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Genopatia

Enfermedad producida
por alteraciones en el
genoma

Generalidades

Anomalia congénita

Alteraciones estructurales o
funcionales que ocurren
durante vida intrauterina.

&

Malformacién

Defecto en la
morfogénesis de un
drgano, se clasifica en
menor 0 mayor.



Clasificacién de Malformaciones:

3 0 més malformaciones menores — Siempre buscar malformaciones mayoresosd.  genético

Clasificacion de Malformaciones

Malformaciones Mayores Malformaciones Menores
(Consecuencias médicas/quirurgicas) (Impacto cosmético)
» Paladar fisurado m  Paladar fisurado submucoso / Gvula bifida@
+ Anoftalmia/Microftalmia .« Coloboma del iris /@
» Onfalocele (. Hernia umbilical »
» Microsomia hemifacial ﬂ » Papiloma preauricular é"b
» Agenesia del radio + Clinodactilia / ; %

» Holoprosencefalia alobar gp * Incisivo central superior tnico



Anamnesis: Antecedentes

Prenatal Perinatal Postnatal

 Alteraciones de
termorregulacion

* Asfixia al nacer
« Antropometria alterada

» Patologias maternas
« Polihidramnios/Oligohidramnios

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

0 ausencia de hueso nasal * |ctericia

« Consanguinidad
« Lugar de origen (riesgo autosémico recesivo)
* Muertes inexplicadas

/”> Antecedentes Familiares
) 4




Anamnesis: Pesquisa factores de Riesgo

Socioeconémico y
demografico
Estado
nutricional

Genéticos materno

Edad materna >35 afios (no
disyuncioén). Parentesco entre
padres (px autosémica recesiva)

Epigenética

Infecciones



Examen Fisico:

Completo y sistematico Mediciones

antropométricas
Cefalo-caudal

Inspeccién en especial de facies, Para diagndstico y seguimiento.
genitales, manos y pies e Peso: RCIU/PEG en T13-T18
Bldsqueda de malformaciones e Talla (longitud): T21 baja
mayores y/o menores. talla. Usar curvas de
Visualizar si existe relacion crecimiento adaptadas.
armdnica y simetria en los e Circunferencia craneana
segmentos corporales. (CC): microcefalia (T13-18) o

Contrastar hallazgos con la familia braquicefalia (T21)



Criterios de Sospecha Diagnéstica:

Malformaciones,

deformaciones u otras 3 0 mds malformaciones

anomalias fisicas visibles. menores
Malformaciones ) Retraso o deterioro
en ofros sistemas del desarrollo
\ psicomotor
3 4 Vémitos, convulsiones,
Trastornos de ] deshidratacién o acidosis

diferenciacién sexual. metabélica en RN.



Herramientas de Diagnéstico Genético:

Cariotipo FISH Microarray
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Detecta microdeleciones y
microduplicaciones no visibles
en cariotipo por alta resolucién
molecular. Gold Standard para

anomalias multiples.

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

Hibridacion fluorescente in situ
Localiza genes especificos para
detectar Alteraciones numeéricas.

(Ej: DiGeorge )




SINDROME DE DOWN (21)

TRISOMIAS SINDROME DE EDWARDS (18)

SINDROME DE PATAU (13)



Trisomia 21

SINDROME DE DOWN



Generalidades

Epidemiologia
e Genopatia mas frecuente.

( e Incidencia global: 1 de 1.000 RN vivos
8( ag ga e Incidencia en Chile: 2.5 de 1000 RN vivos
. : o e Esperanza de vida: ~ 60 afos.
! £ S 4 ? e Mortalidad NEO: Cardiopatia congénita (>80%)
8 of @ e Mortalidad adulto: Patologias degenerativas.
3 88 30 38 86 o0 ¥
6 7 8 9 10 n 12 Causas:
i ) 1. 95% Trisomia completa: No disyuncion meidtica
’Q 56 Q@ 8@ ?321 38 en el évulo.
1B 14 15 % 17 18 2. 4% traslocacién: parte del cromosoma 21 se
5 f adhiere al 14 — uUnica forma hereditaria.
AK At _ 888 L 8@ 3. 1% mosaico: solo algunas células tienen la
19 20 21 22 XX

tercera copia del cromosoma 21.



Sospecha

Confirmacién.

Diagnéstico

Prenatal

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

Estudio cromos6émico: biopsia
de vellosidades coriales o LA.

