Anomalias congenitas estructurales
en el recien nacido

Julio Nazer H.

Nota del Editor

Por lo extenso de la informacioén, y el interés que representa para la comunidad
hospitalaria, el Comité de Redaccion ha decidido publicar esta monografia del Dr.
Nazer en dos partes. Esta primera parte corresponde a las definiciones generales
para el diagndstico y prevencidon primaria de las Anomalias congénitas. En el
proximo numero de nuesira revista se proseguird con la prevencion de las
anomalias congénitas y los aspectos epidemioldgicos del problema en Chile. Las
referencias corresponden a la totalidad de la monografia y por ello se repetiran
en ambas publicaciones.

Introduccion
El objetivo de esta Monografia es la de proporcionar un método para
acercarse al diagnoéstico de las malformaciones congeénitas
estructurales del nino en general y del recién nacido en particular. Es
muy importante categorizar una anomalia para tener acceso mejor y
mdads directo al especialista, al libro de referencias, a los exdmenes
mds necesarios para llegar por ultimo al diagndstico mds preciso.
Pero aun sin un diagnéstico especifico, la naturaleza y las
caracteristicas del defecto pueden hacernos pensar en su etiologia y
sobre todo en los riesgos que para futuros embarazos pueda tener la
madre, es decir, nos puede ayudar en |la finalidad ultima que
Nubnaibioga debemos tener prfesente al tratar de efectuar un buen diagnostico y
Houch | es el consejo genético que se le debe dar a la familia.
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La busqueda y reconocimiento de las anoma-
lias congénitas estructurales en el recién naci-
do se conoce como Dismorfologia que, aun-
que equivocadamente se la ha asignado
como exclusiva de los genetistas, es de espe-
cial importancia para los neonatdlogos y otros
profesionales que deben dar las primeras aten-
ciones al recién nacido, como tambien a los
pediatras que tendran que controlar en forma
regular a estos ninos, como a los médicos en
general en sus respectivas especialidades.

Es ciertfo que hay malformaciones de diagnods-
tico obvio, de facil diagnostico y que no pasan
desapercibidas por el observador, como labio
leporino, mielomeningocele, en general todas
las anomalias aisladas, pero en muchos casos
no ocurre lo mismo, sobretodo cuando se aso-
cian varias malformaciones constituyendo
sindromes o complejos malformativos de dificil
interpretacion. En los Ultimos anos se han des-
crito innumerables cuadros clinicos cataloga-
dos como sindromes y cada dia se hace mas
dificil ubicarlos en un determinado tipo.

Es necesario que los clinicos tengan siempre
presente algunas premisas importantes, espe-
cialmente ante un recién nacido polimarforma-
do.

No es una prdctica adecuada etiquetar a un
paciente como «malformaciones congénitas
multiples» o «malformado multiple» y menos
como «funny looking kid». Es necesario hacer
un esfuerzo para relacionar y comprender |a
combinacién de defectos, su etiopatogeniaq,
como asegurarse que ni el menor detalle
halla sido ignorado.

Descripcién de cada malformacion, que
debe ser detallada y objetiva. Todo signo
clinico que pueda ser cuantificado debe ser
expresado con el valor de su medicion vy
‘compararlo con [0S normales
conocidos segun la edad y el sexo. Ademas,
la objetividad implica gue aquellos signos no
cuantificables tales como micrognatia o im-

valores

plantacién baja de las orejas, sean considera-
das como tales, solo aguellos que, pPor su se-
veridad no presenten dudas de interpretacion.
Es necesario ir en busqueda de otras malfor-
maciones menos evidentes clinicamente, pero
que pudieran asociarse en forma preferencial.
Hay que hacer ordenamiento logico en un lis-
tado de las malformaciones que presenta el
enfermo. El listado de las malformaciones
encontradas en el examen, generaimente se
hace ordenado por sistemas o aparatos,
siguiendo el orden semiologico del examen,
pero no tiene otra légica que la operacional.
El ideal es hacerlo siguiendo un proceso
interpretativo que permita distinguir las
malformaciones primarias de las secundarias
presentes en un determinado tipo de
sindrome, estas ultimas desencadenadas por
las primeras. Hay que tratar de localizar la
causa, el origen de ellas, en otfras palabras su
etiopatogenia.

