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RESUMEN

Introduccion: Las.malformaciones congénitas son una de las
principales causas de morbilidad y mortalidad neonatal en todo el mundo;
constituye un problema grave aun no resuelto. El objetivo del presente
estudio es conocer la frecuencia de las malformaciones congénitas y la
morbi-mortalidad en los recién nacidos del Servicio de Neonatqlogia del

Hospital de Vitarte durante los arfios 2000 -2009.

Materiales y método: Es un estudio descriptivo, retrospectivo y
transversal. Durante los afios 2000-2009 nacieron 25294 recién nacidos
vivos en el Hospital de Vitarte, de los cuales 264 presentaron alguna
malformacion congénita. La poblacion esta constituida por el 100% de los
recien nacidos con malformacion congénita. La informacion se obtuvo de

la revision de las historias clinicas de los recién nacidos malformado.

Resultados: La frecuencia de recién nacidos vivos con

malformaciones congénitas fue 1,04%. Las malformaciones congénitas



mas frecuentes fueron el labio leporino y/o paladar hendido (23%),

sindrome Down (15,5%), hidrocefalia (7,5%), espina bifida y/o
mielomeningocele (6%), criptorquidea (8%). Las principales patologias
neonatales fueron: sepsis (39,3%), sindrome distres respiratorio (28,6%),
hipoglicemia (25%) e ictericia patologica (10,7%). Ademas, 224 recién
nacidos presentaron alguna patologia neonatal y 35 fallecieron durante su

hospitalizacion.

Conclusiones: La tasa de recién nacidos vivos con
malformaciones congénitas es 10,4 casos por cada mil nacidos vivos. La
frecuencia de morbilidad neonatal es 84,8% y de mortalidad neonatal

13,3 % de los recién nacidos vivos con malformaciones congénitas.

Palabras ~ claves: malformaciones -congénitas, anomalias

congénitas, defectos congénitos.



ABSTRACT

Introduction: Congenital malformations are a major cause- of
neonatal morbidity and mortality worldwide, is a serious problem remains
unsolved. The aim of this study was to determine the frequency of
congenital malformations and morbidity and mortality in infants in the

Neonatal Service Vitarte Hospital during 2000 -2009.

Materials and WMethods: A descriptive, retrospective and
transversal. During the years 2000-2009 25294 live births were born at the
Vitarte Hospital of which 264 had a congenital malformation. The
population is 100% of newborns with congenital malformations. The
information was obtained from review of medical records of malformed

newborns.

Results: The frequency of newborns with congenital maiformations
was 1.04%. The most frequent congenital malformations were cleft lip and
/ or palate (23%), Down syndrome (15.5%), hydrocephalus (7.5%), spina

bifida and / or myelomeningocele (6%), cryptorchidism (8 %). The main



pathologies were neonatal sepsis (39.3%), respiratory distress syndrome
(28.6%), hypoglycemia (25%) and pathologic jaundice (10.7%). In
addition, 224 newborns had neonatal pathology and 35 died during

hospitalization.

Conclusions: The rate of newborns with congenital malformations
is 10.4 cases per thousand live births. The neonatal morbidity rate is
84.8% and 13.3% of neonatal mortality of newborns with congenital

malformations.

Keywords: congenital malformations, congenital birth defects.



INTRODUCCION

Las malformaciones congénitas ocupan un lugar preponderante dentro de
la patologia humana, tanto por su relativa frecuencia como por las
repercusiones estéticas, funcionales, psicoldgicas, sociales y también
desde el punto de vista econdmico. Cuando miramos hacia atras
apreciamos como los programas de genética han influenciado
favorablemente en esta situacién; muchos de estos defectos pueden ser
previstos genéticamente e incluso diagnosticados en el periodo
intrauterino con vistas a la interrupcion precoz del embarazo o el
tratamiento oportuno para evitar la muerte del nifio o las posibles

secuelas; sin embargo no ocurre asi en muchos paises del mundo. @2

Las malformaciones congénitas son una de las principales causas de

morbilidad y mortalidad neonatal en casi todo el mundo; constituyendo un

1. Garcia F. Frecuencia y morbimortalidad de Malformaciones Congénitas Mayores en el Recién
Nacido. Rev. Cubana Pediatr. 2006; 78 (4).12-9.
2. Vargas B. Malformaciocnes congénitas y sus factores asaciados en el servicio de neonatologia

del Hospital “Dr. Fernando Vélez Paiz", Enero a Noviembre del 2004. Trabajo monogréfico para
optar al titulo de especialista en Pediatria.



problema grave aun no resuelto. Es sabido que en afios recientes la
mortalidad neonatal asociada a malformaciones congénitas ha cobrado
mayor importancia ante el descenso de las enfermedades infecciosas en

nifRos recién nacidos.

Por otro lado, se estima que alrededor de 2 a 3% de los nifios recién
nacidos tienen una malformacién mayor y que cerca de 9% de estos
mueren en la etapa perinatal, pero la frecuencia relativa aumenta a 5%
cuando se suman las malformaciones diagnosticadas en la nifiez. como
las anomalias cardiovasculares, pulmonares, de la columna vertebral y
otras |ocalizaciones ®#  Las malformaciones suelen ser frecuentes en
abortos espontaneos © %7 La mayoria de los defectos congénitos no
llevan a la muerte de! nifio y algunos se resuelven absolutamente sin otra
repercusion, pero lamentablemente otros mantienen alteraciones
permanentes 0 producen un desenlace fatal en forma precoz o mas

tardiamente.

3. Vega V. Frecuencia de malformaciones congénitas en un Hospital General de Tercer Nivel.
Revista Mexicana de Pediatria. 2000; 72 (2). 70-3

4. Lain Entralgo P. Medicina Pediatrica, en Historia de la Medicina. Ed. Masson. 2003, pp: 3 —39.
5. Alfaro N. Malformaciones congénitas en 75 788 nasimientos consecutivos en cuatro hospitales
de Guadalajara, México. Perinatol Reprod Hum, 2004; 8 (2): 91 — 100.

6. Holtzman N, Khoury Ruin J. Monitoring for congenital malformaticns. Annu Rev. Public Health.
2008; 2(3). 237 -66.

7.Castilla E. Estudio Latinoamericano sobre Malformaciones Congénitas. Bol Of Sanit Panam.
2004; 76 (6). 494 — 501.



El presente estudio describe la frecuencia y las caracteristicas de las
malformaciones ccongénitas en recién nacidos vivos en el Servicio de

Neonatologia del Hospital De Vitarte durante los afios 2000 -2009.



CAPITULO |

DEL PROBLEMA

1.1.- EL PROBLEMA
1.1.1 FORMULACION DEL PROBLEMA
iCudl es la frecuencia y morbimortalidad de las
malformaciones congenitas en los recién nacidos vivos en el
Servicio de Neonatologia del Hospital De Vitarte durante los
arnos 2000 -20097?

1.1.2 DESCRIPCION DEL PROBLEMA

AREA GENERAL Ciencias de la Salud

AREA ESPECIFICA Medicina Humana

ESPECIALIDAD Pediatria

LINEA O TOPICO Malformaciones congénitas



Se denominan malformaciones congenitas a los defectos
estructurales presentes al nacimiento. La incidencia a nivel
mundial de defectos congeénitos al nacimiento oscila 25-62 por
1000 recién nacidos, la incidencia de desdrdenes congenitos
severos que pueden causar la muerte prematura o©
enfermedades cronicas a lo largo de la vida es de 43 x 1000
recién nacidos ©. Las Malformaciones congénitas ocupan un
lugar preponderante dentro de la patologia humana, tantc por
su relativa frecuencia como por las repercusiones estéticas,

funcionales, psicologicas y sociales que implican.

En el Pert, la mortalidad por maiformaciones congénitas,
deformidades y anomalias cromosdmicas ocupan el cuarto
lugar en |a etapa neonatal, en el periodo infantil el tercer lugar y
en el periodo escolar el décimo lugar; razon por lo que
consideramos gue el estudio es de importancia, pues, nos dara
una idea actualizada sobre las malformaciones congénitas en

nuestro medio, por lo que presentamos este problema que

8. Almaguer P, Fenseca M. Comportamiento de algunos factores de riesgo para malformaciones
congénitas. Policlinica docente Octavio de 1a Concepcidn y de la Pedraja Cienfuegos Cuba 1998-
2002.



hemos encontrado e identificado como importante en nuestro

medio.

Es dificil calcular la frecuencia global de las maiformaciones
congénitas ya que existen variaciones relacionadas a las
diferencias étnicas de grupos humanos, asi como las
caracteristicas geogréficas de los paises. El conocimiento de
gue las Malformaciones congénitas constituyen un problema de
gran repercusion en los paises en vias de desarrolio como
Perud. Es necesario determinar en el en el Servicio de
Neonatologia del Hospital De Vitarte todos aquellos factores de
riesgo y trastornos perinatales asociados a defectos congénitos
que nos permita conocer, valorar, agotar los recursos
diagnésticos y proporcionar informacidén necesaria y asimilable
a la poblacién en riesgo y de esta manera incidir en el riesgo de

recurrencia y en la prevencion de las mismas.

1.1.3 INTERROGANTES BASICAS DEL PROBLEMA

e ;Cual es la frecuencia de recién nacidos vivos con

malformaciones congénitas?



{,CUéléS son las malformaciones congénitas mas
frecuentes en los recién nacidos vivos?

¢Cuales son las caracteristicas materma-neonatales de los
recién nacides vivos con malformaciones congenitas?
¢Cual es la frecuencia de la morbilidad de los recién
nacidos vivos con malformaciones congénitas?

¢Cudl es la frecuencia de la mortalidad de los recién

nacidos vivos con malformaciones congénitas?



1.2.- ANTECEDENTES
A} A NIVEL INTERNACIONAL

En Cuba de Abril de 1985 a Diciembre de 1997 se realizé un
estudio sobre el comportamiento de los defectos congénitos, de
una poblacion total de 572 561 recién nacidos analizados, 7725
mostraron una malformacion aislada, con una prevalencia de
134.9 por 10,000 nacimientos; la polidactilia, la hipospadia y las

cardiopatias fueron las mas frecuentes. ©

Posteriormente un estudio descriptivo en RN menores de 7 dias
en el periodo de 1975 al afio 2004, dividido en dos grupos de 15
afos; demostraron gue la mayor frecuencia y morbimortalidad de
malformados ocurmid en el primer grupo 4.4 por 1000 nacidos
vivos, disminuyendo en el segundo grupo a 3.9 por 1000 nacidos
vivos, siendo mas frecuentes malformaciones del aparato

digestivo y en segundo lugar en la cara. "

9. Alonso F, Cerda |. Comportamiento de los defectos congénitos aislados mas frecuentes en
Cuba Centro Nacional de Genética Médica Marze 1995 — Diciembre 1997.



En Quito en el quinquenio 1976 — 1980 se realiz6 un estudio
comparativo retrospectivo de las malformaciones congénitas
presentadas en dos instituciones de salud, en el Hospital “Carlos
Andrade Marin” y la Maternidad “Isidro Ayora”, registirandose 567
casos en las dos instituciones; obteniéndose tasas de nifnos
malformados entre 74 y 166 por cien nacidos vivos

respectivamente. 9

El Registro Dominicano de Maiformaciones congénitas evaluaron
todos los recién nacidos malformados, vivos o muertos, con 500g
0 mas de peso que nacieron en 1989, encontrando una tasa de
malformaciones congénitas de 1.6 por cien nacidos; hubo 62.5%
de madres menores de 24 afios y baja frecuencia y
morbimortalidad de Sindrome Down y defectos del tubo neural,
0.3 y 0.25 respectivamente. 7

En Cochabamba un estudio llevado a cabo desde Julio de 1990 a
Junio de 1991 encontrando una frecuencia y morbimortalidad de

1,37 por 1000 nacidos vivos, encontrando predominancia de

10. Jacome A. Prevalencia de malformaciones congénitas y su relacién con factores genéticos y de
riesgo en recién nacidos de dos Instituciones de Salud de la Ciudad de Quite. Escuela Nacional de
Enfermeria. Abr 2002. 110p.

