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Atlas y guia

Las anomalias congénitas se denominan también defectos de nacimiento, trastornos congénitos o
malformaciones congénitas. Se trata de anomalias estructurales o funcionales, como los trastornos
metabdlicos, que ocurren durante la vida intrauterina y se detectan durante el embarazo, en el
parto o en un momento posterior de la vida .

Constituyen un grupo epidemiolégicamente significativo de alteraciones, que en los casos mas
severos llamados anomalias mayores, son letales incluso antes del nacimiento o inmediatamente
después del nacimiento y en otras ocasiones requieren intervenciones quirurgicas, médicas o de
rehabilitacion inmediatas o posteriores.

Se estima que el 3% de los recién nacidos vivos presentan al menos una anomalia congénita
significativa, lo que resulta en cientos de miles de muertes asociadas. Sin embargo, el verdadero
numero de casos puede ser mucho mayor porque las estadisticas no suelen considerar los
embarazos interrumpidos y los mortinatos.

Las personas que presentan anomalias congénitas en muchas ocasiones pueden integrarse de
manera plena a la sociedad, pero en otras ocasiones se requerira de apoyo con intervenciones
que son necesarias para toda la vida.

Los sistemas de registro de anomalias congénitas han tenido un papel muy importante en los
paises donde se han logrado establecer de manera estable y consistente, evidenciando las
anomalias mas frecuentes geograficamente, en grupos poblacionales especificos y han logrado
identificar factores de riesgo importantes sobre los cuales se puede incidir para impactar en la
disminucion de su prevalencia.

Nicaragua cuenta desde el afo 2016 con un sistema de registro de anomalias congénitas
(RENIMAC) que ha logrado de manera sistematica recoger informacion de mucha utilidad para
poder conocer que las anomalias que mas frecuentemente se presentan en nuestro pais son las
cardiovasculares, las musculoesqueléticas y las del sistema nervioso central, ademas hemos
logrado identificar cuales son las zonas geograficas con tasas mas altas de anomalias congénitas.

El Modelo de Salud Familiar y Comunitario -MOSAFC- de Nicaragua, nos permite, ademas, poder
dar seguimiento a los nifios que lo requieran desde la comunidad hasta los centros con mayor
resolucion para la atencion y seguimiento. En los ultimos anos, Nicaragua ha iniciado un programa
de formacion de especialistas en Neonatologia, en Medicina Perinatal y mas recientemente se ha
iniciado en el pais un programa de Cirugia Fetal con el paso del tiempo el diagndstico prenatal
de las anomalias congénitas se vendra incrementando y permitird establecer un vinculo entre el
diagnéstico prenatal y postnatal, ademas a través del Programa Todos con Voz, se ha logrado
el objetivo de la inclusion social de las personas con discapacidades de cualquier indole, pero
también generadas por la presencia de anomalias congénitas.

El presente Atlas Nicaragliense de Anomalias Congénitas, es el primero en su tipo y representa
una herramienta de mucha utilidad para el personal de salud que a diario se enfrenta al reto
de reconocer y describir la 0 las anomalias congénitas que los recién nacidos pueden tener al
nacimiento.
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En este acapite presentamos algunas definiciones importantes que consideramos son utiles para
los usuarios de este documento y para realizar una mejor descripcion de las anomalias congénitas
que se deben de registrar y asi tener datos y estadisticas mas confiables.

Malformacion congénita: anomalia intrinseca en la morfologia de un 6rgano, parte de este, o
de una estructura anatémica, producida por un desarrollo anormal del mismo. Suele producirse
durante las primeras 8 semanas de vida intrauterina (organogénesis) y la mayoria es de causa
genética. Ejemplos: Labio hendido, Mielomeningocele.

Disrupcion: término que hace referencia a alteraciones de 6rganos o partes del cuerpo que
inicialmente se formaron bien, pero que posteriormente se destruyeron por un factor extrinseco
o externo. Ocurren preferentemente durante el periodo fetal, siendo mas graves cuanto mas
precozmente se produzcan. Ejemplo: ausencia congénita de cierta region de una extremidad que
se considera secundara a la alteracién en el flujo sanguineo en algun momento del desarrollo
embrionario o fetal.

Displasia: se refiere a una desorganizacion celular de determinados tejidos (dishistogénesis).
Ejemplos: displasias esqueléticas como Acondroplasia que es compatible con la vida o Displasia
Tanatoférica que generalmente es letal o Displasia Ectodérmica que afecta tejidos y 6rganos
derivados del ectodermo (pelo, ufias, dientes, glandulas sudoriparas).

Deformidad: anomalia en la forma o posicién de un 6rgano, parte de este, o de una estructura
anatémica normalmente formada, producida por una causa mecanica y que actiua de forma
prolongada tras finalizar el periodo de organogénesis embrionaria. En los casos pertinentes, la
mayoria son susceptibles de correccién con medidas ortopédicas. Ejemplo: Plagiocefalia.
Sindrome: es el conjunto de anomalias (generalmente malformaciones), que se suele presentar
conjuntamente en los pacientes afectados y cuya causa es Unica y conocida. La mayoria es de
origen genético, monogénico o multifactorial, aunque también puede ser de origen ambiental.
Ejemplos: sindrome de Down, sindrome de alcohol fetal.

Anomalias congénitas multiples: patron de multiples anomalias (dos 0 mas anomalias mayores
con varias anomalias menores) del cual no se conoce su etiologia o esta pendiente de definir
basados en examenes y valoraciones de otros especialistas.

Asociacion: patrén de anomalias multiples cuya etiologia no se conoce, pero que tienen una
frecuencia de aparicion mayor que la esperada por azar, por ejemplo, la Asociacion VACTERL
(anomalias vertebrales, anorrectales, cardiacas, traqueoesofagicas, renales y de miembros).

Caso aislado: presencia de una unica anomalia mayor, o dos 0 mas anomalias que correspondan
a una secuencia de eventos 0 que se encuentren en la misma estructura corporal. La secuencia
de Potter se origina por una anomalia renal muy grave que condiciona el desarrollo de hipoplasia
pulmonar y oligoamnios severo por lo que se genera un aspecto facial muy tipico llamado “facies
de Potter” (implantacién baja de pabellones auriculares, pliegues epicanticos en parpados, nariz
ancha y plana y retrognatia).

* Para la deteccion y descripcion de las principales anomalias congénitas - Nicaragua -
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A. Anomalias del sistema nervioso central

1. Anencefalia “59

Definicion y descripcion: es un defecto de cierre de la porcidon cefalica del tubo neural que
generalmente se produce a los 21 dias de gestacion, se caracteriza por la ausencia total o parcial
del cerebro condicionando la no formacion de la béveda craneal y de la piel que la recubre. La
mayoria de los casos nacen muertos, aunque algunos pueden sobrevivir unas pocas horas o
incluso unos pocos dias.

Etiologia: es una entidad multifactorial, resultado de las interacciones entre los genes y factores
ambientales. La deficiencia de acido folico es considerada el factor de riesgo mas importante para
su aparicion, sin embargo, otros factores como la deficiencia de zinc, la obesidad materna y la
hipertermia durante el embarazo constituyen factores de riesgo.

Prevalencia: 1 en 2,000 a 1 en 5,000 nacimientos.
Seguimiento clinico: es una anomalia letal, en los casos que sobrevivan horas o dias hay que

garantizar la minima atencion apoyando a la familia hasta el fallecimiento. Debe recomendarse a
las madres tomar acido félico antes del siguiente embarazo.

Tabla 1. Formas de presentacion clinica de la anencefalia®

_ Multifactorial Desconocida Genética

- Frecuencia 78-79% 20% 122%
Anomalias faciales Fisura de labio con o sin Anomalias cromosomicas,
(por €j., exoftalmos) paladar, Cardiopatias, principalmente:
Ausencia de hipofisis, Hernia diafragmatica, - Trisomia 18
Adrenales pequefias, Anomalias renales, - Anom. del cromosoma 2
Espina bifida, Fisura de Onfalocele, Gastrosquisis. Sindromes génicos,
paladar. Waardenburg 1.
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“Isakovié, J., Simunic, 1., Jagecic, D., Hribljan, V., & Mitrecic, D. (2022). Overview of Neural Tube Defects: Gene—Environment Interactions, Preventative
Approaches and Future Perspectives. Biomedicines, 10(5), 965. Recuerpado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.mdpi.com/2227-9059/10/5/965/
pdf?version=1650545744

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcién de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
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2. Cranioraquisquisis“*9

Definicion y descripcion: es la presencia de anencefalia con un defecto contiguo de la columna
vertebral y sin meninges que recubran el tejido neural (raquisquisis). Es la forma mas grave de
las anomalias del tubo neural, en la que tanto el cerebro como la medula espinal permanecen
abiertos en grado variable.

Etiologia: se considera como todos los defectos del tubo neural de etiologia multifactorial (factores
ambientales y genéticos). Es una patologia letal.

Prevalencia: 0.51 por 10,000 nacimientos.

Seguimiento clinico: patologia letal, no hay seguimiento clinico. Debe recomendarse a las
madres tomar acido félico antes del siguiente embarazo.
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“Isakovié, J., Simuni¢, I, Jagecié, D., Hriblian, V., & Mitrecié, D. (2022). Overview of Neural Tube Defects: Gene—Environment Interactions, Preventative
Approaches and Future Perspectives. Biomedicines, 10(5), 965. Recuerpado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.mdpi.com/2227-9059/10/5/965/
pdf?version=1650545744

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccién y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
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3. Iniencefalia®>9

Definicion y descripcion: es una forma rara de anomalia del tubo neural, en la que se asocian
una malformacion de la union cervico-occipital y una malformacion del sistema nervioso central,
combinando raquisquisis de espina cervico-toracica y retroflexion de la cabeza.

Etiologia: multifactorial (interacciones genético-ambientales), afecta mas a las mujeres que a los
hombres, suele ser letal en el periodo neonatal.

Prevalencia: 0.1 a 10 por 10,000 nacimientos.

Seguimiento clinico: generalmente son letales.
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4. Encefalocele59

Definicion y descripcion: es un defecto del cierre de tubo neural caracterizado por la ausencia
parcial de fusién 6sea, dando lugar a protrusiones en forma de saco del cerebro y de las membranas
que lo recubren a través de las aperturas craneales. Se deben especificar:

1. Localizacién: frontonasal, occipital, parietal, metépica u otra.
2. Aspecto: abierto o no y caracteristicas del cuero cabelludo.
3. Tamafo: perimetro del encefalocele en centimetros.

Etiologia: la afeccion tiene un componente genético o cromosémico y es el que mas frecuentemente
se asocia a un cuadro sindromico. Son mas frecuentes los de ubicacion occipital (Alrededor del 70%).

Prevalencia: 180 casos por cada 100,000 recién nacidos vivos.

Seguimiento clinico: en dependencia de la severidad y de la presencia o no de otras anomalias
asociadas, seguimiento por Neurocirugia, Neurologia Pediatrica y Medicina fisica y rehabilitacion
deben asegurarse. La valoracion genética para asesoramiento genético a los padres es importante.

Encefalocele frontonasal.
Cortesia de: Jannina Lizbeth Rodriguez
Chacon ; Neurorecordings 2014.

Encefalocele occipital gigante.

Revista Electronica de PortalesMedicos.com — ISSN
1886-8924, (2013) http.//www.revista-portalesmedicos.
com/revista-medica/wp-content/uploads/1- encefalocele-
accipital jpg

4Isakovié, J., Simunic, 1., Jagecic, D., Hribljan, V., & Mitrecic, D. (2022). Overview of Neural Tube Defects: Gene—Environment Interactions, Preventative
Approaches and Future Perspectives. Biomedicines, 10(5), 965. Recuerpado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.mdpi.com/2227-9059/10/5/965/
pdf?version=1650545744

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcién de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
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5. Espina bifida®>67

Definicion y descripcion: es un grupo de trastornos por defectos del tubo neural caracterizados
por un cierre inadecuado de la columna vertebral durante el desarrollo embrionario.

* Meningocele: cuando el saco contiene unicamente liquido cefalorraquideo (LCR) y
meninges. La médula y las raices nerviosas se encuentran situadas dentro del canal
medular.

* Mielomeningocele: es una espina bifida quistica en la que el saco contiene, ademas de
liquido cefalorraquideo (LCR) y meninges, médula espinal y/o raices nerviosas.

Una forma menos frecuente pero mas grave de espina bifida, es la mielocele/ mielosquisis, en la
cual la médula se observa abierta desembocando directamente a nivel de la piel.

Etiologia: la causa de esta malformacion se desconoce, posiblemente los factores que contribuyen
son ambientales y genéticos (origen multifactorial). Algunos factores asociados son la baja ingesta
de acido félico durante el embarazo, la hipertermia materna, anticonvulsivantes como el acido
valproico, asi como la predisposicion de factores genéticos.

El 90% de las espinas bifidas lumbosacras tienen hidrocefalia (anomalia de Arnold-Chiari tipo Il).
El prondstico dependera de la localizacion, extension y estructuras comprometidas.

Prevalencia: muy variable segun las estrategias de fortificaciéon de alimentos que tengan los
paises, oscila desde muy bajas prevalencias como 1.3 por 10,000 nacidos v’ivos para poblaciones
europeas hasta mas de 100 por 10,000 nacidos vivos en paises de Asia y Africa.

Seguimiento clinico: dada su alta prevalencia, un adecuado seguimiento clinico debe asegurarse
por las especialidades de Pediatria, Neurologia pediatrica, Neurocirugia, Urologia, Ortopedia,
Medicina Fisica-Rehabilitacién, Endocrinologia, Oftalmologia y Psicologia. Asesoramiento
genético a los padres debe asegurarse.
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“Isakovié, J., Simunié, I, Jageéié, D., Hribljan, V., & Mitrecié, D. (2022). Overview of Neural Tube Defects: Gene-Environment Interactions, Preventative
Approaches and Future Perspectives. Biomedicines, 10(5), 965. Recuerpado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.mdpi.com/2227-9059/10/5/965/
pdf?version=1650545744

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccién y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

7 Centers for Disease Control and Prevention. (2015). Vigilancia de anomalias congénitas: atlas de algunos defectos congénitos. Recuperado el 11 de octubre de 2022.
Disponible en: 9789243564760_spa.pdf (who.int)
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6. Microcefalia®>9

Definicion y descripcion: la microcefalia se define cuando el perimetro cefalico se encuentra por
debajo de -2 DE (desviaciones estandar) segun edad gestacional para edad y sexo. Se observan
mejillas y pabellones auriculares que impresionan grandes en relacién con la cabeza.

Etiologia: generalmente la microcefalia congénita o primaria es el resultado de un disturbio
de la neurogénesis o de la muerte de progenitores neuronales. Puede darse de forma aislada,
acompanarse de malformaciones encefalicas (trastorno de la migracion neuronal, paquigiria/
lisencefalia) o dentro de cuadros sindromicos.

Prevalencia: del 0.5 al 1 %.

Seguimiento clinico: se debe descartar causas infecciosas de las microcefalias (realizar
serologia TORCH y fondo de 0jo), preguntar exposicion a teratdgenos (Ej. Alcohol). Dado que la
microcefalia forma parte de un gran numero de patologias infecciosas, neurolégicas y genéticas
requiere también la valoracién por Infectologia, Neurologia pediatrica y Genética.

Microcefalia por infecciones congénitas:

» Toxoplasmosis
» Citomegalovirus

« Zka

* Herpes Simplex
«  Sifilis

*  Rubéola
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Apariencia ceféalica normal y Microcefalia. Defectos de nacimiento, CDC 2020.

“Isakovié, J., Simunic, I, Jagecic, D., Hribljan, V., & Mitrecic, D. (2022). Overview of Neural Tube Defects: Gene—Environment Interactions, Preventative
Approaches and Future Perspectives. Biomedicines, 10(5), 965. Recuerpado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.mdpi.com/2227-9059/10/5/965/
pdf?version=1650545744

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: hitps://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
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Tabla 2. Valores de punto de corte del perimetro cefalico (percentil 3 o -2DS a -3DS
Mujeres segun edad gestacional-INTERGROWTH 21.

Edad gestacional Mujeres P3 -2DS -3DS

24 19,16 18,97 17,41
25 20,04 19,86 18,30
26 20,93 20,75 19,19
27 21,82 21,63 20,07
28 22,71 22,52 20,96
29 23,59 23,41 21,85
30 24,48 24,30 22,74
31 25,37 25,18 23,62
32 26,26 26,07 24,51
KX] 27,92 27,75 26,15
34 28,64 28,47 26,93
35 29,28 29,12 27,63
36 29,87 29,71 28,27
37 30,40 30,24 28,85
38 30,88 30,73 29,37
39 31,32 31,17 29,85
40 31,72 31,57 30,29
41 32,08 31,94 30,68
42 32,41 32,28 31,04
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Tabla 3. Valores de punto de corte del perimetro cefalico (percentil 3 o -2DS a -3DS
Varones segun edad gestacional-INTERGROWTH 21.

Edad gestacional Mujeres P3 -2DS -3DS

24 19,41 19,22 17,66
25 20,29 20,11 18,55
26 21,18 21,00 19,44
27 22,07 21,88 20,32
28 22,96 22,77 21,21
29 23,85 23,66 22,10
30 24,73 24,55 22,99
31 25,62 25,43 23,87
32 26,51 26,32 24,76
KX] 28,24 28,07 26,46
34 28,93 28,76 27,21
35 29,56 29,39 27,89
36 30,15 29,99 28,53
37 30,69 30,54 29,12
38 31,21 31,05 29,67
39 31,69 31,54 30,19
40 32,15 32,00 30,68
41 32,58 32,44 31,14
42 32,99 32,85 31,58

(Bio"uyby) 142-HLMOYOHETLNI

QL0 AInjua) JSL.Z 8y} J0j WINJLOSUOY) LIMOIE) LIOGMBN pue [eje [euoieusaiul 8yl (z20z) 1S |z-ymoibiaju] :ejuend




Atlas y guia

7. Hidrocefalia%59

Definicion y descripcion: acumulacion de liquido cefalorraquideo en los ventriculos del cerebro.
Se inicia en el periodo intrauterino. Se requiere especificar:

1. Estructuras que se observen afectadas en estudios complementarios (Ecografia, TAC, RMN).
2. Perimetro cefalico.

Etiologia: hay un desequilibrio entre la cantidad que se produce y la que se absorbe de LCR, o
por obstruccion al paso del LCR. La hidrocefalia congénita puede estar causada tanto por factores
genéticos (Hidrocefalia ligada al X por obstruccion del acueducto de Silvio, donde los varones son
los afectados), como exdgenos (Ejemplo; Toxoplasmosis, Citomegalovirus etc.).

El pronéstico depende de la edad gestacional, la gravedad de la afeccién, la concomitancia con
otras malformaciones cerebrales, y el tiempo en que se realiza la cirugia desde el diagnéstico. Es
importante completar estudios con una evaluacion oftalmoldgica y audioldgica.