Postnatal

Alteraciones al examen fisico:
Hipotonia (100%), aplanamiento
occipucio, tercera fontanela y resto
de fenotipo caracteristico.

Cariograma



Fenotipo:

Braquicefalia & Perfil plano —» 4
3ra fontanela/confluente.

Pabellones auriculares pequefios —» ‘\ =
De implantacién baja

Fisuras palpebrales oblicuas (Pliegue epicanto)
= | 4+—— Manchas de Brushfield / Ojos almendrados.
Macroglosia y protrusién lingual

Puente nasal plano Cuello corto con piel redundante

Hipotonia generalizada (Signo Clave)

Pliegue palmar tnico —»
(Simiesco)

’,f‘\f ) Braquidactilia e
S

Clinodactilia del 5° dedo hipoplasia del 5° dedo

Genitales menor tamano Criptorquidia

— Sandal Gap (separacion 1°-2° ortejo)
General: Talla baja y obesidad -



Sd. Down: Fenotipo:

Fascie Linea simia Signo de la sandalia



Comorbilidades asociadas

problamas de salud en

PRrsOr

s

con sindroms de Down

Cardiopatia congénita A0-52%
Hipotcnda 100%
Retrase el crecsmuanto 100%
Retrase mental ar, J'A
Alteracones de la aeacion 0%
Problemas oculares

® Emeres de refraccion 5%

* Estrabimeno L4

» Catarates 5%
Anormadicad veneteal convical 0%
Alteracones teosdeas (foemas clincas y AN,
subctinicas}

Sobeopesa Comdn
Trastomos comulsives 5-10%
Problemas emocionates ¥ de conducta Caman

Demencia prematura (54" década)

18.8% 40 8%

Problemas denlales (enfermedad periodordsd. carms, &%
maleciusion..)

Disgunesls gonadal 40%

Enfermedad cellaca 3%

Apnw nburu'*lua el maho

45%.

* Dafos to Naties, ausencia de vstoctios epidaniotipicos amplios

Tabla 1V. Otros problomas médicas

observables en Ia infancia yen la
pobiacion aduita

Alteraciones de! suefio
Apnea obstructiva del suefo (45%)

Otros problemas ortopédicos:
Inestabilidad atlanto-occipital
Hiperlaxitud articular

- Escoliosis

- Subluxacion rotuliana

- Deformidades del pée (10.3%)

Infecciones otorrinolaringologicas:
- Otitis medsa
sinusilis

Déticit selectivo de IgA yio de
subclases de IgG

Problemas de conducta:
Déficit de atencion,
h-p«achv\dad

- Autismo (5%)

- Depresion

- Demencia

- Enfermedad de Alzheimer
(10,3-40%)

Epilepsia (5%)
Micclonias
Hipsamtmia

Otros problemas endocringlogicos:
- Disbetes tipo | (1,4-10%)

Otros trastornos oftalmologicos:

- Nistagmus (35%)

- Estenosis conducto lacrimal
(20%)

- Blefaritis (30%)

- Conpuntivitis

Alteraciones hematologicas:

- Desorden mieloproliferativo
transitorio (reaccion leucemoide)

- Leucemia aguda linfobléstica y
no linfoblastica (1%)

Criptorquidia {(40%)

Disganesia gonadal en mujares
(40%)

J.Lino Casen, J. Gacia Pamez Prolocolo de seguimento del sinciome de Down
Padiaina Integral 2014, XVII8). 538-549



Comorbilidad crecimiento y nutricién

e Causado por hipotonia, macroglosia y trastorno
succion-deglucion.

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

e > prevalencia de talla bajay 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.

NORMA TECNICA PARA LA EVALUACION
NUTRICIONAL DE NINOS, NINAS Y ADOLESCENTES
CON SINDROME DE DOWN




Comorbilidades Neurologicas

Desarrollo: Discapacidad intelectual (variable) - Hipotonia generalizada (100%)
Retraso del desarrollo psicomotor y del lenguaje.

Epilepsia (5-10%): Sindrome de West - Espasmos infantiles.
Neurodegeneracion precoz por sobreexpresion del gen APP en Cromosoma 21

Sin diagndstico

de retraso Retraso mental
mental profundo
Retraso e,
madurativo & Retraso mental
) severo
s

f "\ Profundo

Desarrollo Temprano

Inteligencia
limite

Adultez
Prevalencia 18-40%
Inicio temprano de

Alzheimer / Demencia
(6ta década).

