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GENOPATIA ANOMALIAS MALFORMACION
o CONGENITA -5
Enfermedad producida Defecto en la
. por alteraciones en el Alteraciones morfogénesis de un g
~ genoma. estructurales o érgano, se clasifica en R
& funcionales que menor 0 mayor. )

ocurren durante vida
g/ intrauterina. $
\ N FAY /
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, Clastficacion de matlformaciones g

@ l
\ ; : . [
~ IMPORTANTE: 3 0 mas malformaciones menores - Siempre buscar '8
., malformaciones mayores o sindrome genético. \
Malformaciones Mayores Malformaciones Menores
\ (Consecuencias médicas/quirurgicas) (Impacto cosmético) )
» Paladar fisurado @ » Paladar fisurado submucoso / tvula bifida @
‘ * Anoftalmia/Microftalmia 6 » Coloboma del iris @ ’

+ Onfalocele f@i « Hernia umbilical .

N

% * Microsomia hemifacial @ » Papiloma preauricular @ )
\ X « Agenesia del radio % « Clinodactilia f ;é )

Holoprosencefalia alobar * Incisivo central superior anico (O]

O™

=



Anamnesis

)
8

Prenatal Perinatal Postnatal

¢ Alteraciones de
termorregulacion

e Asfixia al nacer
* Antropometria alterada

¢ Patologias maternas
¢ Polihidramnios/Oligohidramnios

(PHA/OHA) * Rechazo alimentario
* RCIU * Hipotonia
e Eco: Translucencia nucal > 3 mm * Convulsiones

o ausencia de hueso nasal « |ctericia

>,
“) g » Consanguinidad

/’ﬂ) Antecedentes Familiares

-  Lugar de origen (riesgo autosémico recesivo)
* Muertes inexplicadas

Factores de riesgo:
e  Genéticos: Edad materna > 35 afios, Parentesco entre padres (px autosémica recesiva)




Examen fisico
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% Completo y sistematico

Mediciones antropométricas

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

' -Busqueda de malformaciones mayores y/o
menores.
-Visualizar si existe relacion armoénica y
simetria en los segmentos corporales.

& '’ Contrastar hallazgos con la familia

Para diagndstico y seguimiento.

ePeso: RCIU/PEG en T13-T18

eTalla (longitud): T21 baja talla. Usar curvas de
crecimiento adaptadas.

eCircunferencia craneana (CC): microcefalia
(T13-18) o braquicefalia (T21)

v




( . Criterios de sospecha diagndéstica

‘ ;
- Malformaciones, ﬁ?
deformaciones u otras 6 3 0 més malformaciones X %
% anomalias fisicas visibles. " menores w
\ @ Malformaciones | 2 @ﬂ% 5
\\ -

en otros sistemas \

\

\

\ €& Trastomos de dl 3 -
& diferenciacion C_-I-_)

X sexual.

del desarrollo
psicomotor

Retraso o deterioro @@
o

VVémitos, convulsiones, A
deshidratacion o acidosis %
metabolicaen RN.



Herramientas de diagnostico

Cariotipo

Representacion
ordenada de los
cromosomas. Uso:
Aneuploidias (Ej:
trisomias) y anomalias
estructurales grandes.

FISH (Hibridacion
Fluorescente in Situ)

Localiza genes
especificos para detectar
Alteraciones numéricas.
(Ej: DiGeorge)

Microarray

L~

Detecta microdeleciones y <
microduplicaciones no )
visibles en cariotipo por

alta resolucion molecular.Qé
Gold Standard para
anomalias multiples.
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. Trisomia 21

sindrome de Down



] = Generalidades

by, QL

‘, fpldemlologla f
Genopatia mas frecuente.
K K
8( WK 3& u

YIncidencia global: 1 de 1.000 RN vivos

YlIncidencia en Chile: 2.5 de 1000 RN vivos
00s 00 Ak 3z
38 8t (388)as ’(

WEsperanza de vida: ~ 60 aros.

l

Y Mortalidad NEO: Cardiopatia congénita (>80%)
W¥Mortalidad adulto: Patologias degenerativas.

