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RESUMEN

Estimativamente el 5% de los ninos nacidos vivos
presentan algun defecto congénito o enfermedad
genética que va a afectar su salud, crecimiento

y/o desarrollo en forma significativa. En ese 5% se
incluyen centenares de trastornos diferentes, la
mayoria de los cuales son de baja frecuencia indivi-
dual, de presentacion clinica particular y de etiologia
y patogenia diversa. Los trastornos congénitos son
en general de diagnostico complejo, multisistémicos,
cronicos, estigmatizantes, de tratamiento dificil y de
gran impacto psicosocial en el nifno y su familia.

El objetivo cientifico y humanitario debe ser el cono-
cimiento sobre |a causalidad de defectos de naci-
miento para crear oportunidades para su prevencion
primaria.

Debe progresarse para que existan estrategias,
alternativas, diagnostico (especialmente prenatal)
para producir un mayor impacto en la reduccion de
la mortalidad y morbilidad causadas por defectos del
nacimiento.

PALABRAS CLAVE: dismorfologia craneofacial — de-
fectos heredados — defectos congénitos - vigilancia
epidemiologica — prevencion primaria

INTRODUCCION

Estimativamente el 5% de los nifios nacidos vivos
presentan algun defecto congénito o enfermedad
genética que va a afectar su salud, crecimiento y/o
desarrollo en forma significativa. En ese 5% se inclu-
yen centenares de trastornos diferentes, la mayoria
de los cuales son de baja frecuencia individual, de
presentacion clinica particular y de etiologia y pa-
togenia diversa. Los trastornos congénitos son en
general de diagnéstico complejo, multisistémicos,
crénicos, estigmatizantes, de tratamiento dificil y de
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Estimatingly, 5% of children born alive present

some congenital defect or genetic disease that will
significantly affect their health, their growth and/or
their development. This 5% includes a large number
of different disorders most of which are of individual
low frequency, particular clinical appearance and
diverse ethiology and pathology. Generally, diagnosis
of congenital disorders is complex, they being mul-
tisysthemic, chronic, stigmatizing, difficult to treat
and of great psicosocial impact in the child and his
family.

The scientific and humanitarian goal must be to
achieve knowledge about birth defect causes in
order to create opportunities for their primary pre-
vention.

Progresses must be made in strategies, alternatives,

diagnosis (especially prenatal diagnosis) to produce

a greater impact in reduction of birth defects caused
mortality and morbidity.
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gran impacto psicosocial en el nifio y su familia.

La tarea conjunta en “equipos interdisciplinarios”
compuestos por neonatdlogos, pediatras, odontdlo-
gos, fonoaudioélogos, cirujanos plasticos, kinesiolo-
gos, trabajadores sociales, psicélogos, genetistas, etc.
optimiza el resultado del tratamiento en beneficio
del paciente (centro de la atencion) y ejerce un papel
orientador para la familia, el cual es un factor impor-
tante en la rehabilitacion bio-psico-social.



RAAO VOL.LI- NUM.1- 2013

Ciertas anomalias presentan tal grado de compleji-
dad que pueden llevar a los profesionales a conside-
rar los trastornos congénitos fuera de su competen-
cia y capacidad y proceder a su derivacion para su
diagnostico y tratamiento.

En estos ultimos afios se produjeron adelantos cien-
tificos que permitieron avances importantes en la
comprension de las causas, los mecanismos pato-
génicos y la evolucién natural de un gran nimero
de defectos congénitos. También se han perfeccio-
nado técnicas diagnésticas que permiten confirmar
las sospechas clinicas, asi como procedimientos te-
rapéuticos.

Los objetivos cientificos y humanitarios, aunque
ciertamente no totalmente factibles, deben ser co-
nocer todo lo posible sobre la causalidad de defectos
del nacimiento y crear la oportunidad para su pre-
vencion primaria.