11. Jaguez M. Regisfro Dominicane de malformaciones congénitas (REDOMALCOQ): resultados de
1989. Arch domin: pedialr. May — Ago 2000; 26 (2): 51 — 8.



maiformacjiones del sistema madsculo esquelético, aparato
digestivo, seguido de alteraciones cromosomicas con repercusion

morfolégica. 2

En Venezuela desde marzo de 1989 a diciembre de 1992 Pineda
y col. encontraron una frecuencia y morbimortalidad de 23,4 por
1000 nacidos vivos, siendo las mas frecuentes las anomalias de
piel, muscuio esqueléticas, de maxilar y organos genitales; las
maiformaciones mas graves fueron las del SNC, especialmente

del tubo neural y el sindrome de Down. ¥

En México de Octubre del 2001 a Septiembre del 2002 se realizd
un estudio donde ingresaron a neonatologia 2,234 neonatos, se
identificaron 69 con defectos congénitos con una frecuencia y
morbimortalidad de 30.9 por 1000 nacidos vivos, con una
letalidad de 15.9 y la mortalidad de 4.9 por mil; siendo mas
frecuentes los defectos cardiovasculares (CIA, CIV), en segundo

lugar defectos de cara y cuello (fisura labio palatina). ©

12. Yucra E. Malformaciones congénitas en recién nacidos del Hospital Nacionai de Iz Caja
Naciona! de Salud Caochabamba. Pregentada en Jomadas de Residencia Médica, Julio 1080 a 20
Junio 2001.

13. Pineda L. Epidemiclogia de malformaciones congénitas en el Hospital “Pedro Garcia Clara’,
Ciudad Ojeda, Venezuela. Invest Clin. Marz 2004; 35 (1): 20 - 33.

10



En Colombia de Junio a Diciembre del 2001 se realizoé un estudio
por Zarate |, en ese lapso hubo 2,026 nacimientos,
encontrandose 87 malformados, con una prevalencia global de
4,29%; la frecuencia de malformaciones fue considerablemente

mayor en el grupo de nacimientos muertos. %

En Chile en el periodo del 2002 al 2003 en base a los datos de
7,858 nacimientos se encontr6 639 nacidos vivos con
malformaciones (8.2%), 139 de ellos con defectos severos, 13
fallecieron poco despues de nacer, 126 necesitaron
hospitalizacion y 39 requirieron tratamiento quindirgico; los nifios
hospitalizados por malformaciones congénitas tienen una
mortalidad el doble que los fallecidos por ofras causas, con un

periodo de hospitalizacién mayor. {19

En Nicaragua de Enero a Noviembre del 2004 Vargas F. estudio
a los recién nacidos vivos con malformaciones congenitas; el

total de nacimientos fueron 4,561 nacidos vivos, de ellos 105

14. Garcia H. Frecuencia de anomalias congénitas en ei Instituto Materno Infantit de Bogotd
Biomédica Bogota. Junio 2003; 23 {2): 161 —72.

15, Ulloa G. Factores de riesgo y trastomos perinatales asociados a malformacicnes congénitas
en el Hospital Bertha Calderén Reoque, Enero a diciembre del 2003. Universidad Nacional
Auténoma De Chile. 2004,

11



nacidos vivos malfoomados para una frecuencia vy
morbimortalidad del 2.3 %; siendo mas frecuente las
malformaciones musculo esqueléticas (polidactilia, pie equino,
enfermedad luxante de cadera), seguida de malformaciones del
sistema  nervioso  central (hidrocefalia, microcefalia,

Mielomeningocele). (®

Ulloa Gonzalez en Nicaragua realizé un estudio caso controf cuyo
objetivo fue determinar los factores de riesgo y trastornos
perinatales asociados a malformaciones congénitas en el hospital
“Bertha Calderon Roque™.. Los principales resultados fueron que
las malformaciones congénitas mas frecuentemente encontradas
son: hidrocefalia, malformaciones multiples, mielomeningocele,
labio leporino + paladar hendido y las atresias duodenal y
esofagica. La mayoria de pacientes tenian edades comprendidas
entre los 19 y 34 arios, de escolaridad primaria y procedente de
Managua. La procedencia, la escolaridad, los antecedentes
familiares y de hijos con dichas malformaciones y los

antecedentes patoldgicos no constituyeron un factor de riesgo de

16. Bayer C. Estudio clinico — estadistico de las malformaciones congénitas en el Hospital de La
Maternidad de Lima. Tesis presentada a la UPCH: FM para optar el grado de Bachiller en
Medicina. Lima — Pert. 1967.

12



malformaciones congénitas; en cambio la consanguinidad, el
aborto recurrente, el uso de farmacos de origen desconocido o el
metronidazol, la deficiencia en el uso de acido félico, el
antecedente de tabaquismo, drogadiccion y exposicion a
plaguicidas si constituyeron un factor de riesgo. La presencia de
patologias durante el embarazo como el polihidramnios, la
hipertensidon cronica y la diabetes también incrementan este
riesgo. El sexo masculino fue el mas afectado. Los recién
nacidos con malformaciones tuvieron mayor riesgo de trastornos
perinatales como el apgar menor de 7, prematurez y bajo peso al

nacer.

Bonino A, con el objetivo de determinar la incidencia de las
malformaciones congénitas en la matemidad del Hospital
Britanico y analizar sus principales caracteristicas, realizéd un
estudio retrospectivo de historias clinicas de recién nacidos
desde el 1 de enero 2003 al 31 de junio 2005. La incidencia fue
de 12 x 1000 nacidos vivos. Los defectos mas frecuentes fueron
vinculados al aparato genitourinario, cardiopatias congénitas,
esqueléticas y mas alejado aparato digestivo y sistema nervioso

central (SNC). En 10 de los nifios se observd una malformacion

13



mayor y cuatro pacientes presentaban asociacion malformativa.
La ecografia prenatal fue de utilidad para el diagnéstico de

malformacion fetal en la mitad de los embarazos.

B) AMBITO NACIONAL

En Chimbote de enero de 1990 a diciembre de 1994 en el
Hospital Regional “Eleazar Guzman Barron” la frecuencia de
malformaciones congénitas fue de 0,92 por ciento, los sistemas
mas comprometidos fueron: musculo esquelético,

cardiovascular, gastrointestinal y nervioso. ("

En Arequipa se llevaron a cabo dos estudios: uno en el Hospital
Regional Honorio Delgado de enero 1993 a diciembre 1996 de
23 596 recién nacidos vivos, se encontré 214 neonatos con
malformaciones congénitas lo cual da una frecuencia vy
morbimortalidad de 9 por 1000 nacidos vivos; y en el Hospital
Nacional del Sur IPSS de enero de 1994 a diciembre de 1997

hallaron una frecuencia y morbimortalidad de 2,55 por 1000

17. Mantilla G, Malformaciones congénitas en recién nacidos vivo y su relacion con algunos
factores epidemiologicos maternos. Tesis presentada a la Universidad Nacional de la Libertad,
Facultad de Ciencias Médicas, para la optar el grado de bachiller en Medicina. Trujillo — Peru.
1977.

14



nacidos vivos, siendo mas frecuente la fisura labio palatina,
atresias y estenosis, en segundo lugar el sistema cardiovascular
y en tercer lugar el sistema genitourinario predominando la

criptorquidia. 29

La tasa de mortalidad neonatal en el Hospital Nacional Edgardo
Rebagliati Martins durante el afio 2000 fue de 10,5 por mil
nacidos vivos y los factores relacionados a la mortalidad
perinatal fueron pre-eclampsia severa, malformaciones

congénitas severas y hemorragias del tercer trimestre. ©°

Maria Masgos publicé “Malformaciones Congénitas en Recién
Nacidos Vivos: Morbimortalidad en el Hospital San Bartolomé
durante el periodo enero 2000 hasta diciembre 2002”". El objetivo
del estudio fue determinar, la epidemiologia, factores de riesgo y
mortalidad, presentados en neonatos vivos con malformaciones

congenitas. Por medio de un estudio de casos y controles.

18. Alvarez S. Frecuencia y morbimortalidad de malformaciones congénitas en el Servicio de
Neonatologia del Hospital Regional Honorio Delgado de Arequipa, enero 1993 a diciembre de
1997. Tesis presentada a la UNSA, Facultad de Medicina, para obtener el grado de Bachiller.
Arequipa — Perud. 1997.

19. Sanchez M. Malformaciones congénitas en el Servicio de Neonatoiogia del Hospital Nacional
del Sur de Arequipa — IPSS, enero 1994 a diciembre 1998. Tesis presentada a la UNSA, Facultad
de Medicina, para obtener el grado de Bachiller. Arequipa — Perd. 1998.

20. Diaz L. Mortalidad perinatal en el Hospital Nacional Edgarde Rebagdliati Martins. Rev. Med
Hered. Sept. 2003; 14 (3): 117 — 21.

15



Durante estos tres afios de estudio hubo 19,964 recién nacidos
vivos, de los cuales 340 casos presentaron alguna deformidad.
Mostré una prevalencia de malformaciones congénitas en
necnatos nacidos vivos de 1,7%; entre los factores de riesgo que
tuvieron significancia estadistica se encuentran: la edad matema
mayor de 35 afios, pobreza extrema, alcohol durante el
embarazo y deficiencia de vitaminas. Las maiformaciones
cardiovasculares representaron el 19% seguido de |las
anomalias maxilofaciales con 14,10%. Las malformaciones con
mayor prevalencia fueron el labio leporino mas fisura de paladar
y comunicacion interventricular. La mortalidad entre ios neonatos
con defectos congénitos fue 12,5%, siendo las malformaciones

multiples las de mayor letalidad (100%)®©"

21. Masgo M. Malformaciones congénitas en recién nacidos vivos: morbimortalidad en el
HONODAMI San Bartolomé. Tesis presentada a la Universidad Nacional Mayor de San Marcos,
Facultad de Medicina, para obtener el titulo profesional de Médico Pediatra. Lima — Perd. 2003

16



1.3.- OBJETIVOS DEL ESTUDIO

A.- OBJETIVO GENERAL

e Conocer la frecuencia y morbimortalidad de las

malformaciones congénitas en los recién nacidos vivos

en el Servicio de Neonatologia del Hospital De Vitarte

durante los afios 2000 -2009.

B.- OBJETIVOS ESPECIFICOS

Conocer la frecuencia de recién nacidos vivos con

malformaciones congenitas.

» |dentificar las malformaciones congénitas mas frecuentes
en los recién nacidos vivos.

« Describir las caracteristicas matema-neonatales de los
recién nacidos vivos con malformaciones congénitas.

+ Detemminar la frecuencia de la morbilidad de los recién
nacidos vivos con malformaciones congénitas.

¢ Determminar la frecuencia de la mortalidad de los recién

nacidos vivos con malformaciones congeénitas.

17



CAPITULO i

MARCO TEQRICO

2.1. INTRODUCCION

Se denominan malformaciones congénitas a los defectos
estructurales presentes al nacimiento. Se conocen desde los
albores de la humanidad, tal como lo muestran grabados y figurillas
mudos testigos de pasadas Ccivilizaciones encontradas en

diferentes partes del mundo 2.