Causas
1.95% Trisomia completa: No disyuncion meidtica en el
~  bvulo.
& " 2.4% traslocacion: parte del cromosoma 21 se adhiere al )
14 — Unica forma hereditaria. Cariotipo mostrando Trisomia 21
X 3.1% mosaico: solo algunas células tienen la tercera copia $
del cromosoma 21.

Y ‘3’4 ‘\\él | \é




Diagnodstico

~ R
Q\>€f Prenatal

Sospecha
-FR maternos > 35 + Signos eco
a. ECO11-14SDG:
Translucencia nucal > 3mmy
hueso nasal ausente
b. Malformaciones congénitas
(cardiaca y/o Gl)

# Confirmacion:

a. Estudio cromosémico: biopsia

Postnatal

P Sospecha
a. Alteraciones al examen

fisico:

i. Hipotonia (100%),
aplanamiento occipucio,
tercera fontanela y resto
de fenotipo

M i ' f:aracteristico.
Confirmacion:
26 a8 J .
a. Cariograma

de vellosidades coriales o LA

_J

- N
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Macroglosia

Cuello corto con piel redundante

Hipotonia generalizada (Signo Clave)

— Sandal Gap (separacion 1°-2° ortejo)




LINEA SIMIA
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4 Comorbilidad crecimiento y %

22 84D Eas

Fomentar lactancia materna, (

mejorar técnica. )
Patologia agregada

(Hipotiroidismo, Enfermedad ‘ /I Trazaeel crecimiontoan W

1 urvas a das par
Celiaca) que generen curvas adaptadas para
retraso pacientes con Sd. de Down. L

d
-

Hipotonia, macroglosia,
trastorno succién-deglucion.

Mayor prevalencia de talla
baja y obesidad.

Controlar la obesidad — ~ )
dieta y ejercicio. 3'




( kS Curvas de crecimiento para sd. down e )
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Length, cm
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10.8. Talla por edad en nifios de 2 a 20 afios (percentiles)
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| / Mother's Stature Gestational Age Comments

Father's Stature ks

Date Age Weight Length | Head Circ.
Birth

0

\\\\\ .
E
3388 88 8 8

7

2 3 . 5 6 7 8 9 0 1 12 13 14 15 16 17 18 18 20

Edad, aflos
2 4 6 8 10 12 14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 34 36 PranM, VA, Hall W, Schgadt K, Freedman DS, Thorpe P
Age, months Fecatnes, 2013.
8 ‘\\\ J
Tablas de crecimiento de Zemel. Zemel et al. Growth Charts for Children With Down Syndrome in the “ -
4

United States. Pediatrics. 2015;136(5):e1204-e1211.
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‘, Desarrollo y Problemas Tempranos

4 @@* Discapacidad intelectual (variable)

¥

’ Retraso del desarrollo psicomotor y
del lenguaje

o w Epilepsia (5-10%): Sindrome de West
- Espasmos infantiles.

/-« Hipotonia generalizada (100%)

& ~ Neurodegeneracion y Adultez

X Desarrollo Adultez

(Inicio temprano de

Temprano
Alzheimer / Demencia)

(Gen APP)

v 1§

Comorbilidades Neurologicas

9

M

Distribucion de Discapacidad “
Intelectual
S"d‘:",’f,','f:;“ am» mental é{(

madunlm

Retnw mental )

Rctuso L.
~

Retraso mental
moderado

Moderado

lmcligmaa
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Desarrollo psicomotor y lenguaje

Tabla I1. Desarrollo motor y de lenguaje en nifios con sindrome de Down N '
(elaboracién prlopia a palrtir de: DSMIG 2000. (?unningham, 1988. Don{n s : ’
syndrome. An introduction for parents. Souvenir Press Ltd. Human Horizon Series) \/
. ~
Item Edad media Edad media + 2 DS

