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Malformaciones congénitas 

Una malformación congénita es una alteración 
anatómica en un órgano o aparato de un 
humano u animal que ocurre en la etapa 
embrionaria. Se puede producir por factores 
medioambientales, genéticos, deficiencias en la 
captación de nutrientes, o bien consumo de 
sustancias nocivas. Estas alteraciones 
estructurales pueden afectar tanto a seres 
humanos como a otros animales.

MALFORMACIONES MONOGENICAS CONCEPTO 

La anemia hemolítica es una afección 
sanguínea que ocurre cuando los glóbulos rojos 
se destruyen más rápido de lo que se pueden 
reemplazar. La anemia hemolítica puede 
desarrollarse rápida o lentamente, y puede ser 
leve o grave

Factores 

Pueden deberse a anomalías de la 
membrana, de las cuales la más 
frecuente en nuestro medio es la 
esferocitosis hereditaria, a déficits 
enzimáticos, entre los que destaca el de 
glucosa-6-fosfato-deshidrogenasa por 
su elevada prevalencia, o a alteraciones 
de la hemoglobina, entre las que 
destacan la drepanocitosis y las 
talasemias.

Características 

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.

Anemia hemática 

MALFORMACIONES FENILCETONURIA.

La fenilcetonuria es causada por una o varias 
mutaciones genéticas que determinan una 
deficiencia o una ausencia de fenilalanina 
hidroxilasa, de modo que se acumula la 
fenilalanina de la dieta; el encéfalo es el 
principal órgano afectado, quizá debido a la 
alteración de la mielinización.

La mayoría de los niños con fenilcetonuria son normales al 
nacer, pero presentan signos y síntomas con lentitud a lo largo 
de varios meses a medida que se acumula fenilalanina. La 
característica distintiva de la fenilcetonuria no tratada es la 
discapacidad intelectual grave. Los niños también manifiestan 
hiperactividad extrema, alteración de la marcha y psicosis, y a 
menudo tienen un olor corporal a ratón, desagradable, causado 
por el ácido fenilacético (un producto de degradación de la 
fenilalanina) en orina y sudor. Asimismo, los niños tienden a 
tener piel, cabello y color de ojos más claros que los de los 
miembros de la familia no afectados, y algunos pueden 
presentan un exantema similar al eccema infantil.

MALFORMACIONES GALACTOSEMIA  

La galactosemia ocurre cuando los 
padres transmiten a sus hijos un gen 
defectuoso que causa este trastorno

La galactosemia es un trastorno del 
metabolismo de los hidratos de carbono 
que se debe a deficiencias hereditarias 
de enzimas que convierten la galactosa 
a glucosa. 



MALFORMACIONES POLIGENICAS  
CARDIOPATIA 
CONGENITAS 

Una cardiopatía congénita consiste en 
una malformación del corazón o en 
los vasos sanguíneos adyacentes que 
están presentes en el recién nacido o 
en el feto. Cabe destacar que algunas 
cardiopatías se manifiestan de forma 
clara meses o años más tarde.

FACTORES 
CAUSALES 

Las cardiopatías congénitas se 
producen porque el corazón no se 
desarrolla normalmente mientras el 
bebé está creciendo en el útero.

MALFORMACIONES LUXACION CONGENITA DE LA CADERA 

La luxación congénita de cadera es la 
luxación que está presente en el 
momento del nacimiento o se 
produce en los momentos iniciales de 
la vida.

luxación de la articulación, la 
subluxación (pérdida parcial del 
contacto normal entre el fémur y la 
pelvis), la cadera luxable (cuando 
podemos luxar la articulación 
manipulándola) e incluso discretas 
anomalías de la forma en las que la 
cavidad articular es poco profunda 
(displasia acetabular).

CARACTERÍSTICAS 

MALFORMACIONES LABIO LEPORINO 

Un labio leporino y/o paladar hendido 
es una afección congénita en la cual 
partes de la cara de un bebé no se 
fusionaron correctamente durante el 
desarrollo en el útero, y como 
resultado, el niño nace con una 
hendidura o espacio en el labio 
superior (labio leporino) y/o en la 
parte superior de la boca (paladar 
hendido).

MALFORMACIONES CROMOSOMAS 

SINDROME DE 
DOWN O 

MANGOLISMO  

El síndrome de Down es un trastorno 
genético que se origina cuando la 
división celular anormal produce una 
copia adicional total o parcial del 
cromosoma 21. Este material 
genético adicional provoca los 
cambios en el desarrollo y en las 
características físicas relacionados 
con el síndrome de Down.

SÍNDROME DE KLINEFELTER 

El síndrome de Klinefelter es una 
afección genética que se produce 
cuando un niño nace con una copia 
adicional del cromosoma X. El 
síndrome de Klinefelter es una 
afección genética que afecta a los 
hombres y que a menudo no se 
diagnostica hasta la edad adulta.

El síndrome de Klinefelter puede afectar 
adversamente el crecimiento testicular y 
genera testículos más pequeños de lo 
normal, lo cual puede llevar a una menor 
producción de testosterona. El síndrome 
también puede causar reducción de la 
masa muscular, reducción del vello 
corporal y facial, y agrandamiento del 
tejido mamario. Los efectos del síndrome 
de Klinefelter varían, y no todos tienen 
los mismos signos y síntomas.

SÍNDROME DE TURNER  

El Síndrome de Turner es una 
enfermedad genética que afecta a las 
mujeres y se caracteriza por la 
ausencia total o parcial del segundo 
cromosoma X. Es una condición que 
se presenta desde el nacimiento y 
puede tener diferentes 
manifestaciones clínicas, que van 
desde leves hasta más graves.
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