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Síndro
me  

Definición  Etiologí
a  

F. 
Riesgo  

Tamizaje  Clínica  Diagnós
tico  

Tratami
ento  

Complic
aciones  

Pronóst
ico.  

Down Es una 
cromoso
mopatía 
con 
alteración 
del 
cromoso
ma 21, 
también 
conocida 
como 
trisomía. 
Trisomía 
21 

No 
disyunc
ión 
meiotic
a en el 
óvulo 
95% 

Madre 
primig
esta. 
Edad 
matern
a 
mayor 
a 35 
años, 
padre 
mayor 
a 45 
años.  

Biopsia 
corial, 
amnioce
ntesis, 
cordonc
entesis  

Retraso 
mental. 
Epicanto. 
Macroglo
sia. 
Puente 
nasal. 
Talla 
baja. 
Pliegue 
nucal 
excesivo.  

GOLD 
STANDA
RD. 
Cariotip
o qué 
confirm
a el 
diagnós
tico de 
la 
enferm
edad. 
Median
te 
estudio 
no 
invasión  

GOLD 
STANDA
RD :se 
requiere 
un 
manejo 
multidisc
iplinario 
debido 
al 
número 
de los 
órganos 
y 
sistemas 
qué 
pueda 
verse 
afectado
s.  

En 
complic
aciones 
hay que 
referirlo
s, a 
ginecolo
gía.  

Tiene 
un 
pronóst
ico de 
un 50% 
de los 
pacient
es 
afectad
os.  

Edwar
ds  

El 

síndrome 

de 

Edwards 

es una 

trisomía 

autosómic

a rara, 

como 

consecue

ncia de un 

imbalance 

cromosó

mico, 

provocan

do una 

TRISOMÍA 

18. 

Es 

debido 

a una 

TRISO

MÍA en 

toda o 

gran 

parte 

del 

cromos

oma 

18. No 

se ha 

identifi

cado 

una 

región 

cromos

ómica 

única, 

crítica, 

respon

sable 

del 

Edad 
matern
a 
avanza
da. 
Histori
a 
familia
r de 1 
bebé 
con Sx 
Edwar
ds 

USG à 
POLIHID
RAMNIO
S y 
Trasnluc
encia 
Nucal 

Retraso 

del 

crecimie

nto pre y 

postnatal 

(promedi

o 2,340 

g), 

NACIMIE

NTO 

POSTÉR

MINO, 

Panículo 

adiposo y 

masa 

muscular 

escasa 

Hipotoní

a inicial à 

evolucio

na a 

hipertoní

a 

GOLD 
STANDA
RD: 
CARIOTI
PO QUE  
CONFIR
MA EL 
DIAGNÓ
STICO 
DE LA  
ENFER
MEDAD. 

 Cardiop
atía 
2. 
Apneas 
3. 
Neumon
ía 

Mortali
dad 
primera 
semana 
60% 
• 
Moralid
ad 1 – 2 
años 
95% 



síndro

me. 

Patau  Es una 
enfermed
ad 
genética 
producida
s por la 
presenciar 
completa 
o Parcial 
de una 
copia 
adicional 
del 
cromoso
ma 13,es 
decir 
TRISOMIA 
13. 

No 
disyunc
ión 
durant
e la 
meiosis 
del 
gameto
s 
matern
o 85% 

Edad 
matern
a 
avanza
da 
(+31 
años)  

Trasnluc
encia 
nucal, se 
pueden 
detectar 
algunas 
malform
aciones 
como la 
holopros
encefalia  

Holopros
encefalia
, labio y 
paladar 
hendido, 
hernia 
umbilical
.  

GOLD 
STANDA
RD 
:cariotip
o qué 
confirm
en el 
diagnós
tico de 
la 
enferm
edad.  

No 
sexiste 
un 
tratamie
nto 
específic
os. Se 
debe 
manejar 
multidisc
iplinario.  

 Síndro
me 
poco 
compati
ble con 
la vida, 
la  

Di 
Georg
e  

También 
llamado 
SÍNDROM
E 
VELOCAR
DIOFACIA
L, es una 
inmunode
ficiencia 
primaria 
ocasionad
a por una  
microdele
cción del 
cromoso
ma 
22q11. 

El 85% 
de los 
casos 
son 
esporá
dicos 

Ser 
portad
or de 
delecci
ón 
22q11  
Si es 
portad
or 
tiene 
un 50% 
de 
probab
ilidad 
de 
transm
itirla 

 Paladar 
hendidos 
y Úvula 
Bífida 
• Cara 
alargada, 
microcef
alia, 
hipertelo
rismo, 
puente 
nasal 

GOLD 
STANDA
RD: 
ESTUDI
O 
CROMO
SÓMIC
O POR 
FISH 
CON 
SONDA 
ESPECÍF
ICA 

No 
existe un 
ratamien
to 
específic
o, 
deberá 
ser 
multidisc
iplinario 
enfocad
o en 
cada 
manifest
ación 

 LA 
PRINCIP
AL 
CAUSA 
DE 
MUERT
E SON 
LAS 
CARDIO
PATÍAS 
• Los 
sobrevi
vientes 
present
a 
retraso 
mental 
o 
enferm
edades 
psiquiát
ricas 
como la 
ESQUIZ
OFRENI
A 



Turner Es una 
MONOSO
MÍA 
secundari
a a la 
pérdida 
total o 
parcial del 
segundo 
cromoso
ma 
sexual, 
que se 
caracteriz
a  
por Talla 
Baja, 
Disgenesi
a Gonadal 
y un 
Fenotipo 
Caracterís
tico 

Se 
produc
e por 
una NO 
DISYUN
CIÓN 
durant
e la 
gameto
génesis 
o por 
pérdid
a 
cromos
ómica 
en las 
mitosis  
iniciale
s del 
feto. 