(en meses)
Enderezamiento cefélico en prono 3 6
Cont. cefélico vertical 4 8
Reaccidén apoyo lateral 8 12,
Reaccioén apoyo anterior 8 13
Sedestacion estable 10 13
Bipedestacion 13 21
Volteo 8 12 ’
Rastreo 14 22
“Rodar” 12 17 L.
Gateo 18 27 N
Marcha libre 24 33
Balbuceo 11 18
Responde a palabras familiares 13 18
Primeras palabras con significado 18 36
Muestra deseos con gestos 22 30 \\\

L)
Hace frases de 2 palabras 30 60 ‘ \L
e



Comorbilidades salud mental

Trastornos psiquiatricos y
del comportamiento

)

Depresién (25%)

Trastornos de

conducta/oposicional —

agresividad

Mayor prevalencia de
TDAH y TEA con dg
tardio

o

(

Manejo

>

Educacion diferencial

Estimulacién temprana

Evaluacion periddica y
manejo psiquiatrico

.

=9
7 :



(= Comorbilidades G/ £9

: “[' \\\ A
J ’ ﬂalformaciones Congeénitas )\ ‘
~ Obstruccion
e Clinica de obstruccion: Ausencia de
meconio, distension abdominal, vomitos

biliosos. Brevalencie: 5 16%
Tamizaje: Anticuerpos IgA anti-transglutaminasa
V'R tisular (tTG-IgA) y anticuerpos IgA anti-endomisio.

Atresia Duodenal: Diagnostico: EDA/Biopsia ante sospecha y
Obstruccion mecanica (“Doble serologia positiva. v ;
burbuja”). Frecuencia 2-5%. Manejo: Dieta estricta sin gluten (trigo,

Qnteno, cebada).

i .
Enfermedad de Protocolo de Manejo y D|agn051|00 )

Hirschsprung: Obstruccion R\
funcional (ausencia de j ’ Y ;’>

ganglios). Frecuencia 1%.
Requiere estudios sequn sospecha Resoluuon QU'!UTQICG
K (Rx, ecografia, anticuerpos IgA). en malformaccones.j




(XL Comorbilidades Endocrinas S )

(1)) Disfuncion Tiroidea (La comorbilidad endocrina més frecuente) R\

2
~ Hipotiroidismo Congénito:
< - Sindrome de Down: 1 en 141
% - Poblacion General: 1 en 3.000

Hipotiroidismo Adquirido:
\ - Alta incidencia de Tiroidtis de Hashimoto.

Diabetes Mellitus Tipo 1:
' - Riesgo relativo: 1.4% - 10% (hasta 8x poblacion general).

Obesidad:
- Prevalencia comun asociada a tasa metabdlica baja e

- Solicitar ecografia de tiroides.

Tratamiento:
- Levotiroxina

) hipotonia. A
& Estudio dirigido: )
i - Anticuerpos anti-tiroperoxidasa (anti-TPO) para Hashimoto Qé

Y



(\& Comorbilidades hematolégicas y e )

* K riesgo oncoldgico % x

Policitemia: concentraciones

& Zﬁif} Trorrln.chliéopenla: suelg seé °‘. elevadas de EPO en el cordén
ﬁ% autolimitada (ler sem), dan 1 “"“ umbilical por hipoxemia intradtero
paso a una fase de trombocitosis. % (especialmente en RCIU)

\ Sindrome mieloproliferativo )

transitorio neonatal (DMT) (10%,
ﬂ % Leucopenia y Neutrofilia: ' autolimitada): “Reaccién leucemoide” k
s ; fisiologica en RN, pero aca mayor , ‘ - proliferacion de blastos megacario.
: incidencia. ' Mayor incidencia de neoplasias
e hematolégicas: 10-20 veces mas O
& riesgo de LMA subtipo M7 y de LLA. )

« Hemograma (ver poliglobulia y blastos atipicos [reaccién leucemoide])
\ 6’, / Monitoreo de sys sugerentes de leucemia u otros trastornos mieloproliferativos \\\i! J
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¥ Comorbilidades Broncopulmonar %

" Prevalenciay Factores Clinica y Manejo >
% 0 &, Clinica X(
4 5 /o ) " ° Ro.anI.dOS
Ve < e Episodios de apnea
\ s | gty M9 s Resplracipniidoss, )
exacerban déficit cognitivo y U\ . Agltamon ¥ sudoracion
' trastornos conductuales. — nocturna ’

