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Antecedentes : portador cromosoma
13 en anillo, RCIU severo mds
cardiopatia fetal: aorta mal

alineada v/s doble salida del VD, sin

componente obstructivo arterial,
quiste intraabdominal,
ventriculomegalia y posiciéon
poddlica.

RNT 37 sem PEG severo < p1

CASO
CLINICO:

Atencion Inmediata: APGAR 2-5-7,
F N nace con esfuerzo respiratorio por lo
que se apoya con VPP con NeoPuff

2 5 o 2 2 l 205 /5, sin respuesta, se inicia

o i masaije cardiaco rdin n VPP
Parto : Nace por cesdrea electiva sdje ¢ €O €00 d °]d° co V
por pOdCI'liccl LA claro (prewdmen're se intenta intubacion,
Y 4 .

fallida). Tras 40 segundos de masaje
inicia llanto espontdneo recuperando
FC de 140 lpm aprox, se instala
CPAP cdnula larga y se traslada a
UCIN para continuar manejo.




AL EXAMEN F I’S 1CO Al nacer mal aspecto general, sin tono,

que recupera al subir FC

Cabeza : destaca pabellones auriculares malformados, de implantaciéon baja, con agenesia bilateral del
conducto auditivo. Al lograr apertura ocular se constata presencia de ambos globos oculares. Fisura palatina
completaq, frenillo labio superior ancho y corto. Cuello muy corto.

Térax y pulmones : térax pequeno, hipopldsico de aspecto acampanado, a la auscultaciéon durante VPP
buena entrada de aire bilateral, simétrico, con ruidos transmitidos de V.A. superior por secreciones abundantes.
Destaca Campos pulmonares pequenos.




EVOLUCION

e UCIN : con CPAP con FiO2 100% desatura hasta 58%

* Evaluada por genetista y por equipo de neonatologia, se decide manejo

conservador con medidas de confort y traslado a sala con su madre en partos

* Se traslada con S. glucosado 10% de mantenciéon pasando por CUV + Naricera

con apoyo de 0.5 It/min

* Evoluciona estable, saturando 98%, con FC adecuada, con deposiciones (+)

* Se Hospitaliza en UTl para continuar estudio y manejo



INTRODUCCION

e Anomalia congénita (AC) —> cualquier trastorno del
desarrollo morfoldgico, estructural o funcional de un drgano
o sistema presente al nacer.

* Se estima que alrededor del 3% al 5% de los RN tienen
alguna anomalia congénita

e Chile 2 mortalidad infantil 7 x mil nacidos vivos.

* Los defectos congénitos, representan la segunda causa de
muerte después de las relacionadas con la prematuridad.




RENACH

Chile desde 1969 se ha incorporando al Estudio Colaborativo Latino Americano de

Malformaciones Congénitas (ECLAMC), llegando el aiio 2014 a 20 maternidades en total.

Este organismo forma una metodologia Yy tecnologia para la investigacion clinica vy

epidemiolégica de factores de riego y etiologia de las anomalias congénitas.

Otro registro de anomalias en Chile esta liderada por el Servicio de Salud de Maule, que fue

desarrollada a partir del aino 2001 en la VIl regioén.

Este incluye 13 hospitales publicos y 1 clinica privada.
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* Objetivo 2 determinar la prevalencia de recién nacidos (RN) con MFC en
HPM desde el 2015 al 2017.

* Métodos = Se realizdé un estudio descriptivo transversal retrospectivo. Se
revisé la planilla digital de egresos del sistema de registro hospitalario del
Servicio de Neonatologia y se analizaron las variables: FN, sexo, EG, peso al
nacer, dias de hospitalizacién en UCIN y su condicién de egreso.

* Resultados = de 2250 egresos hospitalarios, 204 RN tenian confirmacién
diagnéstica de alguna MFC (9,06 %), 52 % hombres, 54 % RNT y 23 %
RNPT extremos, 48 % con peso entre 2,500 a 3,999 Kg y estadia en UCIN
entre 1 a 97 dias, falleciendo 15. El sistema mds afectado fue CV con 127
casos, seguido de defectos del tubo neural con 35 casos y TGl con 24 casos.

