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Genoma

Conjunto completo del
ADN presente en
todas las células
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Estructura de los cromosomas y el ADN

Cromosoma

Forma de
empaquetamiento de
los genes.

Gen

Segmentos o
unidades de
informacion que
dictan caracteristicas
especificas



Malformaciones

Malformacion Mayor Malformacion Menor

salud o la supervivencia.

e Impacto: Compromete la funcion, la

e Impacto: Sin repercusion funcional;
principalmente estético.

Mayores

Menores

Paladar fisurado
Anoftalmia/Microftalmia
Onfalocele

Microsomia hemifacial
Agenesia del radio

Holoprosencefalia alobar

Paladar fisurado submucoso Uvula bifida
Coloboma del iris

Hernia umbilical

Papiloma preauricular

Falange distal del pulgar anormal

Incisivo central superior Ginico

REGLA DE 3: Un paciente con >3
malformaciones menores obliga
obligatoriamente a descartar una
malformacion mayor o sindrome

|




Aproximacion
diagnodstica



Anhamnesis

Prenatal Perinatal Postnatal
(Pistas (El (Alerta
Gestacionales) Nacimiento) Temprana)

El Nacimiento

e Transicion: Asfixia al
nacer.

e Estructura: Alteraciones
graves de la biometria y

proporciones corporales.

Pistas Gestacionales

e Factores de riesgo: Edad
materna >35 aios,
consanguinidad.

e Marcadores Ecograficos
(11-14 sem): Translucencia
nucal >3 mm, ausencia de
hueso nasal.

e Liquido amnioético:

Polihidramnios (PHA) u

oligohidramnios (OHA),

RCIU.

Alerta Temprana

e Neuroldgico: Hipotonia
severa, convulsiones
neonatales.

e Metabdlico: Alteraciones
de la termorregulacion,
ictericia.

e Alimentario: Rechazo

alimentario, trastorno

succion-deglucion.




Examen fisico

1. Examen Fisico Sistemético

v Direccidon Céfalo-Caudal: Examen integral y ordenado para evitar
omisiones.

v Inspeccion de Areas Criticas: Foco prioritario en facies, genitales, manos
y pies.

v Deteccion de Malformaciones: Bisqueda activa de anomalias mayores y
menores.

v Proporcion Corporal: Evaluacion de relacién armoénica y simetria
segmentaria.

2¢2 Punto Clave: Contrastar sistematicamente los hallazgos fenotipicos con la
familia.

E 2. Medidas Antropométricas

© Peso: Alta prevalencia de RCIU / PEG en Trisomia 13 y Trisomia 18.

© Talla: Presencia de baja talla en T21. Uso obligatorio de curvas de
crecimiento adaptadas (Zemel, 2015).

© Circunferencia Craneana: Identificacién diferencial entre microcefalia
(T13/T18) y braquicefalia (T21).

K Referencia: Zemel BS, et al. Growth Charts for Children with Down
Syndrome, 2015.




cCuando sospechar?
Malformaciones, /\ /X w
deformaciones u otras s 6 3 o mas malformaciones N %
anomalias fisicas visibles. e menores W

Malformaciones 2 @% 5 Retraso o deterioro @
en otros sistemas del desarrollo @
: psicomotor

3 4 Vomitos, convulsiones, A
_ Trastomos de 07' deshidratacién o acidosis é}
diferenciacion Q metabolicaen RN.

sexual.




Diagnodstico

Cariotipo FISH

(La Vista Panoramica) (El Francotirador)

» Resolucion: ~5-10 Mb. e Resolucion: ~100 kb - varios
Mb. (Hibridacidn in situ
» Deteccion: Anomalias fluorescente).
numeéricas (aneuploidias
como trisomias) y » Deteccion: Deleciones,
reordenamientos duplicaciones o
estructurales grandes. reordenamientos especificos
(busca un objetivo ya
sospechado).

Microarray
(El Escaner de Alta Resolucion)

e Resolucion: Muy alta (~10-
100 kb). Escaneo de todo el
genoma.