El nacimiento de un nifo maiformado siempre ha causado
constemnacion, pero la explicacion que a este fendmeno se le ha
dado, ha variado en las diferentes €pocas, de acuerdo a los
conceptos magico-religiosos o filoséficos prevalentes. Asi, en
algunas, culturas, un nifio maiformado era considerado como un

ser impuro que no debia vivir y por tanto, ser destruido, mientras

22. Gardner R, Down syndrome, other full aneuploidies and polyploidy. Chromosomal abnormalities
and genetic — counseling. Qxford University Press Inc. New Cork. 2006.
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que en otras, por el contrario era deificado y adorado. En algunas
religiones se consideraba como fruto del pecado y por tanto castigo
divino, mientras que en otras, presagio de futuros acontecimientos

o producto de desavenencia entre dioses 0 de guerras cosmicas.

A mediados del siglo XIX nacié la teratologia como la ciencia que
trata acerca de las monstruosidades, en la década de los setentas,
se acufid el término de Dismorfologia para referirse a la ciencia que

estudia las malformaciones congénitas®,

En promedio la frecuencia de las malformaciones congénitas
‘mayores” presentes al nacimiento, es de 3 a 5 por ciento,
considerando sélo los recién nacidos vivos. La frecuencia aumenta
si se toma en cuenta 6bitos y abortos. Son responsables del 16%
de las muertes que se producen durante el primer afo de vida.
Existen pruebas de que estas cifras representan sélo la parte
visible de un iceberg ya que las formas con mayor y mas precoz
letalidad se encuentran en gestaciones que no alcanzan la

viabilidad, particularmente abortos de primer trimestre, se ha

23. Smith LI, Wyngaarden J.B. Tratado de Medicina Interna de Cecil. 17va Edicién. Nueva Editorial
Interamericana — México DF. 1987; 4(1).135 - 67.
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demostrado la presencia de anomalias morfoldgicas incompatibies

con la supervivencia en el 50% de los abortos espontanecs.

2.2. ETIOLOGIA

Los principales factores de riesgo estan constituidos por el
antecedente de un hijo afectado, padre o madre afectado o
enfermedades clinicas matemas como la diabetes. Puede
disminuirse el riesgo de enfermedades del tubo neural
(Mielomeningocele, anencefalia o hidrocefalia) mediante la
administracion, en la etapa pre y post concepcionai, de un
suplemento de acido fdlico o complejos multivitaminicos que lo
contengan. Hay algunas investigaciones que indicarian que
también el acido fdlico podria reducir el riesgo de otras anomalias
congénitas como defectos cardiacos, del sistema unnario, labio

leporino, etc. &,

En la gran mayoria de las malformaciones congénitas (50%-60%)
no es posible conocer la causa del defecto, entre 20% - 25% son
de etiologia multifactorial (factores genéticos y ambientales); 7% a

10% son provocadas por agentes meramente ambientales; entre
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7% - 8% son debidas a genes mutantes (mendelianas o

monogénicas) y entre 6% - 7% son de etiologia cromosomica. ¢*

14

2.2.1.- GENETICAS:

La transmision de las enfermedades genéticas se puede
producir de tres formas: anormalidades cromosomicas,
trastornos monogénicos y trastorno complejo resultado de

la integracién de multiples genes y factores ambientales.

Anomalias Cromosoémicas: Soélo representan un 10% de
las malformaciones detectadas al momento del
nacimiento. La mas frecuente es el sindrome de Down.
Esta enfermedad esta directamente relacionada con la
edad materna avanzada en la mayoria de los casos. Son
responsable de la mitad de los abortos espontaneo. Un
buen asesoramiento preconcepcional incluye la
sugerencia de que la maternidad se produzca antes de los

35 afios de edad @,

24 Sola J, Cuidados Intensivos Neonatales. 1 edicién, Editorial Cientifica Interamericana — México.

1988;1(6):23-9
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Anomaliaé Genéticas: Aparecen en el 20% de las
anomalias congénitas y se producen por la alteracion de
un sélo gen. El gen alterado puede ser dominante o
recesivo. Los genes dominantes por ejemplo, son causa
de acondroplasia. Los factores de riesgo asociados a
anomalias geneticas son la consanguinidad, un hijo previo
afectado, padre o madre afectados o edad paterna
avanzada. Un asesoramiento preconcepcional adecuado
podria reducir en un 10% la aparicion de enfermedades

de origen genético en familias afectadas “.

Anomalias De Causa Multifactorial O Poligénicas: Se
desconoce cual es el mecanismo de esta anomalia y
corresponde al 65% de defectos congénitos. La
frecuencia y morbimortalidad es 2-4% de la poblacién. Es
dificil o casi imposible determinar el riesgo de contraer
una enfermedad multifactorial cuando existe un hijo afecto
se calcula que la posibilidad de que otro descendiente

este afecto sea del 5%.

25. Al Maguer P, Fonseca M, "Comportamientc de algunos factores de riesgo para
malformaciones congénitas.” Policlinica docente Octavio de la Concepcion y de la Pedrada
Cienfuegos Cuba 1998-2002
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El nadmero de malformaciones secundarias a noxas
exdgenas (drogas, medicamentos, alcohol, tabaco, etc.)
es minimo, y por ello se han propuesto muchas teorias

para explicar el origen de estas malformaciones:

= El ongen poligénico esta basado en la idea de que una
malformacion depende de varios lugares genéticos.

+ La hipotesis multifactorial sugiere varias alternativas, en
particular la enfermedad genética como interaccion de
factores intrinsecos y extrinsecos.

» La sinergia ambiental sugiere que varios factores no
teratogénicos en si mismos pueden en determinadas
circunstancias provocar una maiformacion. En esta
categoria se encuentran la mayoria de las cardiopatias
congénitas, anomalias de tubo neural (espina bifida,

anencefalia).

2.2.2.- ENFERMEDADES MATERNAS

Existen algunas enfermedades en la madre que aumentan

los riesgos en su descendencia de padecer defectos
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congénitos. El caso mas estudiado es la diabetes
materna. Las mujeres diabéticas tienen unriesgo de 2 a 4
veces mayor de que sus hijos presentes algun tipo de
malformacion en el momento de nacimiento que la

poblacion general 2.

Las enfermedades mas frecuentes son alteraciones
cardiacas, del sistema nervioso central y esquelético. El
buen control de los niveles de glucemia en el periodo
preconcepcional y del primer trimestre del embarazo,
disminuye los riesgos a los valores de la poblacidon
general. También la epilepsia, lupus eritematoso
sistémico, hipotiroidismo y fenilcetonuria presentan mayor
riesgo de anomalias congénitas que pueden disminuirse
mediante un buen control clinico de la enfermedad de

base @4,

2.2.3.- ANOMALIAS DE ORIGEN AMBIENTAL
Estan asociadas con el 10% de los defectos congénitos. Todas son
prevenibles. Incluye las malformaciones provocadas por agentes

farmacolégicos, alcohol, radiaciones, infecciones @,
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Las infecciones que se sabe que pueden ser causa de
malformaciones son la rubéola, varicela, -citomegalovirus,
toxoplasmosis y algunos virus menos frecuentes. La rubéola es una
de las causas infecciosas mas frecuentes de malformacion
congénita. En la toxoplasmosis no existe vacunacion, pero se
pueden adoptar medidas higiénico dietéticas que disminuyen el

riesgo de enfermedad en un 50%.“

La exposicién a radiaciones como los rayos X y las radiaciones
ionizantes también estan relacionadas con malformaciones
congénitas. Cabe recalcar que las dosis de rayos X usadas en los
estudios diagnésticos habituales se encuentran muy por debajo de

las potencialmente peligrosas de causar malformaciones.

Agentes quimicos: Representan alrededor del 4% de las causas
de defectos congénitos, e incluyen el alcohol, drogas prohibidas,
medicamentos y agentes ocupacionales. El riesgo es mayor en las

primeras semanas del embarazo, etapa en la que se forma todos

26. Brent L, Anomalias congénitas humanas causadas por agentes exégenos. Pediétricos. Review
2001; 22(7): 243-53.
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los 6rganos del embrién, y muchas veces la mujer desconoce

todavia estar embarazada “7.

2.3.- CLASIFICACION DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS

Mayores: cuando el defecto provoca un problema funcional o
anatéomico que limita las actividades normales del individuo que la
padece, representa del 3 — 5%. Por ejemplo: paladar hendido,
anoftalmia, microftalmia, onfalocele, microsomia hemifacial,

agenesia de radio, holoprosencefalia alobar, etc ©®.

Menores: cuando la alteracion impone muy poca O ninguna
limitacién al individuo y basicamente constituyen un problema mas
estético que funcional., son el 14%. Por ejemplo: paladar hendido
submucoso, Uvula bifida, coloboma de iris, hernia umbilical,
papiloma preauricular, incisivo central Unico, falange distal del

pulgar anormal, etc.

27. Spranger J, Opitz A. Errors of morphogenesis: concepts and terms. Recommendantions of an
international working group. J Pediatr. 2007; 100 (1): 160 —5.

28. Palma M, Hernandez M, Factores asociados a Malformaciones Congénitas Enero 1987 — Mayo
1992, HEODRA. Monografia UNAN — LEON, Nicaragua. Octubre 1992
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Malformacion: es un defecto estructural primario por una
aberracion local en la morfogénesis. Generalmente genético,
originado en el periodo embrionario. Riesgo de recurrencia alto (1 —
25% o incluso mas). Por ejemplo: Atresia de esoéfago, labio

leporino, onfalocele, anoftalmia, etc.

Deformacion: es una alteraciéon de la forma o estructura de una
parte del cuerpo que se ha diferenciado normalmente. Producido
por un efecto mecanico. Originado en el periodo fetal. Diferente
pronodstico segun la deformacion sea de origen extrinseco (riesgo
bajo) o intrinseco (riesgo de recurrencia mas alto). Por ejemplo
deformaciones por presentacion de nalgas, malformaciones

uterinas, etc. @

Disrupcion: es el defecto estructural que se debe a la destruccion
de un tejido ya formado. Originado en el periodo embrionario o
fetal. Riesgo de recurrencia bajo. Buscar causa ambiental
(infecciones, radiaciones 0 agentes quimicos) 0 causa mecénica

(por ejemplo: amputacién por bridas amnidticas, etc.)

29. OMS, Factores Genéticos y Malformaciones congénitas, Ginebra. Serie de informes técnico N°
438, 1970.
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Es menester hacer la diferenciacion entre las tres categorias
clinicas de defectos congénitos: malformaciones, deformaciones y
disrupciones sobretodo en funcidn del pronostico del paciente, del
organo afectado, y para la planeacion del tratamiento. Sin embargo
la separacion de estas tres categorias es con frecuencia dificil,

dado que en ocasiones existe superposicion entre ellas ©?.

Displasia: es una alteracion en la diferenciacion celular de un
tejido especifico que es modificado en su proceso de maduracion.
Originado en el periodo embrionario. Con riesgo de recurrencia del
25% o muy bajo si se trata de una mutacidn reciente. Las
displasias pueden ser de naturaleza metabdlica
(mucopolisacaridosis, sindrome de Zellweger) o no metabdlicas
(hemangioma cavernosos gigante, Nevus pigmentado piloso);
pueden comprometer un capa germinal (displasias ectodérmicas) o
varias capas germinales ( esclerosis tuberosa); pueden ser
generalizadas (displasias esqueléticas) o localizadas (teratoma
sacrocoxigeo); pueden ser Unicas (neuroma acustico) o multiples
(multiple neurofibromatosis); pueden ser benignas (angiomatosis

encéfalo-trigeminal) o premalignas (poliposis colénica); pueden ser

30. Torres J, Valero F, Xercavins J, “Conducta que debe seguirse ante el diagnostico prenatal de
riesgo congénito”. Editorial Masson, 2000. Pag. 401-8.
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permanentes (Nevus pigmentado piloso) o evanescentes
(hemangioma cavernoso); pueden ser congénitas (teratoma
sacroccigeo) o postnatales (teratoma testicular), y pueden ser
causados por factores medioambientales durante la vida prenatal
(adenosis vaginal por dietilestilbestrol) o postnatales a traves de

varios agentes como radiaciones, virosis o carcinogenos ©V.

