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O ¢Cuando debe el pediatra sospechar una
enfermedad o sindrome genético?

CRITERIOS DE SOSPECHA

1. Dos o mas malformaciones mayores externas
o internas.
(Po ejemplo de malformaciones mayores: hidro-
cefalia; holoprosencefalia; lisencefalia; mal-
formacion de Dandy-Walker; agenesia de cuer-
po calloso; defectos de cierre del tubo neural,
cardiopatia congénita; fisura labio-palatina;
atresia de coanas; micro-anotia; microftalmia;
coloboma ocular; onfalocele; malformaciones
uro-genitalesy anorectales; defectos de miem-
bros-adactilia, polidactilia, sindactilia, defec-
tos transversos, focomelia, etc; hernia diafrag-
matica; defectos vertebrales; etc.).

2. Una malformacién mayor y dos o tres anoma-
lias menores.
(Ejemplo de anomalias menores: epicantus;
hipertelorismo ocular leve; orejas de implanta-
cion baja o protruidas o con rotacion posterior;
mamelones y fositas preauriculares; pliegue
palmar transverso Unico; clinodactilia; super-
posicion de dedos del pie; sindactilia blanda
parcial entre segundo y tercer dedo del pie;
dorsifexion del hallux; etc.).

3. Desarrollo o diferenciacion genital anormal.
(Por ejemplo: hipospadias; criptorquidismo;
micropene; atresia vaginal; genitales ambiguos,
etc.).

4. Retraso madurativo o retardo mental con o sin
malformaciones congénitas y con o sin antece-
dentes familiares similares.

5. Recién nacido hipoténico.

6. Recién nacido deprimido, con vémitos, convul-
siones o acidosis metabdlica.

7. Sintomas respiratorios crénicos o persisten-
tes, diarrea crénica y desnutricién.

8. Patréon anormal de crecimiento con o sin des-
proporcidn de segmentos corporales.

9. Deficiencias sensoriales congénitas o de apa-
ricibn mas tardia.

10.Pérdida de pautas madurativas ya adquiridas.

ARCHARG PEDIATR

11.Inmunodeficiencias congénitas (infecciones
recurrentes).

12. Anomalias de piel y faneras.
(Por ejemplo: piel redundante; edema de ma-
nos y pies; piel delgada; aplasia cutis; fosita
sacra profunda o quiste pilonidal; ictiosis;
hirsutismo; cabello escaso o ausente; cabello
con aspecto anormal; pigmentacién anormal:
a) hiper: generalizada o en manchas, en réafa-
ga, nevus; etc.; b) hipo: generalizada o en
manchas; hemangiomas; telangiectasias; dis-
trofia de ufias; anodontia; hipodontia; sudo-
racion anormal; dermatitis fotosensible; etc.).

¢QUE DEBE HACER EL PEDIATRA ANTE LA
SOSPECHA DE PATOLOGIA GENETICA?

1. Recoger la historia familiar: abarca a los pa-
dres, hermanos, tios, primos y abuelos, bus-
cando antecedentes iguales, similares o for-
mas “incompletas” de la patologia; infertilidad;
muertes peri-neonatales y consanguinidad.
Puede ser necesario examinar clinicamente a
los padres y otros familiares (o pedir fotos).

2. Recoger los antecedentes gestacionales: en-
fermedades maternas (infecciones, diabetes,
etc.); factores teratdgenos (alcohol, hiperter-
mia, medicacién, toxicos, otros); oliogohidram-
nios, polihidramnios; movimientos fetales dis-
minuidos; etc.

3. Recogerlos antecedentes personales del nifio:
entre éstos es muy importante la evolucién del
crecimiento en talla, peso y perimetro cefalico.

4. Realizar un examen fisico completo y detalla-
doy documentar con fotos: También puede ser
atil solicitar fotos de edades previas.

5. Solicitar los estudios complementarios y coor-
dinar las interconsultas con los especialistas
indicados.

6. Solicitar la interconsulta con el genetista clini-
co cuando:
a. No tuviese diagnoéstico presuntivo.
b. No hubiese podido llegar a la confirmacién
diagnéstica.
c. No conociese los estudios genéticos espe-
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cificos que debe indicar al nifio y a la fami- Importante: consideraciones éticas

lia, las formas de expresion variable de la basicas en el asesoramiento genético

patologia o la posible heterogeneidad 1. No directividad: no imponer opiniones perso-

genética de la enfermedad en cuestion. nales ni sugerir la conducta reproductiva ulte-
d. No se considerase seguroy requiriese ayu- rior de los padres.

da pararealizar elasesoramiento genético, 2. Informacién completa: con veracidad y con

gue implica: diagndstico de certeza; expli- lenguaje que asegure la comprension por los

car la enfermedad, su prondstico, el trata- pacientes o consultantes.

miento posible, plantear los controles evo- 3. Respeto absolutoy promocién de la autonomia

lutivos para prever complicaciones, esta- de los padres: no enjuiciar ni juzgar sus deci-

blecer el riesgo de repeticién en la familia, siones.

informar sobre la factilidad del diagnostico

prenatal y sus métodos, riesgos y certeza Comité de Genética

de patologia y sobre otras posibles opcio- Sociedad Argentina de Pediatria

nes reproductivas.



