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Impacto de las
Anomalias Congenitas

2% - 3%

Representan una de las
principales causas de
morbimortalidad infantil.

Segunda causa de muerte en
menores de 1 ano en Chile.

Elrol de la
Genetica

Las cromosomopatias
(alteraciones numéricas y
estructurales) explican una
gran proporcion de los
defectos congeénitos
multiples y de la pérdida
gestacional temprana.

Objetivo del
Pediatra / Interno

1.  Reconocimiento precoz.

2. Manejo de complicaciones
agudas asociadas (ej.
cardiopatias).

3. Asesoramiento familiar
oportuno.



Conceptn?s Baose: Genopatia: Cualquier patologia de etiologia genética.
GEHOpOtI QS Y En esta presentacion el foco estara en las alteraciones de

Cromosomopatias los cromosomas.

Aneuploidias (Numeéricas) Alteraciones Estructurales

2N+

Yy
X}\}‘ cromosomas

Ganancia o péraida de
cromosomas enteros.

Delecion
(segmento
4 perdido)

X

Pérdida (delecion), ganancia (duplicacion)
o reordenamiento de material genético
dentro o entre cromosomas.

Ejemplos: Microdelecion 22q11.2
(Sindrome de DiGeorge).

Ejemplos: Trisomia 21,18 y 13.




Malformaciones: Mayores vs. Menores

Malformacion Mayor

Defecto que compromete la
funcion de un 6rgano, requiere

intervencién médica/quirdrgica e | 4% RELEVANCIA
o0 tiene un impacto SN CLINICA
cosmético/social severo. g (La Regla de Oro)

(Ej. cardiopatia congeénita, labio
leporino, atresia esofagica).

3 0 mas
malformaciones
menores aumentan
drasticamente el

.- e . o riesgo (hasta un
Malformacion Menor 1[4 . _ 2 malformaciones | e e

g menores: g
Defecto anatomico que no tiene = | Presente en el 1% malformacion mayor

repercusion meédica, funcional ni - mal’fqrmacmn de los RN. sfnilﬂzrnaem:}weéﬁcn
estética significativa. (Ej. menor. g :

clinodactilia, pliegue palmar unico, PLEEF”'EE ilﬁ el 15%
fositas preauriculares, epicanto). €105 Sdnos.

iIndicacion directa
de estudio detallado!




Aproximacion Clinica: Anamnesis y Adaptacion
Neonartdl

Adaptacion
- Neonatal
' (Red Flags)

| Historia
Perinatal

©

Antropometria |3|

» Evolucién del parto, » Pequeno para la eadad » Dificultad respiratoria
sufrimiento fetal. gestacional (PEG) severo. inexplicada.
 APGAR tardio, * Macrocetalia o e Problemas de
necesidad de microcetalia. succion/alimentacion.
reanimacion. » Discordancia en curvas de
crecimiento.

Signo Cardinal: La hipotonia neonatal severa o central es un hallazgo

clasico (muy presente en T21).




Factores de Riesgo y Antecedentes

Antecedentes Maternos / Gestacionales

e Edad materna avanzada: Aumento

exponencial del riesgo de no disyuncion

meiotica (especialmente >35 anos para
trisomias).

e Exposicion a teratogenos: Farmacos,
drogas, infecciones (TORCH).

Historia Familiar

e Consanguinidad, antecedentes de
malformaciones en familiares directos.

e Abortos espontaneos recurrentes,
muertes neonatales previas de causa
desconocida.

Hallazgos Prenatales (Ecograficos)

e Translucencia nucal aumentada,
ausencia de hueso nasal.

e Onfalocele, higroma quistico.

o Alteraciones del liquido amnidtico
(poli/oligohidramnios).

e Cardiopatia prenatal.