Hipotonia muscular,
Retraso psicomotor,
Epilepsia (Espasmos

infantiles). Retraso mental

Moderado



Tabla Il. Desarrollo motor y de lenguaje en nifios con sindrome de Down

(elaboracion propia a partir de: DSMIG 2000. Cunningham, 1988, Down’s
syndrome. An introduction for parents. Souvenir Press Ltd. Human Horizon Series)

ltem Edad media Edad media + 2 DS

(en meses)
Enderezamiento cefélico en prono 3 6
Cont. cefalico vertical 4 8
Reaccioén apoyo lateral 8 12
Reaccién apoyo anterior 8 13 ° .
S ; : Diferencias en desarrollo
Bipedestacion 13 21

L] L]

a : psicomotor y lenguaje
Rastreo 14 22
“Rodar" 12 17
Gateo 18 27
Marcha libre 24 33
Balbuceo 11 18
éesponde a palabras familiares 13 18
Primeras palabras con significado 18 36
Muestra deseos con gestos 22 30

Hace frases de 2 palabras 30 60



Comorbilidades Salud Mental

e Trastornos psiquidtricos y del comportamiento
- Depresion (25%)
- Trastornos de conducta/oposicional — agresividad
- Mayor prevalencia de TDAH y TEA con dg tardio.

Manejo:

« Educacion diferencial

« Estimulacién temprana

« Evaluacién periédica y manejo
psiquidtrico




Sd. Down: Comorbilidades cardiacas

Cardiopatia congénita Patologia Valvular

(>50%) en adultos
Canal AV (40%): Completo o Asintomdticos sin cardiopatia
p - Defecto més comun. Congén"‘a

40% [ izquierda-derecha,
HTP temprana.

Prolapso valvula mitral (46 %).
Hipertensiéon pulmonar (28%).
Insuficiencia valvula mitral (17%).

Defecto

Regurgitaciéon adrtica (6%)

Canal AV Civ Tetralogia CIA / DAP
(Defecto del septo  (Comunicacion de Fallot
auricul icular): Inter i ):

40% 3% [Screening: Ecocardiograma a todo RN}

Tambien Hipertrofia ventricular. + seguimiento por cardiologia.




Sd. Down: Comorbilidades Gl

Manepo de la Enfermedad Celiaca

v / GLUTEN ‘ |
\FREE %’

El tratamiento fundamental consiste en una dieta
estricta sin gluten (trigo, centeno y cebada).

Atresia Duodenal
Obstruccion mecanica (“Doble
burbuja”). Frecuencia 2-5%

= . Enfermedad celiaca Clinica de malabsorcion intestinal.
Enfermedad de Hirschsprung

Obstruccién funcional (ausencia de

Ano imperforado(2%) ganglios). Frecuencia 1%. Protocolo de Manejo y Diagndstico
Atresia esofagica.

Clinica de Obstruccion
Ausencia de meconio, distension abdominal, vémitos biliosos.

Requiere estudios segiin sospecha Resolucién quirdrgica
(Rx, ecografia, anticuerpos igA). en malformaciones.

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



Comorbilidades Endocrinas.
ESTO ES LO MAS IMPORTANTE A BUSCAR

Disfuncion Tiroidea (La comorbilidad endocrina méas frecuente)

Hipotiroidismo Congeénito:
- 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 metabodlica baja e
hipotonia.

Protocolo de Screening:
- TSH al nacer, 6 meses, 12 meses, y anualmente de por vida.



Comorbilidades Hematolégicas y Riesgo
oncolégico

Podemos encontrar:

e Trombocitopenia: suele ser autolimitada (1er sem), dando paso a una fase de trombocitosis.

e Policitemia: concentraciones elevadas de EPO en el cordén umbilical por hipoxemia intrautero
(especialmente en RCIU).

e Leucopenia y Neutrofilia: fisiologica en RN, pero aca mayor incidencia.

e Sindrome mieloproliferativo transitorio neonatal (DMT) (10%,autolimitada): “Reaccién
leucemoide” — proliferacién de blastos megacarioblastos.

° 10-20 veces mas riesgo de LMA subtipo M7
(megacarioblastica) y de LLA

Manejo:
« Hemograma (ver poliglobulia y blastos atipicos [reaccion leucemoide])
» Monitoreo de sys sugerentes de leucemia u otros trastornos mieloproliferativos.



