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GENERALIDADES

ANAMNESIS Y EXAMEN FISICO

4

SD GENETICOS

-

CONCLUSIONES

.



Genoma: es el conjunto completo de ADN en la célula.

Genes: segmentos del ADN que se codifican para la fabricacion de moléculas, principalmente
proteinas.

Regiones no codificantes: algunos son encargados de la regulacion de la expresion del ADN, a
diferencia de los genes estos no son codificados.

Cromosoma: estructura ubicada en el nucleo que contiene el genoma.

Genopatia: enfermedad producida por alguna alteracién del genoma.

Congeénito: alteraciones estructurales o funcionales del cuerpo del individuo que ocurren en la
vida intrauterina.

CJOXORONONC

@ Malformacion: defecto en la morfogénesis de un 6rgano, se clasifica en menor o mayor.
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MALFORMACIONES

) é

SIN IMPORTANCIA
REQUIERE ATENCION MEDICA, SOLO

MEDICA Y QUIRURGICA IMPORTANCIA ESTETICA

/ \_
Mayores Menores
Paladar fisurado Paladar fisurado submucoso Uvula bifida

Anoftalmia/Microftalmia Coloboma del iris

Onfalocele Hernia umbilical
Microsomia hemifacial Papiloma preauricular
Agenesia del radio Falange distal del pulgar anormal

Holoprosencefalia alobar Incisivo central superior Gnico



ANAMNESIS

1. Antecedentes familiares y sociales — preguntar parentesco y lugar de origen de
padres (patologias autosdmicas recesivas).

2. Historia gestacional:
o Prenatal: patologias durante embarazo, enfermedad materna previa, PHA u OHA,
RCIU.
 Perinatal: asfixia al nacer, antropometria.
o Postnatal: alteraciones de la termorregulacion, rechazo alimentario, alteraciones
metabdlicas, convulsiones, ictericia neonatal, desarrollo psicomotor, curvas de
crecimiento, etc




EXAMEN FISICO

7/

4 N
1. COMPLETO Y SISTEMATICO.

e INSPECCION: ESPECIAL IMPORTANCIA
EN CARA, GENITALES, MANO Y PIES.
e PROPORCIONES CORPORALES.

2. MEDICIONES ANTROPOMETRICAS.
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¢{COMO SOSPECHAR?

_
1. Malformaciones, deformaciones u otras anomalias fisicas visibles.

2. Malformaciones en otros sistemas (cardiaco, gastrointestinal, etc).
3. Trastornos de diferenciacién sexual.

4.Vomitos, convulsiones, deshidratacion o acidosis metabdlica en RN.

| 5. Retraso o deterioro del desarrollo psicomotor.
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DIAGNOSTICO

S

CARIOTIPO

FISH

MICRO ARRAY

Representacion ordenada de
los cromosomas Cariotipo
(cantidad, morfologiay
tamano). Identifica
trisomias.

AN AR XX AR AR XX

X XX XX XX XX XX
AA AA 4D xx XX XX
xouoas i ArAK

\_

Hibridacion fluorescente in
situ, identifica la ubicacion
de un gen en un cromosoma,
detecta deleciones o
duplicaciones especificas

J

IV, RIVIVIVS

Detecta microdelecionesy
microduplicaciones no
visibles en cariotipo.

Reference sample labelled Patient sample labelled
with red fluarescent dye with green fluorescent dye
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""""" — Genopatia mas frecuente. '

e 95% trisomia completa (no
““““““ disyuncion meidtica en el ~ N

6vulo). — 1 de 1.000 RN vivos.
e 4% traslocacion — 2.5 de 1.000 RN vivos
(generalmente cromosoma chilenos. | 7 ‘

""""" 14y 22). — La esperanza de vida

e 1% mosaico. ha aumentado en los

ultimos anos.
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SD DE. DOWN:
DIAGNOSTICO

SOSPECHA:

e FR MATERNOS (>35AN0S)

e MARCADORES ECOGRAFICOS DE RIESGO DE
ANEUPLOIDIAS:

1. TRANSLUCENCIA NUCAL

2. AUSENCIA DE HUESO NASAL

3.MALFORMACIONES CONGENITAS( CARDIOPATIA
CONGENITA Y/0 GASTROINTESTINALES).

