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Malformaiile congenitale sunt abateri de la dezvoltarea renbhi normad,
caracterizate prin alterarea morfologiefunctiei unui organ, sistem de organe sau a corpului
n intregime, Tntalnite la geere sau dupnastere. Cu studiul lor se ocafERATOLOGIA
general si speciad care s-a difergiat ca ramur a ANATOMIEI DEZVOLTARIL.

Coninutul teratologiei s-aikgit treptatsi a evoluat paralel cu achiidie dobandite in
cunoaterea DEZVOLTARII EMBRIONARE. In prezent, teratologia a devenituli dintre
cele mai interesantg importante domenii de cercetare ale medicineieiéce si practice, in
care sunt angrenate mai multe spedciglitle granfi. Cresterea frecverei malformaiilor
congenitale in epoca civiligai actualesi progresele realizate in biologia molecéalai

genetid, au determinat extinderea factorilor ceficefactorilor teratogensi a mecanismelor

lor de agiune sau_teratogenezein determinismul malformalor congenitale, factorii

teratogeni, genetigi de mediy pot agiona independent, dar in cea m,ai ma#surd exercit

agiuni conjugate. Prin mijloacele oferite de ingimegenetig, probabil, in malformgile cu
determinare geneticsau abeng patologice din molecule de AND, se vor nlocwi gene
normale.

Malformaiile congenitale au caracter universal. Ele selfietx la toate organismele
pluricelulare atat Tn lumea anirialcatsi in cea vegeta| asupra @rora agioneaz factorii
teratogeni.

La om, muli vreme, malformgile congenitale au fost considerate drept mindai a
naturii sau greeli ale femeii in cursul gegtai. De exemplu, in a 2 a dedad secolului al
XVII lea, genovezul Lazarus Colloredo, un toracopaggzit , care adit mai muli ani, a fost
purtat prin Europa spre a fazuti 0 asemenea minunem£GINE). Tot Tn secolul al XVII lea,
odati cu dezvoltarea embriologiei, F. K. Wolffsag teratologia pe bazele moderne ale
dezvoltrii embrionare, iar Réaumur efectuggarimele experiefe, privind influena unor
factori fizici in teratogeneiz K. E. von Baer, in secolul XVIII, exprimpunctul de vedere
embriologic asupra malforridor congenitale, in timp ce in secolul uttar Darwin si
Gegenbauer definescteratologia ca raraumorfologieisi o leagi de anatomia compa#agi

antropologie. In prima decad secolului nostru, E. Schwalbe, elebofieaza din cele mai
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documentate puneri la punct a malfotilhar congenitale pahla acea vreme, cu tioni de
teratologie generaki speciai, in “Morphologie der Missbildungen” (1905), editah cateva
volume. In zilele noastre teratologia s-a coreltdt ale strAns cu genetica biologia

molecula#, incat in cadrul ei o arie larg are GENETICA TERATOLOGI@. Concomitent,
in clinici s-a individualizat o nau specialitate, ce se ocugu PATOLOGIA INDUSA

PRENATAL.

iIn mod curent este fologit In acest cadrusi notiunea de ANOMALIE
CONGENITALA care reprezinti o abatere de la dezvoltarea embrianaormali, care nu
afecteaz semnificativ funga unui organ. Ea se referde regul, la defecte de un grad mai
redus decéat malformia. Mutgiile genice sunt consideratg ele anomalii produse in
molecula de AND, cu urami in dezvoltare sau indiferente.

VARIANTELE anatomicesi biologice sunt abateri de la “no#fp care tin de
variabilitaea in cadrul speciei. O grginexacs intre anumaliisi malformaii nu exist. Din
conti unii autori sugn ca malformaiile sunt o subgrupa anomaliilor congenitale.tatuo
gradaie VARIANTA — ANOMALIE — MALFORMATIE congenital, pare plauzibd, ele
fiind determinate, probabil, de tamea agetilor nocivi In etape diferite ale difergerii si
cresterii embrionare. Este necesar detiomat totodat ca cele mai complexei grave
malformaii congenitale sunt MORBITRII (IMAGINE), majoritatea lor fiind naviabili la tere.
Ei prezinti conformaii si structuri vicioase diferite de cele Tntalniterirod obgnuit Tn cadrul
speciei umane.

FRECVENTA MALFORMATIILOR. La natere, frecveta medie a malformalor
este de 2-3% din totalitatea stexilor. Aceste valori difér insi dupa tari si gradul lor de
dezvoltare, regiuni geografice, #a®tc. intrucat unele tipuri de malfortinase manifest la
cdva ani de la ngere, cum ar fi cele ingte de surditate, intarzieri mintale, manisme etc.,
cifrele cele mai crescute ajung pda 7,5-8%.

in prezent, in cadrul Organizi Mondiale a Snatitii, se contureaz tendina
depistirii lor precoce pe plan intertianal si crearea unor 8hci de datesi supravegherea

malformaiilor congenitale.

