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Sindromes

genéticos

{

Sindrome Cri du Chat

Causas:
Delecion en el
cromosoma 5 (5p-)

80 % delecion Novo
3% Mosaisismo
2% Reacomodamiento
2% Anilo
3% Translocacion Novo

‘

Caracteristicas:
Llanto similar al
maullido de un gato,

Caracteristicas faciales

+ cabeza pequena

+ Puente nasal bajo

« aberturas oculares
pequenas

* Nariz corta

+ Labio superior delgado

* Surco nasolabial liso

+ Mandibula subdesarrollada

‘

DX Cariotipos

Sospecha del ginecdlogo:
* Duomarcador 12- 12.5 smn
+ Triplemarcador13-13.5smn

i

TX: No hay tratamiento

Sindrome de Williams

Causas: Delecion en el
cromosoma 7

i

Caracteristicas:
Rostro de diablillo
Vos Ronca, mejillas

prominentes, dientes
pequenos, Mala
oclusion dental,

mandibula pequena

“

Cardiovascular:

75% Presenta
estenosis envs
Endocrino metabolico:
Hipocalcemia
transitorio en infancia
ligero retraso de
crecimiento,

L

Manifestaciones que
afecta al Sistema
musculoesqueletico,
+ Laxitud articulares
+ Alteraciones de la
columna
+ Bajo tono
muscular

DX
Ecografia obstetricia
Técnica de Fish

Sindrome de Prader-Willi

Causas: Anomalia en el
cromosoma 15 (pérdida de
genes paternos)

Caracteristicas

* Obesidad

* lalla baja

* hipogonadismo

* Criptorquidia

+ Alteraciones cognitivas

+ Alteraciones en el
aprendizaje y
discapacidad
intelectual

+ Hipotonia muscular
pre-poshatal

Dx
+ Sobre peso, obesidad
+ Urgencia de comer sin
control
+ desarrollo lento
* Retraso cognitivo
* Manos y pies pequenas

Dx Molecular:
Analisis de metilacion por PCR

Conductas:

« Testarudos y malhumorados

+ Movimientos lorpes

* Dificultad en la lengua

+ Conducta compulsiva y
controladora

L]
Sindrome de Patau
i
v

Causas: Trisomia 13

N

Mueren después de
nacer, la mayorfa a los
3 meses y max 1 ano.

Signos y sintomas
+ Alargamiento del
surco posterior
+ Nefromegalia
+ Retraso mental
+ Dilatacion de pelvis
+ Quistes renales
+ Labio leporino

DX:
+ Cario tipo
+ cordocentesis
* Amniocentesis
* Duo Marcador o
triple marcador
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Sindrome de Edwards

Causas: Trisomia 18

i

DX Clinico
+ Bajo peso al nacer
+ Talla corta
* Retraso mental y
psicomotor
+ hipertonia

Caracteristicas

+ Cabeza pequena

+ QOccipucio
prominente

* Fontanelas amplias

+ hipoplasia
mandibular

* Cuello corto

+ Paladar ojival

* Boca pequena

+ Labioy paladar
hendido

Pronostico de vida

+ Falleciendo
alrededor de 95% 1
ano de vida
excepcion 10 anos
Fallecen por
malformaciones
cardiacas
congénitas y

Técnica: Terapia génica i
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