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Los profesionales que tuvieron a su cuidado un nifio con un defecto congénito o enfermedad genética
deben estar en situacion de alertar a la familia sobre la posibilidad de recurrencia de la enfermedad en
otros hijos y como supervisarlo durante el embarazo, para ello es necesario un diagndstico
etiolégico.Hay que destacar la responsabilidad que les compete a neonatélogos, pediatras y obstetras
en tratar de obtener la mayoria de datos posibles (radiografias, exdmenes de laboratorio(analisis
cromosomicos,estudios bioquimicos en la sospecha de metabolopatias, estudios moleculares), fotos,
descripcidn clinica y autopsia detalladas) de un nifio fallecido. Muchas veces es en la autorizacion de la
autopsia, donde encontramos la barrera para el diagndstico.Encontrar las palabras adecuadas para
hacerles entender a los padres que se respeta su dolor pero que la obtencidn de un diagndstico
etioldgico sera de gran importancia en el futuro de la familia y su descendencia, compete a la
responsabilidad del médico actuante en ese momento.

Debera sospecharse una enfermedad genética si el RN presentaba: malformaciones, deformaciones u
otras anomalias fisicas visibles, varias anomalias menores, retardo del crecimiento sin etiologia clara,
desproporcién entre los segmentos corporales, alteraciones de la diferenciacidon sexual,respuestas
anormales en el examen clinico neuroldgico, o acidosis metabdlica.

Herramientas para el diagndstico: una anamnesis correcta, una genealogia amplia, interrogando sobre
antecedentes materno de abortos o mortinatos previos.

Un examen fisico detallado, acompafiado de los datos sobre edad gestacional, y documentado con
mediciones antropométricas. Es necesario conocer la procedencia del nifio y observar a ambos padres
para excluir los rasgos familiares o hacer el diagndstico de una enfermedad autosémica dominante si
alguno de ellos la presenta.

Hay que reconocer los signos producidos por una deformacién,(fuerzas mecanicas extrinsecas al feto) o
aquellos que son variantes en la poblacidn, (ej. angiomas planos , un hoyuelo sacro no profundo,
sindactilia leve cutanea entre el 2% y el 3* dedo del pie,etc)o las anomalias menores, (rasgos
morfoldgicos atipicos que no tienen una seria repercusién médica o estética pero que cuando son varios
indican un problema mas serio en la morfogénesis). Una vez detectado un defecto congénito
estructural, pensaremos en los posibles mecanismos causales que lo produjeron: deformacién,
disrupcidn, displasia o malformacién. El defecto puede ser tnico (cardiopatia congénita, malformacion
renal, etc.) o multiple conformando una asociacion (ej.VATER),0 una secuencia (ej Pierre Robin) o un
sindrome.

En conclusion, con una buena semiologia y el conocimiento de la embriologia normal, el médico podra
definir la cronologia y la patogenia del defecto congénito y llegar a uno o a varios diagndsticos
presuntivos.
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