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Trisomia 21 Sindrome de Down

Anomalia cromosdomica mads comun en hacidos Vivos.

Forma mas frecuente de discapacidad intelectual causada por una
alteracion cromosdmica.

Amplia variedad de caracteristicas dismorficas, malformaciones
congeénitas y otras condiciones médicas.

El impacto del sindrome de Down para cada persona es individual.
Incidencia: 2,5 de 1.000 RN en Chile.

Prondstico:



Caracteristicas clinicas de diagndstico

» Rasgos neonatales:

» Perfil facial plano
Pliegue palmar transversal
Exceso de piel en la nuca
Fisuras palpebrales oblicuas
Oidos anémalos
Hipotonia pobre reflejo de Moro

Displasia de la falange media del quinto
dedo

Hiperflexibilidad de las articulaciones

Displasia de pelvis

» Extremidades:

Espacio entre el primer y el segundo dedo
del pie

Manos cortas y anchas

Quinto dedo curvado con falange media
hipopldsica

Hiperflexibilidad de las articulaciones

» Cabezay cuello:

Pliegues epicanticos
Cuello corto

Fisuras palpebrales inclinadas hacia
arriba

Puente nasal plano
Orejas plegadas o displdsicas

Orejas pequenas de implantacion
baja

Braquicefalia

Manchas de campo de pincel
Boca abierta

Lengua que sobresale

Lengua surcada

Paladar estrecho

Dientes anormales

Sindrome de Down

Discapacidad
intelectual

Pliegues

" facial plano

Exceso de -
piel cervical
Surco
palmar
tnico

Cardiopatias
congénitas

Hernia umbilical

Estenosis

intestinal
Predisposicion
a la leucemia

Hendidura entre el dedo
gordo y el segundo dedo

- epicanticos y perfil



Diagndstico

Diagnéstico prenatal:

>

vV v v v Vv

Ecogrdfia: 33% fetos con trisomia 21 tienen 1 o mds
malformaciones estructurales detectables.

Cardiovascular: defectos endocdrdicos y defectos del tabique ventricular 40 — 50%.

Sistema nervioso central: ventriculomegalia leve.
Sistema gastrointestinal: atresia duodenal después de 22 semana
Craneofacial: higroma quistico o braquicefalia.

Hidropesia fetal.

Deteccion combinada del primer trimestre.

Andlisis maternos: hCG.

Ecografia

Calculo de riesgo: Longitud cefalo-caudal y translucencia nucal.

Deteccion de ADN libre de células.

Diagndstico en neonato:

>
>

Caracteristicas clinicas

Cariograma

NIPT & a pronatal screening lest
that can be performed beqinning
‘,‘ "G A0 . lJ'

Small fragments of coll-fre
DNA from the placema ente
the mather’s bloodstream

<) Cell-free DNA in 2 sample of the
N\ mother's Blood is anslyred for evidence
of extra or missing fetal DNA segments



Translucencia nucal (TN)

» Método de diagndstico ecografico que mide el pliegue nucal en la etapa fetal permitiendo sospechar la
presencia de diferentes patologias.

» Asociacion del incremento de la translucencia nucal de los fetos en el primer trimestre con la presencia de
alteraciones cromosdmicas.

Fisiopatologia:

» Semanas 11y 14, sistema linfatico fetal estd en desarrollo y la resistencia de |la circulacion placentaria es alta,
todos los fetos desarrollan una coleccidn de liquido cuantificable ecograficamente en la nuca.

» Elincremento de TN responde a edema nucal, asociada a diferentes patologias.

» Porla variedad etioldgica se han planteado diferentes mecanismos fisiopatoldgico causante del edema
nucal:

1. Teoria fallo cardiaco explicaria la asociacion entre la TN incrementada y las malformaciones cardiacas
congénitas.

2. Teoria de la congestion venosa en la cabeza y la nuca fetal, asociada a diversas etiologias. Ej: Compresion
fetal tras la rotura prematura de membranas o compresion del mediastino superior secundario a hernia
diafragmdtica.

