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SUMMARY

CONGENITAL MALFORMATIONS: NOMEN-
CLATURE AND CLASSIFICATION.

Naming nomenclature and clinical classification of
congenital malformations and morphologic defects
are analized by the authors.

Después de un periodo de la historia de 1as Malfor-
maciones Congénitas, en que la literatura médica se
caracteriz6 por la descripcién de innumerables
nuevos sindromes y debido a la importancia creciente
de ellas como causa de morbi-mortalidad (1,2), se
tiende a uniformar la nomenclatura utilizando nuevos
términos que llevan implicitos en su concepto el
conocimiento etiopatogénico. Se procura agrupar 10s
sindromes en comunidades fenotipicas en una
tentativa de entender las semejanzas y diferencias
que presentan, y evaluar si la manera por la cual se
expresan derivan de causas y mecanismos diferentes.

La incidencia global de las Malformaciones
Congénitas alcanza al 5 a 10% de los nacimientos,
constituyendo la segunda causa de mortalidad infantil
en muchas poblaciones sudamericanas (3). En un
estudio (4) de SO Malformaciones Congénitas (MFC)
producidas en 107.457 nacimientos consecutivos
en 8 Maternidades chilenas participantes del Estu-
dio Colaborativo Latinoamericano de Malforma-
ciones Congénitas (ECLAMC) la incidencia fue de
2.97/1.000 nacidos, de los cuales 2.92% fueronrecién
nacidos vivos y 8.24% mortinatos.

En el mismo estudio, la mortalidad neonatal por estas

causas fué de 0.93% (4) aumentando a 3.5/1.000
durante 1991 si se considera la mortalidad infantil

(5).

La clasificacién y nomenclatura de las MFC mis
aceptada actualmente es la publicada por Smith en
1975 (6) y que surgi6 de una reuni6n de expertos
con el fin de ser utilizada universalmente €
incorporada a la Clasificacion Internacional de
Enfermedades de 1a OMS.(cuadro 1)

Cuadro 1
Clasificacion de 1as Malformaciones Congénitas.
Smith 1975 (6).

Malformacion
Deformidad
Complejo malformativo
Sindrome malformativo
(A) Con etiologfa conocida
i) anormalidad cromosOmica
ii) anormalidad genética
* con defecto bioquimico conocido
* con defecto bioquimico no conocido
iii) factor ambiental
(B) Con etiologfa desconocida
5. Asociacion

WO -

Como podemos apreciar, han aparecido cinco grandes
grupos: Malformacién, Deformidad, Complejo
Malformativo, Sindrome Malformativo y Asociacion.

DEFINICIONES

Malformacion: Defecto estructural que resulta de
un error localizado de 1a morfogénesis.

Deformidad: Alteracion de la forma y/o estructura
de un segmento previamente bien desarrollado.

Revista Hosp. Clinico Universidad de Chile. Vol. 7, N° 4, 1996



Complejo Malformativo: Malformaciones asociadas
que resultan de una inica malformacién inicial.

Sindrome Malformativo: Un padrén reconocido de
malformaciones asociadas que resultan de varios
errores en el desarrollo embrioldgico.

Asociacién: Malformaciones asociadas que no son
reconocidas como complejo malformativo.

Malformacion

Un defecto localizado en 1a morfogénesis puede
manifestarse en forma leve e incluso pasar desa-
percibido o puede llevar a un COmMPromiso organico
intenso, incluso ser letal. Entre estos dos extremos
hay una gama casi infinita de expresividades. En la
prictica, las denominamos Menores cuando no
necesitan correccién quirdrgica o no tienen
significacién cosmética para el paciente 0 sus
familiares y Mayores a aquellas que necesitan de
algiin tipo de tratamiento quinirgico o que constituyen
un problema cosmético.

Entre 1as Malformaciones Menores estin las fistulas
y papilomas pre-auriculares, nevos pigmentados, etc.
A pesar de la inocuidad de estas malformaciones,
hay casos en que una malformacion menor
constituye la dnica pista de un problema severo, €s
el caso de la fistula auris cuando va asociada a sordera
neurosensorial. En la prictica, siempre que se
encuentre una malformacién, hay que ir en busca de
otras.

Deformidad

Ya dijimos que estructuras bien desarrolladas pueden
sufrir posteriormente alteraciones por compresion
fetal intrauterina, por ejemplo. Existen evidencias que
permiten asociar las deformidades posturales
congénitas con primigestacion, hipertension materna,
oligohidroamnios, presentacién podélica, etc. siendo
casi siempre el pronéstico favorable.

La gran mayoria de las deformidades compromete
el sistema musculo-esquelético, siendo los
principales ejemplos el Pie Bott y 1a Asimetrfa facial
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por compresiéndel hombro. Otras mas dramaticas,
como la Fascie de Potter, se ve por compresion
intrauterina debido a oligoamnios extremo y estan
ademds, las producidas por bridas amnioticas.

