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Anamnesis - Ex. Físico Herramientas genéticas



Anomalia congénita
Alteraciones estructurales o 

funcionales que ocurren 
durante vida intrauterina.

Genopatía
Enfermedad producida 
por alteraciones en el 

genoma

Malformación
Defecto en la 

morfogénesis de un 
órgano, se clasifica en 

menor o mayor.

Generalidades



 3 o más malformaciones menores →  Siempre buscar malformaciones mayores o sd. genético  

Clasificación de Malformaciones:



Anamnesis: Antecedentes



Socioeconómico y 
demográfico

Genéticos

Estado 
nutricional 

materno

Epigenética

Anamnesis: Pesquisa factores de Riesgo

Edad materna >35 años (no 
disyunción). Parentesco entre 

padres (px autosómica recesiva)

Infecciones



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)

Examen Físico: 

Mediciones 
antropométricas

Completo y sistemático
Cefalo-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



Criterios de Sospecha Diagnóstica:

Malformaciones, 
deformaciones u otras 

anomalías físicas visibles.

Retraso o deterioro 
del desarrollo 

psicomotor

3 o más malformaciones 
menores

Trastornos de 
diferenciación sexual. 

Malformaciones 
en otros sistemas

Vómitos, convulsiones, 
deshidratación o acidosis 

metabólica en RN.

1 6

3 4

2 5



Herramientas de Diagnóstico Genético: 

FISH

Hibridación fluorescente in situ
Localiza genes específicos   para  
detectar Alteraciones numéricas.  

(Ej: DiGeorge )

Cariotipo

Representación ordenada de los 
cromosomas. 

Uso: Aneuploidias (Ej: 
trisomias)  y anomalias 
estructurales grandes.

Microarray

Detecta microdeleciones y 
microduplicaciones no visibles 
en cariotipo por alta resolución 
molecular. Gold Standard para 

anomalias multiples.



TRISOMIAS

SINDROME DE DOWN (21)

SINDROME DE EDWARDS (18)

SINDROME DE PATAU (13)



Trisomia 21
SINDROME DE DOWN



Generalidades
Epidemiología

● Genopatía más frecuente.
● Incidencia global: 1 de 1.000 RN vivos
● Incidencia en Chile: 2.5 de 1000 RN vivos
● Esperanza de vida: ~ 60 años.
● Mortalidad NEO: Cardiopatia congénita (>80%) 
● Mortalidad adulto: Patologías degenerativas. 

Causas:
1. 95% Trisomia completa: No disyunción meiótica 

en el óvulo.
2. 4% traslocación: parte del cromosoma 21 se 

adhiere al 14 → única forma hereditaria. 
3. 1% mosaico: solo algunas células tienen la 

tercera copia del cromosoma 21. 



Diagnóstico

Sospecha

Confirmación.

Prenatal Postnatal

FR maternos (>35a) + Signos eco
* ECO 11-14 SDG : Translucencia 
nucal > 3 mm y hueso nasal ausente
* Malformaciones congénitas 
(cardiaca y/o GI) 

Alteraciones al examen físico: 
Hipotonia (100%), aplanamiento 

occipucio, tercera fontanela y resto 
de fenotipo característico. 

Estudio cromosómico:  biopsia 
de vellosidades coriales o LA. 

Cariograma



Fenotipo:

Puente nasal plano

General: Talla baja y obesidad

3ra fontanela/confluente.
/ Ojos almendrados.

(Pliegue epicanto)

y protrusión lingualDe implantación baja

Braquidactilia e 
hipoplasia 

Genitales menor tamaño Criptorquidia



Sd. Down: Fenotipo:

   Fascie                             Linea simia                              Signo de la sandalia             



Comorbilidades asociadas



Comorbilidad crecimiento y nutrición 

● Causado por hipotonía, macroglosia y trastorno 
succión-deglución. 

● Pueden tener patología agregada (hipotirodisimo, 
enfermedad celiaca) que generen retraso en el 
crecimiento. 

● > prevalencia de talla baja y  obesidad.

Manejo: 
• Fomentar lactancia materna, mejorar técnica. 
• Trazar el crecimiento en curvas adaptadas para 
pacientes con Sd. de Down. 
• Controlar la obesidad. →  dieta y ejercicio.



Comorbilidades Neurologicas

● Desarrollo: Discapacidad intelectual (variable) - Hipotonia generalizada (100%)
● Retraso del desarrollo psicomotor y del lenguaje. 
● Epilepsia (5-10%): Síndrome de West - Espasmos infantiles.
● Neurodegeneración precoz por sobreexpresión del gen APP en Cromosoma 21  

Prevalencia 18-40%



Diferencias en desarrollo 
psicomotor y lenguaje 



Comorbilidades Salud Mental 

● Trastornos psiquiátricos y del comportamiento 
- - Depresión (25%) 
- - Trastornos de conducta/oposicional → agresividad
- - Mayor prevalencia de TDAH y TEA con dg tardío. 

Manejo: 
• Educación diferencial 
• Estimulación temprana 
• Evaluación periódica y manejo 
psiquiátrico 



Sd. Down: Comorbilidades cardiacas

• Prolapso válvula mitral (46 %). 
• Hipertensión pulmonar (28%). 
• Insuficiencia válvula mitral (17%). 
• Regurgitación aórtica (6%) 

Cardiopatía congénita 
(>50%) 

Patología Valvular 
en adultos 

Canal AV (40%): Completo o 
parcial.

