
6° Congreso  Argentino de Pediatría  Ambulatoria 

Defectos Congénitos,  las nuevas preguntas del pediatra…

Dra. Romina Armando

Buenos Aires, 21 de Noviembre de 2014.-

Defectos Congénitos,  las nuevas preguntas del pediatra…



Defecto congénito

• Representa una condición patológica 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.• 3 % de los RN vivos presentan un defecto congénito.

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



Defectos Congénitos

¿Cuales son las causas?



Causa genética



INTERROGATORIO!!!!



INTERROGATORIO!!!!

� N° de hijos

� Enfermedades familiares

� N° de controles

� Serologías

� Datos del nacimiento

� Apgar

� Pesquisa



Antecedentes  de la pareja y la familia

28 años31 años

1. Edad Parental

28 años31 años

3 años 7 meses
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• Incidencia en la población de Sindrome de Down 1/800

• Riesgo de ocurrencia varia según la edad, pero el 80% nacen de

madres menores de 35 años.

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

15 y los 24 años: 1/1.300

los 25 y los 29 años: 1/1.100 

A los 35 años 1/350

A los 40 años: 1/100 

A los 45 años: 1/25
.



Causas cromosómicas

Mutaciones espontáneas



Antecedentes  de la pareja y la familia
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2.  Consanguinidad
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Antecedentes  de la pareja y la familia

28 años
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3.  Abortos espontáneos
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Traslocaciones 

balanceadas



Antecedentes  de la pareja y la familia

4. Concepción

� Cuanto tiempo llevo lograr embarazo?

� Natural? Asistida? Método?

� Hubo estimulación ovárica??

� Causa???



Defectos Congénitos

Concepción natural  vs  Concepción asistida

Partos múltiples, 

partos pretérmino, y 

de recién nacidos con 

bajo peso



Defectos Congénitos

Riesgo aumentado en relación 

a la población general



¿¿¿Causa?????                       

Teorías

Defectos Congénitos

Concepción natural  vs  Concepción asistida

1.  Prematurez

2.  Método?

3.  Gameta? (Falta de selección natural)

4.  Hiperestimulación ovárica?

4. Defectos congénitos más relacionados



Imprinting genómico



Beckwith Wiedemann y

Reproducción Asistida

• Datos del Registro Español de Síndrome de Sobrecrecimiento.

• (Dr. Lapunzina, Hosp. La Paz, Madrid)

• 136 Pacientes con S. de Beckwith- Wiedemann

• 98 pacientes con datos completos:• 98 pacientes con datos completos:

• La técnicas de reproducción asistida (ART) tienen un OR de 18,2 vs

la concepción natural.

Hipometilacion No Hipometilación Totales

ART
15 1 16

No ART
37 45 82

Totales
52 46 98



Defectos Congénitos: Conclusiones….



INTERROGATORIO!!!!

� N° de controles

� N° de hijos

� Enfermedades familiares

� Edad parental

� Abortos espontaneos

� Consanguinidad

� N° de controles

� Serologías

� Concepcion?

� Datos del nacimiento

� Apgar

� Pesquisa

� Defectos congénitos
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GRACIAS!!!!