Si bien el factor genético gravita significativa-
mente en estos trastornos, el ambiente interactua
como condicionante o predisponente tanto en la
presentacion de la enfermedad como en el grado
de expresién. Por ello muchos de estos trastornos
podrian considerarse evitables con la interven-
cion médica oportuna y apropiada y con medidas
de Salud Publica.

Las prioridades programaticas definidas por la XXII
Conferencia Panamericana en la Resolucién XXI es-
tablecen la necesidad de transformar los Sistemas
Nacionales de Salud con énfasis en la descentraliza-
cion’. De acuerdo con este objetivo resulta necesario
orientar en forma racional y coordinada el desarrollo
de recursos humanos y fisicos. Su objetivo es facilitar
una respuesta adecuada a las necesidades asisten-
ciales de cada poblacién impulsando ideas renova-
doras en la busqueda de soluciones. Para ello deben
tenerse en cuenta a los profesionales del area en de-
sarrollo asi como la adecuacién y optimizacién de la
capacidad instalada existente

En esta publicacion se presenta terminologia habi-
tualmente utilizada en relacion a los trastornos con-
génitos estructurales, sus diferentes presentaciones
clinicas, una resefia de sus mecanismos etiopatogé-
nicos y sus causas, clasificacion, aspectos epidemio-
logicos y alternativas de acciones preventivas en po-
blaciones de alto riesgo.

ESQUEMA CONCEPTUAL

SINDROME DE MALFORMACION

Mecanismos patogénicos
Malformacién
Deformacion
Disrrupcion

Displasia

Momento en que se presentan
Congénitas (presentes al nacimiento)
En el momento del parto

Postnatales

Clasificacion de los defectos estructurales
Unicos
Secuencias

Sindromes

Etiologia de los defectos estructurales
Anomalias cromosémicas
Mutaciones génicas
Efectos ambientales teratogénicos
Mixtas o multifactoriales

Epidemiologia

Vigilancia epidemiolégica

Acciones preventivas

Vacunacién y control nutricional de la
mujer embarazada

Condiciones del parto
Diagnostico precoz

Asesoramiento genético familiar

TERMINOS Y CONCEPTOS

En primer lugar se debe aclarar con precision el signi-
ficado de algunos términos para entender el comple-
jotema de los defectos de nacimiento.

El estudio de las personas con anomalias es la meta
de un campo conocido como sindromologia, dismor-
fologia, genética médica y teratologia. Ninguno de
estos términos abarca todo el problema, y aunque
cada uno tiene sus partidarios, cada uno también
presenta limitaciones propias3. Se utilizara el térmi-
no dismorfologia craneofacial en referencia a de-
fectos estructurales y/o funcionales que afectan
al area craneofacial, con o sin compromiso de otras
areas de la economia. Son sinénimos de defectos los
términos anomalias, alteraciones y trastornos.



MECANISMOS PATOGENICOS

Existen cuatro mecanismos principales de patogéne-
sis del desarrollo de los defectos congénitos estruc-
turales:

Malformacion: Defectos intrinsecos en la morfo-
génesis (detencion, retardo o direccion errénea del
desarrollo), que llevan a anormalidades en la estruc-
tura de un o6rgano, parte de un 6rgano o una regién
mayor del cuerpo. Ejemplo:cardiopatias congénitas
aisladas, labio leporino, anoftalmia.

Deformacién: anomalias producidas por fuerzas
mecanicas que distorsionan estructuras que de
otra manera se desarrollarian normalmente. Ejem-
plo: embarazos multiples, oligohidramnios, malposi-
cién fetal, etc. (Fig.1) 4.

Fig.1 Deformacion mandibular por presién in ttero (De
Michel Cohen)

Disrupcion: es un defecto morfolégico de un érgano,
parte de un 6rgano o de una regién mayor del cuerpo
resultado de la destruccién de un tejido previamente
normal. Esta destruccién puede producirse por una
interrupcién extrinseca o una interferencia en el
proceso del desarrollo por isquemia, hemorragia
o adhesién de otros tejidos. Ejemplo: microsomia
facial, amputaciones de miembros, etc.

