


Objetivos

e Describir basicamente las repercusiones
socliosanitarias, personales y familiares
Implicadas en el diagnostico de un
defecto congénito

e Definir defecto congeénito e identificar sus
bases etiologicas

e Definir las bases de la prevencion de
defectos congénitos



Contenidos

e Introduccion

e Concepto de malformacion congénita
e Concepto de enfermedad congénita
e Epidemiologia

e Etiologia

e Principios de teratologia

e Prevencion de defectos congénitos
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Medio milldén de ninos
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Tasa de mortalidad: 2,5/1000
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Incidencla falsa

e NO se registra lo que no se...
e VE
e DETECTA
e BUSCA
o CONSIDERA
o CUMPLE UN ESTEREOTIPO




Etiologia general de los
defectos congenitos

1. Mutacion genética

2. Anomalias cromosomicas

e Autosomas
e Gonosomas

3. Ambientales
4. Multifactoriales




Mutaciones
genéticas

e 1% de todos los embarazos

o Autosomica dominante: Acondroplasia, corea de
Huntington

o Autosomica recesiva: talasemia, fibrosis quistica,
errores innatos del metabolismo
(fenilcetonuria)

o Recesiva ligada al cromosoma X: hemofilia,
daltonismo, déficit de glucosa 6 fosfato,
distrofia muscular de Duchenne




Anomalias cromosomicas
numericas

e Euploidias i
o Monoploidia o haploidia: Si las c&{[J[ESY preseril
solo juego (n) de cromosomas. X .w

» Poliploidia: Si presentan més de UaSyIEUESHLLLIEHY do
ser: triploides (3n), tetraploides (417) AEIERE

oAneupI0|d|as

Monosomias: si falta uno de los cromosomas de la
pareja de homologos.

o Trisomias: si se tienen tres cromosomas en lugar de los
dos normales.

e Tetrasomias: si se tienen 4. Etc.



Anomalias cromosoémicas
estructurales

¢(0.5% de los recién nacidos

semanas

e No disyuncion
e Translocacion
e Deleccion
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e Infecciones

e Disregulaciones
normonales

e Alteraciones uterinas
e Carencias dietéticas
e Farmacos

e Radiaciones ionizantes
e TOXxicos ambientales




Disregulaciones

hormonales

e [rastornos funcio
ovaricos

e Diabetes

e Distiroidismos
e Hiperparatiroidism
e Discorticalismos

e

[ B

el ertension chales
m Stress |
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Alteraciones del
claustro materno

e Utero hipoplasico

e TUMoOres uterinos

e Uteros malformados
e Hemorragias uterinas
e Bridas amnidticas




Carencilas dietéticas

eVitaminas A, B2,
B12, D, K

eAcido félico: B9
eOligoelementos:
ZInc




Farmacos teratdgenos
e Talidomida

eHOrmonas
androgénicas

eAntagonistas del
acido folico




Radiaciones 1onizantes

e DosIs genéticamente segura =
O rads

1-10 rads: posible efecto antes
de las 2 sg

10-25 rads: poco probable entre
2-6 sQ

>25 rads: efecto sequro a las 2-6
SY

>100 rads: efecto en todo el
embarazo



TOXICOS
ambientales

e Mercurio

e Plomo

e DioXInas

e Exaclorofeno

e Gases anestésicos
e TOXIcos sociales




Principios de Teratologia

1. Factores dependientes del

genotipo materno-fetal
2. Etapa del desarrollo fetal /
3. Dosis y duracion del
tratamiento
4. Especificidad del agente

5. Predisposicion geneética



Genotipo materno-fetal

e Cambios fisiologicos

e Aumento de la
eliminacion renal.

e Cambios en el
metabolismo
hepatico.

e Aumento del volumen
plasmatico con mayor
volumen de
distribucién

Desechos y dioxido de
carbono liberados del bebé

Oxigeno, nutrientes y
hormonas suministrados al bebe



Genotipe
materno-ietal

e Membrana Placentaria

e Gradiente de concentracion
sangre materna y fetal. A mayor
gradiente mayor difusion.

e Constante de difusion
gue a su vez depende de:

Tamano molecular
= 1000 daltons

Grado de ionizacion:

facilidad.
Liposolubilidad:

Grado de unién a proteinas

solo difunde la fraccion libre del

farmaco.

entre

los no
lonizados difunden con mayor

en relacion
directa con el grado de difusion.
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Genotipo materno-fetal

e Membrana Placentaria

o Superficie del area de
transferencia , influida por
factores hemodinamicos que
afectan tanto a la circulacion
fetal como a la materna

e Espesor de la membrana
placentaria , que varia segun el
estadio del embarazo, siendo la
transferencia farmacoldgica
mayor en el inicio y al final de la
gestacion.