* Conclusiones 2 EG y Peso al nacer demuestran un cambio en el manejo de
las MFC, evolucionando favorablemente con gestaciones de término,
mejorando su prondstico post-natal.

J. health med. sci., 5(4):261-267, 2019. Prevalencia de Malformaciones Congénitas en la Region de Los Lagos, Chile, Periodo 20
ROJAS, M. & CONEI, D



REGION DE LOS LAGOS, CHILE

oo Tabla |. Categorizacion segun la Clasificacion Estadistica Internacional de Enfermedades
vy Problemas Relacionados con la Salud (CIE-10). Malformaciones congénitas, deformi-
dades y cromosomicas.

[ gg:? Sistema bioldgico afectado Diagnésticos realizados (n) Porcentaje (%)
- Sistema Nervioso 35 12,87
Sistema Respiratorio 8 2,94
Sistema Circulatorio 127 46,69
Sistema Digestivo 24 8,82
Sistema Genitourinario 17 6,25
Anomalias Cromosomicas 26 9,56
Anomalias Osteomusculares 21 7.72
Total=204 Polimalformaciones 3 1,11

Fig. 1. Total de recién nacidos (RN) hospitalizados por afio Fisures Labio-Palatinas 7 2,57

con malformaciones congénitas del Servicio de Neonatologia Otras 4 1.47

del Hospital Puerto Montt Dr. Eduardo Schiitz Schroeder Total 272 100

entre enero de 2015 a julio de 2017.

La incidencia total que arrojé el estudio es de 9 casos por
cada 100 NV




Tabla Ill. Numero (n) y porcentaje (%) de cardiopatias congénitas se-
gun la Clasificacion Estadistica Internacional de Enfermedades y Pro-
blemas Relacionados con la Salud (CIE-10).

Cardiopatia cungénita Numero (n) Porcen taw
I Ductus arterioso persistente 57 44,89 |
Conexién interauricular 12 9,45
Conexién interventricular 15 11,81
Foramen oval permeable 10 7,87

, Cardiopatia congénita mayor 12 9.45
ANOMALIAS Miocardiopatia hipertréfica 6 4,72
Estenosis adrtica 3 2,36

CARDIACAS Anomalia de Ebstein 1 0.79
Transposiciéon de grandes arterias 1 0,79

Sindrome Wolf Parkinson White 1 0,79

Tetralogia de Fallot 2 1,57

Estenosis mitral 2 1,57

Canal Auriculoventricular 2 1,57

Coartacién adrtica 1 0,79

Hipoplasia de corazén izquierdo 1 0,79

1 0,79

Hipercogenicidad periventricular
Total 127 100




ANOMALIAS DEL SNC

Tabla IV. Numero (n) y porcentaje (%) de anomalias del tubo neural segun la Clasificacion
Estadistica Internacional de Enfermedades y Problemas Relacionados con la Salud (CIE-10).

Anomalias del tubo neural Namero (n) Porcentaje (%)
Sindrome de Pfeiffer 1 2,33
Sindrome de Moebius 1 2,33
Sindrome de Arnold Chiari 2 4,65
Sindrome de Dandy Walker 1 2,33
Mielomeningocele 4 9,30
Microcefalia S 11,63
Meningoencefalocele 2 4,65
Malformacion compleja del sistema nervioso central 3 6.97
Hidrocefalia 7 16,28
Esquizencefalia 1 2,33
Disgenesia del cuerpo calloso 7 16,28
Craneosinostosis 4 9,30
Anencefalia 2 4,65
Otras 3 6,97
Total 43 100




‘//’ Segun impacto

* Segun Mecanismo patogénico

CLASIFICACION

@, I Segun Presentacién Clinica




CLASIFICACION: SEGUN IMPACTO

» Aquella con consecuencias médicas o sociales serias.
» Requiere tratamiento médico-quirurgico o apoyo psicosocial
(cardiopatias congénitas, mielomeningocele, onfalocele, etc.)

