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Congênito   

Genético   





Defeitos

congênitos



1. Morfogênese incompleta (agenesia, hipoplasia)



1. Morfogênese incompleta (agenesia, hipoplasia)

2. Fechamento incompleto (fendas)





1. Morfogênese incompleta (agenesia, hipoplasia)

2. Fechamento incompleto (fendas)

3. Separação incompleta (sindactilia)





1. Morfogênese incompleta (agenesia, hipoplasia)

2. Fechamento incompleto (fendas)

3. Separação incompleta (coração, sindactilia)

4. Excesso (polidactilia, apêndice pré-auricular)





Normal

Malformação

Defeito morfológico de um órgão, parte de um órgão 

ou de uma área do corpo, resultante de um processo

de desenvolvimento intrinsecamente anormal.



Síndrome de

Down



Anemia de Fanconi 

(monogênica - AR)



Normal

Malformação

Disrupção

Defeito devido à interferência externa com o 

desenvolvimento normal (necrose).



Talidomida



Rubéola



Normal

Malformação

Disrupção

Deformidade

Forma ou posição anormal de uma parte do corpo,

causada por força mecânica.



Fator mecânico

Agenesia Líquido

Renal               Amniótico

Sequência de Potter



Normal

Malformação

Disrupção

Deformidade

Displasia

Desorganização tecidual.



Osteogênese Imperfeita



Displasia óssea

Osteogênese Imperfeita



Acondroplasia

Aa                    Aa

?

AA   Aa     Aa     aa





Displasia ectodérmica



Síndrome

Alteração 1

Alteração 2

Alteração 3

Etiopatogenia



Síndrome de Down



Síndrome de Marfan

Gene



Alta estatura

Aracnodactilia

Dilatação de aorta

Frouxidão ligamentar

Miopia

Luxação do 

cristalino



Álcool

Síndrome Alcoólica Fetal













Ambientais

(teratógenos)



Normal

Disrupção

Defeito devido à interferência externa com o 

desenvolvimento normal (necrose).





AMBIENTAIS

• AGENTES INFECCIOSOS :           

Toxoplasmose, Sífilis, Citomegalovírus, 

Rubéola



Ambientais

Toxoplasmose



Rubéola

AMBIENTAIS



•FATORES MATERNOS :                
Hipertermia (febre, sauna), 
Diabetes 

AMBIENTAIS

Regressão caudal

(diabetes)



•AGENTES FÍSICO-QUÍMICOS :          
Radiação, Talidomida, Hidantoína, 
Aminopterina (MTX), Misoprostol 
(Cytotec), Álcool

AMBIENTAIS



Talidomida

AMBIENTAIS



Ambientais

Aminopterina (MTX)



Ambientais

Hidantoína



Ambientais

Warfarin



Ambientais

Misoprostol (Cytotec)



Síndrome Alcoólica Fetal

Ambientais



SAF





Alterações “maiores”

Alterações “menores”

3 ou + menores, procurar maior



Sinofre



Epicanto



Thompson e Thompson – Genética Médica

1. Aspectos Genéticos do Desenvolvimento 

(Genética do Desenvolvimento na Prática Clínica)


