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A espinha bífida é uma anormalidade congênita da coluna vertebral que pode se 

apresentar de formas diferentes. Pode ser oculta e assintomática (espinha bífida 

oculta), apresentar as meninges expostas (meningocele) ou, além das meninges, 

a medula e as raízes nervosas podem estar expostas (mielomeningocele). 



A mielomeningocele, também conhecida como espinha bífida aberta, é uma 

malformação congênita da coluna vertebral da criança em que as meninges, a 

medula e as raízes nervosas estão expostas. 

Acontece entre 18 e 21 dias de gestação e é o defeito do tubo neural mais 

comum, ocorrendo em 1 a 10 a cada 1000 nascimentos. 





HIDROCEFALIA 

Consiste no excesso de líquor dentro da cavidade craniana, 

consequentemente, ocorrendo o aumento no tamanho do crânio da 

criança. 

TRATAMENTO: Cirúrgico consiste na colocação de um cateter ou 

válvula para bombear o líquor do cérebro para  para a cavidade 

abdominal. 

CUIDADOS ENFERMAGEM: Mensurar perímetro cefálico 

diariamente; observar sinais de aumento da pressão intracraniana; 

reposicionamento no leito. 







É uma má formação do cérebro durante a formação embrionária que acontece em torno 
do 16° e o 26° dia de gestação.  
Caracterizada pela ausência total do encéfalo e da caixa craniana do feto. 
A anencefalia pode ter relação a uma deficiência de ácido fólico da Mãe.   
Fatores genéticos também podem predispor o aparecimento desse tipo de 
anormalidade. 
Fatores desconhecidos. 

 





● Ausência ou hipoplasia de membros 
● Defeitos no fêmur e tíbia 
● Malformações no coração, intestinos, úteros e vesícula biliar 
● Polegar com três juntas 
● Defeitos nos músculos dos olhos e da face 
● Ausência de aurículas e surdez 





síndrome de Klinefelter XXY  (Hipogonadismo) caracteriza a 
presença de um cromossomo X a mais no homem. 



É bastante rara . Afeta apenas indivíduos de sexo feminino e 
não possui cromatina sexual, são monossômicos, ou seja, em 
exames de seu cariótipo revelou a presença de 45 
cromossomos, sendo que do par dos sexuais há apenas um X. 



Acondroplasia : Embora às vezes seja hereditário, a maioria dos 

casos de nanismo é causada por uma mutação genética. Possuem 

braços e pernas curtos, cabeça grande e um tronco de tamanho 

médio. 



Síndrome de DiGeorge também conhecida como displasia do timo´. Trata-se de uma 

desordem congênita decorrente de um defeito embrionário das células da crista 

neural das terceiras e quartas bolsas faríngeas que irão originar o timo, glândula 

paratireoides e parte do arco aórtico. 

Características :Orelhas implantadas mais abaixo do que o normal; boca 

pequena;fenda palatina;ausência do timo e das paratireoides;anomalias cardíacas; 

atraso mental; Déficit de crescimento; Convulsões; Cianose;Problemas de 

aprendizagem; Problemas cognitivos e comportamentais. 

 
 





Síndromes do 1º ano: conjunto de anomalias atribuídas à migração insuficiente de 

células da crista neural. 

 






