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Resumen

Las enfermedades genéticas se corresponden con variaciones genéticas del desarrollo que
precisan ayuda médica, educativa, social o combinaciones de estas. Son de gran
heterogeneidad en su expresion clinica por la complejidad y diversidad de 6rganos o
sistemas involucrados. El objetivo de la investigacion fue analizar los vinculos genéticos
de complicaciones médicas infantiles entre trisomias y enfermedades metabolicas. Se
utiliz6 un disefio documental tipo descriptivo y cuantitativo, centrado en la revision
sistematica de informacion. Los articulos fueron obtenidos de las bases de datos como
Pubmed, Redalyc, Google Académico, Elsevier, SCiELO, entre otras. Los resultados del
presente estudio indican que en las complicaciones médicas infantiles entre trisomias y
enfermedades metabodlicas fue mas frecuente la diabetes, especificamente en pacientes
con Sindrome de Down. Se evidencid que las técnicas diagndsticas mas comunes para
trisomias relacionadas con enfermedades metabdlicas incluyen la amniocentesis,
destacando por su utilidad para diagnosticar trastornos genéticos, defectos congénitos y
otros problemas de salud en el feto. De acuerdo a las enfermedades médicas infantiles,
las anomalias faciales destacan como una consecuencia trascendental en el contexto de
las trisomias, dado que son el resultado de una combinacion de factores genéticos y
biologicos que afectan el desarrollo embrionario y la formacion de sus tejidos durante la
gestacion. Las complicaciones médicas infantiles mas frecuentes, tanto en trisomias y
enfermedades metabodlicas estan asociadas con el sindrome metabolico, destacando la

presencia de diabetes mellitus tipo II.

Palabras clave: Trisomias; Alteraciones cromosomicas; Pruebas genéticas prenatales;

Variabilidad genética; Trastornos metabolicos
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Abstract

Genetic diseases correspond to genetic variations in development that require medical,
educational, social or combinations of these. They are of great heterogeneity in their
clinical expression due to the complexity and diversity of organs or systems involved.
The aim of the research was to analyze the genetic links of childhood medical
complications between trisomies and metabolic diseases. A descriptive and quantitative
documentary design was used, focused on the systematic review of information. The
articles were obtained from databases such as Pubmed, Redalyc, Google Scholar,
Elsevier, SciELO, among others. The results of the present study indicate that diabetes
was more frequent in infant medical complications between trisomies and metabolic
diseases, specifically in patients with Down syndrome. It was evidenced that the most
common diagnostic techniques for trisomies related to metabolic diseases include
amniocentesis, standing out for its usefulness in diagnosing genetic disorders, congenital
defects and other health problems in the fetus. According to infant medical diseases, facial
anomalies stand out as a transcendental consequence in the context of trisomies, since
they are the result of a combination of genetic and biological factors that affect embryonic
development and the formation of its tissues during gestation. The most frequent infant
medical complications, both in trisomies and metabolic diseases, are associated with the

metabolic syndrome, highlighting the presence of type Il diabetes mellitus.

Keywords: Trisomies; Chromosomal alterations; Prenatal genetic testing; Genetic

variability; Metabolic disorders
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Introduccion

La comprension de los vinculos genéticos que subyacen a las complicaciones médicas
infantiles es esencial para avanzar en la medicina pediatrica y mejorar la atencion médica
especializada. Las enfermedades genéticas se corresponden con variaciones genéticas del
desarrollo que precisan ayuda médica, educativa, social o combinaciones de estas. Son de
gran heterogeneidad en su expresion clinica por la complejidad y diversidad de érganos
o sistemas involucrados (1).

A nivel continental, en América, la variabilidad genética y epidemiologica en relacion
con las trisomias y enfermedades metabdlicas presenta una complejidad significativa.
Distintas investigaciones sugieren que factores como la diversidad étnica, las migraciones
histéricas y las disparidades en la prevalencia de genes vinculados a estas condiciones
pueden tener un impacto en su distribucion. En las poblaciones latinoamericanas, se ha
observado una amplia gama de perfiles genéticos que podrian tener consecuencias para
la susceptibilidad a trisomias y enfermedades metabolicas (2).