Comorbilidades Broncopulmonar

45%

Prevalencia de Apnea Obstructiva
del Suefio (AOS).

Factores Anatémicos Predisponentes:
¢ 1. Hipoplasia del tercio medio facial.

e 2. Macroglosia relativa.

e 3. Hipertrofia adenoamigdalina.

® 4. Hipotonia faringea y obesidad.

Impacto Clinico:

La hipoxia y fragmentacioén del suefio
exacerban el déficit cognitivo y los
trastornos conductuales.

Clinica: ronquidos, episodios de apneaq, respiracion
ruidosa, agitacion, sudoracion nocturna excesiva,
posturas inusuales para dormir (hiperextension

cervical).

Manejo — Sospecha precoz.

TABLA I

Factores contribuyentes al desarrollo de una obstruccién
de la via aérea en los pacientes con un sindrome de Down

Hipoplasia de estructuras esqueléticas-cartilaginosas

Hipoplasia maxilar

Hipoplasia mandibular

Paladar estrecho

Via aérea nasal estrecha

Via aérea faringea estrecha

Atresia coanal

Angulo agudo de la base del crinco
Hipoplasia laringea

Anomalias de la via aérea inferior

Hiperplasia ¢ hipotonia de tejidos blandos

Macroglosia relativa

Glosoptisis

Hipotonia generalizada

Hiperplasia adenoamigdalar

Aumento de secreciones respiratorias

Incremento de la susceptibilidad a las infecciones
Obesidad




Nefrologia y Urologia

Prevalencia de anomalias renales/uroldgicas.

« RiNon en herradura
« Rifiones poliquisticos
» Hidronefrosis

‘P

Oftalmologia

- Errores de refraccion (50%)
- Estrabismo (44%)

- Nistagmus (35%)

- Cataratas Congénitas (5%):
Urgencia de screening
(Reflejo Rojo).

Comorbilidades:

=

Audiologia

- Hipoacusia (50%)

- Etiologia: Otitis media por
estenosis de conductos o
causas neurosensoriales.
- Impacto: Retraso en
lenguaje.

Ortopedia

- Inestabilidad Atlanto-
occipital (~10%)

- Riesgo de compresion
medular.

- Escoliosis, Pie plano,
Hiperlaxitud.

- Screening: Rx cervical (3-5
anos).
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Rafleo
R

TSH &
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Atencitn temprang

Asticuerpos

R cokemna cenvical

Ecocardiograma

’ Antcuerpos antitirodeos .

Anticentpos

Centrol

Setlado

Cantroles semesirades. Extudio de matociusidn bisnual

Guia de actividades preventivas

Resumen de Manejo y Seguimiento Clinico

do ( 1
)\

Ecocardiograma (Descartar Canal AV)  [] TSH (Descartar Hipotiroidismo)
Hemograma (Descartar Leucemia/TMD) (| Cariotipo

Lactante / Infancia

Curvas de crecimento (Sd. Down especificas)
Tamizaje Celiaca (tTG-IgA)
[ TSH (6,9, 12 meses) )

Adolescencia / Adultez

Ecocardiograma (Valvulas adquiridas)
Screening Demencia
4 Control Obesidad




Trisomia 18

SINDROME DE EDWARDS



Generalidades

Epidemiologia
i ) ' i e Incidencia global: 1 de 6.000 RN vivos / 3-4 — M:H
e 90% abortos espontaneos o mortinatos
; ! : 2 ; e [Esperanza de vida: ~ 1 semana. Al afo 5-10%
e Causa Mortalidad: Cardiopatia congénita, apenas y

neumonia.
e Leylve causal 2.

WO

oA
Causas:
1. 95% Trisomia completa: Copia extra en todas las
células. No hereditaria.

2. 5% mosaicismo o translocacion. Asociado a mayor
supervivencia.

AA 32 AR

9 20 71




Curva de Supervivencia en Trisomia 18

— 100%

X 100%

A

v

S 75%

- 509%

g 50%

3

0 25%

': 5-10%

w

S 0%

Nacimiento Semana 1 Ao 1
Tiempo desde el Nacimiento
X
)

Fallo Cardiaco / Cardiopatias Apneas Centrales Neumonia / Sepsis

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



Deteccién prenatal: Signos de alerta

Edad materna >35a

Marcadores ecograficos:
e Translucencia Nucal > 3 mm

Hueso nasal ausente o hipoplasico

[ ]
e RCIU
e Arteria umbilical Unica / onfalocele.




