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MALFORMACIONES CONGENITAS

RESUMEN

Las malformaciones congénitas son alteraciones en la estructura de un érgano o parte del
cuerpo; debidas a trastornos en su desarrollo durante la gestacion, causados por factores
genéticos o ambientales, provocando ademas alteracion del funcionamiento del 6rgano
afectado.

Su importancia radica en tratarse de un problema frecuente (15 de cada 1.000 recién
nacidos) y grave; ya gque puede comprometer a 0rganos vitales, causando lamuertey en
aguellos que logran sobrevivir, requerir tratamientos largos y Costosos.

ABSTRACT

The congenital malformations are alterations in the structure of an organ or part of the body;
due to dysfunctionsin their development during the gestation, caused by genetic or
environmental factors, also causing alteration of the operation of the affected organ.

Their importance resides in being a frequent problem (recently born 15 of each 1.000) and
burden; since it can commit to vital organs, causing the death and in those that are able to

survive, to require long and expensive treatments.
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INTRODUCCION

Toda parga a integrarse suefla con una familia ideal, donde los hijos cumplan las
expectativas y deseos paternos ([} Se parecera ati...?ll

Una de las preocupaciones principales de los padres ante la llegada de un bebé es que nazca
sano. Para ello, es importante tomar algunas precauciones antes y durante los meses de
gestacion.

El desarrollo intrauterino se divide en el periodo embrionario que ocupa las primeras 9
semanasy €l periodo fetal que finaliza al nacimiento. En el periodo embrionario es donde se
produce la organogénesi s fundamentalmente por el crecimiento y maduracién de |os 6rganos
con una notable disminucion de la susceptibilidad a agentes teratdgenos en los periodos mas
tardios.

Los tres primeros meses de embarazo son los més sensibles, debido a que se estan formando
los 6rganos del bebé. Durante este tiempo, cualquier tipo de agresiéon (consumo de alcohal,
tabaco o medicamentos) puede provocar serios dafios en el embrién y en laformacion de sus
organos.

Mas adelante, el feto ya tiene todas sus partes bien formadas, es mas resistente y solo esta
aumentando de tamario.

Un golpe cruel alafantasia de los padres, es el nacimiento de un nifio con una malformacion
congénita.

Pues una malformacion congénita es una alteracion del desarrollo anatémico que se presenta
durante la vida intrauterina. Puede ser causada por diversos factores entre los cuales

podemos mencionar: Factores de origen genético, Factores de origen ambiental.
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En la antigliedad las malformaciones eran vistas como un aviso 0 un castigo de los dioses.
Incluso bastante recientemente se pensaba gue algunos acontecimientos durante el embarazo
(tales como ser asustada por un raton) podian dar lugar a defectos especificos en €l nifio, por
giemplo, una marca de nacimiento con forma de ratén. Estas creencias todavia persisten en

agunos lugares.
Puede ser causada por diversos factores entre |os cuales podemos mencionar:

|. Factoresde origen genético
Cas todas las anomalias que se pueden achacar a una causa Unica tienen un origen
genético. Esto no significa que |os padres sufran necesariamente del mismo defecto.
Puede ocurrir que sdlo sean portadores de la condicién o que e problema genético
aparezca por primera vez en las células que van a dar lugar a nifio. El 25% de todas las
malformaciones tiene una causa genética conocida.

Existen tres tipos de enfermedades genéticas:

1. Alteraciones Monogénicas (Enfermedades mendelianas). Como el nombre lo
indica, solo un gen est4 alterado, y estas condiciones se heredan en forma autosdmica
o ligada al sexo, dominante o recesiva, de acuerdo a las leyes de Mendel. Actuamente
existen mas de 3000 enfermedades de este tipo, entre las cuales esta la acondroplasia,
algunas anemias hereditarias, anomalias congénitas del metabolismo, las hemdfilias, e

incluso algunos tipos de cancer

Los trastornos de un Unico gen normalmente tienen mayores riesgos de ser heredados
y pueden ser:
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Dominante - se produce una anomalia cuando solo uno de los genes de uno de los
padres es anormal. Si el padre tiene el trastorno, el bebé tiene un 50 por ciento de
posibilidades de heredarlo.

