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Hoja de ruta



Anamnesis: AntecedentesGeneralidades



Anamnesis: AntecedentesClasificación de malformaciones



Anamnesis



Examen físico 

Completo y sistemático

-Céfalo-caudal Inspección en especial de 
facies, genitales, manos y pies 

-Búsqueda de malformaciones mayores y/o 
menores.
-Visualizar si existe relación armónica y 
simetria en los segmentos corporales.
Contrastar hallazgos con la familia

Mediciones antropométricas

Para diagnóstico y seguimiento.
●Peso: RCIU/PEG en T13-T18
●Talla (longitud): T21 baja talla. Usar curvas de 
crecimiento adaptadas.
●Circunferencia craneana (CC): microcefalia 
(T13-18) o braquicefalia (T21)



Criterios de sospecha diagnóstica



Herramientas de diagnóstico



Trisomía 21 
síndrome de Down   
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Diagnóstico



FenotipoFenotipo



Fenotipo

FASCIE LINEA SIMIA SIGNO DE LA SANDALIA



Comorbilidad crecimiento y 
nutrición



Curvas de crecimiento para sd. down 

Tablas de crecimiento de Zemel. Zemel et al. Growth Charts for Children With Down Syndrome in the 
United States. Pediatrics. 2015;136(5):e1204-e1211.





Desarrollo psicomotor y lenguaje 



Comorbilidades salud mental 



Comorbilidades GI 



Comorbilidades EndocrinasComorbilidades Endocrinas

Tratamiento:
  - Levotiroxina



Comorbilidades hematológicas y 
riesgo oncológico  







Guía de actividades preventivas





Trisomía 18 
síndrome de Edwars   
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Fenotipo



Comorbilidades



Resumen 
SOSPECHA CLÍNICA: RN con RCIU, hipotonía > hipertonía y 

fenotipo característica 

TRIADA VISUAL CLAVE

Acción inmediata: confirmar con cariotipo. Ecocardiograma urgente por riesgo cardiaco. 



Trisomía 13 
síndrome de Patau
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Pronóstico y supervivencia





Fenotipo



Comorbilidades





Síndrome 
DiGeorge
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Fenotipo



Fenotipo



Complicaciones