CONFIRMACION:
ESTUDIO CROMOSOMICO CON  BIOPSIA  DE
VELLOSIDADES CORIALES LIQUIDO AMNIOTICO.

N

-

SOSPECHA:
> EXAMEN FISICO
e CARACTERISTICAS FENOTIPICAS PUEDEN NO
SER MUY EVIDENTES EN PERIODO NEONATAL
INMEDIATO.
e HALLAZGOS COMO HIPOTONIA PUEDEN SER LA
CLAVE DEL DIAGNOSTICO.

CONFIRMACION:
--> CARIOTIPO.
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FENOTIPO

General: talla baja
Craneo: Braquicefalia, 3° fontanela o confluente
Cara:
e Ojos: almendrados, pliegue del espicanto, “manchas
de Brushfield” en iris, estrabismo, cataratas, miopia
e Nariz: puente nasal plano
e Boca: macroglosia, protrusion lingual
Cuello: corto, con piel abundante
Manos:
e surco palmar unico
e Braquidactilia (metacarpianos y falanges cortas)
e Clinodactilia (hipoplasia de la falange media del 5°
dedo)
Pies:
e “Signo de la sandalia” (hendidura entre el 1er y 2do
dedo, con aumento de la distancia entre estos)
Genitales:
e Peney testiculos de menor tamafo
e Criptorquidia

Caracteristicas morfoldgicas

CARELA PEQUEMNA
HENDIDURA PALPEBRAL
OBLICUA

MANCHAS DE BRUSHFIELD

ALTERACIONES EN /

MORFOLOGIA DE ORE.JAS

NMARILE EN "SILLA DE MONTAR'

FELD LACIO ¥ FINO

CARA REDONDEADA

EFICANTO

CON LENGUA GRANDE
Y PALADAR OJIVAL

y\ BOCA PEQUESA

CURLLA CIORTOD Y ANUIID
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SIGNO-DE LA SURCO-PALMAR
“SANDALI .~ UNIC
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COMORBILIDADES

H N—H
N o
Tabla I. Principales problemas de salud en personas con sindrome de Down LX ; : i
(excluida la etapa neonatal) Tabla IV. Otros problemas médicos Epilepsia (5%)
nhsew;ﬂ:les HRERINENEER R RE Mioclonias
Problema Prevalencia poblacion adulta : S
Hipsarritmia
Cardiopatia congénita 40-62%
Hipotonfa 100% i'terac'”b"es de‘l SUE“IG e Otros problemas endocrinologicos:
pnea obstructiva del suefio /o : :
Retraso del crecimiento 100% - Diabetes fipo | (1 ,4—1 0%)
Bbrass mantal 97.3% Otros protfla.lemaa ortnpedlcnjs:d =
. — - lnestabilidad atlanto-occipital Otros trastornos oftalmologicos:
Alteraciones de la audicién 50% - Hiperlaxitud articular i Nistagmus (35%) —
Problemas oculares - Escoliosis : : —
 Errors de ForaCoith EH% e - Estenosis conducto lacrimal
* Estrabismo 44% ; . - (20%)
« Cataiate: 59 - Deformidades del pie (10,3%) i 5
- Blefaritis (30%)
Anormalidad vertebral cervical 10% Infgclc‘mnesdcimrrlnnlarmgoir::gmas: ~ Conjuntivitis é
Alteraciones tiroideas (formas clinicas y 45% i Itltisltme <
el g iisten | Alteraciones hematologicas:
Sobrepeso Comin Déficit selectivo de IgA y/o de H - Desorden mieloproliferativo
Trastornos convulsivos 5-10% subclases de 1gG transitorio (reaccion leucemoide)
Problemas emocionales y de conducta Coman Problemas de conducta: =0 cemmemmeeo.. - Leucemia aguda linfoblasticay
PR Lert i - % o
Demencia prematura (5°-6° década) 18,8% -40,8%* - Déficit de atencion, no linfoblastica (1%)
_ ‘ hiperactividad
Problemas Flentales (enfermedad periodontal, caries, 60% . Autismo (5%) CI’I pturquidia [QD%]
maloclusion...) o
- Depresian
LRSI A olane L - Demencia Disgenesia gonadal en mujeres
Enfermedad celiaca 3-7% - Enfermedad de Alzheimer (40%)
_Ane
Apnea obstructiva del suefno 45% L0540 %)