Mayores

e por lo general, no tiene consecuencia médico-quirurgica o social
seria.

e 3 anomalias menores = mayor riesgo de malformacién mayor
y/o un sindrome.

e Mayor parte en cabeza y cuello> hipertelorismo, telecanto,
bregma amplio, etc).

Menores




CLASIFICACION: SEGUN MECANISMO
PATOGENICO

Malformaciones = desarrollo inadecuado o defecto de uno o mas procesos embrionarios, resultado
de una anormalidad intrinseca del desarrollo (ej. fisura de labio)

Deformaciones = producidas por fuerza mecanicas aberrantes que distorsionan estructuras normales,
resultado de factores fetales o maternos que ocurren durante cualquier periodo de la gestacion
(ej.plagiocefalia- pie bot)

Disrupciones = defecto debido a la destruccion de un proceso de desarrollo originalmente normal

(ej. alteraciones de tipo amputacién en casos de bridas amnidticas)

Displasia = organizacion anormal de las células de los tejidos. Las alteraciones se manifiestan en todos
los 6érganos con el tejido andmalo (e]. displasias 6seas)




PATRONES DE
PRESENTACION

Anomalias aisladas: incluyen las AC mas frecuentes, a
menudo son de origen multifactorial (ej. cardiopatias).

Estos mismos defectos pueden ser a veces parte de un
cuadro de anomalias multiples , por lo que siempre se
deben buscar otras alteraciones.

Descrito por primera vez en 1964 que multiples
malformaciones menores pueden estar en contexto de
malformaciones mayores




ry
A N o M A I' I A S Asociacion: es la ocurrencia
M l’J I. T I P I. E S no al azar de anomalias cuya
asociacion no es

suficientemente consistente
para constituir un sindrome.

Por causas genéticas 0 Se conocen por su acronimo.
Ej. VACTERL

cromosomicas; dentro de ellas,
se distinguen

ot _ X Sindrome: patrén de
Comp ‘TJO- (cjon.JunO’lcode anomalias multiples
anomalias derivado de relacionadas

un solo campo de .
patogénicamente.

desarrollo, gue incluye .
: : : Ocurren en un patron
las relaciones inductivas :
consistente o con una

a distancia. Ej. anomalia : ) ) _
de Poland. etiologia conocida. Ej.

Sindrome de Down.




ETIOLOGIA

Geneticas: |os desbalances Factores ambientales: Multifactoriales : por
Crolrgols‘So(;“'dcof constituyen debido a exposicién accion conjunta de una
a2/ delds tausas, | prenatal, a drogas o a serie de genes y diversos
siendo las trisomias las mas : :
factores ambientales y factores ambientales. Se

frecuentes. El 2-10% son :
causadas por mutaciones corresponden al 8-12% estima que representan

en un solo gen. de las causas. el 20-25%.




CAUSAS GENETICAS

Causas genéticas

Monogénica o
Mendeliana

Cromosdmicas

Microdeleciones o
microduplicaciones

Defecto en un solo gen. Siguen
las leyes de G.Mendel. Pueden
ser dominantes (AD) , recesivas
(AR) o ligadas al X. Ej.
Acondroplasia. Duchenne.

Alteraciéon en el nimero y/o
estructura de los cromosomas,
con pérdida o duplicacion de
parte o de todo un cromosoma.

Ej. Sindrome de Down

Segmento cromosdmico, no
visible con cariograma standard

Ej.Sindrome velo-cardio-facial.




CAUSAS GENETICAS

Causas genéticas

Expansion de
tripletes

Desordenes
epigenéticos

Mitocondriales

Multifactoriales

El N° normal de tripletes en
determinados genes es excedido,
confirgurando una determinada

enfermedad. Ej. Sindrome de X fragil.

