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Restriccion fetal intrauterina (RCIU) se asocia a

Progl’amGCién fetal mayor riesgo de enfermedades cronicas y riesgo CV.
como condicionante

Estudios han revelado la presencia de marcadores

de salud a largo epigenéticos principalmente asociados a la
susceptibilidad de desarrollar diabetes tipo 2 en
Plazo fetos con RCIU.
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MALFORMACIONES

Mayor Menor

Requiere atencion médica Sin importancia médica,
y quirudrgica. solo implicancia estética.

Mayores Menores

Paladar fisurado Paladar fisurado submucoso Uvula bifida
Anoftalmia/Microftalmia  Coloboma del iris
Onfalocele Hernia umbilical

Microsomia hemifacial Papiloma preauricular

Agenesia del radio Falange distal del pulgar anormal

Holoprosencefalia alobar Incisivo central superior Gnico O

énitas multiples frecuentes: sindromes, secuencias y asociaciones. Gomella T, & Eyal F.G., & Bany-Mohammed F(Eds.), Gomella Neonatologia: Tratamj
ia, enfermedades y farmacos, 8e. McGraw-Hill Education.



ANAMNESIS Y EXAMEN FiSICO

Anamnesis

1. Preguntar antecedentes familiares y sociales = preguntar
parentesco y lugar de origen de padres (patologias
autosémicas recesivas).

2. Historia gestacional:

- Prenatal: patologias durante embarazo, enfermedad
materna previa, PHA u OHA, RCIU.

- Perinatal: asfixia al nacer, antropometria.

- Postnatal: alteraciones de la termorregulacién, rechazo
alimentario, alteraciones metabdlicas, convulsiones, ictericia
neonatal, desarrollo psicomotor, curvas de crecimiento, etc.
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ANAMNESIS Y EXAMEN FiSICO

Examen fisico

1. Completo y sistematico.

- Inspeccién: especial importancia en cara, genitales,
manoy pies.

- Proporciones corporales.

2. Mediciones antropométricas.

Paciente con 3 0 mas malformaciones menores = siempre buscar malformaciones mayores.




CUANDO SOSPECHAR

F————————

1. Malformaciones, deformaciones u otras anomalias fisicas visibles. I

I 2. Malformaciones en otros sistemas (cardiaco, gastrointestinal, etc).
@ 3. Trastornos de diferenciacion sexual.

4.V émitos, convulsiones, deshidratacion o acidosis metabdlica en RN. I

5. Retraso o deterioro del desarrollo psicomotor.
| | ] I | | ] I
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Representacién ordenada de los cromosomas
Carlotlpo (cantidad, morfologia y tamano). Identifica trisomias.

deleciones o duplicaciones especificas.

X Hibridacion fluorescente in situ, identifica la
°)>"S) FlSH ubicacién de un gen en un cromosoma, detecta

I g MiCl’OAI’fOY D.e_tecta micrgdgleciones y microduplicaciones no
visibles en cariotipo.




Sindrome de Down

(Trisomia 21)
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Sd de Down:

- Genopatia mas frecuente.

- 95% trisomia completa (no disyuncidn meidtica en el évulo).
- 4% traslocacion (generalmente cromosoma 14 y 22).

- 1% mosaico.

- 1 de 1.000 RN vivos.

- 2.5 de 1.000 RN vivos chilenos.

- La esperanza de vida ha aumentado en los Ultimos afos.
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Prenatal

Sospecha:
*  FRmaternos (> 35 afios)
* Marcadores ecograficos de riesgo de
aneuploidias:
- Translucencia nucal
- Ausencia de hueso nasal
- Malformaciones congénitas (cardiopatia
congénita y/o gastrointestinales).

Confirmacion: estudio cromosomico con

biopsia de vellosidades coriales o liquido
amniotico.

R

Sd de Down - Diagnostico

Postnatal

Sospecha:

Confirmacion: cariotipo.

Examen fisico >  caracteristicas
fenotipicas pueden no ser muy
evidentes en periodo neonatal
inmediato. Hallazgos como hipotonia
pueden ser la clave del diagnostico.
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Prenatal - Eco 11-14 SDG.

| | | | | |
Translucencia nucal > 3 mm.

Hueso nasal ausente.
| | | | | I




General Tallabaja.

