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

2 Genes: segmentos del ADN que se codifican para la fabricación de moléculas, principalmente
proteínas. 

3 Regiones no codificantes: algunos son encargados de la regulación de la expresión del ADN, a
diferencia de los genes estos no son codificados. 

4 Cromosoma: estructura ubicada en el núcleo que contiene el genoma. 

5 Genopatía: enfermedad producida por alguna alteración del genoma. 

6

7

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

Malformación: defecto en la morfogénesis de un órgano, se clasifica en menor o mayor.



MALFORMACIONES

REQUIERE ATENCION
MEDICA Y QUIRURGICA 

SIN IMPORTANCIA
MEDICA, SOLO

IMPORTANCIA ESTETICA 

MAYOR MENOR



1. Antecedentes familiares y sociales → preguntar parentesco y lugar de origen de
padres (patologías autosómicas recesivas). 

2. Historia gestacional: 
Prenatal: patologías durante embarazo, enfermedad materna previa, PHA u OHA,
RCIU. 
Perinatal: asfixia al nacer, antropometría. 
Postnatal: alteraciones de la termorregulación, rechazo alimentario, alteraciones
metabólicas, convulsiones, ictericia neonatal, desarrollo psicomotor, curvas de
crecimiento, etc

ANAMNESIS



EXAMEN FISICO 

1. COMPLETO Y SISTEMÁTICO. 

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

2. MEDICIONES ANTROPOMÉTRICAS.



¿COMO SOSPECHAR?



FISHCARIOTIPO MICRO ARRAY

DIAGNOSTICO

Representación ordenada de
los cromosomas Cariotipo

(cantidad, morfología y
tamaño). Identifica

trisomías.

Hibridación fluorescente in
situ, identifica la ubicación

de un gen en un cromosoma,
detecta deleciones o

duplicaciones específicas

Detecta microdeleciones y
microduplicaciones no
visibles en cariotipo.
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SINDROME DE DOWN
TRISOMIA 21



→ Genopatía más frecuente. 

SD DE DOWN

95% trisomía completa (no
disyunción meiótica en el
óvulo). 
4% traslocación
(generalmente cromosoma
14 y 22). 
1% mosaico. 

→ 1 de 1.000 RN vivos. 
→ 2.5 de 1.000 RN vivos

chilenos. 
→ La esperanza de vida

ha aumentado en los
últimos años.



SD DE DOWN:
DIAGNOSTICO 

SOSPECHA:
FR MATERNOS (>35AÑOS)
MARCADORES ECOGRÁFICOS DE RIESGO DE
ANEUPLOIDÍAS:

1.TRANSLUCENCIA NUCAL
2.AUSENCIA DE HUESO NASAL
3.MALFORMACIONES CONGÉNITAS( CARDIOPATÍA

CONGÉNITA Y/O GASTROINTESTINALES).

CONFIRMACIÓN: 
ESTUDIO CROMOSÓMICO CON BIOPSIA DE
VELLOSIDADES CORIALES LÍQUIDO AMNIÓTICO.

SOSPECHA:
--> EXAMEN FÍSICO

CARACTERÍSTICAS FENOTÍPICAS PUEDEN NO
SER MUY EVIDENTES EN PERÍODO NEONATAL
INMEDIATO.
HALLAZGOS COMO HIPOTONÍA PUEDEN SER LA
CLAVE DEL DIAGNÓSTICO.

CONFIRMACIÓN:
--> CARIOTIPO.

PRENATAL POSTNATAL



PRENATAL: ECO 11-14
Translucencia nucal > 3 mm.

Hueso nasal ausente.



General: talla baja
Craneo: Braquicefalia, 3° fontanela o confluente
Cara:

Ojos: almendrados, pliegue del espicanto, “manchas
de Brushfield” en iris, estrabismo, cataratas, miopia
 Nariz: puente nasal plano
Boca: macroglosia, protrusion lingual

Cuello: corto, con piel abundante
Manos: 

surco palmar unico
Braquidactilia (metacarpianos y falanges cortas)
Clinodactilia (hipoplasia de la falange media del 5°
dedo) 

Pies: 
“Signo de la sandalia” (hendidura entre el 1er y 2do
dedo, con aumento de la distancia entre estos)

Genitales: 
Pene y testiculos de menor tamaño
Criptorquidia

FENOTIPO



SIGNO DE LA
SANDALIA

SURCO PALMAR
UNICO

CLINODACTILIA



COMORBILIDADES

J. Lirio Casero, J. García Pérez Protocolo de seguimiento del síndrome de Down. Pediatría Integral 2014; XVIII(8): 539-549



CRECIMIENTO Y NUTRICION

Peso, longitud y CC de RN con Sd. de
Down son menores.
Lactancia materna puede ser
dificultosa al principio por hipotonía,
macroglosia, trastornosucción-
deglución.
Pueden tener patología agregada (ej.
CC, hipotirodisimo, enfermedad
celiaca) que generen retraso en el
crecimiento. 
Mayor prevalencia de talla baja. 
Mayor prevalencia de obesidad.