Displasia: es una anormalidad en la organizacién o
funcién celular dentro de un tejido determinado. La
caracteristica de la displasia es que la anormalidad
es dinamica y puede continuar a lo largo de la
vida a diferencia de los otros mecanismos que cesan
una vez que se completa el desarrollo fetal. Ejemplo:
displasias esqueléticas, enfermedades de depdsito,
hemangiomas, otros hamartomas.

La definicién de estos términos establece que, tanto
en la deformacién como en la disrupcién, no exis-
te compromiso en el embrion o en el feto en tanto
que la malformacion y la displasia se desarrollan a
partir de tejidos intrinsicamente afectados (Fig. 2).
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Fig. 2 Tipos de problemas en la morfogénesis

Por ser la deformacién consecuencia de fuerzas
mecanicas, su recuperacioén parcial o total depen-
dera del momento en que dichas fuerzas actua-
rony de la dimension del deterioro. Tanto la mal-
formacion como la disrupcién, inevitablemente
dejan secuelas.

La definicién de un defecto estructural por su me-
canismo patogénico no define necesariamente la
etiologia pero si ayuda al proceso de comprensién
causal.

- Las deformaciones y las disrrupciones son ex-
trinsecas al feto y generalmente son de origen
ambiental.

- Las displasias casi siempre son debidas a muta-
ciones génicas.

- Las malformaciones pueden ser de causas di-
versas, pero siempre el error de desarrollo ocurre
temprano en la gestacion, durante la organogé-
nesis.

Aproximadamente 3% de los nacidos vivos presen-
ta malformaciones importantes y, de ellos, un tercio
tiene malformaciones multiples, conocidas como
sindromes. La clase mas frecuente es la morfogéne-
sis incompleta, en la cual se suspende el desarrollo,
como por ejemplo en el paladar hendido.

En un cierre normal los procesos palatinos embrio-
narios se horizontalizan a las siete semanas de gesta-
cién y se fusionan en la doceava, aproximadamente.
Si algun factor los detiene durante la embriogénesis,
el resultado es un paladar hendido (Fig. 3). Se recono-
cen dos factores etiopatogénicos:
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Fig.3 Defecto palatino en «V» o en «U»

1) La informacién procedente de las células inductoras
del crecimiento de la cresta neural. En este caso la fi-
sura tiene forma de “V” y es de origen malformativo.

2) Fuerzas extrinsecas durante el desarrollo incipien-
te que no permitan la deflexién cefdlica en el mo-
mento oportuno. Por ejemplo en: embarazos multi-
ples, oligohidramnios, mandibula intrinsecamente
hioplasica o por falta de espacio suficiente para cre-
cer, la lengua permanece acufiada entre los procesos
palatinos y el defecto resultante tiene forma de “U”.
En este caso el origen es deformativo.

Existen sindromes que pueden ser tanto de origen
malformativo como deformativo como, por ejemplo,
la Secuencia de Pierre Robin.

El diagnéstico diferencial es sumamente impor-
tante dado que los defectos de origen deformativo

CARACTERISTICAS MALFORMACIONES
Tiempo de ocurrencia Embridnicas

Nivel de disturbio Organo
Mortalidad perinatal +

Correccién espontanea -

Correccion por postura -

Correccién por cirugia +

Riesgo relativo de recurrencia Alta

Frecuencia aproximada en neonatos 3%

tienden a autocorregirse, no asi los malformativos.

La expresion de la malformacién puede ser mini-
ma o maxima. Por ejemplo, una uvula bifida es ex-
presion minima del paladar hendido. Esta malforma-
cién es inespecifica, es decir, puede presentarse en
forma aislada o acompaniando otras malformaciones
formando parte de diversos sindromes.

Distintas malformaciones ocurren con frecuencia
diversa en diferentes sindromes y por ello se dice
que son inespecificas, razén por la cual el diagnosti-
co de un sindrome no se establece a partir de cierta
anomalia sino de su patréon general.

