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SINDROMES

I
Cri Du Chat

Trastorno raro que
fue descrito a
través de un estudio
citogenético.

Afecta a 1 de cada
20,000 a 50,000
nacidos vivos, la

incidencia es
superior en
mujeres
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De Williams

Trastorno del
desarrollo que
ocurre 1 de cada
7,500 nacidos.

Ocurre por una
microdelecion del
cromosoma 7q,
donde se ha
perdido informacion
genética.
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De Prader Willi

Alteracion genética
que afectaa 1 de
cada 10,000 nifos y
1 de cada 30,000
ninas.

El SPW es causado
por la pérdida o
inactivacion de

genes paternos en

laregion119-13q

del cromosoma 15.
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Es una enfermedad
genética causada
por la presencia de
3 copias del
cromosoma 13 en el
cariotipo.

Los afectados
mueren poco
tiempo después de
nacer, la mayoria a
los 3 meses.
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De Edwars

El Sx de Edwars o
trisomia 18, es una
enfermedad
cromosoémica rara.

Se caracteriza por
la presencia de un
cromosoma
adicional en el par
18.
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Existe una de!efiég ° CARACTERISTICAS  CARACTERISTICAS Trisomia 13. CARACTERISTICAS
supresion parcial o tota z £ g - FISICAS Y CLINICAS
del material genético en CI.INICAS FISICAS Y CLINIOAS Sx de Bartholin

una parte del brazo corto l Ezltii:‘él S
del cromosoma 5 durante
el desarrollo de un évulo Rostro de diablillo, Nacen desnutridos, SlEhE Bajo peso al nacer
o espermatozoide frente amplia, voz pero conforme al | ’
P : - : . talla corta, retraso
ronca, mejillas tiempo adquieren . ol
| protuyentes, obesidad. CARACTERISTICAS ey
: dientes pequefios, | FISICAS Y CLINICAS phipertonia
CARACTERISTICAS labios gruesos Talla baja | .
| , ripogonadismo, e
’ i Anomalias
e s eotona hipotonia musc. pre SL;Lcn?les:t%ecrI:Jlr, congénitas, cabeza
d:tgcg (ir;ahdeilee:;zr;;:le v post natal. tamano del riién pequeﬁ::\ con
. I retraso mental, ’ occipucio
11 FISICAS el aprendizaje y fontanelas amplias
I discapacidad
intelectual.

Elllanto es similar al
maullido de un gato,
desaparece en los 1ros
anos de vida

Cabeza pequeiia, cara

redonda, mandibula PROBLEMAS

subdesarrollada, estrabismo.

Implantacion baja
de las orejas,
hipoplasia
mandibular, cuello
corto, labio y
paladar hundido.




Nariz corta, surco
nasolabial liso,
puente nasal bajo.

DIAGNOSTICO

Estudio DUOMARCADOR
(12-12.5 SDG).

Estudio TRIPLEMARCADOR
(13-13.5 SDG).

Cariotipo.

I
TRATAMIENTO

No hay tratamiento
especifico, pero si
actividades para mejorar
la habilidad motora.

CARDIOVASCULARES:
Estenosis.

ENDOCRINO-
METABOLICOS:
Hipercalcemia y retraso
de crecimiento.

Sist. Musc.-Esquelético:
Bajo tono muscular, alt.
de la columna,
contracturas articulares.

DIAGNOSTICO
Ecografia obstétrica.
Analisis de microarray.

Test de hibridacion
fluorescente in situ FISH.

Cordocentesis.

Amniocentesis.

|
DIAGNOSTICO

Sobrepeso y
obesidad, Comer
sin control,
Desarrollo lento,
Manos y pies
pequenos.

Problemas en la
conducta, mal
humor, movimientos
torpes, dificultad en
el lenguaje.

|
Dx MOLECULAR

Analisis de
metilacién por PCR

|
TRATAMIENTO
|

Act. Destinadas a
mejorar la
condicion de salud
y apariencia fisica.

Apnea, defectos en
el cuero cabelludo,
displasia valvular,
polidactilia o
dilatacion de la
pelvis, quistes
renales.

[
DIAGNOSTICO

Cariotipo.
Cordocentesis.
Amniocentesis.
Duomarcador, o
triplemarcador.

DIAGNOSTICO

Prueba combinada.
Muestra de
vellosidades
corionicas.
Amniocentesis.
Examen prenatal no
invasivo-
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