Por otro lado, las enfermedades metabolicas que representan un desafio significativo para
la salud publica a escala global, son influenciadas por factores ambientales, de estilo de
vida y epigenéticos, cuyas interacciones complejas aun no se comprenden
completamente. Estos trastornos metabolicos son cominmente heredados de la familia,
donde se ha heredado un gen defectuoso que resulta en deficiencia enzimatica (3).

De acuerdo a la OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) actualmente se han
descubierto alrededor de 10.000 enfermedades genéticas denominadas también como
enfermedades huérfanas, que afectan aproximadamente al 7% de la poblacion a nivel
mundial de acuerdo a datos de la Organizacion Mundial de la Salud, porcentaje que
equivale a alrededor de 500 millones de personas (4).

Especificamente en Ecuador, a nivel nacional, la realidad genética y epidemiolédgica
puede estar condicionada por la diversidad étnica que caracteriza a su poblacion,
integrada por comunidades indigenas, mestizas y afrodescendientes. Las politicas de
salud publica en Ecuador desempefian un papel crucial en la deteccion y atencion de
trisomias y enfermedades metabdlicas en la infancia. Programas de cribado neonatal y la
disponibilidad de servicios médicos especializados contribuyen de manera significativa a
la identificacion precoz y al manejo adecuado de estas condiciones (2).

La trisomia se refiere a la presencia de una copia adicional de un cromosoma completo o
de una parte de ¢l en el nticleo de una célula. Este fendmeno se caracteriza por alteraciones
en el nivel de expresion génica, no solo en el cromosoma trisomico, sino en todo el
genoma. Ademas, estas alteraciones pueden causar retraso mental, retraso en el
crecimiento y anomalias congénitas graves (5).

En Latinoamérica, el sub-diagndstico y sub-registro de enfermedades genéticas no han
permitido contar con informacion especifica de la prevalencia de este tipo de trastornos.
Sin embargo, de acuerdo al Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones
Congénitas, se conoce que en la region las enfermedades raras se ubican entre el segundo
y quinto lugar en indices de mortalidad en nifios menores de 1 afo, lo cual corresponde
al 2 - 27% (4).
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Esta investigacion se enfoca en el analisis de las complicaciones médicas infantiles
relacionadas con la trisomia y las enfermedades metabdlicas, donde la variable
dependiente constituye el eje central que representa los desafios de salud especificos que
enfrentan los nifios en estos grupos, permitiendo la compresion de las complejidades
clinicas y obtener una vision detallada de las diferencias en la incidencia y gravedad de
las complicaciones médicas (6).

Este estudio tiene como objetivo investigar los posibles vinculos genéticos entre las
complicaciones médicas infantiles asociadas a las trisomias y las enfermedades
metabolicas. Cabe mencionar, que la comprension de los posibles vinculos genéticos
entre estas dos condiciones puede proporcionar informacion fundamental sobre los
mecanismos subyacentes y las vias bioldgicas involucradas. Esto puede tener
implicaciones importantes para el diagndstico temprano, el tratamiento y la prevencion
de estas complicaciones médicas en los nifios (7).

Esta investigacion puede abrir nuevas oportunidades para mejorar la atencion médica y
la calidad de vida de los nifios afectados por estas condiciones, incluso permitiendo
explorar y comprender mejor los vinculos genéticos entre las complicaciones médicas
infantiles asociadas a las trisomias y las enfermedades metabolicas. A través de este
estudio, se espera brindar informacion valiosa para generar un impacto positivo en la
salud y el bienestar de los nifios afectados (7).

A partir de lo expuesto, surge la siguiente interrogante: ;De qué manera los vinculos
genéticos entre trisomias y enfermedades metabdlicas influyen en el aumento del riesgo
de complicaciones médicas infantiles?

DESARROLLO

Trisomia

“La trisomia es un tipo de aneuploidia caracterizada por un cromosoma adicional. El
cromosoma adicional acepta tedricamente cualquier tipo de cambio, ya que no es
necesario para la proliferacion celular” (8).

Trisomia 21

La trisomia 21, también conocida como sindrome de Down, es la aneuploidia autosémica
mas comun, considerada el trastorno genético mas frecuente entre los recién nacidos,
causada por la presencia de un cromosoma 21 adicional. Esta condicion genética se
caracteriza por un fenotipo distintivo que incluye rasgos faciales caracteristicos, retraso
en el desarrollo, pérdida auditiva y nivel intelectual bajo (9).