Lizama, M., Barja, S. and Vildoso, M. (2022) NORMA TÉCNICA PARA LA EVALUACIÓN NUTRICIONAL DE NIÑOS, NIÑAS Y ADOLESCENTES CON SÍNDROME DE DOWN 2022. http://www.umag.cl/facultades/salud/nutricion/wp-
content/uploads/2021/11/Norma-Técnica-para-la-evaluación-Nutricional-de-niños-niñas-y-a dolescentes-con-Síndrome-de-Down-2022.pdf



DISCAPACIDAD INTELECTUAL(VARIABLE)
RETRASO DEL DESARROLLO PSICOMOTOR
DESARROLLO LENTO DEL LENGUAJE
MÁS PREVALENCIA DE TDAH
MÁS PREVALENCIA DE TEA→DIAGNÓSTICO TARDÍO.
DEMENCIA/ENFERMEDAD DE ALZHEIMER EN 6TA
DÉCADA

TRASTORNOS PSIQUIÁTRICOS Y DEL
COMPORTAMIENTO
DEPRESIÓN (25%)
TRASTORNOS DE CONDUCTA / OPOSICIONAL
COMPORTAMIENTO AGRESIVO

NEUROLOGICO PSICOLOGICO/PSIQUIATRICO

Base de Datos Estatal de Personas con Discapacidad
(IMSERSO), España (2001)



DESARROLLO PSICOMOTOR
Y LENGUAJE

J. Lirio Casero, J. García Pérez Protocolo de seguimiento del síndrome de Down. Pediatría Integral 2014; XVIII(8): 539-549



El 50% de pacientes con Sd de Down padece de cardiopatía
congénita.

Canal AV (40%): Completo o parcial.
→Aurículas se contactan con los ventrículos a través de una válvula
AV común. Hay un defecto en el tabique auricular y ventricular.
Shunt derecha-izquierda, sobrecarga de presión y volumen del VD y
HTP. Se vuelven sintomáticos en la infancia por ICC y retraso en el
crecimiento.

CIV(31%)
CIA
DAP
Tetralogía Fallot

Patología valvular: adolescentes o adultos asintomáticos sin
cardiopatía congénita pueden desarrollar patología valvular:

Prolapso válvula mitral (46 %)
Hipertensión pulmonar (28%)
Insuficiencia válvula mitral 

CARDIOLOGICO



GASTROINTESTINAL

Frecuencia de malformaciones GI: 5%
→Clínica de obstrucción intestinal:
Ausencia de meconio, gases o
deposiciones en los primeros días de vida,
distensión abdominal, vómitos biliosos.

Atresia/estenosis duodenal (2-5%):
obstrucción intestinal mecánica.
Enfermedad de Hirschsprung (1%):
obstrucción intestinal funcional.
Ano imperforado(2%).
Atresia esofágica.
Enfermedad celíaca(5-16%): 5 veces
mayor que la población general. Clínica
de mal absorción intestinal.



HEMATOLOGICO

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 cordón umbilical por
hipoxemia intra útero (especialmente
en casos de RCIU).
Leucopenia
Neutrofilia
Síndrome mieloproliferativo transitorio
neonatal (10%)
Mayor incidencia de neoplasias
hematológicas :10-20 veces más riesgo
de LMA



ENDOCRINOLOGICO

Mayor incidencia de trastornos tiroideos:
Hipotiroidismo congénito neonatal: más
frecuente en RN con Sd. de Down que
en población general. Puede empeorar
aún más discapacidad intelectual.

       -1 cada 3.000 RN vivos.
       -1 cada 141 RN vivos con Sd.deDown.

Hipotiroidismo
Hipertiroidismo

→DM tipo I:8 veces mayor riesgo que
población general.



RESPIRATORIO

Síndrome de Down predispone al
desarrollo de SAHOS debido a
fenotipo.
Clínica: ronquidos, episodios de
apnea,        respiración ruidosa,
agitación, sudoración nocturna
excesiva, posturas inusuales para
dormir (hiperextensión cervical).

J. de Miguel Díez,aJ.R. Villa Asensi. Características del síndrome de apnea obstructiva del sueño en pacientes con un síndrome de Down.



FERTILIDAD

TRAUMATOLOGICO OFTALMOLOGICO

OTROS SISTEMAS

Hipotonía  y mayor laxitud ligamentosa
aumentan riesgo de luxación congénita de
caderas.
Inestabilidad atlanto-axial: Mayor riesgo
de compresión de médula espinal por
movilidad excesiva.

Mujeres: generalmente fértiles,
menarquia aparece más tardíamente.
Hombres: generalmente infértiles.
Genitales pequeños, erección y
eyaculación son difíciles.