Craneo Braquicefalia, 3° fontanela

confluente.
Cara
- Ojos: ojos almendrados, pliegue del

FENOTIPO -

Cuello Piel abundante en cuello, cuello
corto.
Manos Surco palmar unico, braquidactilia

(metacarpianos y  falanges  cortas),
clinodactilia 5to dedo (hipoplasia de Ia

falange media del 5to dedo).

(0]

epicanto, “manchas de Brushfield” en Pies “Signo de la sandalia” (hendidura entre el lery

iris, estrabismo, cataratas, miopia.
- Nariz: puente nasal plano.
- Boca: macroglosia, protrusion lingual.

Orejas Implantacién baja.

2do dedo con aumento de distancia entre estos).

Caracteristicas morfoldgicas .
9 Genitales

moucevmo  Pane y testiculos de menor tamafio,
criptorquidia.

CABEZA PEQUERA

HENDIDURA PALPEBRAL

OBLICUA CARA REDONDEADA

MANCHAS DE BRUSHFIELD

ALTERACIONES EN /

MORFOLOGIA DE OREJAS
BOCA PEQUESNA

CON LENGUA GRANDE
¥ PALADAR OJIVAL

NARIZ EN “SILLA DE MONTAR® CUELLO CORTO Y ANCHO




FENOTIPO

Clinodactilia

_ . Surco palmar unico
Signo de la sandalia




COMORBILIDADES

Tabla I. Principales problemas de salud en personas con sindrome de Down

(excluida la etapa neonatal)

Problema Prevalencia
Cardiopatia congénita 40-62%
Hipotonia 100%
Retraso del crecimiento 100%
Retraso mental 97,3%
Alteraciones de la audicién 50%

Problemas oculares

e Errores de refraccion 50%
 Estrabismo 44%

e Cataratas 5%
Anormalidad vertebral cervical 10%
Alteraciones tiroideas (formas clinicas y 45%
subclinicas)

Sobrepeso Comun
Trastornos convulsivos 5-10%
Problemas emocionales y de conducta Comun
Demencia prematura (5*-6* década) 18,8% -40,8%*
Problemas dentales (enfermedad periodontal, caries, 60%

maloclusion...)

Disgenesia gonadal 40%
Enfermedad celiaca 3-7%
Apnea obstructiva del suefio 45%

* Datos no fiables, ausencia de estudios epidemiolégicos amplios.

Tabla IV. Otros problemas médicos

observables en la infancia y en la
poblacion adulta

Alteraciones del suefio
Apnea obstructiva del suefio (45%)

Otros problemas ortopédicos:

- Inestabilidad atlanto-occipital
- Hiperlaxitud articular

- Escoliosis

- Subluxacion rotuliana

- Deformidades del pie (10,3%)

Infecciones otorrinolaringologicas:
- Otitis media
- sinusitis

Déficit selectivo de IgA y/o de
subclases de IgG

Problemas de conducta:
Déficit de atencion,
hiperactividad
Autismo (5%)
Depresion

Demencia

Enfermedad de Alzheimer
(10,3-40%)

'

'

Epilepsia (5%)
Mioclonias
Hipsarritmia

Otros problemas endocrinologicos:
- Diabetes tipo | (1,4-10%)

Otros trastornos oftalmologicos:

- Nistagmus (35%)

- Estenosis conducto lacrimal
(20%)

- Blefaritis (30%)

- Conjuntivitis

Alteraciones hematologicas:

- Desorden mieloproliferativo
transitorio (reaccion leucemoide)

- Leucemia aguda linfoblastica y
no linfoblastica (1%)

Criptorquidia (40%)

Disgenesia gonadal en mujeres
(40%)

J. Lirio Casero, J. Garcia Pérez Protocolo de seguimiento del sindrome de Down.
Pediatria Integral 2014; XVIII(8): 539-549



Tabla V. Gufa de actividades preventivas en nifios con SD

Cariotipo
Consejo
genético

COMORBILIDADES

RN 2 4 6 9 12 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14
meses meses meses meses meses afos afios afos aflos afos afos aflos aflos aflos  affos afios  afios  afos