Ejemplos incluyen lo siguiente:

o Acondroplasia- desarrollo imperfecto de los huesos que causa el enanismo.
o Sindrome de Marféan - trastorno del tejido conectivo que provoca

extremidades largas y defectos cardiacos.

Recesivo - sOlo se produce una anomalia cuando ambos padres tienen genes
anormales. S ambos padres son portadores, €l bebé tiene un 25 por ciento de

posibilidades de tener €l trastorno.

Ejemplosincluyen lo siguiente:

o Fibrosis Quisticas - trastorno glandular que produce exceso de mucus en los
pulmones y problemas en la funcion pancredtica y la absorcion de los

alimentos.

Anemia Drepanocitica - trastorno que produce globul os rojos anormal es.

o Enfermedad de Tay Sachs - trastorno autosdmicos recesivo hereditario que
produce la degeneracion progresiva del sistema nervioso central, con
resultados fatales (normalmente alrededor de los 5 afios de edad).

Trastorno ligado al cromosoma X - El trastorno esta determinado por los genes
del cromosoma X. Los principales afectados y quienes tienen el trastorno son los
hombres. Las hijas de hombres que sufren el trastorno son portadoras del rasgo y
tienen una posibilidad cada dos de transferirlo a sus hijos. Los hijos varones de

las mujeres portadoras tienen una posibilidad cada dos de tener el trastorno.

Ejemplos incluyen lo siguiente:
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o Distrofia Muscular de Duchenne - Enfermedad de debilidad y desgaste

muscular.

Hemofilia - trastorno hemorragico causado por bajos niveles, o ausencia, de una

proteina de la sangre que es esencial parala coagulacion

2. Anomalias Cromosomicas. Se producen ya sea por que existe mucho o poco
material cromosdmico, en e primer caso como por gjemplo en e sindrome de Down
(o mongolismo), y en el segundo caso como en el sindrome de Turner. Generalmente

se presentan al azar en hijos de padres normales.

Debe s quedar establecido que existen factores de riesgo conocidos tales como la
edad materna y la exposicion previa a radiaciones. El 50% de los abortos
espontaneos presenta este tipo de alteraciones y se calcula que el 0.6% de los nacidos
vivos, que presentan retardo mental y mdltiples malformaciones congénitas

presentan este tipo de alteracion.

3. Alteraciones multifactoriales, debidos a la interaccién de varios genes con €
medio ambiente, el cual influye en la expresién poligénica. Generalmente se produce
una malformacion congénita, como fisura labial con o sin paladar comprometido,
dislocacion congénita de la cadera'y espina bifida o, también una enfermedad comin
del adulto tal como hipertension, ateroesclerosis y esguizofrenia. Las
malformaciones congénitas de este grupo afectan entre el 2-3% de los nacidos vivos
y las enfermedades restantes tienen una prevalencia general de més del 15% en la
poblacion adulta.
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I. Factores de origen ambiental

Los factores ambientales pueden ser clasificados de acuerdo a su naturaleza como:
quimicos, fisicos y bioldgicos, se sabe que este tipo de sustancias son capaces producir
malformaciones en el embrion pudiendo tener un rol importante en la carcinogénesis en
el adulto.

a) Agentes biol6gicos
Es importante destacar la diferencia entre las malformaciones producto de una
alteracion del desarrollo, por la accion de un agente determinado, de la lesion
congénita de caracter inflamatorio y/o necrGtico que puede producir un agente
infeccioso o téxico como es €l caso de lasifilis y la toxoplasmosis congénita. Entre los
agentes bioldgicos, los virus han sido implicados en la produccién de una gran
variedad de malformaciones.

Los virus de mayor importancia son €l virus de la Rubéola, Citomegalovirus, Herpes
simple, Varicela zoster, virus de la Parotiditis y el virus del SIDA.

El virus de la Rubéola es uno de los que mas extensamente han sido estudiados,
observandose un periodo de riesgo desde la 3ra a la 16ava semanas de desarrollo
intrauterino, siendo las primeras 8 semanas de mayor susceptibilidad. Entre las
malformaciones que pueden observarse se conoce como sindrome Rubéola y esta
constituida por catarata, cardiopatia y sordera. La cardiopatia puede corresponder a
ducto arterioso persistente, hipoplasia o estenosis de la arteria pulmonar, defecto del
tabique ventricular, eventualmente una Tetralogia de Fallot. La infeccion intrauterina
por citomegalovirus la mayor parte de las veces es asintomatica, siendo el segundo
trimestre del embarazo el periodo de mayor riesgo. La organogénesis que ya esta cas
completa a final de primer trimestre implica que las malformaciones congénitas
producidas por lainfeccion citomegélica son menos frecuentes.