* Datos no fiables, ausencia de estudios epidemioldgicos amplios.
J. Lirio Casero, J. Garcia Pérez Protocolo de seguimiento del sindrome de Down. Pediatria Integral 2014; XVIII(8): 539-549
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CRECIMIENTO Y NUTRICION
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e Peso, longitud y CC de RN con Sd. de

Down Son menores.

e Lactancia materna puede ser
dificultosa al principio por hipotonia,

NORMA TECNIC}E PARA LA EVALUACION
NUTRICIONAL DE NINOS, NINAS ¥ ADOLESCENTES
CON SINDROME DE DOWN
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macroglosia, trastornosuccion-
e deglucién. e

e Pueden tener patologia agregada (¢ 7 a7

CC, hipotirodisimo, enfermedad .

celiaca) que generen retraso en el 7

crecimiento. 7
o M | ia de talla bai v Fomentar lactancia materna, mejorar técnica.

ayor preva enc!a € alla ) aja. v' Trazar el crecimiento en curvas adaptadas

e Mayor prevalencia de obesidad. para pacientes con Sd. de Down.

v"  Controlar la obesidad. Debe recomendarse
dieta y ejercicio.

L
.
.
.
.
.
.
.
.
2
‘$
*

o’ Lizama, M., Barja, S. and Vildoso, M. (2022) NORMA TECN‘I‘CA'PARA LA EVALUACION NUTRICIONAL DE NINOS, NINAS Y ADOLESQENTES CON SINDROME DE DOWN 2022. http://www.umag.cl/facultades/salud/nutricion/wp-
content/uploaglg./‘2021/11/Norma—Técnica—para—Ia—evaIuacién—Nutricional—de—niﬁos:;m‘ﬁas—y—a dolescentes-con-Sindrome-de-Down-2022.pdf



DISCAPACIDAD INTELECTUAL(VARIABLE)
RETRASO DEL DESARROLLO PSICOMOTOR
DESARROLLO LENTO DEL LENGUAJE

MAS PREVALENCIA DE TDAH

MAS PREVALENCIA DE TEA—DIAGNOSTICO TARDIO.

DEMENCIA/ENFERMEDAD DE ALZHEIMER EN 6TA
DECADA

3% 5% . Retraso mental
profundo

Retraso mental
severo

Retraso mental
moderado

Retraso mental
' ligero

. Inteligencia limite

. Retraso madurativo

Sin diagnostico
de retraso mental

41%

TRASTORNOS PSIQUIATRICOS Y DEL

COMPORTAMIENTO

DEPRESION (25%)

TRASTORNOS DE CONDUCTA / OPOSICIONAL
COMPORTAMIENTO AGRESIVO

Manejo:
v"  Educacién diferencial |
v

I______I

Estimulacion temprana
I v Evaluacién Yy manejo psiquiatnco
v"  Sospecha de TEA
v Sospecha de demencia a edades mas tempranas

T SRRSO SRRy B |

Base de Datos Estatal de Personas con Discapacidad
(IMSERSQ), Esparia (2001)




