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RESUMEN

Objetivo: Determinar la incidencia, prevalencia, caracteristicas materno-
perinatales y mortalidad de las malformaciones congénitas en recién nacidos del
Servicio de Neonatologia del Hospital Hipolito Unanue de Tacna, 2015-2024.
Metodologia: Estudio observacional, descriptivo, transversal y retrospectivo. Se
utilizé analisis documental como técnica y el sistema informatico perinatal como
instrumento. La poblacion estuvo conformada por recién nacidos con alguna
malformacion congénita. Resultados: La prevalencia fue un total de 208 casos
de recién nacidos con malformacion congénita, durante el periodo de estudio. La
incidencia anual mas alta fue en 2016 (10,25 por 1000 nacidos vivos) y la mas
baja en 2021 (3,15 por 1000 nacidos vivos). Segun el sistema afectado,
anomalias cromosémicas (34,13%), sistema maxilofacial (27,88%) y sistema
nervioso (20,67%). Por tipo de malformacion, sindrome de Down (32,69%) y el
labio leporino y/o paladar hendido (25%). Entre las caracteristicas maternas, la
edad entre 20 y 34 afos (60,1%), parto por cesarea (61,5%), nuliparidad (41,3%)
y adecuado control prenatal (56,3%). La mayoria no presenté complicaciones
durante el embarazo (42,3%). En cuanto a caracteristicas perinatales: sexo
masculino (61%), recién nacidos a término (87,5%), peso entre 2500-3999 g
(77,9%) y Apgar entre 7-10 en el primer (83,2%) y quinto minuto (93,8%). La
mortalidad se presentd en 18 casos y represento (8,7%). La sepsis fue la causa
mas frecuente (50%). Conclusiones: Las malformaciones congénitas siguen
representando un importante problema de salud publica. Aunque se observé una
tendencia descendente de la tasa de incidencia durante el periodo de estudio,
los resultados subrayan la necesidad de fortalecer la vigilancia epidemioldgica,
el diagndéstico prenatal y la atencion especializada para mejorar el pronéstico

neonatal.

Palabras clave: malformacidn congénita, recién nacidos, mortalidad.
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ABSTRACT

Objective: To determine the incidence, prevalence, maternal-perinatal
characteristics and mortality of congenital malformations in newborns of the
Neonatology Service of the Hospital Hipdlito Unanue de Tacna, 2015-2024.
Methodology: Observational, descriptive, cross-sectional and retrospective
study. Documentary analysis was used as a technique, with the Perinatal
Informatics System as an instrument. The population consisted of 208 newborns
with congenital malformations. Results: The prevalence was a total of 208 cases
of newborns with congenital malformation, during the study period. The highest
annual incidence was in 2016 (10,25 per 1000 live births) and the lowest in 2021
(3,15 per 1000 live births). According to the affected system, chromosomal
anomalies (34,13%), maxillofacial system (27,88%) and nervous system
(20,67%). By type of malformation, Down syndrome (32,69%) and cleft lip and/or
cleft palate (25%). Maternal characteristics included age between 20 and 34
years (60,1%), cesarean delivery (61,5%), nulliparity (41,3%) and adequate
prenatal control (56,3%). The majority did not present complications during
pregnancy (42,3%). As for perinatal characteristics: male sex (61%), term
newborns (87,5%), weight between 2500-3999 g (77,9%) and Apgar between 7-
10 in the first (83,2%) and fifth minute (93,8%). Mortality occurred in 18 cases
and represented (8,7%). Sepsis was the most frequent cause (50%).
Conclusions: Congenital malformations continue to represent an important
public health problem. Although there was a downward trend in the incidence rate
during the study period, the results underscore the need to strengthen
epidemiological surveillance, prenatal diagnosis and specialized care to improve

neonatal prognosis.

Key words: congenital malformation, newborns, mortality.
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INTRODUCCION

Los trastornos congénitos se conocen también con el nombre de

anomalias congénitas, malformaciones congénitas o defectos congénitos (1).

Anualmente a nivel global, se estima que 8 millones de nifios nacen con
alguna malformacion y estas son responsables de aproximadamente el 10% de
todas las defunciones de recién nacidos. Muchos de los casos que sobreviven
corren el riesgo de enfrentar una discapacidad de por vida, si no tienen acceso
oportuno a una atencion multidisciplinaria de calidad. Esto representa un reto

significativo para la salud publica en todo el mundo (2).

Las malformaciones congénitas constituyen la segunda causa de
mortalidad neonatal e infantii en América Latina y el Caribe, siendo la

prematuridad la principal responsable (2).

Estas anomalias estructurales o funcionales se desarrollan durante la vida
intrauterina y pueden ser identificadas antes del nacimiento, al momento del
parto o incluso en etapas posteriores de la infancia. La etiologia de las
malformaciones congénitas es multifactorial, involucrando factores genéticos,
ambientales, nutricionales e infecciosos. Factores como la consanguinidad, la
exposicién a agentes teratogénicos, deficiencias nutricionales (por ejemplo,
acido folico o yodo) y el acceso limitado a servicios de salud prenatal adecuados

pueden aumentar el riesgo de estas anomalias (1).



Es importante destacar que aproximadamente el 94% de las
malformaciones congénitas graves ocurren en paises de ingresos bajos y
medianos, donde las condiciones socioecondmicas desfavorables y el acceso
limitado a servicios de salud contribuyen a una mayor prevalencia y mortalidad

asociada (1).

La implementacién de sistemas de vigilancia epidemioldgica y el analisis
detallado de las malformaciones congénitas son esenciales para disefar
politicas de salud publica mas efectivas. Estos sistemas permiten establecer
programas de deteccion temprana, mejorar la atencion prenatal y disminuir el
impacto de estas condiciones en la poblacién. Ademés, al monitorear las
variaciones en la incidencia y prevalencia de estas anomalias a lo largo del
tiempo, es posible identificar nuevos factores de riesgo y optimizar la

planificacion de los servicios de salud materno-infantil.



CAPITULO |

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

1.1. DESCRIPCION DEL PROBLEMA

En el mundo, se estima que aproximadamente 240 000 recién nacidos
con malformaciones congénitas fallecen anualmente durante los primeros 28
dias de vida, mientras que otras 170 000 muertes ocurren entre el primer mes y
los 5 afios de edad (1). La tasa prevalencia global es del 2% al 3% y se estima
gue mas de tres millones de nifilos menores de cinco afos fallecen debido al
problema en cuestion. Estas afecciones ocupan la decimoséptima posicion

dentro de las causas de carga de enfermedad (3).

En América Latina, Segun datos del Estudio Colaborativo
Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC), la prevalencia
global de malformaciones congénitas en América del Sur es de
aproximadamente 2,7% de los nacidos vivos, con variaciones entre paises:
desde 1,4% en Ecuador hasta 4,2% en Brasil (4). En Sudamérica, las mas
frecuentes son los defectos cardiacos, los relacionados a la alteracion del cierre
del tubo neural, el sindrome de Down, los defectos de la pared abdominal, labio
leporino y/o paladar hendido. Se ha aproximado que las cardiopatias congénitas
afectan entre 8 y 13 recién nacidos por cada 1000 nacimientos, lo que representa
cerca de 54 000 nuevos casos al afio. De este total, aproximadamente el 45%

corresponde a malformaciones de complejidad intermedia a alta, y por lo menos



una cuarta parte necesita una cirugia antes de cumplir el primer afio de vida para

poder sobrevivir (5,8).

En el Perq, la prevalencia de las malformaciones congénitas se encuentra
en un 1,7% (6). Ademas, Segun el boletin epidemiolégico 2023 reporta que las
malformaciones congénitas son la tercera causa mas frecuente de mortalidad
neonatal (7). Ademas, en un estudio del Instituto Nacional Materno Perinatal en
2019, se report6é una tasa de mortalidad por malformaciones congénitas de 8,1
por cada 1000 nacidos vivos (8). En otro estudio en 2015, report6é que la edad
materna adolescente-afiosa y la edad gestacional pretérmino como posibles

factores de riesgo para desarrollar malformaciones (6).

En Tacna, en un estudio del 2019 en el Hospital Hipdlito Unanue se obtuvo
como resultado que las malformaciones congénitas ocupan el tercer lugar como
causa de muerte neonatal, predominando aquellas del sistema nervioso y
cardiovascular (9). Ademas, otro estudio en el 2015 se obtuvo que la prevalencia
de malformaciones congénitas en recién nacidos vivos es de 3,4 por cada 1000
nacidos durante el periodo de 2000-2014. Las mas comunes son el labio

leporino, la hidrocefalia y el mielomeningocele (10).

En la actualidad, las malformaciones congénitas representan una de las
principales causas de morbimortalidad neonatal a nivel mundial, siendo

especialmente relevantes en contextos de paises en desarrollo donde el acceso



a diagnosticos tempranos, atencion especializada y seguimiento prenatal es

limitado.

1.2. FORMULACION DEL PROBLEMA

¢,Cual es la incidencia, prevalencia, caracteristicas materno-perinatales y
mortalidad de las malformaciones congénitas en recién nacidos del servicio de

neonatologia del hospital Hipdlito Unanue de Tacna, 2015 — 20247?

1.3. JUSTIFICACION DEL PROBLEMA

Con el contexto dado en la identificacion del problema, el estudio de la
incidencia, prevalencia, caracteristicas materno-perinatales y mortalidad de las
malformaciones congénitas en el servicio de neonatologia del Hospital Hipdlito
Unanue de Tacna durante el periodo de 2015-2024, adquiere vital importancia

para el disefio de estrategias de salud publica efectivas.

A pesar de la relevancia clinica y epidemioldgica de estas condiciones,
existe una limitada disponibilidad de datos locales actualizados, por eso este
estudio permite a los profesionales de salud contar con datos mas precisos sobre
la magnitud y el impacto de estas malformaciones en la regién. Este estudio
también describe las caracteristicas maternas y perinatales, lo cual puede
ayudar a identificar factores de riesgo evitables o modificables. Asi mismo, brinda

datos concretos sobre la mortalidad de las malformaciones congénitas que



puede ser una herramienta clave para los gestores de salud, para mejorar la
asignacion de recursos, disefiar programas de tamizaje prenatal, optimizar los
protocolos de referencia y fortalecer los servicios de neonatologia y cirugia

pediatrica.