 Deteccion: Microdeleciones y
microduplicaciones no
visibles en cariotipo
(Variaciones del Nimero de
Copias - CNVs).




Sindromes genéticos



1.-Sindrome de down

(Trisomia 21)

Generalidades

Incidencia Global: 1/800 a 1.000 RN vivos | Incidencia en Chile: ~2.5/1.000 (Influenciado por edad materna).

s N e D @ N

YRk uxw 95% 3-4% A | 1-2%

4 5
'n “ a A TR No disyuncién meiética Translocacion Robertsoniana Mosaicismo Celular
7 ] 9 0 n 12 i
s. , x Trisomia libre (47 XX/XY,+21). % Fusion de brazos largos (gj. 14;21). @ Falla mitética post-cigdtica.
[ -
‘ ‘ 14‘ \ ’ i 'y il Error en ovogénesis materna El paciente tiene 46 cromosomas =, Coexisten lineas celulares
13 s 16 i 18 X XX ) ”
" % (Meiosis |). fisicos, pero 3 dosis funcionales del 21. normales (46) y trisémicas (47).
1 ¥ ¢ aea ¥ ’ = v
1 l 2 & XY § Fuerte vinculo con edad PiNy derta Cliniica; Unicaifonmaiegeditaria; (® Fenotipo y compromiso
materna avanzada (>35 afios). Cariotipo a padres mandatorio. cognitivo méas atenuados.
: 2 hai @® Riesgo de recurrencia: 10-15%
..o ?ﬁig)o de recurrencia bajo sé’/ (madre portadora), 2-3% (padre),

100% (si es translocacion 21;21).




Diagnoéstico

Etapa Postnatal i
4
Tamizaje Ecografico (11-14 semanas): [I8 Sospecha Clinica Inicial: Perfil facial plano 2l
Translucencia nucal aumentada (>3mm, B Criterios de Hall (destaca la hipotonia s Reflejo de moro disminuido 85
espacio anecoico), ausencia/hipoplasia severa axial tipo "mufieca de trapo"). ( ) Hipotonia 80
de hueso nasal, fémur/himero cortos. . :
l l Hiperlaxitud 80
. . Piel redundante en nuca 80
Seromiingbieknmsivo: Confirmacion Absoluta: Fisuras palpebrales oblicuas hacia arriba 80
ADN fetal libre en sangre materna (7-10 e X ol S
sem). Cariotipo Convencional en sangre periférica. Displasia de cadera 70
Mandato.no en todo RN con sospecha para Clinodactilia del quinto dedo 60
| confirmar etiologia exacta (libre vs. translocacion) . .
y guiar asesoramiento genético familiar. Pabellones auriculares displdsicos 60
Confirmacién Invasiva: Pliegue palmar transverso 45
Biopsia de Vellosidades Coridnicas xx"
/ (10-13.6 sem) o Amniocentesis (>15 |27 48 Hall B. Clin Pediatr.1966;5(1):4-12.
sem) para Cariotipo o Microarray. -




Fenotipo

RASGOS CRANEOFACIALES
Estructura craneal //ﬁi Caracteristicas Implantacion de
especifica oculares distintivas las orejas
Se observa un craneo pequefio > Presencia de hendiduras Los pabellones auriculares
y redondo con un occipucio palpebrales oblicuasr suelen presentar una
aplanado y una frente < manchas de Brushfield en implantacion ba'ja en
notablemente abombada. eliris. relacién con la linea facial.

EXTREMIDADES Y SISTEMA MUSCULOESQUELETICO

Anomalias 6seas en dedos y pelvis

braquimesofalangia
~——— (acortamiento de las
falanges medias)

Hipotonia muscular
Es una caracteristica clinica universal
L que implica una disminucién del tono
Morfologia de la mano muscular desde el nacimiento.
Se caracteriza por una mano
ancha con un pliegue tnico de
flexion palmar y clinodactilia
(curvatura) del
dedo mefiique.