Hay que documentar completamente el diag-
nostico, incluyendo estudios complementarios
como radioldgico, ecografias, scanner, cuan-
do sea necesario o aconsejado hacerlo. Tener
fotografias por si es necesario consultar con al-
gun especialista distante. Estudio citogenético,
es aconsejable hacerlo cada vez que un nino
tenga mds de dos malformaciones, ya que
mientras mds malformaciones tenga mas dificil
es atribuirlas al azar. Si el nino fallece, la autop-
sia es fundamental para completar su estudio.
Proponer uno o mas diagnosticos probabiles, o
gue por lo general debe hacerse con ayuda
bibliografica, ya que el gran numero de
sindromes reconocidos hace casi imposible,
dada la baja frecuencia de muchos de ellos,
que pueda confiarse sélo en la memoria o ex-
periencia personal.

Es necesario muchas veces, un nuevo examen
fisico del paciente, basado en los diagndsticos
propuestos, con el fin de buscar signos que
permitan el diagnostico diferencial entre ellos.
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Oftras veces, a pesar de los esfuerzos, no se lle-
ga a un diagnostico seguro, esta situacion sig-
nifica que el caso queda abierto, y es frecuen-
te gue algunos signos aparezcan durante el
crecimiento y desarrollo posterior, como retar-
do mental, alteraciones de los dientes, etfc. lo
que lleva al diagnostico definitivo.

Aun cuando el riesgo de recurrencia de mu-
chos sindromes malformativos es bajo, hay mu-
chos sindromes mendelianos que tienen alta
recurrencia y que deben ser, por lo tanto, iden-
tificados.

Asi fambién, los sindromes deformativos, cuyo
prondéstico es generalmente bueno, deben
también ser identificados.

Si el diagndstico mereciera cualquier dudg,
debe solicitarse la asesoria de otra persona
con mds experiencia, que seguramente ha
visto otros casos similares, o a un experto en
dismorfologia. Aun si el diagndstico siguiera
en duda, siempre es posible poder clasificarlo
posteriormente.

Terminologia

Actualmente se tiende a uniformar la nomen-
clatura, para lo cual se se ha empezado a usar
términos que lleven implicito el conocimiento
de la etiopatogenia. Cuando hablamos de sin-
dromes se estd expresando el concepto de
comunidades fenotipicas que permitan enten-
der las semejanzas o diferencias que originan
causas distintintas.Desde el punto de vista de
la Dismorfologia las anomalias estructurales son
catalogadas como errores en la morfogénesis
y los dividen en tres grandes grupos: Malforma-
cién, Deformacioén, Disrupsion, Asociacion,
Complejo malformativo y Sindrome malformati-
vo, de acuerdo a su origen o patogenesis.
También se puede clasificarlas en malforma-
ciones congénitas Unicas o aisladas y multiples
o asociadas.

Es realmente importante, especialmente para
el paciente y su familia clasificar el defecto
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primario como malformacién, deformacion o
disrupsion, debido a que es diferente el riesgo
de recurrencia y su pronostico. Una malforma-
cion estd genéticamente determinada y tiene
un riesgo de recurrencia de entre el 2 y el 5%
cuando los padres son sanos. La mayoria de
las deformaciones son de buen pronodstico,
muchas de ellas se corrigen espontaneamente
y el riesgo de recurrencia es bagjisimo. Las mal-
formaciones y las disrupsiones muy raramente
se resuelven sin la correccion quirdrgica o de
otros tratamientos médicos.