3. Teoria de la alteracion de proteinas estructurales de la matriz extracelular del tejido conectivo de la piel de la
nuca fetal.

Ramos, D., Santiago, J., Castillo, M., & Montoya, F. (2005). Translucencia nucal. Clinica e Investigacion
en Ginecologia y Obstetricia, 32(2), 54-60. https://doi.org/10.1016/50210-573x(05)73477-8



TECNICA DE LA MEDICION:

Utilidad de la medida de la TN depende de la adhesion a la técnica
estdndar de medicion que comprende |os siguientes aspectos:

>

Medicion debe realizarse con una longitud cefalocaudal del feto
entre 45 y 84 mm aprox. semanas 11y 13.

Utilizar ecégrafo de alta resolucion, capaz de medir en décimas de
milimetro y buena capacidad de ampliacion de la imagen. 95% se
puede realizar la medicion por via abdominal, de no ser posible,
utilizar via tfransvaginal.

Medicién sobre visidn sagital del embrién. Posicidén horizontal del
feto sobre la pantalla (perfil fetal). Cabeza en linea con la columna
vertebral.

Imagen embrionaria ampliada, soélo incluir la cabeza fetal y la parte
superior del térax.

Medida debe realizarse en la zona mas ancha de la translucencia y
los punteros deben situarse sobre el limite interno del plano cutdneo
y sobre el limite externo del plano subcutdneo. Realizar 3 medidas y
validar la mayor.

Puede confundir y alterar la medicion la membrana amnidtica
cercana a la piel fetal y la posicion del corddn umbilical alrededor
del cuello fetal.

.a translucencia nucal es la zona lucente observada ecograficamente en la parte posterior del cuello fetal.
iste feto de 11 semanas tiene una translucencia nucal normal de 1,2 mm entre calibres, asi como un hueso
1asal normal. El drea de translucencia nucal esta claramente separada del amnios subyacente (flechas).



TN Y CRIBADO DEL SINDROME DE DOWN
La medicion de la TN es el marcador mas eficaz en el cribado de cromosomopatias del primer trimestre.

1. Definicion de las medianas en la poblacion de fetos no afectados. Se recomienda el usé de medianas
propias para cada centro. Uso de formulas algoritmicas.

2. Estandarizacion de las mediciones de TN. Se utiliza un modelo matemadtico multivariable de Gauss.
Combinacion del riesgo especifico en funcion:

1. Edad materna.

2. Medicion de la TN.

3. Resultados marcadores bioquimicos del primer tfrimestre: PAPP-A y B-HCG.



TRASTORNOS NEUROPSIQUIATRICOS

» Discapacidad infelectual : rango
amplio de deterioro cognitivo

» Deterioro del desarrollo psicomotor

» Desarrollo del lenguagje lento quejo

» Mayor frecuencia de frastornos » Educacion diferencial

psiquidtricos y del comportamiento » Deteccidon temprana
» Enfermedad depresiva mayor (25%) del RDSM

Trastorno por déficit de atencion con » Evaluacion y manejo

hiperactividad psiquiatrico

Trastorno de conducta/oposicional » Sospechay

Comportamiento agresivo evaluacion de TEA
> TEA comorbilidad (7 %) Diagnéstico » Sospecha de

fardio demencia a edades
» Demencia/enfermedad de mas tempranas

Alzheimer en 6ta década



ENFERMEDAD CARDIOVASCULAR

>

50% Presentan cardiopatia
congénita, 23% >1.

Miocardiopatia hipertrofica

Comunicacion interauricular
(CIA)

Ducto arterioso permeable
(DAP).

Defecto del tabique
auriculoventricular completo
(CAVSD): 37%

Defecto del tabique ventricular
(CIV) 31%

Defecto del tabique
auriculoventricular parcial
(PAVSD): 6%

Tetralogia de Fallot 5%

Adolescentes o adultos
asinfomaticos sin cardiopatia
estructural pueden desarrollar
anomalias valvulares.