Sindrome: como una agrupacién no aleatoria de malformaciones,

la causa se desconoce.

Secuencia: defectos en cascada que derivan de una malformacion

primitiva.

Asociacion: cuadro mal formativo todavia no bien encuadrado

desde el punto de vista etiopatogénico ni sindrémico.

2.4.- SEGUN EL NUMERO DE MALFORMACIONES

Malformacion aisiada: Es un defecto estructural unico presente al

momento del nacimiento. Por ejemplo Craneosinostosis, Labio

31. Aase J, Dysmorphic diagnosis for pediatric practiones. Pediatrics Clin North Am. 2004,
39:135-56.
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Hendido, Polidactilia, Sindactilia, etc. Es muy poco frecuente
encontrar malformaciones aisladas ya que la morfogénesis esta
programada secuencialmente en el tiempo, por lo que en la
mayoria de los casos, la alteracion primaria desencadena una serie
de eventos en cascada que alteran el desarrolio de oiras areas o

campos, llevando a !a produccion de malformaciones mdltiples ©7.

Malformaciones miltiples: Se subdividen en: ©2

Complejo malformativo. Se define cuando hay dos o mas
malformaciones vecinas provenientes del mismo origen
embriolégico o secuencial de un mismo proceso patogénico. Un
ejemplo es la enfermedad de Crouzon, en la cual la alteracion
primaria es una Craneosinostosis y el resto de los hallazgos
clinicos: hipertelorismo, exorbitismo, retrusion del tercio medio de la
cara u pseudoprognatismo, entre otros son alteraciones
secundarias producidas por el crecimiento compensatorio tanto de

la masa encefalica como de los propios huesos craneales.

32 Alfarc N, Perez J, Malformaciones congénitas en la zona Mefropolitana de Guadalajara — Diez
afios de estudio. Rev. Mexicana de Pediatria. 2004; 8 (3).13-9
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Sindrome poliformativo: es la coexistencia de malformaciones en
areas distantes y embriolégicamente no relacionados. Por ejemplo
el Sindrome de Waardeburg, donde el defecto basico es una
alteracion bioquimica en las células de la cresta neural, presenta
un efecto fenotipico pleiotrépico (diversas manifestaciones del
mismo agente etioldgico), el cual se manifiesta por piebaldismo,

telecanto, hipoplasia del area nasal y sordera neurosensorial.

La identificacibn de las malformaciones segin un patron
caracteristico (malformaciéon aislada, complejo mal formativo o
sindrome polimalformativo) tienden a implicar una etiologia
definida, en contra de las asociaciones fortuitas cuya etiologia es

dificil de precisar 2.

Cuando nos encontramos frente a un paciente con una sola
malformacion externa, nuestro deber es, buscar exhaustivamente
otras malformaciones externas o internas que, de no encontrarse,
nos harian llegar a la conclusion de que estamos frente a un caso
de una malformacién aislada. Cuando tenemos un patrén de

diversas malformaciones, nuestro deber es tratar de establecer un

33. Merk Sharp Dohme, Espafia. Malformaciones congénitas. Cap. 15. Pediafria y genetic. 1998.
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diagnéstico sindromico en el paciente o, en su defecto, considerar

que se trata de una asociacion o una secuencia malformativa ¢4.2

2.5.- CROMOSOMOPATIAS

Cualquier alteracion de los cromosomas que resulte en un
complemento cromosémico alterado (diferente de 46XX o de 46XY)
y que ademas afecte el fenotipo de la persona, la mas
frecuentemente son: trisomia 21. La alteracion de los cromosomas
sexuales (X 0 Y) mas comun es la monosomia del cromosoma X o

sindrome de Turner €Y.

CLASIFICACION:

* Numéricas (cromosomas 0 segmentos de ellos de mas o de
menos) o0  Estructurales (translocaciones, delecciones,
inversiones, duplicaciones, anillos, isocromosomas).

* Totales (alteracion que afecta a un cromosoma entero) o Parciales

(alteracion que afecta a una parte o segmento de un cromosoma).

34. Aldunate R, Margarita. Malformaciones congénitas pulmonares. Revista Chilena Pediatria.
2004, 72:52 7.
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» Autosémicas (que afectan a cualquier cromosoma llamado
autosoma, del par 1 al par 22) o Gonosémicas o de cromosoma

sexual (que afecta al cromosoma X o al Y).
ETIOLOGIA:

Las alteraciones cromosomicas se producen como errores de la
divisiébn celular y pueden ocurrir durante la gameto génesis
(formacién y desarrollo de las células sexuales masculina vy
femenina) o después de la fecundaciébn del odvulo por el
espermatozoide en las primeras divisiones celulares del cigoto. La
gran mayoria de los embarazos con alteraciones cromosomicas se
abortan, llegando a representar el 50% de los abortos espontaneos

del primer trimestre ©2.

Los mecanismos para que se produzca ftrisomia 21 y ofras
trisomias son:
e No-disyuncion en la meiosis, ocurre en el 95% de los casos

(trisomia completa).
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¢ Traslocacion entre cromosomas involucrando siempre con la
participacion de un cromosoma 21, corresponde a un 3% de los
casos.

e Mosaicismo con la presencia de 2 lineas celulares en
proporciones diferentes pero siempre una de las lineas es

trisbmica para el cromosoma 21.

MANIFESTACIONES CLINICAS:

Trisomia 21 (Sindrome de Down): se presenta en 1 de cada 500-

600 nacimientos, hay un factor de riesgo representado por [a edad
materna a partir de los 35 afos, es menos comun en fetos
femeninos que masculinos. El diagnéstico es clinico: braquicefalia,
fisuras palpebrales inclinadas hacia arriba, perfil plano, occipucio
plano, lengua que protruye, cuello corto y ancho, piel redundante en
la nuca, térax ancho y corto, hipotonia muscular, clinodactilia de V
dedos de manos, linea Unica palmar, pabellones auriculares
displasicos o con baja implantacion, separacion de primer y
segundo dedo de pies que se continda en la planta con un surco.
Pueden presentar malformaciones asociadas como: defectos

cardiacos diversos, defectos gastrointestinales de tipo atresia
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intestinal, onfalocele, pancreas anular. Cuando se presentan

complicaciones la mortalidad se aumenta ©2.

Trisomia 18 (Sindrome de Edward): Frecuencia de 1 en 8,000

nacimientos, presentando también efecto de edad materna. Se
presenta con: bajo peso al nacer, hipotrofia generalizada,
microdolicocefalia con occipucio prominente, micrognatia,
pabellones auriculares “faunescos” y de b\aja implantacion, esternén
corto, pufios cerrados con cabalgamiento caracteristico de los
dedos de la mano (quinto sobre cuarto y segundo sobre tercero),
pies en mecedora, criptorquidia en varones e hipoplasia de labios
mayores e hipertrofia del clitoris en nifias, malformaciones

cardiacas en el 95% de los casos. Es altamente letal ©©.

Trisomia 13 {Sindrome de Patau): Frecuencia de 1 entre 10,000 a

20,000 nacimientos y tiene efecto de edad materna. Desde el punto
de vista clinico presentan: bajo peso al nacer, labio / paladar
hendido, microftalmia o anoftalmia, aplasia cutis en piel cabelluda,
hexadactilia y defectos de pies, presentan alteraciones de genitales
externos e internos, cursan con alteraciones cerebrales de tipo

holoprosencefalia  (arrinencefalia, cebocefalia, ciclocefalia),
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alteraciones cardiacas diversas en el 80% de los casos,

alteraciones renales y digestivas. Es altamente mortal.

Monosomia del X (Sindrome de Turner): se presenta Unicamente

en nifas, el cuadro clinico es el de una recién nacida pequefa para
la edad gestacional, con talla que oscila entre 45-47 cm., edema del
dorso de manos y pies, implantacion baja del cabello en la nuca,
cuello ancho y halado (pterigion colli), exceso de piel en la nuca,
defectos de posicion de dedos de pies, acortamiento de
metatarsianos y/o metacarpianos, se asocia a defectos cardiacos,
siendo lo mas comun la coartacion de la aorta y defectos renales
diversos. Se presenta con una frecuencia y morbimortalidad de 1
de cada 2,000-3,000 recién nacidas vivas. Su frecuencia en
productos abortados o fetos es muy alta, se calcula que el 99% de

las gestaciones Turner se pierden ©°,

2.6.- DEFECTOS DE CIERRE DEL TUBO NEURAL

Conjunto de defectos congénitos que provocan un espectro de

alteraciones que van desde espina bifida oculta (que puede ser

35. Avery G, Neonatologia, Fisiopatologia y manejo del recién nacido. 5° Edicion. Editorial Médica
Panamericana. 1999.
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asintomatico o manifestarse con sintomas inespecificos) hasta
anencefalia (defecto muy grave en la formacion del craneo con una
mortalidad elevadisima). Tienen en comun, un defecto en el cierre

del tubo neural en la etapa embrionaria ©°.

CLASIFICACION:

e Espina bifida oculta.

e Espina bifida abierta: llamada meningocele si solo afecta las
meninges o Mielomeningocele si afecta meninges y tejido
nervioso medular. El tejido medular puede estar cubierto por
piel y membrana o estar roto con exposicion directa al exterior.

e Encefalocele: defecto en el craneo posterior, pero puede
presentarse en otras localizaciones menos frecuentes. Es la
protrusién de una parte o todo el encéfalo a través del defecto.

e Iniencefalia: defecto del tubo neural que se localiza a nivel
occipital y que provoca severa retroflexion de cuello y tronco.

e Anencefalia. defecto en la formaciébn del craneo con

subsecuente destruccion del tejido encefalico.

36. Cucho J, Deformaciones Congénitas: epidemiologia, morbimortatidad y factores de riesgo en
el Hospital Nacional Hipdlito Unanue. Tesis presentada a la Universidad Nacional Federice
Villareal, para obtener el titulo de médico pediatra. Lima — Pert. 2001.
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+ Craneoraquisquisis: defecto que abarca tanto anencefalia como

iniencefalia. En ocasiones considerada dentro de anencefalia .

ETIOLOGIA:

Puede ser padecimientos multifactoriales, con diversos grados de
contribucion de factores genéticos y ambientales, también se
denominan padecimientos heterogéneos o de herencia poligénica

por el hecho de participar muchos genes en su génesis “2.

El 60 a 70% se previenen con la administracion preconcepcional de
acido fdlico. Este se consume y transforma en el organismo en
folatos, utilizados en la sintesis del acido nucleico y en la mutilacion
del ADN, cofactores en la conversion bioquimica de homocisteina a
metionina. Otras causas menos importantes son: diabetes matema
gestacional, consumo de anticonvulsivos en madres epilépticas
durante el embarazo, principalmente valproato y carbamazepina,
fiebre matermna no explicada y otros que tienen menos importancia
como exposicion laboral a radiaciones. Aproximadamente el 10%

de los DCTN se asocian a alteraciones cromosdmicas,
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principaimente con trisomia 18, trisomia 13, trisomia 21, triploidia y

sindrome de Turner.

