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INTRODUCCION:

Las patologias congénitas son condiciones médicas o anomalias estructurales presentes
al nacer pueden ser el resultado de factores genéticos, ambientales o una combinacién de
ambos.

Malformaciones congénitas: Son anomalias estructurales que pueden afectar a cualquier
parte del cuerpo

Enfermedades metabdlicas congénitas: Son desérdenes en los cuales el cuerpo tiene
problemas para metabolizar ciertos nutrientes o sustancias quimicas

Sindromes genéticos: Conjuntos de sintomas y signos clinicos que ocurren juntos y
caracterizan una enfermedad o condicion especifica

Alteraciones Genéticas

Las alteraciones genéticas son cambios en el ADN de un individuo que pueden ser
hereditarios (transmitidos de padres a hijos) o adquiridos (ocurren durante la vida de una
persona)

Mutaciones de un solo gen (monogénicas): Cambios en un solo gen
Alteraciones cromosoémicas: Cambios en el nUmero o la estructura de los cromosomas.

Enfermedades multifactoriales: Resultan de una combinacion de factores genéticos y
ambientales



Paciente:

Nombre: Ana Garcia

Edad: 10 afos

Sexo: Femenino

Retraso en el crecimiento y desarrollo puberal.

- Antecedentes Familiares:Sin antecedentes de enfermedades
genéticas conocidas.

- Historia Prenatal y Perinatal: Embarazo sin complicaciones mayores,
pero ecografia en el segundo trimestre mostro linfedema en el cuello
(higroma quistico).

- Historia de Desarrollo: Retraso en el crecimiento desde la infancia. La
paciente se encuentra por debajo del percentil 3 para la talla.

Examen Fisico:
- Peso: 25 kg
- Talla: 115 cm
- Perimetro cefalico: Normal
- Signos clinicos sugestivos de sindrome de Turner:
- Cuello ancho con pliegues (cuello alado)
- Térax ancho con pezones ampliamente separados
- linfedema
- Falta de desarrollo de caracteres sexuales secundarios
Estudios Complementarios:

- Cariotipo:45,X en todas las células analizadas, confirmando el
diagndstico de monosomia X (sindrome de Turner).

- Ecocardiograma:Detecto coartacion de la aorta, una anomalia
cardiaca comun en pacientes con sindrome de Turner.

- Ecografia renal:Revel6 un rifién en herradura.

- Pruebas hormonales:Niveles elevados de FSH y LH, consistentes con
insuficiencia ovarica.

Diagnastico:



- Sindrome de Turner (Monosomia X)
Plan de Manejo:

- Explicar a la familia sobre el sindrome de Turner, sus caracteristicas
y el prondstico a largo plazo.

Tratamiento Hormonal:

- Iniciar terapia con hormona de crecimiento para mejorar la estatura
final.

- Considerar la terapia de reemplazo hormonal con estrégenos a
partir de los 12-13 afios para inducir el desarrollo puberal y mantener la
salud 6sea.

Apoyo Psicosocial:

- Brindar apoyo psicoldgico a la paciente y a la familia para afrontar
los desafios emocionales y sociales.




Paciente:

- Nombre: Laura Gémez

- Edad: 3 semanas

- Sexo: Femenino

Genitales ambiguos al nacimiento y pérdida de peso significativa.

- Antecedentes Familiares: No hay antecedentes familiares de
enfermedades endocrinas conocidas.

- Historia Prenatal y Perinatal: Embarazo sin complicaciones mayores.
Parto vaginal a término con peso de 3.2 kg.

- Historia de Desarrollo: Desde el nacimiento, la madre ha notado que
Laura presenta genitales ambiguos (clitoromegalia) y ha tenido
dificultades para ganar peso, junto con episodios de vomitos
frecuentes.