HALLAZGOS CLINICOS E INCIDENCIA pelvis pequefia

1 1 5 Incidencia poblacional
. \';33 d Segun registros citogenéticos, la retraso generalizado Complicaciones internas
? por cada incidencia es de 1.15 casos por cada en la edad 6sea Existe una alta prevalencia de
malformaciones cardiacas congénitas
que requieren evaluacion temprana.

1 ’000 1,000 habitantes, siendo superior a

h otras trisomias como la 13 0 la 18.
habitantes



Comorbilidades

Cardiologicas (40-50%)
Principal causa de morbimortalidad precoz.

#1 Defecto del tabique auriculoventricular
(Canal AV comun - 40%).
CIV (Comunicacion Interventricular - 32%).

» CIA (10%) y Tetralogia de Fallot (6%).

Hematologicas

¢ Anomalias del RN (HANDS) con
neutrofilia/trombocitopenia.

* Trastorno Mieloproliferativo Transitorio
(TMT - 10%).

* Riesgo x10 de Leucemia.

Gastrointestinales (5-12%)

e Atresia duodenal (signo de “doble
burbuja”, vémitos biliosos).

* Pancreas anular, Ano imperforado,
Enfermedad de Hirschsprung.

* Riesgo elevado (x5) de Enfermedad
Celiaca.

Endocrinolégico y Neurologico

* Hipotiroidismo congénito/subclinico
(alta prevalencia, ~50%).

e SAOS (Apnea del suefio - 45%).

» Discapacidad intelectual (leve-moderada).

® Alzheimer de inicio temprano.




Pilar 1: Monitoreo Médico Estricto

Cardiologia: Ecocardiograma obligatorio en
todos los RN.

Endocrinologia: TSH al nacer,alos 6y 12
meses, y luego control anual.

Crecimiento: Uso imperativo de curvas
especificas para Sindrome de Down (ej. curvas
de Zemel) para evitar diagndsticos erréneos y
prevenir obesidad.

Evaluaciones de Rutina: Hemograma anual,

screening oftalmoldgico (<6m) y auditivo (PEATC).

Control radioldgico de columna cervical.

{"7 Pilar 2: Terapias de Apoyo y
&b Neurodesarrollo

Kinesiologia: Manejo temprano de la
hipotonia y laxitud.

Fonoaudiologia: Intervencion en
trastornos de succién-deglucion iniciales y
desarrollo del lenguaje.

Terapia Ocupacional: Autonomia,
motricidad fina y posterior apoyo escolar
inclusivo.

~




Curvas de Zemel

Perimetro Cefalico en nifias con Sindrome de Down

Perimetro Cefalico en nifios con Sindrome de Down
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Grafica de crecimiento de nifias con Sindrome de Down (0 a 3 afios)

Grafica de crecimiento de nifios con Sindrome de Down (0 a 3 afios)

Growth Chart for Gitls with Down Syndrome (03 yrs)
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Grafica de crecimiento de nifias con Sindrome de Down (0 a 3 afios)  Grafica de crecimiento de nifios con Sindrome de Down (0 a 3 afios)
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2-Sindrome Edward

(Trisomia 18)

Generalidades

Incidencia: 1en 6.000 a

8.000 nacidos vivos
58% (Segunda trisomia

autosomica mas frecuente

5%: Mosaicismo tras el Sd. de Down).
o translocacion.

J ‘ s % # : b o

I | I | O | N |
YERT . — . Predominancia Sexual:
i8S 5 } i &y ¢ § 35 Vi Marcada prevalencia en el
i ’ ' ' t : . sexo femenino (relacion 3-
R O T B T ¥ 95%’;1:;22'3 18 4 mujeres por cada 1

: “ 2 ' ; aron).

iy 11 T L 2 ] (No disyuncion el

; meiotica).

aumenta con la edad
materna avanzada, aunque
la mayoria de los casos son
de aparicion de novo.

