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Sindrome/
enfermedad

Sindrome de
down

Sindrme de
turner

Fibrosis Quistica

Distrofia
Muscular

Sindrome de
DiGeorge
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Signos y
sintomas

El sindrome dé Down 25 und Conditién
producé cuando wna
Persona tiene un CroMosoma exird o und

genética que se

parte extrd dé un crorosoma.

€l sindrorie de tumer es una
Blteracion genética que afecta 3 las
rFwjbres y se cardcierizd por 13
Busencid "o anormalidad de un
cromasoma X

L8 fibrosis quistica (Fa) es wna
enfermedad genética que provotd
13 acurulacion dé moco fspéso y
pﬂg?m en los pulmengs, el
rfn s, el hi 2 sh;mesiinw,
5 SEnos sales 5 Grganos
sewales_Par i

La distrofid muscular €5 un grupo de
enfermedades genéticds que ‘provecin
debilidad y degeneracion mustular. Se
caracteria |3 pérdida de masa
rustular y (Is"de idad progresia que
empeora con el fierpo

La distrefid muscudar &s wn grupe de
uE provacan
y degeneracién Muscular. Se
rdidd de masa
id progrésiva que

enfermedades genéticas
cardctenizd por L2
rwsculdr v (@ debil
empesrd con el tiempa
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Diagnésfico

* Durante el
embarazo

* Prueba genética de
Cariotipo

sindrome  de  Turnér  se

didgnostica mediante un andlisis de

sangre  lamado  cariatipo,
exdiing [ compo
Lrorossrica de Las células.

ssssas

e

Sicion

Prueba dé sudor

Pruebd de portadores genticos
Examen  del  fripsinggeno
mifunarreactivo (IRT)
estudio de 12 diferencia de
potencial de membrana nasal in
viva (DPHE:

Exarien fisice

Andlisis de sanqre orind
Biopsids MusClArEs
electromiografia

Pruebas cardiacas
Prugbas neuroldgicas

* Pruebas de laboratoric
® observacién clinica
® Pruebds neonatales

-

Tratamiento
Farmacolégico

Terapias del habla, ocupationales,

gf[il?;:a &*
raras

':19 ana

Inteqracin escolar

Capaitaciin  para el

persond

Estirlaciin

cuidade

® HorMona de crecimiento
o ferdpia  de reerplazo  de
estragénc (ERT)

* Ivacaftor y lumacaftor:
5& whilizdn para tratar ciertos tipos d
Fa en adultos y nifios mayores de L
Ao

* Trikaft: £ una triple fer e
combing elmwroe:ewxagfah;lr [}
ivacaf far.

terapia fisica
Terdpia ocupacienal
Terapia réspiratoria
terdpia de;e habla

05 dé sistencia
duya

ssssss

& Hipoparatiroidismo: S8 tratd com
suplémentos dé caltio y vitdmina
D.

Defecto én la funcién del fima: Si
Bs Moderado, s& frata como si el
mifia na tuviera defioencias.

Tratamiento
nutricional

Lo nfics ton sindrovd 4 Doun dobém fenér buenos
dribitos Aranticios incluyEndo 8n su 4813 422 €add vno
8 los grupas o8 Blmentas, Diben ot o Tod: el
mtegraths, tubinculas, Aradonds, sérdurd, Fritas, protinds,
\ietios y deites o grdads sfurddas,

En general, (a alimentacién de las
persands con sindrome o8 Twrnr
debe ser e%mlbrada y intluir fodos
los grupos dlimentarios

L3 dieta recomendada r&a
personds con fibrosis quistica se
caracterica por sér ricd én calorias

gmiﬁina.s, ¥ por incluir aliméntos é
odos los grupos

L2 dieta  recomendada a
personds Con distrofia rwscular se
caracteria por ser rica en proteinas
y am»wdaP:Ies, ¥ ufma. el
consuria d alimentes con grasas

un2  diefd  récorendada  pard

personas con sindrorme dé DiGeorge
e incluir Legumbres, Arroz"y

pasta integral,” Pescado  dzul

muﬁn ¥ co, Clrngs Magras,
vo.
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CONCLUSION

En conclusion, cada una de estas condiciones, como lo son el sindrome de Down,
sindrome de Turner, fibrosis Quistica, distrofia muscular y sindrome de DiGeorge
presenta desafios Unicos y afecta a las personas de maneras diferentes, pero todas
comparten algo importante: nos recuerdan la diversidad y la vulnerabilidad humana.
Estas condiciones genéticas son complejas y pueden limitar o afectar distintas areas
de la vida, desde el desarrollo fisico y cognitivo hasta la salud general. Sin embargo,
con apoyo adecuado y avances médicos, muchas personas que viven con estas
condiciones han demostrado una capacidad de adaptacion y resiliencia
impresionantes. Nos muestran la importancia de la inclusion, la empatia y el continuo

esfuerzo por mejorar los tratamientos y la calidad de vida.
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