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-Alargamiento del surco
posterior.

-Aumento del tamano del rindn
-Retraso mental

-Labios lepornos

Cariotipo, cordocentesis,
amniocentesis, duomarcador o
triple marcador en semanal3y

‘Apnea 13.5

- Defectos en cuero cabelludo
-Quistes renales.... etc

Los afectados de dicho
sindrome mueren después de
SIGNOS Y SINTOMAS nacer.

Es una cromosomopatia

que se debe a la delecidon o Enfermedad genética causada
supres.ién par'c!al o total del SINDROMES por presencia de tres copias del
material genético en una cromosoma 13 en el cariotipo.

parte del brazo corto del
cromosoma 5

Presentan multiples anomalias
congeénitas: cabeza pequena,
occipusio prominente,
fontanelas amplias.

85% del sx se deben a una . CRI DU CHAT PRADER WILLI EDWARS
delecién de novo (no heredada). SARACTERISTEAS DX CLINICO
El llanto similiar al maullido de
gato, desaparece en los primeros
anos de vida. Es un trastorno Es un trastorno Alteracion genética También llamado
raro, afecta a uno del desarrollo que descrita en el ano trisomia 18, es una
de cada 20,000 a ocurre en1de 1956, afecta alde enfermedad e . .
CARACTERISTICAS FISICAS 50,000 nacidos cada 7.500 recién cada 10.000 nifios y 1 cromosoémica rara Se caracteriza por bajo peso al
vivos nacidos. Es poco de cada 30.000 nifios caracterizada por la nacetr, talla corta, retraso
comuln PIESEIES €12 U psicomotor e hipertonia
cromosoma
. 3 X adicional en el par 18
Cabeza pequena e
-Puente nasal bajo
-Aberturas oculares pequenas DX
- Nariz corta CARACTERISTICAS
-Labio superior delgado Ocurre por una Es malo, fallecen alrededor del
-Surco nasolabial liso microdelecion del CX CARDIOVASCULAR 95%, en el primer afo de vida.
- Perfil mediofacial plano cromosoma 7q11.23 o
CARACTERISTICAS CLINICAS Obesidad, talla baja,

hipogonadismo,
criptorquidia, hipotonia
muscular pre y post natal.

-Terapia psicologica
-Terapia fisica (fisioterapeutas)
-Asistente social

-Duomarcador (entre semana 12

y 12.5 de gestacion) . 75% Presentan
-Triple marcador (semana 13- estenosis en algunos
13.5).’ ’ vasos sanguineos,
-Cariotipo. especialmente en la

Suelen tener rostro de diablillo aorta supra valvular
(labios gruesos, nariz

respingada, frente amplia), voz
ronca, mejillas protuyentes,
dientes pequenos,mal oclusion
dental.

Ecografia obstetrica, analisis de
micro-array, test de hibridacion
fluorescente in situ (FISH)
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