Tabla Il. Desarrollo motor y de lenguaje en nifios con sindrome de Down

(elaboracién propia a partir de: DSMIG 2000. Cunningham, 1988. Down's
syndrome. An introduction for parents. Souvenir Press Ltd. Human Horizon Series)

item Edad media Edad media + 2 DS
(en meses)

Enderezamiento cefalico en prono 3

Cont. cefalico vertical 4 8
Reaccion apoyo lateral 8 12
Reaccién apoyo anterior 8 13
Sedestacion estable 10 13
Bipedestacion 13 21
Volteo 8 12
Rastreo 14 22
“Rodar” 12 17
Gateo 18 27
Marcha libre 24 55
Balbuceo 11 18
Responde a palabras familiares 13 18
Primeras palabras con significado 18 36
Muestra deseos con gestos 22 30
Hace frases de 2 palabras 30 60

DESARROLLO PSICOMOTOR
Y LENGUAJE

J. Lirio Casero, J. Garcia Pérez Protocolo de seguimiento del sindrome de Down. Pediatria Integral 2014; XVIII(8): 539-549
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CARDIOLOGICO

El 50% de pacientes con Sd de Down padece de cardiopatia
congeénita.

e Canal AV (40%): Completo o parcial.
—>Auriculas se contactan con los ventriculos a través de una valvula
AV comun. Hay un defecto en el tabique auricular y ventricular.
Shunt derecha-izquierda, sobrecarga de presion y volumen del VD y
HTP. Se vuelven sintomaticos en la infancia por ICC vy retraso en el
crecimiento.

e CIV(31%)

e CIA

e DAP

e Tetralogia Fallot

Patologia valvular: adolescentes o adultos asintomaticos sin
cardiopatia congenita pueden desarrollar patologia valvular:
e Prolapso valvula mitral (46 %) Q
e Hipertension pulmonar (28%)
e |Insuficiencia valvula mitral

~N

Manejo:
v

Ecocardiograma: todos los
RN con Sd. de Down deben

ser evaluados por
cardiologia pediatrica para
descartar cardiopatia
congenita.

Seguimiento por cardiologia
en adolescentes y adultos

jovenes  para  descartar
patologia valvular.

N
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Frecuencia de malformaciones Gl: 5% | = .
—Clinica de  obstruccién intestinal: | 7
Ausencia de  meconio, gases O | .

deposiciones en los primeros dias de vida,

distension abdominal, vomitos biliosos.
e Atresia/estenosis duodenal
obstruccion intestinal mecanica.

e Enfermedad de Hirschsprung (1%):
obstruccion intestinal funcional.

e Ano imperforado(2%).

e Atresia esoféagica.

e Enfermedad celiaca(5-16%): 5 veces

mayor que la poblacion general. Clinica

de mal absorcion intestinal.

(2-5%):
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le’/f- _-.H\‘ Duodeno [0
|| E\ sano |
B :
7 @} .
/ a—_ >
g @:b e
| |
=
Manejo:
v’ Estudios segln sospecha
(Rx abdomen, ecografia
abdominal, AC

antiendomisio (EMA), AC IgA
transglutaminasa tisular
(tTG-lgA), EDA.

v Resoludén quirdargica.

v Dieta sin gluten.

N
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Trombocitopenia: suele ser
autolimitada y se resuelve en las
primeras semanas de vida, dando paso
a una fase de trombocitosis.
Policitemia: concentraciones elevadas
de EPA en el cordén umbilical por
hipoxemia intra Utero (especialmente
en casos de RCIU).

Leucopenia

Neutrofilia

Sindrome mieloproliferativo transitorio
neonatal (10%)

Mayor incidencia de  neoplasias

hematolégicas :10-20 veces mas riesgo
de LMA

Manejo:

v Hemograma

v Monitoreo de signos o
sintomas sugerentes de
leucemia u otros trastornos
mieloproliferativos.

