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Malformaciones congénitas 

Anomalías congénitas 

Son defectos estructurales macroscópicos 

que ocurren en los procesos del 

desarrollo del organismo antes del 

nacimiento, los cuales pueden hacerse 

aparentes en el recién nacido o 

posteriormente. 

Defectos que no pueden ser observados 

a simple vista, pues se producen en el 

nivel molecular y celular. Sin embargo, 

en muchos casos estos 2 términos se 

emplean indistintamente. 

Factores Causales 

Ambientales 

Genético 

Biológicos 

(Virus de la rubéola) 

Físicos 

(Radiaciones) 

Químicos  

(Sustancias toxicas) 

Monogénicas 

(Anemias hemolíticas) 

 
Poligénicas 

(Cardiopatías) 

Cromosómicas 

El virus de la rubéola es el agente patógeno de la enfermedad rubéola, transmitida 

únicamente entre humanos por vía respiratoria, y es la principal causa del síndrome de 

rubéola congénita cuando la infección ocurre durante las primeras semanas de embarazo. 

La mayoría de los exámenes diagnósticos que exponen al feto a radiación ionizante le aportan dosis menores a 50 

mSv (5 rems), las que no han demostrado ser dañinas. Dado que la evidencia sugiere que sobre 100 mGy (10 

rads) existe riesgo de malformaciones, no se debiera exponer al feto a niveles elevados de radiación. 

 
Los anticonvulsivantes difenilhidantoina (fenitoina), ácido valproico y trimetadiona, que usan las mujeres epilépticas 

y producen un amplio espectro de anomalías que conforman diferentes patrones de dismorfogénesis, conocidos como 

los síndromes de la trimetadiona y la hidantoína fetal. Las hendiduras faciales también son comunes en estos 

síndromes.  El ácido valproico puede causar anomalías mayores, como defectos del cierre del tubo neural, anomalías 

cardíacas, craneoencefálicas, de los huesos y rasgos dismórficos, además de manifestaciones de decreciente inteligencia 

verbal con problemas de comunicación. 

 Las anemias hemolíticas congénitas son un conjunto de trastornos de base genética caracterizados por una 

destrucción precoz de los hematíes, con características clínicas y analíticas similares. La elevada prevalencia de 

muchas de ellas se explica por la protección que confieren frente a la malaria. 

Las cardiopatías congénitas son un grupo de enfermedades caracterizado por la presencia de alteraciones estructurales 

del corazón producidas por defectos en la formación del mismo durante el periodo embrionario.  

Síndrome de down 

Klinefelte

r 

Turner 

es un trastorno genético ocasionado 

cuando una división celular anormal 

produce material genético adicional del 

cromosoma 21. 

 se caracteriza por una apariencia física 

típica, discapacidad intelectual y retrasos en 

el desarrollo. Además, puede estar asociado 

con enfermedades cardíacas o de la glándula 

tiroides. 

Trastorno genético en el que un varón nace con 

una copia adicional del cromosoma X. No es 

hereditario, sino que aparece como resultado de un 

error genético aleatorio después de la concepción. 

 

Los hombres que nacen con el síndrome de Klinefelter 

pueden tener niveles bajos de testosterona, masa 

muscular reducida, y poco vello facial y corporal. La 

mayoría de los hombres con esta enfermedad no 

producen esperma o lo hacen en cantidades reducidas. 

Trastorno cromosómico en el que una mujer 

nace con un solo cromosoma X. Se 

caracteriza por un cromosoma sexual 

ausente o incompleto. 

 

Los síntomas incluyen estatura baja, retraso de la 

pubertad, infertilidad, defectos cardíacos y ciertos 

problemas de aprendizaje. 

El tratamiento consiste en la terapia de hormonas.  
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