Trataremos separadamente estos tres tipos de
defectos estructurales aislados.
Malformacién

Es un defecto de un organo o region del cuer-
po resultante de un proceso intrinsicamente
anormal del desarrollo. Intrinseco se refiere a
un defecto en la configuracién y de su desa-
rmollo potencial. Las malformaciones pueden
ser Unicas o multiples, mayores o menores.
Tanto las malformaciones mayores como las
menores pueden aparecer como entidades
aisladas o ser parte de un sindrome
polimalformativo. De ahi la importancia de
estar seguro de ello, ya que el prondstico
para el paciente, como para futuros
hermanos es totalmente diferente, Un defecto
cardiaco septal o atrial buede ser un buen
ejiemplo de malformacién cuando es unica,
ya que el prondstico es excelente después de
la cirugia correctora. Pero hay que distinguirla
de aquel defecto septal que es parte de un
sindrome. En el primer caso el riesgo de
recurrencia es sélo del 2 al 5%, mientras que
en el segundo caso, dependiendo de la
etiologia del sindrome, el riesgo de recurrencia
puede llegar a ser mucho mayor.
Deformacién

Es un tipo, forma o posicion anormal de parte
O partes del cuerpo causados por fuerzas me-
cdnicas. Una deformacién ocurre con frecuen-
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cia antenatalmente como consecuencia de
moldeamiento o compresion intrauterina. Estas
fuerzas mecdnicas pueden ser extrinsecas,
como deformaciones uterinas o intrinsecas, es
decir del mismo feto, como miopatias,
hipotonias, en general fetos con menor movili-
dad, liguido amnidtico escaso que impide los
movimientos fetales, como por ejemplo en |as
agenesias renales.

Es fundamental reconocer de que se trata de
una deformacién y no malformacion.
Conocer también su etiologia es otra
contribucién importante. Ambos factores,
diagnostico y etiologia, permiten al medico
asegurar a los padres de gque es und
patologia de buen prondstico y ademds que
el riesgo de recurrencia es muy bajo. Las
deformaciones extrinsecas se presentan en un
feto normal gue se ve sometido a
compresiones ya sea por las paredes del
utero en caso de oligoamnios, © por tumores
o defectos anatémicos de él. Se calcula que
alrededor del 2% de todos los recien nacidos
tienen algun tipo de defecto de origen
extrinseco. Hay también deformaciones
intrinsecas, es decir causas originadas en el
feto mismo, por ejemplo la inmovilidad fetal
producida por una miopatia o neuropatia
pueden ocasionar deformaciones, como el
pie bott o la artrogriposis.

Una causa externa puede producir una malfor-
macién Unica o una secuencia o complejo
malformativo como el Potter ya mencionado
anteriormente. Muchas veces, una vez que €l
nino ha nacido, es decir cuando las fuerzas ex-
ternas han dejado de actuar sobre €l, es posi-
ble que con el desarrollo y crecimiento norma-
les se pueda revertir su condicion. Si la causa
extrinseca es corregida, el riego de recurrencia
puede llegar a 0%.

La presentacion fetal tambien puede ser causa
de deformaciones, como la presentacion de

nalgas que estd asociada a aumento de la
frecuencia de displasia de caderas y anormali-
dades de la cabeza y cara. La disminucion de
la cantidad de liquido amnidtico, también pue-
de provocar compresiones sobre el feto y pro-
ducir deformaciones fetales. Otra causa de
compresion fetal intrauterina son los embarazos
multiples. Muchas veces el menol tamano de
los fetos es producido por la compresion, pero
este menor tamano es temporal y no perma-
nente, posteriormente al nacimiento alcanzan
el tamano y el peso normal. El pie con
metatarso aducto y el pie talo varo son las de-
formaciones mds frecuentes de los pies por
mala posicidon intrautering,

Disrupcién

Es un defecto estructural de un érgano o
region del cuerpo como resultado de un dano
a un tejido previamente normal. Es causado
por una fuerza intriseca o interferencia interna
gue provoca una dlteracion del desarrollo o
un dafo vascular. Se ha considerado
disruptiva causas extrinsecas como una
infeccién, traumatismo o teratogeno. Sin
embargo siempre se ha considerado el
efecto de las bandas amnidticas como |a
causa cldsica de disrupsién, aun cuando
actualmente los accidentes vasculares
intrauterinos son citados como la causa mds
frecuente en gastrosquisis, y defectos por re-
duccion de miembros.