Actividades
Preventivas
PAAS

Crecimiento
Nutricién

Evaluacién
cardiaca

ECO Ecocardiograma

Evaluacion
audicién

PETC
OEA

Evaluacién
oftalmolégica

Reflejo
rojo

Evaluacion
tiroides

TSH al

+ + + + + + + + + Anticuerpos antitiroideos + +
nacer

Cribado de
celiaqufa

Anticuerpos Anticuerpos

Evaluacion
bucodental

+ Control Controles semestrales. Estudio de maloclusion bianual
Sellado

Cribado
columna
cervical

Rx. columna cervical

Desarrollo
psicomotor

Coordinacion
con servicios
educativos

Atencién temprana + + + + + + + + + + + + + + + +




CRECIMIENTO Y NUTRICION

Peso, longitud y CC de RN con Sd. de Down son
menores.

e Lactancia materna puede ser dificultosa al principio por ORI TECUCAPAA LA SVALACON
hipotonia, macroglosia, trastorno succién-deglucion. CON SINDROME DE DOWN

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

* Mayor prevalencia de talla baja. e
M lencia de obesidad i
® ayor prevalencia . .
yorp Manejo: —
v" Fomentar lactancia materna, mejorar técnica.
v" Trazar el crecimiento en curvas adaptadas
para pacientes con Sd. de Down.
v' Controlar la obesidad. Debe recomendarse

dieta y ejercicio.

S ——

Lizama, M., BAra, S. and Vildoso, M. (2022) NORMA TECNICA PARA LA EVALUACION NUTRICIONAL DE NINOS, NINAS Y ADOLESCENTES CON SINDROME DE
http://www.yrmag.cl/facultades/salud/nutricion/wp-content/uploads/2021/11/Norma-Técnica-para-la-evalua cion-Nutricional-de-nifios-nifias-y-a dolescentes-con-Sindrom
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NEUROLOGICO PSIQUIATRICO

* Discapacidad intelectual (variable) * Trastornos psiquiatricos y del
* Retraso del desarrollo psicomotor comportamiento
* Desarrollo lento del lenguaje *  Depresion (25%)
*  Mas prevalencia de TDAH e Trastornos de conducta/oposicional
* Mas prevalencia de TEA - diagndstico  Comportamiento agresivo

tardio.

* Demencia/enfermedad de Alzheimer en
6ta década

T iy M . .
etraco menta anejo:
5% v" Educacién diferencial
o et v" Estimulacién temprana
ﬁg;rriso mental v" Evaluacién y manejo psiquidtrico
TR — \\; Sospecha de TEA

Sospecha de demencia a edades mas tempranas
- Retraso madurativo

o Sin diagnostico
\__ 41% . de retraso mental

Base de Datos Estatal de Personas con Discapacidad (IMSERSO), Espaiia (2001)

\ Y




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

(elaboracién 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. cefélico vertical 4 8
Reaccién apoyo lateral 8 12
Reaccién apoyo anterior 8 13
Sedestacion estable 10 13
Bipedestacion 13 21
Volteo 8 12
Rastreo 14 22
“Rodar” 12 17
Gateo 18 27,
Marcha libre 24 33
Balbuceo il 18
Responde a palabras familiares 13 18
Primeras palabras con significado 18 36
Muestra deseos con gestos 22 30
Hace frases de 2 palabras 30 60

Diferencias en desarrollo
psicomotor y lengugje.

J. Lirio Casero, J. Garcia Pérez Protocolo de segui
Pediatria Integral 2014; XVIII(8): 539-549



e :
CARDIOLOGICO

El 50% de pacientes con Sd de Down padece de cardiopatia congénita.

e Canal AV (40%): Completo o parcial.

—> Auriculas se contactan con los ventriculos a través de una valvula AV
comun. Hay un defecto en el tabique auricular y ventricular. Shunt
derecha-izquierda, sobrecarga de presion y volumen del VD y HTP. Se

vuelven sintomaticos en la infancia por ICCy retraso en el crecimiento.

« CIV(31%)
 CIA

* DAP

* Tetralogia Fallot

Patologia valvular: adolescentes o adultos asintomaticos sin cardiopatia
congénita pueden desarrollar patologia valvular:

*  Prolapso valvula mitral (46 %)

e Hipertension pulmonar (28%)

* Insuficiencia valvula mitral (17%)

* Regurgitacidon adrtica (6%)

Defecto del canal auriculoventricular

Defecto

Manejo:

v

Ecocardiograma: todos los
RN con Sd. de Down deben
ser evaluados por
cardiologia pedidtrica para
descartar cardiopatia
congénita.