§ Mecanismo: El riesgo



| &

~90% de mortalidad intrauterina
(termina en aborto espontaneo o

mortinato).
NIVEL 2 ; ~50% de los nacidos vivos fallece
NEONATAL durante la primera semana.
TEMPRANO Supervivencia media: 3 a 14.5 dias.
= —— 1
. NIVEL 3: 4 " : p
- F_j: 10-25% superan el primer afio.
\ ¢ i’*#m y Supervivencia prolongada mas frecuente en
K- ! y casos de mosaicismo celular.

H y Causas Principales de Mortalidad: Cardiopatia congénita,
A k . . . . . ’
=, apneas, insuficiencia respiratoria y neumonia.



Diagnostico

Prenatal

Marcadores Ecograficos Clave

11-14 semanas en adelante

&)

L]
RCIU severo,
precoz y arménico

)

» Marcadores bioquimicos maternos.
» ADN fetal libre (NIPT) en sangre
materna.

L] L]
Créneo en forma de Arteria umbilical

fresa y quistes de Unica
plexo coroideo

‘)A

Confirmacion Invasiva (Mandatoria)

Polihidrlamnios
(falla de deglucién)

—0

Rutas de Tamizaje

* Amniocentesis o biopsia de
vellosidades coridnicas.

« Técnicas: Cariotipo fetal, QF-PCR o
Microarray.

—

i Nosatioo

Postnatal

Triada de Sospecha Clinica
Inmediata - - -

1. Antropometria: Recién '
J | f ESTUDIO MANDATORIO:

nacido con RCIU severo |
(fenotipo menudo). Cariotipo en Sangre
Periférica

—\A

2. Tono y Llanto: Hipotonia
axial severa (‘'mufieca de
trapo’) o hipertonia, con
llanto excepcionalmente
débil.

Objetivo Clinico: Certificar la etiologia,
diferenciar entre trisomia libre,
translocacién o mosaicismo, y proveer
el asesoramiento genético correcto a

3. Dismorfias Visibles: los padres

Estigmas fenotipicos

cardinales en la evaluacion
céfalo-caudal inicial.




Fenotipo

Caracteristicas Craneofaciales ) Z /7 Encefalopatla Profunda

/ Orejas de fauno

Pabellones auriculares de
implantacidn baja. Las orejas
presentan una forma
puntiaguda caracteristica y se
sitdan por debaio de la linea
normal de implantacion.

3 del sistema
o’ nervioso central es universal y se manifiesta como un
retraso mental profundo o encefalopatia.

Malformaciones de Organos Internos

Malformaciones Cardiacas y Renales

=~ Compromiso sistémico grave. Ei sindrome afecta
frocuentemente al carazén y a les rifiones,
siendo estas complicaciones causas principales
de la baja supervivencia.

lias del sistema digesti
X Entre las malformaciones digestivas
sgpec‘ificlas dehs‘taca la presencia del

N Seiticudiis Mechsl Incidencia comparativa

de las trisomias principales
Incidencia por 1,000 nacimientos

Créneo alargado

y micrognatismo
Alteraciones en la estructura 6sea
faclal. El fenetipo incluye un
craneo de forma alargada
(dolicocelalia) acompafiado de
una mandibula inusuaimente
pequefia o micrognatismo.

Cuello y esternén corto
Acortemiento de estructuras
del tronca superiar. Ei cuelio
=™ es notablemente corto, io

\ que complementa el perfil

‘ ismarfico del recisn nacido-

junto con un esterndn de

longitud reducidn.

Diverticulo de Meckel

Extremidades y Sistema Esquelético \

/
~ Anomalias Genitourinarias

Clinodactilia y
superposicion de dedos

Deformidades caracteristicas en
las manos, Es comin observar
dodos en fiexion permanente
(clinodactilla) y el cruzamento

(Sindrome de Down) 1 15 )

M \ / Gmdmme de Edwards) 1

Pie zambo

de los dedos, dende el quinto Malformaciones en los pies. La Alteraciones en el desarrollo sexual. —~

dodo suele sobreponerse al presencia de Rle equinovaro o En varones es comun la criptorquidia, N

tercero y cuarto. zambo es un hallazgo esquelético mientras que en mujeres se ebserva +13 (0,05
frecuente en esta trisomia. hipertrofia del ciltoris e hipoplasia de (Sindrome de Patau) \." }

los labios mayores y menores.