46 % Prolapso valvula mitral
28% Hipertension pulmonar
17% Insuficiencia valvula mitral

é % Regurgitacion adrtica

Manejo
» Ecocardiograma

> Todoslos RN con SD
deben ser evaluados por
cardiopatias congénitas
por cardiologia
pedidtrica

> Seguimiento por
cardiologia en
adolescentes y adultos
jovenes




5 % Anomalias del
tracto gastrointestinal

2,.5%. Atresia o estenosis
duodenal

Ano imperforado

Atresia esofdgica con
fistula o
traqueoesofagica.

1 % Enfermedad de
Hirschsprung

Fuerte asociacion entre
el SDy enfermedad
celiaca 5-16%, 5-6
mayor que la
poblacion general.

ANOMALIAS GASTROINTESTINALES

Manejo

Controlar los sinfomas
de la enfermedad
celiaca a partir del

ano de edad




Enfermedad celiaca

Definicion: enfermedad inflamatoria comin inmunomediada del infestino delgado causada por una
respuesta autoinmune al gluten de la dieta y(ypro’relnos relacionadas en individuos genéticamente
predispuestos. Prevalencia global aprox. 1,4

Fisiopatologia: Los cereales como el trigo, cebada y el centeno contienen proteinas que al ser consumidas

por parte de un individuo susceptible provoca inflamacion de la mucosa del intestino delgado proximal

mediada por mecanismos inmunitarios, con atrofia de las vellosidades e hiperplasia de las criptas,

provocando malabsorcion y sinftomas gastrointestinales. La respuesta inmunitaria estd mediada por linfocitos

Ijreschvos con gliadina. Las lesiones y sinftomas intestinales se resuelven cuando se elimina el gluten de la
ieta

Diagnostico:

Clinico:

Diarrea persistente
Distension abdominal
Pérdida de peso
Dolor abdominal
Constipacion
Vomitos

Laboratorio:
Anticuerpos IgA contra la transglutaminasa tisular (1TTG-IgA).
IgA total

J.F.M., &P.,R.Q.(2015). ENFERMEDAD CELIACA: REVISION. Revista Médica Clinica Las
Condes, 26(5), 613-627. https://doi.org/10.1016/j.rmclc.2015.09.007



Manejo.

>

>

Claramente elevado: = 3 veces el limite superior. Se procede
a la endoscopia.

Levemente elevado: anticuerpos fTG-IgA estdn levemente
elevados 1y 3 veces mads, se realiza endoscopia si presenta
sinfomas clinicamente significativos (heces blandas, dolor
abdominal frecuente y/o pobre aumento de peso).

Paciente tiene pocos o ningun sinfoma, o si la familia se
resiste a realizar una endoscopia, ofrecemos pruebas
serologicas adicionales con anticuerpos antiendomisio
(EMA).

Si EMA es positiva, es mds probable el diagndstico de EC y
procede a endoscopia para confirmar. Si Familia no desear
la endoscopiaq, se recomienda contfinuar con una dieta con
gluten y volver a controlar la tTG-IgA en 6 meses.

Si EMA es negativa, diferir la biopsia si el paciente estd
asinftomatico. Observamos al paciente con dieta con gluten
y repetimos la serologia a los 6 meses.

Normal: poco probable que haya una enfermedad celiaca
activa. Observar al paciente y repetir la prueba si se
desarrollan o empeoran los sinfomas.

Dieta sin gluten: evitar
estrictamente el trigo, el
centeno y la cebada

Asesoramiento dietético
detallado

Avena pura




CRECIMIENTO

» Peso, longitudy CC de
RN con SD son menores

» Longitud media al nacer
es aprox 0,5 desviaciones
estadndar menos que los
RN

» Crecimiento es mas
reducido en ninos con
cardiopatias congénitas
graves.

