
|
/Caracteristicas: N\

Alteraciones cognitivas.
Alteraciones de aprendizajs
y discapacidad interectual.

Hipotonia muscular pre-y

\posnatal. : J

/causado en el brazo Iargo\
cromosoma 15 de origen

paterno.
J

/Cuadro ch’nico:I N\
1. sobrepeso u obesidad.
2. Comer sin control.

3. Desarrollo lento.

4. Manos y pies pequefios.
5. Movimientos torpes.

6. Dificultad de lenguaje.

ﬁ)iagnostico Molecular: \

Analisis de metilacion

\por PCR. /
I

Tratamiento:
Mejorar la fortaleza fisica .

1.Mejorar la estatura.
2.Disminuir la grasa corporal.
3.Incrementar el vigor.

] )
[S‘INDROME DE PATAU

. J
/Es una enfermedad genetlc\
causada por la presencia de

tres copias del cromosoma
13 en el cariotipo.

o

Grisomia en el par 13.
Trisomia D.
Polimalformativa grave.

J

|
0s aspectos del sindrome

mueren al nacer o poco
después de tiempo a 3
meses.

/5ignos'y sintomas: ™\
1.Alargamiento del surco

posterior.
2.Aumento del tamafio del rifion.
3.Retraso mental.
4.Labios leporinos.
5.Displasia valvular.

S‘INDROME DE
EDWARDS‘

o Trisomia 18 es una enfermedad
cromosomica rara presente en el
cromosoma adicional en el par

|agnost|co Clinico:
1.Bajo peso al nacer.
2.Talla corta.
3.Retraso metal.
4.Cabeza pequefia.
5.Fontanelas amplias.
6.Cuello corto.
7.Boca pequena.

9.Presenta multiples

6.Quiste renal.
\_7.Defectos en el cuero cabelludg/

Diagnostico: N\
1. Cariotipo
2.Corducentes.
3.Amniocentesisi
4.Duo marcador /

|

NO existe ningln
tratamiento.

J

anomalias.

8.Labios y paladar hundido.

\

J

Diagnostico de vida:

El 95% es alrededor de 1 afo

de vida.

NO HAY TRATAMIENTO )