1.4. OBJETIVOS

1.4.1. Objetivo general

Determinar la incidencia, prevalencia, caracteristicas materno-perinatales
y mortalidad de las malformaciones congénitas en recién nacidos atendidos en

el servicio de neonatologia del hospital Hipdlito Unanue de Tacha, 2015 — 2024.

1.4.2. Objetivos especificos

e Calcular la prevalencia de recién nacidos con malformaciones congénitas
atendidos en el servicio de neonatologia del Hospital Hipdlito Unanue de
Tacna, 2015-2024.

e Determinar la incidencia de recién nacidos con malformaciones congéni-
tas atendidos en el servicio de neonatologia del Hospital Hipdlito Unanue
de Tacna, 2015-2024.

e |dentificar las malformaciones congénitas clasificadas segun el sistema
afectado en los recién nacidos atendidos en el servicio de neonatologia

del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna, durante el periodo 2015-2024.



Describir las caracteristicas maternas de los recién nacidos con
malformaciones congénitas atendidos en el servicio de neonatologia del
Hospital Hipdlito Unanue de Tacna, 2015-2024.

Describir las caracteristicas perinatales de los recién nacidos con
malformaciones congénitas atendidos en el servicio de neonatologia del
Hospital Hipdlito Unanue de Tacna, 2015-2024.

Determinar la mortalidad de los recién nacidos con malformaciones
congeénitas atendidos en el servicio de neonatologia del Hospital Hipdlito

Unanue de Tacna, 2015-2024.



CAPITULO Il

MARCO TEORICO

2.1. ANTECEDENTES DEL ESTUDIO

2.1.1. Internacionales

Dashtaki N. et al. (11), realizaron un estudio cuyo objetivo general fue
determinar la incidencia de anomalias congénitas mayores (ACM) registradas al
nacimiento, asi como su relacién con algunos factores asociados en los recién
nacidos. En este estudio transversal, se evalu6 todas los recién nacidos entre
marzo de 2016 y marzo de 2017 en los hospitales de la provincia de
Chaharmahal y Bakhtiari en busca de ACM al nacimiento. La informacion
registrada en los expedientes médicos, incluyendo las caracteristicas de los
padres y del recién nacido, fue extraida de los archivos electronicos maternos y
neonatales. Se encontr6 que de los 19,666 recién nacidos estudiados, 63
presentaron malformaciones congénitas mayores al nacimiento. Se obtuvo una
incidencia de anomalias congénitas mayores (ACM) de 3,2 por cada 1000. Las
variables como el nimero de embarazos, paridad, edad gestacional, peso al
nacer, talla y circunferencia cefalica del neonato se asociaron significativamente
con las ACM (valor de p < 0,05). Finalmente, la incidencia de ACM se relacion6
con la edad gestacional, el peso al nacer y la circunferencia cefélica. Se concluye
que el diagnadstico y tratamiento temprano pueden prevenir la discapacidad. En

consecuencia, es necesario enfatizar la educacion publica sobre la importancia



de una edad gestacional adecuada, la nutricidbn apropiada antes y durante el

embarazo, y el cuidado prenatal para prevenir las ACM.

Vargas N. et al. (12), realizaron una tesis cuyo objetivo fue calcular la
prevalencia de malformaciones congénitas en el servicio de pediatria del
Hospital José Carrasco Arteaga de la ciudad de Cuenca periodo, 2018-2020. Fue
descriptivo y transversal. Usaron una ficha de recoleccion para cada historia
clinica utilizando el sistema AS400 del hospital. Una vez preparados los datos,
se utilizé el programa SPSS para realizar el andlisis estadistico. Se registré a
3611 recién nacidos en el lapso de tiempo mencionado; 545 de ellos presentaban
malformaciones congénitas, se obtuvo una prevalencia del 1,57%. La
criptorquidia fue la malformacion mas comun, representando el 29% en 2018,
44,6% en 2019 y 35,4% en 2020. El sistema genital fue el mas comprometido
por las malformaciones congénitas, presentandose con mayor frecuencia en
varones, con una proporcion de 2 a 1, segun datos del Hospital José Carrasco

Arteaga.

Muiioz M. et al. (13), realizaron un estudio cuyo objetivo fue estimar la
prevalencia al nacer de malformaciones congénitas en neonatos hospitalizados
en un Servicio de Neonatologia. Fue un estudio transversal. Se trabajé con una
poblacién total de 54 241 nacidos vivos en el Hospital Regional de Temuco en
una década. Se obtuvo la informacion de la base de datos de egresos

hospitalarios del servicio de neonatologia en el lapso de tiempo mencionado, se



utilizo la clasificacion CIE 10 como referencia. Se obtuvo un total de 949
neonatos con alguna malformacion congénita. Se determind una prevalencia del
1,7%. La comunicacion interventricular fue la mas frecuente con un 40,9 por cada
10.000 recién nacidos vivos, seguida de la comunicacion interauricular (21,5) y
el labio leporino y/o el paladar hendido (14,0). Las malformaciones congénitas
afectaron principalmente al sistema circulatorio, que concentré el 43,57% de los
casos registrados. Le siguieron las del sistema nervioso central con un 14,52%,
las del sistema respiratorio con un 12,98% vy las del sistema digestivo con un
10,97%. El resto de las malformaciones, que incluyen las del sistema urinario,
osteomuscular, érganos genitales, asi como las que comprometen el 0jo, la cara,

el oido y otras areas, representaron en conjunto el 17,96% del total.

Vanassi B. et al. (14), realizaron un estudio cuyo objetivo fue evaluar la
distribucion de casos de malformaciones congénitas en el estado de Santa
Catarina por macrorregion de salud, determinar la frecuencia segun variables
maternas y neonatales, estimar la mortalidad relacionada y las tendencias en el
periodo de 2010 a 2018. Fue un estudio ecoldgico de series temporales con
datos secundarios sobre malformaciones congénitas y variables
sociodemogréficas y de salud de madres y recién nacidos residentes en Santa
Catarina. Se encontré6 que la prevalencia promedio de malformaciones
congénitas en el periodo fue de 8,9 casos por cada 1000 nacidos vivos, siendo
de 9,4/1000 en 2010 y de 8,2/1000 en 2018. La tendencia se mantuvo estable

durante el periodo analizado. Las principales malformaciones fueron del sistema
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musculoesquelético, cadera y pie, con una proporciéon 230%. Se observé una
mayor prevalencia de malformaciones congénitas en nacidos vivos con bajo
peso al nacer, prematuros, de sexo masculino, con Apgar <7, nacidos por
cesarea, de madres con edad avanzada (240 afos) y con bajo nivel educativo
(menos de ocho afios de escolaridad). La mortalidad debida a malformaciones
congénitas fue de 2,6 muertes por cada 1000 nacidos vivos, representando

aproximadamente el 25,8% del total de muertes infantiles en el periodo.

Groisman B. et al. (15), la Red Nacional de Anomalias Congénitas de Argentina
(RENAC) determiné la prevalencia de estas durante el afio 2016. Este es un
programa de cobertura nacional que extrae informacion de diferentes hospitales,
en este caso fue de 160. Recopilaron mas de un tercio del total de nacimientos
ocurridos en el pais, se alcanz6 305 452. Se incluyé los registros de todos los
nacidos vivos Yy los fetos sin vida con un peso igual o superior a 500 gramos. En
el aflo de estudio se encontr6 4859 pacientes con alguna malformacién
congénita mayor y esto representd una prevalencia global del 1,59%. El labio
leporino y/o paladar hendido, defectos del tubo neural, defectos del tabique
interventricular, fueron las mas frecuentes. La frecuencia de malformaciones
congénitas es comunicada peridodicamente por el sistema de vigilancia de la
salud publica RENAC, que funciona desde 2009. Se concluy6 que los resultados
de 2016, coinciden en gran medida con los resultados anteriores de la

bibliografia.
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Herrera A. et al. (16), realizaron un estudio cuyo objetivo fue describir la
prevalencia total de los defectos congénitos en la Provincia Artemisa, en el
periodo de 2011 a 2015. Se realiz6 un estudio descriptivo, retrospectivo y
transversal. Se recopilé informacién del registro de malformaciones congénitas
de la provincia Artemisa para el periodo, 2011-2015. Se tuvo en cuenta el
monitoreo de malformaciones congénitas del Registro Cubano de
Malformaciones Congénitas (RECUMAC). Se obtuvo que 489 productos de la
gestacion presentaron alguna forma de malformacién congénita en el periodo
mencionado. Con (46,3) por 10 000 nacidos vivos, las cardiopatias fueron las
malformaciones congénitas mas frecuentes, seguido de (2,7) casos de
anomalias del tubo neural. En la provincia hubo una prevalencia total de 240,62
malformaciones congénitas por cada 10 000 nacidos vivos. Las malformaciones

congénitas tuvieron una tasa de mortalidad constante.

Calderon A. et al. (17), realizaron un estudio cuyo objetivo fue determinar la
prevalencia y tipos de malformaciones congénitas en los recién nacidos
atendidos por el servicio de neonatologia del hospital de segundo nivel en
Sinaloa durante un afio. Se traté de un estudio transversal en el que se recopil6
informacion de las historias clinicas de los neonatos que ingresaron al servicio
respectivo durante el afio 2015. Las malformaciones congénitas diagnosticadas
durante el parto o antes de su salida del hospital se consideraron en este estudio.
Se obtuvo un total de 4097 nacimientos en este periodo, de estos se encontrd

98 pacientes con alguna malformacion congénita. Se determiné una prevalencia
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total del 2,39%. Los sistemas 0 aparatos mas frecuentemente afectados fueron:
El sistema genitourinario con un 29,1%, seguido del sistema musculo-
esquelético con un 21,4% y el sistema circulatorio con un 16,2%. Las
malformaciones congénitas mas frecuentes fueron anquiloglosia con un 10,3%,
seguido de las hipospadias con un 12,8% y criptorquidia con un 14,5%. Se
concluyo una tasa de prevalencia de anomalias congénitas en concordancia con
los reportes a alrededor de todo el mundo. El sistema genitourinario fue el mas
comprometido, destacando la criptorquidia como la malformacion congénita mas

comun en nuestra poblacion.