== e Posturas inusuales para dormir

y Factores Predisponentes s e .
2 P (hiperextension cervical)

\‘ e Hipoplasia facial y mandibular o
& ® e Macroglosia relativa ~ )
& H!pertrofla ac?enoamlgdallna. Manejo
e Hipotonia faringea y generalizada
o DEEEHEaE Sospecha precoz es
fundamental.

e \ia aérea estrecha



Comorbilidades Cardiacas

., Cardiopatia Congénita (>50%) Patologia Valvular en Adultos
/30\ CIA / DAP & Prolapso valvula mitral (46%)
| g % Hipertension pulmonar (28%)
Canal AV lf\» Insuficiencia vélvula mitral (17%) )
<4 ng;rg;c;gta { Regurgitacion adrtica (6%) ¢
3 v

Asintomaticos sin Cardiopatia " )

Congénita $

Y \,"o W Screening: Ecocardiograma a todo RN + seguimiento por cardiologia.




(Y Guiadeactividades preventivas )
e 3
“ [

R RS S ER T R SR S T T, S I YO A | T O
Meses Meses meses M o afes  afosr  afos  afor  afer alos  aios afos s ade  afos  afder Ao

Caratipo

Cansep .

ico . . . r _»

Foorr - " Resumende Manejo y Seguimiento Clinico

Presentions . . . . . . . . . . . , N . . . . ’ . R - 1 1 IR il | 2

FAAS Y aridn | A {1y atoe \ 5 3 ’ . B D
|_Recién Nacido (Inmediato) B L] —

Crecireamo < |

Nestricitn v i G Rl Il Bl ey . i N R 2 ul s ) Sectt M : ’ Ecocardiograma (Descartar Canal AV) TSH (Descartar Hipotiroidismo)

Evatuscitn - o Hemograma (Descartar Leucemia/TMD) | Cariotipo

e Vo el zlz el Tl el =l i = Lactante / Infancia

-~ Eesdl RS SR NRA SN SRR NN S SN SN SN S S SR S S S e Curvas de crecimento (Sd. Down especificas)

Eabuscion  Ruflen . sz el all 2 4 i i . Tamizaje Celiaca (tTG-IgA)

e W | . . . | | | ! | ! | _ | [ TSH (6, 9, 12 meses) )

Exmuscaon M » o ue o ’ . :

e nacer | R R o] A SN Bl ) B e ool Adolescencia / Adultez

Cribade de i o Ecocardiograma (Valvulas adquiridas)

e . | . . . Screening Demencia

t"“‘." . g::':; Controkes semesirates. Er2ucie de mavociusen bunusl \ control Obesujad J

$ ‘ ) . ’ ‘ ~

Cribade

columay Re cobamna cornieal

corevs

Mmh . . . . . » . .

pcomeb

Cateteacion

Con serVces Alencaie lerprare . . . . - . . . . . - . » . . -

002N

Y T
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‘O

‘)rs Nefrourologicas (60% prevalencia) ~

Otras comorbilidades

(© Oftalmologia

=y

e Nefrourologicas 60% prevalencia e Errores de refraccion (50%)
-Rifién en herradura o Estrabismo (44%)
-Rifiones poliquisticos e Nistagmus (35%) _
sifidronefrosic e (Cataratas Congénitas (5%): Urgencia
J \_ de screening (Reflejo Rojo) >
‘ 9 Audiologia ~
e Hipoacusia (50%)
e Hipoacusia (50%)
N e Etiologia: Otitis media por estenosis de conductos o causas neurosensoriales.
& 2 e Impacto: Retraso en lenguaje. )
i l Ortopedia N\
¢ Inestabilidad Atlanto-occipital (~10%)
", e Riesgo de compresion medular.
1% \"' L ® Escoliosis, Pie plano, Hiperlaxitud. )
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Trisomia 18

sindrome de Edwars



( o Generalidades: Trisomia 18 (Sindrome de Edwards) Y )
A Epidemiologia i e“‘,
L

