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Sindrome  de cri du 
chat

Fue descrito atraves 
de un 

Analisis citogenetico

Es un transtorno 
relativamente raro

Afecta de 1  de cada 
20,000 a 50,000 
recien nacidos

La incidencia es mas 
superior en las 

mujeres

Cariotipo

Es una 
cromosomopatia 

Se debe a la 
deleccion o supresion 

parcial o total del 
cromosoma 5

Durante el desarrollo 
de un ovulo y un 
espermatozoide

Caracteristicas

80% de los casos se 
debe a una deleccion 

de novo

Reordenamiento 
cromosomico de los 

padres

Mosaisismo 3%

Anillos 2%

Translocacones 3%

Caracteristicas fisicas

Puente nasal bajo, 
Aberturas oculares 

pequeñas

Nariz corta, Labio 
superior delgado

LLanto similiar al 
maullido de un gato

Diagnostico

Se sospecha por el 
mauillido de gato

Confirmar por analisis 
cromosomico

Un cariotipo en los 
padre por la sospecha 

de transmitirlo

Tratamiento

No tiene un 
tratamiento especifico 

disponible

Intervencion 
multidiciplinar

Intervencion de 
medicos

Fisioterapeutas

Asistente sociales



 

  

Sindrome de 
Wiliams

Transtorno de 
desarrollo

Ocurre de 1 de 
cada 7,500 recien 

nacidos

Es un transtorno 
poco comun 

Causado por una 
perdida de 

matarial genetico

En el cromosoma 7

Etiologia

Ocurre por una 
microdeleccion del 
cromosoma 7q-11-

23

Perdida de 
informacion genetica 

de los padres del 
comosoma 7

Numero de 
cromosomas perdidios 
osilan entre 20-40 de 
los 80000 presentes

Cracteristicas 
clinicas

Sulen tener rostros 
de diablillo

Labios gruesos, 
frente amplia, voz 

ronca

Mejillas protuyentes y 
caidos, region malar 
poco desarrollado

Dientes pequeños, 
mal oclusion dental, 
mandibula pequeña

aumento de tejido 
alrededor de los 

ojos

Enfermedades

Cardiovascular

Esteriosis en 
algunos vasos 

sanguineos

Como

La aorta 
supravalvular

Arteria pulnonar

Endocrino

Hipercalcemia 
transitoria en la 

infancia

Retraso de 
crecimiento

Sistema musculo 
esqueletico

Laxitud o 
contracciones 

articulares

Alteraciones de 
columna

Bajo tono muscular

Diagnostico

Ecografia 
obstetrica

Analisis de micro 
array

Test de hibridacion 
fluorecente

Fish

Cariotipo



 

  

Sindrome de Prader 
wili

Alteraciones descrita 
en el año 1956

Afectan a 1 de cada 
10.000 niños

Y 1 de cada 30,000 
niñas

Caracteristicas

Obecidad                        
Talla baja       

Hipogonadismo

Criptorquidia  
Alteraciones 

cognitivas

Alteraciones en el 
aprendizaje y 
discapacidad 

intelectual

Hipotonia muscular 
preposnatal

Causas

Ausencia de la 
expresion de un alelo

Localizado en el brazo 
largo del cromosoma 

15

De origen paterno

En la region 15q 11-
q13

Diagnostico clinico

Sobrepeso y obecidad

Urgencias de comer 
sin control

Desarrollo lento

Problemas de 
conducta

Movimientos torpes

Dificultad e lenguaje

Diagnostico molecular

Analisis de mrtilacion 
por PCR

Tratamiento

Mejora fortaleza fisica 
y agilidad

Mejora la estatura

Incremento de masa 
muscular

Mejora la distribucion 
del peso

Incremento del vigor 
fisico



 

  

Sindrome de Patau

Enfermedad genetica 
causada 

Porla precencia de 3 
copias  del 

cromosoma 13

Error en las celulas 
haciendo que 
presente un 

cromosoma adicional

Trisomia en el par 13

Trisomia D

SX de bartholin patau

Poliformativa grave

Los afectados de 
dicho Sx mueren poco 

tiempo al nacer

La mayoria a los 3 
meses

Como mucho llegan 
ala año

Signos y sintomas

Alargamiento del 
surco posterior

Aumento de tamaño 
de riñon

Retraso mental, 
Apnea, Defectos del 

cuello cabelludo

Displasia valvular, 
polidactilia

Quistes renales

Diagnostico

Cariotipo

Cordoncentesis

Amniocentesis

Duo marcador o triple 
marcador

Tratamiento

No hay



 

Sindrome de Edwards

Enfermedad 
cromosomica rara

Cracterizada

La presencia de un 
cromosoma adicional 

en el par 18

Diagnostico clinico

Bajo peso al nacer

Talla corta

Retraso mental y 
Psicomotor

Hipertonia

Multiples anomalias 
congenitas

Cabeza pequeña con 
occipusio prominente

Fontanelas amplias

Hiperplasia 
mandibular

Cuello corto, Boca 
pequeña

Paladar y labio 
hundido

Tratamiento

No hay

Pronostico de vida

El 95% fallece el 
primer año de vida

Algunos llegan a los 
10 años

Fallecen por las 
malformaciones

Cardiacas, congenitas 
y respiratorias


