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1. AUTOR: Dra. Indira Herrera. Jefa del Servicio de Genética del Hospital del Nifio José
Renan Esquivel.

2. REVISORES: Dra. Teresa Chavez, Dra. Mirna Chung, Dr. Oleg Saldafa. Servicio de
Genética y Gendmica Hospital del Nifio de Panama José Renan Esquivel.

3. DECLARACION DE CONFLICTOS DE INTERES: El autor y los revisores que
contribuyeron en la elaboracion y revision de este documento declaran que no existen
conflictos de intereses que puedan influir en el contenido.

4. JUSTIFICACION

Las malformaciones congénitas son defectos estructurales originados durante la
embriogénesis y constituyen una causa importante de morbilidad pediatrica,
discapacidad, necesidad de cirugia, hospitalizaciones repetidas y mortalidad infantil.
Pueden presentarse como anomalias aisladas, multiples malformaciones, secuencias,
asociaciones o sindromes genéticos complejos.

El abordaje del paciente con malformaciones congénitas requiere identificar con
precision si se trata de una malformacién mayor, una anomalia menor, una deformacion,
una disrupcion o una displasia. Esta clasificaciéon condiciona el estudio etiolégico, la
necesidad de evaluacidn genética, el riesgo de recurrencia y las estrategias de
prevencion.

La estandarizaciéon institucional del estudio inicial permite documentar con rigor
anatomico el defecto, detectar anomalias asociadas, seleccionar estudios de imagen y
genética de manera costo-efectiva y establecer una ruta de referencia oportuna.

5. ALCANCE

Guia practica clinica dirigida a pediatras, neonatélogos, genetistas clinicos, cirujanos
pediatras, intensivistas, médicos generales, residentes y demas profesionales de salud
responsables de la atencién de pacientes con malformaciones congénitas desde el
nacimiento hasta los 14 afos.

6. PROPOSITO

Establecer lineamientos para la evaluacion clinica, clasificacién, estudio etiologico,
referencia y seguimiento del paciente pediatrico con malformaciones congénitas, con
énfasis en la busqueda de causas genéticas, anomalias asociadas y riesgo de
recurrencia.
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7. OBJETIVO GENERAL

Implementar un protocolo institucional para el abordaje integral del paciente pediatrico
con malformaciones congénitas, orientado al diagndstico etioldgico y al manejo
multidisciplinario oportuno.

8. OBJETIVOS ESPECIFICOS
e Definir una metodologia uniforme para describir y clasificar malformaciones
congeénitas.
e Diferenciar malformacion, deformacion, disrupcion y displasia.
e Establecer estudios iniciales por sistemas y pruebas genéticas de acuerdo con el
patron clinico.
¢ Detectar malformaciones asociadas y sindromes subyacentes.
e Facilitar el asesoramiento genético y la prevencidon secundaria y terciaria.

9. ANTECEDENTES LOCALES DEL COMPORTAMIENTO DE LA ENFERMEDAD

No existe actualmente un registro nacional consolidado y continuo de anomalias
congénitas con cobertura poblacional completa, lo que dificulta la estimacién precisa de
su incidencia y prevalencia.

La frecuencia de malformaciones congénitas en Panama podria situarse en rangos
similares a los reportados en la region (2-5% de los recién nacidos), aunque esta
estimacion depende de la capacidad diagnoéstica y del acceso a estudios especializados.

10. NOMBRE DE LA ENFERMEDAD

Se trata de una categoria clinica amplia que incluye defectos estructurales mayores y
menores presentes al nacimiento o identificados posteriormente, con etiologia genética,
ambiental, multifactorial o desconocida.

Q00-Q99: Malformaciones congénitas, deformidades y anomalias cromosémicas

11. EPIDEMIOLOGIA

Las malformaciones congénitas mayores ocurren aproximadamente en 2% a 3% de los
recién nacidos vivos y representan una fraccidn importante de la mortalidad vy
discapacidad infantil. La prevalencia y el perfil de defectos cambian segun el acceso al
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diagndstico prenatal, el tamizaje neonatal, la supervivencia de prematuros y la

disponibilidad de registros clinicos.