R " € Segunda genopatia mas frecuente.
~ Incidencia global: 1 de 6.000 RN vivos / 3-4 — M:H
8 90% abortos espontaneos o mortinatos
(© Esperanza de vida: ~ 1 semana. Al afo 5-10% “ " )l " " ’3(
@ Causa Mortalidad: Cardiopatia congénita, apenas y neumonia. ' : ' . '

&3 Ley IVE causal 2. " " " “ |_‘ " ”’
LI LI | N T 1

N N

1.95% Trisomia completa: Copia extra en todas las células. CLINE | Y R Y " '
) No hereditaria. %
& - 2.5% mosaicismo o translocacion. Asociado a mayor 1. 25% Trlstomla ?‘?‘P'leta?
: : opia extra en todas las
supervivencia.
? células. No hereditaria.
2. 5% Mosaicismo o

translocacion: Asociad&
a mayor superwvencna,\“ \L



Tasa de Supervivencia (%)

100%

50%

0%

100%

Curva de Supervivencia

50%

Pronéstico y Supervivencia:
Trisomia 18 (Sindrome de Edwards)

5-10%

Nacimiento

Semana 1

Principales Causas de Mortalidad

X

Ano 1

0

Fallo Cardiaco/Cardiopatias Apneas Centrales Neumonia / Sepsis

Nota: Supervivientes a largo plazo frecuentemente presentan mosaicismo y requieren soporte intensivo.



{ oy Deteccion prenatal: Signos de alerta% :

W,

39
: Factores de riesgo:
Q_Z e Edad materna >35a

Marcadores ecograficos: |
e Translucencia Nucal > 3 mm  ricuraiansiucenci Nucal ()
«ff e Hueso nasal ausente o
hipoplasico
=) e RCIU
\ e Arteria umbilical Unica /

X onfalocele

FIGURA 1: Hueso Nasal (NB)

FIGURA 2: Translucencia Nucal (TN)




=’ Fenotipo il

”," Sindrome de Edwards (Trisomia 18) “\\\

) Clinica: “;
~\ - General: Hipertonia. — ‘\\ L

« Cabeza y cuello: Occipucio prominente,
B}_Z micrognatia, orejas puntiagudas. i &(
@%- Toérax: Esternon corto. ! -
L} « Abdomen: Rifién en herradura. Pidloss _= . N
A o dismorficos ) W S———
« Manos y pies: mano trisémica (Dedos i /_/" " scbvpociin d
; e o . s
flex[onados), unas hlpopla5|ca§. Pies en mecedora | redudenie en / k ey v
(talén prominente y parte media del pie %mwm
) ;
redondeada). el
7’ {" . . . / </ \’/
- @ - Cardiopatia congénita: Defectos de tabique N\ ~ )

& ventricular, ductus arterioso persistente (DAP). : Pie an
J) - Gastrointestinal: Diverticulo de Meckel y / i =

malrotacion intestinal, onfalocele.

v \p T







Causas Principales
de Fallecimiento

Sistema Cardiolégico

» Es la complicacion mas
frecuente y letal,
destacalicn acti,dl:

comun 0
interventricular (CIV) y 90%
el ductus arterioso

persistente.

Frecuencia de
Afectacion: 90%

Sistema Renal

» Presencia frecuente
de rifién en herradura,
rinones poliquisticos
e hidronefrosis.

Frecuencia de
Afectacion: 60%

Comorbilidades

= El Trio Critico de Mortalidad

La mayoria de los fallecimientos ocurren por cardiopatias congénitas,
apneas centrales y cuadros severos de neumonia.

Fenotipo Caracteristico:
Mano trisémica y pies en mecedora

Sistema Neuroldgico y Respiratorio

» Discapacidad intelectual
grave, convulsiones

4 y una alta
/ 2 incidencia de
neumoniay

apneas |
centrales. [\®7{

=9

M
Baja Supervivencia al Primer Afio “ r
/

Solo entre el 5% y el 10% de los afectados
sobrevive mas alld de los 12 meses.