Seguimiento por cardiologia
en adolescentes y adultos
jovenes para  descartar
patologia valvular.

y




GASTROINTESTINAL

Frecuencia de malformaciones Gl: 5%

- Clinica de obstruccion intestinal: Ausencia de meconio, gases o
deposiciones en los primeros dias de vida, distension abdominal,
vomitos biliosos.

*  Atresia/ estenosis duodenal (2-5%): obstruccion intestinal mecanica.
*  Enfermedad de Hirschsprung (1%): obstruccién intestinal funcional.
*  Ano imperforado (2%).

(" Duodeno

Atresia
duodenal

———ﬁ

e Atresia esofagica. Manejo:

* Enfermedad celiaca (5-16%): 5 veces mayor que la poblacién general. v
Clinica de malabsorcién intestinal. |

(Rx abdomen, ecografia

Estudios segun sospecha |

abdominal, AC
antiendomisio (EMA), AC IgA
transglutaminasa tisular

(tTG-I1gA), EDA.
Resolucidn quirurgica.
Dieta sin gluten.
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HEMATOLOGICO

*  Trombocitopenia: suele ser autolimitada y se resuelve en las
primeras semanas de vida, dando paso a una fase de
trombocitosis.

* Policitemia: concentraciones elevadas de EPA en el corddn
umbilical por hipoxemia intrautero (especialmente en casos de
RCIU).

* Leucopenia

*  Neutrofilia

* Sindrome mieloproliferativo transitorio neonatal (10%) .

*  Mayor incidencia de neoplasias hematoldgicas: 10-20 veces mas Manejo:
riesgo de LMA. v' Hemograma |

N U | Monitoreo de signos o

- sintomas sugerentes de

— 1

leucemia u otros trastornos
mieloproliferativos.
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- Mayor incidencia de trastornos tiroideos:
* Hipotiroidismo congénito neonatal: mas frecuente en RN con

Sd. de Down que en poblacién general. Puede empeorar aln mas
discapacidad intelectual.

ENDOCRINOLOGICO

- 1 cada 3.000 RN vivos.
- 1 cada 141 RN vivos con Sd. de Down. —— — —
*  Hipotiroidismo I_Manej o:
* Hipertiroidismo
- DM tipo I: 8 veces mayor riesgo que poblacién general. | Y’ Screening  neonatal  con |
P y goquep g TSH.
v" Control con TSH a los 6, 9,
) 12 meses y luego
"-f | anualmente. |

R



RESPIRATORIO

Sindrome de Down predispone al desarrollo de TABLAII
Factores contribuyentes al desarrollo de una obstruccidén

SAHOS debido a fenotipo. de la via aérea en los pacientes con un sindrome de Down
- Clinica: ronquidos, episodios de apnea, respiracion Hipoplasia de estructuras esqueléticas-cartilaginosas

. . ., ., 3 Hipoplasia maxilar
ruidosa, agitacion, sudoracion nocturna excesiva, Hipoplasia mandibular
posturas inusuales para dormir (hiperextension Vis gl el estrecha

H Via aérea faringea estrecha
cervical). Atresia poanal
Angulo agudo de la base del crianeo
F I Hipoplasia laringea
° Anomalias de la via aérea inferior
Manej 0: Hiperplasia e hipotonia de tejidos blandos

Macroglosia relativa

Glosoptisis
Hipotonia generalizada
Hiperplasia adenoamigdalar
Aumento de secreciones respiratorias
Incremento de la susceptibilidad a las infecciones
Obesidad

v" Sospecha precoz.

J. de Miguel Diez,a J.R\Villa Asensi. Caracteristicas del sindrome de apnea obstructiva del suefio en pacientes con un sindrome de Down.
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TRAUMATOLOGICO OFTALMOLOGICO

OTROS SISTEMAS

- Hipotonia y mayor laxitud ligamentosa - Vicios de refraccion.
aumentan riesgo de luxacion congénita - Estrabismo.
de caderas. - Nistagmo.

- Inestabilidad atlanto-axial: Mayor riesgo - Cataratas.
de compresion de médula espinal por

movilidad excesiva.

FERTILIDAD AUDITIVO

- Mujeres: generalmente fértiles, - Hipoacusia neurosensorial.
menarquia aparece mas tardiamente. - Mayor frecuencia de otitis media.
- Hombres: generalmente infértiles.
Genitales  pequeiios, ereccion vy
eyaculacién son dificiles.