FRECUENCIA Y MORBIMORTALIDAD:

En los Estados Unidos, la prevalencia es mayor entre hispanos,
Actualmente el sitio geografico con mayor frecuencia vy
morbimortalidad es el noreste de China con tasas de 57 por
10,000 nacimientos, en Latinoamérica, México reporta las tasas
mas elevadas con 34 nacidos con DCTN por 10,000

nacimientos®?.
La prevalencia es mayor cuando una mujer ya ha tenido un hijo con
malformacion congénita, aun sin el defecto no era un DCTN, de

igual manera se ha visto incrementos cuando la pareja es

consanguinea.

MANIFESTACIONES CLINICAS:

e Espina bifida oculta: alteraciones en la sensibilidad, dolor y

presencia de hoyuelo o mechén de pelos en zona lumbosacra.
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e Espina bifida abierta. depende del nivel del defecto,
manifestado con pérdida de sensibilidad y alteraciones motoras
en miembros inferiores, incontinencia urinaria y fecal, los pies
presentan defecto de tipo equino secundario a la hipotonia
muscular.

e Encefalocele: depende de la extensién de la alteracion y puede
ir desde asintomatico hasta manifestaciones graves
(convulsiones, retraso psicomotor, alteraciones auditivas, etc.).

e Iniencefalia: problemas graves del desarrollo, de movilidad y de
sensibilidad que se extiende a casi todo el cuerpo.

e Anencefalia y Craneoraquisquisis: fallecen a los minutos, horas

o dias después del nacimiento.

2.7.- GENITALES AMBIGUOS

Son alteraciones del desarrollo de los genitales que provocan la

presencia de genitales externos no bien definidos con relacion a un

sexo en particular ©".

Pueden ser producidos por alguno de los siguientes factores:
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o Genes mutantes: La causa genética mas comun es provocada
por la hiperplasia suprarrenal congénita secundaria a mutacion
en el gen que codifica para la enzima 21-hidroxilasa.

e Alteraciones cromosémicas: los cromosomas sexuales X 0 Y
pueden ser la causa de genitales ambiguos.

e Ingesta de anticonceptivos maternos: algunos compuestos
utilizados como anticonceptivos pueden provocar virilizacion de

genitales en nifas.

El diagnostico se realiza en el momento del nacimiento. Desde el
punto de vista clinico, puede ser asintomatico, pero es importante
tomar en cuenta las variedades perdedoras de sal que provocan
deshidratacién y hasta la muerte en algunos pacientes. Otras

variantes presentan hipertension arterial ©*.

2.8. DIAGNOSTICO PRENATAL

El diagnéstico prenatal es una serie de pruebas que se realizan
antes del nacimiento, para que podamos determinar las

malformaciones del embrién o del feto. @9
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Las pruebas que se realizan son de dos tipos: No Invasivas e

Invasivas.

Dentro de las primeras se encuentran el examen ultrasonografico,
el radioloégico, el bioquimico, la electrocardiografia y la

ecocardiografia fetal.

Las actuales técnicas ultrasonicas y la posibilidad de estudiar
distintos aspectos bioquimicos y genéticos en células fetales hacen
posibles el diagnéstico de numerosas anomalias y permiten que en
ausencia de anomalias detectables la gestacion transcurra sin la
angustia materna presente cuando existe un factor de riesgo

conocido ©®

ECOGRAFIA:

Es una técnica de la que no puede prescindirse actualmente en
diagnéstico prenatal precoz, ya sea en la visualizacion directa de
distintas anomalias, en la realizacion de técnicas invasivas o en la
deteccion de manifestaciones inespecificas que pueden ser

indicacién de otros estudios.
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Pentro de las invasivas se encuentran la amniocentesis, la biopsia
de vellosidades coriales y la fetoscopia. Cuandc se realiza
amniocentesis o toma de vellosidades coriales pueden realizarse

estudios citogenéticos, bioquimicos y de DNA,

AMNIOCENTESIS:

La obtencion de liquido amnioético mediante funcién transabdominal
en el segundo trimestre de la gestacion es un procedimiento que en
la practica carece de riesgo significativo, si se realiza con técnica
adecuada y expenencia. El periodo 6ptimo para la obtencion de la
muestra es entre las semanas 16 y 17, en tales condicicnes, el
riesgo adicional de aborto es inferior al 1% .los riesgo, como
desencadenar un aborto, perdida de liquido amnibtico, infeccién y
dafios al producto. No se deben de realizar en forma
indiscriminada “".

Las aplicaciones diagnésticas del liquido amnibtico son
fundamentales

1. Analisis cromosomico.
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2. Errores metabdlicos congénitos.
3. Defectos del tubo neural.
4. Analisis del DNA cuando se cuenta con sondas genéticas

adecuadas.

Los estudios realizados mas frecuentes son: estos analisis
cromosémicos de células fetales para la deteccién de
cromosomopatias y los estudios bioquimicos para la deteccion de
defectos del tubo neural. El estudio de alfa fetoproteina se realiza
en todas las muestras de liquido amnidtico .Se acepta el limite a
partir de 2.5 veces al valor medio de normalidad con el cual es
posible detectar el 98.3% de casos de espina bifida abiertas, con

s6lo 0.8% de resultado falsamente positivos “*

BIOPSIA CORIAL.:

Consiste en la obtencién de vellosidades coriales durante el primer
trimestre de gestacion, entre las semanas 9 y 11. Se han utilizado
distintas técnicas bajo control ecogréafico por via transcervical. La

transabdominal mediante aspiracion por aguja ©".
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FETOSCOPIA:

Es un procedimiento que consiste en la visualizacion directa del
feto a través de un sistema Optimo de fino calibre inducido en la
cavidad amnibtica por via transabdominal bajo control ecogréfico.
Su utilizacion se limita a la obtencion de tejidos, como piel fetal, o a
la visualizacion de determinadas anomalias fetales. Son
complicaciones: el parto prematuro (8-10%) la pérdida de liquido

amniético 4-5%, muerte fetal 2-10%, y el aborto espontaneo 0.8%.

PUNCION TRANSABDOMINAL DE VASOS UMBILICALES:

Consiste en la puncién de la vena umbilical mediante introduccion
de aguja espinal fina de 10-15 cm. de longitud por via
transabdominal, en la cavidad amniética, con control ecografico
simultaneo, la puncioén se realiza a nivel de la insercién del cordon

umbilical en la placenta.
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PRUEBAS BIOQUIMICAS. TRIPLE MARCADOR

El valor de la Alfafetoproteina (AFP) en el diagnéstico prenatal fue
sugerido en 1972 en un informe de Brock y Suicliffe quienes
documentaron que los niveles de AFP en liquido amnibtico se
incrementaron en presencia de defectos del tubo neural (DTN). A
mediados de los afios 80, se informd una asociacidon entre trisomia
21 fetal y los niveles bajos de AFP en suero materno, niveles altos
de Gonadotrofina Coridnica humana (hGC) y niveles bajos de
estriol no conjugado (UE3). La determinacién de AFP se empled
inicialmente como un indicador de defecto de tubo neural (DTN) y
mas recientemente, en combinacibn con otros marcadores

especificos es Util en la deteccion de Sindrome de Down @2,

La alfafetoproteina (AFP) es la proteina predominante en el plasma
fetal durante las etapas tempranas de la gestacion.
Estructuralmente se parece a la albumina, sin embargo, es
antigénicamente diferente se sintetiza en el higado del feto y en el
saco vitelino. Los niveles en el plasma fetal se incrementan a partir
de la semana 14 y disminuyen a medida que se inicia la sintesis de

albdmina. Los niveles de AFP en el liquido amniético alcanzan su
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valor maximo alrededor de la 132 semana de la gestacion,
decrecen rapidamente hacia la semana 22 vy contindan

disminuyendo gradualmente hasta el nacimiento. ¢

La transferencia de AFP a la circulacion materna se efectua
principalmente por difusion a través de la placenta. Si el feto tiene
un defecto de tubo neural abierto, se piensa que la AFP pasa
directamente  al liguido  amniético, causando  niveles
inesperadamente altos de AFP. Otros trastormnos fetales, tales como
el onfalocele o gastrosquisis, los rifiones defectuosos, amenaza de
aborto, prematurez y algunas veces muerte fetal pueden presentar

niveles anormalmente altos de AFP.

La gonadotrofina coridnica humana es una hormona glucoproteica
con subunidades alfa y beta. Puede detectarse en el suero matemo
tempranamente y su concentracidon aumenta hasta un valor
maximo que se alcanza entre las semanas 8 y 12 de gestacion. El
estriol no conjugado (UE3) es un producto esteroideo de la unidad
fetoplacentaria que requiere la participacion hepatica fetal para su
sintesis. El uE3 difunde a la circulacién materna donde puede ser

determinado como estriol no conjugado, reflejando el grado de
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crecimiento y madurez feto-placentaria Factores para evaluar el

riesgo del feto ©®

2.9.- CONCEPTOS GENERALES Y DEFINICIONES

Nacimiento: Es la expulsién, o la extraccion completa de un
cuerpo de un feto de 500gr. O mas, independientemente de la
duracion del embarazo, de la ligadura del cordén umbilical y del

desprendimiento de placenta.

Nacimiento Vivo: Es la expulsidn o extraccién completa del
cuerpo de la madre de un producto de la concepcion gue despues
de lo cual respire o de cualquier otra sefal de vida, tal como
palpaciones del corazon, pulsaciones del cordon umbilical o
movimientos efectivos de los musculos; se haya cortado o no el
cordon umbilical, esté o no desprendida la placenta;

independientemente de la duracion del embarazo.

Nacido Vivo: Es el producto de la concepcion =500 gr. al nacer

extraido o expulsado del cuerpo de la madre, da alguna sefial de



vida (latidos, respiracion, movimiento de los musculos

voluntarios).

Edad Gestacional: Es el nimero de semanas completas
transcurridas desde el primer dia del Ultimo periodo menstrual,
hasta la fecha de nacimiento. En nuestro estudio se estimé la

edad gestacional utilizando el Test de Capurro.

Muerte Neonatal: Es la muerte del producto nacido vivo en

cualquier momento dentro de los 28 dias de vida extrauterina.

Malformacion Congénita: Es la alteracion estructural Unica o
muitiple, de origen prenatal (en la embriogénesis o periodo fetal),
con o sin repercusion posterior, en ocasiones relacionadas en

forma estrecha con mecanismos hereditarios
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CAPITULO Il

MATERIAL Y METODOS

3.1.- DISENO DEL ESTUDIO

Ei presente proyecto de investigacion es transversal, descriptivo y

retrospectivo.

3.2.- RECOLECCION DE LOS DATOS
La técnica de recoleccion de datos utilizada fue la revision de las
historias clinicas. Para la realizacion del presente estudio se
coordind con la Gerencia del Hospital De Vitarte de Lima solicitando

autorizacidén de acceso a la informacion de los pacientes.

La informaciéon requerida se obtuvo de la revision de las historias

clinicas de los pacientes seleccionados. Para recolectar la
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informacion se utilizara una ficha de recoleccion de datos, elaborada
por el investigador (Anexo). Esta informacidon se transcribié en

formato digital en una hoja de calculo.

3.3.- ANALISIS DE INFORMACION

La informacién obtenida fue ordenada en una base de datos en una
hoja de calculo en Excel 2007. Posteriormente estos datos se
analizaran con el Software estadistico SPSS v. 17.0. Se estudian las
frecuencias de cada variable de estudio y posteriormente, los
resultados se presentaron en tablas de frecuencias absolutas y
relativas. Ademas, las tablas se acompafaran de graficos de

frecuencia

3.4.- POBLACION

Durante los afios 2000-2009 nacieron 25294 recien nacidos vivos €n

el Hospital de Vitarte, de los cuales 264 presentaron alguna

malformaciéon congénita. La poblacién de nuestro estudio esta
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conformada por los 264 recién nacidos con malformaciones

congénitas.