» Prevalencia de la
obesidad es mayor en el
sindrome de Down

Manejo

Trazar el crecimiento en las
curvas adaptadas para los
pacientes con SD.

Conftrolar las alteraciones
del crecimiento asociadas
con otros frastornos
hipotiroidismo o
enfermedad celiaca

Confrolar la obesidad




CURVAS ZEMEL 2015
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Growth Charts for Children with Down Syndrome Name

Birth to 36 months: Boys

Weight-for-age percentiles Record
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C5260242-A

10 12 14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 34 36

Age, months

» Nacimiento a 36 meses:
Perimetro craneano — Edad
Peso — Edad

Peso — Talla

Talla - Edad

» 2-20 anos:

Perimetro craneano — Edad
Peso — Edad

Talla - Edad




DESORDENES ENDOCRINOS

» Trastornos de la firoides son comunes
» Adultos:

3 - 54 % Hipotiroidismo.

2,5 % Hipertiroidismo.
» Enninos:

35% hipotiroidismo.

2% hipertiroidismo.

» Se sugiere que pacientes con SD tiene
valores normales diferentes ya que pueden
no presentan sinftomas manifiestos de
enfermedad tiroideaq.

» Concentraciones de T4 en RN con SD mads
bajas que en la poblacidn general.

» Diabetes: Aumenta el riesgo de
diabetes tipo 1 de 3 -8 veces mads.

Manejo

Pruebas de funcion
tiroidea para controlar
el hipotiroidismo en el
periodo neonatal.

Evaluaciones del
estado del recién
nacido y repetir a é
meses, 12 meses y
luego anualmente.

Conftrolar diabetes




ANOMALIAS HEMATOLOGICAS

» Policitemia

» Macrocitosis

» Leucopenia

» Trombocitosis Manejo

» Leucemia » Hemograma + Plaquetas

» Trastorno mieloproliferativo » Monitoreo de sinfomas
transitorio (TMT): sugerentes de leucemia o TMT
10% benigno

Algunos leucemia mieloide



vV v vy

Fertilidad y reproduccién:

Muijeres con SD son fértiles y pueden quedar
embarazadas.

Casi todos los hombres con SD son infértiles.
Inestabilidad atlanto-axial:

Mayor riesgo, movilidad excesiva.
Compresion de la médula espinal.
Anomalias inmunoldégicas:

Deficiencias inmunoldgicas.

Mayor susceptibilidad a infecciones.
Trastornos autoinmunes.

Tumores malignos.

Problemas oculares y auditivos: son comunesy

aumentan en frecuencia con la edad.

Errores de refraccion, estrabismo, nistagmo y
cataratas.

Es comun la pérdida de audicion y la ofitis
media.

Artropatia.

Anomalias urolégicas.
Enfermedad pulmonar.
Trastornos cutdneos benignos.




Trisomia 18 Sindrome de Edwards

Segunda trisomia autosdmico mds comun.

Presenta amplia variedad de anomalias mayores y
menores.

Mayor mortalidad neonatal e infantil, discapacidad motora
y refraso del desarrollo en sobrevivientes.

Prevalencia:

1/3600 - 1/8500 nacidos vivos en América del Norte, Europa
y Australia.

1/ 2500 modificacion por muerte fetal e interrupciones del
embarazo.

Frecuencia aumenta con la edad materna avanzada.

Carey, J. C. (2020). TRISOMY 18 AND TRISOMY 13 SYNDROMES. Cassidy and Allanson’s Management of Genetic
Syndromes, 937-956. https://doi.org/10.1002/9781119432692.ch58




Patogénesis

Cromosoma 18 adicional (47, +18).

94-98% trisomia 18 completa. ‘ | |
Translocacion x,c ‘( u

Mosaicismo. “ n TRTET
J ! L 3 4
.. . ., \ - He "y "
Cromosoma adicional por falta de disyuncion : : e
durante la meiosis 0 mitosis poscigotica.

