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Pauta Presentación 

• Definición de AC 

• Importancia de las AC 

• Causas de las AC 

• Tipos de Anomalías Congénitas 

• Metodología estudio de AC 

• Medidas de prevención de AC 

• Tips para llevar a casa de AC 





Congénito        =     Genético 
 
Presente desde                             Involucra cambios a nivel  
El nacimiento                                de la Información genética 



Anomalía        =     Malformación 

 
Alteración              Tipo específico 
                                 de alteración 
TODO                      PARTE 



Tipos de AC 

• “Mayores y menores” 

• Deformación 

• Disrupción 

• Malformación 

• Secuencia 

• Asociación 

• Síndrome 



¿Qué son las anomalías congénitas? 

Alteración de origen prenatal, presente al 
nacimiento, visibles o no. Su presencia puede ser 
advertida o no y tiene causas diversas. 
 
Pueden ser: 
*Estructurales ( fisura labiopalatina) 
*Funcionales ( sordera) 
  



¿Cuáles son las causas de AC? 



Impacto enfermedades congénitas y 
anomalías congénitas 



Defunciones por AC 





Tipos de AC 

• “Mayores y menores*” 

• Deformación 

• Disrupción 

• Malformación 

• Secuencia 

• Asociación 

• Síndrome 

*Variantes familiares 



 
 
2 AC menores--- 10% riesgo una mayor 
3 AC menores--- 25% riesgo una mayor 
 
 



Tipos de AC 

• “Mayores y menores” 

• Malformación 

• Deformación 

• Disrupción 

• Secuencia 

• Displasia 

• Asociación 

• Síndrome 

Radiación, citostáticos, 
Bencenos, pesticidas 



MALFORMACION 

Es una anomalía de la forma o estructura de un órgano o parte de 
éste, resultado de un desarrollo intrínsicamente anormal. 



Tipos de AC 

• “Mayores y menores” 

• Malformación 

• Deformación 

• Disrupción 

• Secuencia 

• Displasia 

• Asociación 

• Síndrome 

Maniobras abortivas frustras 



DEFORMACION 

Es una alteración de la forma, posición o estructura de una parte del 
organismo, secundaria a la acción de fuerzas mecánicas anormales 
que actúan sobre una parte desarrollada previamente en forma 
normal. 



Tipos de AC 

• “Mayores y menores” 

• Malformación 

• Deformación 

• Disrupción 

• Secuencia 

• Displasia 

• Asociación 

• Síndrome 

Talidomida, ácido retinoico, misoprostol, 
Antihipertensivos, metrotrexate 



DISRUPCION 

Defecto morfológico de un órgano o de una región del organismo cuyo 
desarrollo era originalmente normal, secundario a una interferencia 
externa al mismo. 



Tipos de AC 

• “Mayores y menores” 

• Malformación 

• Deformación 

• Disrupción 

• Secuencia 

• Displasia 

• Asociación 

• Síndrome 



SECUENCIA 

Una anomalía primaria genera la aparición de otras anomalías 
congénitas 



Tipos de AC 

• “Mayores y menores” 

• Malformación 

• Deformación 

• Disrupción 

• Secuencia 

• Displasia 

• Asociación 

• Síndrome 



DISPLASIA 

Organización celular anormal, que modifica la morfología original o la 
estructura de un tejido u órgano . 



Tipos de AC 

• “Mayores y menores” 

• Malformación 

• Deformación 

• Disrupción 

• Secuencia 

• Displasia 

• Asociación 

• Síndrome 



ASOCIACION (Dinámico) 

Anomalías congénitas que se presentan juntas en un paciente con  
frecuencia mayor a la esperada por azar. 



Tipos de AC 

• “Mayores y menores” 

• Malformación 

• Deformación 

• Disrupción 

• Secuencia 

• Displasia 

• Asociación 

• Síndrome 



SINDROME 

Patrón reconocido de múltiples anomalías que afectan a múltiples áreas 
del desarrollo, con una etiopatogenia común. 



Hall  et al 
1978 

McCandless 
2004 

% Hospitalizaciones  
53,5 

 
71 (34/37/27) 

Ingresos hospitalarios en niños con anomalías 

genéticas 

37% 
Predisposición 

/susceptibilidad 

34% 
Condición con base 

genética importante 

27% 
Sin condición 
preexistente 

LAS AC NO SOLO SON “FRECUENTES”….  



Y además… 

Se pueden efectuar medidas de prevención 

con las AC. 





Decálogo ECLAMC 1969- 
Prevención Anomalías Congénitas 



Veamos… Qué podría causarnos esta 
AC? 



