PATOLOGIAS FETALES

L™~ ANENCEFALIA

Es un defecto de nacimiento

{ grave en el cual el bebé nace sin
partes del encéfalo y el craneo.
Es un tipo de defecto del tubo
neural (DTN).

ENCEFALOCELE

Es una protrusién o un bulto
formado por la salida del encéfalo y
las membranas que lo recubren a
través de una abertura en el craneo.
Se produce cuando el tubo neural no
se cierra completamente durante el
embarazo

HIDROCEFALIA

Es la acumulacion de liquido dentro
de las cavidades (ventriculos)
profundas del cerebro. El exceso de
liquido cefalorraquideo fluyey
aumenta el tamafio de los
ventriculos, cubre y ejerce presion
sobre el cerebro y la columna
vertebral.

ESPINA BIFIDA

Es una afeccién que afecta la
columna vertebral y suele ser
evidente en el nacimiento. Es un tipo
de defecto del tubo neural (DTN).

La espina bifida puede aparecer en
cualquier lugar a lo largo de la
columna si el tubo neural no se
cierra por completo.

TRISOMIA 18

Denominada también como
sindrome de Edwards. Es una
enfermedad cromosémica rara
caracterizada por la presencia
de un cromosoma adicional en
el par 18.

TRISOMIA 13

Denomina también sindrome de
Patau. Es un desorden cromosémico
severo en donde el bebé tiene un
cromosoma extra 13 en cada célula 'y
cuyo resultado es un sindrome
caracterizado por facciones
dismorficas y alteraciones
orgdnicas.

SINDROME DE KILLIAN
PALLISTER

Es una alteracion genética no
hereditaria, poco frecuente y
esporadica. Se caracteriza por
dismorfia facial, caracteristicas
clinicas distintivas y deficiencia
intelectual.

\

SINDROME DE MECKEL-
GRUBER

Es una ciliopatia causada por
disfuncion del cilio celular. Es
caracterizado por una triada de
manifestaciones: displasia renal
quistica bilateral,
meningoencefalocele occipital y
polidactilia postaxial..




PATOLOGIAS FETALES

SINDROME DEL ARLEQUIN

Es un trastorno autonémico que se
produce a cualquier edad y se
caracteriza por enrojecimiento y
sudoracion unilaterales, afectando a
la cara y, a veces, brazos y pecho, en
condiciones de estrés térmico, por
ejercicio o emocional, con
inervaciones simpaticas oculares
normales.

TRISOMIA 9

Es una anomalia cromosémica que
se define por la duplicacién parcial o
completa del brazo corto de un
integrante del par cromosémico 9.
Se caracteriza por retraso mental y
psicomotor, malformaciones
craneofaciales distintivas y
anomalias de manos y pies.

)) 3}  MONOSOMIA

ful
W
L T SLY
N

[ —

‘.
‘ . . .z

ot : ' Se refiere a una situacién en la que

’ i ;g ” ) ; {r TERT solo uno de los cromosomas de un
* e R par de cromosomas estd presente

; ; : i = = = en las células, en lugar de las dos
)‘ H ‘ ‘ ! IR IERT copias que se encuentran

G i e o E habitualmente en las células

" n LI L ' diploides.