Complejo Malformativo

Se produce cuando una causa Unica afecté a una
estructura embrionaria de la que derivan varias
estructuras anatémicas, por ejemplo: Complejo
Malformativo de Poland, o cuando dicha causa
produjo una malformacién que a su vez indujo otras
malformaciones secundarias, Complejo de Pierre
Robin. La frecuencia de este mecanismo no estd aun
establecida, pero se acepta que es muy frecuente y
puede explicar una proporcién grande de recién
nacidos polimalformados.

Sindrome Malformativo

Aqui, una causa unica afecta simultaneamente a
varias estructuras en desarrollo. Esta causa puede
ser ambiental, cromosémica o genética. En el caso
de algunos agentes teratogénicos ambientales, el
Sfndrome puede llegar a ser bastante especifico, como
por ejemplo el Sindrome de 1a Rubeola Congénita,
de 1a Talidomida, etc. Su frecuencia es totalmente
desconocida, pues mientras s6lo el 5% de las
malformaciones pueden atribuirse a agentes
teratogénicos ambientales conocidos, la gran mayoria
no estdn evaluados ain, desde el punto de vista
teratogénico.

En el Sindrome cromosémico, una causa unica e
intrfnseca, representada por la falta de balance génico
para un bloque de genes de un cromosoma entero o
de una porcién de un cromosoma, afecta a varias
estructuras en desarrollo, si bien no necesariamente
en forma simult4nea (ejemplo: Sindrome de Down).
Aproximadamente el 10% de los malformados
multiples pueden ser explicados por este mecanismo.

Asociacion al azar

Cada malformacién corresponde a una causa
diferente, es decir, en el nifio polimalformado



coincidieron dos o mdis causas. Este mecanismo
puede explicar algunos casos con dos malfor-
maciones, pero la probabilidad de la ocurrencia del
hecho para malformados con tres 0 mas malfor-
maciones seria muy remota. En todo caso la aso-
ciacién al azar puede explicar aproximadamente el
10% de los malformados multiples.

Hay, eso si, asociaciones preferenciales, 1as cuales
no pueden ser explicadas dnicamente por el azar.

Polimalformados

El grupo de los polimalformados constituye un
diagnéstico grave con alta mortalidad neonatal
inmediata.

En 1970, David Smith (7) inicia la etapa de
ordenamiento de las malformaciones asociadas, bajo
un esquema de jerarquias morfogenéticas, que estdn
basadas en la patogenia misma del cuadro
malformativo. Comienzan de tal modo a ser
reconocidas asociaciones, como integrantes de
Complejos Malformativos. Un Complejo Malfor-
mativo es un patrén reconocido de malformacion
asociada, que puede ser explicado patogénicamente.

Frente a un caso de Mielomeningocele con
Hidrocefalia, Pie Bott y Atonia del Esfinter Anal,
resulta evidente que la anomalfa primaria es el
Mielomeningocele, siendo las otras tres consecuencia
de ésta, sea por alteraciones de la inervacion, sea
por alteraciones de la circulacion del LCR. Al hacer
esta ordenacion, colocando al mielomeningocele
como anomalia primaria y a las otras como
secundarias, se constituye una jerarquia dismor-
fogenética de gran utilidad, ya que desde el punto de
vista causal, no tenemos un paciente malformado con
cuatro malformaciones sino una malformacion con
las otras tres como formas de expresion clinica del
propio mielomeningocele.

La asociaciéon de micrognatismo, glosoptosis y
paladar hendido en un mismo paciente, constituyen
una triada que todo pediatra reconoce como vinculada
al nombre de Pierre Robin. Robin la describi0 en la
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década del 30. Durante muchos anos esta asociacion
era llamada Sindrome de Pierre Robin, pero hoy dia
se sabe que no se trata de un sindrome, sino de un
complejo malformativo sin especificidad etioldgica.
La triada de Robin tiene una secuencia patogenica
que jerarquiza a cada una de las tres anomalias que
la componen. El micrognatismo es 1a anomalia
primaria que causa la glosoptosis y ésta a su Vez, €S
la causa del paladar hendido. Se trata de una
secuencia lineal de procesos dismorfogencticos, que
quedan como secuela de las tres anomalias de la
triada. Si el arco mandibular estd muy reducido de
tamafio, el piso de la boca serd muy pequeiio para
permitir el descenso normal delalengua, la que queda
alta, en retroposicién constituyendo un obsticulo
mec4nico para la fusion de los procesos palatinos
entre si; obstdculo que los procesos encuentran
principalmente en sus extremos posteriores. La
relacion entre crecimiento mandibular y desarrollo
palatino, fundamento de este complejo malformativo,
ha sido comprobada experimentalmente en ratas, por
Walker y Frazer (8) y por Warkan en otros mamiferos.