Prevalencia: 2.5 a 8.2 casos por 10,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: debe asegurarse la valoracion y seguimiento por Neurocirugia, ademas de
Neurologia Pediatrica, Oftalmologia y Medicina Fisica-Rehabilitacion.
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Hidrocefalia en un recién nacido Ventriculos cerebrales laterales dilatados

“Isakovié, J., Simunic, 1., Jagecic, D., Hribljan, V., & Mitrecic, D. (2022). Overview of Neural Tube Defects: Gene-Environment Interactions, Preventative
Approaches and Future Perspectives. Biomedicines, 10(5), 965. Recuerpado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https.//www.mdpi.com/2227-9059/10/5/965/
pdf?version=1650545744

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccién y descripcién de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

®Drielsma, A., Jalas, C., Simonis, N., Désir, J., Simanovsky, N., Pirson, I, ... & Edvardson, S. (2012). Two novel CCDC88C mutations confirm the role of DAPLE
in autosomal recessive congenital hydrocephalus. Journal of medical genetics, 49(11), 708-712. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: Two novel
CCDC88C mutations confirm the role of DAPLE in autosomal recessive congenital hydrocephalus | Journal of Medical Genetics (bmj.com)
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8. Holoprosencefalia“>9

Definicion y descripcion: es una malformacion cerebral compleja, resultado de la divisiéon
incompleta del prosencéfalo, que se produce entre los dias 18 y 28 de gestacion, afectando tanto
al cerebro anterior como a la cara, lo que provoca manifestaciones neuroldgicas y anomalias
faciales de gravedad variable.

Se clasifican segun la severidad:

* Holoprosencefalia alobar: es la mas grave, en la cual el cerebro no logra separarse,
tiene un unico ventriculo y se asocia generalmente a anomalias faciales severas, entre
ellas la ciclopia.

* Holoprosencefalia semilobar: se caracteriza por tener separacion en los hemisferios
occipitales, pero fusion en los parietales y frontales.

* Holoprosencefalia lobar: en la cual existe una evidencia considerable de separacion
de los hemisferios del cerebro, permanece fusionada por lo general la zona mas ventral
y anterior de los hemisferios frontales.

Etiologia: es muy heterogénea: desde anomalias cromosdmicas (como la trisomia 13), sindromes
conocidos (sindrome de Smith-Lemli-Opitz, sindrome CHARGE) a factores ambientales (diabetes
materna, exposicion a acido retindico, embarazos multiples). El teratégeno mas frecuentemente
asociado es la diabetes materna pre-gestacional no controlada.

Otra variante de Holoprosencefalia pero que es muy poco frecuente entre 2% y un 15% de los
pacientes es la Sintelecefalia caracterizada por la ausencia de separacién entre la regién posterior
del I6bulo frontal y parietal, con el genu y esplenio del cuerpo calloso formados con normalidad,
ausencia del cuerpo del cuerpo calloso, normal separacién del hipotdlamo y de los nucleos
lenticulares, y frecuentemente sustancia gris heterotépica.
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Holoprosencefalia

“Isakovié, J., Simuni¢, I, Jagecié, D., Hriblian, V., & Mitrecié, D. (2022). Overview of Neural Tube Defects: Gene—Environment Interactions, Preventative
Approaches and Future Perspectives. Biomedicines, 10(5), 965. Recuerpado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https.//www.mdpi.com/2227-9059/10/5/965/
pdf?version=1650545744

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
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Normal Holoprosencefalia Holoprosencefalia Holoprosencefalia
alobar semilobar lobar
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Sintelencefalia (Holoprosencefalia lobar dorsal).

Anomalias craneofaciales asociadas a holoprosencefalia:

* Ciclopia: corresponde al subtipo mas severo dentro de este espectro. Consiste en una
unica 6rbita ubicada en linea media. Usualmente presenta una probdscide situada sobre
la 6rbita y ausencia de estructuras nasales.

* Etmocefalia: es el subtipo menos frecuente, se presenta con una probdscide entre
dos orbitas marcadamente hipoteléricas, usualmente con microftalmia y ausencia de
estructuras nasales. Ambas, la etmocefalia y la ciclopia se asocian con holoprosencefalia
alobar en la mayoria de los casos.
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e Cebocefalia: presenta una estructura nasal pequena, chata y con un unico orificio nasa
situado por debajo de unas 6érbitas hipoteldricas e hipoplasicas.

* Ausencia de premaxilar: es la forma mas leve en este grupo de malformaciones

presenta fisura labial medial (falta del premaxilar, el area debajo del tabique nasal), una

nariz pequefa y chata e hipotelorismo.

Ciclopia sin Ciclopia con Ciclopia con
duplicacién de duplicacioén de prosboscide
estructuras oculares  estructuras oculares
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Etmocefalia Cebocefalia Agenesia Cebocefalia
premaxilar

En general existe una gran correlacion entre estas anormalidades faciales severas y la presencia
de Holoprosencefalia.

Prevalencia: se estima que ocurre en 1/10.000 recién nacidos vivos y muertos y en 1/250
concepciones.

Seguimiento clinico: en dependencia de la severidad y la sintomatologia, se debe garantizar
seguimiento por Neurologia pediatrica, Medicina Fisica y Rehabilitacion. Referir a Genética para
asesoramiento genético a la pareja.

* Para la deteccion y descripcion de las principales anomalias congénitas - Nicaragua -
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B. Anomalias oculares

1. Anoftalmia / Microftalmia(1%5611

Definicion y descripcion: Anoftalmia es el término utilizado para referirse a la ausencia congénita
de uno (anoftalmia unilateral) o ambos ojos (anoftalmia bilateral). Microftalmia se refiere a uno o
ambos globos oculares presente, pero de tamano reducido o muy reducido. Tanto la Anoftalmia
como la Microftalmia pueden presentarse de manera aislada (como Unica anomalia) o como
parte de una condicion con multiples anomalias o un sindrome genético. En ocasiones puede
presentarse anoftalmia en un ojo y microftalmia en el otro ojo o puede presentarse anoftalmia o
microftalmia en un ojo con el otro ojo normal.

En Microftalmia puede ademas encontrarse, cdérnea opaca, cristalino con cataratas y defectos
de la retina mas defecto estructural del nervio 6ptico. El diagndstico prenatal se hace mediante
medicion ecografica del globo ocular y tamafo orbital desde las 12 semanas de gestacion.

Etiologia: la etiologia genética, monogénica o cromosdmica, es la mas importante dentro de
las causas, sin embrago, factores ambientales también pueden ser la causa (infecciones en el
embarazo, deficiencia de vitamina A, exposicion a radiaciones).

Prevalencia: Microftalmia 1 en 7,000; Anoftalmia 1 en 30,000 nacidos.

Seguimiento clinico: la valoracion oftalmolégica es muy importante para el diagnostico, pero
también para buscar otras anomalias que pueden ir acompanando a la microftalmia. Valoracion
genética es requerida para el asesoramiento genético a los padres porque muchos casos tienen
etiologia genética.
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Anoftalmia bilateral Microftalmia derecha

" Tollefson, T. T. (2016). Congenital deformities of the face, head, and neck. Facial Plastic Surgery, 32(02), 121-122. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible
en: Congenital Deformities of the Face, Head, and Neck. (escholarship.org)

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

™ Bell, S. J., Oluonye, N., Harding, P, & Moosajee, M. (2020). Congenital cataract: A guide to genetic and clinical management. Therapeutic Advances in Rare Disease,
1, 2633004020938061. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https./journals.sagepub.com/doi/pdf/10.1177/2633004020938061
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2. Cataratas congénitas®®'

Definicion y descripcion: se define como la opacidad del cristalino del ojo, puede ser unilateral o
bilateral, pueden ser congénitas o adquiridas, ser aisladas o formar parte de un sindrome genético.

Las cataratas congénitas pueden ser de etiologia genética (muchos genes han sido implicados en
la aparicion de cataratas congénitas) o de etiologia infecciosa (rubéola congénita, toxoplasmosis
congénita).

Etiologia: mas de 100 genes se conocen relacionados a cataratas de origen genético, la mayoria
son congeénitas. La presencia de cataratas en uno de los padres nos orienta a etiologia genética
autosdmica dominante.

Prevalencia: 2.5 a 3.5 por 10,000 nifios, aparecen generalmente en el primer afio de vida.

Seguimiento clinico: es muy importante primero estudiar la etiologia infecciosa y en caso de
no encontrar ningun indicio considerar la etiologia genética. La valoracion y el seguimiento por
oftalmologia es muy importante desde temprana edad, ya que algunas causas infecciosas podrian
requerir tratamiento, la valoracion por genética permite determinar si se trata de cataratas aisladas
0 si podrian ser parte de un sindrome.
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Catarata congénita bilateral

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccién y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

. Bell, S. J., Oluonye, N., Harding, P, & Moosajee, M. (2020). Congenital cataract: A guide to genetic and clinical management. Therapeutic Advances in Rare Disease,
1, 2633004020938061. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://journals.sagepub.com/doi/pdf/10.1177/263300402093806 1
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3. Coloboma®:9

Definicion y descripcion: es un defecto congénito de cualquier tejido ocular que resulta del
desarrollo anormal del ojo durante la embriogénesis. Tipicamente se presenta como ausencia de
tejido o una brecha, en un sitio consistente con un cierre aberrante de la fisura dptica.

La falta de fusién puede conducir a un coloboma de una o varias regiones de la porcion inferior
del ojo que afecta cualquier parte del globo atravesada por la fisura (parpado, iris, cristalino, nervio
optico, cuerpo ciliar, retina y coroides).

El coloboma también se asocia con frecuencia con ojos pequefos (microftalmia) o ausentes
(anoftalmia) como parte de un espectro interrelacionado de anomalias oculares del desarrollo, y
puede afectar uno o ambos ojos.

Etiologia: generalmente es genético pudiendo ser una anomalia aislada o ser parte de un
sindrome genético. Existen formas con herencia autosdémica dominante o herencia autosémica
recesiva.

Prevalencia: varia en dependencia de la localizacion del coloboma, siendo los mas frecuentes los
del iris. Se considera que la prevalencia es de 1 en cada 5,000 nacidos.

Seguimiento clinico: debe de referirse a Oftalmologia para su valoracion y seguimiento.
Valoraciéon por Genética ante la posibilidad de que tenga otras anomalias que hagan considerar
un sindrome genético.
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Coloboma del iris en ojo derecho Coloboma del nervio optico

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES
& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
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4. Criptoftalmos!1%59

Definicion y descripcion: es una malformacion del parpado con un ojo subyacente malformado.
Existen variedades completas, incompletas y simbléfaron. La piel en el criptoftalmos completo se
extiende ininterrumpidamente desde la frente hasta la mejilla.

En la forma incompleta, hay fusion del parpado medial, pero estructuras laterales intactas
coincidentes. La variedad simbléfaron, se presenta con fusion de la piel del parpado superior con
la cara superior del globo ocular. La variedad completa es la forma mas comun.

Etiologia: en las formas aisladas su origen es genético con herencia autosémica recesiva y
cuando se presenta de manera sindrémica el sindrome que mas frecuentemente se relaciona a
esta anomalia es el sindrome de Fraser (criptoftalmos, sindactilia, anormalidades respiratorias y
genitourinarias) con herencia autosémica recesiva también.

Prevalencia: menos de 1 caso en 1,000,000.
Seguimiento clinico: valoracién por Oftalmologia y Genética. La mayoria de las veces la

funcionabilidad del ojo en los casos completos es nula, en casos incompletos dependera de la
severidad de la afectacion.
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Criptoftalmos bilateral en una nifia con diagnéstico de Sindrome de Fraser

"0Tollefson, T. T. (2016). Congenital deformities of the face, head, and neck. Facial Plastic Surgery, 32(02), 121-122. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible
en: Congenital Deformities of the Face, Head, and Neck. (escholarship.org)

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

8 RENAC, A. (2015). Guia para la deteccién y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: hitps://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
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C. Anomalias de craneo y cara

1. Acrania!'%59

Definicion y descripcion: estrictamente hablando se refiere a una afectacion en la cual estan
ausentes uno o varios huesos del craneo, es realmente muy dificil que no se vea afectado el sistema
nervioso central, pero es sumamente importante diferenciar esta anomalia de la anencefalia en la
cual la afectacion del sistema nervioso es muy severa y es la base de la anomalia.

Etiologia: se considera un trastorno de la embriogénesis por una alteracion de la migracion del
desmocraneo o neurocraneo.

Prevalencia: menos de 1 por cada 100,000 nacimientos.
Seguimiento clinico: Igeneralmente la letalidad es muy alta, en los casos que sobreviven, deben

ser valorados por Neurocirugia. Asesoramiento genético a los padres es importante por lo que
deben ser referidos a Genética.
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Acrania en un RN, observe ausencia de hueso con tejido cerebral normal.

0Tollefson, T. T. (2016). Congenital deformities of the face, head, and neck. Facial Plastic Surgery, 32(02), 121-122. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible
en: Congenital Deformities of the Face, Head, and Neck. (escholarship.org)

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
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2. Craneosinostosis!%%%

Definiciony descripcion: se define comounaanomaliaen el craneo secundaria al cierre prematuro
(in utero) de una o mas suturas craneales. Segun sea una o mas las suturas involucradas asi sera
la forma que adopte el craneo, por lo que se definen los siguientes tipos:

g2

Synostotic Synostotic § %

trigonocephaly scaphocgphaly g 'g',

(Metopic) (Saggital) N3
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plagiocephaly g

Synostotic Saggital (Lambdoid) 5

brachycephaly . @

(Bicoronal) Lambdoid <§

Normocephaly 2
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Synostotic anterior Deformational posterior §

plagiocephaly plagiocephaly @
(Unicoronal) (all sutures open)

Tipos de craneosinostosis segun sutura afectada

Trigonocefalia

Braquicefalia
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Etiologia: pueden ser aisladas en el 60% de los casos (Unica anomalia), o sindromicas 40%
de los casos. Muchos genes han sido involucrados en la génesis de las craneosinostosis no
sindrémicas. Los sindromes genéticos mas frecuentemente relacionados a craneosinostosis son:
Apert, Crouzon, Pfeiffer, Carpenter, Saethre-Chotzen, Jackson-Weiss y otros.

Prevalencia: 1 en 2,100 a 1 en 2,500 recién nacidos vivos.
Seguimiento clinico: lo mas importante es determinar si la craneosinostosis esta provocando
hipertension intracraneal por la compresion al cerebro en crecimiento, de ser asi, se constituye en

una urgencia que debe ser referida a Neurocirugia Pediatrica.

Si no hay hipertension intracraneal, se debe de revisar exhaustivamente al recién nacido para
tratar de identificar otras anomalias que nos hagan pensar en craneosinostosis sindrémica.
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3. Blefarofimosis(%>¢

Definicion y descripcion: es una anomalia debida a una considerable reduccion en las medidas
verticales y horizontales de |la hendidura palpebral (la zona del ojo que queda expuesta cuando
los parpados estan abiertos).

Etiologia: existen personas que solo presentan blefarofimosis, sin embargo, estaanomaliatambién
puede ir acompanada de otras anomalias oculares como en el Sindrome de Blefarofimosis, ptosis
palpebral y epicanto inverso o con anomalias extraoculares como el Sindrome de Blefarofimosis
con anomalias faciales, genitales y discapacidad intelectual).

Prevalencia: no se encontraron datos de blefarofimosis aislada.

Seguimiento clinico: debe referirse siempre al paciente a valoracion por Oftalmologia, aunque
generalmente la vision no se ve afectada, y a Genética si se sospecha un cuadro sindrémico.
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Blefarofimosis con ptosis y epicanto interno inverso. El paciente también presenta telecanto.
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4. Microtia!1%59

Definicion y descripcion: el término Microtia es utilizado para referirse a pabellones auriculares
de pequefio tamafo, existe una clasificacién segun la severidad:

* Microtia grado I: pabellon auricular con anatomia normal, pero de pequefo tamano.
Para muchos autores, se considera una anomalia menor y no se recomienda reportarla
si es aislada.

* Microtia grado Il: pabellon auricular que presenta anatomia bastante normal sobre
todo en la parte inferior con orificio del canal auditivo normal, pequefio o cerrado.

* Microtia grado lll: pabellén auricular que no se formé adecuadamente y que se ve
como un trozo de piel, no hay apertura del conducto auditivo (atresia del conducto
auditivo).

* Microtia grado IV o Anotia: ausencia completa del pabellén, no se logra ver nada de piel
residual.

Etiologia: muchas casusas implicadas en la génesis de la microtia. Las causas genéticas juegan
un papel muy importante ya que son muchos los genes involucrados, tanto en las formas aisladas
como en las sindromicas. Anomalias vasculares embrionarias se mencionan como factor causal y
algunas causas infecciosas como Rubéola congénita.

Prevalencia: 3 por cada 10,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: la microtia grado |, no deben ser reportadas si constituyen la Unica
anomalia del recién nacido. Las microtias grados Il, Il y IV deben ser reportadas y remitidas a
Otorrinolaringologia y Audiologia. Los casos sindromicos referirlos a Genética, son muchos los
sindromes asociados a microtia. Los casos pueden ser unilaterales o bilaterales.

Esta malformacién puede ocasionar un trauma psicosocial cuando el nifio se inserta en la sociedad
(Integracion escolar) por tal motivo se aconseja reconstruir el pabelldbn auricular por parte de
cirugia plastica entre los 7 a 10 afos.

S

‘6402 (uoabuns Jodpayy) an
‘uima Jlisys iq ‘epusn

LSl
.,.i.-.» i'

Grado | ‘ Grado Il Grado Il Grado IV

" Tollefson, T. T. (2016). Congenital deformities of the face, head, and neck. Facial Plastic Surgery, 32(02), 121-122. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible
en: Congenital Deformities of the Face, Head, and Neck. (escholarship.org)

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

8 RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/

renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

Para la deteccion y descripcion de las principales anomalias congénitas - Nicaragua - =




Atlas y guia

5. Macrostomia / Microstomia(1%56:12)

Definicion y descripcion: el término Macrostomia, se refiere a una
fisura facial transversa en los angulos de la boca, que puede presentarse
unilateral o bilateral, completa o incompleta. Es una rara deformidad
congénita, la forma de presentacion mas frecuente es unilateral e
incompleta, el paciente puede presentar fisura de la musculatura lateral
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de la cara, anormalidades 6seas de la mandibula y cigomatico, puede Macrostomia
presentar ausencia de la comisura del lado afectado lo que impresiona un alargamiento de la
boca.

El término Microstomia, se refiere a una disminucion del tamano de la boca a partir de las
comisuras labiales.

Etiologia: se debe a un fallo de fusidén entre los procesos maxilares y mandibulares durante la
cuarta y quinta semana de vida embrionaria, como consecuencia a la insuficiencia en la migracion
y penetracién del mesénquima. No se ha identificado un factor etioldgico Unico. La presencia de
Macrostomia y Microstomia en varios sindromes genéticos hace pensar que existen mecanismos
genéticos involucrados en su génesis.

Prevalencia: la Macrostomia tiene una prevalencia de 1 en 80,000 a 1 en 300,000 nacidos vivos.
Es mas comun que sea unilateral (80-90%) que bilateral (10-20%). Se afecta mas la comisura
izquierda que la derecha, los varones son mas frecuentemente afectados que las mujeres. La
Microstomia, es mas rara aun y no se encontraron datos relacionados a su prevalencia.

Seguimiento clinico: en la Macrostomias por presentar malformacién de la musculatura mimica,
succion y lenguaje se debe de corregir a partir de los 3 meses de edad por el servicio Cirugia
plastica, se debe de realizar un manejo integral con Logopedia, Odontopediatria, Psicologia y
Genética. Valoraciones por Cardiologia y Nefrologia deben ser consideradas.