Examen Fisico:
- Peso: 2.8 kg
- Signos clinicos:
- Genitales ambiguos con clitoromegalia.
- Labios mayores fusionados.
- Deshidratacion leve.
- Letargia.
Estudios Complementarios:

- Ultrasonido pélvico: Identificacion de Gtero y ovarios, confirmando
sexo femenino interno.

- Prueba de genotipado: Confirmacion de mutacion en el gen CYP21A2,
consistente con déficit de 21-hidroxilasa.

Diagnostico:

- Hiperplasia Suprarrenal Congénita (HSC) clasica, forma perdedora de
sal, debido a déficit de 21-hidroxilasa.

Plan de Manejo:

- Iniciar tratamiento con hidrocortisona oral para suprimir la produccion
excesiva de ACTH y andrégenos.



- Iniciar fludrocortisona para tratar la deficiencia de aldosterona y
corregir los desequilibrios electroliticos.

- Administrar liquidos intravenosos con solucion salina para corregir la
hiponatremia y estabilizar al paciente.

- Asesoramiento genético para los padres, explicando la naturaleza
de la HSC, el tratamiento y el prondstico.

Clasificacion de Prader

Tabla 2. Clasificacion de Prader de ambigiedad genital' ™.

Clasificacion Caracteristicas
Tipo | Hipertrofia de clitoris
Tipo Il | Hipertrofia de clitoris, orificio uretral y vaginal diferenciados

Dero muy cercanos

Tipo Hipertrofia de clitoris, orificio uretral y vaginal Unico, fusion

posterior de labios
Clitoris-pene, hipospadia perineoescrotal, fusion completa de
Tipo IV
labios mayores
Tipo V Completa virilizacion, sin testiculos palpables
Guia de Practica Clinica. Tamizaje, diagnéstico y del paci con Hiperplasia Suprarrenal Congénita. Catalogo Maestro de Guias de Practica 2

Clinica: IMSS-715-14.



Paciente:

- Nombre: Sofia Martinez
- Edad: 2 afios

- Sexo: Femenino

- Evaluacion por estatura baja y caracteristicas fisicas tipicas de
acondroplasia.

- Antecedentes Familiares: No hay antecedentes familiares conocidos
de acondroplasia u otras enfermedades genéticas.

- Historia Prenatal y Perinatal: Embarazo y parto sin complicaciones
significativas. Naci6 a término con un peso de 3.0 kg y una longitud de
50 cm.

- Historia de Desarrollo: Desde el nacimiento, los padres han notado
que Sofia tiene brazos y piernas mas cortos en comparacion con otros
nifios de su edad. Ha tenido un desarrollo motor adecuado para su
edad.

Examen Fisico:
- Peso: 10 kg
- Longitud: 70 cm
- Perimetro cefélico: 48 cm
- Signos clinicos caracteristicos de acondroplasia:
- Estatura baja con extremidades cortas y tronco relativamente largo.
- Macrocefalia con frente prominente y puente nasal deprimido.
- Manos en tridente (dedos medio y anular separados).
- Ligera curvatura de la columna vertebral (lordosis).

- Radiografias 6seas: Revelan caracteristicas tipicas de acondroplasia,
como acortamiento de los huesos largos y metéfisis ensanchadas.

- Prueba genética: Identificacion de la mutacion en el gen FGFR3,
confirmando el diagndstico de acondroplasia.

Diagnostico:

- Acondroplasia



Plan de Manejo:

- Visitas periddicas con pediatria y genética para monitorear el
crecimiento y desarrollo.

- Evaluacion de la columna vertebral para detectar cualquier
progresion de la lordosis u otras anomalias ortopédicas.

- Intervenciones para mejorar la fuerza muscular, la movilidad y las
habilidades motoras gruesas y finas.
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Pie equinovaro congenito

Paciente:

- Nombre: Martin Ramirez

- Edad: 1 mes

- Sexo: Masculino

- Deformidad bilateral en ambos pies desde el nacimiento.

