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INTRODUCCION:

El estudio de las Malformaciones Congénitas constituye
un capitulo de la patologia humana, sobre el cual cada dia,
se efectGian nuevas investigaciones, esclareciendo conceptos
que hasta hace varias décadas eran mezcla de supersticion,

En paises como el nuestro en vias de desarrollo el pro-
blema de las anomalias congénitas se acentlia cada vez mas,
por lo tanto el Pediatra debe tener conocimientos sobre las
mismas para saber su pronodstico y orientar a la familia
con la ayuda del geneticista. Por ésto hemos considerado in-
teresante una revision actualizada sobre las malformaciones
congénitas.

Las malformaciones congénitas son alteraciones ANA-
TOMICAS que se originan durante la vida intrauterina (em-
brionaria o fetal) que se manifiestan en el momento del na-
cimiento y que son independientes de las causas que las pro-
ducen.

La causa de la malformacion puede ser genética o ambien-
tal. En este articulo hablaremos basicamente de las malfor-
maciones congénitas debidas a causas genéticas, las cuales
podemos englobar en 4 grupos principales:

1.— Las debidas a Herencia Mendeliana o Monogénica.

2.— Las debidas a Herencia Multifactorial o Poligénica,

3.— Las debidas a alteraciones cromosomicas.

4.— Los casos esporadicos.

En las del primer grupo existe un factor fundamentalmen-
te genético y la malformacion se debe a una mutacion (cam-
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bio en el material de la herencia) en un gen o un par de ge-
nes.

Incluimos aqui:

1.— La Acondroplasia.

2.— La Polidactilia.

3.— La Ectrodactilia (mano en pinza de langosta).

4,— Algunos tipos de cataratas.

5.~ Enfermedad de Peutz Jeghers.

6.— Sindrome de Treacher Collins, etc.

7.— Osteogénesis Imperfecta Tarda.
(todas debidas a la accion de un gen de efecto domi-
nante).

Las probabilidades de repeticion en los proximos emba-
razos dependera de si los padres estan o no afectados. En el
caso en que uno de los padres esté afectado el riesgo de re-
peticion sera 50 o/o en CADA EMBARAZO.

Si los padres del nifio son normales el riesgo de repeti-
cion sera negligible (menos del 2 o/0) en futuros embarazos,
ya que la mutacion muy probablemente ocurrié durante la
formacion de las células sexuales (Gvulos y espermatozoides)
o durante la formacion del cigoto.

Estas neomutaciones (mutaciones de NOVO) en la gran
mayoria de los casos son EDAD PATERNO DEPENDIENTE,

En las malformaciones congénitas debidas a la accion
de un par de genes de efecto recesivo, el riesgo de repe-
ticion sera de un 25 o/o en cada embarazo. En estos casos los
padres son “aparentemente normales’’, pero portadores he-
terocigotos de un gen recesivo anormal.

En este grupo incluimos:

1.— Algunos tipos de enanismos letales como son la acon-
drogénesis 1.y II.

2.— Osteogénesis imperfecta congénita letal,

3.— Enanismo Diastrofico.

4 — Sindrome PPSH (Hipospadias Perineoescrotal Pseudo-
vaginal). (Mejor conocidos como los hemafroditas de Salinas).
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En el segundo grupo las malformaciones se presentan por
la interaccion de un factor genético (predisponente) y un fac-
tor ambiental (precipitante). En este grupo genemos:

1.— Luxacion Congénita de Caderas.
2.— Estenosis Congénita de Piloro.
3.— Labio Paladar fisurado,

4.— Hipospadias.

5.— Micropene.

6.— Pie equino varo bilateral,

7.— Algunas Cardiopatias.

El riesgo de repeticion de este tipo de herencia es siem-
pre menor del 10 o/o (riesgo empirico).-

En el terner grupo tenemos los trastornos cromosdémicos,
los cuales pueden ser alteraciones en el nimero de los cromo-
somas, o alteraciones en su estructura.,

Dentro de las alteraciones numéricas de los cromosomas
las méas frecuentes son:

1.— Trisomia 21 (Sindrome de Down o Mongolismo).

2.~ Trisomia 18.

3.— Trisomia 13.

4.— Trisomia 22.

5.— Trisomia 8.

Los riesgos de repeticion de estos casos dependen del ti-
po de alteracion cromosdmica que exista. Para determinar es-
ta debe de hacerse un anélisis cromosdmico (Cariotipo) pri-
mero al nifo y si fuere necesario a los padres.

El 95 o/o de los casos de Mongolismo o Trisomia 21 se
deben a una trisomia “libre”, (un cromosoma de més). El
riesgo de repeticion en estos casos sera de un 2 o/o.

Un 4 o/o de los casos se debe a una ““Translocacion” (fun-
cion de parte de un cromosoma o un cromosoma completo a
otro cromosoma).

El riesgo de repeticion en estos casos dependera de si en
los padres existe o no la translocacién. Si en los padres no
existe la translocacion el riesgo de repeticion es de un 2 o/o
(negligible). Si existe la translocacion en uno de los padres el
riesgo varia desde un 33 o/o a un 100 o/o.

En el cuarto grupo tenemos los casos esporadicos, Son a-
quellos casos en que se ha determinado que existe un factor
genético, pero no se ha establecido el tipo de herencia. En es-
tos casos el riesgo de repeticion sera también negligible ( me-
nos de 2 0/0).
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Ahora bien, cuando nace un nifio con cualquier tipo
de malformacion, el gineco-obstetra generalmente delega al
Pediatra la dura tarea de enfrentarse a los padres del recién
nacido y ademas se encargaba hasta hace poco tiempo de
manejar los casos de “Malformaciones Congénitas’.

Actualmente al recibir un niflo con malformaciones el
pediatra deberd tener un examen cuidadoso para determi-
nar si puede o no integrarse un sindrome siempre contando
con la ayuda de otros profesionales entre los que obligatoria-
mente estara el “GENETICISTA"",

Ei papel del geneticista sera de:

1.— Hacer una Historia Clinica orientandola hacia el cam-
po genético. Esto incluirad Arbol genealdgico, Dermatoglifos,
Cariotipo, Cromatina X, Cromatina Y, y cualquier otro estu-
dio que pueda ayudar a corroborar o corregir el diagnostico
hecho por el Pediatra,

2.— Identificar si existen otros miembros de la familia
con la misma alteracion o si existen portadores de la misma
enfermedad.

3.— Hecho el diagnostico genético determinar el riesgo de
repeticion en futuros embarazos y por Gltimo.

4. — CONSEJO GENETICO.

Ademas del geneticista debera el pediatra contar con el au-
xilio de otros especialistas como el Cardiologo, Cirujano plés-
tico, Psiquiatra, Fisiatra, Sicologos, etc., con quienes manten-
dra amplia comunicacion,

Posteriormente informara a los padres del nifio el diagnos-
tico definitivo, sefialando las caracteristicas de la enfermedad,
la evolucion y el pronostico del padecimiento.
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