En las Microstomias, se debe descartar otras malformaciones intraorales
y en aquellos casos en los cuales la funcion deglutoria sea normal, se
tomara conducta expectante, en los casos en que por su severidad
se dificulte la alimentacion, se debera valorar por Gastroenterologia y
Cirugia.
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Microstomia

La valoracion genética es importante ante la posibilidad de una condicién sindrémica cuando se
acompafe de otras anomalias.

En el caso de Macrostomia uno de los sindromes que mas frecuentemente se relacionan con dicha
anomalia es el sindrome de Goldenhar o espectro 6culo-auriculo-vertebral en el cual ademas
puede verse dermoides epibulbares en la conjuntiva ocular y anomalias vertebrales como las
caracteristicas mas importantes.
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6. Macroglosia / Microglosia('%5612

Definicion y descripcion: el término Macroglosia, se refiere al aumento de tamano de la lengua,
mientras que el término Microglosia, se refiere a una lengua que se encuentra disminuida de
tamaro.

Es importante hacer el correcto diagndstico de Macroglosia ya que por ejemplo en el Sindrome de
Down generalmente lo que existe es la protrusion exagerada de la lengua como resultado de la
hipotonia que presentan los pacientes y en el sindrome de Pierre-Robin porque la mandibula esta
muy poco desarrollada, en cambio en el sindrome de Beckwith-Wiedemann si se ve macroglosia
verdadera.

Etiologia: usualmente se ve Macroglosia congénita como parte de determinados sindromes
genéticos, aunque puede ser también adquirida. Es un hallazgo muy raro cuando no forma
parte de un sindrome (macroglosia aislada) y se hereda de manera autosomica dominante. La
Microglosia de igual manera, es rara de manera aislada y se ve frecuentemente acompanando a
muchos sindromes genéticos entre los cuales podemos mencionar el complejo Agnatia-Otocefalia,
el sindrome de Seckel o el sindrome de Pallister-Hall.

Prevalencia: de manera aislada son muy raras y no se encontraron datos disponibles respecto a
su prevalencia.

Seguimiento clinico: solamente el 10% de las Macroglosias requiere intervenciones quirargicas
porque provocan problemas para la adecuada respiraciéon o deglucion.

En ocasiones de mucha severidad se debera garantizar desde el nacimiento la adecuada
funcionabilidad de la via aérea. Valoraciones por especialistas en Maxilofacial, Cirugia Plastica y
Genética deben de garantizarse al igual que el cuidado por Neonatologia.
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7. Asimetria facial congénita‘'%59

Definicion y descripcion: diferencia marcada o evidente del tamafio de un lado de la cara
respecto al otro. Puede ser estructural o funcional, la diferencia entre ambas radica en que en la
primera siempre sera evidente la asimetria (llanto, sonrisa o suefio) mientras que en la segunda
solamente en ciertas situaciones y esta se debe a alteraciones musculares mas que afectacion
muscular y esquelética como la primera.

Etiologia: en casos aislados la etiologia propuesta es multifactorial (interaccion genético-
ambiental). Una causa sindromica de asimetria facial es el sindrome de Moebius en el cual hay
afectacion a nivel cerebral central de los nucleos de emergencia de los nervios craneales (VI y VI
principalmente).

En el sindrome craneofacial de Cayler solo se observa asimetria facial durante el llanto. Otro
sindrome que cursa con asimetria facial es el sindrome de Goldenhar conocido también como
sindrome O6culo-auriculo-vertebral. Las paralisis faciales congénitas provocan de manera
secundaria asimetria facial.

Prevalencia: no se encontraron datos relacionados a la prevalencia de asimetria facial aislada.
Seguimiento clinico: revision exhaustiva del recién nacido en busca de otras anomalias para

confirmar o descartar sindromes genéticos. Valoraciones por genética, neurologia pediatrica y
cirugia plastica cuando se considere necesario.
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Paralisis y asimetria facial en un paciente con Asimetria facial en un paciente con Sindrome de Klippel-
diagnostico de Sindrome de Moebius (leve), Trenaunay-Weber, observe hemangioma en zona del
observe la asimetria de los pabellones auriculares. filtrum y ademas el paciente tiene hemangiomas y

asimetria ipsilateral en el resto del cuerpo.
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D. Fisuras faciales

1. Fisura de labio sin fisura palatina‘®51367)

Definicion y descripcion: fisura del labio superior o inferior sin compromiso del alveolo (encia) y
paladar que puede ser unilateral o bilateral. Es mas frecuente la fisura de labio superior y muy rara
la del labio inferior. Pueden ser completa e incompleta segun las estructuras afectadas en longitud
y planos. La fisura labial aislada puede ser unilateral (en el 80% de los casos) o bilateral (en el
20%), lado izquierdo mas frecuente que el derecho. Esta condicion es mas frecuente en el sexo
masculino: la razén de varones afectados siempre es mayor en relacion con el sexo femenino
1.5:1.

Etiologia: la etiologia multifactorial (interacciones genético-ambientales) es la mas comun en
las formas aisladas. En las formas con multiples anomalias o sindromicas se debera al defecto
genético subyacente. Cuando la fisura es central y se acompanada de hipotelorismo, debe de
sospecharse Holoprosencefalia.

Prevalencia: 1-5 en 10,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: es fundamental la valoracion y seguimiento por Cirugia Plastica, ademas
de foniatria o logopedia. Asesoramiento genético es necesario.

2. Fisura palatina sin fisura labial(1%51367

Definicion y descripcion: se trata de la fisura del paladar duro o blando 0 ambos lo que provoca
la comunicaciéon de la cavidad oral con la nasal, provocando complicaciones para el paciente,
por ejemplo: neumonia por broncoaspiracion, enfermedades del tracto respiratorio superior a
repeticion (por falta de humidificacion y calentamiento del aire en la fosa nasal fisurada).

Las fisuras de paladar son mas prevalentes en el sexo femenino. Su incidencia es de
aproximadamente 1 en 2,000 nacidos vivos.

La fisura palatina submucosa, es una forma especifica de fisura con dehiscencia muscular mas
frecuentemente, y, muy raras veces 0sea, recubierta por mucosa oral y nasal indemne. En estos
casos, el diagnéstico es mas dificil y lo podemos sospechar por la existencia de regurgitacion nasal
desde el nacimiento, otitis internas a repeticion, alteracion de la fonacién por una insuficiencia y/o
incompetencia velofaringea e hipernasalidad. Podemos encontrar como unico signo anatémico
una uvula bifida.
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Etiologia: esta embriopatia aparece entre la 72 y la 122 semana de embarazo por un fallo en
la fusion de los procesos palatinos. Las fisuras no sindrémicas estan causadas probablemente
por una combinacion de factores genéticos y ambientales. Factores como la exposicion a
sustancias teratogénicas (alcohol, tabaco o farmacos) durante el embarazo pueden afiadirse a la
susceptibilidad genética.

La presencia de malformaciones asociadas permite diferenciar las formas sindrémicas de las
aisladas.

El diagndstico diferencial incluye las formas sindromicas hereditarias (en un 20% de los casos),
como los sindromes de Pierre-Robin, Stickler, van der Woude, y Velocardiofacial. A diferencia de la
fisura labial, la fisura del paladar es mas frecuentemente encontrada como parte de un sindrome.

Prevalencia: 1 en 3,300 a 1 en 10,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: es fundamental la valoracion y seguimiento por Cirugia Plastica, ademas
de foniatria o logopedia. Asesoramiento genético es necesario.

3. Fisura de labio y paladar(1%51367

Definicion y descripcion: es una malformacion congénita que se produce por la falta de
fusion parcial o completa de los procesos faciales embrionarios durante las primeras semanas
del desarrollo embrionario, también quedan afectados los maxilares y los tejidos blandos. La
hendidura del paladar se da cuando la fusién de los paladares anterior y posterior no se cierra de
forma correcta, dejando una conexion entre la cavidad bucal y la cavidad nasal. Puede extenderse
desde la parte frontal del paladar duro hasta el paladar blando.

Etiologia: la causa de esta malformacion es multifactorial; sin embargo, se ven relacionados
factores como tabaquismo, alcoholismo, malnutricién de la madre y diabetes materna no
controlada, herencia monogénica (ej.: Sindrome Van der Woude con herencia autosémica
dominante); anomalias cromosomicas (Ej.: Sindrome de DiGeorge por microdelecion del brazo
largo del cromosoma 22).
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Esquema de los diferentes tipos de fisuras orales
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Fisuras de labios y paladar
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Bilateral Unilateral

Prevalencia: 1 en 2,000 a 1 en 5,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: es fundamental la valoracion y seguimiento por Cirugia Plastica, ademas
de foniatria o logopedia. Asesoramiento genético es necesario.
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Fisura de paladar blando y duro Fisura de paladar blando y duro
en forma de V en forma de U

Unilaterales

Bilaterales
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4. Nariz hendida o bifida®%

Definicion y descripcion: es una malformaciéon congénita poco frecuente, de herencia
autosémica dominante o recesiva, caracterizada por hendiduras en la nariz que varian desde
un surco minimamente perceptible en la columela, hasta una hendidura completa de los huesos
y cartilago subyacentes (dando lugar a “dos medias narices”) con una via respiratoria, por lo
general, adecuada. Se observa nariz bifida en la displasia frontonasal, al tiempo que se pueden
asociar otras malformaciones, tales como hipertelorismo ocular y hendiduras de la linea media
del labio.

Etiologia: la causa precisa de esta patologia no se comprende del todo, no obstante, se sefiala
que es el resultado de la detencion del desarrollo facial. Formas autosdmicas dominantes y
autosdmicas recesivas han sido descritas.

Prevalencia: entre 1,5 a 4,8 por 100.000 nacidos vivos.
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Displasia frontonasal

"®Tollefson, T. T. (2016). Congenital deformities of the face, head, and neck. Facial Plastic Surgery, 32(02), 121-122. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible
en: Congenital Deformities of the Face, Head, and Neck. (escholarship.org)
% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES
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E. Ahomalias cardiovasculares

1. Comunicacion interauricular (CIA)©®148)

Definicion y descripcion: malformacion cardiaca congénita caracterizada por una comunicacion
entre las cavidades auriculares del corazon.

Existen varios tipos:

CIlA tipo ostium secundum.

CIlA tipo ostium primum.

CIA por defecto del seno venoso.
CIlA tipo seno coronario.

Ll

La mas frecuente es la CIA tipo ostium secundum (70% de todos los defectos) la CIA tipo
ostium primum el 20% y los defectos del seno venoso el 10%. La CIA tipo seno coronario es
extremadamente infrecuente. La CIA tipo ostium primum se asocia al canal auriculo-ventricular,
mientras que el tipo seno venoso a veces lo hace con la anomalia parcial del retorno venoso
pulmonar. Cada tipo responde a un origen embriolégico diferente. En la mayoria de los casos es
un defecto leve y asintomatico. Al igual que la CIV en la mayoria de los casos se presenta aislada,
pero puede encontrarse en varios cuadros sindromicos.

Prevalencia: 56 por 100,000 nacidos vivos.
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% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES
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2. Comunicacion interventricular (CIV)®5:148

Definicion y descripcion: el término comunicacién interventricular describe un orificio en el
tabique interventricular, que puede encontrarse en cualquier punto del mismo, ser Unico o multiple,
con tamano y forma variable. Pueden presentarse de forma aislada o formando parte integrante
de otras cardiopatias mas complejas (tronco arterioso comun, tetralogia de Fallot, ventriculo
derecho de doble salida, transposiciéon de grandes arterias, canal auriculo-ventricular comun,
etc.). Segun su ubicacién se conocen los tipos: Perimembranosa, Sub-aértica, Muscular, Posterior
(o tipo canal) y Sub-pulmonar.

Prevalencia: es la cardiopatia congénita mas frecuente (1 en 1,000 nacidos vivos). En su forma
aislada representa aproximadamente el 20% de todas las cardiopatias congénitas.

En los casos que esté asociada a otros defectos puede formar parte de varios cuadros sindrémicos
entre otros:

e Cromosomicos: Sindrome de Down, Sindrome de Edwards, Sindrome de Patau,
Sindrome de Turner entre otros.

* Teratogénicos: alcohol, diabetes, rubéola, etc.

* Monogénicos: Holt Oram, Noonan, Kabuki, Ellis van Creveld, Cardio-facio-cutaneo, etc.
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3. Persistencia del conducto arterioso (PCA)©®146)

Definicion y descripcion: se define como la persistencia de la permeabilidad del conducto
arterioso, posterior a la sexta semana de vida extrauterina, el conducto arterioso es una estructura
vascular que conecta la arteria pulmonar con la aorta descendente. Se asocia con las trisomias
21, 18 y 13; con los sindromes de Noonan, Holt-Oram y Meckel-Gruber entre otros; asi como con
la Rubéola congénita. Se asocia ocasionalmente con los sindromes de Delecion 4q,16p13, de
Rubinstein-Taybi y de CHARGE.

Prevalencia: 1 caso por cada 2,000 recién nacidos vivos a término. No se incluye los recién
nacidos pre-término porque en ellos, se considera fisioldgico.

Conducto
arteriosos
g persistente
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Persistencia del conducto
arterioso (PCA)

4. Tetralogia de Fallot®:'46)

Definicion y descripcion: es una combinacion de cuatro defectos cardiacos: comunicacion
interventricular (CIV), estenosis o atresia de la valvula pulmonar, dextroposicién o cabalgamiento
de la aorta e hipertrofia del ventriculo derecho. Cuando se agrega comunicacion interauricular
(CIA) se llama Pentalogia de Fallot.

Prevalencia: se produce en aproximadamente 1 de cada 35,000 nacidos vivos, y representa el
7-10% de todas las malformaciones cardiacas congénitas.

Estenosis
pulmonar Aorta cabalgando
la comunicacion
interventricular

Ventriculo
derecho
hipertrofico
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Tetralogia de Fallot
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5. Transposicion de grandes arterias (TGA)®146)

Definiciony descripcion: es una anomalia cardiaca congénita en la que la aorta sale enteramente
0 en su mayor parte del ventriculo derecho y la arteria pulmonar sale enteramente o en su mayor
parte del ventriculo izquierdo (discordancia ventriculo arterial).

Prevalencia: entre 19,3 a 33,8 por 100.000 nacidos vivos. Presenta una incidencia del 7% al 8%
de las cardiopatias congénitas. Es mas frecuente en varones en la relacién 2:1. Generalmente,
no se relaciona con cromosomopatias o sindromes genéticos. En algunos casos puede asociarse
a alteraciones en la posicion derechalizquierda de los 6rganos abdominales y toracicos, asi como
a Poliesplenia o Asplenia.
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Transposicién de grandes arterias (TGA)

6. Coartacion de la aorta (CoAo)®146)

Definicion y descripcion: se define como una disminucion de calibre en la aorta se produce
cerca de la entrada del conducto arterioso, el cual lo divide en dos tipos: pre-ductal (tipo del
lactante) y post-ductal (mas comun en adultos) y que da lugar a una dificultad en el flujo desde
la aorta ascendente hasta la descendente. La CoAo representa la 52 y 82 malformacion cardiaca
congénita mas frecuente.

Prevalencia: 1 en 2,500 nacidos vivos.

Coartacion de la aorta
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Coartacion de la aorta (CoAo)
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7. Anomalias del retorno venoso®:4%

Definicion y descripcion: son alteraciones que se caracterizan porque el retorno venoso
pulmonar (venas pulmonares) total o parcial, no desemboca como normalmente deberian hacerlo,
en la auricula izquierda, desembocando en la auricula derecha o en una vena sistémica.

Se clasifican en:

1. Anomalia parcial del retorno venoso pulmonar: una parte de las venas pulmonares, en general
las izquierdas, mantienen la situacion normal, mientras que las otras, desembocan en el lado
derecho del corazon.

2. Anomalia total del retorno venoso pulmonar: todas las venas pulmonares desembocan en el
lado derecho del corazon.

Se pueden clasificar en:

a) Supradiafragmaticos (las mas frecuentes), si drenan a la vena cava directamente o a
la vena innominada.

b) Cardiacos, si drenan a la auricula derecha o al seno coronario.

c) Infradiafragmaticos, si drenan en la vena porta o la vena cava inferior.

Prevalencia: 2 por 100,000 nacidos vivos. Supone un 0.3% de todas las cardiopatias, pero
en pacientes con sindromes de heterotaxia visceral y Asplenia (mas que con Poliesplenia) se
encuentra en un 40% de los casos.

Venas pulmonares
drenando en cava superior

'GL0g eunusbiy QYNIY ojusny

Tetralogia
de Fallot

Anomalia total de
retorno venoso pulmonar

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

"“Navarrete-Hernandez, E., Canun-Serrano, S., Valdés-Hernandez, J., & Reyes-Pablo, A. E. (2017). Malformaciones congénitas al nacimiento: México, 2008-2013.
Boletin médico del Hospital Infantil de México, 74(4), 301-308. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: 1665-1146-bmim-74-04-00301.pdf (scielo.org.mx)
& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcién de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

* Para la deteccion y descripcion de las principales anomalias congénitas - Nicaragua -




Atlas y guia

8. Estenosis congénita de la valvula pulmonar149

Definicion y descripcion: es un estrechamiento anormal de la valvula pulmonar. En ocasiones
la estenosis puede ser supra o infravalvular.

Prevalencia: la prevalencia de la estenosis valvular pulmonar aislada es de 1 en 2,000 nacidos
vivos. Representa hasta el 8% de los nifios nacidos con una cardiopatia congénita. En el 6% de
los nifios se asocia a un sindrome genético, tipicamente con valvas displasicas y engrosadas.

Valvula pulmonar estendtica

Vélvula
pulmonar
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Estenosis congénita de la valvula pulmonar

9. Estenosis congénita de la valvula aértica®'46)

Definicion y descripcion: es un estrechamiento de la valvula aértica. Como norma general, la
valvula adrtica esta formada por tres velos (valvula adrtica tricispide) y tres comisuras (unién
entre los velos).

En la estenosis adrtica congénita dicha valvula puede presentar distintas situaciones; fusion de
las comisuras, presentar dos velos puros o fusion de dos velos (valvula adrtica bicuspide), o
ausencia de velos y comisuras (valvula unicuspide). En la estenosis de la valvula adrtica, la lesion
mas frecuente es la valvula adrtica bicuspide presente en el 65% de los casos. La estrechez
puede ser en la valvula o supra o subvalvular.

Prevalencia: la incidencia global de este tipo de cardiopatia en la infancia es del 3-6 % del total
de cardiopatias congénitas siendo mas frecuente en varones que en mujeres (3-4:1).
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10. Sindrome de corazén izquierdo hipoplasico®'46)

Definicion y descripcion: con este nombre se designa a un grupo de malformaciones
caracterizadas por un infradesarrollo notable de todo el lado izquierdo del corazén. El lado derecho
del corazon esta dilatado e hipertrofiado y soporta las circulaciones pulmonar y sistémica a través
del conducto arterioso permeabile.

Las anomalias anatdmicas especificas comprenden el desarrollo deficiente de la auricula y el
ventriculo izquierdo, la estenosis o la atresia de los orificios adrtico o mitral, y la hipoplasia notable
de la aorta ascendente. Con mayor frecuencia, coexisten las atresias aortica y mitral, y la cavidad
ventricular izquierda es diminuta o estda completamente cerrada. Excepcionalmente, hay atresia
mitral asociada con una comunicacion interventricular.