Fenotipo:

Craneo: Microcefalia, occipucio

prominente, dolicefalia. — Indice cefalico <75 cm

Cara: Micrognatia, cuello corto,
paladar hendido, labio leporino.
Orejas: Implantacion baja, pabellén
auricular dismorfico.

Ojos: Microftalmia, coloboma, ptosis
Torax: Esterndn corto.

Manos: Mano trisémica (tendencia a
puno cerrado con dificultad para
abrirlo, dedos superpuestos), ufas
hipoplasicas.

Pies: En mecedora (talén prominente
y parte media del pie redondeada).
Genitales: Varon criptorquidia, mujer
malformacion uterina.

General: RCIU severo

Fisuras palpebrales
cortas
Pabellones
auriculares — >,
dismorficos = Worgnats
P L~ - mnzﬁcwndo
redundante en ~ segundo sobre
== / ) tercer dedo, y
/ % quinto sobre
/ ) cuarto
/
(PR?
3 ) Pieen

- “mesedora”
/ Talén prominente,
: pie equinovaro



Fenotipo

-

=% ’

- -
'

Dolicocefalia




Comorbilidades

A% Causas Principales
_J 1%\ de Fallecimiento

y o=

Sistema Cardiolégico

» Es la complicacion més
frecuente y letal,
destacando la
comunicacion
interventricular (CIV) y
el ductus arterioso
persistente.

Frecuencia de
Afectacion: 90%

Sistema Renal

o Presencia frecuente
de rindn en herradura,
rinones poliquisticos
e hidronefrosis.

Frecuencia de
Afectacion: 60%

El Trio Critico de Mortalidad

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

)

2

Fenotipo Caracteristico:
Mano trisémica y pies en mecedora

Sistema Neuroldgico y Respiratorio
 Discapacidad intelectual

grave, convulsiones
4 y una alta
(] (/5

incidencia de
neumonia y
apneas
centrales. [

Baja Supervivencia al Primer Afio

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

Sistema Gastrointestinal

© Dificultades severas de
succion/deglucion y
malformaciones como
atresia esofagica u
onfalocele.

Malformaciones
Mayores: 5%



Resumen Clinico

/o\

( 1
| |

Sospecha Clinica
Recién nacido con RCIU, hipotonia > hipertonia, y fenotipo caracteristico.

| Triada Visual Clave |

20 O

Pufios Cerrados Pies en Mecedora
(Dedos superpuestos)

Occipucio Prominente




Trisomia 13

SINDROME DE PATAU



Generalidades

Epidemiologia
1 2 5 4 = . e Incidencia global: 1 de 16.000 RN vivos
3 e e 80-95% abortos espontaneos o mortinatos
8 xa “ ”ﬁ %& 8& 88 nn e Esperanza de vida: ~ 7-10 dias. Al afio <10%

e Causa Mortalidad: defectos cardiacos.

10 12 @ﬁ&g “n a“ &7“ isn e Ley lve segunda causal.

ua “ n“ n ““ Causas:
12 Copia extra en todas las

xn “x xx ”ﬂ o x células. No hereditaria. Asociado a madre >35a.

2. 20% translocacion. Puede ser hereditaria.
3. 5% Mosaicismo: Fenotipo variable y posibilidad de

mayor supervivencia.



Supervivencia (%)

100%

75%

50%

25%

0%

Pronostico y supervivencia

Sobrevida media: 7 a 10 dias.

50% fallece en
la 12 semana.

<10% sobrevive : '
el primer afio. Supervivencia a

5 anos: <5%.
e

Nacimiento 1 Semana 1 Afo 5 Anos

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



Fenotipo:

General: PEG, RCIU
Sindrome de Patau

Trisomia 13

Ojos:

- . . ~ Holoprosencefalia con
e Microftalmia (ojos pequefios) o cesarrollo ncompleto Gl
. prosencéfalo y nervios
Anoftalmia.

e Coloboma del iris.

Boca y Nariz:
e Labio leporino y/o paladar hendido
(60-80% de los casos).
e Micrognatia.

Craneo:
e Microcefalia.
e Frente prominente (en pendiente) y
aplasia cutis.
e Orejas malformadas de implantacion
baja.