Desde la perspectiva etioldgica, una proporcion relevante corresponde a causas
multifactoriales; otra, a anomalias cromosdmicas o trastornos monogénicos; y un grupo
permanece sin causa confirmada incluso tras evaluacion especializada.

Término Definicion Ejemplo
L Comunicacion
. Defecto estructural primario por desarrollo | . i
Malformacion , .. interventricular,
anormal del 6rgano o tejido . ;
labio hendido
. . Pie posicional,
. Alteracion de forma o posicion por fuerzas ) .
Deformacién . ] plagiocefalia
mecanicas extrinsecas
postural
. . Destruccion de un tejido previamente Secuencia por
Disrupcion e
normal bandas amniédticas
. . Organizacion anormal de células en un . o
Displasia tejido Displasia 6sea

El paciente con malformaciones congénitas puede presentar un defecto aislado o
multiples anomalias. La evaluacion genética es especialmente relevante cuando existen
varias malformaciones, compromiso del crecimiento, rasgos dismorficos, antecedentes

familiares o retraso del desarrollo.

12. DEFINICION

Malformacion congénita es un defecto estructural primario producido por un proceso de
desarrollo intrinsecamente anormal. Debe distinguirse de otras categorias

morfogenéticas:

Situacion clinica Conducta inicial sugerida

Documentar anatomia, evaluar si existe patrén
Malformacién mayor aislada | sindromico y solicitar estudios segun érgano

comprometido.
Dos o mas malformaciones Evaluacién genética prioritaria y busqueda de
mayores sindrome o alteracion cromosomica.
Malformacién mayor + Considerar microarreglo cromosémico y evaluacion
anomalias menores por genética clinica.

desarrollo de alto rendimiento.

Malformacién con retraso del | Ampliar estudio a neuroimagen y pruebas genéticas

Defecto prenatal detectado Valorar posible etiologia monogénica o
con recurrencia familiar cromosomica y asesoramiento genético.
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13. CRITERIOS DIAGNOSTICOS
El diagndstico es clinico-anatoémico e integra examen fisico completo, estudios de
imagen y evaluacion etioldgica. Deben documentarse:
a. Defecto principal y lateralidad.

b. Momento de identificacion: prenatal, neonatal o posterior.
c. Compromiso funcional inmediato.
d. Presencia de anomalias menores, dismorfias o defectos en otros sistemas.
e. Historia prenatal, exposicion a teratégenos, diabetes materna, infecciones,

oligohidramnios, polihidramnios y hallazgos ecograficos.

f. Historia familiar de defectos congénitos, consanguinidad, abortos o mortinatos.

Estudio

Indicaciones frecuentes

Comentario

Ecocardiograma

Malformaciones extra cardiacas
con sospecha de cardiopatia
asociada

Alta rentabilidad en sindromes
y defectos multiples.

Ultrasonido renal

Defectos vertebrales,
anorrectales, genitales, de
pabellones auriculares o
sindromes especificos

Permite detectar anomalias
urinarias asociadas.

Neuroimagen

Defectos de linea media,
microcefalia, macrocefalia,
convulsiones, regresiéon

Elegir ultrasonido
transfontanelar o resonancia
segun edad y hallazgos.

Cariotipo

Sospecha de aneuploidia o
reordenamiento visible

Aun util en escenarios
seleccionados.

Microarreglo
cromosomico

Multiples malformaciones,
malformacion mas retraso del
desarrollo, fenotipo sindromico

Prueba de primera linea en
muchos pacientes.

Exoma clinico /
genoma

Patron compatible con trastorno
monogénico o microarreglo no
diagnostico

Particularmente util en cuadros
multisistémicos.