Prevalencia: se presenta 1 en cada 5,000 recién nacidos vivos. Representa el 2 al 4% de las
cardiopatias congénitas y es la segunda lesion obstructiva mas frecuente del corazén izquierdo y
es la mayor causa de muerte por cardiopatia de los recién nacidos en la primera semana de vida
(25% de todas las muertes de origen cardiaco en los lactantes).

La aorta es reducida
en tamafio (diametro)

El flujo de sangre al
cuerpo es suminstrado
por el conducto arterial

La vélvula mitral
esta cerrada o
atrésica
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Etiologia de las Cardiopatias Congénitas: La mayor parte de las cardiopatias congénitas (70-
80%) tiene un origen multifactorial (interacciones genético-ambientales), pero pueden tener un
origen totalmente genético, generalmente de tipo autosdémico dominante, por enfermedades
maternas o factores teratdégenos (por ejemplo: diabetes, rubéola, alcohol, valproato y otros
medicamentos). En cada caso se debe de evaluar integralmente al recién nacido buscando
alteraciones morfoldgicas en otras estructuras o sistemas corporales con el fin de considerar
etiologia cromosémica, mendeliana u otra etiologia posible.
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Ciertos sindromes genéticos tienen cardiopatias congénitas muy especificas, aunque no son las
Unicas que se pueden presentar, a continuacion, algunos ejemplos:

Tabla 4. Cardiopatias Congénitas mas frecuentes en sindromes determinados

Sindrome genético Cardiopatia congénita asociada
. Down (Trisomia 21) Canal AV (otras)
. Edwards (Trisomia 18) CIV (otras)
. Patau (Trisomia 13) CIV (otras)
. Turner (Monosomia del X) Coartacion de aorta
. Noonan Estenosis de valvula pulmonar (otras)
. Delecion 22qg11.2 (S. DiGeorge) Anomalias conotruncales (TGA, Fallot, otras)
. Williams Estenosis aértica supravalvular
. Marfan Dilatacion de raiz adrtica (otras)
. Holt-Oram CIA
. Alagille Estenosis pulmonar periférica
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Seguimiento clinico de las Cardiopatias Congénitas: todos los nacimientos con cardiopatia
congénita sean aislados o sindromicos, deben ser valorados por Cardiologia Pediatrica para la
realizacion de estudio de ecocardiografia, que es el estandar de oro en el diagnéstico de dichas
alteraciones. En los casos con anomalias multiples o sindromes identificados, deben ser referidos
a Genética y a las especialidades correspondientes segun las otras anomalias presentes.
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F. Anomalias congénitas del sistema respiratorio

1. Atresia de coanas159

Definicion y descripcion: anomalia congénita de la cavidad nasal posterior caracterizada por la
obstruccién de una o ambas coanas a través de una membrana o formacion ésea. Es la anomalia
congénita nasal mas comun.

Etiologia: se puede presentar aislada o formando parte de sindromes o multiples anomalias
como el sindrome CHARGE (C: coloboma de ojos, H: cardiopatia, A; atresia coanal, R: retraso del
desarrollo o intelectual, G: hipoplasia genital, E: anomalias de pabellones auriculares). Puede ser
unilateral o bilateral.

Prevalencia: 1 por cada 8,000 a 10,000 nacidos vivos, y es mas prevalente en el sexo femenino (2:1).

Seguimiento clinico: seguimiento por Otorrinolaringologia y valoracién genética ante la posibilidad
de herencia mendeliana o presencia de algun sindrome genético.
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Atresia de coanas
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2. Anomalias congénitas de la laringe
2.1 Membrana Laringea('¢59

Definicion y descripcion: es una malformacion poco frecuente consistente en una estructura
similar a una membrana que se extiende a través de la luz laringea proxima a la altura de las
cuerdas vocales. Las manifestaciones pueden aparecer a cualquier edad (voz ronca o débil e
infecciones frecuentes de las vias respiratorias altas), aunque suelen debutar en la lactancia
(distrés respiratorio, estridor y llanto inusual).

Esta malformacion puede asociarse a anomalias laringeas adicionales, tales como hendidura
laringea anterior y estenosis subglética.

Etiologia: la anomalia es el resultado de un desarrollo embrionario andémalo de la laringe,
derivado de una reabsorcion incompleta de la lamina epitelial que oblitera la apertura laringea en
desarrollo durante la sexta semana de gestacion, aproximadamente. Esta lamina suele eliminarse
por completo antes de la décima semana. Dado que la reabsorcion se produce desde el lado
dorsal al ventral, las membranas laringeas se ubican anteriormente, dejando una luz posterior.

La membrana laringea ha sido descrita en pacientes con sindrome de delecion 22q11 (también
llamado velocardiofacial o sindrome de Di George).

Prevalencia: menos de 1 en 10.000.

Seguimiento clinico: seguimiento por Otorrinolaringologia y valoracién genética ante la
posibilidad de herencia mendeliana o presencia de algin sindrome genético.

Diversos grados de membrana laringea

15 Human genetics knowledge for the word. (11 de octubre 2022). An online catalog of human genes and genetic disorders. https://www.omim.org/
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3. Estenosis subglétical'65®

Definicion y descripcion: es una anomalia laringea poco frecuente caracterizada por un
estrechamiento total o parcial de la via aérea superior, se extiende desde debajo de las cuerdas
vocales hasta el margen inferior del cartilago cricoides (menor de 4 mm en recién nacidos de
término y menor a 3 mm en prematuros). La presentacion clinica es variable e incluye infecciones
recurrentes de tipo tosferina de las vias respiratorias superiores, estridor, disnea, tos seca. En los
casos mas graves, puede haber compromiso agudo de las vias respiratorias en el momento del
parto.

Etiologia: generalmente se encuentra como un hallazgo aislado (etiologia multifactorial), pero
también puede estar asociado a otras anomalias y/o sindromes congénitos. Puede verse como
parte del Sindrome de delecion 2211, Down y Sindrome CHARGE.

Prevalencia: no se encontraron datos de prevalencia especificos para esta condicion.

Seguimiento clinico: seguimiento por Otorrinolaringologia y valoracién genética ante la
posibilidad de herencia mendeliana o presencia de algin sindrome genético.

www.drmanuelgil.com

Estenosis subglotica

15 Human genetics knowledge for the word. (11 de octubre 2022). An online catalog of human genes and genetic disorders. https://www.omim.org/
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4. Hendidura laringea posterior (estridor congénito)©®

Definicion y descripcion: es un defecto en la formacion de la pared posterior de la laringe que
implica una comunicacién anormal entre la laringe y/o la traquea con la faringe/eso6fago.

Etiologia: la mayoria de las veces se debe a alteraciones de los procesos embrionarios que
garantizan la adecuada formacion de la laringe, dichos procesos pueden ser genéticos,
ambientales o mas frecuentemente por interacciones genético-ambientales. Puede verse como
parte de algunas entidades sindromicas como sindrome G, sindrome de Opitz-Frias y sindrome
de Pallister-Hall.

En ocasiones se presenta como parte de otras anomalias como Estenosis esofagica con o sin
fistula traqueoesofagica.

Prevalencia: es un defecto muy infrecuente en forma aislada.

Seguimiento clinico: seguimiento por Otorrinolaringologia y valoracion genética ante la
posibilidad de herencia mendeliana o presencia de algun sindrome genético.

Hendidura laringea posterior
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5. Laringomalacia®®

Definicion y descripcion: es la malformacion congénita mas frecuente de la laringe (60-75%) y
es la causa mas frecuente de estridor. Se define por el colapso de los tejidos supragléticos durante
la inspiracion. El colapso y aspiracién de las estructuras supragléticas hacia la glotis en inspiracion
da lugar a un estridor o ruido inspiratorio. Es caracteristico el estridor inspiratorio intermitente,
aunque también puede ser constante.

Su intensidad aumenta con el decubito supino, mejorando al decubito prono, empeora con los
esfuerzos del nifio, ya sea con el llanto, al gritar, o al comer, pudiendo presentar aspiracion por
falsas vias, accesos de tos o bronquitis de repeticion.

Etiologia: la etiologia de la laringomalacia, puede ser por laxitud de las estructuras cartilaginosas,
por alteraciones neuromusculares, o por pliegues o edema de la mucosa entre otras. Si bien en la
mayoria de los casos se trata de una anomalia aislada con una evolucién favorable, la presencia
de una patologia neuroldgica se ha descrito en el 11% de las formas leves y hasta en el 34% de
las formas severas.

NORMAL

Prevalencia: 1 en 2,100 a 2,600 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: seguimiento por Otorrinolaringologia y valoracion genética ante la posibilidad
de herencia mendeliana o presencia de algun sindrome genético.
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6. Malformacion adenomatoidea quistica pulmonar (MAQ)®

Definicion y descripcion: es una entidad poco frecuente, cuya etiologia no es clara y consiste
en una alteracion embriolégica que se caracteriza por la proliferacion de estructuras similares
a los bronquiolos que acaban dando lugar a la formacién de quistes de variados tamanos y
localizacion; sus rasgos comunes son quistes recubiertos de epitelio columnar cuboideo tipo
bronquial comunicacion con el arbol traqueo bronquial, paredes constituidas por fibras elasticas
y musculo liso, ausencia de glandulas mucosas y de cartilago. Pueden presentarse casos desde
forma asintomatica hasta un cuadro de hidrops.

Se describen tres tipos:

« Tipo I: Quistes solitarios o multiples de mas de 2 cm de diametro, (50%) tienen mejor
pronéstico.

* Tipo Il: Multiples quistes pequefios, menos de 1 cm. de diametro y semejan bronquiolos
terminales dilatados, se asocia a otras anomalias congénitas.

» Tipo lll: El aspecto es de una masa extensa quistica (quistes entre 2 y 5 mm. de
diametro) que produce desplazamiento mediastinal que afecta un ldbulo o varios
I6bulos pulmonares, es el de peor pronéstico.

Etiologia: es desconocida, en el 50% a 85% de los casos se diagnostican antes de los 2 afios,
siendo infrecuentes en nifios mayores y mas raramente en la edad adulta; se caracteriza por
distrés respiratorio en el periodo neonatal o por infecciones respiratorias a repeticion.

Prevalencia: su frecuencia patolégica es baja, aproximadamente un caso por cada 25,000 a
35,000, siendo mas frecuente en varones.

Seguimiento clinico: valoraciones y seguimiento con Neumologia pediatrica y Cirugia de térax
son muy importantes.
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G. Anomalias gastrointestinales

1. Atresia de esé6fago con o sin fistula traqueoesofagica‘'?:56)

Definicion y descripcion: es un defecto congénito en donde el eséfago se estrecha o termina
en un extremo ciego. La mayoria de los recién nacidos con atresia esofagica tienen también una
conexién andmala entre el eséfago y la traquea denominada fistula traqueoesofagica. Segun la
clasificacion de Rickham existen cinco tipos. EI mas comun es el tipo Il en el que los dos extremos
esofagicos estan separados y el extremo distal presenta una fistula con la traquea.

Etiologia: no se conoce la causa de la atresia esofagica y de la fistula traqueoesofagica, pero
en mas de la mitad de los casos puede asociarse a otras malformaciones, principalmente,
vertebrales, anales, cardiacas, renales, digestivas y/o de extremidades, por ejemplo, en la
asociacion VACTERL y se encuentra asociada con frecuencia a otros sindromes genéticos como
trisomia 21 y trisomia 18; sin embargo, la mayoria de los casos son esporadicos. VACTERL:
acronimo del inglés: Vertebras (V); Anomalias anorrectales (A); cardiolégicas (C); atresias y
fistulas traqueoesofagicas (TE); renales (R); miembros (L). Agentes teratogénicos que causan
esta anomalia: diabetes materna pregestacional, hipertiroidismo materno tratado con metimazol o
exposicion al medicamento micofenolato (inmunosupresor).

_——
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Prevalencia: Afecta aproximadamente 1 de cada 3,500 recién nacidos vivos.

Seguimiento clinico: valoraciones por Cirugia pediatrica, Cardiologia pediatrica por la frecuencia
de anomalias cardiacas asociadas y por Genética ante la posibilidad de sindrome genético asociado.

' Ortega, G. F, & Garcia, G. D. C. M. (2020). Atresia esofagica tipo I: preservacion de esofago nativo. Archivos de Investigacion Materno Infantil, 11(1), 12-17.
Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: Atresia esofagica tipo I: preservacion de esdfago nativo (medigraphic.com)
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2. Atresias y estenosis congénitas intestinales
2.1 Atresia de duodeno®®

Definicion y descripcion: es una malformacién intestinal poco frecuente, generalmente no
sindrémica, pero que puede aparecer como parte de algunos sindromes genéticos, es caracterizada
por la obliteracion total, aunque en segmentos cortos, de la luz intestinal. La presentacion clinica
es similar, independientemente del tipo de atresia, con vomitos repetidos tras la alimentacion
durante el primer o segundo dia de vida.

La atresia duodenal se clasifica en tres tipos:

* Tipo | (diafragma duodenal): esta relacionado con la presencia de una membrana
diafragmatica en la mucosa con una pared muscular intacta.

* Tipo Il (atresia duodenal completa): se caracteriza por un corddn fibroso corto que
conecta los dos extremos o bolsas del duodeno.

 Tipo lll (también atresia duodenal completa): corresponde a una separacion
completa de los dos extremos del duodeno, en ocasiones junto con un pancreas anular.

Etiologia: las anomalias vasculares, las alteraciones en la migracion de las células neuronales y
el fracaso de la recanalizaciéon del lumen duodenal pueden desempefar un papel causal, aunque
la etiologia exacta sigue siendo desconocida. La atresia de duodeno es la atresia mas frecuente
del intestino delgado. En el 30-52% de los lactantes se trata de un defecto aislado, aunque suele
estar asociada a otras anomalias congénitas.

Aproximadamente entre el 20 y el 30% de los lactantes con atresia duodenal es portador de la
trisomia 21, y entre el 20 y el 25% presenta anomalias cardiacas.
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Prevalencia: 1 en 6,000 a 1 en 11,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: su valoracion y seguimiento debe ser principalmente por Cirugia Pediatrica
y en dependencia de otras anomalias asociadas, los especialistas correspondientes.
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2.2 Otras atresias intestinales: atresias del intestino delgado®®®

Definicion y descripcion: se denominan asi a las atresias del yeyuno y del ilion. Se producen
por la falta de formacion de una porcién del conducto intestinal. La clasificacion mas cominmente
usada las divide en:

a) Tipo I: Caracterizada por uno o mas diafragmas transversos.
b) Tipo Il: El asa ciega esta conectada por una banda fibrosa.
c) Tipo lll: se divide en llla y lllb
llla: Hay una separacion completa del asa ciega.
[lIb: Atresia de intestino delgado en piel de manzana (Apple Peel).
d) Tipo IV: Se caracteriza por atresia del intestino delgado de gran extension que envuelve
duodeno distal, yeyuno e ileon proximal.

Etiologia: sucede con mayor frecuencia en el ileon. Las atresias intestinales son mas comunes
que las estenosis y son usualmente multiples. Si bien la causa de este defecto no esta aun definida
hay evidencias que sugieren alteraciones vasculares disruptivas como un factor determinante.
Hay algunos subtipos descriptos con herencia autosémica recesiva. Generalmente son aisladas
pero pueden ser parte de algun sindrome genético.

Prevalencia: 1 en 7,000 a 1 en 25,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: seguimiento por cirugia pediatrica es fundamental y por otra especialidad si
se presenta de manera sindrémica lo cual es raro.
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3. Atresias de intestino grueso®®

Definicion y descripcion: las atresias de colon son anomalias raras que comprenden alrededor
de 1,8 - 15% de total de las atresias intestinales.

La clasificacion mas usada divide la atresia cdlica en tres tipos:

* Tipo I: consiste en atresia de la mucosa con una pared intestinal y mesenterio intactos.

e Tipo IlI: se caracteriza por un corddn fibroso corto que conecta los dos extremos o
bolsas del duodeno.

* Tipo lll: los extremos atrésicos estan separados por un espacio mesentérico en forma
de V.

Las lesiones tipo Il son las mas comunes, mientras los tipos | y Il se ven mas distales a la flexién
esplénica.

Etiologia: se han formulado diferentes hipétesis acerca del origen de las atresias intestinales:
falta de vacuolizacién del epitelio intestinal en el desarrollo del intestino; o la presencia de una
lesion isquémica (vasos mesentéricos fetales) después de que el intestino medio ha retornado a
la cavidad celdomica, causado principalmente por volvulos e invaginacion intrauterina después del
periodo embrionario. Se ha sugerido que la ingesta de medicamentos vasoactivos por la madre
puede incrementar el riesgo de esta malformacion.

Prevalencia: 1 en 1,498 a 1 en 66,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: seguimiento por cirugia pediatrica es fundamental y por otra especialidad
si se presenta de manera sindrémica lo cual es raro.
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4. Anomalias anorrectales®®

Definicion y descripcion: la malformacién anorrectal (MAR) es una malformacién congénita en
la que la porcién anorrectal se posiciona de forma andmala fuera del mecanismo esfinteriano del
ano (completa o parcialmente).

Puede presentarse con o sin fistula. En la descripcion es necesario mencionar:

1. Tipo de atresia: baja (imperforacién anal), alta (atresia rectal).
2. Existencia de fistula rectoperineal, rectovaginal, rectovesical, etc.

Etiologia: no se conoce exactamente los mecanismos que provocan esta anomalia, se correlaciona
con fallas durante el proceso embrionario de separacion cloacal en conducto anorrectal por un
lado y seno urogenital por otro. En algunos nifios con malformaciones anorrectales, el recto y el
conducto urinario comparten la misma apertura, esta anormalidad se conoce como cloaca. La
anomalia puede ser aislada o presentarse junto con otras anomalias asociadas, o mas frecuente
es lallamada asociacion VACTERL (ya mencionada en el punto 1 de esta seccion de este manual).
Otros sindromes como Townes-Brocks, Pallister-Hall y el complejo OEIS se presentan con ano
imperforado.

Prevalencia: ocurre aproximadamente en 1 de cada 2,000 a 1 en cada 5.000 RNV y tiene un
predominio masculino.

Seguimiento clinico: seguimiento por cirugia pediatrica es fundamental y por otra especialidad si
se considera necesario para atender otras anomalias asociadas.
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H. Anomalias musculoesqueléticas

1. Hernia diafragmatica congénita (HDC)®:186)

Definicion y descripcion: se define como una condicion en la cual hay un defecto en el musculo
diafragma que conduce al paso del contenido intestinal hacia la caja toracica, interfiriendo con
el desarrollo normal de los pulmones. El defecto puede ir desde una pequefa apertura en el
borde posterior del musculo hasta la ausencia completa del diafragma. A pesar de ser una
anomalia de la formacion del musculo diafragma, la repercusién mas importante es en el sistema
pulmonar y menos frecuentemente en el corazén, sin embargo, se incluye en las anomalias
musculoesqueléticas.

En el 70-75% de los casos la localizacion es posterolateral o hernia diafragmatica de Bochdalek
(70-75%) de las cuales el 85% son izquierdas, el 13% derechas y 2% bilaterales; la localizacion
anterior o hernia diafragmatica de Morgagni (23%) y solo 2% son centrales.

