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CARACTERISTICAS CARACTERISTICAS
CLINICAS CLINICAS

Rasgos faciales distintos : cara Desarrollo fisico y mental :

redondeadada, hipertelorismo ( 0jos Microcefalia ( cabeza pequefa)

EXPECTATIVA DE VIDA separados ) y micrognatia ( bajo peso al nacer y problema
mandibula pequeha ) en el desarrollo motriz y
Generalmente, la expectiva cognitivo

de vida puede ser normal,
aunque depende de la

severidad de las

manifestaciones. CARACTERISTICAS

\{ Hﬂ CLINICAS

Llanto caracteristico: el nombre
del sindrome se debe al llanto

agudo de los recién nacidos, que
DIAGNOSTICO R}IN D Ro ME DE CéI/) recuerda al maullido de un gato

( LLANTO DE GATO ) CAUSA

G/J \ Resultado de una delecion ( pérdida

de un segmento ) en el brazo corto

. Analisis cromosoémico

TRATAMIENTO

. No especifico del cromosoma S

. Multidiciplinar



CARACTERISTICAS

CLINICAS

Mdsculo - Esqueletico: Laxitud o

contracturas articulaciones,

alteracion de la columna, bajo tono

EXPECTATIVA DE VIDA

La expectativa de vida
puede ser normal, aunque
depende de la severidad de
las manifestaciones. debidoa

complicaciones cardiacas.

DIAGNOSTICO

. Ecografia obstétrica
. Analisis de microarrays
. Test de hidridacion

fluorecente in situ ( FISH )

muscular

9

"~

CARACTERISTICAS

CLINICAS

Transtornos cardiovasculares :

Frecuentemente, presentan

estenosis adrtica supravalvular

y otros problemas

cardiovasculares.

Fy

L

CARACTERISTICAS
CLINICAS

Rasgos faciales caracteristicos:

Nariz corta y respingada, labios

gruesos y boca ancha ( a menudo
descrito como * cara de diablillo )

CAUSA

Delecion en el cromosoma 7 .,

afectando genes relacionados con el

desarrollo de tejido conectivo y la

produccion de elastina



CARACTERISTICAS CARACTERISTICAS

CLINICAS CLINICAS
Problemas hormonales: Infancia : Apetito insaciable que
Hipogonadismo ( subdesarrollo de conduce a obesidad severa si no
6rganos sexuales ) baja estatura y se controla, problemas en el
problemas en la regulacion de desarrollo cognitivo y de
hormonas. aprendizaje

E 2 ’
CARACT RISTICAS CARACTERISTICAS
CLINICAS

‘RQ\ CLINICAS
Afecto emocional con r('

tendencia a la irritabilidad y Fase neonatal : ‘}.::otoma marcada
algunon ECRET Lam entos ( bajo tono muscular ) problamas

: : succién y retraso en
obsesivo - compulsivos de succion y retraso en el

crecimiento.

CAUSA
EXPECTATIVA DE VIDA
Pérdida de expresion de genes en el
G/J \ cromosoma 15 de origen paterno,
Puede Sefiiiamal si se generalmente debido a deleciones o
controla debidamente su i I i
disomija uniparental materna (
3
g cuando ambos cromosomas 15

provienen de la madre)



TRATAMIENTO

DIAGNOSTICO




CARACTERISTICAS
CLINICAS

Anomalias cardiacas y
renales: La mayoria de los
pacientes presentan defectos
cardiacos congénitos y
alteraciones en los rifiones

EXPECTATIVA DE VIDA

Alta tasa de mortalidad en el
primer ano de vida; pocos \
sobreviven a largo plazo

debido a las mualtiples
complicaciones

DIAGNOSTICO

. Cariotipo cordocentesis

. Amnijocentesis

. Duomarcador / triple
marcador

“USINDROME DE~

( TRISOMIA 13)

CARACTERISTICAS
CLINICAS

Deficiencias neurologicas:
Retraso mental severo,
problemas de desarrollo cerebral
( como holoprosencefalia, en la
cual el cerebro no se divide
correctamente )

CARACTERISTICAS
CLINICAS

leporino, paladar hendido,
microftalmia ( 0'305 pequefos ) y
malformaciones auriculares.

r{l Malformaciones fisicas: Labio

CAUSA

Ocurre a la presencia de un

cromosoma 13 adicional. Es

\ una trisomia poco comun y
suele estar asociada a un

error en la divisiéon celular.



CARACTERISTICAS
CLINICAS

Anomalias cardiacas y renales :
Alta prevalencia de problemas
cardiacos congénitos, como defectos

septales, y alteraciones renales.

CARACTERISTICAS
CLINICAS

e

Afecto emocional con
tendencia a la irritabilidad y
algunos comportamjentos

"~

obsesivo - compulsivos

CARACTERISTICAS
CLINICAS

Malformaciones en extremidades:
Dedos superpuestos pies en
mecedora” debido a la curva de las

plantas

CARACTERISTICAS
CLINICAS

Anomalias fisicas: bajo peso,
orejas de i’nﬁ:ntacién baja,

microcefalia y una mandibula

Fe
L

pequefa ( micrognatia )

SINDROME DE

EXPECTATIVA DE VIDA

Muy reducida, la mayoria de G/J

los afectados no sobreviven
al primer aho de vida debido

a complicaciones graves

CAUSA

Trisomia en el cromosoma 18,
\ comUmente resultante de un error
en la division celular. Es mas
frecuente en embarazos de madres

de mayor edad
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