Cuando uno se encuentra ante un niRo con
varias malformaciones es necesario aclarar lo
que ello significa. '

Es la alteracion de un tejido, formado normal-
mente, debido a compresiones o estrangula-
miento, alteraciones del flujo sanguineo o rotu-
ras. Una de las disrupsiones mds conocidas son
las provocadas por las bandas amnidticas que
comprimen un tejido u érgano en crecimiento,
una extremidad por ejemplo, provocando des-
de una constriccion hasta la amputacion de
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un miembro o parte de él. La caracteristica es
que son asimetricas, dependiendo de la o las
zonas afectadas. Se acepta también que al-
gunas fisuras labiopalatinas pueden ser produ-
cidas por este mecanismo. Otro tipo de
disrupsiones son las producidas por interrupcion
del flujo sanguineo a alguna drea del organis-
mo. La obstruccidon de la arteria
onfalomesentérica puede producir un defecto
de Io-pored abdominal, conocida como
gastrosquisis, que es paramedial, a un lado del
cordon umbilical, generalmente del lado dere-
cho del abdomen. La oclusion o falta de la ar-
teria radial lleva a la falta de desarrollo del ra-
dio y a la ausencia del pulgar. En malformados
multiples con ausencia de radio, sin embargo,
siempre estd presente la arteria radial. Los ni-
Aos que tienen arteria radial, tienen también el
pulgar respectivo, por el contrario en ausencia
de la arteria, también falta el pulgar. Si la oclu-
sion arterial es mas alta, la arteria braquial por
ejemplo, puede provocadr un defecto por re-
duccion de miembro. En los casos de defec-
tos producidos por la Talidomida en que hay
reduccion de miembros de forma asimeétrica,
se explica por la accion temprana del
teratdgeno, que impide el crecimiento de las
yemas vasculares y por lo tanto provocando
ausencias o estenosis arteriales.

Asociacion

Cuando una o mds malformaciones
aparecen en una persona, sin que puedd
reconocerse como parte de un sindrome o un
complejo malformativo, se habla de
Asociacién. En la prdctica, es muy dificil,
segun la ley de las probabilidades, que dos ©
mds malformaciones de frecuencia bagja se
den en la misma persona. Al estar frente a
una malformacién, es necesario buscar otras.
Se sabe, por ejemplo que atresia de eséfago
se asocia con frecuencia a malformaciones
de la columna vertebral, a imperforacion

Revista Hospital Clinico Universidad de Chile Vol. 13 N°3 ono 2002

anal, malformaciones renales y malformacio-
nes del drea radial de las extremidades, consti-
tuyendo la Asociacion VACTERL. Se conocen
también como asociaciones preferenciales.
Complejo
deformativa:
Se denomina secuencia deformativa al hecho
gue una deformacién uUnica desencadene

malformativo o Secuencia

malformaciones multiples. En otras palabras,
es un grupo de malformaciones asociadas
que proceden de una malformacion unica o
primaria que provoca una serie de otras
malformaciones secundarias y/o terciarias,
como una verdadera cascada de
malformaciones. Es fundamental hacer el
diagndstico diferencial entre secuencia
deformativa y sindrome malformativo, ya que
en el primer caso el riesgo de recurrencia es
cercano a 0% en el segundo es del 25%.
Ejemplos de ello lo constituyen la secuencia
de Potter, donde el oligoamnios producido
por la agenesia renal bilateral, que es |la
malformacion primaria, que provoca una
cascada de anomalias caracteristicas, desde
alteraciones de los rasgos faciales, aplana-
miento de |la nariz, poco desarrollo del maxilar
y orejas bajas, deformaciones de los pies y
luxacién de caderas, hasta hipoplasia
pulmonar por falta de circulacién del liquido
amniético por el darbol respiratorio. Otro
ejemplo es la secuencia de Robin, conocido
como Sindrome de Perre Robin: la hipoplasia
del inferior provoca un
desplazamiento de la lengua hacia atrds,
glosoptosis. Esta retroposicion de la lengua
interfiere en el desarrollo del paladar ya que
los procesos palatinos no logran juntarse,
guedando una fisura palatina en forma de U.
Sindromes malformativos:

Son producidos por anomalias cromosémicas,
defectos genéticos o factores externos, como
infecciones maternas u otros teratégenos

maxilar
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ambientales. La caracteriastica aqui es que
una causa unica actua en las primeras faces
del desarrollo embrionario, provocando
alteraciones en varios organos o sistemas. A
todo reciéen nacido con varias
malformaciones es mandatorio realizarle un
estudio citogenetico completo para descartar
un origen cromosomico. Varios cuadros
sindromicos son bien conocidos como el
Sindrome de Down (Trisomia 21), de Edwards
(Trisomia 18) o Patau (Trisomia 13), todos de
origen cromosémico. Otros como el S de
Apert, Cornelia de Lange son producidos por
alteraciones genéticas. El ofro gran grupo o
constituyen los Sindromes producidos pot
teratégenos ambientales, como el de
Rubeola congénita, el por talidomida, acido
retinoico, fetal alcohodlico, etc. En otras
palabras todas tienen una efiologia comun.
Por ejemplo, la madre enferma de rubeola en
las primeras semanas de la gestacién; una
causa ambiental, infecciosa, como la
rubeola, ataca al embriéon y dana al mismo
tiempo al corazén provocando
cardiopatia, al oido, sordera, a los 0jos,
catarata y a otros organos resultando el
sindrome de rubeola congenita.

Para hacer un diagnostico es fundamental
una buena historia clinica y un cuidadoso
examen clinico. El examen rutinario del recien
nacido o de un nino cualquiera hecho por un
pediatra general es muy diferente al que
realiza un especidlista, un dismorfologo, que
va a ir en forma dirigida a buscar
malformaciones, no solo mayores, sino hasta
las mas insignificantes. Varias malformaciones
menores en un mismo paciente, debe hacer
sospechar la presencia de alguna mayor, que
puede estar oculta. Un pequefio mechdn de
pelos o un angioma en la region lumbar baija,
puede pasar como algo sin emportancia
para muchos meédicos. Sin embargo es
posible que bajo €l se esconda una espind

unda

bifida oculta, o que un pulgar pequeno haga
sospechar la ausencia del radio. Cuantas
veces un paciente que ha sido atendido
durante anos por uno o mds medicos, al ser
examinado por un experto le encuenfra
pequenos estigmas que le hacer sospechar
un hipotiroidismo congénito o algun sindrome
poco conocido.

Mucho se ha avanzado en la actualidad para
realizar un buen diagnoéstico. Multiples
métodos de laboratorio, radiologiq,
ecografias, scanner, resonancia nuclear
magnética, estudios genéticos, culfivo de
tejidos, etc. pero lo fundamental es la
observacion clinica, todas las técnicas
diagnodsticas son muy muy utiles, pero a
menudo soélo sirven para confirmar el
diagnostico clinico.