La toxoplasmosis es un parésito que se encuentra en la carne no cocinada y en la

materia fecal de los gatos y otros animales. Si |as pruebas sanguineas aplicadas a una
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mujer embarazada muestran que no es inmune a la toxoplasmosis, no deberia cambiar
la arena del gato. El parésito afecta el sistema nervioso del feto, 1o que le produce
retardo, sorderay ceguera (Larsen).

La sifilis congénita es contraida por el feto cuando la espiroqueta cruza la barrera
placentaria S la enfermedad se diagnostica y se trata antes del cuarto mes de
embarazo, el feto no desarrollara sifilis. Més tarde en el embarazo, el feto puede sufrir
dafios en los huesos, higado o cerebro.

El herpes genital, la gonorrea y la clamidia son infecciones de transmisién sexua que
se contagian al bebé cuando pasa por el canal de nacimiento, es por ello que cuando la
muijer tiene unainfeccion, los médicos recomiendan una cesérea. Entre el 50 y 60% de
los recién nacidos que contraen herpes muere, y la mitad de los sobrevivientes sufre
dafo cerebral o ceguera.

La mejor precaucion contra estos trastornos congénitos es asegurarse que la mujer no

se exponga a esas enfermedades antes o durante el embarazo.

b) Agentesquimicos

En la actualidad los médicos recomiendan que las mujeres embarazadas no tomen
ningun medicamento, ni siquiera aspiring, sin prescripcion médica.

Entre los agentes quimicos y farmacos capaces de producir malformaciones existe una
larga lista dentro de los cuales se incluye las benzodiazepinas, € fenobarbital, el
metotexate, la talidomida, los antagonistas del &cido fdlico, hormonas,
anticonvulsivantes, anticoagulantes, acido retinoico, etc. y otras sustancias de interés

como las drogas estupefacientes y la ingestion de alcohol.

Solo recientemente se ha reconocido a alcohol como teratdgeno, junto a su efecto se
asocia un complejo sindrome alcohdlico fetal caracterizado por retraso del crecimiento,
microcefalia, defecto del tabique interauricular, fisuras palpebrales, hipoplasia del
maxilar, etc.

Los tranquilizantes y antidepresivos han sido asociados con malformaciones congénitas.
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El uso de cocaina puede producir abortos espontaneos, muerte neonatal,

malformaciones en el bebé o el sindrome de muerte slibita del lactante.

El consumo de marihuana ha sido asociado con el crecimiento prematuro y el bajo peso
neonatal. Lester y Dreher han catalogado a la marihuana como teratdgeno conductual

porque afecta al funcionamiento de los nifios después del nacimiento.

Agentes Fisicos
La exposicion ala radiacion también puede dafiar al feto. Aqui cobran gran importancia
las radiaciones ionizantes (los rayos X), las radiaciones ultravioletas, el calor, las

presiones atmosféricas etc.

Las radiaciones ionizantes ademas de ser mutagenas son teratdgenas. La exposicion
durante el periodo de organogénesis puede dar lugar a malformaciones como
microcefalia, defectos craneales, espina bifida y otros. Sin embargo, la frecuencia por
este tipo de exposiciones ha ido disminuyendo en la medida en que se han identificado

estos factores y se han tomado las precauciones.

Demasiado calor también puede dafiar a feto. Si una mujer embarazada se sumerge en
agua muy caliente, la temperatura del feto puede elevarse lo suficiente para dafiar su

sistema nervioso central.

El dafio fetal puede ser ocasionado incluso por permanecer 15 minutos En un bafio de
tina a 38.8°C o por 10 minutos a 41°C. Diversos estudios han demostrado que algunas
mujeres dan a luz bebés con malformaciones después de pasar de 45 minutos a una hora

en un bafio de tina caliente (Harvey, McRorie y Smith).
En la actualidad, uno de cada 16 nifios nace con algun tipo de defecto serio. (Nacional

Foundation for the March of Dimes, 1977)
Solo el 20% de los defectos congénitos son heredados, €l otro 80% es causado por
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defectos ambientales, dafios sufridos durante el nacimiento o una combinacion de
causas. Aqui nos concentraremos en las malformaciones congénitas evidenciadas en €

aspecto fisico.