Pero… 
Saber la causa ayuda a evitar el efecto 

 



DISEÑOS DE ESTUDIOS PARA 
ANOMALIAS CONGENITAS 

• Reporte de Caso  

• Serie de Casos 

• Estudio de Poblaciones: cohortes, casos- 
controles 

• Estudio de tríos 

• Estudios de Asociación de genoma completo 

 



Reporte de Caso 

• Un paciente 

• Dismorfias específicas= Fenotipo 

• Estudios complementarios: 

   * Cariotipo 

   * Array CGH 

   * Panel 

   * Secuenciación 

• Condición particular 





Serie de Casos 

• Varios pacientes ( pocos) 

• Dismorfias específicas= Fenotipo 

• Estudios complementarios: 

   * Cariotipo 

   * Array CGH 

   * Páneles 

   * Secuenciación 

• Condición grupo particular 

 





Cohortes 

• Comparo toda la población 

• Costosos 

• Prospectivo: registro AC que aparecen y 
evalúo diferencias / similitudes 

• Retrospectivo: Ya tengo la AC y veo atrás 
diferencias / similitudes 

• Obtengo RR 



Indicadores demográficos seleccionados 

• 15.116.435 habitantes (censo 2002) 

    17.000.000 habitantes (proyección CEPAL) 

 

• Asistencia profesional del parto 99,8%,     
70% nace en hospitales públicos 

 

• Madres de 35 años o más constituyen el 
14,8% del total de nacimientos 

 

• Tasa de mortalidad infantil 7,4 por 1.000 
nacidos vivos en 2012, malformaciones 
congénitas son la segunda causa, 34,6%  

 

• El aborto está prohibido (ley 18.826 de 1989)          



RENACH: REGISTRO  NACIONAL DE ANOMALIAS CONGENITAS DE CHILE 





Casos y Controles 

• Comparo casos y controles (ECLAMC) 

• Menos costosos 

• Prospectivo: registro AC que aparecen y 
evalúo diferencias / similitudes 

• Retrospectivo: Ya tengo la AC y veo atrás 
diferencias / similitudes 

• Obtengo OR 

 





Estudios de Tríos 

• Estudio de asociación 

• Costosos 

• Estudio casos y controles modificado 

• Controles= padres del paciente 

• Busco diferencias / similitudes 

• Corrige estratificación 

• Obtengo OR 

 





Estudio de Asociación 

• Estudios sin hipótesis 
 
• Muy costosos = poblaciones grandes y      
                                estudios caros 
 
• De Genoma completo: 
     secuenciación ng 
 
• De Exoma completo 
     secuenciación de exones 
 





¿Y por qué no hacer un estudio clínico 
doble ciego y aleatorizado para 

estudiar etiología de las AC? 



Firmaría Usted el Consentimiento 
Informado de este tipo de 

investigación en su hijo? En usted? 



ELSI: Aspectos éticos, 

legales y sociales 

• Privacidad y confidencialidad de la información genética  

• Impacto sicológico, estigmatización, y discriminación  

• Aspectos reproductivos 

• Aspectos clínicos 

• Incertezas asociadas a exámenes de genes para 

susceptibilidades y condiciones complejas  

• Acceso diferenciado a tecnologías genómicas avanzadas  

• Implicancias conceptuales y filosóficas   

• Aspectos de salud y ambiente  
U.S. Department of Energy Genome Programs, Genomics and Its Impact on Science and Society, 2003 



Leyes Nacionales 

• De investigación en seres humanos 

• Derechos y Deberes de los pacientes 

• De uso de fármacos nuevos en el país 

• Derechos humanos 

• Código de ética profesiones de la salud 



Diferente es aplicar lo 

observado en estudios 

epidemiológicos en AC… 



  

DTN  

Pre-FAF 

(1999-2000) 

Post-FAFC 

(2001-2015) 

OR 

 

(IC 95%) n Tasa/10.000 n Tasa/10.000 

  Anencefalia 72 6,0 247 3,1* 0,52 0,40-0,68 

  Encefalocele 
29 2,4 108 1,4* 0,57 0,38-0,85 

  Espina Bífida 
105 8,7 351 4,4* 0,51 0,41-0,63 

  Total 206 17,1 706 8,9* 0,52 0,45-0,61 

*p≤0,001   

 Prevalencias y OR de DTN por tipo pre-FAF y post-FAFC.  

                                      Región Metropolitana n Metropolitana.  



5 Mensajes para llevar a casa 

• LAS AC SE PUEDEN PREVENIR EN GRAN MEDIDA 

CON PEQUEÑAS MEDIDAS. 

 

• LAS AC NO SON ENFERMEDADES RARAS EN 

CONJUNTO Y SON LA 2 CAUSA DE MUERTE EN 

NIÑOS EN EL PRIMER AÑO DE VIDA EN CHILE. 

 

• MUCHAS DE LAS AC TIENEN TRATAMIENTEO 

MEDICO, QUIRRUGICO Y/O PSICOSOCIAL. 

  

 



Detectar factores de riesgo y brindar información, 

ofrecer a las personas los servicios de salud 

adecuados, llevar a cabo los diagnósticos oportunos, 

trabajar con el impacto psico-social que se produce en 

las familias ante la detección de anomalías congénitas 

y derivar a la consulta. 

PROMOCION Y PREVENCION 

DE LA SALUD 



 

Claves consejo genético: 

 • Escuchar 

• Estar dispuesto a responder dudas 

• No tener miedo a no saber 

• Derivaciones oportunas 

• Recitar: política de puertas abiertas 

• Brindar orientación del estado del arte 

 



TALLER 

Hora de poner en práctica lo estudiado en la mañana de hoy 

 

1) Armen 2 grupos, cada grupo con dos becados de genética clínica 

2) Analicen la situación que se les expone ( 10 minutos) 

3) Preparen un poster para exponer las conclusiones del grupo ( 10 minutos) 

4) Expongan su trabajo a todo el curso ( 5 minutos) 