Es muy importante llegar a encasillar un grupo
de malformaciones que presenta una persond
dentro de un diagndstico conocido. Sin un
diagndstico especifico es muy dificil poder
responder a las preguntas que los familiares
nos hacen. Estas preguntas son muy
importantes para ellos. Le preguntardn qué es
lo que nuestro hijo tiene, como se llama esta
enfermedad, que va a ser de él, serd igual que
los otros nihos en el colegio, si tenemos otro
hijo, serd igual a este?. En fin, son muchas las
dudas y tenemos la obligacion de resolverias.
Hay varios textos cldasicos, muchos de ellos con
excelentes fotografias de los mas variados sin-
dromes. Hay que comparar al paciente con las
fotografias, comparar sus signos fisicos con lo
qgue ahi se describe. Incluso hay programas en
CD rom en los que describe todos estos cua-
dros clinicos y se da una lista de las manifesta-
ciones de todos ellos. Incluso dando el listado
de los signos del enfermo, el programa de
computacion entrega a su vez una lista de po-
sibilidades diagnosticas, que uno debe estudiar
hasta llegar al diagndstico definitivo. Si aun asi,
no somos capaces de hacerlo, hay que reco-
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nocerlo y solicitar la opinion de otfra persona
con Mmds experiencia o con mds conocimien-
tos sobre la materia.

Etiologia

Las causas de las malformaciones
estructurales congénitas pueden ser:

- Geneticas

- Ambientales

- Multifactoriales

- De causa desconocida

Causas genéticas

Los factores genéticos como causa de
malformaciones congénitas son los mads
frecuentes. Se afirma que la tercera parte de
las malformaciones son de origen genético y
que constituyen el 85% de las causas
conocidas. El 50% de abortos
espontdneos y el 5% de los mortinatos tienen
alguna anormalidad cromosomica.

Las anormalidades cromosdmicas pueden ser
numericas y estructurales y pueden afectar
tanto a los autosomas como a los
cromosomas sexuales. Cuando un embrion ha
perdido un cromosoma, se conoce como
monosomia y en el 97% de los casos se abor-
tan, de ahi es que es rarisimo encontrar un ser
vivo con este tipo de alteracion. El Sindrome
de Turner es un ejemplo de este raro fenome-
no que solo se le encuentra al nacimiento en 1
en 2.500 nacidos vivos, sin embargo se le en-
cuentra en el 18% de los abortos espontaneos
con aberraciones cromosomicas. En otros ca-
sos puede ocurrir gue en vez de tener un par,
la célula tiene tres cromosomas. Es o que se
conoce como trisomia. Es el caso de la
trisomia del par 21 o Sindrome de Down. La
causa mds corriente que provoca este defec-
to, es la falta de disyuncién durante la division
celular dando como resultado una célula con
24 cromosomas en vez de 23 que es |o nor-
mal. Al unirse este gameto a otro, resulta una
célula con 47 cromosomas en vez de 46. Se

los
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correlaciona las trisomias al aumento de la
edad materna. El riesgo sobre los 40 ahos es
de 1 en 52 nacimientos, entre 20 a 29 es 1
en 1500.

El otro tipo de anomalidades cromosomicas
son las estructurales y con frecuencia son
originadas por quiebres del cromosoma. El
trozo quebrado puede pegarse a otro
cromosoma, traslocacion, o perderse,
delecion, de manera que la célula puede
tener masa celular de mds o de menos. En el
primer caso la persona afectada puede ser
fenotipicamente normal, ya que la masa
celular permanece completa, pero en el
caso que el gameto tenga el cromosoma
con el tfrozo de mas, va a dar como resultado
un descendiente con masa celular de mas vy
si trasmite el cromosoma que perdid un trozo,
el descendiente va a tener menor masa
celular. En ambos casos puede haber
alteraciones fenotipicas caracteristicas,
dependiendo del cromosoma afectado.
Causas ambientales

Los factores ambientales que producen malfor-
maciones congenitas son conocidos como
teratogenos. Se define como teratdogeno a
aquel factor ambiental que es capaz de pro-
vocar prenatalmente una alteracion del desa-
rmollo o funcion de un organo o sistema. Se
acepta que el 7% de las malformaciones es-
fructurales son provocadas por causas ambien-
tales. EIl momento de accién de los
teratdgenos es durante la embriogénesis.
Mientras mds temprano en esa etapa del de-
sarrollo embrionario actue el teratdgeno, ma-
yor va a ser su accion. Es conocido como pe-
riodo critico y es el en que la velocidad de di-
vision celular es mas alta. Cada tejido tiene un
periodo critico diferente durante el cual se
puede dlterar su desarrollo. El cerebro, por
ejemplo tiene su periodo critico enfre las 3 y 16
semanas de gestacidén, pero la diferenciacion
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encefdlica no se termina hasta despues del
nacimiento. En este caso puede tenerse dano
cerebral durante el periodo fetal y aun durante
la primera infancia. Lo mismo ocurre con el fe-
jido dentario y esqueletico.