Trisomia 18

Uno de los trastornos genéticos mas conocidos es el Sindrome de Edwards, esta afeccion
es caracterizada por la aparicion de un cromosoma adicional en el par 18. Ademas, es
considerada como una enfermedad de caracter autosémico que se manifiesta a través de
diferentes malformaciones mayores y menores, que ponen en peligro la vida del recién
nacido desde su nacimiento (10).

Es la segunda enfermedad cromosomica mas frecuente después de la trisomia 21. Se
denomina también sindrome de Edwards, por haber sido descrita por el genetista John
Edwards en 1960. El prondstico de la enfermedad es variable, ya que depende del grado
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de afectacion de los organos vitales. Debido a que suele tener defectos cardiovasculares
graves, un amplio porcentaje muere poco tiempo después del nacimiento (11).

Trisomia 13

Se define como una anomalia cromosOémica asociada a una alta mortalidad, resultado de
defectos congénitos en sistema nervioso central, urogenital y cardiacos, se debe a la
presencia de un cromosoma 13 adicional. La supervivencia promedio se estima en 10 dias
posterior al nacimiento, sin embargo, se han reportado casos de supervivencia hasta la
segunda década de la vida y que generalmente se han asociado a mosacismo y a la
ausencia de anomalias graves como holoprosencefalia o cardiopatias complejas (12).
Trisomia 9

La trisomia 9, también conocida como sindrome de Rethoré, se trata de la cuarta
cromosomopatia mas frecuente después de la trisomia 21, 13 y 18. Esta trisomia puede
tener como causa la duplicidad parcial o completa del brazo corto del cromosoma 9. Este
hecho puede deberse porque existen dos lineas celulares con cargas genéticas distintas en
una misma persona, o también pueden presentar casos en los cuales hay aneusomias
segmentarias (2).

Trisomia 8

La trisomia 8 o también conocida como el sindrome de Warkany tipo 2, se describe como
una anomalia cromosdmica numérica debido a la presencia de una copia extra del
cromosoma en el par nimero 8. Ademas, es considerada como una afeccion heterogénea,
tanto en el &mbito clinico como genético debido a las caracteristicas clinicas tipicas que
presenta (13).

Enfermedades metabolicas

“Las enfermedades metabolicas se definen en términos generales como enfermedades
causadas por problemas en la funcion metabdlica, incluida la obesidad central, la
resistencia a la insulina, las anomalias de la glucosa lipidica y la presion arterial elevada”
(14).

Fenilcetonuria

La fenilcetonuria (PKU) es un trastorno genético que afecta el metabolismo del
aminoacido fenilalanina debido a la falta de la enzima fenilalanina hidroxilasa. Esta
enzima es esencial para convertir la fenilalanina en otro aminoécido llamado tirosina. En
personas con PKU, Ilaacumulacion de fenilalanina dentro del cuerpo puede
ser toxica para el sistema nervioso, especialmente en el desarrollo del cerebro (15).

El tratamiento principal de la fenilcetonuria implica una dieta especial baja en
fenilalanina, que se encuentra en alimentos ricos en proteinas como carne, lacteos y
algunos granos. Esta dieta debe seguirse desde el nacimiento para prevenir el exceso de
fenilalanina en el organismo y reducir el riesgo de dafio cerebral (16).

La deteccion temprana a través de pruebas neonatales es esencial para comenzar el
tratamiento adecuado. Si no se trata, la fenilcetonuria puede provocar discapacidades
mentales, retraso en el desarrollo y otros problemas de salud. Sin embargo, con un manejo
adecuado, que incluye la restriccion dietética y, en algunos casos, la suplementacion de
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tirosina, muchas personas con PKU pueden llevar vidas saludables y evitar
complicaciones graves (16).

Hipotiroidismo congénito

Esta afeccion es descrita como una disfuncion variable con respecto al eje hipotaldmico-
hipofisario-tiroideo, el cual suele presentarse en el nacimiento y da paso al desbalance de
la produccion de las hormonas segregadas por la tiroides. En los primeros meses del
infante suele dar paso a lesiones irreversibles dentro del sistema nervioso central siendo
perjudicial su desarrollo (17).

