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defecto congénito — congenital defect

Defecto Congeénito

Primary Disciplinary Field(s): Medicina, Genética, Pediatria, Salud Publica

1. Definicion Central

El defecto congénito, también conocido como anomalia congénita o malformacién congénita, se

define como una alteracion estructural o funcional que ocurre durante la vida intrauterina y que
esta presente al momento del nacimiento, aunque puede manifestarse clinicamente solo mas
tarde en la vida. Estas alteraciones pueden afectar cualquier 6rgano o sistema corporal, variando
en gravedad desde condiciones leves que requieren poca intervencion, hasta trastornos severos
gue causan discapacidad significativa o incluso resultan fatales. Es crucial entender que el término
congeénito se refiere al momento de la aparicién (al nacer) y no necesariamente a su origen
genético, ya que muchos defectos congénitos son el resultado de factores ambientales o una
interaccion compleja entre genética y entorno.

La amplitud del espectro de defectos congénitos es vasta, abarcando desde anomalias
morfolégicas macroscoépicas, como la hendidura labial y palatina o defectos cardiacos

estructurales, hasta alteraciones metabdlicas o funcionales microscépicas, como los errores
innatos del metabolismo. La distincién entre defectos estructurales y funcionales es fundamental
en la practica clinica. Los defectos estructurales implican una formacién anormal de un tejido u
organo (displasia, malformacion, deformacion, disrupcion), mientras que los defectos funcionales
se refieren a fallos en el funcionamiento bioquimico, endocrino o inmunolégico, a menudo sin una
alteraciéon morfologica evidente, siendo las enfermedades genéticas metabdlicas un ejemplo
prominente de esta categoria.

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) enfatiza que los defectos congénitos representan una

causa principal de mortalidad infantil y morbilidad a largo plazo a nivel global, afectando
aproximadamente a 1 de cada 33 lactantes. La comprensién de su etiologia y la implementacion
de estrategias de prevencidén y manejo temprano son pilares de la salud materno-infantil. La
deteccion precoz, a menudo a través de cribado prenatal o neonatal, permite la intervenciéon
oportuna, mejorando significativamente el prondstico y la calidad de vida de los individuos
afectados y reduciendo la carga socioecondémica asociada a estas condiciones.

2. Etimologia y Desarrollo Historico

El concepto de anomalias presentes al nacer tiene raices histéricas profundas, aunque su
comprension cientifica es relativamente moderna. El término congénito proviene del latin
congenitus, que significa 'nacido con', derivado de con- (junto) y genitus (nacido). Histéricamente,
las malformaciones fueron objeto de supersticion y mitologia, a menudo atribuidas a castigos
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divinos, influencias astrales o impresiones maternas. Civilizaciones antiguas, incluyendo las
mesopotamicas y griegas, registraron la existencia de estas anomalias, pero carecian de un
marco biolégico para explicarlas, viéndolas como presagios o fenébmenos inexplicables que
desafiaban el orden natural.

El desarrollo de la teratologia, la rama de la ciencia que estudia el desarrollo anormal y las causas
de los defectos congénitos, marcé un punto de inflexion. Si bien figuras como Aristételes ya
habian intentado clasificar y explicar las anomalias, no fue hasta los siglos XVII y XVIII que se
iniciaron estudios sistematicos basados en la observacion anatomica. El trabajo de Etienne
Geoffroy Saint-Hilaire y su hijo Isidore Geoffroy Saint-Hilaire en el siglo XIX, que desarrollaron las

primeras clasificaciones formales de malformaciones animales y humanas, sento las bases de la
teratologia moderna. Ellos fueron pioneros en la idea de que las anomalias seguian principios
biolégicos y podian ser inducidas experimentalmente, desafiando la nocion de que eran meros
accidentes.

El siglo XX fue testigo de avances cruciales. El reconocimiento del papel de los factores
ambientales como agentes teratogénicos se consolidé dramaticamente tras la tragedia de la
talidomida en la década de 1960. Este evento demostré irrefutablemente que la exposicién a
ciertas sustancias quimicas durante periodos criticos del desarrollo embrionario podia causar
defectos graves, impulsando la investigacion en embriologia, toxicologia y farmacovigilancia.
Paralelamente, el auge de la genética y el descubrimiento de los cromosomas y el ADN
permitieron identificar la base molecular de muchas anomalias, transformando el estudio de los
defectos congénitos de una disciplina descriptiva a una ciencia etiologica, predictiva y preventiva,
culminando en el desarrollo de técnicas de diagnostico molecular sofisticadas.

