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Cri du chat

Williams

Trastorno raro, es una
cromosopatia que se debe a la
delecidn parcial o total del
material genético en el brazo
corto del cromosoma 5

! 7
'Qué es

Trastorno poco comun,
causado por perdida
del material genético

en el cromosoma 7
1

1
'Caracteristicas

-Se debe a una delecién

de novo -Rostro de diablillo

-El llanto similar al -Voz ronca

pER Il £ -Mejillas protuyentes

-Cabeza pequefia

-Dientes y mandibula
pequefios

-Nariz corta, epicantos

-El 75% presenta estenosis,
hipercalcemia transitoria

-Labio superior delgado

E Diagnéstico

' Diagndstico

Llanto caracteristico
persistente, analisis
cromosoémico, duo y triple
marcadores

Ecografia obstétrica,
analisis de micro-array,
FISH

Tratamiento

No existe tratamiento, pero
puede ser multidisciplinar

No existe tratamiento
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‘Tratamiento

Prader willi

Que es

Alteracion genética,
ausencia de la expresion

de un alelo localizado en
el brazo largo del
cromosoma 15

Caracteristicas
-Obesidad, talla baja
-Hipogonadismo

-Criptorquidia

-Alteraciones cognitivas,
el aprendizaje

-Hipotonia muscular pre y

posnatal

Diagndstico
Analisis de metilacion
por PCR

| Tratamiento

No existe tratamiento
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Edwars

Qué es

Trisomia 18, enfermedad
cromosémica rara

Enfermedad genética

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

caracterizada por la

presencia de un
cromosoma en el par 18

Caracteristicas Caracteristicas

-Trisomia 13, D -Bajo peso

-Los afectados mueren -Talla corta
poco después del

- -Retraso metal y psicomotor
nacimiento

-Poliformativa grave -Hipertonia

i Diagnostico Diagnostico

Cariotipo, Pruebas genéticas o

cordocentesis,

ecografia

amniocentesis, dio o
triple marcador

Tratamiento

1
+ Tratamiento No existe tratamiento

No existe tratamiento
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