En el cuadro 1 se muestra una comparacién entre los
rasgos caracteristicos de las malformaciones, las de-
formaciones y las disrrupciones.

MOMENTO EN QUE SE PRESENTAN

Conviene aclarar los términos “congénito” y “he-
redado”.

Congénito significa presente al nacer, y se mani-
fieste o no al momento del nacimiento. Existen alte-
raciones congénitas que pueden expresarse tardia-
mente a distintas edades y no precisamente al mo-
mento del nacimiento.

Algunos ejemplos pueden observarse en el cuadro 25.

DEFORMACIONES DISRRUPCIONES
Fetales Embrionico-fetales
Regi6n Area

- +

+ -

+ -

+/- +

Baja Extremadamente baja
2% 1%

Cuadro 1 Comparacién entre malformaciones, deformaciones y disrrupciones.



Trastornos Edad de
manifestacién

Labio y/o paladar fisurado Al nacer

Alcaptonuria Al nacer

Osteogénesis imperfecta congénita Al nacer
Dentinogénesis imperfecta 6-12 meses

Fibromatosis gingival 6 meses-12 afios

Hipodoncia de incisivo 6-8 anos
lateral superior

Lobodoncia 6-12 afios
Gota 15-50 anos
Corea de Huntington 35-60 afnos

Cuadro 2 Edad de manifestacion de diversos trastornos
genéticos. (de Carlos Salinas)

Heredado indica una etiologia, es decir, que fue
transmitido de una generacion anterior, sea conse-
cutiva o no. Esta transmision es producida por mu-
tacion genética. La mutacion es un cambio en la
estructura molecular del material heredado que
puede causar una alteracién.

Por otra parte, puede ocurrir una mutacion en las cé-
lulas germinales del padre o de la madre, siendo po-
tencialmente transmisible a la generacién siguiente
sin antecedentes previos. Estas son las llamadas mu-
taciones espontaneas o frescas (no estan presentes
en generaciones anteriores pero si son posibles de
ser heredadas en el futuro) (Fig. 4).

CONGENITA Presente al nacer
Heredada Que se transmite de una ge-
neracion a otra
Adquirida De causa ambiental
Mutacion fresca

Puede ser hereditaria en
lo sucesivo

EN EL MOMENTO DEL PARTO

POST NATAL De expresion tardia

Fig.4 Momento en que se presentan
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Los cambios heredados pueden manifestarse en
la vida prenatal o postnatal (a distintas edades del
individuo, incluso después de su vida reproductiva).
Esto se debe a que la vida es una cadena continua
de reacciones en que los genes actuan, ya sea acti-
vandose o desactivandose, a distinto tiempo y se-
gun las condiciones del ambiente.

CLASIFICACION DE LOS DEFECTOS ESTRUCTURALES

Defectos tinicos

Constituyen la mayoria de los defectos congénitos
estructurales. Incluyen: el labio fisurado, fisura de
paladar, dislocacion de cadera, etc. En general son de
etiologia multifactorial.

Secuencias

La presencia de un defecto estructural prima-
rio puede determinar secundariamente otros
defectos. Por ejemplo, la agenesia renal causa oli-
gohidramnios que, a su vez determina compresiéon
craneofacial (facies de Potter), artrogriposis (flexiéon
o contractura permanente de una articulacién) e hi-
poplasia pulmonar. Otro ejemplo es la secuencia de
Pierre Robin. En ella la hipoplasia mandibular es el
defecto primario que secundariamente determina
fisura de paladar y glosoptosis (caida de la lengua
hacia atras).