Existen malformaciones congénitas que son detectadas a smple vista, ya que alteran
algun aspecto fisico de la persona que la padece.

Entre las mas comunes podemos mencionar tomando en cuenta las partes del cuerpo

humano: encéfalo, cara, tronco y extremidades superiores e inferiores.
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MALFORMACIONESENCEFALICOS

HIDROCEFALIA

El término hidrocefalia deriva de las palabras griegas "hidro" que significa aguay "céfao"
gue significa cabeza. Como indica su nombre, es una condicion en la que la principal
caracteristica es la acumulacion excesiva de liquido en el cerebro. Antiguamente se conocia
ala hidrocefalia como "agua en el cerebro”, el "agua" es en realidad liquido cefalorraquideo
(LCR) - un liquido cerebroespinal claro que rodea el cerebroy lamédula espinal.

La acumulacion excesiva de liquido cefalorraguideo
resulta en la dilatacion anormal de los espacios en €l
cerebro Ilamados ventricul os. Esta dilatacién ocasiona
una presion potencialmente perjudicial en los tejidos
del cerebro. El liquido cefalorraquideo, tiene como fin
proteger alos elementos del sistema nervioso (cerebro
y médula espinal), actuando como amortiguador

contra golpes y transportando las sustancias que se

desechan.
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953
El LCR circula, pasando de los ventriculos hacia un espacio entre el cerebro y las capas que
lo rodean y de ahi es"eliminado” hacia la sangre.

Cuando por algin motivo el volumen de LCR aumenta dentro de la cabezay € cerebro, se
produce aumento del tamarfio de los ventriculos, 10 que es conocido como hidrocefalia. Esto

produce un aumento de presion dentro de la cabeza, con sufrimiento para el cerebro.

MACROCEFALIA

La Macrocefalia es una ateracién en la que e perimetro
cefalico es més grande que el promedio correspondiente a la
edad y € sexo del bebé o del nifio. Es un término descriptivo
mas que de diagndstico y es una caracteristica de una
variedad de trastornos. La macrocefalia también puede ser

hereditaria. No siempre se puede relacionar a la macrocefalia

con €l retraso mental; solo una forma de macrocefaia se
relaciona a retraso mental, en aproximadamente la mitad de los casos el desarrollo mental
es normal. La macrocefalia puede ser causada por un cerebro agrandado o hidrocefalia
Puede ser asociada a otros trastornos tales como el enanismo, la neurofibromatosis y la

esclerosis tuberosa.
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La microcefalia es un trastorno neurologico en € cual
el perimetro cefaico es més pequefio que e promedio
correspondiente a la edad y € sexo del nifio. La
microcefalia puede ser congénita o puede ocurrir en los
primeros afios de vida. El trastorno puede provenir de

una amplia variedad de factores o condiciones que

provocan un crecimiento anormal del cerebro o de

sindromes rel acionados con anormalidades cromosdmicas.

ACEFALIA

El tirmino [Acefaial significa literalmente ausencia de la cabeza. Es una malformacién
mucho menos comun que la anencefalia. El feto acéfalo (sin cabeza) es un gemelo paréasito
unido a otro feto completamente intacto. El feto acéfalo tiene un cuerpo pero carece de
cabezay de corazon; el cuello del feto estd unido al del gemelo normal. La circulacién de la
sangre del feto acéfalo la proporciona €l corazon del hermano. El feto acéfalo no puede

existir independientemente del feto al cual esta unido.

ANENCEFALIA

La anencefalia se define como un defecto del tubo neural
gue ocurre cuando el extremo encefdlico (la cabeza) del

tubo neural no logra cerrarse, generamente entre el 23°y

el 26° dia del embarazo, dando como resultado la #

ausencia de una parte importante del cerebro, el craneoy |
del cuero cabelludo. Los nifios con este trastorno nacen
sin la parte anterior del cerebro-la parte mas grande del
mismo que es responsable del pensamiento y la

coordinacion. El teido cerebral restante a menudo se
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encuentra expuesto, es decir, no esté recubierto de hueso o piel.