Cambios en la regulaciéon de la
expresion génica, sin cambios en la
secuencia de ADN. Ej. Sindrome de

Beckwith Wiedemann

Alteracion del genoma mitocondrial.

Ej. sindrome MELAS o sindrome
NARP.

Combinacion de factores genéticos y
ambientales. Ej. Fisura labio

palatina.




CUANDO REALIZAR IC A GENETISTA?




MANEJO DEL RN
CON ANOMALIAS
CONGENITAS

e RN con una o mas anomalias congénitas = historia

clinica completa y examen fisico acucioso, buscando
anomalias adicionales

* Objetivo = idealmente intentar llegar a un diagndstico

etioldgico especifico.

» Diagndstico prenatal = facilita el manejo del neonato




HISTORIA CLINICA
\

Antecedentes de los padres = Edad y condiciones de salud, antecedentes reproductivos, antecedentes familiares de
anomalias congénitas. Consanguinidad.

Antecedentes del embarazo = Infecciones durante la gestacion (CMV, VHS, VVZ, rubéola). Complicaciones durante
la gestacion, cantidad de liquido amnidtico. Percepcion de movimientos fetales. Procedimientos invasivos.

Ecografias .Exposicidon a agentes teratégenos (farmacos, sustancias de adiccidn, téxicos medioambientales: alcohol,
fenitoina, tetraciclina, litio, acido valproico, misoprostol, cocaina, etc.

Datos perinatales = presentacion y modo del parto. Complicaciones durante el parto. Test de Apgar.



EXAMEN FISICO: CABEZA

* Antropometria: Peso, talla, perimetro craneano. Proporcionalidad. Macro-microcefalia.

e Crdneo y cara: aspecto general, prestar atencidn a las asimetrias o desproporcion cara-craneo . Forma del craneo, palpar
fontanelas.

e Ojos: evaluar zona periorbitaria: parpados, cejas, pestafias, las pupilas y cérnea: descartar colobomas, opacidad corneal,
cataratas; tamafo ocular.

e Nariz: tamafo, forma del puente nasal, narinas y alas nasales. Filtrum o surco subnasal: es una estructura derivada de la
prominencia frontonasal y se considera un buen “marcador “de anomalias del SNC.

Orejas: orejas bajas o en rotacidén posterior
son generalmente AC menores. La microtia
puede ser parte de sindromes craneofaciales.
Consignar apéndices y hoyuelos
preauriculares.

FIG. 53. Uplifted lobe; note that [b) is also forward-facing. FlG. 55. Microtia, first degree.



EXAMEN FiSICO:CABEZA

* Boca/labios/frenillo lingual y labial: Forma y tamafio

e Paladar: forma, fisura. Atencion al segmento intermaxilar (su
alteracién se asocia a AC del SNC).

* Lengua : observar si hay macroglosia (sindrome Wiedemann-

Beckwith). Protrusion de lengua.

Fi6. 59. Mandible, cleft. There is a complete midline
deficiency of the mandible on the left and deficiency of

overlying tissues on the right. pequeia)yretrognatia (posicién retrasada)

* Makxilares: diferenciar entre micrognatia (mandibula



EXAMEN FiSICO

e Cuello y nuca: derivado del aparato branquial embrionario. Las membranas cutdneas en cuello (pterygium) y una baja
implantacion del pelo en la nuca son claves para sospechar sindromes de Turner y de Noonan.

e Torax: simetria, forma (pectum excavatum o carinatum). Evaluacién cardioldgica.
 Abdomen: visceromegalias, masas, diastasis de los rectos, vasos umbilicales, hernias. Ano y perine.

e Genitales: ubicacion del meato urinario (hipospadia), testes en escroto, forma del escroto (bifido en asociaciéon VACTERL).
En nifas, evaluar clitoris (hiperplasia égenitales indiferenciados?) y labios.

E waar mipegtus.com.ar




EXAMEN FiSICO: EXTREMIDADES

* Extremidades: evaluar simetrias, tamano y proporciones. En manos y pies
ver pliegues, tamafio, formay numero de dedos.

