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INTRODUCCION

La asistencia de pacientes en las Urgencias Pediatricas es una puerta de entrada para la deteccién de niflos con enfermedades genéticas que
pueden no haber sido diagnosticadas previamente. Es importante que el pediatra conozca estas enfermedades y esté sensibilizado en la
valoracion y deteccion de rasgos particulares y/o anomalias menores. Con este objetivo se exponen casos de pacientes afectos de
enfermedades genéticas remitidos a la Seccidon de Genética Médica desde Urgencias, donde se sospecharon sus sindromes por primera vez.
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CONCLUSIONES

. Los pediatras de urgencias debemos tomar conciencia de la necesidad de derivar a estos pacientes a la
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. La probabilidad de estar ante un sindrome genético susceptible de diagndstico aumenta cuando se objetivan clinodactilia alforja
varias anomalias congénitas mayores y/o menores, retraso psicomotor o alteracion de la somatometria.
. El diagndstico precoz de sindromes genéticos permite un adecuado seguimiento multidisciplinar de los

pacientes pediatricos y el correcto asesoramiento a la familia.
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