La magnitud del dano que puede provocar
un teratégeno depende de la intensidad de
su actividad, del momento en que actua y de
la dosis recibida.

Los teratdgenos ambientales pueden ser de
tipo quimico, como algunos medicamentos,
talidomida, dcido retinoico, anticoagulantes,
algunos antiepilépticos; fisicos como las
radiaciones ionizantes, hipertermias, fuerzas
mecdnicas como compresion intrauterina e

infecciosos como la rubeola, sifilis,
toxoplasmosis, citomegalovirus.

Causas multifactoriales

Las malformaciones estructurales mds

frecuentes son la producidas por factores
tanto genéticos como ambientales, que son
distintas en los diferentes individuos. Un mismo
factor puede producir un defecto en un deter-
minado individuo y no hacerlo en otro. Hay una
susceptibilidad genetica para que se presente
una malformacion especifica. Es diferente el
riesgo para una malformacion en una familia
en que es el primer caso que aparece a si hay
otros malformados en la familia con igual mal-
formacion. Por lo general se frata de malfor-
maciones unicas, como labio leporino, defec-
tos de cierre de tubo neural, luxacion de cade-
ras. Sin embargo alguna de estas
malformacions pueden ser parte de un
sindrome malformativo, de una secuencia o
de un sindrome cromosomico. Los riesgos de
recurrencia utilizados en los casos familiares
de herencia multifactorial, se hacen basados
en riesgos empiricos de acuerdo a la frecuen-
cia de la malformacién en la poblacion gene-
ral y por lo tanto es diferente en cada caso.

Cuando estamos frente a una malformacion
primaria Unica en un recién nacido, Por lo de-
mds normal, nuestro deber es dilucidar que
tipo de defecto es, si es und malformacion,
una deformacién o distupsion y si es posible
encontrar su etiologia. Los defectos aislados
pueden ser heredados o provocados por una
causa ambiental, muchas son multifactoriales
en su origen. Si tomamos como ejemplo labio
leporino con paladar hendido, que es un
defecto del cierre del proceso embrionario
que forma el labio y el paladar y que se
presenta por uno o mas factores ambientales
en un embridon genéticamente predispuesto,
veremos que el riesgo de recurrencia es bajo,
pero existe. El riesgo empirico puede ser hasta
del 5%. Pero si la malformacion fuera
autosémica recesiva el riesgo de recurrencia
seria del 25%. Si en una misma hermandad
hay 2 o mds ninos con la misma
malformacién el riesgo se eleva considerable-
mente.

Si la malformacion primaria unica s una
deformacién, como el pie bot por
compresion intrauterina, el riesgo de
repeticion es bajo y puede llegar a 0% si
eliminamos la causa que provocod esa
compresion, miomas, por ejemplo.

Las malformaciones producidas por
disrupsiones, son accidentales y es muy raro
que se vuelvan a producir en embarazos
posteriores, como las bandas amnidticas,
amputaciones de miembpros o parte de ellos,
gastrosquisis, etc. '

De causa desconocida

Existe un grupo de malformaciones congenitas
cuya etiologia aun no ha sido establecida. Mu-
cho se ha avanzado en la actualidad por me-
dio de la genética molecular, del mapeo
génico y en la identificacion de los genes res-
ponsables y del mecanismo por el cual se pro-
duce el defecto. Se ha identificado Factores
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de tfranscripcion (TCF) y de crecimiento que
estarian provocando o previniendo la aparicion
de la anomalia.
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