Cosme H. et al. (18), realizaron un estudio cuyo objetivo fue estudiar la
prevalencia de anomalias congénitas en los recién nacidos de la ciudad de Séo
Paulo desde 2010 hasta 2014, asi como analizar otras variables asociadas con
las anomalias. La investigacion fue transversal, se recopilaron datos del Sistema
de Informacién sobre Nacimientos Vivos (SINASC) del Ministerio de Salud,
desde 2010 hasta 2014, en la ciudad de S&o Paulo. Las variables analizadas
fueron la duracion y el tipo de embarazo, la edad materna, y la etnia y sexo del
recién nacido. Se verificaron las frecuencias absolutas y relativas de las
anomalias congénitas, y las variables asociadas con ellas se calcularon
utilizando la razén de probabilidades (OR) y un intervalo de confianza del 95%.
Se encontré Desde 2010 hasta 2014, se registraron 819 018 nacimientos vivos
en la ciudad de Sao Paulo, de los cuales 14 657 presentaron algun tipo de

anomalia congénita. La prevalencia fue de 17,9 casos por cada 1000
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nacimientos vivos durante el periodo estudiado. Las anomalias congénitas mas
frecuentes encontradas fueron las relacionadas con el sistema osteoarticular con
un 29,93%, seguidas por las relacionadas con el sistema cardiovascular con un
24,80%. Se observaron riesgos asociados con la presencia de anomalias
congénitas en los siguientes factores: Edad materna superior a 40 afos,
embarazos multiples, bajo peso al nacer. El género femenino fue considerado
una variable protectora. Se concluyé que las anomalias congénitas son
responsables de la morbilidad y mortalidad en el periodo neonatal. Su
diagnéstico temprano es importante para la planificacion y asignacion de
recursos en los servicios de salud especializados, dirigidos hacia las familias y

los recién nacidos.

2.1.2. Nacionales

Cérdenas N. et al. (19), realizaron un estudio cuyo objetivo general fue
determinar la prevalencia y los factores de riesgo asociados a determinadas
malformaciones congénitas en recién nacidos en el Hospital Regional del Cusco,
2019-2023. Fue un estudio tipo cuantitativo, retrospectivo, transversal, analitico,
correlacional — casos y controles. El estudio analizé inicialmente 82 casos y 82
controles de recién nacidos con y sin malformaciones congeénitas, recopilando
informacion de las historias clinicas de los pacientes del servicio de
neonatologia. La malformaciéon mas frecuente fue la anorrectal con un 25,6%,

seguida del labio hendido y la atresia intestinal (ambas con un 12,2%). Los
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resultados mostraron que el 26,8% de los casos correspondian a madres
mayores de 35 afos, el 91,5% habia asistido a controles prenatales, el 13,4%
presento habitos nocivos, el 61% procede de otra provincia y el 54,9% presento
alguna enfermedad durante el embarazo, principalmente infecciones del tracto
urinario. Las malformaciones congénitas también fueron mas frecuentes en los
recién nacidos varones, quienes representaron el 59,8% de los casos. Se
concluy6 que hay una asociacion significativa de las madres con habitos nocivos,
exposicion a algun factor ambiental y procedencia de otra provincia para la

existencia de alguna malformacién congénita.

Ayala F. et al. (8), realizaron un estudio cuyo objetivo fue identificar los factores
de riesgo obstétricos y perinatales asociados a recién nacidos con
malformaciones congénitas en gestantes atendidas en el Instituto Nacional
Materno Perinatal durante el periodo 2018. Estudio observacional, retrospectivo,
corte transversal en mujeres hospitalizadas de enero a diciembre 2018 que
cumplieron con criterios de inclusion. Se obtuvo una poblacién de 340 casos de
malformaciones congénitas de un total de 18 175 recién nacidos atendidos. Se
encontré que la prevalencia de malformaciones congénitas fue 1,9%. Los
sindromes asociados a causas exdgenas (fetopatia por alcohol, rubéola
congénita, por farmacos teratogénicos, etc), la trisomia 21 (Sindrome de Down)
y la macrocefalia constituyen las malformaciones mas prevalentes en una
relacion de 14.3%, 11%, 9,4% respectivamente del total de casos. En madres

afosas predomina la trisomia 21 (Sindrome de Down), madres de edad media
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es resaltante los sindromes asociados a causas exdgenas y en madres
adolescentes es mas frecuente la macrocefalia y criptorquidia. De las
caracteristicas materno-perinatales, la cesarea fue mas predominante con un
65.9%, el parto pretérmino fue 31,5% de los casos, la mayoria de madres fue de
edad media con un 62,4%, el 56,8% fueron varones, el 33,5% fue de bajo peso
al nacimiento, y el apgar menor a 7 puntos correspondio al 37,9% al primer
minuto y 20,8% a los cinco minutos. La mortalidad por malformaciones fue de
8.1 x 1000 nacidos vivos. Se concluyé que el nacimiento prematuro, recién
nacido con bajo peso y un puntaje apgar bajo se relacionaron de manera
significativa con la presencia de malformaciones congénitas en nuestra

institucion.

Perez D. (20), realizd un estudio cuyo objetivo fue describir las caracteristicas de
las malformaciones congénitas en los recién nacidos del Hospital Regional
Zacarias Correa Valdivia — Huancavelica 2013 — 2017. Fue descriptivo
transversal y retrospectivo. Se encontraron 5688 historias clinicas de los recién
nacidos, se obtuvo 77 recién nacidos con malformaciones congénitas. Se obtuvo
una prevalencia total de 13,5 x 1000 nacidos vivos. El sistema
musculoesquelético fue predominante con un 25,24% de los casos con respecto
al sistema afectado. El labio leporino con paladar hendido con un 10,6% resalté
como tipo de malformacién mas frecuente. Las caracteristicas maternas, el
37,6% correspondi6 a las mujeres de edad media, predominé las multiparas con

un 45,4%, el 64,9% fue de las madres con atenciones prenatales insuficientes,
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el parto vaginal representé el 57,1%, las infecciones de tracto urinario con un
51,9%. Las caracteristicas neonatales, las mujeres fueron mayoria con un

53,2%, de los neonatos el 80,5% fueron con pesos normales y a término.

Del Aguila S. (21), realizé una tesis cuyo objetivo fue calcular la incidencia y
conocer el tipo de malformacion congénita en los recién nacidos del Hospital de
Loreto en el afio 2014. Fue un estudio descriptivo, retrospectivo y transversal. La
poblacidn total durante el afio en mencién fue de 2982 nacimientos, de los cuales
se presentd 33 pacientes con alguna malformacion. Se obtuvo una incidencia de
11 x 1000 nacidos vivos. Ocho de cada diez malformaciones registradas fueron
clasificadas como mayores, lo que evidencia su predominio. Dentro de este
grupo las malformaciones que mas se identificaron fueron el labio leporino y la
hidrocefalia en una proporcién del 12%. De las caracteristicas maternas, solo el
24,2% correspondié con edad materna avanzada, el 15% refirid tener habitos
nocivos, el 52% de las madres tuvo infecciones durante la gestacién a
predominio de las infecciones de tracto urinario. De las caracteristicas
neonatales, la mayoria fue varén con un 57,6%, la mayoria fue de peso normal
con un 75,8%. Ademas que no hubo casos de defunciones durante la estadia en

el servicio o natimuertos por malformaciones congénitas.

Flores H. (22), realiz6 un estudio donde el objetivo fue calcular la frecuencia de
las malformaciones congénitas y la morbimortalidad en los recién nacidos del

Hospital de Vitarte en Lima durante el periodo, 2000-2009. El estudio fue
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descriptivo, retrospectivo y transversal. Se recopil6 la informacién de las historias
clinicas respectivas. La poblacion fue de 264 pacientes que presentaron alguna
malformacion, de un total de 25 294 nacimientos. El sistema maxilofacial 27,6%,
sistema nervioso central y las anomalias cromosomicas fueron frecuentemente
los sistemas o grupos mas afectados. Segun el tipo de malformacion especifica
el labio leporino y/o fisura del paladar, sindrome de Down y la criptorquidia
encabezaron las malformaciones mas frecuentes. Las caracteristicas
perinatales, la via del parto mas predominante fue el parto eutdcico, la mayoria
fue de peso normal, a término, sexo masculino y buen puntaje de apgar. Las
caracteristicas maternas, la mayoria fueron madres de edad media de 20 a 34
afios, primiparas, atenciones prenatales adecuadas y la infeccién del tracto
urinario predomino como complicacion mas frecuente. La mayoria de las
defunciones neonatales estuvieron relacionados con sepsis 40%, mientras que
otras causas relevantes incluyeron la asfixia 25,7%, los trastornos respiratorios
20% y la prematuridad 14,3%. Se concluyé que la frecuencia de malformaciones
es de 10,4 casos x 1000 nacidos vivos. El 84,8% de los recién nacidos vivos con
malformaciones congénitas presentd alguna morbilidad, y el 13,3% fallecio

durante el periodo neonatal.

2.1.3. Locales

Chambe L. (10), realiz6 un estudio donde el objetivo general fue conocer la

frecuencia y morbimortalidad de malformaciones congénitas en neonatos en el
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Hospital Hipolito Unanue de Tacna, periodo 2000 — 2014. El estudio fue tipo
descriptivo, transversal y retrospectivo. Se encontré 169 casos de pacientes con
alguna malformacion de un total de 50 386 nacimientos en la institucion durante
el tiempo en mencidn. Se obtuvo que el sistema nervioso central, maxilofacial y
digestivo fueron los sistemas mas afectados. Segun el tipo de malformacion
especifica, el labio leporino y la hidrocefalia predominaron. Las caracteristicas
perinatales, la mayoria tuvo un peso normal, fueron varones, a término, y buen
puntaje de apgar al nacer. Las caracteristicas maternas, predominaron la via de
parto por ceséarea, la edad media de 21-34 afos, adecuado control en la
gestacion e infeccion del tracto urinario como complicacion mas frecuente. Se
concluyo que hay 3,4 casos de malformacion x 1000 nacidos vivos, la mortalidad
neonatal en recién nacidos con malformaciones congénitas fue de 26,6 por cada
100 nacidos vivos. La sepsis fue responsable del mayor nimero de muertes
33,3%, seguida por la asfixia al nacer 26,7%, mientras que la prematuridad y los
trastornos respiratorios contribuyeron en un 24,4% y 15,6% de los casos,

respectivamente.