Etiologia: varios genes y factores de riesgo han sido identificados relacionados a esta anomalia,
por lo que se considera que es una condicion desde el punto de vista genético, multifactorial.
Ademas, es posible que algunos sindromes como Fryns, Cornelia de Lange y la Delecién del
cromosoma 1g41-g42 puedan presentar dentro de sus hallazgos HDC, entonces podemos decir
que la HDC puede presentarse de manera aislada o como parte de un sindrome. La hipoplasia
pulmonar es el factor mas importante que determina la sobrevida postnatal ademas de la
hipertension pulmonar persistente y la disfuncion cardiaca. La mortalidad se estima en 30-60%.

Prevalencia: 2.3 por 10,000 recién nacidos. El riesgo de recurrencia generalmente es bajo para
los casos aislados y se considera en un 4%.

Seguimiento clinico: el diagnéstico prenatal es posible en muchos casos, lo que es importante
para la planificacion del nacimiento y la coordinacion con cirugia pediatrica, anestesia, neonatologia
y terapia intensiva neonatal. Si sobreviven deben ser seguidos en consulta externa por un equipo
multidisciplinario.
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2. Onfalocele (exonfalos)('®.56.7)

Definicion y descripcion: se trata de una anomalia congénita provocada por un defecto del
cierre de la pared abdominal anterior, Io que conduce a la herniacion de las visceras abdominales
las cuales estan cubiertas por un saco membranoso en el sitio de insercion del cordén umbilical.
El tamafio del defecto y la cantidad de contenido abdominal herniado determinan el prondstico
de esta condicién. El Onfalocele puede presentarse de manera aislada o como parte de algunos
sindromes como el sindrome de Beckwith-Wiedemann o el sindrome de Down.

A pesar de ser un defecto musculoesquelético, las repercusiones mas importantes son en el
sistema digestivo.

Etiologia: muchos genes y factores de riesgo han sido relacionados a Onfalocele por lo que
cuando no es sindromico, se considera genéticamente multifactorial; cuando el Onfalocele se
presenta de manera aislada, es muy rara su recurrencia en hermanos de un afectado, en el caso
de estar asociado a un sindrome genético la recurrencia la determina el tipo de herencia de cada
sindrome.

Prevalencia: 1 en 4,000 a 1 en 7,000 recién nacidos vivos.

Seguimiento clinico: depende de la severidad, pero también de la presencia o no de anomalias
asociadasy del manejoinicial por parte de Neonatologiay Cirugia Pediatrica. Hay que tener especial
cuidado cuando un Onfalocele se ha roto ya que puede causar confusion con Gastrosquisis. El
diagnéstico prenatal es muy posible, o que ayuda a organizar la atencion del nacimiento en las
mejores condiciones posibles para la madre y el BB.
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3. Gastrosquisis?567

Definicion y descripcion: se trata de un defecto de la pared abdominal anterior que, a diferencia
del Onfalocele, ocurre lateral a la insercion del cordon umbilical (siendo mas frecuente al lado
derecho) y el contenido intestinal no tiene membrana que lo cubra. Generalmente ocurre sin la
presencia de otras anomalias.

Etiologia: no se conocen con certeza las causas, se ha hipotetizado que se trata de un problema
de tipo vascular que afecta principalmente a la pared abdominal y que las alteraciones intestinales
surgen posterior a la exposicion del tejido intestinal a los quimicos contenidos en el liquido
amnidtico. Un factor de riesgo importante son las madres muy jovenes.

Prevalencia: 1 de cada 3,000 acada 5,000 recién nacidos vivos; por ser considerado genéticamente
como multifactorial, en los casos aislados que son la gran mayoria, el riesgo de otro hijo en una
pareja es de entre 2-6%.

Seguimiento clinico: depende de la severidad, pero también de la presencia o no de anomalias
asociadas y del manejo inicial por parte de Neonatologia y Cirugia Pediatrica.
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4. Sindrome de Prune-Belly©®

Definicion y descripcion: estrictamente hablando el llamado sindrome de “abdomen en ciruela
pasa’ comprende megavejiga, con musculo detrusor desorganizado, criptorquidia y musculatura
abdominal delgada o ausente con piel laxa suprayacente.

Las alteraciones del sistema urinario pueden estar presentes muy frecuentemente. Mas del
90% de los casos son varones. La obstruccion uretral en etapas tempranas del desarrollo causa
distension vesical masiva y ascitis urinaria que conduce a un subdesarrollo de la musculatura
de la pared abdominal y al fracaso del descenso testicular. La eliminacion deficiente de la orina
de la vejiga conduce a oligohidramnios y, dependiendo de la gravedad, hipoplasia pulmonar y
secuencia de Potter, asi como un efecto profundo y de por vida sobre la funcidn renal, ureteral y
de la vejiga.

Etiologia: el sindrome de Prune-Belly es producido por mutaciones homocigotas en el gen
CHRMS3, se hereda de forma autosémica recesiva. La mayoria de los casos son esporadicos.

Prevalencia: 1 en 26,000 a 1 en 29,000.

Seguimiento clinico: puede haber casos muy leves con muy buen pronéstico para la vida y la
funcién y casos muy graves con mucha morbilidad y elevada mortalidad. Deben ser valorados por
Urologia pediatrica, Genética y Ortopedia pediatrica en algunos casos.
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Foto del abdomen de un paciente con diagnoéstico
de Sindrome de Prune-Belly, obsérvese los
pliegues de piel provocados por el pobre desarrollo
de la musculatura abdominal. El paciente ademas
presento criptorquidia y megavejiga.
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5. Anomalias de dedos de manos y pies
5.1 Polidactilia®2"67)

Definiciony descripcion: aumento en el niumero de dedos en manos y/o pies. La polidactilia puede
ocurrir en las cuatro extremidades, en tres, en dos o solo en una y siempre se debe especificar lo
siguiente: la localizacion del dedo o los dedos extra, en referencia a si esta ubicado en manos o
pies si es lado derecho o izquierdo. Otro aspecto importante es definir es si la polidactilia es:

* Preaxial: al lado del primer dedo de mano o pie.
» Postaxial: al lado del quinto dedo de mano o pie.
* Mesoaxial: lo cual es mas raro, dedo extra ubicado en el centro de la mano.

Con respecto a la descripcion debemos especificar si el dedo extra esta completo si tiene huesos
y uias o si solamente es una pequena masa de piel y tejido graso.

La polidactilia aislada es muy frecuente y solo debe de reportarse cuando la severidad implicara
procedimientos e intervenciones quirurgicas ortopédicas, si es aislada y se puede eliminar sin
procedimientos mayores no se debe de reportar. Cuando forma parte de un sindrome, es decir el
paciente tiene otras anomalias, debe de reportarse ya que es de ayuda al diagndstico.

Etiologia: pueden ser aisladas o formar parte de un patron de anomalias multiples y estan
presentes en muchos sindromes.

Prevalencia: 1 en 700 a 1 en 1,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: valoraciones por Ortopedia de aquellos casos que requieran intervenciones
quirurgicas, valorar por Genética en los casos sindromicos.
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Polidactilia preaxial Polidactilia postaxial de ambos pies
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5.2 Sindactilia®?5216

Definicion y descripcion: se trata de la fusién total o parcial de dos o mas dedos en manos

0 pies, en ocasiones la fusion implica los huesos de manos y/o pies y se denomina sindactilia
cutanea y osea.

De igual manera que en la polidactilia, si es aislada y leve no se debe de reportar, pero si su
severidad es tal que amerita procedimientos quirurgicos, si debe de reportarse y de igual manera
cuando acompanfa a sindromes. Siempre se debe de describir los dedos implicados especificando
si es de manos y/o de pies y si es lado derecho, izquierdo o ambos.

Etiologia: pueden ser aisladas o formar parte de un patrén de anomalias multiples y estan
presentes en muchos sindromes.

Prevalencia: 1 en 2,000 a 1 en 3,000 recién nacidos vivos.

Seguimiento clinico: valoraciones por Ortopedia de aquellos casos que requieran intervenciones
quirurgicas, valorar por Genética en los casos sindromicos.
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Sindactilia total de 3°" y 4%
dedos manos bilateral
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5.3 Oligodactilia / Mano o pie hendido(#2521.6.7)

Definicion y descripcion: la oligodactilia se refiere a la ausencia de uno o mas dedos en manos
y/o pies. La mano o pie hendido es una anomalia muy particular de manos y/o pies en la cual uno,
dos o tres dedos de la parte media de la mano y/o pie estan ausentes y ademas hay una hendidura
en el centro de manos y/o pies (anteriormente esta anomalia era llamada ectrodactilia o mano de
langosta, pero estos términos estan en desuso). Siempre se debe de describir los dedos ausentes,
especificando si es de manos y/o de pies y si es lado derecho, izquierdo o ambos.

Etiologia: pueden ser aisladas o formar parte de un patron de anomalias multiples y estan
presentes en muchos sindromes. Existen genes especificos que al mutarse provocan manos o
pies hendidos.

Prevalencia: 1 en 90,000 a 1 en 150,000 nacidos vivos.
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Ausencia completa del quinto dedo mano derecha, ademas se
observa braquidactilia del cuarto dedo y clinodactilia del quinto
dedo de mano izquierda.

Mano hendida, obsérvese que ademas de haber ausencia
del dedo medio de la mano derecha, hay una hendidura
que se extiende hacia el metacarpo.
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5.4 Braquidactilia®>521.6)

Definicion y descripcion: se refiere a dedos de menor tamafio, dedos acortados. La braquidactilia
tiene mucha variabilidad clinica y existe una clasificacion de las braquidactilias (Tipo A: A1, A2,
A3y A4), Tipo B, Tipo C, Tipo D y Tipo E). De igual manera pueden ser aisladas o ser parte de un
sindrome genético.

Siempre se debe de describir los dedos implicados especificando si es de manos y/o de pies y
si es lado derecho, izquierdo o ambos. Para la adecuada clasificacion de las braquidactilias es
indispensable tener radiografia.

Etiologia: muchos casos son aislados, pero en otros casos hay influencia directa de mutaciones
genética, por ello en cada caso es importante realizar la clasificacion.

Tabla 5. Clasificacion de la Braquidactilia

Nombre Sinénimo

Braquidactilia tipo A

Braquidactilia tipo A1 (BDA1) Braquidactilia tipo Farabee.
Braquidactilia tipo A2 (BDA2) Braquidactilia tipo Mohr-Wriedt.

Braquidactilia tipo A3 (BDA3) Braquimesofalangia V /
Braquidactilia-Clinodactilia.

Braquidactilia tipo A4 (BDA4) Braquimesofalangially V /
Braquidactilia tipo Temtamy.

Braquidactilia tipo A5 (BDA5) Ausencia de falanges media de los dedos 2-5 con
displasia de uias.

Braquidactilia tipo B

Braquidactilia tipo C Braquidactilia con hiperfalangismo /
Braquidactilia tipo Haws.

Braquidactilia tipo D Munon del pulgar.

Braquidactilia tipo E

Braquidactilia Sugarman Braquidactilia con acortamiento principal de la
falange proximal.

Deformidad de Kirner Distelefalangia
Fuente: Samia A Temtamy, Mona S Aglan. Brachydactyly. Orphanet Journal of Rare Diseases. 3, 15. 2008. doi:10.1186/1750-1172-3-15.
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5.5 Clinodactilia(?25219

Definicion y descripcion: se refiere a un dedo que esta lateralmente encorvado. Generalmente
se observa en el V dedo de las manos, pero puede ocurrir en cualquier dedo de manos o pies y
en cualquier direccion.
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Clinodactilia V dedo Clinodactilia Ill, IV y V
mano Izquierda dedo pie derecho

5.6 Camptodactilia?*52':6)

Definicion y descripcion: se refiere a dedos que no pueden ser extendidos hasta los 180° ni en
forma pasiva ni en forma activa.
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Camptodactilia de 4to y 5to dedos
de ambas manos.

5.7 Formas combinadas

Un aspecto importante es que en ocasiones se puede encontrar alteraciones de dedos de manos
y/o pies combinados, asi podemos encontrar:

a. Braquisindactilia o sinbraquidactilia: combinacion de dedos acortados con la presencia ademas
de sindactilia.

b. Polisindactilia o sinpolidactilia: Presencia de dedos extra pero que ademas presentan
sindactilia.

c. Oligosindactilia: ausencia de uno o mas dedos con la presencia de sindactilia en los dedos
presentes.
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6. Defectos de reduccion de miembros(?%567)

Definicionydescripcion: eneste acapite seincluyentodos aquellos defectos musculoesqueléticos
que involucran la reduccién de los miembros, es decir acortamientos de miembros que van desde
la ausencia completa de una extremidad a ausencias o hipoplasias de partes de ellas. No se
incluye aqui las Displasias Esqueléticas.

No se deben de utilizar los términos: meromelia e hipomelia. Para una adecuada clasificacion y
codificacién de estas anomalias el siguiente cuadro es de mucha utilidad (ver la siguiente tabla 6):

Tabla 6. Clasificacién y descripcion de los defectos de reducciéon de miembros

Eje de la extremidad Segmento afectado Involucramiento o severidad
Ausencia completa Todos los segmentos | Amelia o ausencia completa de la
extremidad
Terminal Ausencia de segmentos terminales de la

extremidad, por ejemplo: ausencia parcial
o total de la mano con el resto de las
estructuras normales o casi normales.

Transverso Intercalar Ausencia o hipoplasia severa de partes de la
extremidad con segmento terminal normal o
casi normal, por ejemplo, hipoplasia femoral.

Preaxial Laalteracion esta en el lado radial (antebrazo)
o tibial (pierna) o en el primer dedo de pie o
mano.

Axial Solo aplica para manos o pies. Implica
afectacion del tercer dedo (con o sin
afectacion del segundo y/o el cuarto), incluye
mano o pie hendido o la mano o pie hendido
con un solo dedo.

Longitudinal

Postaxial Afectacion de quinto dedo de mano o pie con
o sin afectacion del cuarto dedo de mano o

pie.

Mixto Variables Cualquier combinacién de transverso con
longitudinal.
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Eje de reduccion

Transverso Longitudinal
Terminal Intercalar Preaxial Meso axial Postaxial
o Axial

i

Birth Defect Atlas (www.eclamc.org)

(491999

A B Cc D E F G

ANAAAAA

Adapted from: Gold NB, Westgate MN, Holmes LB. Anatomic and etiological classification of congenital limb deficiencies. Am J Med
Genet A. 2011;155A (6):1225-35).

A: ausencia completa (amelia).

B: defecto intercalar (observe que el defecto ocurre entre la estructura proximal y la distal.

C: defecto transverso terminal, ausencia de toda la extremidad distal desde un punto de la misma.
D: defecto longitudinal preaxial, obsérvese que la afectacion es al lado del primer dedo.

E: defecto longitudinal central, obsérvese que la afectacién involucra al dedo medio de mano o pie.
F: defecto longitudinal postaxial, obsérvese que la afectacion es al lado del quinto dedo.

G: defecto longitudinal pre y post axial, obsérvese que solo se conserva los dedos del centro.
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Etiologia: se presentan formas aisladas muy probablemente secundarias a alteraciones
vasculares embrio-fetales y formas relacionadas a anomalias multiples o a sindromes genéticos o
cromosoémicos, asi como teratdgenos.

Prevalencia: 6.4 por cada 10,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: en los casos aislados seguimiento por Ortopedia es importante, en los
casos con otras anomalias se debe asegurar seguimiento por las especialidades que se requieran.

6.1 Amelia?2567)

Definicion y descripcion: ausencia completa de una o mas extremidades, se recomienda tomar
radiografias para demostrar la severidad de la alteracién y para conocer mejor la situacion de cara
a tratar o no tratar. Puede estar asociada a otros defectos musculoesqueléticos, gastrointestinales,
algunos genitourinarios, hendiduras orofaciales, defectos cardiacos septales y anencefalia. Aunque
muy raro puede asociarse a algunos sindromes genéticos (Roberts) o relacionado a embriopatia
por Talidomida.

Asegurese de que todos los segmentos de la extremidad estén ausentes, si algun segmento esta
presente, no se considera Amelia. Describa si la ausencia de la extremidad es izquierda, derecha
o bilateral.

6.2 Defecto transverso terminal256&7)

Definicion y descripcion: es una alteracion en la cual el miembro para ser haber sido amputado,
el nivel es variable y puede involucrar desde el brazo o muslo, pasando por el antebrazo o pierna
o involucrar solamente la mano o pie o partes de estos segmentos.

Se debe de describir la localizacion de la ausencia, es decir, podemos decir: “defecto transverso
terminal que involucra la extremidad superior derecha y que involucra a los dos tercios distales
de brazo, al antebrazo y la mano”, esto implica que los segmentos proximales estan presentes.
Se recomienda realizar radiografias que permitan definir mejor el alcance de la anomalia.

6.3 Defecto transverso intercalar567)

Definicion y descripcion: se refiere a una alteracion en la cual el segmento terminal es normal
o casi normal, por ejemplo, la hipoplasia femoral que se traduce clinicamente como un muslo
acortado con pierna y pie normales o casi normales.

Puede ser uni o bilateral y se debe especificar si es derecha o izquierda.
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6.4 Defecto longitudinal?2587

Definicion y descripcion: se refiere a la ausencia de estructuras a lo largo del eje de la extremidad
sin incluir las ausencias totales. Por ejemplo, una persona puede tener ausencia de radio, pero no
de cubito o viceversa, en el primer caso (ausencia de radio) la estructura ausente esta en el lado
preaxial por lo que se denomina defecto longitudinal preaxial mientras en el otro caso (ausencia
de cubito) la estructura ausente esta en el lado postaxial de la extremidad por lo que se denomina
defecto longitudinal postaxial.

En cada caso se debe de describir la estructura ausente que puede ser en el segmento proximal,
medio o distal de la extremidad.

Los defectos mesoaxiales o axiales son mas raros ya que se refieren a la ausencia de estructuras
mediales y esto se presenta fundamentalmente en manos y pies y se refiere a lo que antes
llamabamos ectrodactilia y que ahora se conoce como mano o pie hendido que es la ausencia
total o parcial de dedos de la parte media (segundo, tercero o cuarto o cualquier combinacién de
ellos).

6.5 Displasia del desarrollo de la cadera (DDC)2439

Definicion y descripcion: este nombre se le otorga actualmente a lo que antes llamabamos
Luxacion Congénita de Cadera, término que esta en desuso.

Se refiere a un término amplio que incluye anomalias de la anatomia articular y periarticular y
sus efectos en la biomecanica, explicando la inestabilidad de la cadera, la laxitud de la capsula
articular y el crecimiento anormal del acetabulo.

Es una alteracion que se presenta mas frecuentemente en mujeres que en varones (6-8 veces
mas frecuente). Puede ser unilateral o bilateral y generalmente es aislada (etiologia multifactorial)
y raras veces puede estar como parte de un sindrome genético. Se recomienda la realizacion de
la maniobra de Barlow y de Ortolani a todo recién nacido ya que es una manera sencilla y costo
efectiva de detectarla tempranamente.

* La maniobra de Barlow consiste en colocar al recién nacido en decubito supino, se
doblan las rodillas en angulo recto y se abarca el fémur con la mano, de modo que el
pulgar se situe en la cara interna del muslo y los pulpejos de los otros cuatro dedos
toquen el trocanter mayor. Haciendo entonces palanca sobre el trocanter, se separan
las rodillas, llevandolas hacia el plano de la cama; esta maniobra hace entrar la cabeza
en el acetabulo y se nota el resalte que la reduccién produce. Al efectuar la maniobra
a lainversa y reproducir la luxacion, se nota el resalte de salida.

