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SÍNDROMES

SINDROME DE CRI
DU CHAT

Cabeza
pequeña

Puente nasal
bajo

Perfil
mediofacial

plano

Nariz
corta

Aberturas
oculares

pequeñas
Surco

nasolabial fino

FACIALES

DEFINICIÓNCARACTERISTICAS

Los padres se les mandan
a hacer un cariotipo

Cromosopatía

Deleción o
supresión parcial

Desarrollo del ovulo
o espermatozoide

Daño 5P

Anormal

Labio superior
delgado

Mandíbula
subdesarrollada

Perdida o ausencia
de genes

INCIDENCIA

(+) MUJERES
(-) HOMBRES

DIAGNÓSTICO

Llanto similar al
maullido de gato

Análisis
cromosómico

Factor de
herencia

O si el
Ginecólogos

En las
semanas
12 y 12.5

Dúo
marcador 

Triple
marcador

En las
semanas
13 y 13.5

Llanto similar al
maullido de gato

TRATAMIENTO

No hay

Neurólogos
Traumatólogo
Oftanmólogos

Psicológo

Intervenciones
multidiciplinarias

SÍNDROME DE
WILLIAMS

Labios
gruesos

Nariz
respingada

Frente amplia

Dientes
pequeños

Región malar
poco desarrollada

Voz ronca

FACIALES

DEFINICIÓN
CARACTERISTICAS

Cordocentésis

Transtorno
genético

Causada por
perdida de

matetial genético

Daño en el
Cromosoma

 7q

Cardiólog
o

Mandíbula
pequeña

Mejillas
protuyentes

PROBLEMAS
SEVEROS

Contractura
s articulares

Alteraciones
de la

columna

Bajo tono
muscular

DIAGNÓSTICO

Llanto similar al
maullido de gato

Ecografía
obstétricas

Anomalias
demicro array

Fisioterapia
Terapia de
lenguaje

Rostro de biablillo

TRATAMIENTO

No hay

Intervenciones
multidiciplinarias

Descubierto 

Microdeleción 

Microarray

SÍNDROME DE
PRADER-WILLI

Obesidad

Talla baja

Hipergonadismo

Hipotonía
múscular

Alt. En el
aprendizaje

Criptorquidia

Generales

DEFINICIÓN
CARACTERISTICAS

Transtorno
genético

Origen paterno

15p

Alt. Cognitivas

PROBLEMAS
SEVEROS

Mov. Torpes

Dificultad en el
lenguaje

Conducta
compulsiva y
controladora

Suelen discutir
mucho

DIAGNÓSTICO

PCR
Inician Raquiticos

luego cuando
conocen la

comida 

TRATAMIENTO

Mejorar

Ausencia del
Cromosoma

Comen sin cesar 

Fortaleza fisica
Agilidad

Mayor masa muscular
Dismunición de la grasa

corporal
Distribución del peso
Incremento del vigor

SÍNDROME DE
PATAÚ

Alargamiento del
surco posterior

Aumento del
tamaño del riñón

Retraso mental

Displasia
vascular

Def. Cuero
cabelludoLabios

leporinos

GENERALES

DEFINICIÓNSignos Y
SINTOMAS

Dúo o triple
marcador

Enf.  Genética

Causada
presencia de 3

copias

Agregación de 1
cromosoma de (+)

Poliductilia 

Apnea

DIAGNÓSTICO

Cariotipo

Cordocentesis

TRATAMIENTO

No hay

La muerte

Cromosoma
13

Amniocentesis

Despues de nacer o
a los 3 meses, rara
vez llegan al año

SÍNDROME DE
EDWARS

Peso bajo
al nacer

Talla corta

Retraso mental

Psicomor

Generales

DEFINICIÓNCARACTERISTICAS

Presentes

Transtorno
genético

Causada por una
Trisomia

18

Hipertonía

Anomalías
congénitas

Cabeza pequeña
con occipucio
prominente

Frontanela baja de
las orejas

Hipoplasia
mandibular

Cuello corto

Pronostico de
vida

Inf. Respiratorias

95% primer
año muerte

Excepciones
hasta 10

años

Mediante esto se
puede

diagnosticar 

TRATAMIENTO

No
existe

Cromosoma
adicional

Mal
formaciones

cardiacas


