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Sindromes Cromosomicos

|
| | | | |
Sx de Cri du chat Sx de Williams Sx de Prader Willi Sx de Patau Sx de Edwards

delecion del
novo,

= reordenamiento,

mosaicismo,

traslocacion

cabeza pequena,
puente nasal
bajo, aberturas
oculares

pequenas,
mandibula

subdesarrollada,
nariz corta

llanto persistente
de gato

EREUEITS
cromosomico de
cariotipo

perdida de
material genético
cromosomal, del

7911.23, entre
20-40 genes
perdidos

rostro de
diablillo: labios
gruesos, nariz
respingada,
frente amplia, voz
ronca, dientes
pequenos

- ecografia
obstetrica

- analisis de
microarray

- testde
hibridacion
fluorescente in
situ

ausenciade
expresion del

cromosoma
15911-g13 de
origen paterno

obesidad, talla

baja,
hipogonadismo,
mam Criptorquidia, alt
congenitas,
hipotonia

muscular

obesidad,
desarrollo lento,
manos/pies

pequenos.

Analisis de
metilaciéon por
PCR

presencia de 3
copias del
mmm Cromosoma 13
en el cariotipo,
Trisomia par 13

incopatible con la
vida, retraso,
apnea,
deformacion
facial, displasia
valvular, quistes
renales

- cariotipo

- cordocentesis

- amniocentesis

- duo/triple
marcador

presencia de un
cromosma
adicional en el
par 18, Trisomia
18

pronostico vital

malo, fallecen el
95% en el primer
me 2N0 de vida, por
malformaciones
congenitcasy

cardiacas

bajo peso al
nacer, talla corta,

retraso mentaly
psicomotor,
anomalias
congenitas



