mal formaciones congenitas

MALFORMACIONES CONGENITAS

. Lasmalformaciones congénitas, en los Gltimos afios, al disminuir lasinfeccionesy otros cuadros clinicos, han incrementado su
importanciarelativa en la morbimortalidad neonatal e infantil, en especial por la dificultad de su tratamiento, generalmente
multidisciplinarlo y muchas veces incompleto.

. Seestimaquee 3% delosRN presentan algin tipo de malfor macion mayor y cerca del 13 % detipo menor. La pesquisa
obstétrica de ellas, como diagndstico prenatal ha permitido su mejor manejo.

Categor ias de Enfer medades Genéticas:

. a) Aberraciones Cromosomicas: de nimero o estructura

. b) Alteraciones M onogénicas: autonémicas o gonosdémicas. (ambas pueden ser dominantes o recesivas).
. C) Alteraciones Poligénicas: herencia multifactorial

. Losagentes ambientales actian como teratégenos (no heredables) y mutagenos (her edables).

Dificultad Diagnostica:

. Heterogeneidad Genética: genocopiasy fenocopias.
. Variabilidad Clinica: expresividad variable, penetracion incompletay pleiotr opismo.

. Edad variable de manifestaciones clinicas: congénitaso “tardias’.

Anamnesis:
1.- Prenatal: 2.- Familiar
. Método anticonceptivo o de concepcion . Casossimilaresal diagnosticado

. Enfermedades crénicas de la madre
. Exposicion materna a toxicos

. Infecciones perigestacionales

. Patron de crecimiento fetal

. Movimientos fetales

. Caracteristicas uterinay anexos

. Edad delospadres

. Etnia

. Defectos en familiares o parientes
. Abortos o mortinatos

Con los antecedentes familiar es confeccionar un arbol genealdgico, lo que ayudar & a entender € tipo de herencia que presenta el caso

probando (dominante, recesiva, ligada a sexo, mutacion, etc.)

3.- Perinatal:

4.- Postnatal:

. Duracion gestacion

. Presentacion y tipo de parto
. Eventos adversos

. Cordoény placenta

. Neonatal Precoz
. Neonatal tardio
. Screening neonatal
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Examen Fisico:

. Requisitos: Completo, sistematico, discriminativo y objetivo (uso de tablas de medidas).
. El examen fisico se orienta intencionadamente a buscar anormalidadesy su discriminacion permite diferenciar: variante,
anomalia menor y anomalia mayor.

VARIANTE: Caracteristica inhabitual que se presenta en mas del 4% delos RN de unaraza, como es el caso del epicanto, hemangioma
plano frontal y nucal, mancha mongdlica, hidrocele testicular, tibias arqueadas, nariz en anteversion, tubér culo de Darwin, etc.

ANOMALIA MENOR: Caracteristica morfoldgica infrecuente, que se encuentra en menos del 4% delosRN deunarazay sin
consecuencias estéticas o médicas serias para €l sujeto: sindactilia parcial, linea simia, clinodactilia, bregma amplio, telecanto,
hipertelorismo, manchas de Brushfield, apéndice y foseta preauricular, rotacion y eimplantacion baja de auricular, frenillo aberrante,
bor des palatinos prominentes, hipoplasia ungueal, implantacién baja pulgares, hipoplasia de labios mayores, etc.

AMOMALIASMAYORES: Caracteristicas morfolégicas que comprometen salud o estética en forma moderada o seria: Cardiopatias
congénitas, labio leporino, polidactilia, focomelia, mielomeningocele, ano imperforado, onfalocele, microtia.

EVALUACION DE LOSHALLAZGOSEN RECIEN NACIDO:
. EI 85% no presentan anomalias menoresy la probabilidad de tener una mayor esde 1,4%.
. El 13,4 % presenta una anomalia menor y su probabilidad de tener una mayor es de 3%.
. El 1% presenta dos anomalias menoresy la probabilidad de tener una mayor esde 11%.
. El 0,6% presentatres o mésanomalias menores con un riesgo de tener una o mas mayor es del 90%.

RECURSOS DIAGNOSTICOS:

A.- Periodo Prenatal:
. Liquido amnidtico: alfafetoproteina, bioquimicos, cariogramay FISH.
. Vellosidades coriales: Cariogramay FISH.
. Imagenologia fetal: Ultrasonogr afia, ecocar diografia, RNM.
. Fetoscopia: biopsia.
. Muestra de sangrefetal: anélisis molecular y cariograma.

B.- Periodo Postnatal:
. Hematoldgicosy bioguimicos habituales.
. Hematoldgicosy bioguimicos especificos.
. Radiologia.
. Ultrasonogr afia, ecocar diogr afia.
. Cariograma en sangre periférica o fibroblastos.
. Andlisismolecular ADN; FISH (Fluorescencia hibridation in situ), Test de mutilacién de PCR.
. Interconsulta otras especialidades: Oftalmologia, Neurologia, etc.

TRATAMIENTO:
. Correccion quiruargica, cuando proceda, de condicion especifica.
. Manejo médico: Terapias de sustitucion, dietas, hormonas, etc.
. Rehabilitacion.
. A futuro: Modificacién del genotipo, Ingenieria genética.
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CONSEJO GENETICO:

. Rol del Obstetra.

. Nacimiento (confirmacion).

. Diagnéstico confirmado.

. Rol del equipo médico y colaboradores.

. Informacién alos padres:
o Opciones a seguir y orientacion terapéuticas.
o Cronogramas e inter consultores.

. Evolucién, prondstico y recurrencia.

. Seguimiento.
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