Espinoza D. (23), realizé un estudio donde el objetivo general fue conocer la
frecuencia y morbimortalidad de las malformaciones congénitas en el Hospital
Hipdlito Unanue de Tacna durante los afios 2000-2009. Fue una tesis descriptiva
y retrospectiva. Se recopil6 informacién de la base de datos del servicio en
mencion (sistema informatico perinatal). Hubo en total 32 828 nacimiento durante

el periodo del estudio, de los cuales se obtuvo una poblacién de 250 casos de
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pacientes con alguna malformacion. El sistema maxilofacial con un 26,4%,
sistema nervioso con un 24% y las anomalias cromosomicas con 17,6%, fueron
los sistemas frecuentemente afectados en el estudio. Segun el tipo de
malformacion especifica, el labio leporino y el sindrome de down predominaron.
Las caracteristicas neonatales, en su mayoria fueron, de parto eutdcico,
varones, peso normal al nacer, y a término. Las caracteristicas maternas, las de
mayor frecuencia fueron las madres de edad media 20-34 afios, atenciones
adecuadas durante la gestacion, multiparas, y la anemia como complicacion mas
frecuente. En el estudio se encontrd 7,62 casos de malformaciones x 1000
nacidos vivos, la mortalidad por malformaciones fue de 25,6 x 100 nacidos vivos
con malformacién y ademas se calculé la tasa de mortalidad neonatal de 1,9 x
1000 nacidos vivos. Se concluyé que la defuncion de los recién nacidos

malformados fue superior con lo revisado en la literatura nacional e internacional.
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2.2. BASES TEORICAS

2.2.1. Conceptos generales

El término “defecto de nacimiento” (traducido del inglés “birth defect”) en
una descripcion mas general, corresponde a cualquier alteracién estructural o
funcional en el desarrollo del producto antes de nacer, ya sea de origen
ambiental, genético o idiopatico. Incluso si el defecto en cuestién no se haga

visible al momento de nacer y solo se note posteriormente (24,25).

La expresion “defectos del desarrollo” se define como una afeccion
irreversible que esta presente en el feto antes de nacer, que se caracteriza por
una desviacion de lo normal en términos de tamafio, forma, nUmero, ubicacién o
propiedades inherentes de cualquier parte, sea 6rgano, célula, componente

celular que justifique la denominacion de anormal (24).

La palabra “congénito” refiere que el defecto fundamental esta presente,
pero muchas veces no se puede reconocer inmediatamente al nacimiento, estos
defectos pueden ser internos o funcionales que sélo se manifiesten con el paso

del tiempo (26).

El término “malformaciéon” se define como una alteracién estructural al
nacimiento y que se debe a un defecto en el desarrollo. Una descripcion mas
amplia atribuye a las malformaciones no solo como alteraciones estructurales,
sino donde también se ve comprometida la funcién. Por ejemplo, el caso del

megacolon congénito “Enfermedad de Hirschsprung” que se caracteriza por la
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falta de inervacion intrinseca dentro de la pared intestinal en la porcion terminal
del sistema digestivo), que en consecuencia impide que el colon pueda

contraerse para movilizar las heces (27).

Los términos “defectos, malformaciones o anomalias congénitas” se
utilizan para describir trastornos del desarrollo presentes al nacimiento, que
pueden ser estructurales, funcionales, metabdlicos, conductuales o hereditarios

(28).

Los trastornos congénitos se conocen también con el nombre de anomalias
congénitas, malformaciones congénitas o defectos congénitos, son definidas por
la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) como trastornos del desarrollo
(morfoldgicos, estructurales, funcionales o moleculares) presentes al nacimiento,
aungue no siempre son evidentes en ese momento. Las anomalias congénitas
pueden ser externas o internas, familiares o esporéadicas, hereditarias o0 no,

Gnicas o multiples (1,29).

Dentro de este grupo de defectos congénitos existen defectos moleculares
microscopicos y alteraciones bioquimicas que estan presentes al nacer, pero
totalmente invisibles a simple vista que necesitan otros métodos para ser
diagnosticados. Estos son llamados errores congénitos o innatos del
metabolismo, algunas de estas anormalidades pueden corregirse con cirugia,

pero muchas permanecen a lo largo de la vida. Para evitar confusiones, es
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importante diferenciar claramente entre enfermedades genéticas y hereditarias

(29).

Aquellas alteraciones del ADN o genoma, que no siempre son heredadas
por los padres son llamadas enfermedades genéticas y el conjunto de
enfermedades que se transmiten de generacion a generacion son llamadas
enfermedades hereditarias. Asi mismo, aunque todas las enfermedades
hereditarias son genéticas, no todas las enfermedades genéticas son
hereditarias. Segun la definicion de la OMS, no todas las malformaciones
congénitas tienen un origen hereditario y en consecuencia no todas tienen una

causa genética (29).

2.2.2. Clasificacion

2.2.2.1. Segun el momento del desarrollo

¢ Malformacion

Esta denominacion en su sentido estricto, se refiere a las alteraciones
intrinsecas del desarrollo en la morfologia de un 6rgano o parte del organismo
del embrion. Generalmente son de causa genética y suelen presentarse en el
periodo embrionario u organogénesis que abarca desde la fecundacion hasta la
octava semana de gestacion. Por ejemplo, la polidactilia, atresia esofagica, labio

leporino, el onfalocele (29,30).
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e Displasia

Son alteraciones en la formacion de los tejidos o histogénesis, tiene
predominancia a un solo tipo de tejido en todo el organismo, son casi siempre de
origen genético. Estas tienen como caracteristica que no suelen ser observables
al nacer, sino que aparecen en los afios posteriores y tienden a complicarse mas
con el tiempo. Algunos tipos de displasias esqueléticas con compromiso 0seo
severo como, por ejemplo, el enanismo tanatoférico y otros tipos de

acondroplasias pueden ser evidentes al nacer (29,30).

e Disrupcién

Hace referencia al dafio en la estructura de un 6rgano, parte de alguna
extremidad o del cuerpo que previamente se habia formado bien, causado por
un agente externo que genero destruccion celular y tisular. Suele estar localizada
en un area bien definida que no corresponde a una region especifica del
desarrollo embrionario. Usualmente es asimétrica y esporadica. Esta se
desarrolla durante la etapa embrionaria o fetal y muchos de los casos estan en
relacion a los factores ambientales, como los teratdgenos, interrupcion del flujo
vascular, entre otros. Por ejemplo, amputaciones por bridas amniéticas y la
interrupcion del flujo sanguineo con isquemia y necrosis de la zona distal de la

region afectada (atresia intestinal yeyuno-ileal, gastrosquisis, etc.) (29).
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e Deformidad

Son alteraciones provocadas por agentes mecanicos que modifican las
estructuras del feto y generalmente afectan cartilagos, huesos y articulaciones,
dando como producto asimetria y posiciones andmalas. Suelen ser temporales

o hasta que el agente causal desaparezca y ocurren al final de la gestacion (24).

Cuanto mas pronto actué la causa que da lugar a la deformacion, el
resultado sera mas grave. Por ejemplo, los pies pueden estar presionados o
aplastados debido a que el feto esta de pie (podalico), si esta posicion anémala
se establecié precozmente y se mantiene, podria resultar en pies equino varo
irreductibles y muy dificil de diferenciar de una alteracion intrinseca ésea. Sin
embargo, si esta alteracion se estableci6 en la recta final de la gestacion, puede

resultar externamente igual pero reductible (30).

Como se menciond antes, las deformaciones y disrupciones pueden ser
complejas de distinguir clinicamente. La experiencia e informacién adicional son
clave para poder identificarlas. No obstante, es importante determinar el tipo de
alteracion presente, porque permite tener claro el momento del embarazo en el
gue se pudo dar dicha alteracion, lo que es necesario para determinar la etiologia
(30). En el siguiente cuadro se puede apreciar la clasificacion morfoldgica de los

defectos congénitos.

25



CLASIFICACION MORFOLOGICA DE LOS DEFECTOS CONGENITOS (31)

Defecto Periodo de Variabilidad
congénito afeccion Mecanismo clinica
Temprano: Defecto intrinseco o
Malformacién  Embriogénesis desconocido Moderada
Ruptura o
Intermedio: interferencia del
Disrupcion Extrema
Organogénesis desarrollo
Tardio: Fuerzas mecanicas
Deformacion Fetogénesis anormales Moderada

2.2.2.2. Segun la severidad

¢ Malformacién mayor

Son alteraciones que producen problemas funcionales o anatémicos que,
si no se corrigen, limita las actividades de quién lo padece y reducen
considerablemente su esperanza de vida, como por ejemplo estenosis pilérica,

gastrosquisis, cataratas, atresia esofagica, etc (29).
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e Malformacion menor

Son alteraciones que provocan muy poca o ninguna limitacién al que lo
padece y basicamente son un problema mas estético que funcional. Por ejemplo:
orejas de implantaciébn baja, frente prominente, nevus, paladar hendido
submucoso, Uvula bifida, papiloma preauricular, incisivo central Unico, falange

distal del pulgar anormal, etc (22).

Cuando un recién nacido presenta tres 0 mas malformaciones menores,
es fundamental considerar que es probable que exista una malformacion mayor
subyacente y evaluar si estas alteraciones forman parte de un sindrome
polimalformativo (29). En el siguiente cuadro se describe algunos ejemplos de

malformaciones con relevancia clinica.
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EJEMPLOS DE MALFORMACIONES: (21)

EJEMPLOS DE MALFORMACIONES DE IMPORTANCIA CLINICA

Digestivas:

Atresia esofagica.
Onfalocele.
Malrotacion,
estenosis 0 atresia
intestinal.
Imperforacion,
agenesia o estenosis
anal y rectal.
Gastrosquisis.

Faciales:

Cataratas congénitas.
Ciclopia (ojo Unico
central).
Anoftalmia.
Atresia de
auditivo.
Ausencia de pabellon
auricular.

Labio leporino.

Fisura palatina.
Atresia de coanas.
Microstomia
congénita.

Nariz bifida, orificio
nasal unico.

meato

Nerviosas:

Espina bifida.
Anencefalia.
Mielomeningocele.
Hidrocefalia.
Microcefalia.

Toréacicas:

Comunicacion
interauricular,
comunicacién
interventricular.
Pectus excavatum.