Un concepto clinico fundamental fue posteriormente
aportado por Hanson y Smith (9), en base al estudio
de 16 pacientes con el complejo malformativo de
Robin. Los autores encontraron que la fisura del
paladar blando es siempre en U y nunca en V. El
fundamento tedrico de esta observacion clinica, es
que dicha U contornea el obstaculo que encontraron
los procesos palatinos en su proceso de fusion, es
decir l1a lengua.

Suele ocurrir en la gran mayoria de 1os casos que es
imposible llegar a un diagnostico preciso, ya que, a
pesar de todos los esfuerzos, el cuadro polimal-
formativo no puede ser encuadrado en un sindrome
con nombre y apellido y el médico queda entonces
frustrado en su labor intelectual. En el periodo
neonatal, ademds, es ain mds dificil llegar a un
diagnostico definitivo. El recién nacido es un
organismo incompletamente desarrollado y por lo
tanto en él es imposible precisar ciertas anomalfas
de procesos del desarrollo, que ain no han sido
completadas. Signos clfnicos que son muy frecuentes
en los sindromes reconocidos como retardo mental,
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ceguera, sordera, anomalfas dentarias, enanismos de
comienzo post-natal, etc., no los puede analizar el
neonat6logo. M4s ain, la mayorfa de las malfor-
maciones internas son diagnosticables mas
tardfamente, por técnicas que no estdn a su alcance.
Debe conformarse, entonces, solo con un buen
examen fisico. Es cierto que actualmente se puede
llegar més lejos que antes en el diagndstico de una
malformacién con las nuevas técnicas de estudio pre-
natal: cultivo de liquido amniético, de tejido,
vellosidades coriales, ecografias antenatanales y
postnatales, ecocardiografias, etc., etc., que nos
ayudan en el diagndstico preciso de 1a malformacion
aislada. Lo dificil es llegar a la individualizacion de
un sindrome. Pero, ;qué es un sindrome ?.

La palabra sfndrome significa «concurrencia» o «ir
juntos» y sirve para referirse a un nimero dado de
sfntomas que se presentan juntos. Por extension se
le aplica no s6lo a sintomas sino tambi€n a signos.

En la clinica médica se restringe su uso a aquellos
conjuntos de signos y/o sintomas sin especificidad
etiolégica conocida, como en el caso de la hiper-
tensi6én portal, pues de lo contrario dicho conjunto
pasa a denominarse enfermedad. En el drea de las
malformaciones congénitas se habla de Sindrome de
Down por ejemplo y NO de enfermedad de Down.

Un Sindrome de Malformacién Congénita seria
entonces un nimero dado de malformaciones
congénitas que se presentan juntas, ain cuando dicho
sindrome no tenga denominacién definida. Este es
el concepto de Kallen. Pero, definido asi, hace de
ésta palabra un elemento muy poco especifico. Es
necesario entonces, aumentar la precision del
concepto. Opitz (1974) distingue tres tipos de
sindromes: de examen fisico, patogénico y etiol6gico.

El Sindrome de Examen Fisico es un conjunto de
anomalias en un paciente que no se encuadra en
ninguna de 1as otras categorfas de sindromes. De tal
modo que si en un Servicio de Neonatologfa hay
archivadas 100 fichas clinicas de recién nacidos con
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dos o mis malformaciones, que no constituyen
sindromes conocidos. Dicho archivo contiene 100
sindromes de exdmen fisico diferentes.

El Sindrome Patogénico o Sindrome de génesis
formal, es un conjunto de anomalias que se ha
observado en més de un paciente. Si dicho conjunto
de anomalias se presenta en més de un paciente,
sugiere que esos pacientes presentan un sindrome que
responde a un mismo proceso patogeénico, si bien no
necesariamente a una misma etiologia.

El Sindrome Etiolégico o Sindrome de génesis
causal, es un conjunto de anomalias que responden
no s6lo a un mecanismo patogénico determinado,
sino a una etiologia determinada. Un sindrome
etiolégico puede ser definido en base a un solo
paciente como el caso original de Edwards, con
trisomfa del cromosoma que posteriormente fuera
identificado como el mimero 18.

Los tres tipos de sindromes mencionados se refieren
a la presencia conjunta de mis de una anomalia
primaria del desarrollo. El concepto de anomalia
primaria y de anomalias secundarias y terciarias, son
el punto bésico en la comprensién de los complejos
malformativos,

Cuando definimos Complejo Malformativo dijimos
que era un conjunto de malformaciones asociadas
que resultan de una dnica malformacién inicial. Es
decir, que pueden ser explicadas patog€nicamente,
como Mielomeningocele e Hidrocefalia y Pie Bott.
O sea, es posible identificar a una anomalia como la
anomalfa primaria y a las otras como cambios
estructurales subsecuenciales derivados de dicha
anomalia primaria.

Se reserva entonces el calificativo de Sindrome a
aquellos patrones de asociacion de anomalias que
involucran a mis de una anomalia primaria, es decir,
que no puede ser explicada como debida a un dnico
defecto de 1a morfogénesis.
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