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SINDROME DE DOWN

WORLD 2

o"\%Nm SQué o5 el sindrome de Down?
9,

El Sindrome de Down es un trastorno
genético, que causa problemas con la forma

~en la que se desarrollan el cuerpo y el
cerebro, la esperanza de vida en promedio
es de 60 afios.

S(‘Jué S la causa.?

Se origina cuando la divisién celular anormal

produce una copia adicional total o parcial
del cromosoma 21.
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e Deteccidn

o Diagndstico

Onin.rg. 2022. Enhrada ONTM -+ 10685 - SENDROME DE DOMN
Down'’s s‘tjm{rome Fro‘min identified. (2013, 19 abril). Powell-Namilton, N. N. (2022, 21 Junio). Stndrome. de Down
(Hrisomia 20). Manua| MSD version para ﬁuiCo qeneral.




SINDROME DE TURNER
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SUue es!
También conocido como sindrome de
hipoplasiaovdrica congénita, ocurre cuando
el  cromosomaX = falta  parcial o

completamente en las mujeres.Descrito en
1938 por Henri Turner.

Es un tipo comin de aberracién
cromosémicahumana, es el Unico sindrome de
monémero alque los humanos pueden
sobrevivir.

Lncidencia b
Se estima que la incidencia de ST oscila entre CARIOTIRY
25 y 210 por cada 100.000 mujeres nacidas -~ ASX
vivas.La mortalidad ha aumentado, el riesgo ;
relativo demuerte es de 4,2% debido al riesgo
deenfermedades del sistema nervioso,
digestivo,cardiovascular,  respiratorio 'y
genitourinario.
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Sijnos \ anjr omas

e Anomalias Cardiovasculares
e Enfermedades Autoinmunes Secundarias
« Anomalias Esqueléticas

(
Pre,ve,nciﬁn
El ST no se puede prevenir. Es un problema * |
Q

genéticocausado por un error aleatorio en el

esperma o elévulo que provoca la falta de un
cromosoma X. ‘4
D 4 — &
MéJf odos de diagnistico

/

Tecnologias de secuenciacidn
Cariotipo (estandar de oro)
Métodos moleculares

Proceso de Desarrollo

Es considerado el estdandar de oro para
eldiagnéstico del sindrome de Turner.
Muestra: Sangre Total - Hisopado bucal A
partir de un cultivo celular se obtienen
loscromosomas y se identifican en el
microscopio,determinando alteraciones
numérica o estructural.

Tra+amien+o

e Terapia de hormona de crecimiento
o Terapia de estrégeno

« Tratamiento con oximetolona

e Otros tratamientos

Sl\anl(ar KiH(e,ri N, Naja“i S. Stndrome. de Turner. Unline). Treasure island (H),2022 (eited 2023
Ene,ro [, AVailaUe, 1from=|'\Hs//www.nc\)i.nlm.nil\.ov/bool(s/NBK%%Zl/.




PIE EQUINO VARO

De{‘inicion

Es una deformidad congénita del pie en la
cual éste aparece en punta (equino) y con la
planta girada hacia adentro (varo).
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Los tejidos que conectan los musculos al hueso [, BN 7

(tendones) son mds cortos que lo habitual.

Manhfe,sjfacione,s Uinicas

Parte superior del pie suele estar doblada hacia abgjo
y hacia adentro, lo que aumenta al arco y gira el taldn
hacia adentro.

Pierna o el pie afectado puede ser ligeramente mds
corto.

Pie torcido con apariencia alrevés

Misculos de la pantorrilla en la pierna afectada
generalmente estdn subdesarrollados.

Méclico

El tratamiento para el pie equino varo
generalmente comienza una o dos semanas
después del nacimiento.

Estiramientos y vendaje funcional y Serie de
estiramientos y aplicacién de yeso.

Ort o[)éclico

Se le coloca al paciente un yeso por hasta dos
meses, y luego tendrd que usar un dispositivo
de inmovilizacién aproximadamente por un
ano.

Alargar o reposicionar tehdones y ligamentos
para ayudar a colocar el pie en una mejor
posicion.

Fisioterapi

Movimientos pasivos (forzados): El pie debe
ser presionado en flexién dorsal. Esto se
rea|izct, si es posib|e, varias veces al dl'a, y es
conveniente ensefiar a la madre la forma de
realizarlo para que pueola proseguir el
tratamiento en casa.
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