3.5.- CRITERIOS DE INCLUSION

e Todos los recién nacidos vivos, con edad gestacional mayor de
20 semanas del Hospital De Vitarte que presentaron alguna

malformacion congénita.

3.6.- CRITERIOS DE EXCLUSION

¢ Productos menores de 20 semanas y feto menor de 500 gramos
« Obitos fetales y recién nacido muerto
e Historia clinica extraviada o con informacién incompleta.

e |nfantes mayores de 28 dias

3.7.- VARIABLES DE ESTUDIO

3.71- Variables independientes
o Edad materna cumplida

¢ Procedencia materna
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e Escolaridad materna

e Edad gestacional del recién nacido
e Sexo del recién nacido

e Apgar del recién nacido

s Tipo de parto

e Patologias transgestacionales

e Controles prenatales

e Antecedentes patoldgicos maternos
e Habitos maternos

e Exposicion a factores ambientales
e Tipo de malformaciones congénitas

e Condicién de egreso

3.7.2-Variables dependientes

¢ Morbilidad neonatal

e Mortalidad neonatal



3.8.- OPERACIONALIZACION DE VARIABLES DEL ESTUDIO

TABLA. OPERACIONALIZACION DE LAS VARIABLES DE ESTUDIO

TTTIPODE | | ESCALADE |

. VARIABLE | vARIABLE | Wmepicion | . CATEGORA = -
GENERALES °
Edad materna cumplida Cuantitativa Discreta e Directo
E::iz;o de partos Cuantitativa Discreta e Directo
Sre?l:t(;tl)enstmles Cuantitativa Discreta » Directo
HABITOS MATERNOS
Tabaco Cualitativa Nominal ; Ell
. No
Calé Cualitativa Nominal ° S
e No
Alcohol Cualitativa Nominal * S
e No
Drogas Cualitativa Nominal s S
e No
COMPLICACIONES
DEL EMBARAZO
Toxoplasmosis Cualitativa Nominal > S
e No
Sifiis Cualitativa Nominal * S
¢ No
Infeccion urinaria Cualitativa Nominal > Si
e No
Vaginitis Cualitativa Nominal s S
e No
Preclampsia/eclampsia Cualitativa Nominal : ﬁlo
Anermia Cuslitativa Norminal « S
e No
Diabetes Cualitativa Nominal o Si
e No
Polihidramnios Cualitativa Nominal ¢ S
¢ No
Oligohidramnion Cualitativa Nominal : ﬁlo
Tipo de parto Cualitativa Nominal * Vaghal
e (Cesarea
Presentacion Cugalitativa Nominal 1. Cefa’h'co
2. Podaélico
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w

fransverso

i DEL RECIEN NACIDO

Sexo

Cualitativa

nominal

Femenino
Maseulino
Ambiguo

Apgar al 1° min

Cuantitafiva

Intervalo

0-3

10

Apgar losl 5° min

Cuantitativa

Intervalo

* v e(a s 8 fcar

6
3
6

~ O

10

DE LA
MALFORMACION

Aparato

Cualitativa

nominak

o

SNC
Faciales
Cardiopatia
Pulmonares
Digestivas
Genitales
ME

Piel
Sindrome
Otros

Sindromes

Cuaiitativa

nominal

DOWN
Labio leporinc
QTRO

MORBILIDAD

Cualitativa

Nominal

Si
No

Tipo de morbilidad

Cualitativa

Nominal

Neumaonia
Sepsis
Otro
Ninguno

MORTALIDAD
NEONATAL

Cualitativa

nominal

Si
No

CONDICION AL ALTA

Cualitativa

nominal

¢ 00 ale s e e 2 0 es s OO WN

Alta
Abandono
Traslado
Fallecido
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CAPITULO IV

RESULTADOS

En el Hospital de Vitarte, durante los afios 2000-2009 nacieron 25294
recién nacidos vivos, de los cuales 264 presentaron alguna malformacion
congénita. A continuacion se describen las caracteristicas de los recién

nacidos que fueron incluidos en nuestro estudio.
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TABLA 01

FRECUENCIA DE MALFORMACIONES CONGENITAS EN LOS RECIEN

NACIDOS VIVOS DEL SERVICIO DE NEONATOLOGIA
DEL HOSPITAL DE VITARTE. 2000 -2009

CON MALFORMACION 264 1,04% 10,4 RN CON
SIN MALFORMACION 25030 98,96% MALFORMACION

7070 CONGENITA
TOTAL 25294 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 01

FRECUENCIA DE MALFORMACIONES
CONGENITAS

1%

CON MALFORMACION
£ SIN MALFORMACION

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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En el Hospital de Vitarte, durante los afios 2000-2009 nacieron 25284
recien nacidos vivos, de los cuales 264 presentaron alguna malformacién
congénita, lo que representa una frecuencia del 1,04%. Es decir que la

tasa de malformacién congénita fue de 10,4 por cada mil nacidos vivos.
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TABLA 02

FRECUENCIA DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS POR

ORGANOS, APARATOS Y SISTEMAS DE LOS RECIEN NACIDOS DEL

HOSPITAL DE VITARTE. 2000 -2009

MAXILO FACIAL

73

27,6%

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL 57 21,6%
APARATO DIGESTUVO 43 16,3%
ANORMALIDADES CROMOSOMICAS 41 15,5%
APARATO URINARIO Y ORGANOS GENITALES 25 9,5%
SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO 24 9,1%
SISTEMA CIRCULATORIO 17 6,4%
SISTEMA RESPIRATORIO 5 1,9%
TOTAL 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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GRAFICO 02

FRECUENCIA DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS POR
APARATOS, SISTEMAS Y ORGANOS DE LOS RECIEN NACIDOS DEL
HOSPITAL DE VITARTE. 2000 -2009

TIPO DE MIALFORMACIONES CONGENITAS
POR APARATO, SISTEMAS Y ORGANOS

SISTEMA RESPIRATORIO
sISTEMA CIRCULATORIO

SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO

APARATO URINARIO Y DRGANOS
GENITALES

APARATO DIGESTIVO

ANORMALIDADES CROMGESOMICAS

sISTEMA NERVIOSO CENTRAL

MAXILO FACIAL

7

0,0% 35,09 10,0% 15,0% 20,0% 250% 30,0%
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La malformacion por aparato mas frecuente fue la malformacion de labio,
boca, paladar, oreja, cara (27,6%), seguido por la malformaciones
sistema nervioso central (21,6%), malformaciones por anormalidades
cromosomicas (15,5%), malformaciones del aparato digestivo (16,3%)
aparato urinario y 6rganos genitales (9,5%), entre otros. Y en menor

frecuencia malformaciones del sistemna respiratorio (1,9%).
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TABLA 03

FRECUENCIA DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS DE LOS
RECIEN NACIDOS DEL HOSPITAL DE VITARTE. 2000 -2009

LABIO LEPORINO Y/OHPALADAR HENDIDO 61 23,0%
SINDROME DE DOWN 41 15,5%
HIDROCEFALIA 20 7,5%
ESPINA BIFIDA Y/O MIELOMENINGOCELE 17 6,4%
CRIPTORQUIDIA 16 6,0%
DISPLASIA DE CADERA 14 5,3%
CARDIOPATIA CONGENITA ACIANOTICA 12 4,6%
ANENCEFALIA 10 3,8%
ANO IMPERFORADO 9 3,4%
AGENESIA DEL PABELLON AURICULAR 8 3,0%
POLIDACTILIA 8 3,0%
GASTROSQUISIS 7 2,5%
GENITALES AMBIGUOS 6 2,3%
ENCEFALOCELE 6 2,3%
ATRESIA DUODENAL 5 1,9%
ONFALOCELE 5 1,9%
HIPOPLASIA PULMONAR 5 1,9%
ATRESIA ESOFAGICA 5 1,9%
OTROS 26 9,8%
TOTAL 100%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.



GRAFICO 03

FRECUENCIA DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS DE LOS
RECIEN NACIDOS DEL HOSPITAL DE VITARTE. 2000 -2009

MALFORMACIONES CONGENITAS

Otros
Atresia esofagica
Hipoplasia pulmonar ‘
Onfalocele
Atresia duodenal
Encefalocele
Genitales ambiguos
Gastrosouisis
Polidactilia :
Agenesia Pabelldn Suricular § o
Ano imperforade §
Anencefalia |

Cardiopatia congénita aclandnita

Displasia Cadera
Criptorquidia
Espina bifida-y/ o kiclomeningocele

Hidrocefalia

SindromeDown

Labio leporine v/ o paladar hendido

0,00% 5,00% 10,00% 15,005 20,005 25,00%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-20089.




El 23% de los recién nacidos con malformaciones congénitas presentd
labio leporino y/o paladar hendido; de los cuales el 55% de los mismos
presentaron ambas malformaciones, el 30% labio leporino y el 25%
paladar hendido. Como segunda patologia mas frecuente fue el Sindrome
de Dow con un 15.5% con. Las malformaciones menos frecuentes fueron

atresia de coanas en 1,5% y anquiloglosia en1,1% de los casos.

64



TABLA 04

EDAD MATERNA DE LOS RECIEN NACIDOS CON MALFORMACIONES

CONGENITAS EN EL SERVICIO DE NEONATOLOGIA

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

DEL HOSPITAL DE VITARTE. 2000 -2009

<20 ANOS 32 12,1%
20 A 34 ANOS 192 72,7%
35 A MAS ANOS 40 15,2%
TOTAL 264  100,0%

GRAFICO 04

EDAD MATERNA

<20afNos 20 A 34 aNOS 35 A MAS ANOS

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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lLa tabla nos muestra la frecuencia de la edad matema de los recién
nacidos maiformados. Observamos que la mayoria tuve entre 20 a 34
afics que representan el 72,7%, seguido de las madres con 35 a mas
anos representando el 15,2% vy por ultimo tenemos a las madres que

tuvieron menos de 20 aios representando el 12,1%.
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TABLA 05

HABITOS NOCIVOS DE LAS MADRES DE RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES CONGENITAS EN EL SERVICIO DE
NEONATOLOGIA DEL HOSPITAL DE VITARTE .2000-2009

Sl 39 14,7%

NO 225 85,3%
TOTAL 264  100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 05

HABITOS NOCIVOS

100,00%
80,00%
60,00%
40,00%
20,00%

0,00%

CON HABITO NOCIVO SIN HABITO NOCIVO

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIIMIA 2000-2009.
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La mayoria de las madres los recién nacidos con malformaciones
congénitas no referia tener algin habito nocivo, representando el 85,3%

del total. Y solo el 14,7% aceptaba tener algtin habito nocivo.
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TABLA 06

TIPO DE HABITO NOCIVO DE LAS MADRES DE RECIEN NACIDOS
CON MALFORMACIONES CONGENITAS EN EL SERVICIO DE
NEONATOLOGIA DEL HOSPITAL DE VITARTE .2000 -2009

CAFE 25 9,5%

ALCOHOL 14 5,3%
TABACO 11 4,2%
DRCGA 0 0,0%
TOTAL 264 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 06

HABITOS NOCIVOS

A95%

10,0%
8,0%

6,0%
4,0%

2,0%

0,0%
CAFE ALCOHOL TABACO DROGA

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2008.
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La mayoria de pacientes no referia tener algun habito nocivo,
representando el 85,3% del total. Y solo el 14,7% aceptaba tener algin

habito nocivo
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TABLA 07

PARIDAD DE LAS MADRES DE LOS RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES CONGENITAS EN EL SERVICIO DE
NEONATOLOGIA DEL HOSPITAL DE VITARTE. 2000 -2009