N
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Mayor incidencia de trastornos tiroideos:
e Hipotiroidismo congéenito neonatal: mas
> frecuente en RN con Sd. de Down que
en poblacién general. Puede empeorar
aun mas discapacidad intelectual.
-1 cada 3.000 RN vivos.
-1 cada 141 RN vivos con Sd.deDown.
e Hipotiroidismo
e Hipertiroidismo

‘ﬁ
.
*
‘¢
.

—DM tipo -8 veces mayor riesgo que v' Screening neonatal con

- TSH.
pobIaC|on genera|. v Control con TSH a los 6, 9,
12 meses v luego

anualmente.

"
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e Sindrome de Down predispone al
desarrollo de SAHOS debido a
fenotipo.

e Clinica: ronquidos, episodios de
apnea, respiracion ruidosa,
agitacion, sudoracion nocturna
exceslva, posturas inusuales para
dormir (hiperextension cervical).

~N

L

J. de Miguel Dl"ez‘,é'J.R. Villa Asensi. Carac}zeﬁs?biﬁ:as del sindrome de apnea‘gﬁ‘structiva del suefio en pacientes con un sindrome de Do

Manejo:

v Sospecha precox. :
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TABLAI

Factores contribuyentes al desarrollo de una obstruccion
de la via aérea en los pacientes con un sindrome de Down

Hipoplasia de estructuras esqueléticas-cartilaginosas

Hipoplasia maxilar

Hipoplasia mandibular

Paladar estrecho

Via aérea nasal estrecha

Via aérea faringea estrecha

Atresia coanal

Angulo agudo de la base del crianeo
Hipoplasia laringea

Anomalias de la via aérea inferor

Hiperplasia e hipotonia de tejidos blandos

Macroglosia relativa

Glosoptisis

Hipotonia generalizada

Hiperplasia adenoamigdalar

Aumento de secreciones respiratorias

[ncremento de la susceptibilidad a las infecciones
Obesidad

48




OTROS SISTEMAS

TRAUMATOLOGICO OFTALMOLOGICO
e Hipotonia y mayor laxitud ligamentosa
aumentan riesgo de luxacion congeénita de e Viciosderefraccion.
caderas. :
e Inestabilidad atlanto-axial: Mayor riesgo ’ Egtrablsmo.
de compresién de médula espinal por e Nistagmo.
movilidad excesiva. o Cataratas.
\ ) N\
FERTILIDAD
AUDITIVO
e Mujeres: generalmente fértiles, , , o
menarquia aparece mas tardiamente. » Hipoacusia neurf)senso.rlf':\ '
e Hombres: generalmente infértiles.  Mayor frecuencia de otitis
Genitales pequenos, ereccion 'y media.
eyaculacion son dificiles.

\_ J \_
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— 2° trisomia mas frecuente.

e 95-96% trisomia completa
(no disyuncién meiética).
e 4-5% translocacion.

—71 en 3.000-8.000 RN vivos.
—Mas frecuente en mujeres
que hombres (3:1).
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e 95% termina en aborto espontaneo.

e 25-40% sobrevive el 12 mes.

PRONOSTICO e 2-8% sobrevive el 12 afio.

e Causa principal de fallecimiento: cardiopatia congénita, apneas, y neumonia.

e Mayor mortalidad neonatal e infantil, discapacidad motora y retraso del desarrollo.
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FENOTIPO

Craneo: Microcefalia, dolicocefalia, occipucio prominente

Cara:
e Defectosoculares,micrognatia,paladarhendido,orejas
deimplantacidonbaja

Torax: esternon corto
Manos:

« Mano trisébmica (tendencia a pufio cerrado con
dificultad para abrirlo, dedos superpuestos), ufias
hipoplasicas de manos y pies

Pies:

e Pie en mecedora (pie corto, en equinovaro, talén

prominente).

Edwards syndrome (trisomy 18)

Prominent
Micrognathia —\ /_ occipu
L | owset ears

Clenched hands —I
with overlapping

fingers /
Heart defects

Limited hip —s
abduction

= Kenal defects

/— Rocker-bottom feet
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OTROS SISTEMAS

NEUROLOGICO

CARDIOLOGICO UROLOGICO

Discapacidad intelectual

Cardiopatia congénita (90%):
CIV, DAP, estenosis
pulmonar, coartacioén
aortica.