Comorbilidades

PREVALENCIA: >90% de los pacientes
Principal causa de mortalidad neonatal e infantil.

DAP (Ductus Arterioso
" Persistente).

Otras: Anomalias
valvulares, estenosis

CIV (Comunicacién
Interventricular) - El

defecto estructural
mas frecuente.

CIA (Comunicacion P
Interauricular).

pulmonar y coartacion
de la aorta.




€

NEFROLOGICAS

- Afecta al 40-60% de los
casos.

- Rifidn en herradura
(anomalia altamente
caracteristica).

- Rifiones poliquisticos e
hidronefrosis.

- Requiere ecografia
abdominal temprana.

g«/@

\\\
NEUROLOGICAS

- Encefalopatia profunda 'y
retraso psicomotor
severo universal.

- Holoprosencefalia y
defectos de linea media.

- Apneas centrales
recurrentes.

-

GASTROINTESTINALES

- Dificultades criticas de
succién y deglucion.

- Onfalocele (defecto de
pared abdominal).
- Malrotacion intestinal.

- Atresia esofagica o anal;
hernias
umbilicales/inguinales.



Manejo

7

Consejeria
Perinatal
(Counselling)

Comunicacién
multidisciplinaria,
empdtica y realista.
Explicar claramente el
prondstico vital limitado
sin deshumanizar al
paciente.

\.

\

J

*IVE: Interrupcion voluntaria del embarazo

Aproximacion
Individualizada: Evitar
obstinacion terapéutica

sin caer en el
abandono diagndstico.

En Chile, aplicable a
Ley IVE Causal 2

(inviabilidad fetal letal).

Transicion a
uidados de
Confort

Si los padres lo deciden,
el enfoque primario se
desplaza hacia
cuidados paliativos
(manejo del dolor, calor,
apego), evitando
intervenciones invasivas
sin beneficio a largo
plazo.

Para el 10-25% que supera la etapa inicial, el manejo se enfoca en maximizar la calidad de vida:

> 6%

Soporte Nutricional
y Respiratorio
Uso temprano de

falla de succion. Manejo
activo de apneas. _

Equipo Integrado

Coordinacién entre

Neonatologia, Genética Clinica, \
Neurologia, y Cuidados
Paliativos Pediatricos.

\

SNG/gastrostomia por 4

Paciente
Sobreviviente

$ }’-
s

Manejo Cardiolégico
Cirugias correctoras o
. paliativas (ej. cierre CIV)
\ diferidas hasta lograr
estabilizacion clinica.

Seguimiento y Desarrollo

Uso de curvas de crecimiento
especificas.

Fisioterapia intensiva para
manejo del tono muscular.



3-Sindrome Patau

Trisomia 13

Generalidades

qa KK

trisomia autosémica mas frecuente. i& gg ‘( )?; ﬁF '3?. :3
.6 ’7_ 8 9 10 " 12
/o v o\ : _
:10.000 - 20.000 AL
1l n - n ‘19 \h\ﬁﬁ/ 914’ 16 17 18
nacidos vivos. YT )
[ Y . Y'Y AR
19 20 21 22 X Y

y 4
< i d I as Trisomia Libre (~75%): Copia extra completa (por no

Mediana de sobrevida global. disyuncion meiética materna). Riesgo ligado a edad >35 afios.

o Translocacion (20%): Fusion de cromosomas acrocéntricos.
5 - 1 O /o Requiere estudio parental mandatorio.

Sobrevida al afio de vida.

Mosaicismo (5%): Lineas celulares mixtas. Fenotipo
atenuado y sobrevida ocasionalmente mayor.