Sindromes

Un sindrome congénito es un conjunto de defectos
que se repiten en distintos pacientes con un pa-
tron consistentemente similar. A diferencia de las
secuencias, ninguno de los defectos es consecuencia
de otro. Ellos ocurren independientemente, determi-
nados por una causa Unica. Esta causa puede ser:

- cromosémica como en el sindrome de Down

- teratogénica como en el sindrome de alcohol fetal
-mendeliana

- desconocida

Enla Fig. 5 puede observarse un esquema de las cinco
categorias en que puede clasificarse la naturaleza de
los defectos estructurales®.
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Fig. 5 La mayoria de los pacientes que presentan defectos
estructurales multiples podran clasificarse en una de estas
cinco categorias. (Kenneth L. Jones)

ETIOLOGiA DE LOS DEFECTOS CONGENITOS

Las cuatro categorias en que pueden clasificarse los
defectos congénitos son: 1) anomalias cromosémicas,
2) mutaciones génicas, 3) efectos ambientales terato-
génicos y 4) mixtas o multifactoriales.

1) Anomalias cromosémica

Pueden ser de tipo numeérico o estructural. La caracte-
ristica esencial es el déficit o exceso de material cro-
mosomico lo que lleva a un desequilibrio cuantitativo
del material genético. La celula somatica de la especie
humana esta constituida por 46 cromosomas que,
cuando son normales, estan formados por 22 pares de
cromosomas autosémicos y un par sexual que es XX
en la mujer y XY en el varén.

Cada cromosoma esta constituido por brazos largos

que se identifican con la letra “q”, brazos cortos con la
“ ”

letra “p” y un centrémero (fig. 6).

Brazo corto (p)

Centréomero

Brzazo largo (q)

Fig. 6 Cromosomas: distintas formas

Las células germinales (6vulo y espermatozoide) de-
ben poseer cada una 23 cromosomas para que, como
resultado de su union, se genere un nuevo individuo
de 46 cromosomas. Para ello sufren un proceso de re-
duccién llamado gametogénesis (espermatogénesis
en el varén y ovogénesis en la mujer). Cada par de
autosomas y uno de los cromosomas sexuales se
distribuyen aleatoriamente en cada célula hija.

Debido a que existen muchos genes en un cromoso-
ma, su alteracion acarrea un desequilibrio del mate-
rial genético que se traduce en una patologia ya clasi-
ca. Un numero alterado de cromosomas casi siempre
se origina en una falla de distribucién cromosémica
al momento de la formacién de las gametas.

Cuando sobra un cromosoma completo se habla de
trisomia (Ejemplo trisomia del par 21 o Sindrome de
Down). Los trastornos por exceso de un cromosoma
sexual completo se denominan, de acuerdo a la cons-
titucion sexual resultante: XXX, XYY y XXY.

Cuando falta un cromosoma se habla de monoso-
mia. En la practica los fetos con monosomias son
generalmente inviables y la mayoria no llega a tér-
mino. Si falta el cromosoma sexual resulta en Xo o
Sindrome de Turner.

Para hacer visibles a los cromosomas, poder contar-
los y distinguir su estructura individual, las células
son cultivadas, sufren un tratamiento especial para
su posterior ordenamiento y estudio, confeccionan-
dose un cariograma o ideograma (Fig.7)

HEHN ow

HHEphe i

W e W W

Fig.7 Criotipo de bandas (Kenneth L. Jones)

Ocasionalmente se producen alteraciones que de-
terminan el exceso o déficit de s6lo parte de un cro-
mosoma. En el caso de exceso se habla de duplica-
cién o trisomia parcial del segmento cromosémico
en cuestion. En caso de déficit, se habla de delecién
o monosomia parcial.

Las inversiones corresponden a una porcion de un
cromosoma fijada en el orden inverso de la secuen-
cia normal, causada por rotura cromosémica (Fig. 8).



Secuencia normal Ruptura Inversion

Fig. 8 Ejemplo de inversién en un cromosoma

CARACTERISTICAS PRINCIPALES DE LAS ANOMALIAS
CROMOSOMICAS:

-Los nifios con anomalias cromosémicas suelen pre-
sentar: malformaciones congénitas multiples, tras-
tornos de la diferenciacion sexual, del crecimiento
y desarrollo y retardo mental. El retardo mental, sin
embargo, no suele estar presente enla anomalias cro-
mosoémicas sexuales. Cada anomalia cromosémica
presenta un patron clinico caracteristico y algunas
pueden diagnosticarse clinicamente. La confirma-
cién diagnostica requiere un estudio cromosémico.