Rinon en herradura
Hidronefrosis

%
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— 3° trisomia mas frecuente.

e 1en 12.000 RN vivos.
—Sobrevida promedio es de 2
semanas.

e La mayoria fallece antes

del 1° afo de vida (10%
sobrevive).
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FENOTIPO

General: RCIU, PEG
Craneo y cara:

e Microcefalia, defectos de linea media del SNC y cara
(ciclopia, coloboma, fisura palatina, microftalmia,

anoftalmia, micrognatia, etc).
Manos y pies:
e Polidactilia postaxial

Sindrome de

Trisomia 13
Holoprosencefalia con
desarrollo incompleto del
prosencéfalo y nervios
olfatorio y optico

A

j\‘_/g’-) ;
’:‘__w.'..«-{_') 6"
-_:i/
|

(5

Microftalmia / anoftalmia
2\ P
'. Polidactilia postaxial

Sordera ::

¥,

Labio/paladar

.I _:__ ‘.-r‘_'_,_
J
. f i 3 /'\ hendido
Coloboma é.
/ Micrognatia
-
%.._______,,./

>

Lo o presentamios fue unicamanias oon fines indermatves. Sempre debas consutar a un profesional o I salud S Henes alguna inguistud médica
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Enfermedad autosomica dominante

- Microdelecion 22q11.2.

e Presentacion heterogénea.

e Incidencia: 1 cada 5000 RN
VIVOS.

e Ninos con tetralogia de
Fallot 1 de cada 8 tiene Sd
de Digeorge

G

22q11.2 deletions
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FENOTIPO

Craneo: Hipertelorismo, bordes  palpebrales
estrechos, coloboma, nariz con raiz ancha, boca
pequena y micrognatia

Aplasia o hipoplasia timica: Infecciones recurrentes.
Hipoparatiroidismo: Hipocalcemia neonatal.
Cardiaco (40%): Interrupcion del arco aortico, tronco
arterioso y tetralogia de Fallot.

Anormalidades palatinas (50%): incompetencia velo
faringea, paladar hendido.

Pérdida auditiva.

Deficiencia de GH.

Anomalias urogenitales (37%).

Paralisis facial unilateral: hipoplasia del musculo
depresor de la comisura bucal que provoca una
asimetria del labio inferior, evidente durante el llanto.
Neuropsiquiatrico: 30% desarrolla esquizofrenia en
edad adulta, trastornos de atencion y del espectro
autista, convulsiones.

DiCeorge Syndrome
Clinical Features AHecting Anesthetic Management

Alrway
Manifestations :
» Micrognathia Il?ardlaq
2ol il Manifestations
« LAt Palate ANy
N TE— ! Tetlopas ateriosie
naur ICIEnNCcY — . | : ra s5us
« ASymmetnc epiglottis = Aort ':an-h anomalias
« Irregular vocal cords « Septal defects
« Increaasa laryngaal -
angulation ff,. -
« Tracheal malformations fﬂ, .‘.ﬂ-"f
.-"'f-f.
Endocrine :
Manifestations s, immunological
~ Manifestations
¢ MY pOoparatnyroicism S
» Hypocalcemia « Thymic hypoplasia or

aplasia
« Cellular and humoral
abnormalities



DIAGNOSTICO Y PRON

--> FilmArray, puede realizarse
durante embarazo o postnatal.