TR




Sindrome de Edwards i
(Trisomia 18)




Sd de Edwards:
e wa r s e Edvzards syndrome karyotype

SR THR \ R
DO [ I G ¢
- 2° trisomia mas frecuente. 1{ 2 3 4 5
. ’ . .z ... N v i t : ] N "
- 95-96% trisomia completa (no disyuncién meidtica). T ‘ v & ﬂ i
- 4-5%translocacion. R L OF vkl R
- 1 en 3.000-8.000 RN vivos. o i b od
. . 13 14 15 16 17 18 .
- Mas frecuente en mujeres que hombres (3:1). a0 i a8 |
19 20 21 22 Y X

* 95% termina en aborto espontaneo.
e 25-40% sobrevive el 12 mes.
Pronéstico T2 sobreyive el 12 aﬁq. : _ : , L
* Causa principal de fallecimiento: cardiopatia congénita, apneas, y
neumonia.
* Mayor mortalidad neonatal e infantil, discapacidad motoray

retraso del desarrollo.
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Craneo Microcefalia, dolicocefalia,

occipucio prominente.

Cara Defectos oculares, micrognatia,

paladar hendido,
implantacion baja.

Torax Esternén corto.

orejas

de

Sd Edwards - Fenotipo -

Manos Mano trisdmica (tendencia a pufio cerrado con
dificultad para abrirlo, dedos superpuestos),
uias hipoplasicas de manosy pies.

Pies Pie en mecedora (pie corto, en equinovaro,
talon prominente).

Edwards syndrome (trisomy 18)

Prominent
Micrognathia \ /_ occiput
L lowsetears

Clenched hands —I
with overlapping

fingers /
Heart defects

Limited hip ——a
abduction

+——— Renal defects

/— Rocker-bottom feet




FENOTIPO

i-lapm

Pie en mecedora Mano trisomica Dolicocefalia
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Neurolégico

Discapacidad intelectual.

\Q

Otros sistemas

Cardiologico

Cardiopatia congénita
(90%): CIV, DAP,
estenosis pulmonar,
coartacion aortica.

Urolégico

Rindn en herradura,
hidronefrosis.




Sindrome de Patau

(Trisomia 13)



Sd de Patau:

- 32 trisomia mas frecuente.

- 1en 12.000 RN vivos.

- Sobrevida promedio es de 2 semanas.

- La mayoria fallece antes del 12 afio de vida (10% sobrevive).

<
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Sd de Patau - Fenotipo -

Sindrome de Patau
General RCIU, PEG. . il T

desarrollo incompleto del
prosencéfalo y nervios
olfatorio y dptico

Craneo Y €ara Microcefalia, defectos de linea media del
SNC y cara (ciclopia, coloboma, fisura
palatina, microftalmia, anoftalmia,
micrognatia, etc).

Polidactilia postaxial

Labio/paladar

Manos Y ples Polidactilia postaxial. . /\ N h;.::;aﬁa
et

Spotlight: Presentan

! también otras alteraciones
( ‘ como cardiacas (80%).
{ criptorquidia, insuficiencia
| respiratoria.
La media de
supervivencia es de 7

SH_ HTMed e




Sindrome de Digeorge

(Delecion 22q11.2)



Sd de Digeorge:

*  Enfermedad autosdmica dominante.

*  Microdelecién 22q11.2.

*  Presentacion heterogénea.

* Incidencia: 1 cada 5000 RN vivos.

* Nifos con tetralogia de Fallot 1 de cada 8 tiene Sd de Digeorge.

DiGeorge Syndrome

Clinical Features tin tic M:
‘i""%ions
Manifestal
+ Micrognathia Cardiac
22q11.2 deletions et Manifestations
. t Palate
(MWhemane disgram depiling the delesion end 1ome of e geses o tha regos] + Velopharyngesl + Tetralogy of Fallot
Insufficiency « Truncus arteriosus
. |® + Asymmetric epiglottis + Aortic arch anomalies
e |2 Dg112 « Irregular vocal cords « Septal defects
218 presine « Increase laryngeal
o comr = dolerors angulation
. & Dwre (DGsNvery + Tracheal malformations
Net12
i o v docrine
wes M::nihshﬁons Smeninologionl
2 : Manifesta
el i « Hypoparathyroidism
| manz + Hypocalcemia + Thymic hypoplasia or
: P R aplasia
1 swletions + Cellular and humoral
oNaz : abnormalities
v
] —