Diagnoéstico

Evaluacion Prenatal vs. Confirmacion Postnatal

Screening (11-14 semanas)

Ecografia: Anomalias severas de linea media, RCIU precoz y
armonico, translucencia nucal aumentada.

ADN Fetal Libre: Deteccion no invasiva de alta sensibilidad.

!

Confirmacion Invasiva (Gold Standard Prenatal)

Biopsia de Vellosidades Coriénicas (CVS) o Amniocentesis
genética para extraer células fetales.

Sospecha Clinica (Al nacer)
Dismorfias faciales severas, RCIU, hipotonia axial.

!

Confirmacion (Gold Standard Postnatal)

Cariotipo en sangre periférica: Obligatorio para certificar
etiologia exacta y proveer asesoria genética.

A Accion Inmediata

Ecocardiograma urgente (pesquisa de cardiopatias letales)
+ Neuroimagen.




Fenotipo

Craneo / SNC

1. Defectos oculares graves
(microftalmia/anoftalmia)

2. Fisura labiopalatina bilateral profunda

3. Polidactilia postaxial (manos/pies)

Microcefalia, Holoprosencefalia

(fallo en la division hemisférica),

Aplasia cutis congénita (falta de
piel en el vértex).

Cuerpo General

RCIU severo (aspecto
menudo/prematuroide).




Comorbilidades

Cardioldgicas (>80%)

Principal causa de mortalidad
neonatal.

Destacan: Comunicacion
Interventricular (CIV), Ductus
Arterioso Persistente (DAP) y
CIA.

Renales (40%)

Presencia frecuente de rifiones
poliquisticos e hidronefrosis que
compromete la funcién urinaria.

.. Onfalocele

Neurolodgicas y
Respiratorias

Encefalopatia profunda
secundaria a Holoprosencefalia.

Altisima incidencia de apneas
centnantes por inmadurez del
tronco encefalico.

Gastrointestinales
Dificultad severa de
succion/deglucion.

Defectos de pared abdominal:
Onfalocele, hernias y
malrotacion intestinal.



Manejo

Consejeria y
Marco Legal

Comunicacion empatica,
realista y multidisciplinaria con
los padres.

e Legislacion (Chile): El
diagnéstico confirmado se
acoge a la Ley IVE Causal 2
(inviabilidad fetal letal),
respaldando la decision
familiar.

Cuidados Paliativos
Perinatales (Eje Central)

No se busca el encarnizamiento
terapéutico (evitar
intubacion/RCP).

e Adecuacion del esfuerzo
terapéutico: Priorizar el
confort. Asegurar calor,
analgesia estricta, nutricion de
confort (no invasiva) y facilitar
el apego y duelo familiar.

*IVE: Interrupcion voluntaria del embarazo

Manejo Individualizado
(> 1 aio)

Para el 5-10% de sobrevivientes
estabilizados (frecuentemente
mosaicismos).

e Soporte a medida: Manejo
médico de falla cardiaca,
soporte nutricional cronico
(ej. gastrostomia) y manejo
neuroldgico
multidisciplinario.



4-Sindrome Di George

Generalidades Microdelecion 22q11.2

Pérdida Gen TBX1

Desarrollo Embrionario

|| Alterado

Timo

Paratiroides

p arm — Arcos Faringeos 3°y 4°

Comprometidos

Grandes Vasos

Estructuras
Faciales

La Lesién Genética
Sindrome de microdelecion 22q11.2. Pérdida de un segmento
submicroscopico de ¥3 Mb que contiene entre 30 a 40 genes.