Referencia Visual Ecografica




Examen Fisico y Sospecha Diagnostica

El Enfoque Dismorfologico

Cuando sospechar un

Fl examen fisico debe ser

minucioso, cefalocaudal y Sindrome Genetico:
segmentario. Busqueda activa _ e
de malformaciones mayores y v' Retraso del crecimiento
<8 menores. intrauterino inexplicable.

| Y- v' Presencia de 3 o mds
- ' malformaciones menores.

El Gestalt Clinico: Muchas
genopatias no se diagnostican
por un solo hallazgo, sino por el

conjunto armonico de rasgos
dismorficos faciales y corporales
que configuran un fenotipo
caracteristico.

v Combinacion de una
malformacion mayor +
malformaciones menores.

v Hipotonia o alteraciones
neurologicas + dismorfias.




Aplicando esta aproximacion clinica, revisaremos o
continuacion las cuatro genopatias mas prevalentes en
nuestra practicao, sus fenotipos caracteristicos y las
complicaciones que debemos Ir a buscar activamente:

Sindrome de
DiGeorge

~ Trisomia 21 Trisomia 18 Trisomia 13

Sindrome de Sindrome de Sindrome de Microdelecidn
Down tdwards Patau 22q11.2
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Conceptos Base y Relevancia Epidemiologica

A [P

AN

Genopatia

Enfermedad producida
por alteraciones
estructurales o
numericas en el genoma.

-

R

Ju— e T e

El Sindrome de Down
(Trisomia 21) provoca
malformaciones
mayores y menores,

alterando la La edad materna avanzada es el principal factor de
- morfogénesis de

multiples organos desde
la etapa prenatal.

riesgo (no disyuncion cromosomica). Se suman otros
factores genéticos como el parentesco, pero la alteracion
en el cariotipo dicta el abordaje sistematico del paciente.




El Embudo Diagnostico: De la Sospecha a la
Confirmacion

Paso 1: Sospecha Paso 2: Examen Paso 3: Confirmacion

y Anamnesis Fisico Clinico Genética

Pesquisa de factores de riesgo Evaluacion completa y El diagnostico definitivo requiere
maternos y antecedentes sistematica al nacer. estudio cromosomico.
familiares. Busqueda activa de . Prenatal: Biopsia de
Evaluacion de |la edad marcadores fenotipicosy vellosidades coriales o

dismorfologia, acompariado de amniocentesis (Liquido
mediciones antropometricas Amniotico).

precisas. » Postnatal: Cariograma.

gestacional y peso al nacer
(frecuentemente menores en
estos neonatos).




Fenotipo Clinico: Marcadores Dismorficos Visibles

Fascie

Puente nasal plano, pliegue
epicanto (ojos almendrados),
protrusion lingual (macroglosia),
orejas de implantacion baja y 3ra
fontanela confluente.

Manos Pies

Linea simia (surco palmar anico). Signo de la sandalia. Hendidura
Braquidactilia (metacarpianos y pronunciada entre el primer y
falanges cortas). Clinodactilia e segundo dedo con aumento de la
hipoplasia de la falange media del distancia anatomica entre estos.
5° dedo.



El Espectro Sistemico: Mapa de Comorbilidades Asociadas

La Trisomia 21 no es una condicion aislada; se asocia a multiples anomalias congénitas
y morbilidades que exigen un protocolo de manejo multidisciplinario y estandarizado.

Universales (100%)
Hipotonia, Retraso del crecimiento.

Muy Frecuentes (>40%)

Cardiopatias congenitas, Alteraciones tiroideas,
Retraso mental/Discapacidad intelectual,
Problemas oftalmologicos y auditivos.

Frecuentes (<40%)

Trastornos psiquiatricos, Disgenesia gonadal,
Enfermedad celiaca, Trastornos convulsivos.




Comorbilidad: Crecimiento y Nutricion

1 O/ Presentan algun grado de
' O alteracion en el crecimiento.

o

Impacto Neonatal: Peso, longitud y
circunferencia craneana suelen ser

menores al nacimiento.

r Desafios en Lactancia: La alimentacion
temprana es dificultosa debido a la triada

de hipotonia, macroglosia y trastorno

succion-deglucion.