Tronco arterioso
comun.
Transposicion de

grandes vasos.
Estenosis pulmonar.
Coartacion aortica.
Hernia diafragmatica.

Cutaneas:
Epidermdlisis  bullosa
congénita.
Nevo melanocitico

gigante.
Hemangiomas.
Alopecia congénita.
Hipertricosis congénita.

Urogenitales:

e Duplicidad
uretral.

e Agenesia o ectopia renal.

¢ RIifidn en hendidura.

e Extrofia vesical.

e Ambigledad de genitales.

o Epispadias.

e Hipospadias.

e Criptorquidia.

e Utero bicorne.

pielica o

Musculoesqueléticas:

e Hemivértebras.

e Acondroplasia severa.

e Agenesia de extremidad.

e Osteogénesis imperfecta.

e Escoliosis congénita
severa.

¢ Pie equinovaro.

Craneo y cuello:

e Craneosinostosis.

e Sindrome de Crouzon.
e Sindrome de Apert.

e Quistes tiroglosos.
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2.2.2.3. Segun el numero

¢ Malformacion aislada o Unica
La mayoria de los casos suceden de forma (nica, es decir, solo
comprometen una parte del cuerpo sin involucrar otras areas. Lo que implica que
en el resto del desarrollo embrionario es normal. Estas malformaciones pueden
variar en gravedad. Por ejemplo, Sindactilia, Polidactilia, Labio hendido y

Craneosinostosis, etc (29).

¢ Malformacion Multiple
Se define como la presencia de dos o0 mas malformaciones congénitas.
Son grupos o conjuntos de malformaciones que pueden ocurrir de manera

aleatoria o presentarse en patrones clinicos definidos (29).

2.2.2.4. Segun el patrén clinico

e Secuencia
Son un grupo de malformaciones mdultiples asociadas, que parecen no
estar relacionadas entre si, pero que resultan ser producto de una malformacién
inicial como efecto o en patron “domind”. Por ejemplo: Secuencia del sindrome

de Potter y del sindrome de Pierre Robin (29).
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e Sindrome
Son un grupo de malformaciones multiples asociadas que se manifiestan
repetidamente en cada persona comprometida, tienen como etiologia coman a
alguna alteracion embrionaria, no forman parte de una secuencia. Dentro de un
sindrome, no todas las malformaciones tienen la misma probabilidad de
aparecer. Generalmente estdn compuestos por una o dos malformaciones
mayores y varias menores, que manifiesta un cuadro clinico identificable y

distinto de otros. Por ejemplo, la trisomia 21, etc (29).

e Asociaciéon
Son un grupo de malformaciones mdultiples asociadas que tienden a
aparecer juntas mas seguido de lo que se esperaria por el azar, asi no tengan
una causa en comun. Habitualmente se les da el nombre de acrénimos formados
por las letras iniciales de los resultados clinicos. Por ejemplo,
Las alteraciones vertebrales, la atresia del ano, la fistula
traqueoesofagica, defectos renales e hipoplasia radial. A todo esto, se le

denomina asociacion de VATER (29).

e Complejo o defecto del campo de desarrollo
Conjunto de malformaciones asociadas 0 vecinas provenientes de una
misma procedencia embrionaria y son causados por mismos factores externos o

mecanismo patogénico, como los trastornos vasculares. Ejemplos: anomalia de
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Poland, microsomia hemifacial o la denominada asociacion LAHEECHO (labio

leporino, hendidura palatina, ectrodactilia y holoprosencefalia) (22,29).

¢ Polimalformados en sentido estricto

Conjunto de malformaciones congénitas multiples que alteran a distintas
regiones corporales que no parecen estar embriolégicamente relacionadas, en
los que no se identifica un patron evidente. No se conoce el mecanismo
patogénico, ni la causa exacta, ni el riesgo de recurrencia en la familia de quien
lo padece. Se considera que es una asociacion a causa del azar. Por ejemplo,
un defecto bioquimico que compromete a distintas células originadas de la cresta
neural, lo cual genera multiples caracteristicas clinicas como resultado de un
efecto pleiotropico, se le denomina sindrome de Waardenburg, lo que significa
gue un mismo agente o factor causal da diferentes manifestaciones como el
piebaldismo, telecanto, hipoplasia del area nasal y sordera neurosensorial del
caso en mencion (22,29).

El reconocimiento de las malformaciones segun su patrén clinico
caracteristico (malformacion aislada, complejo mal formativo o sindrome
polimalformativo) habitualmente tiene una causa bien clara, por otro lado, las
asociaciones que suelen estar de lado del azar son un reto precisar la etiologia
correspondiente. Cuando en la consulta estamos delante de un paciente con una
malformacion aislada, esta en nuestras manos, buscar minuciosamente otras
malformaciones. En el caso que tengamos un paciente con un patrén de diversas

malformaciones, estamos en la obligacion de realizar un diagnostico sindromico
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en el paciente o, en caso contrario, pensar de que se trata de una asociacion o

una secuencia malformativa (22).

2.2.25. Segun la clasificacibn estadistica internacional de
enfermedades y problemas relacionados con la salud: (CIE-10)

La CIE 10 se utiliza en el &mbito médico y en su Capitulo XVII clasifica o
agrupa las malformaciones segun el sistema fisioldgico u 6rgano afectado.

Esta clasificacion estd diseflada para estandarizar y catalogar
enfermedades y problemas relacionados con la salud y se basa en la
Nomenclatura Internacional de Enfermedades establecida por la Organizacién
Mundial de la Salud (32).

MALFORMACIONES CONGENITAS, DEFORMIDADES Y ANOMALIAS

CROMOSOMICAS - CAPITULO XVII: CID 10 (32)

CODIGO SISTEMA U ORGANO AFECTADO

Q00-Q07 Malformaciones congénitas del sistema nervioso

Q10-Q18 Malformaciones congénitas del 0jo, del oido, de la cara y del cuello
Q20-Q28 Malformaciones congénitas del sistema circulatorio

Q30-Q34 Malformaciones congénitas del sistema respiratorio

Q35-Q37 Fisura del paladar y labio leporino

Q38-Q45 Otras malformaciones congénitas del sistema digestivo

Q50-Q56 Malformaciones congénitas de los érganos genitales

Q60-Q64 Malformaciones congénitas del sistema urinario

32



Q65-Q79 Malformaciones y deformidades congénitas del sistema

osteomuscular

Q80-Q89 Otras malformaciones congénitas
Q90-Q99 Anomalias cromosdmicas no clasificadas en otra parte
2.2.3. Etiologia

Las causas de las malformaciones congénitas se pueden clasificar de
manera practica en genéticas, ambientales y multifactoriales (significa que
coexisten los factores genéticos y los ambientales). Se calcula que el 25% de las
malformaciones congénitas son de origen genético (génico o cromosomico), el

10% estan vinculadas con factores ambientales y el 65% son idiopaticos (33).

2.2.3.1. Etiologia genética

Se define enfermedad genética cualquier alteracion de la herencia
genética, que incluye todas las alteraciones génicas presentes en el individuo.
Pueden transmitirse de generacion en generacion, pudiendo dar como resultado
una variacion de la cantidad de ADN, ya sea mediante cromosomas completos
o de sus partes, como las deleciones, duplicaciones y translocaciones

desequilibradas (34).

Entre este grupo de trastornos, existen aquellas con compromiso génico

y por otro lado con afectacién cromosdmica.
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e Causas génicas

Los trastornos genéticos que afectan los genes constituyen el 7% al 8% y
se asocian con malformaciones unicas o0 multiples. Gran parte de estas
modificaciones son nocivas para la salud y algunas pueden ser mortales. La
mayoria de estas enfermedades genéticas significativas pueden ser producto de
la mutacion de un Unico gen (monogénica), puede ubicarse tanto en los
autosomas como en los cromosomas X, lo que los divide en patrones de herencia
dominantes o recesivos. La mayoria de las enfermedades ligadas al cromosoma
X son recesivas, en este patron de herencia, los varones son mas vulnerables
que las mujeres. Las enfermedades dominantes ligadas al cromosoma X se
caracterizan por afectar con el doble de frecuencia a las mujeres en comparacion
con los varones. Por ejemplo, la acondroplasia se origina por un gen dominante,
mientras que la hiperplasia suprarrenal congénita corresponde a una condicion

hereditaria de tipo autosémico recesivo (29,33).

e Causas cromosomicas
Los trastornos genéticos con compromiso cromosomico son producto de
un fallo en el desarrollo del proceso gametogénesis (del 6évulo o del
espermatozoide).
Las anomalias cromosOmicas son frecuentes y pueden encontrarse en el
6 al 7% de los cigotos. Se pueden dividir en tipo numeéricos o de estructura e

incluir a uno 0 mas autosomas, cromosomas sexuales o ambos. Por ejemplo: el
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sindrome de Down (trisomia 21) o estructurales (translocaciones o inversiones,

etc.) (29,33).

2.2.3.2. Etiologia ambiental

La salud ambiental es un tema de relevancia mundial desde hace muchos
afos. El impacto de las armas nucleares, los accidentes masivos en donde la
energia nuclear era el protagonista, el efecto de los pesticidas, la contaminacién
industrial, entre otros tantos. Son asuntos que generan debate y estudio,
enfocados de manera especifica en la salud reproductiva poblacional. Los
factores ambientales ejercen una repercusion parcial o total sobre desarrollo de

patologias en el ser humano (35).

La teratogénesis es el estudio de los factores o agentes quimicos,
biolégicos, fisicos o cualquier situacion de deficiencia, que influyen de manera
aguda en la etapa embrionaria o fetal y provocan alteraciones estructurales y/o
funcionales. Se define a los teratdgenos a factores o agentes exdgenos que
afectan al genoma del feto, produciendo malformaciones estructurales, retraso

del crecimiento y alteraciones funcionales a lo largo del desarrollo prenatal (35).

Los estudios que tienen como tema principal la teratogenicidad son
particularmente dificiles, ya que existen aproximadamente de cinco millones de

agentes ambientales a exposicion de cualquier individuo y, de éstos, se calcula
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gue Unicamente 40 estan comprobados como teratogénicos para nosotros los
humanos. Los teratdgenos pueden ser propios del organismo de la madre
(anticuerpos contra los receptores de acetilcolina en mamas con miastenia gravis
0 anticuerpos anti-Rh en la anemia hemolitica por incompatibilidad Rh) o ser

agentes externos como medicamentos o enfermedades infecciosas (35).

