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PREVALENCIA CARACTERISTICAS CAUSAS HEREN DIAGNOSTICO
se astima que se realiza a través de la presencia
de Ios signos  mencionados
1:20.000/1:50.000 * Llanto agudo . En el 80-90% de los casos, se trata de una 9 '
+ Dismorfia craneofacial. una altaracion cromosdmica que ademas, se hacen pruebas

nacidos

* Retraso psicomotor.

+ Anomalias cardiacas

. cardiopatias
congénitas

consiste en |a pérdida o delecién
total o parcial del brazo corto del

cromosoma 5., la regidn delecionada

incluye &l locus 5p15.2.

alteracion de novo (no heredada)

En el 10-20% de los casos, el origen es
una alteracién cromosdmica en alguno de
los progenitores.

llamadas FISH,CMA o estudio de
carioipo, los cuales ayudan a
conocer la falta de las partes del
cromosoma 5 que producen el

shlteraciones

psicomotoras

sindrome.

Sindrome de PRADER WILLI }—f

metabdliicos.

El sindrome de Prader-Willi (SPW) es un trastomo genéncu que afacla muitiples sistemas
del cuerpo y se caracteriza por sifomas g vl

CARACTERISTICAS

CAUSAS

afecta a aproximadamente 1 de cada 10,000 a

30,000 personas en todo el mundo. Aungque es

* Hipotonia necnatal

un frastomo poco comdn, es una de las *Retraso en el desamollo
icipaas causss de obesidad mm, ) .
grave en la infancia. * Hiperfagia y obesidad
*P de
comportamiento

= Déficit cognitivo
+ Trastornos del suefio
* Hipogonadismo

Genética: El SPW es causado por
una alteracién genética en el

HERENCIA

DIAGNOSTICO

[Eva

clinica: El diagndstico inicial puede

-
Aungue el SPW es un frastomo

cromosoma 15, genético, la mayoria de los casos no
la regién 15g11-q13. Esto puede son hereditarios en el sentido
ocurrr por: clésmu La delecién y la disomia
Del en el crc patemo: tal ocurren  por emores

Una pérdida en la regién 15g11-g13
en el cromosoma heredado del
padre, lo cual representa el 70% de
los casos.

Disomia uniparental materna (DUP):
En aproximadamente un 25% de los
casos, el nifio hereda dos copias del
cromosoma 15 de la madre vy
ninguna del padre.

Defecto de impronta: En raros
casos, se da por un defecto en el
"marcado” genético del cromosoma
patemo, necesario para la expresion

esponta'lens en la formacidn del
dvulo, el espermatozoide o durante
el desarrollo temprano del embrign.

en la observacién de
fisicas (hipotonia, hiperfagia, rasgos faciales
caracteristicos) y sintomas conductuales.

Pruebas genéticas: Para confirmar el
di tico se plean pruebas especifi
como:

MLPA  (Multiplex Ligation-dependent  Probe

J\mplmcanonl o FISH (Fluorsscsnma In Situ

; ion) para deb en el
cromosoma 15.

Prueba de metilacién del ADN: Detecta la falta
de expresidn de genes paternos en la regidn
critica del cromosoma 15.

de ciertos genes.

es un frastorno genélico poco comin que afecla a varios
sistemas del cuerpo y se caracleriza por un conjunto de
caracteristicas fisicas, cognitivas y de comportamiento.

CARACTERISTICAS

+ Rostro "de duende” o "alfd”, can frente
anplia, naiz pequefia, labios guesos,

1 de cada 7500 a 10,000 nacimierios en todo el

mejilas benas y dienles pequedcs o

CAUSAS

Genéticar El sindrome de Willams es|
casadc por una delecion de lmhrlal
gerelicc  en el cromosoma

especificaments en el drea 7q11.23. Esla

La mayoria de los casos de sindrome de
|Williams ocurren de manera esporadica debido|
a emores en la formacion de células)
reproductoras o en el desarrollo temprano del
embricn.

DIAGNOSTICO

Evaluacion clinica: El diagnéstico inicial se basa en la observacion de
los rasgos faciales i y el
perfil conductual y cognitivo.

cardio

* Caracleristicas faciales tipicas

*Cabeza pequefia (microcefalia),
mandibula _pequefia
boca pequefia vy
implantacion baja.

*Deformidades en las manos y los
pies

= Defectos cardiacos congénitos

* Anomalias del sistema nervioso
central

* Problemas respiratorios y digestivos

del cromasoma 18 en las células del cusrpo.
Esta frisomia puade ocurrir da tres maneras:
Trisomia completa: La forma mas comdn, en
la cual todas las céidas del cuarpo tienen
tres copias del cromosoma 18 en lugar de
dos.

Trisamia en mosaico: Algunas célas tienen
una tercera copia del cromosoma 18,
mientras que oras bienen el par normal, lo
cual puede dar lugar a siftomas menos
graes.

no es hereditaria y ocurre
como un evenlo aleatorio
durante la formacion de los 18.
Gvulos 0 espermatozoides. La
probabilidad de que ocurra
aumenta con la edad materna
avanzada

Evaluacién
nacimiento.

