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SINDROME 

De

Patau

Es

Enfermedad genética, debido a 
una trisomia en el cromosoma 
del par 13  

Signos y sintomas

Alargamiento del 
surco posterior

Hepatomegalia Retraso 
mental

Labios 
leporinos

Apnea Dismplasia 
valvular

Quistes 
renales 

Diagnostico

Cariotipo Amniocentesis Duo 
marcador 
a triple 
marcador 

Cordocentesis

Tratamiento

No hay tratamiento 

Cri du chat

Es

Cromosopatía debido a la deleción parcial o 
total del material genético en una parte del 
brazo corto del cromosoma 5

Epidemiología

De 20 a 50 mil 
nacido vivos, 
incidencia 
ligeramente 
superior en 
mujeres

Características 

80% debido 
a una 
deleción 

12% 
reordenamiento 
cromosómico de 
padres

Llanto 
de gato

Fasciales

Cabeza 
pequeña

Puente
 nasal 
bajo

Nariz corta Labio 
superior 
delgado

Mandibula 
subdesarrollada

Diagnóstico

Cariotipo Duo-
marcador

Entre

Semana
 12-12.5

Triple 
marcador

Entre

Semana
 13-13.5

Tratamiento

No hay 
tratamiento 
en especifico

Puede ser 

Terapia génica Intervención multidisciplinar

Neurologos Traumatologos Oftamologos Psicologos

Edwards

Es

Enfermedad cromosómica, por la presencia 
de un cromosoma adicional en el par 18 
(trisomia) 

Diagnostico clínico

Bajo peso 
al nacer

Talla 
corta

Retraso mental, 
psicomotor e 
hipertonía 

Anomalias congénitas

Cabeza 
pequeña

Occipucio 
prominente

Fontanelas
 amplias 

Implantacion 
baja de las orejas

Hipoplasia 
mandibular

Cuello
 corto

Boca 
pequeña

Paladar 
ojival

Labio y 
paladar 
hendido

Tratamiento

No hay tratamiento 

Pronostico de vida

Tasa de mortalidad 
del 95% en el 
primer año de vida

Debido a mal formaciones 
cardiacas congénitas y las 
infecciones respiratorias

Prader willi

Es

La ausencia de la exposición de un 
alelo localizado en el cromosoma 15 
paterno del brazo largo 

Epidemiología 

1 de cada 
10mil niños 

1 de cada 
30mil niñas 

Características 

Obesidad Talla 
baja 

Hipogonadismo Criptorquidia Alt. en el 
aprendizaje

Hipotonia 
pre y 
postnatal 

Clínica

Sobrepeso 
u obesidad

Comen sin 
control 

Retraso 
cognitivo

Manos y 
pies 
pequeños 

Problemas 
de conducta

Movimientos
 tropes

Dificultad 
en el 
lenguaje 

Conducta 
compulsiva y 
contoladora

Diagnóstico

PCR

Tratamiento

Mejorar la 
fortaleza física 
y la agilidad

Incrementar
 la masa 
muscular

Disminuir 
la grasa 
corporal

Mejorar la 
distribución
 del peso

Williams

Es

La perdida de material 
genético en el cromosoma 7 

Epidemiología

1 de cada 7,500 
recien nacidos 

Etiología 

Microdeleción 
del brazo largo 
del cromosoma 7 

Características

Rostro de 
diablillo 

Voz 
ronca

Dientes 
pequeños

Mal 
oclusión 
dental

Mejillas 
protuyentes

Clínica

Cardiovascular

Estenosis en 
vasos 
sanfuíneos

Endocrino-
metabólicos

Hipercalcemia
 transitoria

Ligero retraso 
del crecimiento

S. músculo-
esquelético

Laxitud o 
contracturas

Alteración de 
la columna

Disminución
 del tono 
muscular

Diagnóstico

Ecografía 
obstetrica

Análisis de 
microarrays

Test de 
hibridación 
fluorescente

cordocentesis 
y 
amniocentesis