La etapa mas vulnerable donde la accion de un agente externo como el
teratdgeno es significativo es durante la division celular, diferenciacion y la
morfogénesis. Ademas, la cantidad de dosis recibida, la duracién en la que se
esté expuesto al teratdégeno, la genética del producto, y el momento del
desarrollo del mismo, contribuirdn a la capacidad que pueda tener este
teratbgeno para causar efecto. Las acciones de estos teratégenos sobre el
periodo de la morfogénesis se llama disrupcion. Como agentes teratogénicos se
pueden mencionar tres categorias: agentes quimicos, biolégicos y agentes

fisicos (33).

e Agentes quimicos

Abarcan medicamentos, estupefacientes, narcéticos, otras sustancias
quimicas permitidas y prohibidas. Ejemplos: La cafeina, el tabaco, la heroina, el
LSD, eéxtasis, cannabis, cocaina, alcohol, corticoides, IECAS, insulina,
antibidticos, la conocida “aspirina”, acido retinoico, andrégenos, progestagenos,
anticoagulantes via oral, anti epilépticos, agentes usados en quimioterapia y

talidomida (33).
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La exposicion al mercurio, al cadmio, plomo, a algunos anestésicos, a
radiaciones, a solventes organicos y metales en el mismo lugar de trabajo y en
el ambiente, contribuye como un significativo riesgo para el origen de
malformaciones congénitas en la descendencia de estas personas que laboran

en esos lugares (33).

Los agrotoéxicos son sustancias quimicas que se utilizan en la agricultura
para control de maleza, plagas y enfermedades, los principales son: Pesticidas,
herbicidas, fungicidas, etc. La presencia de estos representa un factor de riesgo
para el ser humano y al medio ambiente provocando malformaciones congénitas,
neoplasias, enfermedades del sistema nervioso, hematoldgico, respiratorio,
cardiovascular, gastrointestinal e higado, genital, urinario, reproductor,

endocrino, de la piel y ocular (36).

Estas sustancias quimicas no pasaron desapercibidas en alimentos, leche
materna y en la sangre humana, debido a investigaciones realizadas por

expertos que comprobaron la presencia de estas (35).

e Agentes biolégicos
Producen procesos infecciosos, por ejemplo, el virus toxoplasma gondii,
treponema pallidum, el de la rubéola y el citomegalovirus. Ademas, durante la
etapa de gestacion se debe tener precaucion con la administracion de ciertas
vacunas gue contengan agentes vivos atenuados (33).

e Agentes fisicos
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Como la radiacion tienen un potencial teratogénico variable porque es
dosis dependiente y hay una asociacion con el momento del desarrollo en el que
se encuentra el feto expuesto. El diagnostico por imagenes como en el caso de
la radiografia que generalmente la dosis es muy baja como para producir alguna
malformacion. Sin embargo, es sensato eludirlos a menos que sea totalmente
necesario, siempre y cuando esté presente una proteccion radiolégica adecuada

(35).

La edad materna avanzada de 35 afios a mas o menor de 20 afios implica
una alta probabilidad de ciertas malformaciones congénitas como la
gastrosquisis, el sindrome de Down, y otras disrupciones vasculares,

respectivamente (24).

La deficiencia de la ingesta de vitamina B9 o acido félico, el yodo, ademas
de la presencia de sobrepeso u obesidad, pueden estar asociadas con algunas
malformaciones congénitas. La diabetes mellitus es la enfermedad mas
investigada por tener una alta probabilidad de que en la descendencia este
presente alguna malformacién, se calcula en un riesgo de 2 a 4 veces mayor

(10).
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2.2.3.3. Etiologia multifactorial

Gran parte de las malformaciones congénitas no son producidas por
patologias monogénicas o alteraciones cromosoOmicas, muchas de estas son
provocadas por una integracion de una enfermedad genética y factores
ambientales, a esto se le denomina herencia multifactorial. Mientras que en
algunos casos donde la alteracion esta en un Unico gen y se puede estimar el
riesgo de desarrollo de enfermedad con cierta precision, las enfermedades de
origen multifactorial se calculan de manera empirica, con la observacion de

amplios conjuntos de familias (35).

La siguiente figura muestra la distribucion de la etiologia de las

malformaciones congénitas.
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DISTRIBUCION DE LA ETIOLOGIA DE LAS MALFORMACIONES

CONGENITAS (37)

Etiologia desconacida

Herencia multifactorial

Alteraciones cromosomicas

Genes mutantes

BOAL

Agentes ambientales

FIG. 20.3 Las causas de |la mayoria de las malformaciones congénitas humanas son desconocidas, encontrandose entre
el 20% y el 25% motivadas por una combinacion de factores genéticos y ambientales (herencia multifactorial).

2.2.4. Diagnéstico prenatal

A lo largo de los afios los avances en medicina con respecto a la
tecnologia han crecido exponencialmente, incorporando novedosas
herramientas para el diagnéstico prenatal de malformaciones congénitas. La
ecografia obstétrica empez6 a usarse en los paises desarrollados a partir de la

década de 1950 marcando un antes y un después (38).

En el contexto actual es viable saber con mayor exactitud el estado fetal
y poner al tanto a los padres sobre el bienestar de su hijo, todo esto gracias al
perfeccionamiento de las técnicas y los equipos sofisticados. Esto es una
realidad que ahora es posible y que antes solo se podria saber después del
nacimiento. En la dltima década se ha desarrollado una nueva area llamada

Medicina fetal, que ha incluido la posibilidad de tratamiento intrauterino (38).
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La Medicina Fetal es una rama fundamental de la obstetricia, se enfoca
en valorar la salud y bienestar del feto. Su principal funcién es brindar datos
sobre el diagnéstico y prondstico del producto, guiando e informando a los

padres sobre las opciones de tratamiento si fuera el caso (38).

El ultrasonido diagnostica de manera precoz las malformaciones
congénitas durante la etapa fetal y se usa como primordial herramienta de
cribado o screening en la poblacién. Con el uso rutinario de la ecografia por parte
de los especialistas en gineco-obstetricia ha aumentado la deteccion de
malformaciones, como la hidrocefalia, cuyo diagndstico es cada vez mas precoz

(39).

Pruebas de cribado

e Marcadores bioquimicos

Se realiza dentro de los primeros tres meses, entre las semanas 9 y 10.
Una extraccion de sangre de la madre para hallar la hormona beta gonadotrofina
coridnica y de la proteina A plasmatica asociada al embarazo; se logra un
porcentaje de deteccion de la trisomia 21 del 63%. Si ademas se determinan la
alfafetoproteina y el estriol no conjugado, con ello afiadido se obtiene un
porcentaje de deteccion del 77%. Después del primer trimestre, entre las
semanas 15 y 19, la obtencion de alfafetoproteina y la beta gonadotrofina
coridnica llega a un 63% de deteccion, que puede optimizarse hasta un 72% si

se adiciona el estriol no conjugado y la inhibina A. Los marcadores del segundo
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trimestre deben utilizarse exclusivamente cuando no fue posible medirlos

durante el primer trimestre (40).

e Marcadores ecograficos
Translucencia nucal, ausencia de huesos nasales y ecografia de alta

resolucion

La evaluacion realizada durante las semanas 10 y 13, es un marcador
ecogréfico de gran valor diagnéstico, y si se le adiciona pruebas bioquimicas,
estos llegan a un porcentaje alto de deteccién del 91%. Sin embargo, si bien la
técnica no es dificil, minasculas diferencias al momento de hacer la medicion del
pliegue pueden provocar resultados contradictorios, por lo que es fundamental
la experiencia del profesional de salud. Otro marcador ecografico para los
primeros tres meses de gestacion se da como resultado en una modificacion de
la matriz extracelular, esto retrasa la osificacion del hueso nasal dando su
ausencia en la trisomia 21. Se encuentra en un 73% de los fetos con este
sindrome y solo en un 0,5% de los fetos sin alguna anomalia. Cuando se
completa la fase de desarrollo embrionario, a partir de las semanas 18-20, la
ecografia de alta resolucion permite detectar malformaciones estructurales

mayores (40).
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Pruebas diagnosticas

Si las pruebas de screening o cribado dan positivo, esto significa que hay
un alto riesgo de malformacion y amerita un diagndostico mas certero. Por lo tanto,

esto dependera del momento en que se encuentre la gestacion.

e Biopsia corial y Amniocentesis

La biopsia corial resulta en la extraccion de una muestra de las
vellosidades coriales, esto habitualmente se da mediante una puncion
transabdominal orientada con ecografia, a partir de la semana 11. La tasa de
aborto debido a esta prueba es alrededor del 1%. La amniocentesis se da por la
obtencién de liquido amniético mediante puncién transabdominal orientado por
ecografia. Se realiza partir de la semana 16. El estudio cromosémico se realiza
en un cultivo de las células fetales presentes en el liquido. Si se realiza luego de
los tres primeros meses tiene un riesgo de aborto de 0,5-1%, un poco por debajo

que la biopsia corial transabdominal (40,41).

En el contexto actual, la estrategia de cribado o screening combinado es
la que se recomienda, esta incluye la edad materna, los valores plasmaticos en
suero materno de la hormona beta gonadotrofina coriénica humana, la proteina
A plasmatica asociada al embarazo y la medicion de la translucencia nucal por

ecografia, esto durante el primer trimestre (40).
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Todo médico sobre todo los de la especialidad de medicina familiar y
comunitaria en el primer nivel de atencion, deben de tener conocimiento de las
distintas técnicas de screening y diagnéstico que establece el diagnéstico
prenatal para el hallazgo de malformaciones congénitas, en este caso mas
orientado a las cromosomopatias. Para poder orientar a los padres sobre la

importancia de un buen control prenatal (40).

2.2.5. Prevencion

La prevencion de las malformaciones congénitas es de gran valor, ya que
son patologias relativamente frecuentes que comprometen la esperanza de vida
del quien lo padece. En funcién del momento de las medidas preventivas,
podemos clasificar la prevencion en tres categorias: primaria, secundaria y

terciaria (24).