Doble Riesgo Metabolico: Alta prevalencia historica de talla baja, combinada con un
riesgo significativamente mayor de obesidad en etapas posteriores.

Efecto Cascada: El retraso en el
crecimiento suele exacerbarse por

patologias agregadas (cardiopatias,
hipotiroidismo, enfermedad celiaca).

Manejo Clinico: Exige fomento
especializado de lactancia y uso estricto
de curvas antropométricas adaptadas
para Sindrome de Down.



o Prevalencia de discapacidad
. ° o intelectual (severidad variable).

Neurodesarrollo e

Psiquiatria y Adultez

Infancia
e Hipotonia e Depresion
e Trastorno por Déficit de e Distornos de conducto
Atencion e Hiperactividad / e Declino cognitivo
Trastorno del Espectro Autista

prematuro

e Epilepsia




Comorbilidades: Endocrinas

45% Alteraciones Tiroideas (clinicas y subclinicas).

Disfuncion Tiroidea

El hipotiroidismo es altamente prevalente. Afecta
directamente el neurodesarrollo basal, empeora la
hipotonia y acelera la tendencia a la obesidad. Exige
tamizaje con TSH desde el nacimiento y controles anuales.

Riesgo Pancreatico
Mayor incidencia de Diabetes Mellitus Tipo | (1.4% a 10%),
requiriendo vigilancia metabolica continua.




Comorbilidades: Cardiacas

_ ~nO0/
40-62%

Incidencia de Cardiopatia Congénita.

Las anomalias Defectos de Otras manifestaciones
estructurales del estructurales

corazon documentadas
representan la Incluyen

principal causa de miocardiopatia
morbimortalidad en hipertrofica y
los primeros anos de estenosis de venas
vida. pulmonares.

Septacion: Especial
predisposicion al
Defecto del Septo

Atrioventricular
(Canal AV completo).

Imperativo Clinico: Todo recién nacido con fenotipo
sospechoso requiere una ecocardiografia de urgencia,
independientemente de la presencia de soplos al examen
fisico.



Comorbilidades: Gastrointestinales

3 70/ Prevalencia de '
. O Enfermedad Celiaca.

EXxiste una susceptibilidad genetica documentada al
desarrollo de autoinmunidad gastrointestinal.

La Enfermedad Celiaca en estos pacientes puede
presentar sintomatologia atipica o silenciosa.

Impacto Sistéemico: Una condicion gastrointestinal no
diagnosticada agravara severamente la comorbilidad de
“Retraso del crecimiento” y la malnutricion.

Pesquisa: Obliga al cribado serologico sistematico
(anticuerpos) durante la infancia, incluso en ausencia de
sintomas clasicos.




Comorbilidades: Nefrologicas y Urogenitales

o ' Incidencia de anomalias
o genitourinarias severas.

Como parte de la alteracion en la morfogénesis, el sistema
genitourinario presenta un desarrollo atipico.

o0

Fenotipo Masculino:

Presencia de pene y testiculos de Fenotipo Femenino:
menor tamano. Alta incidencia de Disgenesia gonadal reportada
criptorquidia (40%), lo que hasta en un 40% de |os casos.

requiere evaluacion urolégica
temprana para prevenir dano
tisular y riesgo oncologico futuro.

Monitoreo: Requiere evaluacion ecografica y seguimiento
endocrinologico para evaluar el desarrollo puberal.