Sd de Digeorge - Fenotipo

Craneo Hipertelorismo, bordes palpebrales estrechos, coloboma, nariz con raiz ancha, boca pequefia y
micrognatia.
Tetralogia de Fallot

Aplasia o hipoplasia timica: Infecciones recurrentes. ‘ (/
Hipoparatiroidismo: Hipocalcemia neonatal. \j ‘
Cardiaco (40%): Interrupcion del arco adrtico, tronco arterioso y tetralogia de Fallot.
Anormalidades palatinas (50%): incompetencia velofaringea, paladar hendido. - S
Pérdida auditiva. "

Estenosis
pulmonar Aorta cabalgando
la comunicacion

interventricular

Ventriculo

Deficiencia de GH. Hrroncs
Anomalias urogenitales (37%).

Paralisis facial unilateral: hipoplasia del musculo depresor de la comisura bucal que
provoca una asimetria del labio inferior, evidente durante el llanto.
Neuropsiquiatrico: 30% desarrolla esquizofrenia en edad adulta, trastornos de
atencion y del espectro autista, convulsiones.




Sd de Digeorge - Diagnostico y pronéstico

Film Array, puede realizarse durante embarazo o postnatal.

La expectativa de vida de estos pacientes se ve reducida
debido a las comorbilidades psiquidtricas y cardioldgicas
relacionadas con el sindrome.

Chromosome 22

qarm parm
T 1 r 1

1332 132 1371 123121 12 11 1A 13.0

no I//_ I i Wi -
deletion
DiGeorge £ | || I | -
syndrome L . N
‘ii Microdeletion
22qM.2

Cans slagada | Microcetala

Anomalias palatinas:
on of 80 do SDZ2q11.2
« B4% de elas son SD22q11.2

Uviia beida Palacdar hondhao Paladar y labo

hendido

velotaringea y vou Ngemrasal

Extramadaments rvo




Sindrome de Prader
Willi

(Delecion 15q11-q13)




Se asocia a succion débil,

Sd de Prader Willi:

Delecién paterna de 15g11.2-g13.
Disomia maternal uniparental (se heredan dos cromosomas 15 de madre).
Defecto de impronta (genes paternos presentes, pero no se expresan).

hipotonia y sobrealimentacion, discapacidad

cognitiva y bajos niveles de hormonas sexuales en la nifiez.

Muy frecuente

- Hipotonia

- Retraso del crecimiento
- Dificultad en Ia
alimentacion

- Hipogonadismo

- Obesidad e hiperfagia

Caracteristicas tipicas

Frecuente

- Hipopigmentacién

- Trastornos de conducta
- Retraso del desarrollo

- Talla baja

- Trastornos del sueno

- Manos/pies pequefios

Poco frecuente

- Defectos en la
articulacién del habla
- Autismo

YOUN i

?HH MWK
S X
XN wow el

19 20 21 22 Xy XX

RASGOS FACIALES DISTINTIVOS

Frente estrecha

0jos almendrados
Estrabismo

Nariz levantada
(en algunos casos)
Labio superior

— delgado

Boca curvada
hacia abajo




Sindrome de Angelman

(Delecion 15q11-q13)




Sd de Angelman:

sindrome de Angelman

Falta de expresion del gen UBE3A en regién 15g11-q13. P e

. . . . . i \_I Frecuente, no corstante
Se caracteriza por = retraso en el desarrollo, discapacidad intelectual, ausencia ({/ N e
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Caracteristicas tipicas
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- Retraso del desarrollo - Convulsiones - Hipotonia Powm R '
- Ataxia y/ o temblores - Microcefalia - Estrabismo Normal Delecién UPD Defecto de Impronta  Mutacion UBE3A

- Ausencia de habla - Trastornos del suefio
- Actitud alegre - Fascinacion por el agua
- Ansiedad



Conclusion

Al conocer los sindromes genéticos mas frecuentes,
podemos asegurar que cada recién nacido tenga un
desarrollo dptimo en base a sus caracteristicas
clinicas y pronéstico.

Un nifo con un sindrome genético en general debe
seguir los controles y vacunas como cualquier otro
nifo de su edad, pero ademas se debe prestar
especial atencion a las comorbilidades que pueden
aparecer segun el sindrome que presente.
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