- La ocurrencia de anomalias cromosomicas es gene-
ralmente producto de errores accidentales (falta de
separacion de un par cromosémico o rotura cromo-
sémica) en la produccion de las gametas de los pro-
genitores, quienes poseen una constitucion cromo-
somica normal. Ocasionalmente, el defecto ocurre
en las divisiones posteriores a la concepcién. Ello da
origen a una persona con una mezcla de células nor-
males y anormales, fenémeno llamado mosaicismo.
La significaciéon clinica depende del cromosoma in-
volucrado, del tipo de anomalia y de la proporcion de
células normales y anormales en los distintos tejidos.

- El riesgo de ocurrencia de las anomalias cromoso-
micas en una familia esta positivamente relaciona-
da conla edad de la madre.

- Existe una excepcién en cuanto a la posibilidad de
heredar una anomalia cromosémica y son las trans-
locaciones balanceadas. En ellas los padres no pade-
cen enfermedad pero si pueden transmitir material
cromosémico desequilibrado a sus hijos.

- En los ultimos anos, gracias a nuevas técnicas de
alta resolucion cromosémica y de analisis molecular,
se ha descripto una categoria intermedia de defec-
tos congénitos, que se debe a deleciones parciales de
pequenos segmentos cromosémicos llamadas mi-
crodeleciones.
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2) Alteraciones génicas

Producen enfermedades hereditarias y se conocen
mas de sooo defectos congénitos debidos a la fun-
cién anormal de un gen principal. Estas enferme-
dades afectan diferentes érganos y/o funciones de
acuerdo al gen involucrado, pudiendo este ultimo
ser un gen autosoémico o estar ligado al cromosoma
X. Algunos genes defectuosos determinan defectos
congénitos estructurales, mientras que otros se ex-
presan principalmente como trastornos funcionales
o enfermedades propiamente dichas. Una caracte-
ristica de las enfermedades de origen génico es la
expresividad variable. Esto significa que, en algunos
individuos, la enfermedad producida por el gen se
manifiesta de forma severa mientras que, en otros,
puede hacerlo en forma moderada.

Cada gen ocupa un lugar fijo (locus) en la cadena
de ADN en uno de los 23 cromosomas y, como estos,
existe por duplicado.

El par de genes para una caracteristica determinada
se denomina alelos. Cada par de genes alelos contie-
ne la informacién para la elaboracién de una protei-
na con una funcién biolégica especifica. La alteracién
en la secuencia de ADN de un gen se denomina mu-
tacion y suele determinar un producto deficiente
en cantidad y/o funcion. Ya se ha comentado que
las mutaciones pueden ser heredadas o producirse
espontaneamente y, cuando ocurren en las células
germinales, pueden transmitirse a la descendencia.
Las mutaciones en células somaticas, en cambio, no
se transmiten a la descendencia.

Cuando sélo basta un gen del par para producir la
enfermedad se decide que ese gen es de expresion
dominante. Otras mutaciones sélo presentan mani-
festaciones de enfermedad si ambos genes del par
estan afectados. Estos genes se llaman recesivos. Si
un individuo posee sé6lo un gen recesivo por lo cual
no padece la enfermedad se lo llama portador sano.

Las enfermedades recesivas ocurren cuando ambos
progenitores son portadores del mismo gen recesi-
vo y ambos lo transmiten a un hijo.

Los genes ubicados en los cromosomas sexuales se
heredan en forma peculiar, dada la diferencia entre
los sexos, y se las conoce como enfermedades géni-
cas ligadas al X.