3. Clasificacion y Caracteristicas Clave

Los defectos congénitos se clasifican de multiples maneras, dependiendo de su origen, el
mecanismo de desarrollo y el sistema organico afectado. La clasificacion etiolégica distingue entre
causas genéticas (incluyendo anomalias cromosOmicas y trastornos monogénicos), causas
ambientales (agentes teratogénicos, infecciones) y causas multifactoriales (interaccion de genes y
ambiente). La clasificacién morfolégica, fundamental para el diagnéstico clinico, utiliza el marco de
la teratologia descriptiva para categorizar las anomalias segun el momento y la naturaleza del fallo
en el desarrollo embrionario o fetal, lo cual es esencial para el pronéstico y el manejo quirargico.

Dentro de la clasificacion morfolégica, es esencial distinguir cuatro categorias principales que
describen como se produce la alteracién estructural. Una malformacion es un defecto primario en
el proceso de desarrollo de un 6rgano o tejido, generalmente durante la organogénesis temprana
(ejemplo: espina bifida). Una deformacion resulta de fuerzas mecénicas anormales que actian
sobre una estructura previamente normal, tipicamente en el segundo o tercer trimestre debido a
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restriccion intrauterina (ejemplo: pie equinovaro posicional). Una disrupcion implica la destruccién
o interrupcién de una estructura que se habia formado normalmente debido a un evento
secundario (ejemplo: bandas amnidticas). Finalmente, la displasia es la organizacion anormal de
las células dentro de un tejido especifico, como en las displasias esqueléticas, que afecta la
histogénesis.

Ademas de estas categorias, los defectos congénitos pueden presentarse como anomalias
aisladas, sindromes (patrones reconocidos de multiples anomalias con una etiologia comun, como
el Sindrome de Down), asociaciones (patrones de anomalias que ocurren juntas mas
frecuentemente de lo esperado por casualidad, pero sin una causa o0 secuencia conocida, como la
asociaciéon VACTERL) o secuencias (un patron de anomalias derivado de un Unico evento inicial,
como la secuencia de Potter, causada por oligohidramnios). La comprensién de estos patrones es
vital para el diagndstico genético y el asesoramiento familiar, permitiendo una evaluacion integral
del paciente.

Defectos Estructurales Mayores: Son aguellos que tienen consecuencias médicas, quirdrgicas o
cosméticas significativas, afectando la funcion o la supervivencia. Incluyen cardiopatias
congénitas (los defectos mas comunes, como la Tetralogia de Fallot), defectos del tubo neural
(anencefalia, mielomeningocele), y atresias gastrointestinales. Estos defectos requieren una
intervencion médica o quirdrgica compleja, a menudo en el periodo neonatal o la primera infancia,
para preservar la vida o mejorar sustancialmente la funcion.

Defectos Funcionales o Metabdlicos: Afectan la bioquimica o fisiologia del cuerpo sin
necesariamente alterar la estructura macroscopica. Ejemplos prominentes son la fenilcetonuria
(PKU), el hipotiroidismo congénito y la fibrosis quistica. Su diagnéstico depende a menudo del
cribado neonatal, y su manejo requiere intervenciones dietéticas o farmacolégicas de por vida
para prevenir dafios neuroldgicos o sistémicos graves.

Defectos Congénitos Multiples: La presencia de dos o0 mas anomalias mayores. Estos casos
suelen estar asociados con sindromes genéticos complejos, resultado de anomalias
cromosémicas (como la Trisomia 13) o mutaciones génicas que afectan mdultiples vias de
desarrollo. El pronéstico en estos casos es altamente variable y depende de la gravedad de los
organos afectados.

4. Etiologia: Causas y Factores de Riesgo

La etiologia de los defectos congénitos es multifactorial y compleja, y en una proporcion
significativa de casos (aproximadamente el 40-50%), la causa exacta permanece desconocida,
etiguetandose como etiologia idiopatica. No obstante, las causas conocidas se agrupan
principalmente en factores genéticos, factores ambientales (teratégenos) y la interaccion de
ambos. Los factores genéticos, que representan alrededor del 25% de los casos, incluyen
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anomalias cromosémicas (alteraciones en el nimero o estructura de los cromosomas, como las
trisomias) y mutaciones de un solo gen (trastornos monogénicos que siguen patrones
mendelianos de herencia, como la acondroplasia). La penetrancia y expresividad de estos genes
pueden ser variables, complicando la prediccion del fenotipo.

