
 

 

Diego Adarcilio Cruz Reyes 

Tercer Parcial 

Genética Humana 

QFB: Hugo Nájera Mijangos 

Medicina Humana 

Tercer Semestre 

 

                                   Comitán De Domínguez Chiapas 3 De Noviembre Del 2024 

 

 

 

 

 

 

Mapa conceptual 

  



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Síndrome de Cri-du-chat 

   

¿Qué es?  Tratamiento  Efecto Característica       

Clínicas  

Diagnóstico 

 

 No hay 

 Pero se puede 

mejorar 

características 

fenotípicas y 

genotípicas 

 Cariotipo 

 

 Cabeza 

pequeña 

 Puente nasal 

bajo 

 Epicantos 

 Aberturas 

oculares 

pequeñas 

 Nariz corta 

 Labio 

superior 

delgado 

 Surco naso-

labial liso 

 Mandíbula 

subdesarrolla

da 

 Afecta a uno 

de cada 

20,000 a 

50,000 RN. 

 Es una 

cromosomopatía 

 Delación o 

supresión parcial 

del cromosoma 

5. 

 

 

Característica       

principal  

Maullido de gato 
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Característica       

Clínicas  

Síndrome de Wiliams 

¿Qué es?  Efecto Diagnóstico 

 

Tratamiento  

 Trastorno 

genético poco 

común 

 Perdida de 

material genético 

en el cromosoma  

7 

 

 Ocurre en  1 de 

cada 7,500 RN 

 

 Rostro del diablo 

 Voz gruesa 

 Mejillas 

protuyentes 

 Caída de región 

molar 

 Mandíbula 

pequeña 

 

 Cariotipo 

 Ecografía 

 Fish 

 Duomarcador y 

triple marcador 

 

No hay tratamiento 
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Síndrome de prader-Wili 

 Ausencia del 

cromosoma 15. 

 Localizado en el 

brazo largo del 

cromosoma de 

origen paterno 

 Cariotipo  

 PCR  

 No hay 

 Pero mejorar su 

alimentación 

 Incrementar su 

tono muscular 

 Mejorar su 

atribución de 

peso 

 Obesidad 

 Talla baja 

 Hipogonadismo 

 Criptorquidia 

 Alteraciones 

cognitivas 

 Alteraciones en 

el aprendizaje y 

discapacidad 

intelectual 

 Afecta a 1 de 

cada 10.000 

niños  

 Afecta a 1 de 

cada 30.000 

niñas 

¿Qué es?  Efecto Característica       

Clínicas  
Diagnóstico 

 

Tratamiento  
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 Presencia de 3 

copias del 

cromosoma 13  

Síndrome de Patau 

¿Qué es?  Efecto 
Característica       

Clínicas  Diagnóstico 

 

Tratamiento  

 Los afectados 

por este 

síndrome 

mueren al nacer 

 > a los 3 meses 

 Alargamiento del 

surco posterior 

 Retraso mental 

 Aumento de 

tamaño del riñón 

 Labios leporino 

 Defectos del 

cuello cabelludo 

 Displasia o  

dilatación de la 

pelvis 

 Quistes renales 

 Cariotipo 

 Cordoncontesis 

 Amniocentesis 

 Duomarcador o 

truplemarcador 

 No existe 
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 Enfermedad 

cromosómica 

 Presencia 

adicional del 

cromosoma 18 

 

 95% de una vida 

mala 

 Presentación de; 

malformaciones 

cardiacas, 

congénitas y 

respiratorias 

 No existe  < bajo peso 

 Talla corto 

 Retraso mental 

 Retraso 

psicomotor 

 Retraso 

hipertonía 

 Fontanela amplia 

 Paladar hendido 

 Cabeza pequeña 

 Boca pequeña 

 Cuello corto 

 Anomalías 

congénitas 

 Cariotipo 

 

¿Qué es?  Pronostico Característica       

Clínicas  

Diagnóstico 

 

Tratamiento  

Síndrome de Edwards 