3) Efectos ambientales teratogénicos
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Son “no hereditarios” y se vinculan a la accién de
influencias que tienen la capacidad de afectar el
desarrollo embrionario y fetal. Ello trae por consi-
guiente el aumento de la mortalidad y morbilidad
perinatal. La gran variedad que ha sido identificada
puede resumirse en:

- Farmacos y drogas utilizados por la madre

- Infecciones durante el embarazo

-Enfermedades maternas

- Agentes fisicos

- Hipoxia

- Metales pesados

-Bandas amnio6ticas aberrantes

[*] Medicamentos y drogas tomadas por la madre

En general cada teratégeno produce un patréon ca-
racteristico de malformaciones multiples, menores
y mayores, cuya expresion depende de la dosis y del
periodo de exposicion.

El periodo critico para la teratogénesis es durante la
organogénesis, es decir, durante el primer trimestre
de gestacion. Ademas de malformaciones, los tera-
tégenos suelen causar aborto espontaneo, retardo
de crecimiento intrauterino y/o postnatal, retardo
mental y /o neoplasias.

Se han mencionado multiples medicamentos como
agentes teratogénicos o dismorfogenésicos. Los efec-
tos se han podido comprobar sélo en el caso de al-
gunas drogas. Por ejemplo: alcohol, talidomida, anti-
folicos como la aminopterina, andrégenos, cocaina,
estreptomicina, fenobarbital, heroina, yodo, tetraci-
clina, tabaco, metotrexato, warfirina , anticonvulsi-
vos hidantoinicos, etc.

[#] Las infecciones durante el embarazo son muy co-
munes. Es sabido que las infecciones viricas, excepto el
catarro comun, afectan aproximadamente al 5% de las
mujeres embarazadas’. De todas ellas se conocen muy
pocas que, a ciencia cierta, perturben al feto. Las mas
conocidas que afectan el desarrollo craneofacial son:
-Tubéola

- citomegalovirus

-virus herpes

- toxoplasmosis

- sifilis

[#] Diversas enfermedades maternas pueden estar im-
plicadas en trastornos del desarrollo craneofacial de
sus respectivos hijos. Entre ellas, las mas conocidas son:
- diabetes mellitus

- varicela

- fenilcetonuria

- deficiencia de vitamina A
-intoxicacién con monodxido de carbono
- alcoholismo

- intoxicacién con plomo y mercurio.

[*] Agentes fisicos como:

- hipertermia

- irradiacién del feto con rayos X o radio (puede dar
lugar a malformaciones congénitas tales como mi-
crocefalia, defectos craneales, espina bifida, microf-
talmia, paladar hendido, retraso mental, etc.)

4) Multifactoriales o mixtas

La mayoria de los defectos congénitos tiene una etio-
logia compleja en la que interactuan factores cons-
titucionales (genes) que otorgan una predisposicion
genética y factores medioambientales pre y postna-
tales. Se incluyen en esta categoria la mayoria de las
malformaciones congénitas aisladas y muchas en-
fermedades comunes.

EPIDEMIOLOGIA

La epidemiologia estudia los factores que determi-
nan la frecuencia y distribucion de las enfermeda-
des, morbilidad (cantidad de personas enfermas),
danos, discapacidades y mortalidad en poblacio-
nes humanas. No analiza poblaciones en general
sino poblaciones especificas y aplica las observacio-
nes obtenidas, a través del método epidemiolégico, al
control de los problemas de salud.

Los defectos de nacimiento son una de las mayores
causas de mortalidad infantil y morbilidad de la ni-
nez, entre 2-3%. Ellos también son responsables de
un gran numero de muertes embrionarias y fetales.®

En nuestro pais representa la 2da. causa de morta-
lidad en ninos menores de 1 afio, luego de las peri-
natales (Cuadro 3).

GRUPOS POR CAUSA DE DEFUNCION < DE1ANO
Ne %
Afec. Perinatales 4487 150.1
Anomalias congénitas 2739 30.5
Otros capitulos 1735 194
Total 8961 100.0

Cuadro 3 Fuente Estadisticas Vitales. Ministerio de Salud.
Argentina 2011



El acercamiento de la epidemiologia a los defectos
de nacimiento ha sido la columna vertebral de la
investigacién de sus causas. Las hipotesis sobre los
posibles agentes etiolégicos pueden obtenerse de
diferentes fuentes tales como observaciones de los
meédicos, de la teratologia experimental en animales,
de estudios epidemiolégicos.