2 | 6pez-Mufioz, E., & Becerra-Solano, L. E. (2018). An update on amniotic bands sequence. Arch Argent Pediatr, 116(3), 409-12. Recuperado el 11 de octubre de
2022. Disponible en: files_act_lopezmunoz_e_2-5pdf 1524856050.pdf (sap.org.ar)

% Vasilcova, V., AlHarthi, M., AlAmri, N., Sagat, P, Bartik, P, Jawadi, A. H., & Zvonar, M. (2022). Developmental Dysplasia of the Hip: Prevalence and Correlation with
Other Diagnoses in Physiotherapy Practice—A 5-Year Retrospective Review. Children, 9(2), 247. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https:/www.
mdpi.com/2227-9067/9/2/247/pdf

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

8 RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcién de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: hitps://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

7 Centers for Disease Control and Prevention. (2015). Vigilancia de anomalias congénitas: atlas de algunos defectos congénitos. Recuperado el 11 de octubre de 2022.
Disponible en: 9789243564760_spa.pdf (who.int).
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* La maniobra de Ortolani, consiste con ambas caderas en flexion y abduccion de 90°, si
la cadera esta luxada, la abduccién esta limitada y es la presion de los dedos sobre el
trocanter, forzando suavemente la abduccién, la que reducira la cadera que al soltarla
vuelve a luxarse. Es muy importante la valoracién en conjunto con Ortopedia, asi como
la realizacion de ultrasonido.
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6.6 Pie equinovaro (talipes equinovaro)®2'.6.7)

Definicion y descripcion: es la forma mas frecuente de un grupo de alteraciones del pie, que
puede ser uni o bilateral. Como su nombre lo indica es una combinacién de posicion de equino y
varo (flexion del pie a nivel plantar y el eje tiende a seguir al de la pierna mas la planta del pie mira
hacia la linea media, el borde interno del talén se eleva y el externo desciende).

Existen otras anomalias combinadas como: talipes equinovalgo, talipes calcaneovarus o
calcaneovalgo, pero también pueden existir anomalias simples como talipes equino, talipes
calcaneo, talipes varo, talipes valgo, talipes cavo.

Su incidencia se considera es de 1-2 por cada 1,000 nacidos vivos y puede presentarse de manera
aislada o formando parte de un sindrome o ser uni o bilateral.

Desde que el método Ponsetti se ha implementado de manera generalizada para su tratamiento,
la mejoria de los pacientes ha sido extraordinaria, por lo que debe de valorarse en conjunto con
Ortopedia y referirlo para su atencion. Generalmente los nifios con Mielomeningocele tienen pie
equino varus y de igual manera deben ser tratados con el método Ponsetti o ser valorados por
Ortopedia pediatrica.

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

2 Rani, M., & Kumari, P. (2017). Congenital clubfoot: a comprehensive review. Orthop rheumatol. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: Congenital
Clubfoot: A Comprehensive Review (researchgate.net)

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

™ Centers for Disease Control and Prevention. (2015). Vigilancia de anomalias congénitas: atlas de algunos defectos congénitos. Recuperado el 11 de octubre de 2022.
Disnonible en: 9789243564760 spa.odf (who.int).
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Diferentes tipos de Talipes, el mas frecuente de todos es el Talipes Equinovaro.

6.7 Artrogriposis3%¢)

Definicion y descripcion: este término hace referencia a la presencia de contracturas congénitas
multiples (2 o mas). Es un amplio grupo de desoérdenes, pero se considera mas un signo que un
diagnéstico. Tienen como denominador comun la disminucion de los movimientos fetales en utero.

Etiologia: se considera que Artrogriposis puede estar presente en unas 400 condiciones, ya sea
de manera aislada (solo Artrogriposis) o formando parte de un sindrome o grupo de anomalias
congénitas. Muchos genes se ha demostrado que estan involucrados en esta anomalia.

Prevalencia: 1 en 3,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: siempre es importante la valoracion en conjunto con Ortopedia Pediatrica
y la referencia a Genética sobre todo aquellos casos con involucramiento de otros érganos o
sistemas o aquellos en los cuales el fenotipo facial oriente a una condicién sindrémica. El manejo
posterior por Medicina Fisica y Fisioterapia es fundamental y en aquellos casos con Artrogriposis
Distal la mejoria es notable con el tiempo.

% Hall, J. G., Kimber, E., & Dieterich, K. (2019, September). Classification of arthrogryposis. In American Journal of Medical Genetics Part C: Seminars in Medical
Genetics (Vol. 181, No. 3, pp. 300-303). Hoboken, USA: John Wiley & Sons, Inc. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: Classification of arthrogryposis
(ern-ithaca.eu)

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

8 RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: hitos://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.odf .
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Pacientes con diversas formas y severidades de Artrogriposis
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I. Anomalias genitourinarias

1. Hipospadias(?>526.627)

Definicion y descripcion: es una anomalia congénita de los genitales externos masculinos, que
consiste en el desarrollo anormal del pliegue uretral y del prepucio ventral del pene que provoca
una posicion anormal de la apertura uretral.

El meato uretral externo puede presentar varios grados de mala posicion y puede encontrarse con
curvatura peneana asociada. Segun la severidad, las personas podrian experimentar problemas
psicoldgicos y dificultades fisicas con el proceso miccional y/o sexual.

Clasificacion:

1. Hipospadias distal o anterior: cualquier apertura situada en el glande o la porcion distal
del cuerpo del pene, fuera de la localizacion normal.

2. Hipospadias intermedia o media: localizada en la parte media o proximal del cuerpo
del pene.

3. Hipospadias proximal o posterior: penoescrotal, escrotal o perineal.

Siempre se debe de definir la localizacién de la apertura y con ayuda de la imagen ubicarla,
ademas siempre se debe de buscar otras anomalias congénitas que pudieran estar asociadas.

Etiologia: se considera un desorden complejo con factores genéticos y ambientales involucrados
en su etiopatogenia. Puede presentarse de manera aislada o como parte de una condicién
sindrémica cromosdmica 0 monogénica.

Prevalencia: se considera que se presenta en 1 de cada 200 recién nacidos varones.
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% Shambharkar, S. B., Borate, S., & Gangane, S. (2018). A human cadaveric study on incidence and morphology of anatomical variations of kidney and ureter with
emphasis on its embryological, genetic and clinical significance. Int J Anat Res, 6(4.2), 5892-10. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: C:\Users\
Ravindrakumar\Desktop\ (semanticscholar.org)

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

%. Kohno, M., Ogawa, T., Kojima, Y., Sakoda, A., Johnin, K., Sugita, Y, ... & Kubota, M. (2020). Pediatric congenital hydronephrosis (ureteropelvic junction obstruction):
Medical management guide. International Journal of Urology, 27(5), 369-376. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://onlinelibrary.wiley.com/doi/
abs/10.1111/jju. 14207

8 RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https.//www.ine.qgov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

7 Chang, J., Wang, S., & Zheng, Z. (2020). Etiology of Hypospadias: A Comparative Review of Genetic Factors and Developmental Processes between Human and
Animal Models. Research and reports in urology, 12, 673. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: RRU_A_276141 673..686 (nih.gov).
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Seguimiento clinico: se recomienda valoracion y seguimiento por urologia pediatrica y
valoracién por genética de aquellos casos en los que se considere la posibilidad de un trastorno
de la diferenciacion sexual o una hipospadias sindromica. Algunos casos requeriran la realizacion
de cariotipo lo cual queda a criterio del especialista en genética.

2. Epispadias(?5526627)

Definicion y descripcion: se define como la apertura anémala del meato urinario en el dorso
del pene en varones. Puede ser una anomalia Unica o ser parte de un complejo que incluye
situaciones clinicas muy graves como extrofia vesical o extrofia de cloaca.

Etiologia: no se conoce causa especifica de la Epispadias aislada. Se ha considerado que las
anomalias de la membrana cloacal podrian ser las responsables de su aparicion.

Prevalencia: 1 en 10,000 a 1 en 50,000 varones nacidos Vvivos.
Seguimiento clinico: valoracion y seguimiento por Urologia pediatrica.
3. Complejo epispadias — Extrofia vesical (5526627

Definicion y descripcion: el complejo de extrofia vesical y epispadias (BEEC) es un defecto de
la linea media anterior con una expresion variable que afecta a la pared abdominal infraumbilical,
incluida la pelvis, las vias urinarias y los genitales externos.

BEEC, es uno de los defectos congénitos urolégicos mas graves debido a su profundo impacto
en la continencia, la funcion sexual y la morbilidad debido al efecto de las infecciones cronicas y
recurrentes en la funcién renal.

Etiologia: en el desarrollo normal, la membrana cloacal separa temporalmente la cloaca (parte
final del intestino) en regiones urogenital y anal. La membrana cloacal se rompe después de
fusionarse con una estructura conocida como tabique urogenital, que esta compuesto por el tejido
que formara los musculos abdominales (mesodermo).

% Shambharkar, S. B., Borate, S., & Gangane, S. (2018). A human cadaveric study on incidence and morphology of anatomical variations of kidney and ureter with
emphasis on its embryological, genetic and clinical significance. Int J Anat Res, 6(4.2), 5892-10. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: C:\Users\
Ravindrakumar\Desktop\ (semanticscholar.org)

5 Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

%. Kohno, M., Ogawa, T., Kojima, Y., Sakoda, A., Johnin, K., Sugita, Y., ... & Kubota, M. (2020). Pediatric congenital hydronephrosis (ureteropelvic junction obstruction):
Medical management guide. International Journal of Urology, 27(5), 369-376. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://onlinelibrary.wiley.com/doi/
abs/10.1111/jju. 14207

8 RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcién de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https:/www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

7 Chang, J., Wang, S., & Zheng, Z. (2020). Etiology of Hypospadias: A Comparative Review of Genetic Factors and Developmental Processes between Human and
Animal Models. Research and reports in urology, 12, 673. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: RRU_A_276141 673..686 (nih.gov).
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Si la membrana cloacal no se fusiona correctamente con el tabique urogenital, no se forma el
mesodermo en consecuencia, no se forman los musculos abdominales. El momento exacto de la
ruptura determina si el nifio nace con epispadias aislado, extrofia vesical clasica o extrofia cloacal.

Segun la gravedad, el BEEC puede afectar el sistema urinario, el sistema musculoesquelético, la
pelvis, el suelo pélvico, la pared abdominal, los genitales y, a veces, la columna vertebral y el ano.

Prevalencia: 1 de cada 30,000 a 40,000 nacidos vivos con una proporcion hombre-mujer de
2.3:1.

Seguimiento clinico: en dependencia de la severidad se requiere la valoracién y seguimiento por
las especialidades de Urologia y Ortopedia ademas de neonatdlogo, pediatra y genética.
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4. Falta de descenso testicular / criptorquidia(?5526.627

Definicion y descripcion: es la ausencia de al menos uno de los testiculos en el escroto. Puede
ser unilateral (85% de los casos, mas frecuente el derecho, ya que es el ultimo en descender)
o bilateral. El descenso testicular se puede completar durante los seis primeros meses en los
nacidos a término y se puede retrasar hasta los 12 meses en los prematuros.

La criptorquidia, o ausencia del descenso testicular, es una anomalia congénita humana comun
con una etiologia multifactorial que probablemente refleja la participacion de factores endocrinos,
ambientales y hereditarios. Puede ocasionar infertilidad y aumenta el riesgo de tumores testiculares.

El descenso testicular desde el abdomen hasta el escroto ocurre en 2 fases distintas: la fase

transabdominal y la fase inguinoescrotal. Puede ser uni o bilateral y este aspecto es importante
para tener una idea del prondstico.

%. Shambharkar, S. B., Borate, S., & Gangane, S. (2018). A human cadaveric study on incidence and morphology of anatomical variations of kidney and ureter with
emphasis on its embryological, genetic and clinical significance. Int J Anat Res, 6(4.2), 5892-10. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: C:\Users\
Ravindrakumar\Desktop\ (semanticscholar.org)

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

%. Kohno, M., Ogawa, T., Kojima, Y., Sakoda, A., Johnin, K., Sugita, Y., ... & Kubota, M. (2020). Pediatric congenital hydronephrosis (ureteropelvic junction obstruction):
Medical management guide. International Journal of Urology, 27(5), 369-376. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://onlinelibrary.wiley.com/doi/
abs/10.1111/jju. 14207

& RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https.//www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
7. Chang, J., Wang, S., & Zheng, Z. (2020). Etiology of Hypospadias: A Comparative Review of Genetic Factors and Developmental Processes between Human and
Animal Models. Research and reports in urology, 12, 673. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: RRU_A_276141 673..686 (nih.gov).
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Etiologia: anormalidades en el eje hipotalamo-hipéfisis-gonada es uno de los factores mas
involucrados en su generacion. Desde el punto de vista genético se considera una anomalia
multifactorial (factores genéticos y factores ambientales). El bajo peso al nacer se considera el
principal factor de riesgo. Ademas de muchos otros factores como madre diabética, fumado en el
embarazo, obesidad materna, pesticidas, entre otros.

Prevalencia: es la anomalia congénita mas frecuente que afecta a los genitales externos en
el varén, observandose en un 3-9% de los varones nacidos a término y en mas del 30% de los
nacidos pretérmino.

Seguimiento clinico: se considera que, en manos expertas, un 70% de los testiculos
crioptorquidicos pueden ser palpados por el examinador no requiriéendose estudios adicionales.
En el 30% restante, el reto es saber si estan presentes o ausentes y determinar su viabilidad.

El Ultrasonido (US) tiene una sensibilidad de 45% y una especificidad de 78%. Los estudios de
tomografia y resonancia magnética no siempre son concluyentes. El cariotipo en sangre periférica
puede ser solicitado en los casos bilaterales sobre todo asociados a micropene. Las valoraciones
por Urologia y Endocrinologia pediatrica son importantes de solicitar. La cirugia es recomendada
entre los 6 y los 18 meses de vida.
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5. Genitales ambiguos(?8526627.7)

Definicion y descripcion: conjunto de alteraciones anatomicas que provocan que al momento
del nacimiento sea dificil establecer el sexo del recién nacido, ya sea porque es una nifia que
fenotipicamente parece vardn o porque parece un nifio que esta feminizado respecto ala apariencia
de sus genitales externos.

% Qgilvy-Stuart, A. L., & Brain, C. E. (2004). Early assessment of ambiguous genitalia. Archives of disease in childhood, 89(5), 401-407. Recuperado el 11 de octubre
2022. Disponible en: 401.full.pdf (bmj.com)

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https:/www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

% Kohno, M., Ogawa, T., Kojima, Y., Sakoda, A., Johnin, K., Sugita, Y., ... & Kubota, M. (2020). Pediatric congenital hydronephrosis (ureteropelvic junction obstruction):
Medical management guide. International Journal of Urology, 27(5), 369-376. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://onlinelibrary.wiley.com/doi/
abs/10.1111/jju. 14207

8 RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https./www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf

7 Chang, J., Wang, S., & Zheng, Z. (2020). Etiology of Hypospadias: A Comparative Review of Genetic Factors and Developmental Processes between Human and
Animal Models. Research and reports in urology, 12, 673. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: RRU_A_276141 673..686 (nih.gov)

”- Centers for Disease Control and Prevention. (2015). Vigilancia de anomalias congénitas: atlas de algunos defectos congénitos. Recuperado el 11 de octubre de 2022.
Disponible en: 9789243564760_spa.pdf (who.int)
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Es importante considerar lo siguiente:

» Ubicacion del meato urinario (en ocasiones pueden ser hipospadias severas en recién
nacidos masculinos).

* Presencia o no de orificio o introito vaginal.

» Caracteristicas de los pliegues labio-escrotales y grado de fusion, pigmentacion y
rugosidad.

* Presencia de génadas palpables o ausencia de estas.

» Consignar el grado de severidad segun la escala de Prader (ver figura).

La palpacion de gonadas en un recién nacido de apariencia masculina con criptorquidia bilateral,
puede ser dificultosa, por lo que se recomienda valorar con cirujano pediatra o urélogo, la palpacién
de gonadas bilaterales es requisito para considerar a un recién nacido como masculino hasta que
no se demuestre lo contrario. En la medida de lo posible se recomienda realizar estudios para
visualizar genitales internos y reportar los hallazgos.

Normal I l IV V' Nomald § §
i Vol Y Jiv b

IRRCIRVRRARA

Escala para clasificar la severidad de la ambigliedad genital, a la izquierda el fenotipo femenino normal y a la derecha el fenotipo
masculino normal (Prader).

Etiologia: la diferenciacion sexual ha sido muy estudiada y se conocen tres etapas bien definidas:

+ Establecimiento del sexo cromosdmico (XX o XY en el momento de la fecundacion)
» Establecimiento del sexo gonadal (testiculos u ovario)
» Establecimiento del sexo fenotipico (6rganos internos y genitales externos)

En cualquiera de las tres etapas pueden ocurrir alteraciones que generen la presencia de las
anomalias de la diferenciacién sexual (ADS) o desarrollo sexual diferente (DSD) en los recién
nacidos. Este proceso es regulado genéticamente provocando estas alteraciones. Por otro lado,
existen factores externos como la produccién de hormonas suprarrenales que influyen en el
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desarrollo de los genitales, lo que convierte este proceso en algo muy complejo. De igual forma,
las anomalias en la diferenciacion sexual pueden presentarse de manera aislada (la mayoria de
las veces) o como parte de un sindrome genético, lo cual debe de ser evaluado en cada nifio o
nifa que nazca con genitales ambiguos.

Prevalencia: es menos de 1 por cada 2000 nacidos vivos por lo que se clasifica dentro de las
enfermedades raras.

Seguimiento clinico: ante el nacimiento de un (a) recién nacido (a) con ADS/DSD es importante
tener en cuenta siempre la posibilidad de que sea una Hiperplasia Suprarrenal Congénita, que es
la alteracion que mas frecuentemente se asocia a dicha anomalia y pensar en la posibilidad de
que sea una variedad perdedora de sal, lo que conlleva un riesgo incrementado de muerte. Debe
solicitarse valoraciones por Endocrinologia y Genética.

De ser posible se debe dosificar 17-hidroxi progesterona y hacer estudio de sodio y potasio el cual
debera repetirse al mes.

6. Anomalias congénitas de los rifilones y el tracto urinario (CAKUT)2%56)

Definicion y descripcion: bajo este concepto se incluyen una serie de anomalias congénitas de
los rinones y el tracto urinario que incluye:

* Agenesia renal.

* Hipoplasia renal.

» Displasia renal multiquistica.

* Doble sistema colector.

*  Obstruccién de la union ureteropiélica.
* Megauréter.

* Valvas uretrales posteriores.

Agenesia Renal: es la ausencia de uno o ambos rifiones puede ser unilateral o bilateral segun
sea el caso. La agenesia renal bilateral, es incompatible con la vida y generalmente se detecta
prenatal o postnatalmente como un sindrome de Potter.

La agenesia unilateral del rindbn es compatible con una vida normal siempre y cuando el otro
rindn este sano. En ocasiones sucede que hay agenesia unilateral y el otro rindn tiene displasia
multiquistica con muy pobre o ninguna funcién comportandose como sindrome de Potter.