el T 5 ok
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Etapa del Desarrollo eta

e Etapas susceptibles del desarrollo

1. Primeras 2 semanas: Ley del “todo o
nada”

2. Especificidad temporal
Talidomida: 21-36 dias

3. Algunos 6rganos crecen y se

desarrollan durante todo el embarazo:
SNC

4. Mayor susceptibilidad en general
durante el primer trimestre




Efectos teratogenos

e LOS teratdogenos humanos
actuan alterando el
crecimiento, la proliferacion,
la migracion y la
diferenciacion celulares en el
embrion y feto




Dosis y Duracion

del Tratamiento

e Dosis umbral: cantidad toxica
por debajo de la cual no se
observan efectos adversos

e En general, las cifras estan por
debajo de las precisas para
provocar signos y sintomas de
toxicidad en adultos




Diferencias genéticas |::::

en la susceptibilidad
a teratogenos

eNO hay teratdogeno
humano que produzca
dano en el 100% de los
embarazos expuestos




Origen multifactorial

e Defecto determinado
genéticamente pero que
necesita un factor exdgeno
para manifestarse

e Interaccidn de factores
genéticos y ambientales




Prevencion primaria

e ACclones encaminadas a
Impedir que se produzca
alguna anomalia durante la
gestacion
e Consejo genético
e Evitar etiologia ambiental




Prevencion Primaria

Consejo genético

e La prevencion de genotipos
gue comportan una
enfermedad y/o un defecto
congénito, mediante la
identificacion prospectiva o
retrospectiva de aquellas

uniones gque sean capaces de
producirlo. OMS




Fin ultimo y principal
del consejo geneético

e Prevenir la aparicion de una
malformacidn congénita o
una enfermedad genetica o
cromosomica y en definitiva,
reducir la frecuencia de los
defectos congénitos




Prevencion secundaria

e Actividades encaminadas al
diagnostico precoz intrauterino
de defectos congénitos ya
producidos

o |[VE

e Tratamiento intrauterino

e Conduccion obsteéetrica adecuada
e Conduccion neonatal adecuada




1/

Prevencion tercia

e Servicios especiales para
minusvalidos

e Busqueda de casos
o Cuidados sanitarios
e Educacion especial
e Rehabilitacion

e Incorporacion social

e Perdida de ingresos resultante de
muerte o reduccidon de productividad




Prevencion Secundaria

Diagndstico Prenatal

e Concepto

Todas aquellas acciones prenatales que
tengan por objeto el diagndstico de un
defecto congénito, entendiendo por tal,
toda anomalia del desarrollo
morfologico, estructural, funcional o
molecular presente al nacer (aungue se
manifieste mas tarde), externa o interna,
familiar o esporadica, hereditaria o no,
unica o multiple




Tecnicas

Pruebas bioquimicas
(screening)

Embrioscopia
Fetoscopia
Biopsia de corion
Amniocentesis
Funiculocentesis
Amnioscopia

Resonancia
Magnética Nuclear




Indicaciones

e Madre > 35 anos

e Padres portadores de alguna alteracion
cromosomica

Antecedentes familiares de malformacion
Hijo anterior con cromosomopatia

Malos antecedentes obstétricos

Parejas consanguineas

Signos ecograficos de malformacion
Pruebas bioguimicas anormales
EXxposicion a teratdgenos




Conducta obstetrica

e Grado de seqguridad del
diagnostico

e Importancia del defecto
descubierto

e Epoca de la gestacion
e Posibilidades de tratamiento



Defectos congénitos
susceptibles de IVE

e Malformaciones
iIncompatibles con la vida

e Anencefalia

e Malformaciones que
comprometen gravemente la
calidad de vida
e Meningocele = £
e Defectos congénitos graves, = -,—'-' |
asociados a anomalias =
cromosomicas e

e Sd. Down e B covand



e Defectos congénitos que precisan
induccion pretermino
o Hidrocefalia

e Defectos congénitos que precisan
cesarea electiva
e Slameses

e Defectos susceptibles de tratamiento
Intrauterino
e Anemia
e Hidronefrosis

e Defectos que precisan cirugia
neonatal
e Hernia diafragmatica




siempre @s beneficioso

e Permite el manejo obstétrico ac

2| diagnostico prenatal

e Provee de personal de apoyo Ic
cuando es necesario

Dorgue:

ecuado

oneo

e Da a los padres un tiempo suficiente para
considerar muchas de las decisiones

criticas que habran de tomar



La deteccion prenatal de
un defecto congénito es
una circunstancia
Invariablemente
relacionada con




