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Diagnostico

Tratamiento

SINDROMES

SINDROME DE CRIDUCHAT

Esto
|

del brazo corto del cromosoma 5

Afecta uno de cada 20,000

a 50,000 nacidos vivos

l
Caracteristicas —
|
Se debe a
I

Deteccion del Novo

(No heredada)
|

Llanto similar al
maullido de gato
|
Microcefalia

l

Hipotonia

e Llanto persistente

e Examen fisico
e Pruebas
genéticas

(cariotino v FISH)

e Terapias de apoyo

e Apoyo familiary
educativo

Se debe a la deleccién de un segmento
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Reordenamiento

cromosomico de los padres

(12%)
|

Masaicismo
I

(3%)
Anillo
|
(2%)
|

Translocaciones
del Novo

|
(3%)

SINDROME DE WILLIAMS

TIPOS

Ocurre en uno de cada
7500 recién nacidos

Es

Es una enfermedad genética que
afecta muchas partes del cuerpo

Ocurre por
I

Pérdida de material genético

en el cromosoma 7
|

Se reconoce
|

Existe una deleccién en la
region cromosémica 7¢q11.23
[

Otras manifestaciones

Cardiovasculares
I

El 75% presentan

estrechamientos

(estenosis)
I

Endocrino-metabdlico
|

Puede haber hiperplasia
[

Manifestaciones de
musculo esquelético —

SINDROME DE PRADER WILLIE

Afecta a uno de cada 10,000 nifios

y de uno de cada 30,00 nifias

Caracteristicas

Rostro de diablito

(Labios gruesos,
nariz respingada,
frente amplia)

Voz ronca
|

Mejillas producentes

y caidas
[

Dientes pequeiios y
mal oclusiéon dental

Diagnostico —

Alteraciones de
la columna
Bajo tono
muscular

|

Causada
|

Pérdida de genes paternos
en regién q11-q13 del
cromosoma 15

|

Caracteristicas

-Obesidad
-Talla baja
-Hipogonadismo
-Criptorquidia

|

Dx molecular
|

Analisis de
metilacion por PCR

Ecografia obstétrica
Andlisis de micro array
Duo marcador

FISH
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Dx clinico
|

-Obesidad
-Urgencia de comer

-Desarrollo lento

Tratamiento
|

-Mejorar la
estatura
-Incremento de
masa molecular
-Incremento del
vigor

SINDROME DE PATAL

Es una enfermedad genética

Causa

|

La presencia de tres

copias del cromosoma

13 en el cariotipo

T~

Afectados
|

Mueren
poco
después
de nacer,
la mayoria
alos3
meses

Diagnostico

-Cariotipo
-Cordocentesis
-Amniocentesis
-Duo marcador o
tripe marcador

Signos y
sintomas

Aumento
de tamaiio
en el rifdn
Retraso
mental
Apnea
Labios
leporinos



[ Diagnostico }

e Bajo peso al
nacer

e Retraso mental

e (Cabeza pequeia

e Fontanelas
amplias

e Hipoplasia
mandibular

$INDROME DE EDWARDS

Es una enfermedad cromosdmica
rara caracterizada por la presencia
del cromosoma 18

[ Tratamiento ]

e No hay tratamiento

[ Pronostico de vida }

e Esmalo
e Fallecimiento
alrededor de 95% en

el primer afo de vida