La 
pérdid
a del 
segund
o 
cromos
oma se 
produc
e al 
azar 
(antec
edente 
de 
progen
itor no 
predis
pone) 

Es un 
método 
invasico 
factible y 
de bajo 
riesgo, 
se debe 
usar guía 
USG 
(limitado 
a 2 
intentos) 
o 
Complica
ciones 
Feto: 
Aborto y 
Pérdida 
de 
Líquido 
Amniótic
o. 

Amenorr
ea 
Primaria 
2. 
Infertilid
ad 
3. Talla 
Baja 

GOLD 
STANDA
RD: 
CARIOTI
PO QUE 
CONFIR
MA EL 
DIAGNÓ
STICO 
DE LA 
ENFER
MEDAD.  
Se 
puede 
realizar 
pre o 
post 
natal 
para 
confirm
ar el 
diagnós
tico. 

La 
DISECCI
ÓN 
AÓRTICA 
se 
presenta 
EN 
AORTA 
ASCEND
ENTE 
(2/3) y 
los 
Factores 
de 
Riesgo 
son edad 
20 – 
40 años, 
cariotipo 
45X0 e 
hiperten
sión 
arterial 

 Present
e en 
85% de 
los Sx 
Turner. 
Gónada
s no 
produce
n 
hormon
as 
sexuale
s, 
cuerpo 
produce 
LH y 
FSH 
Þ 
Niveles 
bajos 
de 
Estradio
l en 
compar
ación 
de 
niñas 
pre 
púberes 

Marfa
n  

Es una 
enfermed
ad 
producida 
por una 
mutación 
del gen 
FBN1 en 
el 
CROMOS
OMA 15 
que 
codifica la  
FIBRILINA-
1, la cual 
es una 
proteína 
esencial 
para 

Su 
herenci
a es de 
forma 
AUTOS
ÓMICA 
DOMIN
ANTE 

Antece
dentes 
familia
res de 
la 
enferm
edad 

 Talla Alta  
Dolicoste
nomelia 
(extremi
dades 
largas y 
delgadas
) 
§ Ojos 
profundo
s 
Hipoplasi
a 
Mediofac
ial 
§ 
Escoliosis 

Se 
realiza 
con 
base en 
los 
CRITERI
OS DE 
LA 
NOSOL
OGÍA 
DE 
GHENT 
2010: 

Valoraci
ón y 
tratamie
nto de 
Luxación 
del 
Cristalin
o, 
Miopía y 
Despren
dimiento 
de 
Retina 

Ectopia 
Lentis 
(Luxació
n del 
Cristalin
o) 
• 
Despren
dimient
o de 
Retina 
• 
Glauco
ma 
• 
Catarata
s 
tempara
nas 

 



producció
n del 
tejido 
conectivo. 

Prader 
willi  

Es un 
síndrome 
genético 
caracteriz
ado por la 
HIPOTONÍ
A 
NEONATA
L, 
OBESIDAD
, 
DISMORFI
AS 
FACIALES,  
CRIPTORQ
UIDIA, 
RETRASO 
MENTAL Y 
ALTERACI
ONES DE 
LA 
CONDUCT
A. 

Falla 
de 
expresi
ón de 
los 
genes 
del 
brazo 
largo 
del 
CROM
OSOM
A 15 
PATER
NO 

No se 
han 
docum
entado
. 

 Hipotoní

a 

Problem

as de 

succión-

deglució

n. 

Hipoplasi

a genital. 

Alteracio

nes 

craneofa

ciales 

(Ojos en 

Forma de 

Almendr

a, Boca 

Pequeña) 

GOLD 
STANDA
RD: PCR 
SENSIBL
E A 
METILA
CIÓN 
§ La 
técnica 
por PCR 
confirm
a el 
diagnósi
co de 
un 
Síndro
me de 
Prader 
Willi. 
§ + 
Historia 
Clínica 
con 
árbol 
genealó
gico. 

Mamilas 
especial
es para 
mejorar 
deglució
n 
• 
Gastrost
omía 

  

Osteo
genesi
s  

Son un 
grupo de 
enfermed
ades 
genéticas 
hereditari
as del 
tejido 
conectivo 
caracteriz
adas por 
la 
presencia 
de  
fragilidad 
ósea y 
fracturas. 

Se 

produc

e 

debido 

a 

mutaci

ones 

en los 

genes 

que 

codific

an la 

COLÁG

ENA 

TIPO 1: 

COL1A

Edad 
PATER
NA 
AVANZ
ADA 
Þ 
Histori
a 
Familia
r 

 Puede 
ser 
confundi
da con 
fracturas 
múltiples 
por 
maltrato 
infantil.  
Es 
caracterí
stica la 
presenci
a de 
ESCLERÓ
TICAS 
AZULES. 

GOLD 
ESTÁND
AR: 
HISTORI
A 
CLÍNICA 
Y 
EXAME
N 
FÍSICO 

1ra 
elección 
PREVEN
CIÓN DE 
FRACTU
RAS CON 
USO DE 
COLCHO
NES 
ESPECIA
LES Y 
EVITAR 
DEPORT
ES. 

 Depend
erá del 
tipo de 
osteogé
nesis 
imperfe
cta, 
siendo 
la tipo II 
la más 
severa. 
• 
Pueden 
present
ar 
desde 
muerte 
perinat



1 

(cromo

soma 

17) 

COL1A

2 

(cromo

soma 

7) 

al hasta 
ausenci
a de 
síntoma
s. 
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