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INTRODUCCION

Las atresias esofagicas representan un grupo de malformaciones congénitas
caracterizadas por una interrupcion o ausencia de continuidad en el es6fago, lo que
impide el paso normal de alimentos desde la boca al estomago. Estas anomalias,
que suelen detectarse poco después del nacimiento, constituyen una emergencia

meédica que requiere intervencion quirurgica inmediata.

Las atresias esofagicas a menudo se presentan junto con otras anomalias

congénitas, lo que sugiere un componente genético significativo en su desarrollo.

La identificacién de estos factores genéticos no solo tiene implicaciones para el
diagnostico y tratamiento de las atresias esofagicas, sino también para la
prevencion y la asesoria genética de las familias. Los avances en tecnologias de
secuenciacion genética y analisis de exomas han permitido detectar mutaciones
especificas asociadas con estas condiciones, lo que facilita el diagndstico prenatal

y la planificacion temprana de intervenciones terapéuticas.
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ATRESIA

ESOFAGIGA

¢Qué Es?

e Es una malformacidn del intestino anterior
e Falta de continuidad del eséfago con o sin comunicacidn a la via
aérea.

ATRESIA DEL ESOFAGO SIN FISTULA TEAQUEQSEFAGICO

"atresia pura" U
+ No tiene comunicacidn con la via aérea
Segunda en frecuencia 5-8%

Mds fdcil diagnostico prenatal:

+ Polihidramnios

+ Ausencia de imagen gdstrica en eco

* Nacimiento

+ Abdomen excavado

Dificil la anastomosis por extremos muy alejados (

Poco frecuente 1- 2%
Fistula traqueosofdgica desde '

el cabo superior a la trdquea
cervical
No hay pase de aire al intestino
distal
e Se comporta como, muy (

alejedos

Mds frecuente 90% Se observa
una bolsa esofdgica superior
ciega y una comunicacion entre
extremo distal esofdgico vy

-05alcmdelacarina

%
trdquea (fistula)
Fistula puede nacer a cualquier
altura de la trdquea vy
excepcionalmente los bronquios Q
Type C

e Presencia de fistulas en ambos
cabos esofdgicos
e Poco frecuente 1- 2% '
e Fistula superior se encuentra
por
e accidente y puede pasar en >
ocasiones por
e inadvertida y su dg efectuarse
en forma

FISTULA TRAQUEOESOFAGICA SIN ATRESIA DEL ESOFAGO

No es en realidad una atresia
de eséfago

Eséfago permeable y de buen
calibre, aislada de ubicacién
cervical o tordcica alta
Sintomatologia aparece pasado
el periodoneonatal
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Conclusion

En conclusién, las atresias esofagicas representan una malformacion congénita
compleja y desafiante que requiere una comprensién profunda tanto de sus
aspectos clinicos como genéticos. Los avances en la investigacion genética han
permitido identificar varias mutaciones y alteraciones cromosdmicas asociadas con
estas condiciones, proporcionando nuevas perspectivas sobre su etiologia y
desarrollo. Estos descubrimientos no solo han mejorado la capacidad para
diagnosticar y tratar las atresias esofagicas, sino que también han abierto caminos
para la asesoria genética y la intervencion temprana, mejorando significativamente
las perspectivas a largo plazo para los pacientes afectados, el estudio de las
alteraciones genéticas en las atresias esofagicas es un campo dinamico y en rapida
evolucion, con el potencial de transformar el enfoque clinico y terapéutico de estas
condiciones. La combinacion de investigacion genética avanzada, diagnostico
precoz y tratamiento innovador promete un futuro mas prometedor para los
pacientes y sus familias, marcando un progreso significativo en la lucha contra estas

desafiantes malformaciones congénitas.
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