
La espina bífida es un defecto congénito que ocurre 

cuando la columna vertebral y la médula espinal no 

se forman adecuadamente. Es un tipo de anomalía 

congénita del tubo neural. El tubo neural es la 

estructura de un embrión en desarrollo que 

finalmente se convierte en el cerebro del bebé, la 

médula espinal y los tejidos que los rodean.

La anencefalia es un defecto de nacimiento 

grave en el cual el bebé nace sin partes del 

encéfalo y el cráneo. Es un tipo de defecto 

del tubo neural (DTN).

La hidrocefalia es la acumulación de líquido 

dentro de las cavidades (ventrículos) 

profundas del cerebro.

Es un desorden raro de los cromosomas en 

el que todo –o una parte crítica- del 

cromosoma 18, aparece tres veces en vez de 

dos veces (como es normal) en las células 

del cuerpo.

afeccion en la que una persona tiene un 

cromosoma 13 soplementario los analisis 

prenatales pueden detectar el sindrome de 

patau.

síndrome de Pallister-Killian se caracteriza 

por discapacidad intelectual, hipotonía, 

retraso motor y un fenotipo característico en 

el que destaca un aspecto facial tosco, 

alteraciones pigmentarias de la piel y 

alopecia bitemporal.
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síndrome de Meckel-Gruber (MKS) es una 

afección del neurodesarrollo autosómica 

recesiva letal caracterizada por una tríada de 

síntomas que son encefalocele occipital, 

riñones poliquísticos grandes y polidactilia 

postaxial.

síndrome del arlequín (HSD) es un trastorno 

autonómico que se produce a cualquier 

edad y se caracteriza por enrojecimiento y 

sudoración unilaterales, afectando a la cara 

y, a veces, brazos y pecho, en condiciones de 

estrés térmico, por ejercicio o emocional, 

con inervaciones simpáticas oculares 

normales.

La trisomía 9p es una anomalía cromosómica 

que se define por la duplicación parcial o 

completa del brazo corto de un integrante del 

par cromosómico 9. Clínicamente se 

caracteriza por retraso mental y psicomotor, 

malformaciones craneofaciales distintivas y 

anomalías de manos y pies.

El encefalocele es una protrusión o un bulto 

(en forma de saco) formado por la salida del 

encéfalo y las membranas que lo recubren a 

través de una abertura en el cráneo. Se 

produce cuando el tubo neural no se cierra 

completamente durante el embarazo.
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