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Sindrome de Patau

DESCRIPCION:

También llamada Trisomia en el par 13 o Trisomia D, es una enfermedad genética que
resulta de la presencia de un cromosoma 13 suplementario. Se trata de la trisomia
menos frecuente y se suele asociar con un problema meidtico materno, mas que paterno
y el riesgo aumenta con la edad de la mujer. Los afectados mueren poco tiempo después
de nacer, la mayoria a los 3 meses, como mucho llegan al afio. Puede hacerse un
diagnédstico de sospecha prenatal al realizar una ecografia y visualizar las lesiones
caracteristicas del sindrome.Esta enfermedad es tratada por las especialidades de
Neonatologia y Pediatria

SINTOMAS:

El feto presenta un retraso en el desarrollo y una o varias de las siguientes anomalias:
Sistema Nervioso, retraso mental, holoprosencefalia, dilatacion de la bifurcacién
ventricular, alargamiento del surco posterior.

Faciales, disminucion de la distancia interorbital que puede llegar a la presencia de un
solo ojo y coloboma, labio leporino, ausencia de paladar, trastornos en la lengua, nariz
de gran tamafio y epicantus.

Renales, hidronefrosis, aumento del tamafio del rifion

Cardiacas, comunicacion interventricular, displasia valvular, tetralogia de Fallot.
Miembros, pie vago, ufias hiperconvexas, polidactilia, dedos superpuestos y en flexién y
un solo pliegue profundo en las palmas de las manos.

Abdomen, onfalocele, extrofia vesicular.

Hipotonia muscular

Sensorial, particularmente sordera
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