CLASIFICAREA MALFORMATIILOR CONGENITALE

O clasificare cupriritoare a malform@lor nu s-a putut realiza din cauza
variabilitatii lor mari, dei au existat multe Tnceid in acest sens. Unele dintre ele intereseaz
forma si structura, altele cgterea, nurérul, poziia organelor, intinderea, gradul de

complexitate etc. (TERATOLOGIA SPECIA)
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In teratologia general una din clasifigri tine seama indeosebi de mecanismul general

de producere al malformidor, raportate la dezvoltarea embriofmaormad.
0) MALFORMATII PRIN ABSENTA SAU LIPSA DE DEZVOLTARE - pot interesa:
organetesuturi, celule
a) Lipsa de dezvoltare a unui organ
» Absenia membrelor
» Absena degetelor

» Absena capului

AGENEZIE — poate fi:
» Totak

» Patiala

a) Lipsa de dezvoltare a untgsut - lipsa de dezvoltaretesutului tiroidian
(AGENESIA TISULARA)
a) La nivel celular, lipsa totala pigmentului in celulele:
« Pielii
* Parului

e lrisului

0) DEZVOLTAREA INCOMPLETA SAU OPRIREA IN DEZVOLTARE - poate interesa
organismul in totalitae sau poate fi localizkat nivelul organelosi tesuturilor
) Organismul in totalitate sau poate fi localizda nivelul organelorsi
tesuturilor
) La nivelul organelosi partilor corpului
» Degete mari
* Gura mia
* Membre mici
) Deficieneletisulare — pot fi exemplificate prin lipsa destere la nivelul
cartilajelor metafizice
0) EXAGERAREA DEZVOLTARII SAU CRESTEREA IN EXCES — poateisintereseze
organismul in intregime sau numai organgarti ale corpului
b) Cresterea in exces a intregului organism se ingfdri@ gigantism

b) La nivelul organelosi partilor corpului, crgterea in exces:



4)

5)

6)

7)

8)

¢ Gura mare

Membrele mari - hiperplazisegrale

» Degetele mari

cresteri numerice- multiplicarea unor organe:

* Membre supranumerare
e Mai multe degete

- duplicdii viscerale

* Ureterul dublu

» Vezica biliag dubk - totale
» Uretra dubi

» Ureterul bifurcat - pale

MALFORMATII PRIN LIPSA DE ATROFIERE SAU PERSISTEM UNOR FORME
EMBRIONARE SI FETALE

» Persisteta membranei anale
* Vena cav dubk

* Sindactilia

ECTOPIILE VISCERALE prin:

» Lipsa de coborare a unor organectopia testicular

» Lipsa de ascensiunreectopia renal

DIFERENTIERILE ATIPICE ALE UNORTESUTURI — tumorile congenitale
HERMAFRODITISMUL FALSSI ADEVARAT

ATAVISMUL - o malformgie caracteruzat prin apariia la om a unor formaini
caracteristice altor vertebrate cum este pergst@nigurelui codal (rudiment de caxd
S-a Incercat stabilirea unor LEGI TERATOLOGICE, manerale:

LEGEA BALANSULUI ORGANIC (Hilaire) — suine & dezvoltarea exageeat unor
organe se ingeste de lipsa de dezvoltare a altor organevers

LEGEA DEZVOLTARII TARDIVE — organele care se dezvoin ritm lent prezint cea

mai mare variabilitate un nuimcrescut de anomaki malformgii



3. LEGEA DEZVOLTARII CENTRIPETE (Serres) — stise la randul #u c intr-un sistem

de organe, organele centrale prezmii multe malformgi decét cele periferice.

TERATOGENEZA

Cercetrile de teratologie experimensainitiate iné la Tnceputul secolului altele
recente au dtat ci tesuturile, organelg sistemele de organe #bat in dezvoltarea lor FAZE
CRITICE sau _sensibile la agiunea agefilor nocivi, numite si PERIOADE
TERATOGENETICE care sunt proprii figiwi tesutsi organ (MAGINE). Agertii teratogeni
care agoneaz in aceeg perioad critica produc aceleaefecte.

De precizat este faptuhanomentul critic sau determinarea unei malfgimau se
suprapune exact apgei morfologice a acesteia. fignea teratigeh sau momentul critic
precede manifestarea ei morfolagidlanifestarea morfologica malformaei arat cel mult
termonarea perioadei teratogene.

FACTORII TERATOGENI au fost tmstiti in factori ereditariendogeniki factori
de mediu(exogeni). Dg se trateaz separat, Tn geneza celor mai multe malfaiimeseniala
este INTERAQIUNEA dintre acati factori.

Actiunea factorilor teratogeni depinde in primul réaiedFAZA CRITICA sua perioada
teratogen. Exist, ins, si alte elemente care comdineaza aceast agiune, cum aer fi
GRADUL DE SENSIBILITATE AL SPECIEI f@g de agefii teratogeni,_rasai constityia
genetid@ a fiecirui individ al speciei. S-a constatat dintre indivizii supgi agiunii aceluigi

factor teratogen, uniiman neutamai, in timp ce aii fac malformaii.