. y b 20 44 ik BE AR
95% por falta de disyuncion materna y 50% en la R 8 i
meiosis Il. 8 13 ST 1
Trisomia 18 brazos cortos (18p) presenta e G
manifestaciones mas leves, mientras el fenotipo casi Powell-Hamilton, N. N. (2023b, febrero 6). Trisomia 18.

. , Manual MSD versidn para profesionales.

Comple’ro Se presen’ro con frisomia 18 brazos |C|rgOS https://www.msdmanuals.com/es/professional/pediatr%C
( ] 8C]) 3%ADa/anomal%C3%ADas-cromos%C3%B3micas-y-

g%C3%A%nicas/trisom%C3%ADa-18

Carey, J. C. (2020). TRISOMY 18 AND TRISOMY 13 SYNDROMES. Cassidy and Allanson’s Management of Genetic
Syndromes, 937-956. https://doi.org/10.1002/9781119432692.ch58



Caracteristicas clinicas de diagndstico

Patron caracteristico:
Deficiencia del crecimiento prenatal, PEG
Caracteristicas craneofaciales.

Postura distintiva de los dedos de la mano
superpuestos con hipoplasia ungueal.

Hallux corto.
Esterndn corto.

Anomalias cardiacas, CIV 90%.

Confirmacion diagnostica: cariotipo estGndar con
banda G.

Carey, J. C. (2020). TRISOMY 18 AND TRISOMY 13 SYNDROMES. Cassidy and Allanson’s Management of Genetic

Sindrome de Edwards

Occipucio prominente

, Discapacidad

Hipotonia / intelectual

Micrognatia

Orejas de
implantacion baja
Cuello corto

Dedos ——
superpuestos &L’(

Cardiopatias
congeénitas

Malformaciones renales

Abduccion limitada
de la cadera

Pies en mecedora

Syndromes, 937-956. hitps://doi.org/10.1002/9781119432692.ch58




Diagnostico

v V Vv V¥

Diagndstico prenatal:
Cariograma.

Hibridacion in situ con fluorescencia en interfase (FISH): decisiones quirdrgicas o del manejo
del parto.

Marcadores ecograficos: después de las 20 semanas de gestacion.

Quistes del plexo coroideo.

Cisterna magna grande.

Crdneo en forma de "fresa”.

Pruebas prenatales no invasivas: ADN fetal libre de células (NIPS) método de eleccion.
Diagnostico neonatail:

Caracteristicas clinicas representativas.

Cariograma.

Carey, J. C. (2020). TRISOMY 18 AND TRISOMY 13 SYNDROMES. Cassidy and Allanson’s Management of Genetic
Syndromes, 937-956. hitps://doi.org/10.1002/9781119432692.ch58



Anomalias ecograficas:

>

Anomalias cardiovasculares:

Defectos cardiacos congénitos

complejos.

Defectos ventriculoseptales y

defectos valvulares.

Anomalias del sistema nervioso

central:
Defectos del tubo neural.

Cisterna magna anormal.

Agenesia del cuerpo calloso.

Anomalias cerebelosas.

Ventriculomegalia.

Anomalias faciales:
Hendiduras.
Micrognatia.

Orejas de implantacion
baja.

Microftalmia.

Anomalias
gastrointestinales:

Onfalocele.
Hernia diafragmatica.

Anomalias urogenitales:

RiNdn en herradura.
Hidronefrosis.

Anomalias en las extremidades:

Reduccion de las extremidades
superiores.

Manos apretadas con el dedo
Indice superpuesto.

Pies zambos.
Pies en mecedora.

Engrosamiento del pliegue nucal o
higroma quistico.

Quiste de plexo coroideo.
Calavera en forma de fresa.

Arteria umbilical Unica (SUA), quistes
del corddn umbilical.

Restriccion del crecimiento fetal



Prondstico

>

>

95% muere antes del
nacimiento.

50% de los nacidos Vivos
muere en la lera semana.

