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MALFORMACIONES

CONGENITAS

congénitas

Las malformaciones

nacido o posteriormente.

Las malformaciones congénitas constituyen un serio problema familiar y
social, que se detectan en 3 % de los nacidos vivos, cifra que se duplica
en el primer ano de vida y provoca 20 % de las muertes en esa edad.

son defectos

estructurales
macroscépicos que ocurren en los procesos del desarrollo del organismo
antes del nacimiento, los cuales pueden hacerse aparentes en el recién

d

FACTORES CAUSALES

Las causas de las malformaciones y anomalias congénitas pueden ser por factores ambientales (10 %), genéticos
(10 %) y la interaccién de ambos (80 %).

Las alteraciones de un solo gen (monogénicos) también
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MALFORMACIONES MONOGENICAS

Un trastorno monogenético (también llamado trastorno mendeliano) es causado por un defecto en un gen
particular. Los trastornos monogenéticos son poco comunes. Pero dado que hay varios miles de trastornos
monogenéticos conocidos, su impacto combinado es considerable.

ANEMIA HEMOLITICA.
Los glébulos rojos se desarrollan en la
médula 6seqa, que es el tejido esponjoso
dentro de los huesos. Su cuerpo
normalmente destruye los gldbulos rojos
viejos o defectuosos en el bazo u otras
partes de su cuerpo a través de un proceso
llamado hemdlisis . La anemia hemolitica
ocurre cuando tiene una cantidad baja de
glébulos rojos debido a demasiada
hemdilisis en el cuerpo.
Ciertas afecciones pueden causar que la
hemdlisis ocurra demasiado répido o con
demasiada  frecuencia, incluidas las
siguientes:
¢ Afecciones autoinmunes.
e Falla de médula ésea.
e Anemia drepanocitica o talasemia.

FENILCETONURIA.
La fenilcetonuria se produce como
consecuencia de un cambio en el gen de la
fenilalanina hidroxilasa, este gen ayuda a
crear la enzima  necesaria para
descomponer la fenilalanina.
Los recién nacidos que tienen fenilcetonuria
al principio no presentan ningdn sintoma.
Sin embargo, sin tratamiento, los bebés
suelen manifestar signos de fenilcetonuria
en pocos meses.
Sintomas:
e Erupciones cutdneas.
e Hiperactividad.
* Retraso en el desarrollo.
e Trastornos de salud mental.

GALACTOSEMIA
La galactosemia es un trastorno hereditario. Esto
quiere decir que se transmite de padres a hijos. Si
ambos padres portan una copia defectuosa del
gen que causa esta enfermedad, cada uno de
sus hijos tiene un 25% (1 en 4) de probabilidades
de resultar afectado por ella.
Existen 3 formas de la enfermedad:
¢ Deficiencia de galactosa-1-fosfatouridil
transferasa: esta es la galactosemia cldsica,
la forma méas comin y la mas grave.
¢ Deficiencia de galactosa cinasa .
¢ Deficiencia de galactosa-6-fosfato
epimerasa.
Las personas con galactosemia son incapaces
de descomponer completamente el azlcar
simple galactosa. La galactosa compone la
mitad de la lactosa, el azdcar que se encuentra
en la leche. e TN

MALFORMACIONES POLIGENICAS

Las enfermedades poligénicas, también denominadas multifactoriales o complejas, son causadas tanto por factores
genéticos, multiples variantes de secuencia en distintos genes que proporcionan un riesgo genético o predisposicion a
desarrollar la enfermedad, como por factores ambientales.

CARDIOPATIA CONGENITA.
La cardiopatia congénita (cc) es un
problema con la estructura y el
funcionamiento del corazén presente al
nacer.
Estos problemas pueden presentarse como
solos o juntos. La mayoria de los niflos con
CC no tienen otros tipos de defectos de
nacimiento. Sin embargo, las anomalias
cardiacas también pueden ser parte de
sindromes genéticos y cromosémicos,
algunos de los cuales pueden ser
hereditarios.
Ciertos genes pueden jugar un papel en las
CC. Muchos miembros de la familia pueden
estar afectados.