Sindrome metabolico

El sindrome metabolico (SM) se describe como un conjunto de factores de riesgo que
incluyen obesidad abdominal, resistencia a la insulina, presion arterial elevada. Esta
condicién ha presentado un aumento en su incidencia, principalmente debido a los
cambios en el estilo de vida y el aumento en la prevalencia de obesidad en la poblacion a
nivel mundial. Se ha establecido una clara relacién entre el SM y el desarrollo de
enfermedades cardiovasculares, diabetes mellitus (DM) tipo 2 y condiciones respiratorias
como enfermedad pulmonar obstructiva crénica (EPOC) (18).

Condiciones asociadas al sindrome metabdlico

Es de conocimiento que el SM es caracterizado por la aparicion de distintas alteraciones
metabolicas e inflamatorias relacionadas a la resistencia a la insulina con respecto a la
presencia de adiposidad en el predominio visceral. Esta afeccion abarca distintos
trastornos metabdlicos tales como:

Obesidad

La obesidad es un trastorno complejo que esta estrechamente vinculado a la genéticay a
procesos metabolicos, participa en la sintesis de hormonas, metabolismo de lipidos,
regulacion del apetito y saciedad. Incluso, existen genes especificos que se asocian con
el sobrepeso y la obesidad en nifios y adolescentes. No obstante, es importante mencionar
que su causa principal es la alimentacion hipercaldrica (19).

Hipertension arterial

La presion arterial elevada es de gran importancia en el sindrome metabdlico, siendo
componente esencial en las afecciones cardiacas. El sindrome metabdlico y la presion
arterial elevada se relacionan de dos formas y, cuando se contraen ambas al mismo
tiempo, contribuyen a la aceleracion de problemas en 6rganos vitales como el corazén y
los rifiones (20).

Prediabetes y diabetes mellitus tipo 2

Se ha comprobado que la resistencia a la insulina es muy frecuente en individuos con
diabetes mellitus tipo 2 y sindrome metabolico. En la fase previa a la diabetes, se dafian
las células B y surge la resistencia a la insulina como consecuencia del exceso de lipidos.
Ademas, se caracteriza a la prediabetes por niveles altos de glucosa en ayunas, por
intolerancia glucémica e incluso por valores elevados de HbAlc (20).

Enfermedad por higado graso no alcohdlico

Esta afeccion representa grandes complicaciones metabdlicas en individuos obesos, logra
abarcar distintas enfermedades hepaticas. Es altamente probable que inicie por
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condiciones leves o asintomadticas y, posteriormente, avance hasta manifestarse en
enfermedades cronicas como la cirrosis. Se especula que el exceso de grasa en el higado
estd estrechamente ligado con la resistencia a la insulina, por ende, se correlaciona con el
sindrome metabdlico (20).

Material y métodos
Material
La investigacion utilizara como herramienta la recoleccion de datos de informaciones
cientificas publicadas durante los ultimos 5 afios, desde el 2019-2023 en las distintas
bases de datos como Pubmed, Redalyc, Google Académico, Elsevier, SCIELO, entre otras.
La estrategia de busqueda fue realizada en inglés y portugués con palabras claves como:
“técnicas diagnosticas”, “enfermedades metabolicas”, “trisomias”, “complicaciones
médicas infantiles”, y uso de booleanos como AND, OR, NOT y se utilizaron las
siguientes combinaciones en las bases de datos como: “técnicas diagnosticas” AND
“trisomias” AND “enfermedades metabolicas”, “enfermedades médicas” AND
“trisomias” AND “enfermedades metabodlicas”, “complicaciones médicas infantiles”
AND “trisomias” AND “enfermedades metabdlicas”
Métodos
El presente estudio investigativo fue de disefio documental tipo descriptivo y cuantitativo
basado principalmente en una revision sistematica de la informacion a través de la técnica
de lectura critica de fuentes bibliogréaficas tales articulos originales, articulos de revision
y libros.
Dentro de la revision sistemdtica empleada se incluyeron fuentes de investigaciones
primarias, y secundarias como articulos originales completos en inglés, espafiol y
portugués que contengan metodologia de los ultimos 5 afios, metaandlisis y revisiones
sistematicas y se eligieron estudios realizados en humanos y que sean originales.
No obstante, se excluyeron articulos que contengan una metodologia dudosa, que no se
haya realizado en seres humanos, revisiones narrativas, opiniones de expertos, estudios
de laboratorio o con animales y repetidos.