¢ Prevencion primaria:

Esta dirigido a las mujeres de entre 20 a 34 afos, el momento mas fértil,
otra forma de llamarlo seria en la fase pregestacional. En esta etapa se basa en
charlas educacionales sobre los riesgos como la edad materna avanzada que
comprende mas de 35 afios y su relacion a la aparicion de malformaciones, la
presencia de en enfermedades cronicas como es el caso de la diabetes mellitus

y la epilepsia, también con el uso de drogas o farmacos y de los antecedentes
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familiares de malformacion o consanguinidad de los padres. Si fuera el caso,

aconsejar con un estudio genético para valorar el riesgo (24).

e Prevencioén secundaria:

Esta dirigida al control prenatal de la gestante, uno de los principales
objetivos es prevenir neonatos con alguna malformacién congénita. Es el método
diagnéstico mas importante no solo en la prevencion, sino que también es
diagnostica y puede ser resolutiva, esto Ultimo porque en muchos casos
proporciona informacién suficiente para la toma de decisiones. Por ejemplo, el
programar una cesarea por placenta previa diagnosticada por ecografia, o
confirmar un 6ébito fetal, etc. Sugiere tratamiento y vigilancia sin necesidad de

otros estudios complementarios en algunos casos (24).

e Prevencion terciaria:

Esta dirigida en la fase posnatal, cuya principal finalidad es minimizar las
posibles consecuencias de las malformaciones congénitas, de esta manera
incrementando las posibilidades de supervivencia del neonato. En este tipo de
prevencion es importante el trabajo en equipo de diferentes profesionales del
area de la salud. Por ejemplo, ginecoélogos, obstetras, neonatélogos, cirujanos
pediatricos, psicologos, fisioterapeutas, trabajadores sociales y otros

profesionales. Porque cuando se de un diagnostico certero de alguna
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malformacion en la etapa prenatal, serd necesaria su atencion y no solo al recién

nacido sino también a la familia (24).

Si hay posibilidad de cirugia, debe planificarse para el momento mas
apropiado. Si es necesario realizar una rehabilitacion temprana, se debera referir
al paciente a centros especializados. Por ello, resulta fundamental estudiar la

incidencia de malformaciones congénitas en la poblacién (24).

El estudio colaborativo latinoamericano de malformaciones congénitas
(ECLAMC) presenta un decélogo con pautas generales para un embarazo con
menor riesgo de malformacion congénita (42):

1) Incluso sin saberlo, cualquier mujer en edad fértil puede estar gestando.

2) Lo mas aconsejable es completar los deseos genésicos cuando aun se
es joven.

3) La mejor forma de asegurar la integridad del embarazo es mediante los
controles prenatales.

4) Antes de concebir, es de suma importancia colocarse la vacuna contra la
rubéola.

5) Es fundamental evitar o reducir a lo mas minimo los medicamentos y
siempre bajo supervision médica.

6) El consumo de bebidas alcohdlicas es perjudicial para la gestacion.

7) Evitar el tabaco y mantenerse alejado de los ambientes donde se use.

8) Mantener una dieta equilibrada, dando protagonismo a las verduras y

frutas.
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9) Verificar si el tipo de trabajo que realiza la gestante es seguro.
10)En caso de duda, consulte con un médico o un servicio especializado.

2.3. DEFINICION DE TERMINOS

APGAR AL NACIMIENTO: Es la puntuacion que se registra en la historia clinica
del recién nacido al primer minuto y a los 5 minutos de vida, como indicador
precoz de adaptacion a la vida extrauterina. Se clasifica como: Normal (27),

Moderadamente deprimido (4-6) y Severamente deprimido (<3).

CONTROLES PRENATALES: Se considera a los controles normales a lo largo
de gestacion, segun el MINSA son 6 controles prenatales para denominarse un

control adecuado.

EDAD GESTACIONAL: Es el numero de semanas completas transcurridas
desde el primer dia del dltimo periodo menstrual, hasta la fecha del nacimiento.
Se clasifica como pretérmino (si es menor de 37 semanas), a término de 37 a 41

semanas), y postérmino (mayor e igual de 42 semanas).

INCIDENCIA: Numero de nuevos casos de una enfermedad o condicion (como
una malformacion congénita) que ocurren en una poblacién especifica durante

un periodo determinado.

LABIO LEPORINO Y/O PALADAR HENDIDO: En el presente estudio, el
término labio leporino se utiliza Gnicamente por motivos de codificacion en el
CIE-10, donde aun se emplea dicha nomenclatura. Sin embargo, desde el punto

de vista médico y embrioldgico, el término correcto es fisura labial. Cuando se
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presenta compromiso del labio, el proceso alveolar y el paladar, la denominacion
adecuada es fisura labio-alveolo-palatina, y si solo se ve afectado el paladar,

corresponde al término fisura palatina.

MALFORMACION CONGENITA: Las anomalias congénitas, defectos del
nacimiento o malformaciones congénitas son definidas por la Organizacion
Mundial de la Salud (OMS) como anomalias o defectos del desarrollo
(estructurales, funcionales o moleculares) presentes al nacer, aunque las

manifestaciones no tienen por qué aparecer en el nacimiento.

MALFORMACION CONGENITA MAYOR: es una anomalia presente al
nacimiento que tiene consecuencias significativas para la salud, la funcion o la

supervivencia del recién nacido.

MALFORMACION CONGENITA MENOR: Es una alteracion también presente
al nacimiento, pero que no afecta de manera significativa la funcion ni
compromete la vida del recién nacido. Generalmente no requiere tratamiento o
solo se realiza manejo médico o quirdrgico por razones estéticas o funcionales

menores.

MORTALIDAD NEONATAL: Numero de muertes de recién nacidos ocurridas

durante los primeros 28 dias de vida.

NATIMUERTO: Feto nacido sin signos de vida a partir de las 22 semanas de

gestaciéon o con un peso mayor de 500 gramos, segun definicion de la OMS.
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OBITO FETAL: Muerte fetal que ocurre antes del nacimiento, usualmente en el
utero, posterior a un cierto umbral de edad gestacional (generalmente =22

semanas).

PESO AL NACER: Segun la clasificaciéon de la OMS. Extremadamente bajo
peso: en menor e igual a 1000gr., Muy bajo peso: 1000-1499¢gr., Bajo peso:
1500-2499¢r., Peso normal: 2500-3999gr. y macrosémico: mayor e igual a

4000gr.

PREVALENCIA: Numero total de casos (nuevos y preexistentes) de una
enfermedad o condicion en una poblacion definida en un momento o periodo

determinado.

RELACION PESO Y EDAD GESTACIONAL: Clasificacion del recién nacido
segun su peso al nacer en relacién con su edad gestacional: Adecuado para la
edad gestacional (AEG): peso entre percentil 10 y 90, pequefio para la edad
gestacional (PEG): peso < percentil 10 y grande para la edad gestacional (GEG):

peso > percentil 90.
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CAPITULO Il

MARCO METODOLOGICO

3.1. DISENO DE ESTUDIO

Observacional, descriptivo, transversal y retrospectivo.

3.2. POBLACION Y MUESTRA

La poblacion estuvo conformada por 208 recién nacidos vivos con
malformaciones congénitas que fueron atendidos en el servicio de neonatologia
del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna desde el 01 de enero del 2015 hasta el 31

de diciembre del 2024.

3.2.1. Criterios de seleccion

3.2.1.1. Criterios de inclusion
e Parto intrahospitalario ocurrido durante el periodo de estudio.
e Peso al nacer mayor o igual a 500 gr.
e Edad gestacional mayor o igual a 22 semanas por examen fisico.

e Recién nacido con diagndstico de malformacion congénita.



3.2.1.2. Criterios de exclusion
e Nacidos en otros nosocomios (referidos) y/o de periodo diferente al
estudio.
e Natimuerto u 6bito fetal.

e Nacidos con historia clinica o registro de datos incompletos.
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3.3 OPERACIONALIZACION DE VARIABLES

VARIABLE

DEFINICION

DIMENSIONES

INDICADORES

ESCALA
DE
MEDICION

MALFORMACION
CONGENITA

Las malformaciones son
defectos estructurales o
funcionales que se desarrollan
durante la gestaciéon y pueden
ser visibles al nacimiento.
Pueden afectar cualquier parte
del cuerpo y variar en
gravedad, desde leves hasta
potencialmente mortales.

Tipo de
malformacion
congénita segun el
sistema afectado

Clasificacion modificada del CIE-10,
Capitulo Q00—Q99:

Sistema Nervioso.
Sistema Maxilofacial.
Sistema Circulatorio.
Sistema Respiratorio.
Sistema Digestivo.
Sistema Genitourinario.
Sistema
Musculoesquelético.
Anomalias cromosomicas.
Otras malformaciones.

Nominal

CARACTERISTICAS
MATERNAS

Conjunto de factores
relacionados con la madre,
como la edad, tipo de parto,

namero de controles, habitos
nocivos, antecedentes
familiares y complicaciones

Edad materna

Menor a 20 afos.
De 20 a 34 afos.
De 35 afios a mas.

Ordinal

Tipo de parto

Vaginal.
Cesarea.

Nominal

Paridad

Nulipara: 0 partos.
Primipara: 1 parto.
Multipara: 2 a 5 partos.
Gran multipara: 2 6 partos.

Ordinal

Numero de
controles prenatales

Ninguna.
Inadecuado: menor a 6.

Adecuado: mayor e igual a
6.

Ordinal

Habitos nocivos

Si.
No.

Nominal

Antecedente familiar
de malformacion
congénita

Si.
No.

Nominal

Complicaciones del
embarazo

Ninguna.

Infeccién del tracto urinario.
Anemia.

Hemorragias obstétricas.

Oligohidramnios-
Polihidramnios.

Trastornos hipertensivos.
Enfermedades cronicas.
Otras complicaciones.

Nominal

CARACTERISTICAS
PERINATALES

Conjunto de factores
perinatales como el peso al
nacer, la edad gestacional,
sexo y el puntaje de Apgar.

Sexo

Masculino.
Femenino.

Nominal

Peso/Edad
gestacional

Pequefio para la edad
gestacional (PEG).
Adecuado para la edad
gestacional (AEG).
Grande para la edad
gestacion (GEG).

Ordinal
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Menor a 37 semanas.