- Antecedentes Familiares: Sin antecedentes familiares conocidos de
pie equinovaro u otras anomalias congénitas

- Historia Prenatal y Perinatal: Embarazo sin complicaciones
significativas. Nacié por parto vaginal a término con un peso de 3.2 kg

- Historia de Desarrollo: Desde el nacimiento, los padres notaron que
Martin tiene ambos pies girados hacia adentro y hacia abajo, lo que
dificulta la movilidad normal

Examen Fisico:

- Peso: 4 kg

- Longitud: 55 cm

- Perimetro cefalico: 40 cm

- Signos clinicos caracteristicos de pie equinovaro congénito:

- Pie en posicion plantiflexién (dedos hacia abajo) y supinacién (pies
hacia adentro)

- Talén contraido y tendén de Aquiles tenso
- Metatarsos y dedos apuntando hacia adentro
- Rigidez en la articulacion subtalar

Estudios Complementarios:

- Radiografias: Pueden ser realizadas para evaluar la alineacion 6sea y
la gravedad de la deformidad

- Ecografia: A veces se realiza para evaluar la estructura de las
articulaciones y tendones afectados

Diagnostico:

- Pie Equinovaro Congeénito bilateral



Plan de Manejo:
-Yesos Correctivos (Ponseti):

- Aplicacion de yesos correctivos para gradualmente corregir la
posicion del pie durante varias semanas

- Cambio del yeso cada semana en una clinica ortopédica

-Dispositivo de Retencién: Uso de dispositivos de retencion, como
botas de Dennis-Browne, para mantener la correccion y prevenir la
recurrencia

Seguimiento Ortopédico: Visitas regulares con un ortopedista pediatrico
para monitorear el progreso y ajustar el plan de tratamiento seglin sea
necesario

Educacion a los Padres: Proporcionar educacion a los padres sobre el
manejo en el hogar, ejercicios de estiramiento y cuidado del dispositivo
de retencion
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Escoliosis congenita
Paciente:

- Nombre: Ana Rodriguez
- Edad: 10 afios

- Sexo: Femenino

- Dolor de espalda intermitente y deformidad en la columna vertebral
notada por los padres.

- Antecedentes Familiares: No hay antecedentes familiares conocidos
de escoliosis u otras condiciones ortopédicas.

- Historia Prenatal y Perinatal: Embarazo y parto sin complicaciones
significativas. Desarrollo motor inicial normal.

- Historia de Desarrollo: Desde los 8 afios, los padres notaron que Ana
tenia una inclinacion anormal de la columna vertebral y una
prominencia en la parte posterior.

Examen Fisico:

- Peso: 30 kg

- Talla: 135 cm

- Perimetro cefélico: 52 cm

- Signos clinicos caracteristicos de escoliosis congénita:

- Curvatura lateral de la columna vertebral visible, mas prominente en
el area tor4cica.

- Asimetria de los hombros y las caderas.

- Prominencia de costillas en un lado del cuerpo.

- Posible deformidad de la caja toracica.
Estudios Complementarios:

- Radiografias de la Columna Vertebral: Confirmacion del diagnéstico y
evaluacion de la severidad y localizacion de la curvatura.

- Resonancia Magnética: En algunos casos, puede realizarse para
evaluar la médula espinal y las estructuras nerviosas cercanas,
especialmente si hay anomalias vertebrales significativas.

Diagnostico:

- Escoliosis Congénita



Plan de Manejo:

- Referencia a un ortopedista especializado en columna para una
evaluacion detallada y plan de tratamiento.

- Visitas periddicas para monitorear la progresion de la curvatura y
evaluar la necesidad de intervencion.

- Fisioterapia: Ejercicios especificos para fortalecer los musculos de la
espalda y mejorar la postura.

- Ortesis: Uso de un corsé o braguero ortopédico para mantener la
columna en una posicidbn mas alineada y prevenir una mayor curvatura.

ntervencién Quirdrgica: Considerar en casos severos 0 progresivos,

especialmente si hay compresion de estructuras nerviosas o problemas
respiratorios.
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