El Horizonte de Manejo: Guia Preventiva

Recién Nacido 6 a 12 Meses 2 a4 Anos Adolescencia

O O

Anual
(Continuo)

\ » Cariotipo - HE » Evaluacién =) ., *Inicio de cribado « Control
Y (Confirmacion) L&l oftalmologica %ﬁf de enfermedad / antropomeétrico
=) ‘IIII

U completa celiaca (curvas SD)

- » Ecocardiograma (anticuerpos)
n e .
({‘&ﬂ) (Universal) + Inicio dn._=:- \p 1 . TSH/Anticuerpos
9 ])) seguimiento Z—3 * Rx de columna % antitiroideos

cervical (evaluar

inestabilidad %.ﬂ  Evaluacion de

' . TSH al na ' audiologico
M f (OEA/PETC)

~ ! , < Reflejo rojo atlanto-occipital)
dd> ocular

desarrollo
psicomotor e

Intervencion
temprana




Sintesis Clinica: El Valor del Abordaje Integral

La Trisomia 21 exige
superar la vision fragmen-

tada; el paciente no solo
requiere sus controles de
“nino sano”, sino una
matriz de vigilancia activa y
multidisciplinaria de por
vida.

Conocer la arquitectura
del fenotipo permite un

diagnostico precoz y una
Intervencion oportuna
antes de |la
descompensacion de las
comorbilidades.

La informacion clinica estructurada demuestra la necesidad absoluta
de una atencion guiada por protocolos de manejo comprensivos.
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Epidemiologia y
Base Geneética

Prevalencia: 22 genopatia
autosomica mas frecuente.

Incidencia: 1 de cada 6.000 a
8.000 RN vivos. (Relacion 3-4:1
dominante en mujeres).

19

| Distribucion Etiologica:
 95% Trisomia Completa: Copia extra en todas las
celulas. Resulta de una no disyuncion meiotica.
No es hereditaria.

Mortalidad In Utero: 90% de las
concepciones se pierden por
abortos espontaneos o
mortinatos.

5% Mosaicismo o Translocacion: Mezcla celular.
Se asocia a una mayor supervivencia a largo
plazo, pero requiere soporte medico intensivo
permanente.




Pronéstico de Sobrevida y
Causas de Mortalidad

o

——r e

Nacimiento: 10 e

e —— mana 1: 50%
;JE..

Falla Cardiologica (90% de afectacion) Falla Neurologica y Respiratoria

Ano 1: 5-10%

Bt

¥

Falla Inmunologica e Infecciosa

Es la complicacion mas frecuentey la | Apneas centrales severas secundarias | Alta incidencia de cuadros

principal causa de letalidad. al compromiso profundo del Sistema infecciosos fulminantes.

Nervioso Central. |
Neumonia severay sepsis.

Destacan la Comunicacion
Interventricular (CIV) y el Ductus Discapacidad intelectual grave y
Arterioso Persistente (DAP). convulsiones.

Nota Legal: Condicién amparada bajo la Ley IVE causal 2 (Inviabilidad fetal de caracter letal).




Deteccion Prenatal: Signos de Alerta Temprana

Marcadores Ecograficos (11-14 semanas)

Perfil de Riesgo Materno ; - — e
| - | ‘-‘___‘ > - g
» Factor Primario: Edad materna R (ST Fes L 1N IS g

-

> 35 afos (Aumenta e | (SN S e NB
significativamente el riesgo de R L el Ml NS el

no disyuncion meiotica). _

Hallazgos Criticos:

* Translucencia Nucal (TN): Aumentada (> 3 mm).

 Hueso Nasal (NB): Ausente o severamente
hipoplasico.

« Sospecha Clinica General:
Restriccion del Crecimiento
Intrauterino (RCIU) precoz y
Severo.

Otros Marcadores Estructurales:
 Arteria umbilical unica.
» Onfalocele o maltormaciones cardiacas incipientes.




Fenotipo: Mapa Anatomico y Manifestaciones Clinicas

Extremidades Superiores:
Mano Trisomica.

Punos cerrados con
sobreposicion caracteristica (2°
dedo sobre el 3°, y 5° sobre el 4°).
Unas hipoplasicas.

Cabeza y Cuello:
Dolicocetalia, microcefalia,
micrognatia.

Pabellones auriculares
dismorficos de implantacion baja.
Piel redundante en la nuca.