* Contracturas congénitas (artrogriposis): consecuencia de escaso o nulo
movimiento de las articulaciones intrautero, pueden ser indicativas de
enfermedades neuromusculares o de anomalias articulares

e Clinodactilia: desviacion lateral del dedo ( *menique, 2° a hipoplasia o

agenesia de falange media) FIG. 2. Camptodactyly of F45, bilateral

e Camptodactilia: dedo incurvado “en garra”, casi siempre por contractura
congeénita en articulaciones.

* Pliegues dérmicos palmares: relacionados con los movimientos de flexion
de la mano. Pliegues escasos o ausentes pueden orientar a enfermedades
neuromusculares congénitas. Pliegue palmar superior Unico, Frecuente en
sindrome de Down, pero no exclusivo (4% de la poblacidon normal lo
tiene)

FIG. 3. Clinodactyly, radial, F5, bilateral. This person also
has Short finger, F5, bilateral. See also Figures 13 and 20.




EXAMEN FiSICO: EXTREMIDADES

e Polidactilia y sindactilia: pueden darse al mismo
tiempo (polisindactilia) o por separado. En las
polidactilias se debe diferenciar la postaxial de la
preaxial:

e - Postaxial: fuera del eje de crecimiento del
miembro (en la zona del quinto dedo). Puede
aparecer como anomalia Unica o formar parte de

28. Postaxial palydactyly of the laft foot. Note that this Sindromes.

ent alse has Small nails.
L Eem e e eni e - Preaxial: sigue el eje de crecimiento del miembro.
B D o st s marn asgarihed El dedo supernumerario estd en la zona del primer
in Figure 29A

dedo. Menos frecuentes y muy probable que
aparezca formando parte de un sindrome.



EXAMEN FiSICO: EXTREMIDADES

* Pequeias anomalias en manos: pulgar trifalangico, hipoplasia tenar, son buenos marcadores
para algunos sindromes que asocian anomalias hematoldgicas y/o cardiacas ( Ej.
Pancitopenia de Fanconi)

 Edema en extremidades: un edema duro, que no deja févea, terso, presencia de linfedema.

Cuando esta localizado en pies o tobillo ( “en bota”) es sugerente de sindrome de Turner.

FlG. 44. Trident hand, left. Note that this patient also has
Tapered fingers, but that is not required for the finding.

FIG. 45. Ulnar deviation of the right hand. Note that this
patient also has Uinar deviation of the fingers, F2—3 and

FIG. ?0. Triphalangeal thumb, right. Dverlapping fingers F45.




APROXIMACION -
AI. DIAGNéSTICO Historia clinica

e Anomalia congénita (AC) Unica, aislada, o multiples
malformaciones?

e Puede tener una Unica malformacién, sin otras
asociadas (Ej. cardiopatia congénita)

e O bien presentar multiples malformaciones que
requieran estudio mas profundo.




APROXIMACION AL DIAGNOSTICO

Tipo de AC

Malformativo

Disruptivo

Deformativo

Generalmente es genético. Son
importantes los antecedentes familiares y
los estudios de genética molecular. El
riesgo de recurrencia en caso de nueva
gestacion puede ser alto

Generalmente es genético. Importantes
los antecedentes familiares y estudio
genético. Riesgo de recurrencia es alto

Buscar una causa ambiental (teratégeno,
disrupcion vascular). En general, las
disrupciones suelen producir efectos

asimétricos cuando afectan a las
extremidades.

Prondstico difiere segun si la
deformacion es de origen extrinseco
(riesgo bajo) o intrinseco (riesgo de

recurrencia alto).




EXAMENES COMPLEMENTARIOS

Imagenologia: Uutiles para detectar anomalias adicionales. Estos
pueden incluir: ecografia cerebral, abdominal, renal, RMN cerebro, Rx
de torax, estudio esquelético, examen oftalmoldgico, auditivo etc.

