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Mapa conceptual 

 



Sindromes 

sindrome de patau

Que es 

Enfermedad genética causada por la 
presencia de tres copias en el cromosoma 13 
en el cariotipo  

Signos y síntomas

Alargamiento del surco posterior aumento del tamaño del riñon Retraso mental labio leporino apnea displasia valvular polidactilia quistes renales

Diagnostico

cariotipo cardocentesis amniocentesis duo- marcador o triple-marcador

sindrome de criduchat

 Que es

Es una craneopatía que se debe a la 
deleción o supresión parcial o total del 
material genético en una parte del brazo 
corto delo cromosoma 5.

insidencia

Afecta una de cada 20000 a 50000 nacidas 
vivas. la incidencia en las mujeres es 
ligeramente superior.

Caracteristicas 

El 80% de los casos en una deleccion de 
novo 

12% reordenamiento cromósomico de 
padres

3% mosaicismo 2% anillos 3% translocación de novo Faciales

Cabeza / pequeña Puente nasal / baja Nariz / corta labio superior / delgado Mandíbula / subdesarrollada

Llanto similar al maullido del gato 

Diagnostico 

Cariotipo Dúo - marcador

entre 12 - 12.5 semanas

triple - marcador

entre 13 - 13.5 semanas

Llanto de gato 

Tratamiento 

No posee un tratamiento especifico Terapia génica Intervención multidiciplinar

neurólogos traumatólogos oftalmólogos psicólogos

sindrome de edwards

Que es

Es una enfermedad cromosómica rara, 
caracterizada por la presencia de un 
cromosoma adicional en el par 18

Causa 

Trisomía 18 

sintomas 

Bajo peso Talla corta Retraso mental Retraso psicomotor hipertonia cuello corto 

tratamiento 

No hay tratamiento 

Pronostico 

Es malo, fallecen al rededor del 95% en el 
primer año de vida

sindrome de prader willie

Frecuencia 

De 1 de cada 10 mil niños De 1 de cada 30 mil niñas 

Características 

Obesidad Talla baja Hipogonadismo Criptorquidia Alteraciones en el aprendizaje Hipotonía pre y posnatal 

Etiologia 

Ausencia de la expresión de un alelo 
localizado en el cromosoma 15 paterno 
(brazo largo del cromosoma 15)

Clinica 

Sobre peso u obesidad Canen sin control Retraso cognitivo Manos y pies pequeños Problemas de conducta Movimientos torpes Dificultad en el lenguaje Conducta compulsiva 

Diagnostico 

PCR

Tratamiento 

Mejorar la fortaleza fisica y la abilidad Incrementar la masa muscular bajar la grasa corporal Mejorar la distribución del peso aumentar el vigor 

sindrome de williams

Cusa

causada por una perdida de material 
genético en el cromosoma 7

Frecuencia 

ocurre en 1 de cada 7.500 recién nacidos 

Etiología

Microdeleción del brazo largo 7, el numero 
de genes aproximados que se han perdido 
en esta región.

Características 

Rostro de diablillo Voz ronca Medillas protuyentes Dientes pequeños Mal oclusión dental 