--> |a expectativa de vida se ve
reducida debido a las
comorbilidades psiquiatricas y
cardiologicas relacionadas con
el sindrome.
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— Delecion paterna de15q11.2-q13..

madre).

e Disomia maternal uniparental (se heredan dos cromosomas 15 de

e Defecto de impronta (genes paternos presentes, pero no se expresan).
e Se asocia a succion debil, hipotonia y sobrealimentacion, discapacidad
cognitiva y bajos niveles de hormonas sexuales en la nifez.
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Muy frecuente

- Hipotonia
- Retraso del crecimiento
- Dificultad en la

alimentacion
- Hipogonadismo
- Obesidad e hiperfagia
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Caracteristicas tipicas

Frecuente

- Hipopigmentacion
- Trastornos de conducta
- Retraso del desarmrollo

- Talla baja
- Trastornos del sueno
- Manos/pies pequenos
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Poco frecuente

- Defectos en la

articulacion del habla
- Autismo
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RASGOS FACIALES DISTINTIVOS

Frente estrecha

0jos almendrados
Estrabismo

*
*
*
.
*
*
*
.
*
*
“
*

Nariz levantada
(en algunos casos)
Labio superior
delgado

Boca curvada
— hacia abajo
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Centro de
e Impronta

UBE3A

— Falta de expresion del gen UBE3A en region 15q11-q13.

Se caracteriza por — retraso en el desarrollo, discapacidad intelectual,
ausencia del habla, convulsiones, marcha ataxica, actitud alegre y
facilmente excitable.

e Delecion materna de 15q11-q13.

e Disomia uniparental paterna (se heredan dos cromosomas 15 paternos).
Defecto de impronta (genes maternos presentes, pero no se expresan) Rasgos fisicos en el
Mutacion puntual del gen UBE3A sindrome de Angelman
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rma

Normal Defecto de Normal Mutacid
la Impronta d

P M P M

Defecto de Impronta Mutacion UBE3A

""""""""""""""" s aplaramienta posker of -
“““““““ e la cabeza o=

Caracteristicas tipicas ‘n Fer.vera e, i Constante

ANE
Muy frecuente Frecuente Poco frecuente \) el ‘

ajas
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- Retraso del desarrollo - Convulsiones - Hipotonia cqos hurdidos "V} e calar mas claro

- Ataxia y/o temblores - Microcefalia - Estrabismo . gue ¢l de sus Familiares

- Ausencia de habla - Trastornos del suefio ¢ ot ancha

dienles separados

- Actitud alegre - Fascinacion por el agua e um proh s S
w barbilla avanzada
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CONCLUSION @%
=7,

Conocer sindromes geneticos Controles y vacunas habituales
---> Favorecer desarrollo de cada RN segun sus
caracteristicas Recordar comorbilidades
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MUCHAS GRACIAS :)




REFERENCIAS

Christine A. Gleason. Taylor Sawyer. Avery’s diseases of the newborn 11° ed. (2024). Chapter 28
chromosome disorders. Senarathe N, Zackai E., Saitta S. p (335-361).

Mahadevaiah, G., Gupta, (2015). Down Syndrome with Complete Atrioventricular Septal Defect,
Hypertrophic Cardiomyopathy, and Pulmonary Vein Stenosis. Texas Heart Institute Journal,
42(5), 458-461. https://doi.org/10.14503/thij-14-4256

Trisomies. Paul A. Levy and Robert Marion. Pediatrics in Review 2018;39;104. DOI:
10.1542/pir.2016-0198

J. de Miguel Diez,a JR. Villa Asensi. Caracteristicas del sindrome de apnea obstructiva del
sueno en pacientes con un sindrome de Down

Carey, J. C. (2020). TRISOMY 18 AND TRISOMY 13 SYNDROMES. Cassidy and Allanson’s
Management of Genetic Syndromes, 937-956. https://doi.org/10.1002/9781119432692.ch58
Perez, A. (2020) SINDROME de EDWARDS (Trisomia 18) , Asociacion espaiola de pediatria.
Disponible en: https://www.aeped.es/sites/default/files/documentos/5-edwards.pdf.

Ramos, F.J. (2021) SINDROME de PATAU (Trisomia 13), Asociacion espaifola de pediatria.
Disponible en: https://www.aeped.es/sites/default/files/documentos/4-patau.pdf.




