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SÍNDROMES 
GENÉTICOS

Síndrome de Cri du Chat

Definición

El síndrome de Cri du Chat es 
una  cromosomopatía causado 
por la pérdida parcial o total de 
material en el brazo corto del 
cromosoma 5, que ocurre 
durante el desarrollo de un óvulo 
o espermatozoide.

Incidencia 1 en 20,000 a 50,000 nacimientos

Características

Llanto característico similar al 
maullido de un gato

Retraso en el desarrollo y discapacidad 
intelectual

Rasgos faciales característicos.

Características físicas

* cabeza pequeña

* Epicantos

* Perfil mediofacial plano

* Surco nasolabial liso

* Mandíbula subdesarrollada

* Puenta nasal bajo

* Aberturas oculares pequeña

* Nariz corta

* Labio superior delgado

Características clínicas

* Bajo tono 
muscular

* Retraso motor y 
del lenguaje

Etiología

Deleción en el brazo 
corto del cromosoma 5 
(5p-).

Causas

El 80% de los casos de síndrome de Cri du 
Chat son por deleciones de novo (no 
heredadas).

 El resto se debe a reordenamientos de los 
padres (12%), mosaicismo (3%), anillos 
(2%) y translocaciones de novo (3%).

Diagnóstico

Clínico

Observación de características físicas y de 
desarrollo, analisis cromosomico.

Molecular

Pruebas de cariotipo o FISH para detectar 
la deleción en el brazo corto del 
cromosoma 5 (5p-).

Tratamiento

Terapias de desarrollo y de lenguaje; no hay 
tratamiento específico.

Síndrome de Williams

Definición

Trastorno genético caracterizado por la 
pérdida de material genético en el 
cromosoma 7.

Es un trastorno raro que afecta a 1 de cada 
7,500 recién nacidos.

Fue descubierto en 1961 por el cardiólogo 
John Williams y el pediatra Alois Beuren.

Características físicas

Suelen tener rostro de diablillo:

* labios gruesos

* Nariz respingada
 
* Frente amplia
 
* Voz ronca 
 
* Las mejillas protuyentes y caídas con 
región malar poco desarrollada
 
* Dientes pequeños, mal oclusión dental.
  
* La mandíbula pequeña 
 
* Aumento del tejido alrededor de los ojos.

Características clínicas

CARDIOVASCULARES.

El 75% de los casos presentan 
estrechamientos en vasos 
sanguíneos, especialmente en la 
aorta y arteria pulmonar.

ENDOCRINO-METABÓLICAS

Puede haber hipercalcemia transitoria 
durante la infancia.

Es frecuente un ligero retraso de 
crecimiento

MUSCULO-ESQUELETICO

Laxitud o contracturas articulares

Alteraciones de la columna

Bajo tono muscular

Etiología

Ocurre por una microdeleción en el 
cromosoma 7q11.23, es decir, pérdida de 
información genética en uno de los 
cromosomas del padre o la madre

Se pierden entre 20 y 40 genes de los 
80,000 totales

Causas

Generalmente una mutación de novo; pocos 
son hereditarios

Diagnóstico

* Ecografía obstetrica.
 
* Análisis de micro-array.
 
* Test de hibridización 
fluorescente in situ (FISH)

Tratamiento

No existe un tratamiento en especifico 
pero se puede llevar a cabo terapias 
ocupacionales

Síndrome de Prader Willi

Definición

Alteración genética descrita en el año 1956 
por doctores Suizos.

Afecta a 1 de cada 10.000 niños y 1 de cada
30.000 niñas

Características

*   Obesidad
 
*   Talla baja
 
*   Hipogonadismo
 
*   Criptorquidia

*   Alteraciones Cognitivas
 
*   Alteraciones en el aprendizaje y 
discapacidad intelectual
 
*   Hipotonía muscular pre- y posnatal

Causas

Falta de expresión de un alelo en el 
cromosoma 15.

Localización específica en el brazo largo, 
en la región 15q11-q13.

Este alelo es de origen paterno.

Diagnostico

Diagnóstico clínico

 *Sobrepeso u obesidad

* Urgencia de comer sin control
 
* Desarrollo lento: retraso cognitivo
 
* Manos y pies pequeños
 
* Problemas de conducta: discusiones 
testarudez, malhumor

* Movimientos torpes

* Dificultades en el lenguaje
 
* Conducta Compulsiva y controladora*

Diagnostico molecular

Análisis de metilación por PCR

Tratamiento

* Mejorar la fortaleza física y la agilidad
 
* Mejorar la estatura
 
* Incrementar la masa muscular
 
* Disminuir la grasa corporal
 
* Mejorar la distribución del peso
 
* Incrementar el vigor

Síndrome de Patau (Trisomía 13)

Definición

Es una enfermedad genética causada por la 
presencia de tres copias del cromosoma 13 
en el cariotipo.

Es simplemente un error en las células 
haciendo que se presente un 
cromosoma adicional

• Trisomía en el par 13.

• Trisomía D.

• Síndrome de Bartholin Patau.

• Polimalformativa grave.

Características

Malformaciones múltiples y problemas 
graves de salud.

Los afectados por el síndrome suelen morir 
poco después de nacer, principalmente a 
los 3 meses de edad.

Raramente, algunos alcanzan hasta un año 
de vida.

El caso de mayor supervivencia conocido es 
una mujer que vivió 23 años, lo que representa 
aproximadamente el 30% de la expectativa de 
vida promedio.

Signos y síntomas

• Alargamiento del surco posterior.

• Aumento de tamaño del riñon.

• Retraso metal.

• Labios leporinos.

• Apnea.

• Defectos en el cuero cabelludo.

• Displasia valvular.

• Polidactilia o dilatación de la pelvis.

• Quistes renales.

Etiología

Trisomía completa o parcial del cromosoma 
13.

Diagnostico

• Cariotipo

• Cordocentesis

• Amniocentesis

• Duo marcador o triple marcador

Tratamiento

No existe un tratamiento específico pero 
se puede llevar a cabo cuidados paliativos; 
baja expectativa de vida

Síndrome de Edwards 
(Trisomía 18)

Definición

El síndrome de Edwards, también 
conocido como Trisomía 18, es 
una enfermedad cromosómica 
rara.

Se caracteriza por la presencia de un 
cromosoma adicional en el par 18

Características clínicas

• Bajo peso al nacer

•  Talla corta

•  Retraso mental y 
psicomotor 

•  Hipertonia.

Anomalías congénitas

• cabeza pequeña, con occipucio 
prominente

• Fontanelas amplias

•  Implantación baja de las orejas

•  Hipoplasia mandibular

•  Cuello corto 

•  Boca pequeña 

•  Paladar ojival 

•  Labio y paladar hendido

Etiología

Trisomía 18 completa o 
parcial.

Diagnóstico

Clínico

Detección de anomalías en el desarrollo

Molecular

Análisis de cariotipo

Pronostico de vida

El pronóstico vital en el síndrome de 
Edwards es malo

Aproximadamente el 95% de los afectados 
mueren en el primer año de vida

Algunas excepciones permiten que algunos 
lleguen a los diez años

Las principales causas de muerte son 
malformaciones cardíacas congénitas e 
infecciones respiratorias.