Resultados
Tabla 1
Técnicas diagndsticas de trisomias asociadas a enfermedades metabolicas.
Autores Afo Pais Tipo de estudio Muestra Técnicas diagnosticas
Adriana Benavides 2019 Costa Rica Estudio 1589 Translucencia nucal
Lara, Maria de la Paz observacional Ecografia
Barboza Argiiello
21).
Araya, Paula; et al 2019 Estados Estudio descriptivo 581 Analisis de citocinas plasmaticas,
(22). Unidos transcriptoma de globulos blancos
y células T
Sanchez Duran, 2019 Espafia Estudio piloto 2639 Cribado convencional
Maria Angeles; et al observacional
(23). prospectivo
Serapinasa, 2019 Argentina Estudio 117 Amniocentesis
Danielius; retrospectivo
Bartkeviciene, Daiva
(24).
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Vazquez Martinez,
Yovany Enrique;
Lemus Valdés, Maria
Teresa (25).

Ali Akbari, Nastaran;
Tooba, Khatereh (26).

Hart, Sarah; et al
27.
Prieto, Maria; et al
(28).
Gou, Lingshan; et al
(29).
Fanny Cortes (30).

Marin, Maria; et al

31).

Morales de Machin,
Alisandra; et al (32).

Van Riel, Margot; et
al (33).
Erostegui, Carlos; et
al (34).
Abarca Ramirez,
Melissa; et al (35).

2019

2019

2020

2020

2020

2021

2021

2021

2021

2022

2022

Cuba

Iran

Estados
Unidos
Colombia
China
Chile

Chile

Venezuela

Bélgica

Bolivia

Costa Rica

Estudio descriptivo,
retrospectivo y de
corte longitudinal

Estudio
retrospectivo,
descriptivo-
analitico
Estudio prospectivo

Estudio de caso
descriptivo
Estudio
retrospectivo
Estudio descriptivo

Estudio descriptivo
y retrospectivo

Estudio descriptivo
y retrospectivo.

Estudio de cohorte
retrospectivo
Estudio descriptivo
transversal
Estudio descriptivo,
observacional y

12902

715

856

4755

18016

8000

273

568

4150

166

77

Amniocentesis

Amniocentesis

Cribado en nifios con Sindrome
de Down
Amniocentesis

Analisis de micromatrices
cromosomicas

Cariograma

Fish

Ecocardiografia
Neurosonografia
Resonancia magnética fetal
Cariograma

Ecografia

Ecocardiografia fetal
Triple marcador sérico materno
Amniocentesis

Ecografia

Prueba de cariotipo

Técnica MLPA

transversal

Analisis de los resultados

Las técnicas diagnosticas de trisomias asociadas a enfermedades metabdlicas mas
utilizadas, segun la tabla 1, abarca principalmente a la amniocentesis, la cual consiste en
un analisis del material genético a través de la extraccion de una pequefia cantidad de
liquido amnidtico; por otro lado, entre las menos utilizadas estan presentes la técnica Fish,
la cual permite la detecciéon de anomalias cromosdémicas mediante la hibridacion de
secuencias de ADN, y otras técnicas como el analisis de citosinas plasmaticas y el analisis
del transcriptoma de globulos blancos y células T. Estas técnicas engloban tanto el
diagnostico sobre trisomias como el diagnéstico de enfermedades metabdlicas.

Tabla 2
Identificar enfermedades médicas infantiles entre trisomias y alteraciones metabolicas.
Autores Afio Pais Tipo de estudio Muestra Enfermedades
Cabello, Emilio; et al 2019 Peru Estudio transversal 360 Obesidad exdgena
(36).
Peraza, Natalia; et al 2019 México Estudio retrospectivo 171 Rinosinusitis croénica
3. Rinitis alérgica
Pefialoza, Lorena; 2020 Colombia Estudio observacional 41494 Hipotiroidismo congénito
Forero, Catalina; retrospectivo
Céspedes, Camila
(38).
Pardo, Rosa; et al (39). 2020 Chile Estudio descriptivo y 2305 Anomalias congénitas
retrospectivo faciales.
Malformaciones faciales.
Lopez Rios, Valery; et 2020 Colombia Estudio retrospectivo 1 Hipertelorismo.
al (40). Plagiocefalia.
Ramirez Portilla, 2020 Ecuador Estudio retrospectivo 1 Hipertelorismo.
Cristian Carlos; et al
(41).
Castillo, Josefa Bell; et 2020 Cuba Estudio descriptivo y 640 Diabetes mellitus.
al (42). prospectivo Hipertension arterial.
Machado, Karina; 2021 Uruguay Estudio descriptivo y 63 Cardiopatias congénitas