5 -8 % muere antes del ler
ano y si superan el ano
presentan discapacidades
fisicas, aparicion lenta de
los hitos del DSM vy
dificultad en la
comunicacion.

36 anos
Carey, J. C. (2020). TRISOMY 18 AND TRISOMY 13
SYNDROMES. Cassidy and Allanson’s Management
of Genetic Syndromes, 937-956.
https://doi.org/10.1002/9781119432692.ch58

Jorde, L. B., Carey, J. C., & Bamshad, M. J. (2016). Genética médica 5a ed. Elsevier.



Trisomia 13 Sindrome de Patau

» Trisomia autosdmica que presenta un cromosoma 13 adicional resultando
en 47 cromosomas en total (47, +13).

» Se presenta con un patrén evidente de anomalias congénitas multiples.
» Incidencia: aprox.1/10.000 -1/20.000 nacidos vivos en diversos paises.

Aprox. 1/10.000 nacidos vivos en Chile.

Diagndstico prenatal e interrupcion electiva de los fetos afectados
modifica las cifras de nacidos vivos.

l: ‘.\.\-l I
1. wh

» Edad materna avanzada aumenta el riesgo de presentar la frisomia 13.

Carey, J. C. (2020). TRISOMY 18 AND TRISOMY 13 SYNDROMES. Cassidy and Allanson’s Management of Genetic
Syndromes, 937-956. https://doi.org/10.1002/9781119432692.ch58




Patogénesis

» Cromosoma 13 adicional:
- 80% trisomia 13 completa.

s
o

- 15-20% trisomia 13 por translocacion.

2 aﬁs i @

« 5% Mosaicismo.

M
, 2 | .
» 90% causadas por falta de disyuncion de 6 “ l‘l &5 3’ ﬂh
origen materno. : s %
» Meiosis | materna afectada en la mayoria de T ée Y - R Y
las veces. o
» Meiosis Il afectada < 50% 3
~H’ “_' > Al . ‘ .

._.__.F—. -—

» Los casos de 13g parcial tienen un mejor
supervivencia que la trisomia 13 completa.

Powell-Hamilton, N. N. (2023, 1 febrero). Trisomia 13. Manual MSD versidon
para profesionales.
https://www.msdmanuals.com/es/professional/pediatrsC3%ADa/anoma
1%C3%ADas-cromos%C3%B3micas-y-g%C3%A?nicas/trisom%BC3%ADa-13

Carey, J. C. (2020). TRISOMY 18 AND TRISOMY 13 SYNDROMES. Cassidy and Allanson's Management of Genetic Syndromes, 937-956.
https://doi.org/10.1002/9781119432692.ch58



Caracteristicas clinicas de diagndstico

Signos cardinales: 60 - 70% cada uno.
Hendiduras orofaciales.

Microftalmia / anoftalmia.

Polidactilia postaxial de manos y/o pies.

Holoprosencefalia, cebocefalia o “ciclope”.

Aplasia cutdnea en la fontanela posterior.

Anomalias menores:

Malformaciones capilares de la frente.
Levantamiento frontal anterior.
Malformaciones de las orejas.

Sindrome de Patau

Microftalmia Microcefalia
; i "y discapacidad
Pollda?t||[a intelectual
—

Labio leporino
y paladar hendido

cardiacas

Hernia

umbilical Defectos renales

Pies en mecedora

Carey, J. C. (2020). TRISOMY 18 AND TRISOMY 13 SYNDROMES. Cassidy and Allanson’s Management of Genetic Syndromes, 937-956.
https://doi.org/10.1002/9781119432692.ch58



Cleft palate Cleft lip and cleft palate
W
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Diagnostico

» Diagnostico prenatal:

Ecografia prenatal > 95% hallazgos en
2do trimestre:

- Holoprosencefalia
- Polidactilia postaxial.
- Fisura labiopalatina.

