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Cuadro comparativo   



Sín-
drome Definición Etiología

Factores
de riesgo Clínica Diagnostico Tratamiento

Down
 Alteración del

cromosoma 21,
por múltiples

dismorfias

No
disyunción
meiótica

en el óvulo
95% 

Madre
primigesta

Edad
materna >35

años

Retraso mental
Signo de la

sandalia
Epicantro

Gold standard:
Cariotipo
Tamizaje:

marcadores
incisivos,

bioquímicos,
USG 

Manejo
multidisciplinario

debido a los
órganos y
sistemas
afectados

Edwards
Trisomía 18
autosómica

rara.

Producto de
una

disyunción
en un 95-

96%

Edad
materna

avanzada,
historia

familiar de 1
bebe con sx. 

Nacimiento
postérmino,
microcefalia,

mano trisómica,
riñón en

herradura

Gold standard:
Cariotipo.

Tamizaje: USG-
polihidramnios,

traslucencia
nucal.

Marcadores
bioquímicos.

Sin tratamiento
tienen una

mortalidad de
60% en la 1°

semana.



Síndro
me Definición

Factores
de riesgo Etiología Clínica Diagnostico Tratamiento

Patau
Presencia parcial

o completa de
una copia del

cromosoma 13

Edad
materna

avanzada,
antecedente
de hijo con

sx

No disyunción
en meiosis de

gameto
materno 85%

Holoprosence
falia, labio y

paladar
hendido,

onfalocele

Gold standard:
cariotipo.

Tamizaje: USG,
marcadores
bioquímicos

No existe uno
especifico, debe

ser multidis-
ciplinario

Turner

Monosomía de la
pérdida total o

parcial del
cromosoma

sexual

Edad
materna

avanzada,
perdida del

2°
cromosoma

No disyunción
monosomía de

45, X en 50%

Amenorrea
primaria,

infertilidad, y
talla baja

Gold standard:
Cariotipo.
Tamizaje:

Amniocentesis,
ultrasonido, no
recomendado
antes de las 15

SDG

Crecimiento:
Somatotropina y

oxandrolona.
Amenorrea:
Estrógenos 



Síndro
me Definición

Factores
de riesgo Etiología Clínica Diagnostico Tratamiento

Marfan
Enfermedad

producida por
mutación del

gen FBN-1

Antecedentes
familiares de

la
enfermedad

FBN-1 en el
cromosoma
15 codifica a

fibrilina 

Talla alta,
ectopia lentis
hiperlaxitud

articular.

Disección de raíz
aortica a ectopia
lentis, mutación

FBN-1

Oftalmología
corrección

quirúrgica Beta
bloqueadores:

propanol, ARA II 

Di
George

Síndrome
velocardiofacial

es inmuno-
deficiencia
primaria

Portador de
deleción
22q11

Si es portador
tiene 50% de

posibilidad de
transmitir. 

Microdeleción
de

cromosoma
22q11, 85%
de los casos

son
esporádicos 

Úvula bífida,
puente nasal
ancho, orejas

displasias,
tetralogía de

fallot.  

Se sospecha
ante:

hipocalcemia,
crisis

convulsivas,
dismorfia facial.

Estudio
cromosómico

por FISH,
ecocardiograma,

radiografía de
tórax

No existe
tratamiento

específico, debe
ser

multidisciplinario
enfocado en

cada
manifestación



Síndro
me

Definición Factores
de riesgo

Etiología Clínica Diagnostico Tratamiento

Pradel
will

Sx genético
Hipotonía
neonatal

Sin evidencia

Deleción 75%
 Falla de

expresión de
genes 

Rn: Hipotonia
Lactante:
Exceso de
hambre

Cariotipo FISH
15q

 11-q 13
PCR sensible a

metilación.

Mamilas
especiales,  

ejercicio, adm.
exógena de H. del

crecimiento

Osteog
énesis
imper
fecta

 Grupo de
enfermedades

genéticas
hereditarias del

tejido
conectivo.

Edad paterna
avanzada e

historia
familiar

Mutación en
genes codifican
colágena tipo 1

(Col1A1
cromosoma

17)
Col1A2

(cromosoma 7)

Escleróticas
azules

Hipoacusia,
hiperlaxitud

articular,
deformidad

huesos largos

USG:
Diagnostico
intraútero 

Estudio
molecular

Radiografía
Análisis de

sangre

Evitar deportes
para prevenir

fracturas,
analgésicos para

dolor, cirugía para
escoliosis,

bifosfonatos, 
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