Extremidades Inferiores:
Pie en mecedora (talon

prominente, planta redondeada
con pie equinovaro).

Torax y Abdomen:
Esternon corto.

Rifon en herradura (presente en
un 60% de los casos).

1. Occipucio ‘ 2. Puiios

Prominente Vs Cerrados




Matriz Clinica: Sintesis y Accion Diagnostica

1. Origen y Epidemiologia 2. Sospecha Prenatal
* Genetica: Trisomia 18 (95% por no * Perfil: Madre > 35 anos.
disyuncion completa).  Eco 11-14 sem: Translucencia nucal >
 Prevalencia: 1/6.000 a 8.000 (22 3mm + Ausencia de hueso nasal.
genopatia autosomica mas comun). * Desarrollo: Restriccion del Crecimiento
» Letalidad: 90% de pérdida intrauterina. Intrauterino (RCIU) severo.

3. Presentacion Clinica (RN) 4. Pronostico y Accion Inmediata

* Tono Muscular: Hipertonia generalizada » Sobrevida: 50% de mortalidad en la primera
(contraste diagnostico importante). semana (Falla cardiaca / Apneas).

* Triada Clasica: Occipucio prominente + * Accion 1: Confirmacion diagnostica urgente
Mano trisomica + Pie en mecedora. mediante Cariotipo.

+ Organos: Cardiopatia congénita (>90%) y * Accion 2: Ecocardiograma de urgencia para
rindn en herradura. evaluar viabilidad por riesgo de CIV/DAP.




TRISOMIA 13

(Sindrome de Patau)



Epidemiologia y Origen Genético

La presencia de una copla extra en el cromosoma 13 altera drasticamente el desarrollo embrionario.

i i

 Incidencia: 1 de cada 10.000 a 20.000 recién nacidos
VIVOS.

* Pérdida gestacional: Entre el 80% y 95% de los fetos
afectados no llegan a termino (abortos espontaneos o
mortinatos).

* Representa la tercera trisomia autosdmica mas
frecuente (después del Sindrome de Down y Edwards).

Etiologia
75 - 80%

Trisomia Completa: (No
disyuncion meiotica materna
en el dvulo).

~20%

Translocacion: (Ej. adhesion
13qgl4q; la unica forma que i
puede ser hereditaria). A

B0 19 20
Mosaicismo: (Mezclade _ ‘ :
células euploides y trisomicas; Cariograma Confirmatorio (47, XX,+13 0 47, XY,+13)

fenotipo y supervivencia - ey . Y -
variabies). Demostracion clinica de la trisomia libre en el par 13.

22



Esperanza de Vida y Letalidad Sistemica

El pronostico es sumamente reservado; la sobrevida se ve limitada por fallas estructurales mayores.

E 100% J__;isl::?mmlent-n: 100%

E ! 5?":: %32*%\:

E . 1Semana: ~50% |

E 509, __._.;ér:,,_hﬁgﬁrﬂmedlﬂ devida: 7a 10 dIEIE}

s 29% i N . 5 Afos: < 5%

.= i . 0 05. 0

5 “%_,Jf““_{ w‘f’ - (Generalmente mosaicismo)

S 0w . : B

Tiempo desde el Nacimiento
M
v
AN
Cardiopatias Congeénitas (>80%) Alteraciones del SNC Falla Respiratoria y Apneas
Falla cardiaca severa debido a anomalias Defectos profundos de la linea media Disfuncion del tronco encefalico que
estructurales (comunicacion interventricular, cerebral, como la holoprosencefalia genera apneas centrales intratables,

persistencia del conducto arterioso). Es la (desarrollo incompleto del prosencéfalo) y sumado a un alto riesgo de neumonia.

principal y mas letal complicacion. microcefalia severa.
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Deteccion Prenatal

Herramientas de pesquisa temprana y confirmacion diagndstica en utero.