Sistema Gastrointestinal

» Dificultades severas de
succién/deglucion y
malformaciones como
atresia esofagica u

onfalocele. ’

Malformaciones
Mayores: 5%



%

TRIADA VISUAL CLAVE

Occipucio Prominente

Pufios Cerrados
(Dedos superpuestos)

Pies en Mecedora

2

i [Accién inmediata: confirmar con cariotipo. Ecocardiograma urgente por riesgo cardiaco. } $

vy

O

\“ \L



.. Trisomia 13

sindrome de Patau



Generalidades

Epidemiologia
x Tercera genopatia mas frecuente

Incidencia global: 1 de 16.000 RN vivos

80-95% abortos espontaneos o
mortinatos

Esperanza de vida: ~ 7-10 dias. Al aio
<10%

Causa Mortalidad: defectos cardiacos

Ley IVE segunda causal

9

)
v
¢
1. Trisomia completa (75%) <
Copia extra en todas las células. No x‘ﬁ(
2

hereditaria. Asociado a madre >35a.
) 3 4 5 6 7 g 9
LU0k e 2

Causas

10 49 12 13 14 15 16 17 18
A0 AN O N AR G AE o
19 20 21 22 Y X
TR Y
I
/! 2. Translocacion (20%) ~a
“i Puede ser hereditaria. )

¥

s‘\i, \L

3. Mosaicismo (5%)
@ Fenotipo variable y posibilidad
de mayor supervivencia.
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d
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Supervivencia (%)

Prondstico y supervivencia

100%

75%

50%

25%

0%

Causas principales de muerte: Insuficiencia cardiaca, apnea central, neumonia.

Sobrevida media: 7 a 10 dias.
50% fallece en
la 12 semana.
<10% sobrevive ) )
el primer afio. Superwenma a
5 anos: <5%.
#
Nacimiento 1 Semana 1 Afo 5 Anos



(= Fenotipo <9

- "Iz, Sindrome de Patau (Trisomia 13) W

™
‘ J
~. 7 [2] General: PEG, RCIU ¢ 1
’ R Sindrome de Patau "
52-[ Ojos: T pommcsta
e Microftalmia, anoftalmia e Lk

\ e Coloboma del iris @
Microftalmia / anoftaimia

g Boca y nariz:
‘ e Labio leporino y/o paladar hendido (60- 80%)
e Micrognatia

Labio/paladar
hendido

[~) Créneo:

& e Microcefalia
e Frente prominente (en pendiente) y aplasia cutis
X e Orejas malformadas de implantacion baja

\/.,"



(= =9
0, Fenotipo "

)
[}
~N Craneo: Microcefalia Piel: Aplasia cutis (defectos ‘ L
: y frente inclinada cuero cabelludo) "

\ Cara: Labio leporino /
‘ Paladar hendido
Ojos: Microftalmia _

\‘,, o anoftalmia e
& <

i Manos: Polidactilia
postaxial (dedos extra)

General: Polimalformaciones x(

visibles )

4,

\ "o &‘i, \l



k = Comorbilidades

/- 7 ¢/
/ s = : <—\—\— Neurolégico:
e_f:-‘j:; ) | Holoprosencefalia
r \"‘&:7 / Apneas centrales
\

Clv, CIA, DAP
/ (Causa principal de muerte)
~
% Renal:
& | Rifdén en herradura,
: hidronefrosis
7/
Y

Cardioldgico (>80%):

Ve

Manifestaciones
Clinicas:

Malformacioén
Estructural:

* Discapacidad intelectua
severa.

* Convulsiones
frecuentes.

* Apnea central:
Disfuncién del tronco
encefalico.

* Holoprosencefalia
(HPE): 70% de los casos.

* Fusion de hemisferios
cerebrales y agenesia
del cuerpo calloso.

Sistema Gastrointestinal )

* Onfalocele (defecto de pared
abdominal).
« Hernias (Umbilical/Inguinal).

\
« Malrotacion intestinal. .\\“ N



Comparacion

Dolicocefalia

/ Trisomia 18(Edwards)\ / Trisomia 13 (Patau) \

Occipucio
prominente

A

N\
\
4
"
Microgrb

N

Trisomia 18 (Edwards)

» Dismorfias craneofaciales

» Occipucio prominente

» Manos empuriadas (dedos superpuestos)

* Pie en mecedora
» Esternon corto

Comun: RCIU severo, Cardiopatias congénitas, Alta mortalidad.

