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En este nimero de la revista se presentan dos casos
de malformaciones congénitas, uno con sindrome de
Moebius y otro con hernia diafragmaética congénita
(HDC). En la actualidad los términos que se utilizan
para describir los defectos del desarrollo que se ob-
servan al nacer (del latin congenitus, “nacido con”)
incluyen: defectos de nacimiento, malformaciones
congénitas y anomalias congénitas.

Malformacién congénita (MC) significa alguna
anormalidad que se presenta al nacimiento. No obstan-
te, es un amplio grupo heterogéneo de enfermedades;
es decir, las anomalias congénitas muestran gravedad
y formas de presentacién variable. Algunas se detectan
al nacimiento, otras durante los primeros dias poste-
riores, incluso en muchas ocasiones se detectan antes
del nacimiento (prenatalmente). De acuerdo con la
Organizacion Mundial de la Salud (OMS), el término
malformacién congénita debe confinarse a defectos
estructurales presentes al nacimiento.

Aproximadamente entre 2.5y 5% de todos los recién
nacidos (RN) tienen por lo menos una malformacién
anatomica. Las MC pueden ser menores o mayores. La
malformacién menor es una malformacién estructural
al nacimiento que tiene minimo efecto en la funcién,
pero puede tener algtin efecto cosmético. La malforma-
cién mayor tiene un efecto significativo en la funcién
o en la aceptacion social. Las anomalias menores se
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manifiestan en aproximadamente 10% de todos los
RN. Sin embargo, si se presentan dos 0 mas anomalias
menores en un RN, existe un riesgo de 10-20% de que
pueda tener también una anomalia mayor. Cuando se
observan anomalias menores, la labor del pediatra es
muy importante en la sospecha y deteccién de anoma-
lias mayores mediante estudios especificos o traslado
a centros especializados para su diagnéstico oportuno.

Algunas anomalias son evidentes como el sindrome
de Moebius, en el que la paralisis facial es obvia; otras
malformaciones son internas, no se aprecian a simple
vista y requieren de radiografias u otros estudios para
su identificacién como la HDC, en la que, si bien se sos-
pecha por los datos clinicos, el diagnéstico se establece
con radiografias de torax y/o con ultrasonido.

La etiologia de las MC es amplia y compleja, en su
origen pueden intervenir factores genéticos, ambien-
tales o una interaccién de varios factores. Tanto el
sindrome de Moebius como la HDC se consideran de
origen multifactorial.

Desde el punto de vista dismorfolégico el sindrome
de Moebius no es realmente un sindrome, sino una se-
cuencia, ya que se trata de un patrén de malformaciones
multiples definido por una anomalia Gnica, comtn, que
en este caso seria la agenesia o destruccién de los nu-
cleos de los nervios craneales en el tronco cerebral. Sin
embargo, es ampliamente conocido como sindrome de
Moebius en la mayoria de las publicaciones. Dado que
su origen es multifactorial, pueden intervenir factores
genéticos o ambientales, por ejemplo, se ha asociado al
uso de misoprostol durante el embarazo, medicamento
utilizado para la gastritis, pero que también se ha em-
pleado en dosis masivas con fines abortivos de manera
clandestina. Es un analogo de la prostaglandina E1,
actia sobre el itero gestante ocasionando reduccién del
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flujo sanguineo uterino-fetal al provocar fuertes contrac-
ciones uterinas. Puede decirse que es una enfermedad
heterogénea cuya causa sigue siendo desconocida.

Por su parte, la HDC es un defecto al nacimiento
potencialmente letal, con un curso clinico variable, de
tratamiento médico urgente en unidades especializa-
das y con prondstico incierto. Representa 8% de todas
las malformaciones congénitas, con una incidencia de
aproximadamente uno de cada 2,000 a 5,000 nacidos
vivos. Fue descrita por primera vez a principios del
siglo XVIII por Bochdalek y en la actualidad continta
siendo un reto para pediatras, neonat6logos y cirujanos.
A pesar de los tratamientos innovadores para el ma-
nejo de la hipertensién arterial pulmonar (HAP) y de
los avances en las técnicas quirdrgicas, la mortalidad
permanece elevada. Es una de las malformaciones que
pone en riesgo la vida del paciente inmediatamente
después del nacimiento; lo ideal en estos casos seria
que estos bebés nacieran en un hospital de tercer nivel
que cuente tanto con unidad de cuidados intensivos
neonatales, asi como con neonatdélogos y cirujanos
pediatras. Sin embargo, esto no siempre es posible,
por lo que es imperativo recordar que el papel de los
pediatras y neonatélogos de primer contacto con estos
pacientes es hacer un diagnéstico oportuno de esta
malformacion y tener presente que la HDC no es una
emergencia quirurgica es decir, la HDC se repara
quirurgicamente en el periodo neonatal, después de la
estabilizacién respiratoria y hemodinamica. Por otra
parte, es importante sefialar que estos bebés deben
estabilizarse antes de ser transferidos a un hospital
de tercer nivel para su manejo quirtrgico. En algunos
casos los sintomas iniciales son leves, en otros casos
son de gravedad extrema; ademas, algunos requeriran
traslado a hospitales especializados. Pero es imperativo
que estos RN se cuiden durante el traslado para evitar
disparadores de estrés y eventos adversos que agravan
la HAP. En la HDC la alta tasa de mortalidad se debe
principalmente a la hipoplasia pulmonar y a la HAP.

La importancia del reconocimiento de las MC es
por la alta morbilidad y mortalidad que ocasionan. Se
estima que cerca de 20 a 30% de las muertes infantiles
y 30-50% de las muertes postneonatales se deben a
MC. La OMS estima que a nivel internacional ocurren
210,358 muertes por MC durante los primeros 28 dias
de vida. En México, entre 1980 y 2005 la tasa de morta-
lidad por MC creci6 de 2.2 a 3.5 por 1,000 nacimientos.

La evidencia ha mostrado que las MC como la HDC
y el sindrome de Moebius se asocian en cierta medida
con morbilidad por lo que se requieren cuidados espe-
cializados, asi como recomendaciones precisas en su
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tratamiento y programas bien estructurados para su
seguimiento.

Los tratamientos suelen ser complejos y ameritan
trabajo multidisciplinario que contemple la mejor
adaptacion del nifio, su familia y el medio donde el nifio/
nina se desarrolla. Asi, en el sindrome de Moebius se
requiere un abordaje que incluya manejo ortopédico,
neuroldgico, rehabilitacion fisica, ocupacional y fonoau-
dioldgica, abordaje psicoldgico e integracién social.

También en el caso de HDC deberan participar pe-
diatras, neonatélogos, cirujanos pediatras, gastroentero-
logos, nutridlogos, neumdlogos, genetistas y especialistas
en rehabilitacidn fisica, entre otros; es decir, el segui-
miento de un bebé con una anomalia mayor depende de
la naturaleza del defecto congénito especifico.

El pronéstico general de los RN con MC es relati-
vamente malo, 25% fallece en la primera infancia, otro
25% desarrollara una discapacidad fisica o mental y
sélo el restante 50% tendra una perspectiva favorable
al cabo del tratamiento.
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