Estudios bioquimicos: en caso de sospechar un error congénito del
metabolismo, corresponde realizar estudio metabdlico pertinente, segun
orientacion clinica . Ej. CK en caso de sospecha de distrofia muscular
congénita. Toma de muestra critica.

Examen genético: La eleccion del test genético va a depender del diagndstico
planteado y consultar a un genetista clinico facilita la seleccion del examen

mas apropiado.




ESTUDIO
CROMOSOMICO

Indicaciones i
Sindromes cromosémicos conocidos, en RNPEG con { !t {E » ‘ wt 5 #
li - di fi "2 | 5 r ] i
anomalias congénitas y dismorfias, RN con

anomalias conocidas por su asociacién a " 7 " ¥ 10 H W
cromosomopatias ,y en los casos con dismorfias no J'.L Fi, i It ¥ b
rce . . 7 4 L L] £

especificas, sin diagndstico. 13 - % 18 ir o

rd j'

L] . =
at &
14 ol & = iy

e Cariotipo = examina tamafio, forma y nimero de los cromosomas, posicion del
centrémero y las bandas que presentan al tefirse . Su representacion grafica,

ordenada por parejas de cromosomas homodlogos, de mayor a menor , se Nﬂ'rmﬂl I{uw'ﬂwp’e

denomina cariograma.

* La muestra se obtiene de sangre completa, recogida en tubos con heparina sédica
y se envia a Laboratorio de Genética.



FISH: HIBRIDACION
IN SITU ON
FLUORESCENCIA

‘,‘“\ e Técnica de citogenética molecular

e Consiste en hibridar cromosomas enteros o segmentos de
cromosomas con sondas fluorescentes que tienen secuencias
complementarias a la secuencia que se desea estudiar.

* Permite detectar anomalias de tamafio menor a 3-5 Mb y/o

marcadores no identificables con citogenética convencional .
=L =l Tem

Fluorescencia Smldn dE Secue:uaa




HPM —> estudio genético enviado a

E S T U D I o M o L E C U L A R Laboratorio Invitae U otros

laboratorios en el extranjero por

colaboracion.

* Hibridacidon gendmica comparativa

* Herramienta de mayor rendimiento en el estudio de genopatias —> permite umayor tasa de deteccion de
alteraciones cromosdémicas, incluyendo alteraciones submicroscopicas y afecciones monogénicas. Utilidad en
diagnodstico de aneuploidias y afecciones monogénicas

e Hibridacion comparativa del genoma (CGH): Consiste en marcar con fluordsforos diferentes el ADN gendmico en
estudio y el de un individuo normal y cohibridarlos con cromosomas metafasicos de un individuo normal. Luego se
analizan con un software que permite detectar cambios gendmicos, pérdidas o ganancias, con una sensibilidad de
10-20 Mb

b Hibridacién comparativa del genoma en microarray (CGH-array): Basado en el mismo principio del CGH, pero la
hibridacion se realiza con fragmentos de ADN clonados de ubicacidon conocida y no en cromosomas metafasicos.
Permite detectar alteraciones aun mas pequefas y también utiliza un software especifico.

I Principal limitacion =2 no permite detectar alteraciones balanceadas ni en mosaicos bajos.




DIAGNOSTICO Y
SEGUIMIENTO

* No siempre se puede lograr el diagndstico exacto en la
primera evaluacion y muchas veces se necesitan
evaluaciones seriadas procesando informacion y examenes
solicitados.

e Tener un diagndstico de certeza permite conocer la evolucion
natural de la enfermedad, terapias posibles y otorgar

asesoramiento genético adecuado

* En el desafio diagndstico es de gran utilidad la asesoria por
Genetista clinico y examenes complementarios

Gl de it e e dePaiente i Neanata Hospital S uanDe i L Sren,Capial 5 Anomalias congéntas. Or.Andrés o, pag 79365,




CONSEJO GENETICO

Proceso de comunicacion en el que se informa al paciente y/o su familia sobre
la probable herencia de una anomalia congénita y se advierte de sus
consecuencias, de |la probabilidad de que lo presenten otros miembros de la
familia y de las posibilidades para mejorar el prondstico

Formas de optimizar el manejo del trastorno.