FACTORII EREDITARI
In prezent este cunoscui €actorii ereditari determih numeroase boli moleculare

congenitale sau erori de metabolism, fitesau nu de malforniacongenitale.

MUTATIILE sau ANOMALIILE CROMOZOMIILE, pentru care desgaeste folosit

si termenul de_abetia cromozomiale sunt modofiari structurale, de forthsi numerice ale

cromozomilor.
ANIMALIILE CROMOZOMALE AUTOZOMALE pot fi numericesi structurale.



ANOMALIILE AUTOZOMALE NUMERICE
3) TRISOMIA 21, numi& si SINDROMUL DOWN sau MONGOLISMUL

- A fost descrig inca din secolul trecut de Langdon Doen, care a nunfiithotenia

mongolia” — 1:600-700; la copii cu mame peste 45 ani l®1:5
- Sindromul poate fi diagnosticat la sbere, iar copii prezitit ca SEMNE
ANATOMOCLINICE :
— Microcefalia
— Intarzierea mental
— Nasul mic, cu ridicina turtit
— Gura mié si intrdeschig
— Urechi mici cu pavilionul deformat
— Gat scurt
— Mambre scurte
— Maini scurtesi latite
MALFORMA TII CARDIACE
— Persisteta canalului arterial
- Debilitatea mental evolueai prograsivsi cerescolarizare specia) iar copii care
supraviguiesc se integreagreu in viga sociai
- Ca perspectly PROFILAXIA GENETICA este esgiald in acest domeniu, iar in
cazurile declarateaman ca posibilitti paleative, corectarea unor malfonmge
cale operatorie.
3) TRISOMIA 18 sau_SINDROMUL EDWARDSa fost descrisin 1960. FRECVENA:
1:3000 nateri

- In etiologia sindromului este incriminat ca factprincipal varsta avansata

mamei
SEMNELE ANATOMO — CLINICE
— Greutate mig la ngtere
— Intarziere pronugati Tn dezvoltare
— Nasul scurt
— Urechi jos inseratgi deformate
— Malformatii ale feei
— Toracele scurt
— Degetele in flexie permanéngi indexul suprapus
peste degetul mediu

— Tnapoiere mentalgraw



Malformatii

digestive
3) TRISOMIA 13 sau SINDROMUL PATAU

- A fost descris Tn 1960. FRECVHM: 1:4000 — 1:7500 ryteri
SEMNELE ANATOMO - CLINICE :

Greutate mig la ngtere

Defecte ale oaselor craniene

Malformatii ale creierului anterior

Nas maredit

Urchi jos inserate, deformagesurditate

Malformatii ale fetei

Sindactilie, polidactilie

Suprapunerea degetului mic cu inelarul

Picior stramb

Malformatii viscerale multiple:

Cardiace

Biliare

Pancreatice
Malpozitii intestinale

Hernii abdominale

asociate grave cardiace,

renale,

3) TRISOMIA 22 sau SINDROMUL SCHMIDT — FRACCAR@sindromul ochi de pisi)

- Se caracterizeazrin

» Coloboma irisului (ochi de pisi¢

» Atrezie anal

» Malformatii: microcefaliesi intarziere mentél

- Este extrem de raridentificat la avorturisi incompatibik cu viga

ANOMALIILE CROMOZOMIALE GONOZOMALE



» Anomalii structurale ale cromozomilor sexualisXY, intalnite frecvent, ce stau la baza

unor sindroame, care se expiiiim tulbutiri ale diferemierii organelor genitale interng

externe, precursi a dezvolirii somatice.

0) SINDROMUL TURNER sau MONOSOMIA X

A fost descris int din 1938 de autorulicuia 1i poar numele MAGINE)
Exista si 0 incidena sezoniex pentru & majoritatea ngerilor cu acest sindrom au

loc in lunile mai — octombrie

SEMNE CARACTERISTICE :

— In pubertatssi postpubertar:

+ Intarzierea maturii sexuale

* Infantilismul organelor genitale interngi
externe

— Nou — riiscutii:

* Greutatssi talie mica

* Prezint edeme limfatice ale membrelor care
dispar dup primul si al 2 lea an de via

» Toracele dtit

» Cresterea este leatsi deficitar, determii
nanism armonios al fetelor cu acest sindrom

* Malformaii asociate cardiace

* Dezvoltarea mentaleste normal

1) SINDROMUL TRIPLO X sau TRISOMIA X( 1:1000 din nou-#scuii de sex feminin)

Descris de Jacolys colaboratori, in 1959

Este mai frecvent decat precedentul

Organele genitale

Pubertatea - nu sunt in gdmaadificate

Fertilitatea

Dezvoltarea somatic

Singura modificare ar fi &derea inteligetei in 2/3 din cazurgi unele malformai

viscerale