EXENCEFALIA

La Exencefalia es una malformacion en la cual el cerebro esta situado fuera del craneo. Esta
malformacion se da generalmente en embriones durante las

primeras etapas de |a anencefalia

A medida que un embarazo exencefdlico progresa, €l tejido
nervioso se degenera gradualmente. Este defecto es
incompatible con la vida; por lo tanto es inusua encontrar

aun nifo llevado atérmino con esta malformacion.

Los nifios que nacen con anencefalia generalmente son

ciegos, sordos, inconscientes e insensibles a dolor.

Aungue algunos pacientes con anencefalia pueden nacer
con un talo cerebral rudimentario, la carencia de un cerebro operativo elimina
permanentemente la posibilidad de recobrar el sentido. Pueden ocurrir acciones refleas

como larespiracion y respuestas a sonidos o al tacto.

Esta condicion es uno de los trastornos més comunes del sistema nervioso central fetal.
Anuamente, entre mil y 2 mil bebés estadounidenses nacen con anencefalia. El trastorno
afecta a las nifias mas a menudo que a los varones. Se desconocen las causas de la

anencefalia.

Aungue se cree que la dieta de la madre y la ingestion de vitaminas pueden desempefiar un

papel importante, |os cientificos afirman que existen muchos otros factores rel acionados.
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MICROENCEFALIA

La Microencefalia es un trastorno caracterizado por un cerebro pequefio que puede ser
causado por problemas en la proliferacion de las células nerviosas. También se puede
asociar a problemas maternos tales como alcoholismo, diabetes o sarampion. En algunos
casos de microencefalia, €l factor genético puede desempefiar un papel importante. Los
recién nacidos afectados generalmente tienen defectos neurolégicos de importancia y
convulsiones. Es comun presentar un desarrollo intelectual seriamente deteriorado, pero los

problemas de funcién motora pueden ocurrir en etapas posteriores de la vida.

HIDRANENCEFALIA

La Hidranencefalia es una condicién poco comuan en la cua los hemisferios cerebrales no
estan presentes y son substituidos por sacos llenos de liquido cerebroespinal. Por o general,
el cerebelo y el tallo cerebral se forman normalmente. Un bebé con Hidranencefalia puede

parecer normal a nacer.

El tamafio de la cabezay |os reflej os espontaneos del nifio tales como aspirar, tragar, |lorar y
el movimiento de los brazos y las piernas pueden parecer todos normales. Sin embargo, unas
semanas después el nifio comienza a sentirse irritable y muestra un aumento en la tonicidad

o firmeza del musculo (hipertonia).

Después de varios meses de vida pueden comenzar las convulsiones y la hidrocefalia

(acumulacion excesiva de liquido en €l cerebro). Otros sintomas pueden incluir problemas

visuales, ausencia de crecimiento, sordera, ceguera, cuadriparesis espastica (pardisis) y
defectos intelectuales.
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La Hidranencefalia es una forma extrema de Porencefalia (un trastorno poco comun, que
seré discutido mas adelante en esta hoja informativa, caracterizado por un quiste o cavidad
en los hemisferios cerebrales) y puede ser causado por problemas o lesiones vasculares,

infecciones o trastornos traumati cos después de la 122 semana de embarazo.
OCTOCEFALIA

La Octocefalia es un trastorno letal, cuya caracteristica principal es la agnasia -una anomalia
del desarrollo caracterizada por la ausencia total o virtual de la mandibula inferior. Se
considera letal debido a mal funcionamiento de la via respiratoria. En la octocefalia, la

agnasia puede ocurrir en forma independiente o en conjunto con la holoprosencefalia.
MEGALOENCEFALIA

La megaloencefalia, es un trastorno en el que existe un cerebro anormamente grande,
pesado y con mal funcionamiento. No debe confundirse con la macrocefalia, que es un
crecimiento anormal de la cabeza, pero no necesariamente del cerebro. Por definicién, el
peso del cerebro es mayor que el promedio correspondiente a la edad y el sexo del bebé o
del nifio. El crecimiento de la cabeza puede hacerse evidente en el nacimiento o la cabeza

puede llegar a ser anormal mente grande en |os primeros afios de vida.