Metabdlicas /
infecciosas

Cuando el defecto se asocia a
deterioro clinico, hepatopatia,
acidosis, cataratas, hallazgos
sugestivos o antecedentes
maternos

Dirigir segun sospecha.

HALLAZGOS DE LABORATORIO
Los estudios se individualizan segun el patron malformativo.
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14. DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

a. Anomalia aislada de causa multifactorial.

b. Sindrome cromosomico.

c. Trastorno monogénico con patron malformativo definido.

d. Asociacion no aleatoria de defectos congénitos.

e. Secuencia malformativa a partir de un defecto primario.

f. Embriopatia o fetopatia por exposicion teratogénica o infeccion.

g. Deformaciones mecanicas por oligohidramnios, restriccion uterina u otras causas
extrinsecas.

15. TRATAMIENTO

El tratamiento depende del tipo de malformacion, su gravedad, el compromiso funcional
y la etiologia. Incluye estabilizacion inicial, correccion quirurgica cuando esté indicada,
manejo médico por érgano comprometido, rehabilitacion e intervencion temprana.

Todo paciente con malformaciones congénitas debe evaluarse en busca de defectos
asociados que modifiquen el plan terapéutico. La confirmacion genética aporta utilidad
clinica al definir vigilancia por sistemas, prondstico, riesgo de recurrencia y elegibilidad
para estudios familiares.

El plan terapéutico debe articularse entre pediatria, genética clinica, cirugia pediatrica,
cardiologia, neurologia, ortopedia, nefrologia, urologia, oftalmologia, audiologia,
nutricién y rehabilitacion, segun el caso.

16. CRITERIOS DE REFERENCIA

Referencia inmediata o prioritaria a genética clinica cuando exista:

a. Mas de una malformacién mayor.

b. Malformacién mayor con rasgos dismorficos o crecimiento anormal.

c. Sospecha de sindrome craneofacial, neurocutaneo o esquelético.

d. Antecedentes familiares de defecto similar o recurrencia en hermanos.

e. Resultado prenatal anormal o hallazgo ecografico multiple.

f. Recién nacido con defecto estructural no explicado o con causa genética probable.

17. EVOLUCION Y PRONOSTICO

El pronédstico es variable y depende del érgano afectado, la posibilidad de correccion
quirurgica, la presencia de anomalias asociadas y la etiologia genética subyacente. Las
malformaciones aisladas corregibles suelen tener mejor evoluciéon que los sindromes
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con compromiso multisistémico. El reconocimiento temprano de anomalias asociadas
reduce complicaciones y mejora la planificacion terapéutica.

18. RECOMENDACIONES PARA PACIENTE/FAMILIA

a. Explicar con claridad la diferencia entre defecto estructural aislado y sindrome
genético.

b. Comunicar el plan de estudios de forma escalonada y comprensible.

c. Aclarar que un defecto visible puede coexistir con otros no evidentes clinicamente,
por lo cual pueden requerirse ecografias, ecocardiograma, estudios auditivos u
oftalmoldgicos.

d. Ofrecer asesoramiento genético respecto a recurrencia, futuras gestaciones y
pertinencia de estudios en familiares.

e. Facilitar apoyo psicosocial y acompafamiento durante decisiones quirurgicas o
diagnosticas.

19. MEDIDAS PREVENTIVAS, CONTROL Y SEGUIMIENTO

El seguimiento debe coordinarse segun sistema comprometido y etiologia. Incluye
vigilancia de crecimiento, desarrollo, nutricion, audicion, visibn y control por
subespecialidades implicadas. Cuando la causa sea genética, el plan de seguimiento
debe ajustarse al sindrome especifico.

En términos preventivos, se recomienda documentar antecedentes familiares, promover
consejeria preconcepcional, optimizar control prenatal, suplementacion con acido félico
y vigilancia de factores maternos de riesgo. Tras el diagndstico etioldgico, la familia
debe recibir asesoramiento reproductivo individualizado.

