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-Signos y sintomas

y Ecografias.
Diagnéstico postnatal: Evaluacion fisica y
Analisis cromosémico

Estatura baja

Cuello corto y ancho
Problemas cardiacos
Problemas reproductivos
Problemas renales
Desarrollo cognitivo 1

- Problemas respiratorios

« Infecciones pulmonares

- Problemas digestivos

- Problemas para absorber el nutriente
- Heces grasosas y malolientes

- Sudor salado

- Fatiga y falta de nutriente

- Debilidad muscular

- Perdida de la marcha

- Dificultades para realizar actividades
cotidianas

- Aumento del tamafio de los musculos
- Problemas respiratorios

- Problemas cardiacos

Retraso en el desarrollo motor

dy’énne

« Cianosis

- Dificultades para respirar
- Fatiga

- Crisis hipoxémicas

+ Soplo cardiaco

- Bajo crecimiento

- Problemas cardiacos

- Inmunodeficiencia

- Problemas faciales caracteristicos
- Problemas endocrinos

- Retraso en el desarrollo

- Dificultades alimentarias

Diagnéstico prenatal: Pruebas de deteccion

-Como se diagnostica

« Cardiopatias
+ Hipotonia

+ Medicamentos psiquiatricos

+ Medicamentos gastrointestinales

Evaluacion clinica: Historia médica y
familiar y Examen fisico

Pruebas genéticas: Andlisis de ADN y
Cariotipo

Estudios adicionales: Ecografias prenatales
y Evaluaciones hormonales

- Prueba del sudor

« Pruebas genéticas

- Evaluaciones clinicas

« Pruebas de funcién pulmonar
- Radiografias o tomografias

- Evaluacion clinica

- Examen fisico

- Pruebas genéticas

- Pruebas de laboratorios

- Niveles de creatina quinasa
- Resonancia magnética

- Biopsia muscular

« Historia clinica y examen fisico
« Ecocardiograma

« Electrocardiograma

+ Radiografia de térax

« Cateterismo cardiaco

-Tratamiento farmacolégico

« Terapia del lenguaje y del habla
« Terapia ocupacional

+ Fisioterapia

+Medicamentos

+ Hormonas de crecimiento

« Terapia hormonal de reemplazo (THR)

+ Medicamentos para problemas cardiacos
+ Medicamentos para condiciones
asociadas

- Broncodilatadores

+ Mucoliticos

+ Antibiéticos

+Moduladores de CRTR

+ Enzimas pancreaticas

« Estereoides inhalados

+ Medicamentos antiinflamatorios

« Corticosteroides

- Tratamiento especifico para mejorar la
funcién muscular

+ Manejo de complicaciones

- Medicamentos para problemas cardiacos
y respiratorios

« Suplementos nutricionales y vitaminas

+ Manejo del dolor

« Prostaglandinas

+ Diuréticos

+ Medicamentos para el control de ritmo
cardiaco

+ Antibiéticos profilacticos

+ Resonancia magnética o tomogi
computarizada

+ Evaluacion clinica

+ Historia médica familiar

« Pruebas genéticas

+ Ecocardiogramas

+ Pruebas de funcién inmunolégica

. nentos para el manejo de
insuficiencia cardiaca

+ Suplementos de calcio y vitamina D
+Inmunoglobulinas

+ Antibiéticos

+ Medicamentos cardiacos

« Tratamientos psiquiatricos

-Tratamiento nutricional

Dieta equilibrada:
« Frutas y verduras
+ Granos integrales
« Proteinas magras

- Dieta equilibrada

- Calcio y vitamina D

- Control de peso

- Suplementos nutricionales
- Hidratacién adecuada

+ Alto contenido calérico

« Proteinas

- Grasas saludables

- Carbohidratos

« Suplementos vitaminicos
+ Hidratacién adecuada

- Dieta equilibrada

- Mantenimiento del peso saludable
- Suplementos nutricionales

- Hidratacion adecuada

- Adaptacién dietétical

« Alimentos ricos en calorias y nutrientes
- Pequenas comidas frecuentes

- Suplementos nutricionales

- Hidratacién adecuada

- Dieta equilibrada

- Suplementos nutricionales

- Acido folico

- Atencion a alergias alimentarias
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