Asintomáticos sin cardiopatía 
congénita 

Tambien Hipertrofia ventricular. 
Screening: Ecocardiograma a todo RN 
+ seguimiento por cardiología. 



Sd. Down: Comorbilidades GI

Tamizaje: Ant IgA transglutaminasa tisular (tTG-IgA),
Dg: EDA/Biopsia ante sospecha y serología positiva.

 Ano imperforado(2%) 
Atresia esofágica. 

 Enfermedad celíaca Clínica de malabsorción intestinal.



Comorbilidades Endocrinas.
ESTO ES LO MÁS IMPORTANTE A BUSCAR



Comorbilidades Hematológicas y Riesgo 
oncológico

Podemos encontrar:
● Trombocitopenia: suele ser autolimitada (1er sem), dando paso a una fase de trombocitosis. 
● Policitemia: concentraciones elevadas de EPO en el cordón umbilical por hipoxemia intraútero 

(especialmente en RCIU). 
● Leucopenia y Neutrofilia: fisiologica en RN, pero acá mayor incidencia.
● Síndrome mieloproliferativo transitorio neonatal (DMT) (10%,autolimitada): “Reacción 

leucemoide”  → proliferación de blastos megacarioblastos. 
● Mayor incidencia de neoplasias hematológicas: 10-20 veces más riesgo de LMA subtipo M7 

(megacarioblástica) y de LLA

Manejo: 
• Hemograma (ver poliglobulia y blastos atípicos [reacción leucemoide])  
• Monitoreo de sys sugerentes de leucemia u otros trastornos mieloproliferativos.



Comorbilidades Broncopulmonar

● Clínica: ronquidos, episodios de apnea, respiración 
ruidosa, agitación, sudoración nocturna excesiva, 
posturas inusuales para dormir (hiperextensión 
cervical). 

● Manejo → Sospecha precoz. 



Comorbilidades:



Guía de actividades preventivas



Trisomia 18
SINDROME DE EDWARDS



Generalidades
Epidemiología

● Segunda genopatía más frecuente.
● Incidencia global: 1 de 6.000 RN vivos / 3-4 → M:H
● 90% abortos espontaneos o mortinatos
● Esperanza de vida: ~ 1 semana. Al año 5-10%
● Causa Mortalidad: Cardiopatia congénita, apenas y 

neumonía. 
● Ley Ive causal 2. 

Causas:
1. 95% Trisomia completa: Copia extra en todas las 

células. No hereditaria.
2. 5% mosaicismo o translocación. Asociado a mayor 

supervivencia. 





Detección prenatal: Signos de alerta

Factores de riesgo: Edad materna >35a

Marcadores ecográficos:
● Translucencia Nucal > 3 mm
● Hueso nasal ausente o hipoplásico
● RCIU
● Arteria umbilical única / onfalocele. 



Fenotipo:
→ Indice cefalico <75 cm

General: RCIU severo



Fenotipo



Comorbilidades





Trisomia 13
SINDROME DE PATAU



Generalidades
Epidemiología

● Tercera genopatía más frecuente.
● Incidencia global: 1 de 16.000 RN vivos
● 80-95% abortos espontaneos o mortinatos
● Esperanza de vida: ~ 7-10 días. Al año <10%
● Causa Mortalidad: defectos cardiacos.
● Ley Ive segunda causal. 

Causas:
1. 75% Trisomia completa: Copia extra en todas las 

células. No hereditaria. Asociado a madre >35a.
2. 20% translocación. Puede ser hereditaria.
3. 5% Mosaicismo: Fenotipo variable y posibilidad de 

mayor supervivencia. 



Pronóstico y supervivencia



Fenotipo:
General: PEG, RCIU



Fenotipo: 



Comorbilidades:

(70%)

Riñones poliquísticos





Microdeleción

DELECIÓN 22q11.2

SD. DiGeorge



Generalidades

Epidemiología
● Incidencia global: 1 de  2.000-4.000 RN vivos
● Esperanza de vida: Depende de la gravedad. Puede 

ser normal con atención médica continua 
● Causa Mortalidad: Defectos congénitos y 

complicaciones crónicas.
→ 1 de cada 8 niños con tetralogía de Fallot.  

Causas:
1. Condición autosómica dominante, parcial o 

completo (1%) → causada por una microdeleción 
22q11.2 que codifica hasta 90 genes diferentes, pero 
solo algunos genes eliminados se asocian a las 
manifestaciones, teniendo una presentación 
heterogénea 



Fenotipo



Fenotipo



Complicaciones:

● Deficiencia de GH. 
● Parálisis facial unilateral: asimetría al 

llorar debido a hipoplasia del M. 
depresor de la comisura bucal. 



Conclusión

● Es fundamental identificar signos y síntomas de manera temprana para permitir una intervención 
oportuna  ante las complicaciones específicas de cada síndrome

● Además de los controles de niño sano y vacunas habituales, estos pacientes requieren un manejo 
multidisciplinario especializado  de sus comorbilidades

● El conocimiento profundo de estas condiciones busca asegurar que cada recién nacido reciba un 
plan de cuidado enfocado en alcanzar su desarrollo óptimo  según su pronóstico individual
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