152 57,6%
MULTIPARA 64 24,2%
GRAN MULTIPARA 48 18,2%
TOTAL 264 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLiNICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 07

PARIDAD MATERNA

60,0%
50,0%
40,0%
30,0%
20,0%
10,0%

0,0%

PRIMIPARA MULTIPARA GRAN
MULTIPARA

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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La tabla muestra que la mayoria de las madres de los recién nacidos
malformados eran primiparas representando el 57,3%, multiparas con

24,2% y gran multiparas 18,2%.
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TABLA 08

ANTECEDENTE DE ABORTO EN LAS MADRES DE LOS RECIEN

NACIDOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS EN EL SERVICIO

DE NEONATOLOGIA DEL HOSPITAL DE VITARTE. 2000 -2009

ANTECEDENTES DE .
Sl 48 18,2%

NO 216 81,8%
TOTAL 264 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLiNICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 07

FRECUENCIA DE ABORTO

100,0%
80,0%
60,0%
40,0%
20,0%

0,0%

CON ABORTO SIN ABORTO

FUENTE: HISTORIAS CLiNICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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La tabla muestra que el 18,2% de las madres de los recién nacidos
tenian antecedente de aborto. El 81.8% no presentd antecedentes de

aborto.
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TABLA 09

FRECUENCIAS DE CONTROLES PRENATALES DE LAS MADRES DE

LOS RECIEN NACIDOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS DEL

HOSPITAL DE VITARTE .2000 -2009

CONTROLESPRENATALES = N - % -
SIN NINGUN CONTROL 52 19,7%

1 A 3 CONTROLES 35 13,3%
4 A 6 CONTROLES 101 38,3%
7 A 10 CONTROLES 76 28,8%
TOTAL 264 100,0%
FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
GRAFICO 09
CONTROLES PRENATALES
40,0%
35,0%
30,0%
25,0%
20,0%
15,0%
10,0%
5,0%
0,0%
0 1A3 4 A6 7A10
FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LiiMIA 2000-2009.
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La mayoria de las madres de los recien malformados presento de 4 a 6
controles prenatales (38,3%), seguido de las que tenian de 7 a 10
‘controles (28,8%), con menor frecuencia las que tuvieron de 1 a 3

controles prenatales (13,3%) y sin control prenatal (19,7%).
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TABLA 10

COMPLICACIONES DEL EMBARAZO DE LOS RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL

DE VITARTE. 2000 -2009

SIN COMPLICACIONES 8 3,0%
TOTAL 264 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 10

COMPLICACIONES DEL EMBARAZO

CON COMPLICACIONES SIN COMPLICACIONES

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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El 97,0% de las madres de los recién nacidos vicos con malformaciones

congénitas tuvieron algunas complicaciones durante el embarazo.
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TABLA 11

COMPLICACIONES DEL EMBARAZO DE LOS RECIEN NACIDOS CON

MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL
DE VITARTE. 2000 -2009

INFECCION URINARIA 256 97,0%

ANEMIA 200 75,8%
VAGINITIS 160 60,6%
DIABETES MELLITUS 32 12,1%
POLIHIDRAMNIOS 16 61%
OLIGOIHIDRAMNIOS 16 6,1%
PRECLAMPSIA-ECLAMPSIA 8 3,0%
SIFILIS 8 3,0%
OTRO 56 21,2%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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GRAFICO 11

COMPLICACIONES DEL EMBARAZO DE LOS RECIEN NACIDOS CON

MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL
DE VITARTE. 2000 -2008
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FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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La infeccién urinaria fue la complicacion mas frecuente en 10s embarazos
de los recien nacidos malformados representando el 97,0%, seguido de la
anemia y la vaginitis que representaron el 758% y 60,6%
respectivamente. Y con menor frecuencia se encuentra la preclampsia-

eclampsia y sifilis cada una representado por el 3,0%.
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TABLA 12

MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL
DE VITARTE. 2000 -2009

VAGINAL 144 54,5%

CESAREA 120 45,5%
TOTAL 264  100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 12
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FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

TIPO DE PARTO DE LAS MADRES DE LOS RECIEN NACIDOS CON
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El 45,5% de los recién nacidos con malformaciones congénitas nacieron

de parto por cesarea y el 54,5% por parto vaginal.
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TABLA 13

PRESENTACION FETAL DE LOS RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL
DE VITARTE. 2000 -2009

" PRESENTACION FETAL

CEFALICO 216 81,8%
PODALICO 40 15,2%
TRANSVERSO 8 3,0%
TOTAL 264 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-20085.

GRAFICO 13
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FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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La tabla muestra que la mayoria de los recién nacidos vivos con
malformaciones  congénitas  mostraron presentacion  cefalica
representando el 81,8%, seguido por la presentacion podalica

representando el 15,2% y 3,0% con presentacion transversa.
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TABLA 14

PESO DE LOS RECIEN NACIDOS CON MALFORMACIONES
CONGENITAS EN EL HOSPITAL DE VITARTE.2000 -2009

<2500 g 93  35,2%

2500-3999 g 154 58,3%
> 4000 g 17 64%
TOTAL 264 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 14

PESO AL NACER
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FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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El 35,2% de recién nacido vivos con malformaciones congénitas pesaron
peso <2500 gramos., pero la mayoria tenian entre 2500-3999 gramos. y

solo 6,4% presentaron 24000 gramos al nacer.
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TABLA 15

EDAD GESTACIONAL DE LOS RECIEN NACIDOS CON

MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL DE

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

VITARTE. 2000 - 2009

9,1%

<37 semanas 24

37 a4lsemanas 216 81,8%

242 semanas 24 9,1%

TOTAL 264 100,0%
100,0%

GRAFICO 15
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FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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El 81,8% de la mayoria de los recién nacidos malformados tenian de 37 a
42 semanas de gestacion representando el 81,8%, seguido de los recién
nacidos malformados con <37 semanas y ofros =42 semanas

representando cada uno por el 9,1%.
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TABLA 16

SEXO DE LOS RECIEN NACIDOS CON MALFORMACIONES

CONGENITAS DEL HOSPITAL DE VITARTE 2000-2009

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

MASCULINO 136 51,5%

FEMENINO 120 45,5%
AMBIGUO 8 3,0%
TOTAL 264 100,0%

GRAFICO 16
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FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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Observamos que el 51,5% del total de recién nacido vivos con
maiformaciones congénitas eran de sexo masculino; 455% de sexo

femenino y 3,0% de sexo ambiguo.

91



TABLA 17

PUNTAJE APGAR DE RECIEN NACIDOS CON MALFORMACIONES

CONGENITAS EN EL HOSPITAL DE VITARTE.2000 -2009

0A6 32 21,1%
7A10 232  879% 256  97,0%
TOTAL 264  100,0% 264  100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 17
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FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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El 21 % de los recién nacidos con malformaciones congénitas presentaron
depresién al primer minuto y el 3% presentaron depresion a los 5 minutos.
El 87,9% los recién nacidos con malformaciones congénitas tenian 7 a 10
puntos en la evaluacion APGAR al primer minuto aumentando al 97,0% a

los 5 minutos.
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TABLA 18

MORBILIDAD NEONATAL EN LOS RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL
DE VITARTE. 2000 - 2009

CON MORBILIDAD 224  84,8% 848 por 1000 RN

SIN MORBILIDAD 40 15.2% malformado
TOTAL 264 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 18
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FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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De los 264 recién nacidos malformados, 40 presentaron alguna patologia,
representando una tasa de morbilidad neonatal de 848 por cada 1000

recién nacidos vivos con malformaciones congénitas.
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TABLA 19

CAUSAS DE MORBILIDAD NEONATAL EN LOS RECIEN NACIDOS

CON MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL
DE VITARTE. 2000 - 2009

SEPSIS 88 39,3%

SDR 64 28,6%
HIPOGLICEMIA 56 25,0%
ICTERICIA PATOLOGICA 24 10,7%
TOTAL 224 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 19
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FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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De los 264 recién nacidos con malformaciones congénitas, 224
presentaron alguna morbilidad neonatal. El 39,3% de los recién nacidos
presentaron sepsis neonatal, seguido del 28,6% con SDR, 25% con

hipoglucemia y 10,7% ictericia neonatal patologica.
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TABLA 20

MORTALIDAD NEONATAL DE LOS RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL DE

VITARTE. 2000 -2009

 MUERTE NEONATAL

CON MUERTE NEONATAL 35  13,3% 133 FALLECIDOS POR
SIN MUERTE NEONATAL 229 86,7% CADA 1000 RN MALFORMADOS
TOTAL 264 100,0%

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.

GRAFICO 20
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FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATOS. HV DE LIMA 2000-2009.
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De los 264 recién nacidos con malformaciones, 35 fallecieron durante el
periodo neonatal. La tasa de mortalidad fue de 133 fallecidos por cada

1000 reciéen nacidos vivos con malformaciones congénitas.
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TABLA 21

CAUSAS DE MORTALIDAD NEONATAL DE LOS RECIEN NACIDOS

CON MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL DE

FUENTE: HISTORIAS CLINICAS Y FICHA DE DATQS. HV DE LIMA 2000-20089.

VITARTE. 2000 -2009

- CAUSA DE MORTALIDAD

NEONATAL

SEPSIS 14 40,0%

ASFIXIA 9 257%
TRASTORNO RESPIRATORIO 7 20,0%
PREMATURIDAD 5 14,3%
TOTAL 35 100,0%

GRAFICO 20
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La causa mas frecuente de mortalidad neonatal fue la sepsis, responsable
del 40% de muertes neonatales en nuestros pacientes. Seguido de la

asfixia con el 25,7% trastornos respiratorios 20% y prematuridad 14,3%. .
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CAPITULO V

DISCUSION

En el Hospital de Vitarte, durante los afios 2000-2009 nacieron 25294 RN
vivos, de los cuales 264 fueron recién nacidos con alguna malformacion
congénita, lo que representa una frecuencia del 1,04% o una tasa de
10,4 RN malformado por cada mil nacidos vivos. Otros autores reportaron
tasas de incidencia de 9,8 y 10,5 por mil nacidos vivos en los hospitales
de la Maternidad de Lima “'® y Hospital Edgardo Rebagliati Martins de
Lima ©®®. En Tacna, Ticona describié una tasa de 13,1 por mil nacidos
vivos “V. En Arequipa, reportaron una frecuencia de 2,5 y 12,9 casos por
mil nacidos vivos (®%8)_ A nivel internacional las tasas varian entre 13 y 44
por mil nacidos vivos siendo mas elevadas en los estudios realizados en
Colombia %49 Por o tanto se demuestra que la tasa encontrada en el
Hospital de Vitarte se encuentra dentro de lo reportado por otros

estudios.

38. Masgos M, Malformaciones Congénitas en Recién Nacidos Vivos: Morbimortalidad en el
Hospital San Bartolomé durante el periodo enero 2000 hasta diciembre 2002. Universidad Nacional
Mayor de San Marcos de Lima. Tesis para optar Titulo de Médico Pediatra
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La mayoria de las madres de los recién nacidos malformados tenian entre
20 a 34 aros de edad, representando el 72,7% de los casos, seguido de
las mujeres mayores de 35 afios con el 152% de los casos. Estos
resultados son similares a lo publicado por Ulloa, quien encontré que el
64,9% de las madres de los RN malformados tenian entre 19-34 afios y

18,4% tenian mas de 35 afios de edad (9.

A pesar que las
malformaciones fetales fueron mas frecuentes en madres con edades de
19-34 afios, se reconoce que existe un aumento de la incidencia conforme
aumenta la edad materna, lo que ha sido demostrado en varios estudios

©738) incluso aseguran que aumentaria el riesgo de polimalformados a

partir de los 35 afios “9.