Hipotelorismo

/ Fisura

labio-palatina

4

Trisomia 13 (Patau)
» Holoprosencefalia

» Polidactilia
» Aplasia Cutis

» Defectos de linea media

* Labio leporino / Paladar hendido
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Generalidades i

Epidemiologia “
. Incidencia global: 1 de 2.000-4.000 RN vivos

{ Esperanza de vida: Variable. Puede ser normal con )( X
atencion continua. (

\ Causa Mortalidad: Defectos congénitos y complicaciones

cronicas. X )5 x i
£ 1 de cada 8 nifios con tetralogia de Fallot. X K x (

10 n

Causas 7‘ Y K K x r

Condicién autosémica dominante (99% de novo, 1%

heredado). K )( '
Microdelecion 22q11.2: Pérdida de una regién

cromosomica que codifica hasta 90 genes.

21
Presentacion clinica heterogénea. ' ‘ ‘!

0 \!
Normal _ Con

Microdelecion
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Fenotipo

Clinical features in DGS:

Neurodevelopmental and psychiatric

disorders:

Anxiety

Attention disorders
Autism spectrum disorders
Schizophrenia

Intellectual disability
Language delay

Facies dysmorphisms:
Hypertelorism

Narrow palpebral rims
Coloboma

Small auricles implanted
Ear helix folded

Nose with broad root
Root hypoplasia

Small mouth

Palatal anomalies

Immunological

alterations:

* Thymic aplasia or hypoplasia

* Cellular and humoral
abnormalities

Otorhmolaryngology alterations:
Small auricles implanted

Ear helix folded

Palatal anomalies

Velopharyngeal muscle insufficiency
Hearing loss (sensorineural or conductive)

Endocrinological

diseases:
* Hypoparathyroidism
* Hypocalcemia

Heart defects:

» Fallot’s tetralogy

Pulmonary atresia

Arterial trunk

Interruption of the aortic arch
Septal defects

Non-typical manifestations:
Ophthalmic anomalies
Genito-urinary anomalies
Vascular anomalies
Musculoskeletal anomalies

W
\‘“
I
4
L

\\

\\“ \lL



Fenotipo

Interrupcién arco aodrtico, tronco arterioso y
tetralogia Fallot.

: Cara alargada, ojos almendrados, nariz ancha.

Infecciones recurrentes.
Anomalia palatina 50%.

Hipocalcemia necnatal.




Complicaciones Sistémicas
y Desarrollo

. Defectos Cardiacos (40%)
> Predominan tetralogia de
Fallot, tronco arterioso,
Interrupcién del arco adrtico

Inmunidad y
Metabolismo

5| Hipoplasia timica causante
| de infecciones recurrentes,
/ hipocalcemia neonatal

e
oy, Sald
Mg ( Neuropsiquiatrica
Riesgo de esquizofrenia
e &+, (25-30% en adultos),
trastornos de atencion,

autismo, déficits cognitivos

Complicaciones

Corazon normal

Estenosis % Cabalgamiento

pulmonar de la aorta >
<=
==

Comunicacion

]
\]l J intraventricular

Hipertroha -
ventricular
derecha

Tetralogia de Fallot

,ﬁ\ Paladar '
a | Incompetencia velofaringea

o paladar hendido: 50%

L
\\
Paladar
. Incompetencia Renal @ Auditivo
velofaringea o v Anomalias 5)/ Pérdida auditiva conductiva
paladar hendido: urogenitales y o neurosensorial: Variable
50% renales: 37%

u‘\i, \lL



Conclusion

' Identificacion Manejo Plan de Cuidado
Temprana de Signos y Multidisciplinario Personalizado para
N Sintomas para Especializado de Alcanzar el
\ 3 Intervencion Comorbilidades Desarrollo Optimo
Oportuna ante (Ademas de Controles segun Prondstico
i Complicaciones. Habituales). Individual.
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