Silva, Moénica; retrospectivo
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Guerrero, Pilar; Pirez,
Catalina (43).
Blanco Rodriguez,
Eduardo Eloy; et al
(44).
Machado Velasquez,
David Josue; Villada
Ochoa, Oscar Alonso
(45).
Cabrera, Maria del
Carmen; Ortiz,
Gustavo; Alfonso E.,
Orlando; Esteche,
Rosana (46).
Garcia Trevijano,
Cabetas; et al (47).
Mirza, Adnan; Azhar
Dhillon, Rubaid; et al
(48).

Rivero Gonzalez,
Marlen; et al (49).

Llamos Paneque,
Arianne; et al (50).

2021

2021

2021

2022

2022

2022

2022

Cuba

Colombia

Chile

México

Pakistan

Cuba

Ecuador

Analisis de los resultados
Las enfermedades médicas infantiles entre trisomias y alteraciones metabolicas mas
comunes, segun los datos proporcionados en la tabla 2, comprenden principalmente a las
anomalias congénitas faciales, basado en las afecciones recurrentes; por otra parte, las
enfermedades médicas poco comunes incluyen ciertas enfermedades -cardiacas,
patologias neurologicas, entre otros. Estos problemas se caracterizan por incidir en el
desarrollo de especificas regiones del cuerpo de un recién nacido.

Estudio observacional
descriptivo y
transversal

Estudio observacional,
transversal y analitico

Estudio retrospectivo

Estudio retrospectivo

Estudio descriptivo

Estudio descriptivo,
transversal,
prospectivo

Estudio retrospectivo

de corte transversal

144

29

29

82

Hipertension arterial

Hipotiroidismo congénito

Cardiopatia

Patologias neurologicas

Hiperglucemia

Hipotiroidismo

Alteraciones congénitas

Tabla 3
Indagar complicaciones médicas infantiles entre trisomias y enfermedades metabdlicas.
Autores Afio Pais Tipo de Muestra Trisomia Enfermedades Complicaciones
estudio Metabdlicas Médicas
Luna 2019 Espafia Estudio 1 Trisomia 9 Hipoglucemia Criptorquidia
Barron, B; descriptivo Cardiopatias
etal (51). congeénitas
Cammarata 2019 Argenti Estudio 1522 Trisomia 21 Diabetes Tipo 1 Diabetes neonatal
, Scalisi F.; na observacion permanente
et al (52). aly
analitico
Nisihara, 2019 Brasil Estudio 139 Trisomia 21 Obesidad Hiperuricemia
Renato; et retrospectiv
al (53). o Aterosclerosis
Cammarata 2019 Meéxico Estudio 1 Trisomia 13 Hipoglucemia Hipertonia
Scalisi, descriptivo, )
Francisco analitico y Cardiopatia
(54). retrospectiv congenita
0
Pelaez 2020 Espaia Estudio 1 Trisomia 13 Hipertension arterial ~ Ectasia piélica
Cantero, descriptivo derecha leve
Maria José; Criptorquidia
(12). bilateral
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Feldt,
Matthew
M. (55).

Villa,
Nicoletta;
et al (56).

Bolmasova,
A.V,;etal
57).

McTaggart,
James
Suntac; et,
al (58).

Scalone
Netto,
Vitor; et al
(59).

Aslam,
Aisha A.; et
al (60).

Lopez,
Jennifer;
Robalino,
Katherine;
Mullo,
Jessica
61).
Tiirkyillmaz
, Ayberk; et
al (62).

Szeliga,
Kamila; et
al (63).
Mahmoud,
Al-Nattah;
et al (64).