- Anomalias cerebrales, renales o

cardiacas.
» Diagndstico en neonato:
> Estudio citogenético prenatal: » Caracteristicas clinicas.
- FISH. » Cariograma.
- Estudio de ADN en fejido fetal. » FISH: decisiones de manejo
- ADN fetal en sangre materna. urgentes.

Pardo Vargas, R. A., Aracena, M., Aravena, T., Cares, C., Cortés, F., Faundes, V., Mellado, C., Passalacqua, C., Sanz, P., & Castillo Taucher, S. (2016). Consenso de la Rama de
Genética de la Sociedad Chilena de Pediatria sobre las anomalias congénitas de mal prondstico vital (ACMPV). Revista Chilena de Pediatria, 87(5), 422-
431. https://doi.org/10.1016/j.rchipe.2016.04.005



Malformaciones estructurales:

>

Sistema nervioso central:
Holoprosencefalia

Defectos del tubo neural
Anomalias de la fosa posterior
Agenesia del cuerpo calloso

Ventriculomegalia

Anomalias faciales graves de la linea media:

Ciclopia

Hendiduras faciales de la linea media
Anoftalmia

Nariz hipopldsica

Anomalias cardiacas:
Defectos cardiacos congénitos complejos
Defectos ventriculoseptales

Anomalias gastrointestinales:
Onfalocele

Hernia diafragmatica

Anomalias renales:
Rinones poliquisticos
Rinones ecogénicos agrandados

Rinones en herradura

Anomalias esqueléticas
Polidactilia postaxial
Pies zambos

Pies en mecedora




Prondstico

» 95% se pierden espontdneamente
durante el embarazo.

» 95% nacidos vivos mueren en el primer
ano de vida.

- 50% al Ter mes
- 18-35% al 3er mes
- 10-8% al Ter ano

» Sobrevivientes experimentan
dificultades en el desarrollo,
capacidades fisicas y cognitivas, < 2

anos. 16 anos
Carey, J. C. (2020). TRISOMY 18 AND TRISOMY 13
» Intervenciones quir()rgicgg presentan SYNDROMES. Cassidy and Allanson’s Management of
alta mortalidad Genetic Syndromes, 937-956.

https://doi.org/10.1002/9781119432692.ch58

» 1% deriesgo de recurrencia en
hermanos (18 y 13).

8 anos
Jorde, L. B., Carey, J. C., & Bamshad, M. J. (2016).
Genética médica 5a ed. Elsevier Gezondheidszorg.

Pardo Vargas, R. A., Aracena, M., Aravena, T., Cares, C., Cortés, F., Faundes, V., Mellado, C., Passalacqua, C., Sanz, P., & Castillo Taucher, S. (2016). Consenso de la Rama de
Genética de la Sociedad Chilena de Pediatria sobre las anomalias congénitas de mal prondstico vital (ACMPV). Revista Chilena de Pediatria, 87(5), 422-
431. https://doi.org/10.1016/j.rchipe.2016.04.005
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Conclusion

La epigenética nos ayuda a entender el origen y desarrollo de las genopatias.
Las frisomias autosdmicas mas frecuentes son la 21, 18 y 13 respectivamente.
Existen multiples caracteristicas clinicas que nos permiten identificar las diferentes enfermedades genéticas.

Existen multiples signos ecograficos que no permiten sospechar la presencia de una trisomia, para luego
confirmar con

Los paciente con sindrome de Down pueden presentar diversas comorbilidades y malformaciones las cuales
deben ser controladas durante diferentes etapas de su vida.

Los pacientes con sindrome de Down sufren un gran estigma social, se le debe informar a los padres de forma
cuidadosa y detallada las complicaciones que pueden presentar. Actualmente existen mejores programas
educativos, tratamientos multidisciplinarios, recursos comunitarios y el apoyo familiar.

Los pacientes con trisomia 18 y 13 tienen una alta tasa de mortalidad perinatal y un mal prondsticos a corto
plazo, se requiere de la empatia y la delicadeza necesarias para explicarle a los padres la condicion de sus
hijos.
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