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Sindromes 

Criu du Chat

Etiología

Del (5p) 100% de casos

80%

Deleción de novo

12%

Reordenamiento cromósomico

3%

Mosaicismo

3%

Translocaciones de novo

2%

Anillos

Clínica

Llanto similar al maullido de gato Estructura facial

Cabeza pequeña Puente nasal bajo Nariz corta Labio superior delgado Mandíbula subdesarrollada

Diagnostico

Cariotipo Duo marcador Triple marcador

Tratamiento

No posee tratamiento especifico

Terapia génica Intervención multidisciplinar

Neurólogos Traumatólogos Psicólogos

Williams

Etiología

Microdeleción (7q)

Clínica

Malformaciones

Rostro de diablillo Mejillas protruyentes Dientes pequeños Mala oclusión dental 

Cardiovascular

Estenosis en vasos sanguíneos 

Endocrino-metabólicos

Hipercalcemia Retraso del crecimiento

Musculo-esquelético

Contracturas Alteración en la columna Bajo tono muscular

Diagnostico

Ecografía obstétrica Análisis de microarray Técnica de hibridación fluorescente in situ Cordocentesis Amniocentesis

Prader Willi

Etiología

Ausencia de la expresión de un alelo en el 
(15q)

Clínica

Inicial

Pequeños Manos y pies pequeños Hipotonía

Posterior

Comen sin control

Obesidad

Conducta compulsiva y controladora Retraso cognitivo Movimientos torpes Hipogonadismo

Diagnostico

PCR

Tratamiento

Mejorar la fortaleza física Disminuir la grasa corporal Aumentar el vigor

Patau

Etioligía

Trisomía (13)

Clínica

Alargamiento surco posterior Retraso metal Nefromegalia Apnea Labios leporinos Polidactilia

Diagnostico

Cariotipo Duo marcador Triple marcador Cordocentesis Amniocentesis

Edwards

Etioligía

Trisomía (18)

Clínica

Bajo peso al nacer Talla baja Retraso mental Psicomotor Hipertonía Polidactilia Malformaciones

Cabeza pequeña Occipucio prominente Fontanelas amplias Implantación baja de las orejas Hipoplasia mandibular Labios y paladar hendido

Diagnostico

Cariotipo Técnica de hibridación fluorescente in situ Amniocentesis