Desde la identificacién de la talidomida como un te-
ratégeno humano (1961), multiples esquemas para la
identificacién y registro de defectos del nacimiento
se han establecido en muchas partes del mundo. La
mayoria de estos se identificaron como sistemas de
vigilancia.

CONCLUSION

La Vigilancia Epidemiolégica aporta la informacion
parala accion. La observacion y el analisis rutinario
tanto de la ocurrencia y distribucion de enfermeda-
des, como de los factores que inciden sobre su con-
trol son necesarios para que las acciones de preven-
cién y control resulten oportunas y eficaces. *°

Es importante recoger informacién adicional acerca de:
- salud de los padres en relaciéon a sus ocupaciones
laborales

- medicacién materna durante el embarazo

- circunstancias socioecondémicas

-historia de la familia

Los datos de defectos de nacimiento pueden anali-
zarse de acuerdo con tres dimensiones:

- lugares donde se realizan los estudios epidemiolo-
gicos

- periodo

- personas

Probablemente este ultimo sea el mas importante
para la identificacién de factores de riesgo.

Los estudios geograficos pueden indicar dénde los
riesgos son mas altos y las diferencias temporales
indican cuando los riesgos son mas altos. Pero el ana-
lisis de las personas nos habla de quiénes, dentro de
esta estructura espacio/tiempo, son los individuos o
grupos de particular riesgo.

Etnicidad: no todos los grupos étnicos tienen riesgo
similar de defectos de nacimiento especificos.

Consanguineidad: estrechamente unido a la etnici-
dad y practicas religiosas, los matrimonios consan-
guineos aumentan el riesgo de defectos que son
totalmente o en parte de origen genético. La unién
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incestuosa (entre parientes de primero o segundo
grado) lleva un riesgo muy alto de enfermedades ge-
néticas a la descendencia.

Factores socioeconémicos: el riesgo aumentado de
defectos de nacimiento en familias de bajos recur-
sos socio-econémicos contribuye a través de la pobre
nutricién, pobre vivienda, pobre cobertura sanitaria
y pobre educacion.

Exposiciones especificas: aparte de las exposiciones
ocupacionales, ciertas drogas, infecciones y radia-
ciones ionizantes son conocidos como potenciales
agentes teratégenos. Otras exposiciones, como vivir
cerca de estaciones nucleares o bajo cables de elec-
tricidad de alta tensién se han propuesto como po-
sibles riesgos. Exposiciones fatales como resultado
de desastres naturales o provocados por el hombre
también ofrecen la oportunidad para estudiar el re-
sultado de embarazos vulnerables.

Edad materna y paridad: el riesgo de muchos defec-
tos congénitos no es el mismo en todas las edades
maternas e incide la paridad.

Embarazos maultiples: muchas anomalias no ge-
néticas son bastante mas comunes en nacimientos
multiples. Por consiguiente el riesgo aumenta lige-
ramente para cualquier madre que esta en el riesgo
aumentado de nacimientos multiples. Esto incluye
aquellas con historia de mellizos en parientes cerca-
nosy en aquellas que estan en tratamiento de fertili-
zacién asistida in vitro.

El objetivo cientifico y humanitario debe ser el co-
nocimiento sobre la causalidad de defectos de naci-
miento para crear oportunidades para su prevencién
primaria.

Debe progresarse para que existan estrategias, alter-
nativas, diagnéstico (especialmente prenatal) para
producir un mayor impacto en la reduccién de la
mortalidad y morbilidad causadas por defectos del
nacimiento.

Dentro de las acciones preventivas que conducen a
bajar el riesgo de que la enfermedad se produzca y, si
ello ocurriera, su tratamiento oportuno, deben con-
siderarse las condiciones de vida en general, el con-
trol médico durante el embarazo, la vacunacion, las
condiciones del parto, el diagnostico precoz y aseso-
ramiento genético familiar, entre otros.
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