LUXACION CONGENITA.
El término luxaciébn congénita de cadera
hace referencia a la pérdida de contacto
total de las dos superficies que forman esta
articulacién en condiciones normales (la
cabeza del fémur y el acetdbulo) en el
momento del nacimiento. Es por ello que
supone el maximo grado dentro de la
DISPLASIA DE CADERA.
un apropiado tratamiento en las primeras
semanas de vida con arnés de Pavlik, ha
conseguido  devolver la  normalidad
anatémica y funcional a las caderas que
estaban completamente luxadas.

LABIO LEPORINO.

El labio leporino y la hendidura del paladar
suceden cuando los tejidos de la cara y de
la boca del bebé no se fusionan de manera
adecuada. Normalmente, los tejidos que
conforman el labio y el paladar se fusionan
entre si durante el segundo y el tercer mes
del embarazo. Pero en los bebés con labio
leporino y hendidura del paladar, la fusidon
nunca ocurre, o bien es parcial, dejando
una abertura.

Los genes que provocan la hendidura son
heredados de la madre o del padre, ya sea
solos o como parte de un sindrome
genético que comprende el labio leporino o
la hendidura del paladar como uno de los
signos.
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MALFORMACIONES CROMOSOMICAS

Se denomina anomalia cromosémica a la ausencia, duplicacién o formacion incorrecta de una parte de un

cromosoma.

SINDROME DE DOWN.

El sindrome de Down es una afeccién en la
que una persona tiene un cromosoma
adicional o una parte adicional de un
cromosoma. Esta copia adicional cambia la
forma en que se desarrollan el cuerpo y el
cerebro de un bebé. Esto puede causar
desafios tanto mentales como fisicos
durante la vida. Aunque las personas con
sindrome de Down pueden actuar y verse
de manera similar, cada persona tiene
habilidades diferentes.

En general, el sindrome de Down no se
hereda. Ocurre por casualidad, como un
error al dividirse las células durante el
desarrollo temprano del feto.

SINDROME DE KLINEFELTER.

SINDROME DE TURNER.

Varén con sindrome
de Klinefelter

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

El sindrome de Klinefelter puede afectar
adversamente el crecimiento testicular y
genera testiculos mds pequefios de lo
normal, lo cual puede llevar a una menor
produccién de testosterona. El sindrome
también puede causar reduccién de la
masa  muscular, reduccién del vello
corporal y facial, y agrandamiento del
tejido mamario.

No hay produccién
de espermatozoides
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Azoospermia
secretora

El Sindrome de Turner es una alteracién
genética originada por la ausencia parcial
o total de un cromosoma sexual X y es
considerado la  alteracibn de los
cromosomas sexuales mads frecuente y la
Unica monosomia compatible con la vida,
se presenta solo en pacientes del sexo
femenino.

Las nifias y mujeres con ST tienen riesgo de
nacer con anormalidades congénitas en
corazbn y rifones asi como tener
infecciones crénicas o recurrentes del oido
medio.

Son propensas a desarrollar problemas
cardiovasculares como ensanchamiento o
estrechamiento de la vdlvula aortica,
hipertension arterial, sobrepeso, diabetes,
cataratas, tiroiditis de Hashimoto y huesos

fragiles.
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https://www.nhlbi.nih.gov/es/salud/anemia/anemia-hemolitica#
https://www.nhlbi.nih.gov/es/salud/anemia/anemia-hemolitica#
https://www.nhlbi.nih.gov/es/salud/enfermedad-de-celulas-falciformes
https://www.nhlbi.nih.gov/health/thalassemias
https://medlineplus.gov/spanish/fetalhealthanddevelopment.html
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