20.
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ANEXOS

Anexo 1. SIGNOS DE ALARMA PARA ETIOLOGIA GENETICA:

1. Dos o0 mas malformaciones mayores.
2. Malformacién con retraso del desarrollo o hipotonia.

3. Malformacién con facies inusual o asimetria corporal.

4. Recurrencia familiar.

5. Resultado prenatal sugestivo de cromosomopatia o sindrome monogénico.
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Anexo 2: FACTORES DE RIESGO QUE PUEDEN IDENTIFICARSE DURANTE LA

ANAMNESIS

INVESTIGACION DE
HISTORIA FAMILIAR

ANTECEDENTES PERSOMALES

CARACTERISTICAS SOCIALES
¥ DEMOGRAFICAS DE LA MUJER
EMBARAZADA

CONSANGUINIDAD FAMILIAR

HISTORIAL OBSTETRICO

EXPOSICION A AGENTES
TERATOGENICOS DURANTE
EL EMBARAZO

EXPOSICION PROFESIONAL
A AGENTES QUIMICOS
DURANTE EL EMBARAZO

EXPOSICION PROFESIOMAL
A LAS RADIACIONES DURANTE
EL EMBARAZQ

- enfermedades cronicas

sindromes genéticos

- anomalias congénitas

gemelos en la familia

« edad de la mujer embarazada

peso y altura

« practica de actividades fisicas
« vacunas anteriores (por ejemplo: rubeola, fiebre

amarilla, entre otras)

« enfermedades cronicas preexistentes

razafcolor
educacion

+ entre los padres (padre y madre)
« entre los antecedentes (abuelos, ete.)

namero de embarazos anteriores
noamero de abortos @ mortinatos

« tipo(s) de entrega

gemelos

- diagndstico de anomalias congénitas

evolucion de los nacimientos vivos hasta la muerte

« uso de medicamentos

consumo de alcohol

* tabaquismo
« consumo de drogas ilicitas
« infecciones (por ejemplo, por cualquiera de los

Z-STORCH)

disolventes
pesticidas

Rayo X

2-STORCH: wirus del Zika, sifilis, toxoplasmasis, rubeola, citomegalovirus y herpes simplex.
https://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/guia_diagnostico_anomalias_congenitas_espanhol.pdf
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Anexo 3: MALFORMACIONES CONGENITAS PESQUISABLES POR ULTRASONIDO.

Sistema Trisomia 13 Trisomia 18 Trisomia 21

Hipotelorismo, orejas . )

. bajas, labio leporino, Or.eJ as baj as, Braquicefalia y

Craneo faciales S L micrognatia y .

nariz hipoplasica y . engrosamiento nucal.

microftalmia. engrosamiento nucal.

Holoprosencefalia, CQoliIOSitge((l)elap lcfr)lieosia del
SNC microcefalia y defecto 48 Ventriculomegalia.

del tubo neural cuerpo calloso e

' hipoplasia cerebelar.

Defecto septal, Defecto septal, CAV,
Cardiovascular |hipoplasia ventriculary |icoartacion adrtica y Defecto septal y CAV.

tetralogia de Fallot. dextrocardia.

Onfalocele v hernia Hernia diafragmatica, Atresia duodenal e
Gastrointestinal fiafia méti?:,a onfalocele y atresia intestino

& ' esofagica. hiperecogénico.

Agenesia renal, Agenesia renal,
Urogenital hidronefrosis y displasia [hidronefrosis y displasia |Hidronefrosis.

renal. renal.

Artrogriposis, miembros

Polidactilia v ie cortos, equinovaro, Miembros cortos e

Esqueléticas e QUINoVaro yp polidactilia, aplasia de hipoplasia de la falange
4 ' radio y sobreposicion de |media del mefiique.
los dedos.
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