La disminucion significativa del tamano de uno o ambos rifiones es llamada Hipoplasia Renal,
se define como: volumen del rifién inferior a dos desviaciones estandar del volumen renal de
individuos normales de la misma edad o un volumen renal total inferior a la mitad del valor normal
para la edad del paciente. El prondstico dependera de si la afectacién es unilateral o bilateral y del
grado de funcionabilidad renal.

% Shambharkar, S. B., Borate, S., & Gangane, S. (2018). A human cadaveric study on incidence and morphology of anatomical variations of kidney and ureter with
emphasis on its embryological, genetic and clinical significance. Int J Anat Res, 6(4.2), 5892-10. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: C:\Users\
Ravindrakumar\Desktop\ (semanticscholar.org)

5 Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https.//www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

8 RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcién de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
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Displasia renal multiquistica: a diferencia de la enfermedad poliquistica renal es una condicion
en la cual ademas de quistes, es posible demostrar la presencia de tejido renal displasico
distribuido entre los quistes. La afeccion puede ser uni o bilateral, cuando es bilateral es muy
severa y generalmente incompatible con la vida. Puede ser parte de las anomalias encontradas
en varios sindromes genéticos como por ejemplo en la trisomia 13, trisomia 18, sindrome de
Zellweger, sindrome de Beckwith-Wiedemann, sindrome de Meckel-Gruber.

Doble sistema colector: se define como un rindn con dos pelvis renales separadas que no se
comunican. En la duplicacién completa, cada pelvis tiene un uréter asociado que se inserta de
forma independiente en la vejiga.

En la duplicacion incompleta, hay dos pelvis, pero comparten un unico uréter (bifido) que se
inserta en la vejiga, pero se bifurca en algun punto antes de llegar a las dos pelvis.

Obstruccion de la union uretero-piélica: es la causa mas frecuente de Hidronefrosis y por ello
se abordara mas adelante en lo correspondiente a ese tema.

Megauréter: término que se refiere a la dilatacion patolégica de uno o ambos uréteres,
generalmente es secundario a una causa obstructiva y muchas veces asociado a Hidronefrosis.

Valvas uretrales posteriores: es la causa mas comun de obstruccion del tracto urinario inferior
en varones. Su importancia radica en que es causa frecuente de Hidronefrosis detectada
prenatalemente.

Prevalencia:
» Agenesia renal unilateral postnatal tiene una prevalencia de 1 en 2,000 nacidos vivos.
La agenesia renal bilateral en fetos en Europa es de 1 en 8,500.

» Displasia renal multiquistica se reporta una incidencia de 1 en 3,500 personas.

* Duplicacion de sistema pielocalicial en adultos es de aproximadamente 0,7% a 4%,
siendo la duplicacién incompleta mas comun que la duplicacion completa.

Etiologia: la agenesia renal es el resultado de un fallo en el desarrollo de la yema ureteral y
del mesénquima metanéfrico. La agenesia renal unilateral puede estar causada por mutaciones
en muchos genes (RET, BMP4, FRAS1, FREM1, UPK3A, FGF20, ITGAS8. La diabetes mellitus
materna o el uso de farmacos especificos durante el embarazo también pueden ocasionar
agenesia renal.

La aparicion de hipoplasia renal puede deberse a mutaciones en los genes asociados al desarrollo
renal (HNF1B, PAX2, PBX1) y/o a multiples factores ambientales como crecimiento intrauterino
retardado, enfermedades maternas (diabetes, hipertension), ingesta materna de farmacos
(inhibidores del sistema renina-angiotensina o antiinflamatorios no esteroideos-AINES) o toxicos
(tabaquismo y alcohol).
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Seguimiento clinico: tanto en la agenesia renal unilateral como en
la hipoplasia renal unilateral o bilateral es importante el seguimiento
clinico incluso hasta la edad adulta ya que se ha observado una mayor
prevalencia de proteinuria e hipertension. Los pediatras son elementos
clave en dicho seguimiento y en determinar el momento de referirlos a
Nefrologia.

7. Quistes renales?526.)

Definicién y descripcion: Hipoplasia renal izquierda
blos quistes son cavidades llenas de liquido que se pueden formar en
uno o en ambos rifiones. Los rifiones pueden tener un solo quiste, varios
quistes o multiples quistes. Los quistes renales simples (solitarios o
multiples) suelen tener buena evolucion, es importante documentar la

localizacion y la cantidad de quistes encontrados en los recién nacidos.

Enfermedad renal poliquistica: es un padecimiento de etiologia genética que se caracteriza por
la presencia de multiples quistes en los rifones. La mitad de los casos progresan a enfermedad
renal cronica. En ciertos casos los quistes pueden estar presentes ademas en higado, cerebro,
corazon o0 vasos sanguineos.

Se conocen dos formas:

* Una se hereda de manera autosémica dominante, generalmente se inicia entre los 30
y los 40 anos, aunque excepcionalmente puede estar presente en un recién nacido, la
historia de poliquistosis en uno de los padres nos daria la pauta a considerarlo como
la forma autosémica dominante. En estos casos el riesgo de recurrencia seria de 50%.

* La otra forma, que se hereda de manera autosémica recesiva y puede detectarse
prenatalmente o al nacimiento. La severidad de esta afectacion es muy variable y en
ocasiones en casos muy severos de poliquistosis renal bilateral puede presentarse el
cuadro clinico de sindrome de Potter. El riesgo de recurrencia para otro hijo o hija de
la pareja es de 25% por lo que es importante que la pareja reciba consejeria genética.
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% Shambharkar, S. B., Borate, S., & Gangane, S. (2018). A human cadaveric study on incidence and morphology of anatomical variations of kidney and ureter with
emphasis on its embryological, genetic and clinical significance. Int J Anat Res, 6(4.2), 5892-10. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: C:\Users\
Ravindrakumar\Desktop\ (semanticscholar.org)

%.Kohno, M., Ogawa, T, Kojima, Y., Sakoda, A., Johnin, K., Sugita, Y., ... & Kubota, M. (2020). Pediatric congenital hydronephrosis (ureteropelvic junction obstruction):
Medical management guide. International Journal of Urology, 27(5), 369-376. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://onlinelibrary.wiley.com/doi/
abs/10.1111/jju. 14207
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8. Hidronefrosis (2526

Definicion y descripcion: es una condicién patoldgica en la cual la pelvis y los calices renales
se dilatan como resultado de estancamiento o reflujo de la orina. Puede ser uni o bilateral.
Prenatalmente se encuentra en 1-5% de todos los embarazos de los cuales (41-88% seran
transitorias o fisiologicas).

Es mas frecuente en varones que en mujeres (2-3:1), es mas frecuente al lado izquierdo y en
segundo lugar la presentacion bilateral, es rara la presentacion al lado derecho. Las dilataciones
de menos de 10 mm no deben reportarse ya que en su mayoria seran transitorias.

Etiologia: la Hidronefrosis por obstruccién de la union uretero-piélica es la causa mas comun con
una prevalencia de 10-30%. Otras causas pueden ser: Reflujo vesico-ureteral; obstrucciones de
la union uretero-vesical y valvas uretrales posteriores.

Prevalencia: dependera de la causa, la mas frecuente es por obstruccion de la union uretero-
piélica (10-30%).

Seguimiento clinico: ante cualquier caso de hidronefrosis es importante determinar la presencia
0 no de una causa obstructiva. Siempre debe de manejarse en conjunto con Nefrologia y Urologia.
Se debera buscar otras anomalias ante la posibilidad de que no sea una alteracion aislada, sino
que forma parte de un sindrome genético.

SFU grading system Onen’s alternative grading
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%. Shambharkar, S. B., Borate, S., & Gangane, S. (2018). A human cadaveric study on incidence and morphology of anatomical variations of kidney and ureter with
emphasis on its embryological, genetic and clinical significance. Int J Anat Res, 6(4.2), 5892-10. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: C:\Users\
Ravindrakumar\Desktop\ (semanticscholar.org)
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9. Sindrome de Potter(52:

Definiciony descripcion: laagenesiarenal bilateral en el itero da como resultado oligohidramnios,
y se observa que los bebés afectados al nacer tienen un fenotipo facial caracteristico conocido
como “facies de Potter”. La llamada facies de Potter incluye: hipertelorismo, nariz aplanada,
barbilla hundida y orejas grandes y de implantacion baja con deficiencia de cartilago.

Una condicion fundamental para este diagndstico es la afectacion renal bilateral que puede ser
ademas de agenesia renal, aplasia, displasia, hipoplasia o enfermedad multiquistica.

Etiologia: dependera de la causa que lo ha provocado la cual debera de buscarse en cada caso.
Prevalencia: debido a que puede ser causado por diversas alteraciones renales bilaterales, no
se cuenta con informacion clara acerca de su prevalencia. Algunos autores reportan prevalencia

de 1 en 4,000 a 1 en 10,000 nacimientos.

Seguimiento clinico: todos los recién nacidos afectados mueren en Utero o poco después del
nacimiento.

Agenesia renal bilateral
o rifiones con displasia
multiquistica

Facies de Potter

Epicanto, puente nasal ancho,
implantacion baja de orejas y mentén
pequefio

Reduccion de la excrecion
de orina fetal

Hipoplasia pulmonar que causa
dificultad e insuficiencia respiratoria

Deformidad
en dedos

Oligohidramnios
compresion fetal

Sindroma de Potter

5 Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

2. Bhandari, J., Thada, P. K., & Sergent, S. R. (2021). Potter Syndrome. In StatPearls [Internet]. StatPearls Publishing. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible
en: Potter Syndrome - StatPearls - NCBI Bookshelf (nih.gov)

8 RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcion de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https.//www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf .
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J. Anomalias congenitas de piel y faneras

1. Hemangiomas 306

Definicion y descripcion: los hemangiomas son tumores vasculares benignos con caracteristicas
biolégicas muy especificas en la infancia que crecen a una velocidad variable; estos se pueden
localizar en 6rganos internos o en regiones anatomicas externas como la cabeza, el cuello, el
tronco y las extremidades. Generalmente son localizados, pero pueden extenderse a grandes
segmentos del cuerpo, a lo que se denomina Angiomatosis. Deben registrarse aquellas que por
su tamano (mayor a 5¢cms) localizacidon o compromiso clinico deban ser motivo de tratamiento
meédico o quirurgico, los hemangiomas pueden ser planos o cavernosos.

Etiologia: la causa es desconocida. Se observan en el 10 %-12% de los nifios de raza blanca y
en el 22 % de los prematuros por debajo de los 1000 gramos. El sindrome de Klippel-Trenaunay-
Weber es un sindrome de sobrecrecimiento asimétrico asociado a hemangiomas extensos y otras
anomalias.
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5 Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https.//www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

%. Guerrero Fernandez, M. I., Anissia Tirant, T, & Mir Garcia, Y. G. (2022). Hemangiomas en poblacion pediétrica de la provincia de Camagiiey. Revista Cubana de
Pediatria, 94(2). Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: Hemangiomas en poblacion pediatrica de la provincia de Camagdey (sld.cu)

8 RENAC, A. (2015). Guia para la deteccion y descripcién de las anomalias congénitas. Recuperado el 11 de octubre de 2022. Disponible en: https://www.ine.gov.ar/
renac/ATLAS-COMPLETO-web.pdf
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Tabla 7. Complicaciones de los hemangiomas en la infancia

La mas frecuente (5-13% de los casos). Ocurre en fase proliferativa.

Ulceracion Mas frecuente en HI labiales y perineales. Doloroso. Riesgo de
sobreinfeccidn y de cicatrices. Induce involucion.
Espontaneo o por traumatismo. Generalmente leve y controlable
Sangrado

con compresion. Mas frecuente en Hl labiales y perineales.

Por gran tamafio

Deformaciones y repercusiones funcionales y estéticas.
Insuficiencia cardiaca congestiva con gasto cardiaco aumentado
(HI viscerales). Alta mortalidad.

Hemagiomatosis Neonatal

10-25% de los pacientes con HI presentan muiltiples lesiones
cutaneas.

Puede ser indicativo de hemangiomatosis visceral. Los
6rganos mas afectados son: higado, aparato gastrointestinal;
pulmones y SNC. Con alta mortalidad). Diagnéstico
diferencial: MLT y BRBNS

Requieren control estricto y tratamiento para evitar
complicaciones (ej.; insuficiencia cardiaca, hipotiroidismo,
hemorragia gastrointestinal, hidrocefalia, hemorragia visceral,
alteraciones oculares etc.).

Localizaciones especiales

Perioculares: ambliopia, defectos de refraccion, ptosis,
proptosis, estrabismo.

Nasales: compromiso de cartilago, defecto severo estético,
menor tenencia a involucion (al igual que HI labial).
Cervico-faciales de gran tamaio: asociaciéon con otras
anomalias congénitas (sindrome PHACES).

Labial ulceraciéon

Oido externo sangrado

Perineal obstrucciéon de lumen
Cicatriz

* Para la deteccion y descripcion de las principales anomalias congénitas - Nicaragua -
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2. Ictiosis 399

Definicion y descripcion: forma parte de un grupo heterogéneo de padecimientos genéticos
que afectan la piel (genodermatosis). Se caracteriza por ser un trastorno de la queratinizacion
o cornificacion de la piel. Pueden ser congénitas o aparecer durante los primeros afnos de la
vida; se caracterizan por piel reseca, descamacion e hiperqueratosis extensa y persistente que
recuerda las escamas de un pez (de ahi el nombre de ictiosis), se puede acompanar de eritema,
susceptibilidad a infecciones, dermatitis atdpica, sordera neurosensorial, afeccion de los anexos
y alteraciones sistémicas o neurolégicas.

Etiologia: la herencia puede ser autosdmica dominante (ejemplo: ictiosis epidermolitica),
autosdmica recesiva (ejemplo: bebé colodion, ictiosis arlequin y sindrome de Netherton) o
recesiva ligada al cromosoma X (ejemplo: ictiosis ligada al X). Algunas entidades sindrémicas
pueden presentar ictiosis como parte del cuadro clinico como la Condrodisplasia punctata ligada
al X, el sindrome CHILD, entre otras.

Prevalencia: 1.33 casos por cada 100,000 nacidos vivos. Son mas frecuentes en varones, con
una proporcion de 9:1.

Seguimiento clinico: seguimiento por Dermatologia pediatrica y valoracién genética.
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5 Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https.//www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES
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3. Epidermolisis bulosa®®

Definicion y descripcion: genodermatosis que se caracteriza por la apariciéon de ampollas luego
de traumatismos minimos, de manifestacion predominantemente cutanea y de dificil manejo. Se
han definido cuatro tipos principales de epidermdlisis bullosa (EB): EB simple, EB juncional o de
la union, EB distrofica y el sindrome de Kindler. Se conocen mas de 30 tipos diferentes basados
en la clinica y los estudios histopatoldgicos y moleculares.

La epidermdlisis bullosa simple, la mas frecuente y de herencia frecuentemente autosdémica
dominante presenta lesiones localizadas, en general en manos y pies, es la mas benigna de
todos los tipos. La epidermdlisis bullosa juncional o de la unién, autosémica recesiva, tiene
compromiso importante de mucosas de la boca, respiratoria, eséfago, vejiga y pérdida de piezas
dentarias. La epidermdlisis bullosa distréfica, en la que se han descrito ambos modos de herencia
recesiva y dominante, presenta ampollas diseminadas que dejan cicatrices desfigurantes, con
microstomia, anquiloglosia, erosiones corneales y otras anomalias. El sindrome de Kindler
presenta fotosensibilidad, hiperqueratosis y poiquilodermia y tiene herencia autosémica recesiva.

Etiologia: causada por mutaciones en al menos 16 genes diferentes que codifican para las
proteinas de la unién dermoepidérmica, lo cual altera la cohesion y da lugar a la formacién de
ampollas y erosiones tanto cutdneas como mucosas.

Prevalencia: uno por cada 17,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: es muy importante la valoracién y seguimiento por Dermatologia durante
toda la vida y la valoracién por Genética con fines de asesoramiento genético.
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Pacientes recién nacidos con lesiones de piel tipicas de Epidermolisis Bulosa

% Orphanet. (11 de octubre 2022). El portal sobre enfermedades raras. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES
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4. Aplasia cutis®®

Definicion y descripcion: es la ausencia congénita de piel de localizacion preferente en el cuero
cabelludo, encontrandose un defecto éseo subyacente en el 15-20 % de los casos. Esta afeccion
se caracteriza por la ausencia de epidermis, dermis, y en ocasiones, tejido celular subcutaneo,
musculos y hueso. En el 80-90% de los casos el defecto se presenta como una lesion oval o
circular, sin pelo, localizada en el vértice, de 1-2 cm, aunque el tamano de la lesién es muy
variable y puede afectar a cualquier localizacion.

Etiologia: puede presentarse en forma aislada o asociada formando parte de cuadros sindromicos.
Si bien en forma aislada son mayormente casos esporadicos, también esta descritos casos con
herencia autosémica dominante. Dentro de los casos sindrémicos, puede encontrarse sindromes
cromosomicos (ejemplo: sindrome de Patau o sindrome de Wolf-Hirschhorn), o a enfermedades
monogénicas (ejemplo: el sindrome de Adams- Oliver que presenta aplasia cutis y defecto
transversal de miembros). Este defecto se ha observado también en recién nacidos de madres
hipertiroideas tratadas en el embarazo con metimazol.

Prevalencia: 1-5 casos por cada 10,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: enlos casos aislados valoracion por Dermatologia, en los casos sindromicos
es necesario ademas la valoracion genética.
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5. Albinismo(®®

Definicion y descripcion: grupo de trastornos de hipopigmentacion de origen genético y poco
frecuentes caracterizados por una disminucion generalizada de la pigmentacién del cabello, la
piel y los ojos, asi como hallazgos oculares variables, incluyendo nistagmo, disminucién de la
agudeza visual y fotofobia. Existen algunas patologias que presentan albinismo como parte de
un cuadro sindrémico (ejemplo: sindrome de Hermansky-Pudlak, sindrome de Chediak-Higashi).

Etiologia: el modo de herencia en la gran mayoria de los casos es autosémico recesivo. Los
organos mas afectados son ojos y piel por este motivo es importante la evaluacién y seguimiento
por oftalmologia y dermatologia.

Prevalencia: 1 por cada 20,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: es importante la valoracién y seguimiento por
Dermatologia y la valoracién genética.

6. Nevus®308

Definicion y descripcion: son lesiones circunscritas del sistema melanocitario cutaneo, se
definen como la proliferacion benigna de melanocitos a veces sobre elevadas y pueden tener
ademas abundante pelo. Los nevos melanociticos gigantes en el area de la cabeza, cuello y
linea media dorsal pueden asociarse a afectacion neuroldgica y oftalmoldgica por infiltracién
leptomeningea y de otras estructuras del sistema nervioso central. En el caso de observar un
recién nacido con nevo melanocitico congénito gigante o multiples nevos melanociticos satélites,
es recomendable completar su estudio con una neuroimagen a fin de descartar sindromes con
compromiso del SNC, entre ellos la melanosis neurocutanea. l

Etiologia: muchos genes estan involucrados en los procesos de
formacion y distribucién de la melanina por lo que, por lo general, la
etiologia es genética.

Prevalencia: cuando se incluyen los nevos pequefios y sin
relevancia clinica pueden ser tan frecuentes como el 1% de los
recién nacidos vivos.