Se cree que la megaloencefalia esta relacionada con un problema en la regulacion de la

reproduccion o proliferacion de las células.

En un desarrollo normal, la proliferacion de las neuronas - €l proceso en el cual las células
nerviosas se dividen para formar nuevas generaciones de células - se regula para generar €l

nimero correcto de células en €l lugar apropiado y en el tiempo justo.

Los sintomas de megaloencefalia pueden incluir retrasos en e desarrollo, trastornos
convulsivos, disfunciones corticoespinales (de la corteza del cerebro y la médula espinal) y

convulsiones. La megal oencefalia afecta a los varones més a menudo que a las nifias.
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PLAGIOCEFALIA

La Plagiocefalia (del griego Plagio = oblicuo y cefala= cabeza) resulta de la fusion
unilateral prematura (el empalme lateral) de las suturas coronal o lambdoide. La sutura
lambdoide une a hueso occipital (hueso que une a la cabeza con la columna vertebral) con
los huesos parietales (huesos laterales superiores) del craneo. La plagiocefaia es un
trastorno caracterizado por una distorsion asimétrica (aplastamiento lateral) del craneo. Es
comin encontrarla @ nacer y puede ser e resultado de una malformacion cerebral, un
ambiente intrauterino restrictivo o de una torticolis (un espasmo o rigidez de los muasculos
del cuello).

Una de sus variantes méas extendidas es la plagiocefalia Posicional que consiste en una
deformacion craneal no sinestesia que describe un paralelogramo desde la vista superior de
la cabeza y que genera en la zona posterior del craneo un aplanamiento de un lado. Esta
deformacion es producto de una postura prolongada en una sola posicion, causada
generalmente por una torticolis posicional o congénita. Produce orgjas desalineadas,

asimetriafacial y abombamiento de lafrente.

PORENCEFALIA

La Porencefalia es un trastorno médico extremadamente raro del sistema nervioso central
gue involucra un quiste o una cavidad en un hemisferio cerebral. Los quistes o las cavidades
son generalmente el resultado de lesiones destructivas, aungue también pueden ser debidos a

un desarrollo anormal. El trastorno puede ocurrir antes o después del nacimiento.

La Porencefalia tiene un nimero de causas diversas, a menudo desconocidas, incluyendo
una falta en el desarrollo del cerebro o la destruccion del tejido cerebral. La presencia de
quistes porencefalicos se puede detectar a veces realizando una transiluminacion del craneo

en lainfancia. El diagndstico se puede confirmar por CT, MRI o una ultrasonografia.
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Los nifios més seriamente afectados muestran los sintomas del trastorno poco después del
nacimiento y el diagnéstico se realiza generamente antes del primer afio de edad. Las
muestras pueden incluir retrasos en el crecimiento y el desarrollo, Paresia Espastica
(pardlisis leve o incompleta), hipotonia (tono muscular disminuido), convulsiones (espasmos

infantiles frecuentes) y macrocefalia o microcefalia.

Los individuos con Porencefalia pueden presentar un ausente o bajo desarrollo del habla,
epilepsia, hidrocefalia, contracciones espasticas (contraccion o acortamiento de musculos) y
retraso mental. El tratamiento puede incluir terapia fisica, medicacion para los trastornos
convulsivos y una derivacion para la hidrocefalia. El pronostico para los individuos con
Porencefalia varia segun la localizacion y el grado de la lesion. Algunos pacientes con este
trastorno solamente desarrollan problemas neurol 6gicos de menor importancia'y poseen una
inteligencia normal, mientras que otros pueden quedar seriamente impedidos. Otros pueden

morir antes de llegar ala segunda década de vida.

LISENCEFALIA

La Lisencefalia, término que literamente significa "cerebro liso", es un trastorno poco
comun de la formacion del cerebro caracterizado por la microcefalia'y una ausencia de las
circunvoluciones (pliegues) normales del cerebro. Es causada por una migracion neuronal
defectuosa, €l proceso en el cual las células nerviosas se desplazan desde el lugar de origen a

su localizacion permanente.