?(’ ?) )( “ i Epidemiologia e Herencia

Es la anomalia cromosémica estructural mas frecuente (1/4000 recién
Deletion at 3 g - nacidos vivos). Herencia autosémica dominante, pero >90% son
1 %IB I\ “ ‘( °u l‘ ?‘a “ mutaciones de novo (solo el 10% se hereda de un progenitor portador).
- 6 & 8 9 10 " 12

qarm —

4 s

lﬂ& '"‘ l‘sl 7"6 w N Fisiopatologia (El rol del Gen TBX1)
\ La pérdida del gen TBX1 altera el desarrollo embrionario de los arcos
LR e » faringeos 3° y 4°. Esto compromete directamente la formacién de
—— = 2 estructuras vitales: Timo, Paratiroides, Grandes Vasos y Estructuras Faciales.
Cariotipo Humano (Par 22) L




Diagnoéstico

Alta Sospecha Clinica (Triada Neonatal): Todo RN que presente Cardiopatia +
Hipocalcemia + Inmunodeficiencia debe activar el protocolo de estudio para DiGeorge.

Cariotipo Convencional

Alerta Clinica

& s ©

Diagnéstico: La Triada Clinica y el Desafio de la Microdelecion
FISH (Hibridacion In Situ

Microarray Cromosémico

El problema.
Resolucién de 5-10 Mb.

Falla en detectar la
microdelecion de 3 Mb.

Util solo para descartar
aneuploidias clasicas.

KP2XK XNk

BRI R E R
M s h M i»

Fluorescente)

El francotirador.
Resolucion ~100 kb.

Utiliza sondas dirigidas
especificamente a la region
22qg11.2.

Ideal ante sospecha clinica directa.

(CMA)

El Gold Standard.
Escaner de alta resolucion
(10-100 kb).

Examen de primera linea para RN

con malformaciones multiples sin
una sospecha clinica evidente inicial.




Fenotipo

Facies Anormal (Dismorfias) O———§

Cara alargada, ojos almendrados,
puente nasal ancho.

O Estructuras Palatinas

Paladar hendido (cleft palate),
insuficiencia velofaringea,
paladar ojival.

Neuromuscular Facial

Pardlisis facial unilateral
(secundaria a hipoplasia del
musculo depresor de la
comisura bucal).

Cuello / Térax

Timo hipoplasico o ausente
(detectable en Rx de térax o
ecografia).

Otras anomalias

Alteraciones urogenitales y
esqueléticas variables.



Comorbilidades

Cuadrante 1: Cardiolégico
(El mayor riesgo vital)

Predominio de cardiopatias
congénitas conotruncales. Incluye:
Interrupcién del arco aértico,
Tronco arterioso, y Tetralogia de
Fallot.

Cuadrante 3:
Endocrinolégico

Hipoparatiroidismo que
desencadena Hipocalcemia
Neonatal (frecuentemente la causa
principal de crisis convulsivas
precoces).

Cuadrante 2:
Inmunolégico
Infecciones recurrentes severas

secundarias a la hipoplasia timica
(inmunodeficiencia celular variable).

Cuadrante 4: Via Aéreay
Neurodesarrollo

Alto riesgo de Sindrome de Apnea
Hipopnea Obstructiva del Sueno
(SAHOS) debido a via aérea superior
estrecha e hipoplasia mediofacial.
Aumento en la prevalencia de
Trastorno por Déficit de Atencion e
Hiperactividad (TDAH).



Manejo

1. Intervencion Neonatal

Inmediata

- Ecocardiograma urgente para descartar
defectos conotruncales.

- Monitorizacion estricta de niveles de
Calcio plasmético y funcion paratiroidea
(prevencion de convulsiones).

- Evaluacion inmunoldgica antes de
administrar vacunas a virus vivo.

—@-—»—

2. Infancia Temprana
(Evaluacion Estructural)

- Derivacién temprana a
Otorrinolaringologia (ORL) por
anomalias palatinas.

- Polisomnografia de rutina entre los 3-4
anos (incluso sin sintomas evidentes)
para pesquisa activa de SAHOS, o antes
si hay sospecha clinica.

N "

3. Soporte Continuo y Calidad
de Vida

- Consejeria genética fundamental para la
familia.

- Terapias de neurodesarrollo
(Fonoaudiologia, Kinesiologia) enfocadas
en optimizar la salud respiratoria, la
alimentacion y la capacidad funcional a
largo plazo.

e —




Conclusion
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