Fenotipo:

Craneo: Microcefalia Piel: Aplasia cutis (defectos
y frente inclinada cuero cabelludo)

General: Polimalformaciones
visibles

Cara: Labio leporino /
Paladar hendido

\
Ojos: Microftalmia = b
o anoftalmia /qu\ } A ‘
) - / \ ~=
R \ //

Manos: Polidactilia \)\ PR
postaxial (dedos extra) =4

-




TR el
e
/] |

N

AR

—

Comorbilidades:

Malformacion
Estructural:

* Holoprosencefalia

Neurolégico:
Holoprosencefalia (70%)
Apneas centrales

cerebrales y agenesia
del cuerpo calloso.

Cardiolégico (>80%):
Clv, CIA, DAP
(Causa principal de muerte)

Renal:

Rifién en herradura,
hidronefrosis
Rifones poliquisticos

(HPE): 70% de los casos.
* Fusion de hemisferios

Manifestaciones

Clinicas:

* Discapacidad intelectual

> T severa.

* Convulsiones
frecuentes.

* Apnea central:
Disfuncién del tronco
encefalico.

Sistema Gastrointestinal

* Onfalocele (defecto de pared
abdominal).

» Hernias (Umbilical/Inguinal).

» Malrotacion intestinal.



Trisomia 18 (Perfil) Trisomia 13 (Frente)

— —
S <

Dolicocefalia

=S \
\‘ \
l | Hipotelorismo
DR
T & '
ipuci Fisura
Occipucio e
prominente \ abio-palatina
. Micrognatia
Trisomia 18 (Edwards) |  Trisomia 13 (Patau)

Defectos de linea media

e Dismorfias craneofaciales
e Occipucio prominente ‘ Holoprosencefalia

e Manos empunadas (dedos ! Labio leporino / Paladar
superpuestos) E hendido
|

e Pie en mecedora Polidactilia
e Esterndn corto Aplasia Cutis

Comun: RCIU severo, Cardiopatias congénitas, Alta mortalidad.




DELECION 22q11.2

Microdeleciéon

SD. DiGeorge
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Epidemiologia

Incidencia global: 1 de 2.000-4.000 RN vivos
Esperanza de vida: Depende de la gravedad. Puede
ser normal con atencion médica continua

Causa Mortalidad: Defectos congénitos vy
complicaciones cronicas.

—

Causas:

e

Condicion autosémica dominante, parcial o
completo (1%) — causada por una microdelecion
22q11.2 que codifica hasta 90 genes diferentes, pero
solo algunos genes eliminados se asocian a las
manifestaciones, teniendo una  presentacion
heterogénea
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Fenotipo

Clinical features in DGS:

Otorhinolaryngology alterations:

Small auricles implanted

Ear helix folded

Palatal anomalies
Velopharyngeal muscle insufficlency
Hearing loss (sensorineural or conductive)




Fenotipo

Interrupcién arco adrtico, tronco arterioso y

tetralogia Fallot.

: Cara alargada, ojos almendrados, nariz ancha.

Infecciones recurrentes.
Anomalia palatina 50%.

Hipocalcemia neonatal.




Complicaciones Sistémicas
y Desarrollo

= Defectos Cardiacos (40%)
£ % Predominan tetralogia de
Fallot, tronco arterioso,
Interrupcion del arco adrtico

Inmunidad y
Metabolismo

Hipoplasia timica causante
) de infecciones recurrentes,
&,/ hipocalcemia neonatal

Neuropsiquiatrica
Riesgo de esquizofrenia
(25-30% en adultos),
trastornos de atencion,
autismo, déficits cognitivos

Complicaciones:

Estenosis Cabalgamiento
pulmonar ° de L3 aorta
CIDa
-7

Hipertrofia i~ Comunicacion

Y ventricular | _ %) intraventricular
. = derecha .
Corazon normal Tetralogia de Fallot

° Deficiencia de GH.

//:\:\ Paladar e Paralisis facial unilateral: asimetria al
"A " Incompetencia velofaringea llorar debido a hipoplasia del M.
V7R o paladar hendido: 50%

depresor de la comisura bucal.

Paladar

“#m  Incompetencia Renal ) Auditivo
m velofaringea o : Anomalias 5)/ Pérdida auditiva conductiva
~ paladar hendido: | urogenitalesy “ / o neurosensorial: Variable
50% renales: 37%



Conclusién

Es fundamental identificar signos y sintomas de manera temprana para permitir una intervencién
oportuna ante las complicaciones especificas de cada sindrome

Ademds de los controles de nifo 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 6ptimo  segin su prondstico individual
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por su atencion.