Su objetivo es informar y ayudar a que los padres tomen las mejores opciones
para ellos mismos y su familia.




HALLAZGOS CLINICOS SUGERENTES
DE ALTERACION CROMOSOMICA

Anomalias congeénitas: Ej. anomalia estructural de corazon, sistema renal, esquelético, cerebro.
Rasgos dismorficos

Hipotonia

Retardo de crecimiento intrauterino

Retraso de crecimiento posnatal

Microcefalia

Convulsiones

Trastorno del desarrollo de genitales externos
Antecedentes de padres con abortos a repeticion



ANOMALIAS QUE SUGIEREN UN
DIAGNOSTICO SINDROMATICO

Anomalia Sindrome sugerido
Heterocromia de iris Waardenburg

Eversion 1/3 externo parpado inferior Kabuki

Ausencia de claviculas Disostosis cleidocraneal
Pterigium colli Tumer y Noonan

Defecto eje de radio Holt-Oram - Anemia de Fanconi
Pulgares y primeros ortejos anchos Pfeifer - Rubinstein Taybi
Hiperextensabilidad articular EhlerDanlos

Manos en miton Apert



Trisomia 21 o

sindrome de
Down

Hipotonia, hiperlaxitud , cara redonda, hipoplasia medio- facial, occipucio plano

ojos oblicuos hacia arriba y afuera, epicanto, puente nasal bajo, orejas pequenias
protrusion de lengua, cuello corto y ancho, piel redundante en la region cervical
Cardiopatias (canal AV, CIV, DAP), atresia intestinal. Pliegue simiano, clinodactilia

separacion 1%y 2° ortejo. Prevalencia 1: 850 RN. En Chile 1: 416 segun ECLAMC

Trisomia 18 o
sindrome de
Edwards

RNPEG, hipertonico, llanto deébil, microcefalia. Facie menuda con blefarofimosis,
pabellones con hélix en punta, occipucio muy prominente, esternon corto, pelvis
estrecha. Sobreposicion de 2° sobre el 3° dedo y el 5° sobre el 4°, acortamiento
de algunas falanges, con borramiento de surcos interfalangicos. Pies con el talon

prominente, primer ortejo implantacion proximal. Cardiopatias (CIV, CIA, DAP),
onfalocele. Corta sobrevida. Prevalencia 1: 6000 a 8.000 RN vivos

Trisomia 13 o

sindrome de
Patau

Microcefalia, microftalmia, aplasia cutis, nariz bulbosa, fisura labiopalatina,
Cardiopatias (CIV, CIA, DAP), defectos del tubo neural, holoprosencefalia, rinon

poliquistico, criptorquidia, polidactilia post-axial. Corta sobrevida.
Prevalencia: 1: 5.000 a 12.000 RN vivos



CONCLUSIONES

e Un defecto de nacimiento es cualquier anomalia estructural presente al nacer. Estos defectos pueden ser
causados por anomalias genéticas y / o exposiciones ambientales, aunque a menudo se desconoce la etiologia
subyacente.

 Importante control prenatal para diagndstico antenatal de aneuploidias y malformaciones complejas
incompatibles con la vida o que requieran cuidados intensivos para determinar manejo adecuado en el periodo de
RN inmediato

e Se requiere fortalecimiento de la notificacion de malformaciones en el sistema publico para registro fidedigno de
estas patologias a nivel nacional.

e Es necesario mejorar las posibilidades de diagndstico genético : prestaciones del sistema publico incluyen una
cartera limitada de examenes a realizar, muchas veces deben ser costeados por los padres o son pedidos por
colaboracion a laboratorios extranjeros.

* Ante mas de 3 malformaciones menores considerar estudio para descartar malformaciones mayores por un alto
grado de asociacion de las mismas.
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