Pruebas de cribado: Los andlisis de sangre (como la prueba de ADN fetal en sangre
materna o el cribado del primer trimesre) pueden sugerir un mayor riesgo de trisomia

Pruebas confirmatorias: La amniocentesis o la biopsia de wellosidades coridnicas (CVS)
8

permiten realizar un cariotipo para confirmar la presencia de la trisomia 18.
Diagnéstico posinatal

Carlmpo El andlisis cromosdmico a ravés de una muestra de sangre parmite confirmar

espaciados. delecion incluye e gen de la elasting, unal y " SN "
mundo. < s e proira st pra s o do o [En casos raros, ol sindrome puece ser| |02 Oendicos: La confimacion dol dagrosico se. roalizs
= Habilidades socisles destacadas lejicos, o Cusl conlribuye 2 los problemas| |hereditario si uno de los padres tiene el mismo| pruebas g s a a
= Hiparcalcemia i Cuiando esto ocume. el sindrome de| |Cromasema 7. Las pruebas utilizadas incluyen:
= Problemas endocrinos y de crecimierto Pérdida de genes especificos: La pérdida dal [\ S o T 0 o8 S e amica| |FISH (Fluorescencia In Situ Hibridacien), que identifica la ausencia de
+ Ansiedad y problemas de comportamiento | [ciefios genes en esta region afecta el la region de elastina en el cromosoma 7.
cognitie, [ personalidad, el [dOMINanie. o que significa que una copll |y o ghibridacion ica C. tiva en los), q
lenguaje y | estructura de los tejdos al_tarada del gen es suficiente para causar el permite detectar deleciones mas pequefias y confirmar la pérdida de
Si uno de los padres tiene el sindrome, existe genas aspecificos en laregidn 7911.23.
un 50% de probabilidad de que transmita la|
condicién a su descendencia.
trisomia 18, es un trastomo genético grave causado por la presencia de una copia
" DW. extra del cromosoma 18. Este sindrome afecta maltiples sistemas del cuerpo y suele
¥ ome de EDWARDS asociarse con un prondstico desfavorable debido a diversas complicaciones
medicas.
| =
CAUSAS HERENC! DIAGNOSTICO
RACTERISTICAS - - -
— N - o] prenatal:
1 de cada 5000 a 6000 | FeTesoenel crecimients intraulenino| | Gorsica EI sidrome de Edwaids es Ecografia: Puede detectar anomalias fisicas caracteristicas del sindrome de Edwards,
L d bajo peso al nacer. d Ia ia de una copia extra 5 como el bajo , dafecios ¥ an las|
nacimIBntos vives. ¥ bay causado por la presencia de una copia &) La trisomia 18 generalmente exramidades

clinica: Los médicos suelen identificar signos caracteristicos tras el

de frisomia 18 en el bebé_

Tisomia parcial Sok wa pate del
cromosoma 18 est tplicada debida a una
translocacién {una parte del cromesoma se
une a otro).




eélulas del cuerpe

13, es un Wasiorno genélico grave causado por kB
de una copia adicional del cromesoma 13 en las

PREVALENCIA |

CARACTERISTICAS

CAUSAS

Genética: El sindrome de Patau es

1 de cada 10,000 a 16,000
irmii wivos.

Defectos del sisterna nendoso central
Malformaciones faciales

Anomalias cardiacas
Malformaciones de las exdremidades
Anomalias renales

P de irmi y
Esperanza de vida limitada
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por la pi de una copia
adicional del cromosoma 13. Esto puede
oeUrrir de varias maneras:
Trisomia completa: La farma mas comun,
en l cual lodas las céllas del cuerpo
tienan tres copias del cromosoma 13 en
lugar de dos.
Trisomia en mosaico: Solo  algunas
células ianen tres copias del

NCIA

La mayoria de los casos de trisomia 13
no son hereditarios y ocurren coma un
evento alealorio durante la formacion de
los dwiles o espermatozoides. La
incidancia aumanta con la edad materna
avanzada.

En casos raros de trisomia parcial, el
sindrome puede heredarse si uno de los
padres es portador de una kranslocacion

13, lo que puede resular en

Menos graves.

Trisomia parcial Una parle  del

cromosoma 13 estd  duplicada,
dabido a una i

y pueds causar sintomas ariables
i del amafio de la porcion

duplicada.

DIAGMNOSTICO

Diagndstico prenatal:
Ecografia: Puede revelar fetales carac
como defectos i idactiia y fi ionas del

sislema nerdoso central.

Prushas de cribado prenatal: Las pruebas de defeccian, como
&l andksis de ADN fetal en sangre malerna, puedan indicar un
riasgo alevado de trisomia 13.

Pruebas confi ias La y la biopsia de
wellosidades coridnicas (CVS) permilen realizar un cariotipo
fatal para confirmar la frisamia 13,

Diagndstico pestratal:

Evaluacian clinica: Los médicos pueden identificar signos
caracteristicos del sindrome de Patau en el recién nacido.
Cariatipe: El analsis cromosémico de una muestra de sangre
permite confirmar la presencia de una frisomia completa, en
masaico o pareial del cromosoma 13