Paso 1. Factor de Paso 2: Marcadores Ecograficos Paso 3: Confirmacion
Riesgo Principal (Signos de Alerta) Diagndstica
Edad Materna Avanzada: e Screening Inicial: Estudio de
Riesgo aumentado ADN fetal libre en plasma
significativamente en materno.
madres >35 anos (mayor e Gold Standard: Cariograma
probabilidad de no en tejido fetal (obtenido por

biopsia de vellosidades
coriales 0 amniocentesis).

e Nota clinica: El estudio FISH
detecta rapido la
aneuploidia, pero el cariotipo

disyuncion meiotica).

e Aumento de la Translucencia Nucal (TN). completo es esencial para

 Ausencia de Hueso Nasal. , diferenciar trisomia libre de

e Hallazgo de Maltormaciones Congénitas Tempranas: translocacion (vital para el
Holoprosencefalia alobar, cardiopatias severas, consejo genético parental).

onfalocele, o defectos de la linea media facial.



Fenotipo: Manifestaciones Fisicas y Morfologicas
El cuadro clinico presenta malformaciones mayores concentradas en la linea media y las extremidades.
Craneo: Microcefalia severa,

aplasia cutis (defectos del cuero
cabelludo).

Manos: Polidactilia postaxial
. (dedos extra). Dedos en flexion y
~/ superpuestos (Mano trisdmica).

URas hiperconvexas.
Ojos: Microftalmia/ Anoftalmia,

hipotelorismo, coloboma del iris. Pies: Pie en mecedora (taldn

prominente y base redondeada).

Rostro y Boca: Fosa nasal unica /
ausencia de septum, micrognatia.
Hendidura labiopalatina media
severa.

Otros hallazgos sistémicos
* [ronco: Pectus excavatum, Hernia umbilical u Onfalocele.
* Genitales: Criptorquidia en varones, utero bicorne en mujeres.




Sintesis Patoldgica: Trisomia 13

Resumen de parametros clinicos clave del Sindrome de Patau.

{a@&' Concepto Genético  Trisomia en el par cromosomico 13 (Cariotipo 47,XX,+13 0 47 XY,+13).

Etiologia Principal Trisomia libre por no disyuncion meiotica materna (75-80% de los casos).
252 Prevalencia 1 en 10.000 a 20.000 RN vivos (3ra genopatia autosomica mas comun).

1. Holoprosencefalia / Microcefalia, 2. Hendidura Labiopalatina,
3. Polidactilia Postaxial

@ Triada Fenotipica

Comorbilidades Cardiopatia congénita (>80%), Apneas centrales, Alteraciones renales.
Viedi 1 o/ | A - ' s
E Sobrevida Mediana de 7 a 10 dias. <10% llega al ano de edad. Mortalidad precoz por

fallas organicas multiples.

Deteccion prenatal temprana mediante marcadores ecograficos y
confirmacion por amniocentesis + Asesoramiento genético a padres.

Abordaje




Sindrome de DiGeorge

Conotruncal
defect
22q11.2 =
microdeletion Jf v\ Hypoplastic thymus

i. M and parathyroid glands

?W \
\ Low-set ears
E'L.U >

u\ ~ I Micrognathia




Fundamentos Bioldgicos:
Epidemiologia y Genética

Genopatia: Enfermedad producida
por alteraciones en el genoma.

Malformacion: Defecto en la
morfogénesis de un érgano, que
ocurre durante la vida intrauterina.

Epidemiologia (DiGeorge): Incidencia
de 1 en 4.000 nacidos Vivos.
Mecanismo principal: 90% mutacion
de novo, 10% heredado.
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Microdelecion en la region 22911.2
(Cariograma / FISH).



Impacto Sistemico y Barreras de Sobrevida

Alteracion: Cardiopatias
Congeénitas Complejas.
Impacto: Principal causa de
mortalidad temprana
(Tetralogia de Fallot, Tronco
Arterioso).