Nevo verrucoso gigante en lado
izquierdo de la cabeza y la cara.

Seguimiento clinico: en los nevos gigantes la valoracién vy
seguimiento por Dermatologia y Cirugia Plastica es fundamental, la
valoracidon genética es necesaria.
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7. Manchas cafés con leche®®

Definicion y descripcion: las manchas cafés con leche (MCL), son maculas de tamafo y
localizacion variable, pueden estar presentes desde el nacimiento o aparecer durante la infancia.

Etiologia: cuando las manchas son muchas (mas de 6) hay que pensar en posibles enfermedades
sistémicas como la Neurofibromatosis tipo 1 y Esclerosis tuberosa (en la que pueden observarse
otras lesiones en piel como maculas en confeti y manchas hipocrémicas en hoja de fresno).
Ademas, las manchas café con leche pueden ser aisladas sin otros sintomas que orienten a una
etiologia sindrémica o enfermedad genética.

Prevalencia: 0.3% al 18% de la poblacién sana.
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Neurofibromatosis tipo I, miltiples manchas
café con leche.

8. Mancha sacra azulada®®

Definicion y descripcion: es la lesion pigmentada mas frecuente
en recién nacidos. Tipicamente aparece como una macula azul-
grisacea con bordes indefinidos, aunque también puede ser azul-
verdosa o marrén. El diametro de la lesion puede ser de 10 cm o
incluso mas. La prevalencia esta ligada a las diferencias étnicas,
siendo mas frecuente en asiaticos, seguido de la raza negra,
hispanicos y por ultimo los nifios blancos, constituyendo estos
ultimos menos del 10% del total. La localizacién mas comun es la
gluteo-sacra, seguida de los hombros.

Etiologia: representa una falla, durante la vida fetal, en la
migracion de los melanocitos desde la cresta neural hacia su
ubicacion definitiva, que es la epidermis; dichas células quedan
detenidas en la dermis.
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Prevalencia: 0.3% al 18% de la poblacién sana.
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K. Displasias esqueléticas

Introduccion: el término Displasias Esqueléticas se refiere a un grupo muy grande y heterogéneo
de anomalias esqueléticas de diversa severidad siendo algunas evidentes desde antes del
nacimiento (Displasias Esqueléticas de inicio prenatal que usualmente son letales), al nacimiento
y en ocasiones no son reconocidas hasta meses o afos después del nacimiento. Cuando
atendemos a unrecién nacido con Displasia Esquelética evidente al nacer, usualmente observamos
acortamiento de partes del cuerpo y muy frecuentemente macrocefalia, sin embargo, no todas
las Displasias Esqueléticas se presentan de esa manera, las Osteogénesis Imperfectas pueden
verse como fracturas congénitas con o sin un fenotipo facial muy caracteristico en algunos tipos.

La Acondroplasia, es la displasia esquelética mas frecuentemente vista en humanos y una vez que
nos familiarizamos con sus caracteristicas al nacimiento no es dificil reconocerla, es importante
mencionar que no todos los recién nacidos con displasias esqueléticas tienen Acondroplasia por
lo que debemos revisarlos exhaustivamente antes de diagnosticarlos y siempre es mejor una
buena descripcién que un mal diagndstico.

Terminologia: clinica y radiolégicamente puede haber combinacion de ellos en los
pacientes afectados (ejemplo: acortamiento rizomesomélico o acortamiento rizoacromélico,
espondilometafisiario, espondiloepimetafisiario). Algunas displasias esqueléticas cursan con
polidactilia (sindrome de Ellis van Creveld) otras con discapacidad intelectual (sindrome de
Dyggve.Melchior-Claussen).

Clasificacion de Displasias Esqueléticas segun el segmento afectado:

* Rizomélico: acortamiento afecta principalmente a la parte proximal de la extremidad

* Mesomélico: acortamiento afecta principalmente a la parte media de la extremidad

» Acromélico: acortamiento afecta principalmente a la parte distal de la extremidad

» Epifisis: extremos de los huesos largos (proximal y distal)

* Metafisis: en los nifos en crecimiento corresponde a la zona donde se ubican los
cartilagos de crecimiento

» Diafisis: parte media y mas extensa del hueso

* Espondilo: término que hace referencia a las vértebras
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Rhizomelic Mesomelic Acromelic Radiografia de paciente con
Disostosis Espondilocostal
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Etiologia: las displasias esqueléticas son alteraciones provocadas por mutaciones genéticas,
muchos genes han sido implicados en la génesis de las displasias esqueléticas.

Prevalencia: 1 en 3,000 a 1 en 5,000 nacidos.
1. Acondroplasia(®2'®

Definicion y descripcion: es la forma mas frecuente de displasia esquelética con extremidades
cortas (principalmente rizomélico). Su fenotipo facial se caracteriza por prominencia frontal e
hipoplasia mediofacial, exagerada lordosis lumbar, limitacién para la extension del codo, genus
varus y mano en tridente.

Etiologia: mutacion en el gen FGFR3 (receptor 3 del factor de crecimiento fibroblastico) ubicado
en el cromosoma 4p16.3, se hereda de forma autosdmica dominante, muchos casos se producen
por mutaciones de novo.

Prevalencia: 1 en 20,000 nacidos.

Seguimiento clinico: una vez establecido el diagndstico, asesoramiento genético a los padres
debe brindarse por Genética y referencia a ortopedia pediatrica debe de realizarse para valoracion
y seguimiento.
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Acondroplasia: observe macrocefalia (prominencia frontal) y acortamiento rizomélico de
extremidades
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2. Hipocondroplasia®®®

Definicion y descripcion: es un trastorno caracterizado por extremidades cortas, lordosis lumbar,

huesos cortos y anchos y estrechamiento caudal de la distancia interpedicular de la columna
lumbar.

Muestra cierto parecido con la Acondroplasia, pero es mucho mas leve y se puede distinguir de
ella por valoracion clinica y radioldgica, aunque muchas veces puede pasar desapercibida al
nacimiento.

Etiologia: mutaciones en el mismo gen que Acondroplasia (FGFR3), es también un padecimiento
autosomico dominante.

Prevalencia: 1 en 15,000 a 1 en 35,000 nacidos.

Seguimiento clinico: una vez establecido el diagndstico, asesoramiento genético a los padres
debe brindarse por Genética y referencia a ortopedia pediatrica debe de realizarse para valoracion
y seguimiento.

3. Displasia Tanatoférica®®

Definicion y descripcion: es la displasia esquelética letal que se ve mas frecuentemente en
humanos. Se conocen dos tipos clinicamente.

 Tipo I: cursa con micromelia, con marcada angulacion de los huesos fémur y
ocasionalmente presentan craneo en forma de hoja de trébol de severidad variable.

» Tipo Il: cursa con micromelia, pero con fémures rectos y un craneo en hoja de trébol de
severidad moderada a severa.

Etiologia: es causada por mutaciones dominantes en el gen FGFR3 (el mismo que se encuentra
mutado en Acondroplasia y en Hipocondroplasia).
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Prevalencia: 1 en 20,000 a 1 en 50,000.

Seguimiento clinico: se considera una displasia esquelética letal, sin embargo, algunos casos
(muy pocos) han logrado sobrevidas mas alla del primer afio de vida, la sobrevida depende
mucho de la hipoplasia pulmonar secundaria de tal manera que de eso dependera ofrecerle algo
al paciente y a su familia.

Si bien es cierto es la mas comun de las displasias esqueléticas letales, hay otras displasias
esqueléticas que se pueden confundir como la Fibrocondrogénesis y la Acondrogénesis.

4. Osteogénesis imperfecta (Enfermedad de Huesos de Cristal)®®

Definicion y descripcion: son un grupo de alteraciones cuyo factor comun es la fragilidad 6sea
con tendencia a fracturas. Se considera la principal causa de fracturas congénita, aunque no es
la unica. Se han reconocido mas de 10 tipos segun la ultima clasificacion, las mas frecuentes son:

+ Tipo I: compatible con una vida normal, estatura levemente baja

» Tipo Il: con letalidad severa incluso prenatal

» Tipo lll: talla muy acortada, facies triangular, escleras azuladas

* Tipo IV, Vy VIl: moderadamente deformantes; el tipo IV puede tener escleras azuladas
« Tipo VIy VIll: moderada a severamente deformantes con escleras blancas

Algunas formas se presentan ademas con Dentinogénesis Imperfecta.

Etiologia: la gran mayoria son causadas por mutaciones en genes colagena, principalmente los
genes COL1A1 y COL1A2.

Prevalencia: 1 en 15,000 a 1 en 20,000.

Seguimiento clinico: se debe de asegurar la atencién y seguimiento por Ortopedia, valoracion
por Genética. Esta indicado en ciertos casos la administracion de bifosfonatos lo que permite
disminuir el numero de fracturas y aumentar la resorcion ésea.
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Paciente con Osteogénesis
imperfecta
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5. Otras displasias esqueléticas®®

La clasificacion internacional de displasias esqueléticas incluye mas de 400 padecimientos
agrupados en 42 grupos, por lo que podemos imaginar que es una clasificacion muy extensa y
complicada de manejar, por lo tanto.

En algunas ocasiones, no podremos establecer el diagndstico definitivo desde la etapa de recién
nacido, por lo que el término Displasia Esquelética se acepta cuando no sea un patrén facilmente
reconocible como los mencionados en este atlas.
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L. Sindromes cromosémicos y otras anomalias congénitas

1. Sindrome de Down%8)

Definicion y descripcion: alteracidon cromosdémica mas frecuentemente vista en humanos,
se produce por la presencia de un cromosoma 21 extra (trisomia 21) tiene un fenotipo facial
caracteristico, discapacidad intelectual y alteraciones fenotipicas externas e internas en diversas
localizaciones. Las principales caracteristicas fenotipicas son: microcefalia, hipertelorismo,
epicanto interno, puente nasal deprimido, pabellones auriculares con implantacion baja, cuello
corto, exceso de piel en la nuca, linea palmar unica en manos, clinodactilia de V dedos de manos
y surco entre primer y segundo dedos de pies.

Etiologia: lagran mayoria de las veces se debe a un proceso llamado no disyuncion o no separacion
del par 21 (95% de casos) que conlleva a la presencia de un gameto (6vulo o espermatozoide)
con dos cromosomas 21 en lugar de uno.

Muy pocas veces (3% de casos) se encuentra el cromosoma extra formando parte de una
translocacion y en estos casos se recomienda realizar el cariotipo a los padres ante la posibilidad
de que alguno de ellos tenga la alteracion balanceada con el riesgo incrementado para tener otros
hijos afectados. En el 2% restantes se presenta mosaicismo.

Prevalencia: 1 de cada 700 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: es muy importante dar seguimiento clinico a estas personas desde el
momento de su nacimiento con el fin de detectar anomalias asociadas (cardiopatias, problemas
oculares, hipotiroidismo, etc.). Su integracién social y escolar es muy importante.
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Aspecto facial de pacientes con Sindrome de Down (Trisomia 21).
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2. Sindrome de Edwards®:®

Definicion y descripcion: alteracién cromosomica provocada por la presencia de un cromosoma
18 extra (trisomia 18), su fenotipo facial caracteristico, alteraciones de érganos internos entre los
cuales destacan el cerebro y el corazén, razon por la cual dicha entidad es muy letal en la gran
mayoria de casos. Las caracteristicas fenotipicas mas relevantes son: microcefalia, bajo peso
para la edad gestacional, hipotonia, micrognatia, pabellones auriculares con baja implantacion,
dedos de manos sobrelapados, pies en mecedora y anomalias cerebrales y cardiacas variables.

Etiologia: presencia de un cromosoma 18 extra ya sea total o
parcial o presencia de mosaicismo que incluyan al cromosoma 18q.

Prevalencia: 1 en 6,000 a 1 en 8,000y 1 en 2,500 a 1 en 2,600
cuando se incluyen las pérdidas fetales y las interrupciones de
embarazos.
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Seguimiento clinico: la gran mayoria de los casos son letales
después del nacimiento o antes del primer afio de vida. En aquellos
casos que.sobrewvan_el periodo neonatal dgbemos apoyar a la Aspecto facial tipico de paciente
familia y brindar al paciente el soporte necesario para mantener su  sindrome de Edwards (Trisomia 18).
calidad de vida.

3. Sindrome de Patau®®

Definicion y descripcion: alteracién cromosomica provocada por la presencia de un cromosoma
13 extra (trisomia 13), se caracteriza por un patrén de anomalias generalmente facil de
reconocer y que afecta muy frecuentemente estructuras de la linea media (cerebrales, oculares,
labiopalatinas, cardiacas, defectos de pared tipo onfalocele y polidactilia como las caracteristicas
mas importantes).

Etiologia: presencia de un cromosoma 13 extra ya sea total o parcial o presencia de mosaicismo
que incluyan al cromosoma 13.

Prevalencia: 1 en 16,000 nacidos vivos.

Seguimiento clinico: es una condicion con una alta letalidad y la mayoria de los nifios fallecen al
nacer o poco tiempo después de nacer, se les debe de brindar el soporte necesario al paciente y
a la familia hasta los ultimos momentos.
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4. Sindrome de Turner®®

Definicion y descripcion: alteracion de los cromosomas sexuales mas
frecuente en mujeres, 99% de los embarazos con sindrome de Turner se
interrumpen de manera espontanea. Se caracteriza principalmente por talla
baja, cuello alado (pterigium colli), edema de dorso de manos y pies al nacery
asociacion variable a anomalias de 6rganos internos, principalmente renales
y cardiacos.
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Etiologia: se considera que un mecanismo llamado rezago anafasico es el
responsable de la pérdida del cromosoma ausente. La presencia de un solo
cromosoma X es lo que provoca muchas de las caracteristicas vistas en este
sindrome.

Prevalencia: 1 en 2,000 a 1 en 2,500 recién nacidas vivas.

Seguimiento clinico: es muy importante el seguimiento clinico a partir del
diagnostico. Se deben de realizar evaluaciones e intervenciones oportunas
que les ayuden a llevar una vida lo mas placentera posible. Valoraciones por Genética,
Endocrinologia, Cardiologia y Nefrologia son muy importantes y en la vida adulta es importante el
apoyo de los Ginecdélogos especialistas en Biologia de la Reproduccion.

5. Sirenomelia®®

Definicion y descripcion: se considera una condicion letal cuya caracteristica basica es la fusion
de las extremidades inferiores en la mayoria de los casos asociado a la ausencia de genitales
externos lo que muchas veces no permite establecer el sexo y con alteraciones de 6rganos
internos como ausencia de rifones lo cual le da al cuadro letalidad muy elevada.

Etiologia: no hay una etiologia conocida, se considera
que puede haber herencia multifactorial involucrada,
asi como teratdgenos como ciertos medicamentos y
radiaciones, en cualquier caso, el riesgo de recurrencia
en otro hijo de una pareja es muy bajo.
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Prevalencia: 0.8 a 1 por 100,000.

Seguimiento clinico: generalmente son letales.
Sirenomelia
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6. Siameses59
Definicion y descripcion: esta anomalia consiste en la union de dos gemelos provenientes de
embarazos monoamnidéticos, con fetos completamente formados y unidos por diferentes sitios
anatémicos.
Etiologia: a pesar de que su causa sigue siendo incierta, existen dos principales teorias:

* Una propone una falla en la separacion.

* La otra, conocida como la teoria esférica, propone la existencia de dos discos

embrionarios unidos secundariamente.

Prevalencia: 1 en 50,000 a 1 en 100,000 embarazos.

Seguimiento clinico: segun la regidn por la cual se unen se debe de valorar por los especialistas
involucrados, antes de cualquier procedimiento que intente separarlos debe de valorarse la
situacion cerebral y cardiaca de los gemelos ya que de presentarse anomalias muy graves se
debe de valorar riesgos y beneficios.
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Figura 1. Diferentes formas de union de los gemelos siameses. A y B: Cranedpagos; C y D: Isquidpagos; E: Dicéfalo; F: Toracopago;
G: Sincépagos; H: Cefalotoracépago
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7. Sindrome de bandas amnioticas259

Definicion y descripcion: es un conjunto de anomalias congénitas atribuidas al efecto de las
bandas amnidticas que enredan las partes fetales durante la vida intrauterina, resultando un
amplio espectro de alteraciones anatomicas, que van desde anillos de constriccion menores y
linfedema de los dedos hasta multiples congénitas complejas y extrafias anomalias incompatibles
con la vida.

Etiologia: no se conoce con precision.
Prevalencia: 0.2 a 8.1 por 10 000 nacimientos.

Seguimiento clinico: en los casos muy leves, con solo constricciones de dedos o extremidades
no se requiere ningun seguimiento. En los casos mas severos con involucramiento mayor de
extremidades, pared abdominal o craneo y cara los especialistas correspondientes deberan ser
consultados. Consejo genético se recomienda para los padres ya que su riesgo de recurrencia es
muy bajo.
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Bandas amnibdticas con severidad muy diferente
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M. Anomalias menores®:9

Las anomalias congénitas se definen como aquellas anomalias que estan presentes al nacimiento
pero que no representan un riesgo para la vida no son estéticamente importantes como para
justificar intervenciones médicas y/o quirurgicas importantes.

Las anomalias congénitas menores son importantes cuando se encuentran en recién nacidos
con anomalias congénitas mayores ya que nos ayudan a detectar la posibilidad de hacer un
diagnéstico de un sindrome genético.

Se recomienda no incluir en el registro de anomalias congénitas nacional a aquellos recién nacidos
que presenten una sola anomalia menor sin ninguna otra anomalia.

Si se recomienda incluir aquellos recién nacidos con 2 o0 mas anomalias menores a los cuales
ademas se deben realizar estudios de ultrasonido transfontanelar y abdominal, asi como considerar
la valoracion cardiaca antes de su alta y hacer una revision exhaustiva de la anatomia revisando
genitales, extremidades incluyendo dedos de manos y pies.

Son muchas las anomalias congénitas menores, mencionaremos las mas frecuentes y comunes.
Para ampliar sobre este tema recomendamos consultar en linea de manera gratuita la pagina de
Elementos de Dismorfologia (Elements of Dysmorphology: https://elementsofmorphology.nih.gov/
index.cgi ) que puede encontrarse tanto en inglés como en espanol.

1. Frontal prominente 16. Pezones supernumerarios
2. Implantacién alta o baja del cabello en la 17. Fosita ciega, lumbar o sacra
frente 18. Hernia umbilical
3. Implantacién alta o baja del cabello en la 19. Pielectasias renales menores de 10 mm
nuca 20. Persistencia de ductus arterioso y/o
4. Hipertelorismo foramen oval permeable en recién nacidos
5. Hipotelorismo prematuros
6. Telecanto 21. Clinodactilia de V dedos
7. Epicanto y epicanto inverso 22. Polidactilias sin repercusién o sin que se
8. Ptosis palpebral requiera alguna intervencion (apéndices
9. Narinas antevertidas cutaneos sin componente 6seo).
10. Hipoplasia de alas nasales 23. Separacién de primer y segundo dedos de
11. Microtia grado 1 pies.
12. Apéndices preauriculares 24. Linea palmar unica
13. Implantacion baja de pabellones auriculares  25. Sindactilias que no requieran intervenciones
14. Cuello corto y/o ancho quirdrgicas

15. Teletelia o hipertelorismo mamario
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