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Enfermedad/
Sindrome

Sindrome de Down

Sindrome de Turner

Fibrosis Quistica

Distrofia muscular
de Duchenne

Tetralogia de Fallot

Sindrome de
DiGeorge

Signosy
Sintomas

Rasgos fisicos: Cara redondeada, ojos
rasgados, lengua grande y tono muscular
bajo.

Retrasos en el desarrollo. Discapacidad
intelectual leve a moderada, dificultades en
ellenguaje y en habilidades motoras.
Condiciones asociadas. Problemas
cardiacos, visuales, auditivos y digestives.

Caracteristicas fisicas: Baja estatura,
cuelle ancho o con pliegues, y

extremidades cortas.
Desarrollo sexuak Desarrolio incompleto de

los caracteres sexuales, con infertilidad
frecuente.

Problemas de salud: Riesgo de problemas
cardiacos, renales y de tiraides.

Problemas respliratorios: Acumulacion de moco
espeso que causa infecciones pulmanares
frecuentes y dificultad para respirar.

Problemas digestivos: Dificultad para sbsorber
nutrientes, diarrea crénica y retraso en el
crecimienta.

Otros sintomas: Sudor salado, que puede
llevar a desequilibrios de sales en el cuerpo.

Debilidad muscular: Comierza en lainfancia,
afectando primero los misculos de las piernas y
pelvis, y luego los brazos y torso.

Dificultad para caminar: Los nifios suelen perder

la capacidad de caminar entre los 10 y 12 afos.

Complicaciones: Problemas cardiacos y
respiratorios conforme avanza la enfermedad.

Estenosis pulmonar: Obstruccidn del flujo de
sangre del ventriculo derecho hacia los
pulmones.

Cabalgamiento de la aorta: La aorta se desplaza y

recibe sangre de amboes ventriculos.

Hipertrofia del ventricuto derecho: Engrosamiento de

la pared del ventriculo derecho debido al esfuerzo
extra.

Problemas cardiacos: Defectos cardiacos
congénitos, como tetralogia de Fallot.
Sistema inmunologico debdlitado: Falta o mal
funcionamienta ded timo, que afecta la respuesta
inmune
Problemas en el desarrollo: Retrasos en el
habla y ¢l aprendizaje, ademis de posibles
discapacidades intelectuales.
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Como se
diagnostica

Durante el embarazo:
*Pruebas de cribado.
*Pruebas diagnésticas.
Despues del nacimiento:
*Evaluacion fisica.
*Prueba de cariotipo.

Durante el embarazo:
*Ecografias.

*Pruebas genéticas.

Despues del nacimiento:

*Evaluacién fisica.
*Prueba de cariotipo.

Pruebas prenatales:
*Amniocentesis.

Diagndstico en recién nacido:
*Prucha de deteccion neonatal.
Diagnéstico confirmado:

“rusba cel uxdor,
Ardlsus genetico

Evaluacién clinica:

*Historia médica y examen fisico.
Pruebas diagndsticas:
*Analisis de sangre.
*Pruebas geneticas.

Evaluacién clinica:
*Examen fisico.
Pruebas diagnésticas:

*Ecocardiografia. +Electrocardiograma
Radiografia de térax. *Cateterismo cardiaco

Evaluacién clinica:
+*Historia médica y examen fisico.

Pruebas diagndsticas:
+Andlisis de sangre.
*Estudio genético.

Tratamiento
farmacoloégico

Medicamentos:
*Antibiéticos.
*Medicamentos cardiacos.
Suplementos:

*Calcio y Vitamina D.
Hormonas de crecimiento.

*Hormona de crecimiento.
*Terapia hormonal.
*Medicamentos.

*Apoyo psicoldgico y educativo.
*Monitoreo regular.

Medicamentos:
*Mucoliticos.
*Broncodilatadores.
*Antibidticos.

Terapia respiratoriay
Enzimas pancreaticas.

Medicamentos:
*Corticosteroides.
«Antiinflamantorios.
Terapia fisica, Soportes
Ortopedicos y Terapia
Ocupacional.

Medicamentos:

*Diuréticos.

*Medicamentos para

el corazoén.

Monitoreo regular y Atencién

*Atencién médica regular.
sIntervenciones quirdrgicas.
*Terapia de remplazo de Calcio.
*Terapia del habla y ocupacional.
*Apoyo psicolégico y educativo.
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Tratamiento
nutricional

Evite el gluten: debido a ks alta incdencia de
la enfermedad celiaca entre fos nifos con
sindrome de Down, una dieta sin gluten
puede ser variada y satisfactoria Incluye una
amplia variedad de alimentos como frutas,
verduras, h , qui arroz salvaj
frijoles, legumbres, pescado, aves y cereales
integrales.

Se le debe manejar bien el peso y Ls salud
cardiovascula, deben de de tener control
en:

«Control de porciones

*Elegir almentas integrales

y sin pracesar

*Reducir el consumo de azicares

afadidos y sodio.

sActividad fisica regular

Tomar suficientes alimentas ricas en proteinas.
La carme y los praductos Bcteos como el yogur
y el gueso contienen gran cantidad de
protednas, que sirven para gue tengas fuerzas.
Debes incluir alimentos con un alto contenido
en proteinas en tu dieta varias veces al dia.

Seguir una dieta rica en proteinas, ya gue
ayudan en la formacién de masa muscular,
Sin embargo, deben seleccionarse aimentos
con un alto conténido en proteinas pero con
un bajo contenido en grasas. Algunos
ejemplos son: mariscos, carne de pollo o
pavo, legumbres o productos licteos
desnatados.

Requiere un aporte calérico y proteico
adecuado, asl como una restriccidn de
fluidos y sodio. También es importante
suplementar vitaminas y minerales,
especialmente hierro y calcio.

* camer mds prateinas, fibra y grasas
que cmtengan"c‘a:b—uﬁdﬂifﬁ: complejos, coma
cereales Integrabes, frutas y verduras, en lugar
de alimentos que contengan adcares simples,
camo caramelas, galletas, bebidas arucaradas y
otros almentes y bebidas can azicar agregado.
¢ ewtelaleche y los productos lactecs.



CONCLUSION

En resumen, el Sindrome de Down, Sindrome de Turner, Fibrosis Quistica, Distrofia
Muscular de Duchenne, Tetralogia de Fallot y Sindrome de Di George son
condiciones genéticas que afectan de manera significativa la vida de quienes las
padecen, aunque presentan sintomas y tratamientos especificos, todas requieren
una combinacion de cuidados médicos, apoyo familiar, terapias y buena
alimentacion para mejorar la calidad de vida. Si bien algunos tratamientos pueden
aliviar los sintomas o retrasar el progreso de estas condiciones, muchas no tienen
cura, lo que hace que la comprension y aceptacion sean esenciales tanto para las
personas afectadas como sus familiares, a medida que la ciencia avanza, la
investigacion y el desarrollo de nuevas terapias ofrecen esperanza para un mejor
manejo de estas condiciones. Sin embargo, es importante recordar que los retos
diarios de vivir con estos diagnésticos también destacan la necesidad de un sistema

de salud accesible, un apoyo social robusto y una sociedad buena.
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