Morbimortalidad y
Pronostico

| lIHI'
LJ’ W

Alteracion: Aplasia o
Hipoplasia Timica.
Impacto:
Inmunodeficiencia
severa de células T, alta
susceptibilidad a
Infecciones letales.

Alteracion: Hipocalcemia
severa por ausencia de
paratiroides.
Impacto: Convulsiones
neonatales y
complicaciones
neurologicas tempranas.

F’-—'-"- =



Anamnesisy
Riesgo

Pesquisa de factores de
riesgo maternosy
familiares.

Edad materna >35 anos
(mayor riesgo de no
disyuncion en otras
genopatias, requiere

diagnéstico diferencial).

Signos de Alerta
(Ecografia)

Anomalias del arco
adrtico y defectos del
tabique ventricular.

Ausencia o hipoplasia del
timo fetal.

RCIU (Restriccion del

Crecimiento Intrauterino).

Ventana Prenatal y Alerta Temprana

Herramientas
Geneéticas

Sospecha diagnostica
derivada de hallazgos
estructurales.

Amniocentesis con
microarrays o técnica
FISH.



Mapa Dismorfoldgico: Fenotipo Clinico

Craneo/Facies: Cara
alargada, retrognatia o
micrognatia, fisura
palatina (paladar
hendido).

Ojos: Hipertelorismo
ocular sutil, fisuras
palpebrales estrechas.

Extremidades/Manos:
Dedos afilados,
anomalias esqueléticas
leves.

Pabellones Auriculares:
Orejas malformadas,
pequenas o de
implantacion baja.

Mediciones antropomeétricas:
Examen fisico completo y sistematico
esencial para la sospecha clinica.



Sintesis Fisiopatologica: El Espectro Clinico

Resumen de la patologia mediante el acronimo CATCH-22.

'/ Cardiopatia congénita
. (Tronco arterioso,
\  Tetralogia de Failot).

C

Anormalidad facial
(Facies dismédrfica

caracteristica).

If; Cleft palate (Hendidura
| del paladar f insuficiencia
velofaringea).

Hipocalcemia
. [Hipeparatiroidismo
\  secundario).

Timo (Aplasia o
! hipoplasla, resultando
L en inmunodeficiencia).

Delecion del
cromosoma 22q11.2.

22




Conclusion y Enfoque
Multidisciplinario

Conocer estos sindromes genéticos permite un
diagndstico precoz al conocer los signos y
sinfomas, ademas de una intervencion oportuna

de las posibles complicaciones de cada uno de
ellos.

------

@ﬂber que un nifio con un sindrome genético

debe seguir sus controles de nino sano y %

vacunas como cualquier otro, sin embargo N
hay que prestar especial atencion a las

. posibles complicaciones (e]. control

. inmunoldgico y cardiologico estricto).




Matriz de Diagndstico Diferencial: Genopatias
Prevalent

Alteracion
Genética

Fenotipo
Clave

Comorbilidad
Principal

Cardiopatiay
Sobrevida

p

Trisomia 13

(Patau)

Trisomia Cr. 13

Microcefalia, labio
leporino, polidactilia
postaxial.

Holoprosencefalia
(70%), Rinones
poliquisticos (40%).

80% cardiopatias.
Media supervivencia: 7
dias.

Trisomia 18 Trisomia 21 Sd. de DiGeorge
(Edwards) (Down) (22q11.2)
Trisomia Cr. 18 Trisomia Cr. 21 Microdelecion 22q11.2
Occipucio prominente, Facies plana, pliegue Facies alargada,
micrognatia, dEd“i palmar unico, cuello micrognatia, fisura

Defecto septal
atrioventricular completo,
Apnea obstructiva.

Hipoplasia timica,
Hipocalcemia severa.

Criptorquidia, hernia
umbilical e inguinal.

Alta mortalidad Supervivencia hasta  Anomalias conotroncales.
neonatal, supervivencia  adultez, alta calidad de  Supervivencia a adultez
muy corta. vida. comun segun

cardiopatia.
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