Viciosderefracción.
Estrabismo.
Nistagmo.
Cataratas.

AUDITIVO

Hipoacusia neurosensorial.
Mayor frecuencia de otitis

media.



SINDROME DE EDWARDS
TRISOMIA 18



→ 2° trisomía más frecuente. 

PRONOSTICO 

SD DE EDWARDS

95-96% trisomía completa
(no disyunción meiótica).
4-5% translocación.

→1 en 3.000-8.000 RN vivos. 
→Más frecuente en mujeres
que hombres (3:1).

95% termina en aborto espontáneo.  
25-40% sobrevive el 1ª mes.
2-8% sobrevive el 1ª año. 
Causa principal de fallecimiento: cardiopatía congénita, apneas, y neumonía.
Mayor mortalidad neonatal e infantil, discapacidad motora y retraso del desarrollo.



Craneo: Microcefalia, dolicocefalia, occipucio prominente

Cara:
Defectosoculares,micrognatia,paladarhendido,orejas
deimplantaciónbaja

Torax: esternon corto
Manos: 

Mano trisómica (tendencia a puño cerrado con
dificultad para abrirlo, dedos superpuestos), uñas
hipoplásicas de manos y pies

Pies: 
Pie en mecedora (pie corto, en equinovaro, talón
prominente).

FENOTIPO



PIE EN MECEDORA MANO TRISÓMICA DOLICOCEFALIA



CARDIOLOGICONEUROLOGICO UROLOGICO

OTROS SISTEMAS

Discapacidad intelectual

Cardiopatía congénita (90%):
CIV, DAP, estenosis

pulmonar, coartación
aórtica.

Riñon en herradura
Hidronefrosis



SINDROME DE PATAU
TRISOMIA 13



→ 3° trisomía más frecuente. 

SD DE PATAU

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

La mayoría fallece antes
del 1º año de vida (10%
sobrevive). 



General: RCIU, PEG
Craneo y cara:

Microcefalia, defectos de línea media del SNC y cara
(ciclopía, coloboma, fisura palatina, microftalmia,
anoftalmia, micrognatia, etc).

Manos y pies: 
Polidactilia postaxial 

FENOTIPO



SINDROME DE DIGEORGE
DELECION 22q11.2



Enfermedad autosomica dominante

SD DE DIGEORGE

⟶ Microdeleción 22q11.2.
Presentación heterogénea.
Incidencia: 1 cada 5000 RN
vivos.
Niños con tetralogía de
Fallot 1 de cada 8 tiene Sd
de Digeorge



Craneo: Hipertelorismo, bordes palpebrales
estrechos, coloboma, nariz con raiz ancha, boca
pequeña y micrognatia 
Aplasia o hipoplasia tímica: Infecciones recurrentes.
Hipoparatiroidismo: Hipocalcemia neonatal.
Cardiaco (40%): Interrupción del arco aórtico, tronco
arterioso y tetralogía de Fallot.
Anormalidades palatinas (50%): incompetencia velo
faríngea, paladar hendido.
Pérdida auditiva. 
Deficiencia de GH.
Anomalías urogenitales (37%).
Parálisis facial unilateral: hipoplasia del músculo
depresor de la comisura bucal que provoca una
asimetría del labio inferior, evidente durante el llanto.
Neuropsiquiátrico: 30% desarrolla esquizofrenia en
edad adulta, trastornos de atención y del espectro
autista, convulsiones.

FENOTIPO



DIAGNOSTICO Y PRONOSTICO

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

--> La expectativa de vida se ve
reducida debido a las
comorbilidades psiquiátricas y
cardiológicas relacionadas con
el síndrome.



SINDROME DE PRADER WILLI
DELECION 11q11-q13



→ Deleción paterna de15q11.2-q13.. 

SD DE PRADER WILLI

Disomía maternal uniparental (se heredan dos cromosomas 15 de
madre).
Defecto de impronta (genes paternos presentes, pero no se expresan).
Se asocia a succión débil, hipotonía y sobrealimentación, discapacidad
cognitiva y bajos niveles de hormonas sexuales en la niñez.



SINDROME DE ANGELMAN
DELECION 15q11-q13



→ Falta de expresión del gen UBE3A en región 15q11-q13.

SD DE ANGELMAN

Se caracteriza por → retraso en el desarrollo, discapacidad intelectual,
ausencia del habla, convulsiones, marcha atáxica, actitud alegre y
fácilmente excitable.

Deleción materna de 15q11-q13.
Disomía uniparental paterna (se heredan dos cromosomas 15 paternos).
Defecto de impronta (genes maternos presentes, pero no se expresan)
Mutacion puntual del gen UBE3A



CONCLUSION

Conocer sindromes geneticos
---> Favorecer desarrollo de cada RN segun sus

caracteristicas 

Controles y vacunas habituales 

Recordar comorbilidades



MUCHAS GRACIAS :)
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