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RESUMEN

Los defectos congénitos (DC) constituyen un amplio
grupo de patologias que son consecuencia de alteraciones
del desarrollo embrionario y/o fetal. Dependiendo del tipo
de alteracion, del momento del desarrollo en el que se pro-
duzcan, y de los érganos o estructuras corporales que se
afecten, podran ser identificados en el momento del naci-
miento, durante las primeras semanas, meses, o afios de
vida. Su frecuencia global al nacimiento es de un 2-3%, en
todos los paises desarrollados o en vias de desarrollo. Sin
embargo, puede llegar a ser hasta un 6-7% si se amplia el
periodo de deteccion a varios afios de vida postnatal, por lo
que el porcentaje variara dependiendo del tope de afios de
seguimiento que se considere en el calculo.

Con el término defectos congénitos (que se puede consi-
derar sinénimo de anomalias, o alteraciones congénitas), inclu-
ye cualquier tipo de error del desarrollo, sea fisico, psiqui-
co, funcional, sensorial o motor. Sin embargo, cuando se pro-
ducen defectos que afectan a la estructura corporal (y por
tanto, fisicos), se denominan malformaciones congénitas. La
palabra “malformacion” hace referencia a las alteraciones
de la morfogénesis, (o desarrollo de la forma) de las dife-
rentes partes del cuerpo humano y, por tanto, se producen
durante las primear 10 semanas de amenorrea (que son 8
contando desde el momento de la fecundacion). La altera-
cién de la morfogénesis puede manifestarse de muchas for-
mas, que pueden ser desde ausencia de 6rganos o partes de
los mismos, aumento o disminucion grave de su tamafio,

distintos cambios en su estructura normal, a estar fuera de
su localizacién normal (ectdpica). Sin embargo, hay algu-
nas alteraciones fisicas que no son verdaderas malforma-
ciones ya que se producen durante cualquier momento del
periodo fetal (de las semanas 11 a la 40 de amenorrea). Para
poder distinguir las que son malformaciones de las que no
lo son, se ha establecido una terminologfa diferente que bési-
camente consiste en determinar los tipos de anomalias sobre
la base de sus potenciales mecanismos patogénicos. De esta
forma, los verdaderos errores de la morfogénesis son las
auténticas malformaciones. Los demas defectos fisicos se deno-
minan: Deformaciones, “Disrupciones” y Displasias, aunque
en muchos casos no resulta facil distinguirlas de las mal-
formaciones.

Reconocer estos tipos de defectos es de enorme impor-
tancia, ya que las malformaciones y el resto de alteraciones
fisicas no se producen en el mismo momento del desarrollo
y sus causas pueden ser muy diferentes. De hecho algunas
de estas alteraciones del desarrollo implican un riesgo de
repeticion en otros hijos, mientras que otras, que clinica-
mente son iguales, no suponen riesgo alguno para otros
hijos.

Otro aspecto importante para el establecimiento de un
diagndstico se refiere al tipo de presentacién clinica en el
nifio afectado. Esta presentacién puede ser de dos tipos: 1)
Nifios que sélo tienen una tnica alteracién del desarrollo.
En estos casos, el defecto que presenta el nifio se conside-
ra AISLADO, para indicar que no tiene mas defectos. 2)
Nifios que presentan defectos congénitos afectando a dife-
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rentes 6rganos y/o sistemas, por lo que son ninos que pre-
sentan multiples defectos, y cada defecto se considera que
se presenta ASOCIADO a otros en el mismo nifio. Sin
embargo, esta separacion no es siempre sencilla, ya que
entre este segundo grupo hay que diferenciar los siguien-
tes subgrupos:

a) Los nifios que tienen una SECUENCIA. Estos nifios pre-
senta varias anomalias visibles, pero en realidad tie-
nen una Unica alteracion del desarrollo (y por tanto defec-
tos AISLADOS). Sin embargo, la presencia de esa tinica
malformacién (u otro defecto) da lugar secundariamente
a la formacién de otras alteraciones, por lo que se con-
sidera que el nifio presenta una secuencia, pero no mal-
tiples defectos del desarrollo.

b) Entre el resto de nifios que presentan multiples defectos
del desarrollo (ASOCIADOS), hay que distinguir otros
dos grupos:

1. Los niflos que presentan un conjunto de defectos con-
génitos que corresponden a alguno de los sindromes
bien delimitados; por lo que en esos nifios se puede
llegar a un diagnéstico clinico y, en muchos casos,
con la posibilidad de confirmacién mediante test
especificos.

2. Elresto de nifios con multiples defectos del desa-
rrollo, en los que no se reconocen sindromes ni sus
causas.
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La importancia del andlisis del tipo de presentacién cli-
nica radica en que permite reconocer cuando los nifios con
multiples defectos tienen o no un sindrome polimalforma-
tivo. Esto evita “etiquetar” con un diagnéstico de sindrome
a nifios que no lo tiene; un aspecto muy importante que
va a evitar multitud de problemas.

En esta presentacion se expondran y explicaran estos
conceptos, y mediante ejemplos de casos reales se irdan mos-
trando sus caracteristicas y su interpretacion.
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