El habito mas comun de las madres de nuestros pacientes fue el consumo
de café (9,5%), seguido del consumo de licor (5,3%) y tabaco (4,2%), el
estudio de estos factores es importante porque se ha demostrado que
habitos nocivos como el alcohol o fumar, se asocian significativamente

con la presencia de malformaciones congénitas 4%,

39. Garcia H, Frecuencia de anomalias congénitas en el Institutc Materno Infantil de Bogota.
Biomédica 2003; 23: 161-72

40. Vasquez M, Malformaciones congénitas mayores. Factores de riesgo relevantes. Cienfuegos.
2000-2005. Rev. Electrénica de las Ciencias Médicas en Cienfuegos 2008. ISSN: 1727-897X; 6:1.
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Entre otros antecedentes obstétricos de las madres de los RN
malformados sobresalen que el 57,6% eran primiparas, resultado similar a
lo descrito por Figueroa, quien describe que la mayoria de
malformaciones se presentaron en madres sin  antecedentes
gestacionales ®®. Sin embargo se sabe que sélo a partir del tercer hijo el
riesgo de malformacién congénita incrementa, aunque esto podria
justificarse con la edad de la madre V. El 69,1% de malformaciones
congénitas se presentaron en madres con 4 0 mas controles prenatales,
lamentablemente, y a pesar que exista un control adecuado de Ila
gestacién, muchas malformaciones no se pueden diagnosticar sino hasta |
el momento del nacimiento. Otros estudios coinciden con nosotros,
afirmando que la mayoria de malformaciones congénitas se presentan en

madres que tuvieron controles prenatales 7.

En nuestra serie de recién nacidos malformados encontramos que casi
todas las madres presentaron alguna enfermedad o complicacién durante
el embarazo. Entre estas complicaciones tenemos a las infecciones
urinarias que estuvo presente en el 97% de las gestaciones, seguido de la
anemia materna en 75,8% de casos y vaginitis en 60,6%. En otra serie,
también afirman que la patologia mas frecuente son las infecciones

urinaria), aunque la frecuencia es significativamente menor comparado
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con nuestros resultados, apenas un 16%. Entre otras patologias
frecuentes nombran el polihidramnios (11,8%) y preclampsia severa
(10,5%) ", Entre las infecciones asociadas a malformaciones congénitas
encontramos que solo el 3% presento sifilis, ademas, no hubo ningln
caso de toxoplasmosis en nuestro grupo de estudio. Como se sabe, entre
los factores gue se asocian a malformaciones congenitas se encuentran

las infecciones agudas del primer trimestre 2.

Acerca de las caracteristicas del parto no encontramos diferencias
importantes, ya que el 54,5% nacié por parto vaginal y 45,5% por parto
por cesarea. La mayoria nacié con presentacion cefalica, especificamente
en 81,8% de casos. Ulloa, coincide con nosotros, la autora encontré gue
81,6% de RN malformados nacieron a término, seguido de los RN
pretermino con el 14,4%, y al comparar con un grupo de RN sanos no

encontré diferencias significativas (p>0,05) .

La edad gestacional por examen fisico de los recién nacidos fue a término
en la mayoria de casos, exactamente 81,8% y tanto para recien nacidos

pretermino y post termino les correspondid una frecuencia de 9,1%. La

42, Garcia F, incidencia de las malformaciones congénitas mayores en el recién nacido. Rev
Cubana Pediatr 2006,78 {4)

105



distribucién de los casos mostrd ligero predominio para sexo masculino
sobre el femenino, 51,5% y 45,5% respectivamente. De la misma manera,

Figueroa confirma una leve mayoria a favor del sexo masculino ©®.

Al analizar la evaluacion del puntaje de Apgar encontramos que el 87,9%
presento entre 7-10 puntos al minuto de vida, aumentando esta frecuencia
al 97% a los cinco minutos. Asimismo, 21,1% de recién nacidos
malformados presentaron depresion al primer minuto de vida, y a los 5

minutos solamente el 3% permanecieron deprimidos.

A continuacién comentaremos las malformaciones mas frecuentes en
nuestro grupo de estudio. Las malformaciones comprometieron con mayor
frecuencia fueron la malformacién maxilo facial (27,6%), seguido por la
malformaciones sistema nervioso central (21,6%), malformaciones por
anormalidades cromosomicas (15,5%), malformaciones del aparato
digestivo (16,3%) aparato urinario y 6rganos genitales (9,5%), entre otros.
Y en menor frecuencia malformaciones del sistema respiratorio (1,9%).

Estos resultados difieren ligeramente con lo reportado por Garcia
Fernandez, quien reporté que las malformaciones del aparato digestivo y
de la cara son las mas frecuentes (18,5% y 14,7% respectivamente) “2.

En Iquitos encontraron que las malformaciones mas frecuentes
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comprometieron el aparato cardiovascular, digestivo y del SNC ®. Otros
autores describen en orden de frecuencia: anomalias de la piel,

musculoesqueleticas, de maxilar y érganos genitales .

En cuanto a las malformaciones especificas, encontramos que el mas
frecuente fue el labio leporino y/o paladar hendido (23%%), seguido del
Sindrome Down (15,5%), estas patologias no comprometen de manera
grave la vida de los recién nacidos malformados. La mayoria de autores
coinciden que la mayoria de malformaciones son menores, incluyendo el
labio leporino, fisura palatina, y sindrome Down @"1%'842 En nuestra
serie el sindrome Down representd una tasa de 1,6 casos por cada mil
nacidos vivos, similar a lo referido por Ticona que afirma que la tasa de
Sindrome Down fue 2,1 casos por cada mil nacidos vivos en Tacna “".
Las malformaciones mortales como anencefalia fueron muy poco

frecuentes.

En nuestros casos la tasa de morbilidad neonatal represento el 84,8% de
los recién nacidos malformados. Las principales patologias neonatales
gue presentaron nuestros pacientes, en orden de frecuencia, fueron:

sepsis (39,3%), SDR (25,7%), trastornos respiratorios, entre otros.

41. Ticona M, Huanco A, Salud Perinatal en Tacna: Principales indicadores. Primera Edicién.
Editorial e Impresiones Arigraphics.Tacna-Peru2000
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La mayoria de los pacientes fueron dados de alta debido a que mostraron
evolucién favorable o sus malformaciones congénitas eran menores;
24,2% fueron trasladados a ofros centros hospitalarios para recibir
tratamiento especializado. Ademas, se encontré que 35 recién nacidos
fallecieron. La tasa de mortalidad neonatal fue de 133 por cada 1000
recién nacidos con malformaciones congénitas, esta tasa es similar a lo
descrito por ofros autores que afirman que la mortalidad entre los
neonatos con defectos congénitos oscila entre 125 y 215 por cada 1000
recién nacido malformado. Siendo las malformaciones multiples las de
mayor letalidad llegando al 100% > En nuestro estudio las principales

causas de muerte fueron: sepsis, asfixia y trastornos respiratorios.

42. Garcia F, incidencia de las malformaciones congénitas mayores en el recién nacido. Rev
Cubana Pediatr 2006,78
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1.

CONCLUSIONES

La frecuencia de recién nacidos vivos con malformaciones
congeénitas en el Servicio de Neonatologia del Hospital de Vitarte
es durante los afos 2000-2009 fue 1,04% del total de recién
nacidos vivos, lo que representa una tasa de 10,4 casos por cada

mil nacidos vivos.

Las malformaciones congenitas mas frecuentes fueron el labio
leporino y/o paladar hendido (23%), Sindrome de Down(15,5%),
hidrocefalia (7,5%) espina bifida y/o mielomeningocele (6,4),

criptorquidea (6%).

Las caracteristicas de los recién nacidos con malformaciones
neonatales son: edad de la madre entre 20-34 afos (71,7%}),
primiparas (57,6%), sin antecedente de aborto (81,8%), nacidos
por parto vaginal (54,5%), presentacion cefalica (81,8%); recién
nacidos cori peso al nacer entre 2500-3999 gr. (568,3%), a termino
(81,8%), sexo masculino (51,5%) y puntaje de Apgar 7-10 (97%),

siendo éstas solamente estadisticamente circunstancial.
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4 la tasa dé morbilidad neonatal fue 848 por cada 1000 recién
nacidos vivos con malformacién congénita. Las principales causas
de morbilidad asociada a malformaciones congenitas fueron sepsis
(39,3%), sindrome distres respiratorio (28,6%), hipoglicemia (25%)

e ictericia patoiégica (10,7%).

5. Latasa de mortalidad neonatal fue 133 por cada mil recién nacidos
con malformaciones congenitas. Las principales causas de
mortalidad fueron: sepsis (40,0%), asfixia (25,7%), trastomos

respiratorios (20,0%) y prematuridad {14, 3%).
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1.

RECOMENDACIONES

Promover a nivel de las unidades de salud la captacién precoz y la
identificacion de las parejas con alto riesgo genético para realizar

un diagnoéstico antenatal precoz, preciso y completo.

informar a través de los controles prenatales a las madres, sobre
los factores de riesgo para malformaciones que puedan ser
modificables, y una vez reconocido el riesgo, realizar el analisis de
los diferentes factores geneticos o ambientales implicados la

aparicion de las anomalias y establecer el riesgo de recurrencia.

Debe hacerse trabajos de investigacion comparando entre

pacientes malformados y pacientes sanos.
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ANEXO

FICHA DE RECOLECCION DE DATOS

N° HISTORIA CLINICA: FECHA:

1.-DATOS DEL RECIEN NACIDO:

NOMDIE: ..ot Nro. de H. Clinica:...................
Fecha de Nacimiento:...........c.c.ccccccvveeneee... Fechade Altar... ..o
Sexo: Masculino( ) Femenino( ) Ambiguo( ) Apgar: 1 min..... Smin......
Tipo de parto: Eutécico{ ) Distécico{ ) Motivode Cesarea........c.ccccevere ..
Presentacién: Cefdlica( } Podalica( ) Transversa( ) Ofos.......cccccoeeene

Edad gestacional Capurro: ..........c..eeeee e vcrenicnnne. PESO L iiicit e

2.- DATOS DE LA MADRE

Nombre..........c .o cevivee e Edad Nro de H. Clinica...............
Escolaridad: Analfabeta { ) Primaria( ) Secundaria( ) Técnica{ ) Universitaria{ )
Ocupacion: Amadecasa( ) Trabajo fuera del hogar ( )

Control Prenatal: Si { ) No( ) Nro....... Gestas........... Paridad..........
Habitos: Tabaco( ) Café{ ) Alcohol({ ) Ninguna( )

Antecedentes patolégicos: Diabetes ( ) FEpilepsia{ ) HTA({ ) Asma( )

Ninguna( ) Nosabe( )
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Patologias transgestacionales: 1TU( ) Vagiitis( ) Pre-eclampsia( ) Ninguna { )
Oftros.........c.....
Exposicién a factores ambientales: Plaguicidas ( ) Radiaciones{ ) Farmacos( ) Ninguna

( ) Nosabe{ )

3.- PRINCIPALES ANOMALIAS CONGENITAS

FACIAIES. ... cn e e e e e e e e
Cardiopatia..........ccccccceeue.

PUIMIONAIES... .o oo ettt ettt e e et s e e e e e
DHGEStIVAS. ... et et e e e e e e
GENILAIES. .. ..o et et e e e e e et e
MUSCUIO 8SGUEIBHICAS. .. ... cev e eee it e mece et me e ceree e cn e e e
Pl e et e e e e et e e e e s
SINAIOME... ... e et et e et e e e et e e s e

L0 (o LT RO TR TOTRPRRRTTR

4.- MORBILIDAD ASOCIADA:... ...t s
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