Los factores ambientales o teratégenos son agentes externos que pueden interferir con el
desarrollo embrionario normal al cruzar la barrera placentaria. Estos incluyen agentes infecciosos
bajo el acronimo TORCH (Toxoplasmaosis, Otros, Rubéola, Citomegalovirus, Herpes), a los que se
ha afiadido el virus Zika, que puede causar microcefalia y otras anomalias neurolégicas
devastadoras. Las exposiciones maternas a sustancias quimicas son otro grupo critico; el
consumo de alcohol (que lleva al sindrome alcohdlico fetal), ciertos medicamentos (como la

isotretinoina, el metotrexato y algunos anticonvulsivos como el valproato) y la exposicién a
radiaciones ionizantes son ejemplos bien establecidos de teratbgenos potentes. El momento de la
exposicion es crucial; el periodo de organogénesis (tercera a octava semana de gestacion) es
particularmente vulnerable al dafio estructural.

Ademas de los teratdégenos directos, las condiciones maternas preexistentes también actian
como factores de riesgo modificables. La diabetes mellitus mal controlada antes y durante el

embarazo aumenta significativamente el riesgo de defectos cardiacos, defectos del tubo neural y
malformaciones renales, debido a la hiperglucemia fetal. La obesidad materna, la deficiencia
nutricional (especialmente la falta de acido félico, cuya suplementacion previene hasta el 70% de
los defectos del tubo neural) y la edad materna avanzada (riesgo elevado de aneuploidias)
también contribuyen al riesgo poblacional. La etiologia multifactorial, que combina una
predisposicion genética (polimorfismos) con la exposicion ambiental, es la causa méas probable de
muchos defectos comunes.

5. Diagnéstico y Manejo

El diagnéstico de los defectos congénitos puede ocurrir en tres etapas principales: prenatal,
neonatal o postnatal tardia. El diagndstico prenatal ha avanzado enormemente gracias a la
tecnologia de imagen y las pruebas genéticas. La ecografia obstétrica de alta resolucion es la
herramienta de cribado principal, permitiendo la visualizacién de anomalias estructurales mayores
desde el segundo trimestre. Técnicas de diagndstico invasivo como la amniocentesis o la biopsia
de vellosidades coriénicas permiten obtener muestras para cariotipos y analisis genéticos
detallados en casos de alto riesgo. Mas recientemente, el cribado prenatal no invasivo (NIPT), que
analiza el ADN fetal libre en la sangre materna, ha revolucionado la deteccion de anomalias
cromosomicas comunes con alta sensibilidad y especificidad.

El manejo de los defectos congénitos es inherentemente multidisciplinario, involucrando a
neonato6logos, genetistas, cirujanos pediatricos, cardidlogos, y terapeutas especializados. Para los

Spanish Psychological Databases spanish.arabpsychology.com



https://es.wikipedia.org/wiki/Virus_del_Zika
https://es.wikipedia.org/wiki/S%C3%ADndrome_alcoh%C3%B3lico_fetal
https://es.wikipedia.org/wiki/Diabetes_mellitus
https://es.wikipedia.org/wiki/%C3%81cido_f%C3%B3lico
https://es.wikipedia.org/wiki/Amniocentesis
https://spanish.arabpsychology.com/?p=5620
https://spanish.arabpsychology.com
https://spanish.arabpsychology.com

defecto congénito — congenital defect

defectos estructurales mayores, el tratamiento a menudo implica la correccién quirdrgica, que
puede ser inmediata (ej. atresia esofagica) o planificada a lo largo de la infancia (ej. correccién
escalonada de cardiopatias complejas). En casos seleccionados, la cirugia fetal (intervencién
intrauterina) se utiliza para tratar condiciones especificas como la espina bifida abierta o ciertas
obstrucciones urinarias, buscando minimizar el dafio neurolégico o renal antes del nacimiento y
mejorar los resultados a largo plazo.

En el caso de los defectos funcionales y metabdlicos, el manejo se centra en el cribado neonatal
sistematico, que es obligatorio en muchos paises y permite la identificacion temprana de
trastornos como el hipotiroidismo congénito y la PKU. La deteccion precoz es critica, ya que el
inicio rapido de dietas especializadas (en el caso de PKU) o terapias de reemplazo hormonal
puede prevenir la discapacidad intelectual grave e irreversible. El manejo a largo plazo siempre
incluye un fuerte componente de apoyo al desarrollo, terapias de rehabilitacion (fisioterapia,
logopedia, terapia ocupacional) y asesoramiento genético para la familia, ayudando a los padres a
comprender la condicién, el riesgo de recurrencia y las opciones reproductivas futuras.