2020

2021

2021

2021

2022

2022

2022

2022

2022

2023

Estados
Unidos

Ttalia

Rusia

Reino
Unido

Brasil

Reino
Unido

Ecuador

Polonia

Polonia

Jordania

Estudio de
caso
descriptivo
Estudio de
caso
descriptivo

Estudio
retrospectiv
0

Estudio de
caso
descriptivo

Estudio de
caso
descriptivo

Estudio de
cohorte

Estudio
retrospectiv
0

Estudio de
caso
descriptivo

Estudio
retrospectiv
0
Estudio
descriptivo

1

31

9917

77

Trisomia 21

Trisomia 13

Trisomia 18

Trisomia 13

Trisomia 8

Trisomia 21

Trisomia 18

Trisomia 6

Trisomia 21

Trisomia 13

Hipotiroidismo
congénito

Diabetes gestacional

Hipotiroidismo
congénito

Diabetes tipo 1

Diabetes tipo 1

Obesidad

Hipotiroidismo

Hipotiroidismo
congénito

Hipotiroidismo
congénito

Gastroenteritis

Deficiencia de
biotinidasa

Policitemia vera

Hipotonia
muscular

Hipoglucemia

Cetoacidosis
diabética

Cetoacidosis
autoinmune

Diabetes tipo 2

Anomalias
cardiacas

Pectus carinatum
Microcefalia

Dismorfia
craneofacial y
retraso en el
desarrollo

Cardiopatia
congénita

Hiperpotasemia

Analisis de los resultados
Las complicaciones médicas infantiles entre trisomias y enfermedades metabolicas mas
frecuentes, segin los datos de la tabla 3, estan asociadas a la enfermedad metabdlica del
sindrome metabodlico, entre ellas la diabetes mellitus tipo II; por otro lado, las
complicaciones médicas menos frecuentes estan relacionadas a la enfermedad metabodlica
del hipotiroidismo congénito como es el caso de la hipoglucemia.

Discusion

Las trisomias son afecciones causadas por anomalias genéticas en la cantidad de
cromosomas, estds mantienen relacion con las enfermedades metabolicas, como lo
menciona Cammarata, Scalisi F.; et al con la Diabetes mellitus tipo 1 (52), las cuales

logran dar paso a complicaciones médicas a partir de los vinculos genéticos que
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presenten. Por ende, el enfoque de estudio se centré en el andlisis de los vinculos
genéticos presentes entre las trisomias y las enfermedades metabdlicas, y las
complicaciones medicas que desencadenan.

En la presente investigacion, tratando las técnicas diagnosticas de trisomias asociadas a
enfermedades metabolicas mas utilizadas, se menciona a la amniocentesis. De acuerdo
con Ali Akbari; et al (26), demuestra con su investigacion un resultado positivo en las
pruebas de deteccion del suero materno, representado en un 58.04%, estos resultados
también coinciden con otra investigacion realizada por Prieto, Maria; et al (28), donde se
analiz¢ los resultados de un base de datos que incluia un total de 4755 muestras obtenidas
a través de amniocentesis para la deteccion de una anomalia cromosémica.

A diferencia de la investigacion realizada por Abarca, Melissa; et al (35), donde se
empled la técnica de MLPA con el proposito de identificar la incidencia de anomalias
cromosoOmicas, investigacion que coincide con la eficacia del método con el articulo
realizado por Acosta, Elizabeth; et al (65), donde se encontraron asociaciones genéticas
que correspondian a defectos de metilacion, lo que acredita la utilidad de MLPA como
estudio preliminar en pacientes con sindrome de Silver-Russell y sindrome Beckwith-
Wiedemann

Con respecto a enfermedades médicas infantiles entre trisomias y alteraciones
metabdlicas, segiin investigaciones, las anomalias congénitas y malformaciones faciles,
fueron las méas comunes. De hecho, un estudio realizado por Pardo, Rosa; et al (39),
menciona la presencia de una alteraciéon cromosomica en un 45% (liquido amniético) y
34,1% (sangre fetal) en las pruebas realizadas, estos resultados coinciden con otra
investigacion realizada por Llamos Paneque, Arianne; et al (50), donde describe que el
55,6 % de los encuestados presentan alteraciones cromosOmicas que dan paso a las
malformaciones faciales.

