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Defecto congénito

Representa una condicidn patologica presente al nacimiento,
evidente o no, cuya causa puede ser genética, ambiental o mixta.

Todas las enfermedades genéticas son congénitas pero no todo lo
congénito es genético.

3 % de los RN vivos presentan un defecto congénito.

En los paises desarrollados el 30% de los ingresos en hospitales
pediatricos y el 40 -50% de todas las muertes infantiles obedecen a causa
total o parcialmente genética




Defectos Congénitos

¢Cuales son las causas?




Tabla 1. Etlologia de las malformaciones

congénitas
Eﬂu'ng ia -(-Z-ausa genética " %%
Mﬂl‘lﬂgéﬂiﬂaa 7,5
Cromosdmicas B
Poligénicas/Mullifacloriales 20
Infecciones congénilas 2-3
Enfermedades maternas 3
Medicamentos maternos 1-2
Desconocido 50

Winter R. 10th ICHG, mayo 2001.
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Antecedentes de la pareja y la familia

31 afios .

°

3 anos




Antecedentes de la pareja y la familia

256 [l
42 anos | |

3 afos /' 7 meses

38 anos




* Incidencia en la poblacion de Sindrome de Down 1/800

* Riesgo de ocurrencia varia segun la edad, pero el 80% nacen de
madres menores de 35 anos.

* El riesgo de ocurrencia de acuerdo a la edad materna es entre los:

Riesgo1 en:
15 y los 24 afios: 1/1.300
‘L los 25 y los 29 afios: 1/1.100
A A los 35 afios 1/350
Rl P : A los 40 afnos: 1/100
I A los 45 anos: 1/25
m,DDD'I ) . . I § . .
i3 20 25 30 @ 40 45 5O
Edad materna (afios)




J Autism Dev Disord. 2013 MNov;43(11):2526-35. doi: 10.1007/310803-013-1801-3.

Parental age and risk of autism spectrum disorders in a Finnish national birth cohort.
Lampi Hr-.-11: Hinkka-Yli-Salomaki 3, Lehti V', Helenius H, Gissler M, Brown A3, Sourander A.

Causas cromosomicas
Mutaciones espontanea




Antecedentes de la pareja y la familia

31 anos .
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PATRON DE HERENCIA AUTOSOMICO RECESIVO

Padre Madra
Portador Portadora
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Antecedentes de la pareja y la familia

31 anos .

28 anos
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Traslocaciones

balanceadas
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TRANMSLOCACIONES RECIPROCAS:
TRANSMISION & LA DESCEMDEMNCIA
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Antecedentes de la pareja y la familia

v Cuanto tiempo llevo lograr embarazo?
4. Concepcion v Natural? Asistida? Método?

v" Hubo estimulacidén ovarica??
v' Causa???

Peuealias
aalecadenes
fomiliarms san
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Defectos Congénitos
Concepcion natural vs Concepcion asistida

J

Partos multiples,
partos pretérmino, y
de recién nacidos con
bajo peso
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Defectos Congénitos
Concepcidn natural vs Concepcidn asistida

Teorias

. Prematurez
. Método?

. Gameta? (Falta de seleccion natural)
. Hiperestimulacion ovarica?
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4. Defectos congénitos mas relacionados



Imprinting genomico

Promotar
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No Metilado Metilado




Beckwith Wiedemann y
Reproduccion Asistida

Datos del Registro Espanol de Sindrome de Sobrecrecimiento.
(Dr. Lapunzina, Hosp. La Paz, Madrid)
136 Pacientes con S. de Beckwith- Wiedemann

98 pacientes con datos completos:

I O N
s . 1
37 45 82
2 r s

La técnicas de reproduccion asistida (ART) tienen un OR de 18,2 vs
la concepcion natural.




Defectos Congénitos: Conclusiones....
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