La superficie de un cerebro normal esta formada por una serie complegja de pliegues y
surcos. Los pliegues se denominan giros (gyri) o circunvoluciones y los canales se
denominan surcos (sulci). En nifios que padecen de lisencefalia, las circunvoluciones
normales estan ausentes o se han formado solamente en parte, haciendo que la superficie del

cerebro sealisa

Los sintomas del trastorno pueden incluir un aspecto facial inusual, dificultad para tragar,
falta de progreso y retraso psicomotor severo. También pueden ocurrir anomalias en las

manos, |os dedos, |os dedos del pie, espasmos muscularesy convulsiones.
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La Lisencefalia puede ser causada por infecciones virales intrauterinas (en el Utero) o
infecciones virales en el feto durante el primer trimestre, suministro escaso de sangre al
cerebro del bebé en las etapas iniciales del embarazo o debido a un trastorno genético.
Existen dos causas genéticas diferentes de la Lisencefalia: una asociada a cromosoma X y

otraasociada a cromosoma.

INIENCEFALIA

La Iniencefalia es un defecto poco comun del tubo neural que combina una retroflexion
extrema de la cabeza (que se dobla hacia atrés) con defectos graves de la espina dorsal. El
nifio afectado tiende a ser bajo de estatura y presenta una cabeza desproporcionadamente
grande. El diagnéstico se puede realizar inmediatamente después del nacimiento porque la
cabeza presenta una retroflexién tan seria que la cara mira hacia arriba. La piel de la cara
esta conectada directamente a la piel del pecho y € cuero cabelludo esta conectado

directamente ala piel delaespalda. Generalmente, el cuello estd ausente.

La mayoria de los individuos con Iniencefalia tienen otras anomalias asociadas tales como
anencefalia(defecto del tubo neural que ocurre cuando la cabeza no logra cerrarse),
cefalocele (un trastorno en el cua parte del contenido craneal sobresale del créneo),
hidrocefalia, Ciclopia, ausencia de la mandibula (quijada), labio leporino y paladar hendido,
trastornos cardiovasculares, hernias del diafragma y malformaciones gastrointestinales. El
trastorno es mas comun en las nifias. El prondstico para los pacientes con Iniencefalia es
extremadamente pobre. Los recién nacidos con Iniencefalia muy pocas veces viven mas de
unas horas. La distorsion del cuerpo del feto también puede representar un peligro para la

vidade lamadre.
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HOLOPROSENCEFALIA

La holoprosencefalia es un trastorno caracterizado por la
ausencia del desarrollo del prosencéfalo (el 16bulo frontal del
cerebro del embrion). Durante el desarrollo normal se forma el
[6bulo frontal y la cara comienza a desarrollarse en la quinta y
sexta semana del embarazo.

La holoprosencefaia es causada por la falta de division del
I6bulo frontal del cerebro del embrién para formar los
hemisferios cerebrales bilaterales (las mitades izquierda y
derecha del cerebro), causando defectos en el desarrollo de la cara 'y en la estructura y el

funcionamiento del cerebro.
ESQUIZENCEFALIA

La Esqguizencefalia es un trastorno del desarrollo poco comin caracterizado por surcos o
hendiduras anormales en los hemisferios cerebrales. La Esquizencefalia es un tipo de
porencefalia. Los individuos con hendiduras en ambos hemisferios, o hendiduras bilaterales,
a menudo presentan retrasos en el desarrollo y en las capacidades del hablay del idiomay
disfunciones corticoespinales. Los individuos con hendiduras mas pequefias, unilaterales
(hendiduras en un hemisferio) pueden presentar debilidad en un lado del cuerpo y poseer
inteligencia promedio o casi promedio. Los pacientes con Esquizencefalia también pueden
tener grados variables de microcefalia, retraso mental, hemiparesia (debilidad o pardlisis que
afecta a un lado del cuerpo) o cuadriparesia (debilidad o pardisis que afecta las cuatro
extremidades) y una reduccion del tono muscular (hipotonia). La mayoria de los pacientes

sufre convulsiones y algunos pueden presentar hidrocefalia.

En la Esquizencefalia, las neuronas se sitlian a borde de la hendidura, lo cual indica una
interrupcion muy temprana en el desarrollo. Se ha descubierto el origen genético de un tipo

de esquizencefalia. Las causas de este tipo pueden incluir exposiciones ambientales durante
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