6. Importancia Epidemiologica e Impacto en la Salud Publica

Los defectos congénitos representan una carga significativa para los sistemas de salud a nivel
mundial, siendo una de las principales causas de afios de vida ajustados por discapacidad (AVAD)
y la segunda causa de mortalidad neonatal en el mundo, después de la prematuridad. La
epidemiologia de estas condiciones es vital para la salud publica, ya que la vigilancia y el registro
de nacimientos con defectos congénitos (a través de sistemas de registro especializados, como
EUROCAT) permiten identificar tendencias, investigar posibles brotes de teratdgenos ambientales
y evaluar rigurosamente la efectividad de las medidas preventivas implementadas. La prevalencia
global estimada es de alrededor de 3% de los nacidos vivos, aunque esta cifra varia ampliamente
segun la region, la definicion utilizada y la calidad de los sistemas de registro.

El impacto socioecondmico va mas alla de los costos médicos directos asociados a cirugias y
hospitalizaciones. Implica la necesidad de cuidados especializados a largo plazo, el uso de
recursos de rehabilitacién y apoyo educativo, la pérdida de productividad econdémica de los
cuidadores (que a menudo deben abandonar el empleo para dedicarse al cuidado intensivo) y la
necesidad de infraestructura educativa y de apoyo social adaptada. La prevencion primaria,
enfocada en reducir la exposicidn a teratégenos conocidos y mejorar el estado nutricional materno
(suplementacion con acido félico y yodo), es la estrategia mas costo-efectiva y de mayor alcance.

En las ultimas décadas, ha habido un cambio en el perfil de la mortalidad infantil, donde la
proporcion de muertes atribuibles a defectos congénitos ha aumentado en paises que han logrado
reducir exitosamente las muertes por enfermedades infecciosas y desnutricion. Esto subraya la
necesidad de que los paises en desarrollo refuercen sus capacidades de diagndstico prenatal y
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neonatal y mejoren el acceso a la cirugia pediatrica especializada y a los cuidados intensivos
neonatales. La investigacion continua en gendmica es fundamental para desentrafiar las causas

idiopaticas y desarrollar intervenciones preventivas mas especificas, avanzando hacia una
reduccion sustancial de la morbilidad asociada a estas condiciones.

7. Debates, Consideraciones Eticas y Direcciones Futuras

El estudio y manejo de los defectos congénitos estan intrinsecamente ligados a complejos
debates éticos. La principal area de discusion se centra en el diagndstico prenatal y las
decisiones subsiguientes. El cribado prenatal, si bien ofrece a los padres la oportunidad de
prepararse para el nacimiento de un nifio con necesidades especiales o de acceder a
intervenciones intrauterinas, también plantea preguntas éticas profundas sobre la autonomia
reproductiva, el derecho a no saber, y la potencial presion social o médica para la interrupcion del
embarazo en caso de diagnostico de una anomalia grave. Las sociedades médicas y bioéticas
debaten constantemente sobre el equilibrio entre la prevencién de la morbilidad y el valor
intrinseco de la vida con discapacidad, buscando siempre garantizar el consentimiento informado
y el apoyo no directivo.

Otro debate crucial es el manejo de la informacion genética. A medida que las pruebas genéticas
se vuelven mas accesibles y exhaustivas (secuenciacion del exoma o genoma completo en recién
nacidos), surge la cuestion de revelar hallazgos incidentales o variantes de significado incierto
a los padres, especialmente cuando dicha informacion podria tener implicaciones para la salud del
nifio en la edad adulta o para otros miembros de la familia. La ética de la genética pediatrica
generalmente favorece la divulgacion solo de la informacién clinicamente procesable que
beneficie al nifio en la infancia, reservando la informacién de inicio en la edad adulta para cuando
el individuo pueda tomar su propia decision.

Las direcciones futuras en la investigacién se centran en la medicina de precision y la
intervencion temprana. Esto incluye el desarrollo de terapias génicas y terapias de reemplazo
enzimatico para corregir defectos monogénicos antes o poco después del nacimiento. Ademas, la
investigacion busca identificar biomarcadores tempranos que permitan la deteccién de riesgos
antes de la concepcién o en las primeras etapas del embarazo. Finalmente, la integracion de
datos epidemioldgicos, clinicos y gendmicos a través de grandes bases de datos globales promete
una mejor comprension de las interacciones gen-ambiente, lo que es esencial para la prevencion
primaria de la gran proporciéon de defectos congénitos cuya etiologia aiun no se ha dilucidado,
abriendo la puerta a intervenciones nutricionales o ambientales altamente dirigidas.

8. Lecturas Adicionales

Malformacién congénita - Wikipedia
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