Por consiguiente, Pefialoza Lorena; et al (38), en un estudio donde realizé una revision
de los registros de laboratorio clinico en el Hospital Universitario San Ignacio durante un
periodo de 17 anos, demostrd que el 78,95 % correspondia los casos de hipotiroidismo
congénito en recién nacidos.

Asimismo, Pepe, Giorgia; et al (66), demostr6 en su estudio, realizado en pacientes con
Sindrome de Down, que el 36,63% de los pacientes con SD mostraron positividad en
cuanto al hipotiroidismo subclinico.

Como puede apreciarse, Aslam, Aisha A.; et al (60) en su presente estudio indica que las
complicaciones médicas infantiles entre trisomias y enfermedades metabdlicas mas
frecuentes destaca diabetes mellitus tipo II, especificamente en pacientes con Sindrome
de Down. Ademas, destaca las complicaciones médicas menos frecuentes que estan
relacionadas a la enfermedad metabolica del hipotiroidismo congénito como es el caso de
la hipoglucemia (58).

Al respecto, Cammarata Scalisi, F.; et al (52) determin6 que, a edades mas tempranas, la
incidencia de diabetes en pacientes con SD es hasta cuatro veces mayor que la de los
pacientes control. La diabetes es una enfermedad metabolica, donde el cuerpo usa los
alimentos para obtener energia y crecer; las personas con SD suponen un mayor riesgo
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de padecer diabetes una edad mas temprana. Del mismo modo, Maria Paula Sarmiento.,
et al (67) indica que el paciente pediatrico con sindrome de Down mayor riesgo de
obesidad y sobrepeso. Adicionalmente, presenta con mayor frecuencia patologia tiroidea
y diabetes mellitus.
El estudio de las trisomias y las enfermedades metabdlicas ha enfrentado desafios en la
recopilacion de datos debido a la inconsistencia en la metodologia de investigacion entre
los articulos seleccionados. Aunque los resultados de investigacion como el sindrome de
Down y el hipotiroidismo han proporcionado valiosas contribuciones al conocimiento de
estos trastornos, la disponibilidad limitada de informacion sostenible ha dificultado la
comprension, por lo que se recomienda que los investigadores desarrollen indagaciones
relacionadas a las complicaciones médicas infantiles dadas entre trisomias y
enfermedades metabolicas (68).

Conclusiones
El estudio evidencia que las técnicas diagnosticas mas comunes para trisomias
relacionadas con enfermedades metabdlicas incluyen la amniocentesis, la cual consiste
en extraer una pequefia cantidad de liquido amniotico que rodea al feto en el itero durante
el proceso de gestacion, cuya intervencion, generalmente realizada entre las semanas 15
y 20 del embarazo, se destaca por su utilidad para diagnosticar trastornos genéticos,
defectos congénitos y otros problemas de salud en el feto.

El estudio de enfermedades médicas infantiles destaca las anomalias faciales como una
consecuencia trascendental en el contexto de las trisomias, dado que son el resultado de
una combinacion de factores genéticos y bioldgicos que afectan el desarrollo embrionario
y la formacion de sus tejidos durante la gestacion. Ademas, implica dificultades
respiratorias, en el habla, problemas de alimentacion y audicion, incluso, caracteristicas
fisicas unicas que pueden desencadenar diversos factores externos, impactando la
experiencia del individuo y su interaccion con el entorno, contribuyendo a una condicion
compleja que impacta tanto en la salud como en el desarrollo del infante afectado.

Tras realizar una profunda investigacion, se ha comprobado que las complicaciones
médicas infantiles mas frecuentes, tanto en trisomias y enfermedades metabdlicas estan
asociadas con el sindrome metabdlico, destacando la presencia de diabetes mellitus tipo
IT como una de las principales preocupaciones, debido a que el organismo produce cada
vez menos insulina, lo que conduce a niveles altos de glucosa en sangre, en esta
condicion, las células no responden adecuadamente a ella, desencadenando sintomas que
se desarrollan lentamente como el aumento de sed, miccidn frecuente, vision borrosa,
entre otros. Por otra parte, la aplicacion de una deteccion temprana y precisa no solo
beneficiara la salud del paciente al prevenir complicaciones, sino que también contribuira
significativamente a mejorar su calidad de vida.
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