Edad gestacional e 37 a41semanas. Ordinal
e 42 semanas a mas.
e  Menos a 1000gr.
. 1000 a 1499 gr.
Peso al nacer * 1500 a 2499 gr. Ordinal
e 2500 a 3999 gr.
e 4000gr. a mas
. e (0a3puntos.
Apgarr%linr;m y> e 4a6puntos. Ordinal
° 7 a 10 puntos.
NUmero de recién
nacidos con . Si. Nominal
malformacion . No.
B ) ) congénita fallecidos
MORTALIDAD Recién nau_dos falleudps_ con
malformaciones congénitas ]
Causas de muerte e  Sepsis.
en recién nacidos e  Sindrome de dificultad
con malformacion respiratoria. Nominal

congénita

Prematuridad.
Asfixia al nacimiento.

Fuente: Elaboracion propia

Nota: La incidencia y prevalencia son reconocidas como medidas epidemiolégicas, no han sido incluidas
como variables en la matriz de operacionalizacion.

3.4. TECNICAS E INSTRUMENTOS PARA RECOLECCION DE DATOS

3.4.1. Técnica

Para la recoleccion de datos se utilizé la técnica de analisis documental,

la cual consiste en la revision sistematica y organizada de documentos e

informacion previamente registrada.
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3.4.2. Instrumento

El instrumento utilizado para la recoleccion de datos fue la base de datos
del Sistema Informatico Perinatal (SIP) del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna.
Este sistema constituye un registro clinico y epidemiologico digital que recopila
informacion detallada sobre los eventos obstétricos y neonatales, incluyendo
datos maternos, controles prenatales, parto, caracteristicas del recién nacido,

etc. El cual se basa en la historia clinica perinatal.

3.5. CONSIDERACIONES ETICAS

La presente investigacion respeto las normas éticas establecidas, ya que
la informacién proveniente de la historia clinica perinatal digital fue obtenida con
la debida autorizacién del director del Hospital. No se incluy6 ningun dato que
permitiera la identificacién de los pacientes, garantizandose en todo momento el
anonimato y la confidencialidad de la informacién utilizada durante el desarrollo

del estudio.

3.6. PROCESAMIENTO Y ANALISIS DE DATOS

Se efectud la revision del Sistema Informatico Perinatal, asi como el libro
de registro de nacimientos del Servicio de Neonatologia, a fin de identificar la
poblacién de estudio. La informacion fue recolectada considerando las variables
establecidas, seleccionandose unicamente aquellas relevantes para los

objetivos del estudio. Se verifico la calidad de los datos recopilados y, tras aplicar
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los criterios de inclusion correspondientes al periodo 2015-2024, se identificaron
finalmente 208 casos de recién nacidos con diagnéstico de malformacion

congeénita.

Posteriormente, la base de datos fue codificada y exportada al software
estadistico SPSS version 26, donde se procedido al analisis estadistico
descriptivo, utilizando frecuencias absolutas (N) y porcentajes (%) presentados

en tablas y graficos de barras para cada una de las variables estudiadas.
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CAPITULO IV

DE LOS RESULTADOS

4.1. RESULTADOS

En este estudio se obtuvo un recuento total de 220 pacientes con el
diagnostico de malformacién congénita en el Servicio de Neonatologia del
Hospital Hipdlito Unanue de Tacna durante el periodo 2015 al 2024. Se excluy6
a 12 de ellos en vista de que cumplian con el criterio de exclusién de registro de
datos incompletos. Por lo que la poblacion de estudio fue de 208 recién nacidos.

A continuacion, se describen los resultados obtenidos.



TABLA N° 01

INCIDENCIA Y PREVALENCIA DE RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES EN EL SERVICIO DE NEONATOLOGIA
DEL HOSPITAL HIPOLITO UNANUE DE
TACNA, 2015 - 2024

ARIO N L\'g“gggc\)”[\)/%s CASOS oOR 1000
NACIMIENTOS
2015 3509 35 9,08
2016 3412 35 10,25
2017 3517 22 6,25
2018 3358 17 5,06
2019 3218 23 7,15
2020 2806 17 6,06
2021 2221 7 3,15
2022 2463 21 8,53
2023 2358 17 7.21
2024 2092 14 6,69
TOTAL 28954 208 7.18

Fuente: Sistema Informatico Perinatal del Hospital Hipolito Unanue de Tacna.

INTERPRETACION:
Durante el periodo comprendido se registraron un total de 28 954 nacimientos

en el Hospital Hipdlito Unanue de Tacna.
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Se encontré una prevalencia de 208 casos de recién nacidos con alguna
malformacion congénita durante el periodo de estudio. La incidencia mostré
fluctuaciones interanuales, con un valor mas alto en 2016 con 10,25 por 1000
nacidos vivos y un valor mas bajo en 2021 con 3,15 por 1000 nacidos vivos, con

una tendencia descendente con el transcurrir de los afos.
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GRAFICO N° 01

INCIDENCIA Y PREVALENCIA DE RECIEN NACIDOS CON

MALFORMACIONES EN EL SERVICIO DE NEONATOLOGIA
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TABLA N° 02

DISTRIBUCION DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS SEGUN EL
SISTEMA AFECTADO EN RECIEN NACIDOS ATENDIDOS EN EL
HOSPITAL HIPOLITO UNANUE
DE TACNA, 2015 - 2024.

CIE-10

SISTEMA COMPROMETIDO N %
Q90-Q99 ANOMALIAS CROMOSOMICAS 71 34,13%
Q10-Q37 SISTEMA MAXILOFACIAL 58 27,88%
Q00-QO07 SISTEMA NERVIOSO 43 20,67%
Q50-Q64 SISTEMA GENITOURINARIO 17 8,17%
Q65-Q79 SISTEMA MUSCULOESQUELETICO 13 6,25%
Q38-Q45 SISTEMA DIGESTIVO 11 5,29%
Q20-Q28 SISTEMA CIRCULATORIO 9 4,33%
Q30-Q34 SISTEMA RESPIRATORIO 4 1,92%

Q80-Q89 OTRAS MALFORMACIONES CONGENITAS 3 1,44%

Fuente: Sistema Informatico Perinatal del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna.

Nota: Los porcentajes fueron calculados en base al total de pacientes con malformaciones congénitas que
son 208, ya que el objetivo es describir la proporcion de recién nacidos afectados por cada sistema o
aparato. En total se identificaron 229 malformaciones, debido a que algunos pacientes presentaron mas de
una. Por ello, la suma de los porcentajes puede superar el 100%.

INTERPRETACION:
La distribucion de malformaciones congénitas segun el sistema afectado en los

recién nacidos atendidos en el hospital Hipolito Unanue de Tacnha.
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Se encontro una mayor frecuencia de anomalias cromosomicas 34,13%, seguida
por las malformaciones del sistema maxilofacial 27,88%, sistema nervioso
20,67%, sistema genitourinario 8,17%, sistema musculoesquelético 6,25%,
sistema digestivo 5,29% y sistema circulatorio 4,33%. En menor proporcion se

registraron malformaciones del sistema respiratorio 1,92%.
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GRAFICO N° 02

DISTRIBUCION DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS SEGUN EL
SISTEMA AFECTADO EN RECIEN NACIDOS ATENDIDOS EN EL
HOSPITAL HIPOLITO UNANUE
DE TACNA, 2015 - 2024.
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Fuente: Tabla 2
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TABLA N° 03

ANOMALIAS CROMOSOMICAS Y MALFORMACIONES CONGENITAS
MAXILOFACIALES EN RECIEN NACIDOS ATENDIDOS EN EL HOSPITAL
HIPOLITO UNANUE DE TACNA, 2015 - 2024

ANOMALIAS CROMOSOMICAS N %
SINDROME DE DOWN 68 32,69%
SINDROME DE TURNER 1 0,48%
SINDROME DE EDWARDS 1 0,48%
SINDROME DE PATAU 1 0,48%
TOTAL 71 34,13%

SISTEMA MAXILOFACIAL N %

LABIO LEPORINO Y/O PALADAR HENDIDO 52 25%

ANQUILOGLOSIA 2 0,96%
MICROTIA 2 0,96%
AGENESIA DEL CONDUCTO AUDITIVO EXTERNO 1 0,48%
AGENESIA DEL PABELLON AURICULAR 1 0,48%
TOTAL 58 27,88%

Fuente: Sistema Informatico Perinatal del Hospital Hipélito Unanue de Tacna.

Nota: Los porcentajes fueron calculados en base al total de pacientes con malformaciones congénitas que
fue 208, ya que el objetivo es describir la proporcion de recién nacidos afectados por cada sistema o
aparato. En total se identificaron 229 malformaciones, debido a que algunos pacientes presentaron mas de
una.

INTERPRETACION:
Las anomalias cromosOmicas y malformaciones maxilofaciales identificadas en

los recién nacidos del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna.
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Dentro de las anomalias cromosomicas, el sindrome de Down fue el mas
frecuente, con una proporcion del 32,69%. En cambio, los sindromes de Patau,
Edwards y Turner representaron cada uno el 0,48%. En el sistema maxilofacial,
predominé el labio leporino y/o paladar hendido con un 25%, seguido por la
anquiloglosia y la microtia, con una frecuencia de 0,96% cada una. Finalmente,
la agenesia del conducto auditivo externo y del pabellon auricular se registraron

en un 0,48% respectivamente.
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TABLA N° 04

MALFORMACIONES CONGENITAS DEL SISTEMA NERVIOSO Y
GENITOURINARIO EN RECIEN NACIDOS ATENDIDOS EN EL HOSPITAL
HIPOLITO UNANUE DE TACNA, 2015 — 2024

SISTEMA NERVIOSO N %
HIDROCEFALIA 14 6,73%
ESPINA BIFIDA Y/O MENINGOCELE 14 6,73%
ENCEFALOCELE 7 3,37%
MICROCEFALIA 4 1,92%
ANENCEFALIA 4 1,92%
TOTAL 43 20,67%

SISTEMA GENITOURINARIO N %
CRIPTORQUIDIA 14 6,73%
AGENESIA RENAL 3 1,44%
TOTAL 17 8,17%

Fuente: Sistema Informatico Perinatal del Hospital Hipélito Unanue de Tacna.

Nota: Los porcentajes fueron calculados en base al total de pacientes con malformaciones
congénitas que son 208, ya que el objetivo es describir la proporcion de recién nacidos afectados
por cada sistema o aparato. En total se identificaron 229 malformaciones, debido a que algunos
pacientes presentaron mas de una.

INTERPRETACION:

Las malformaciones del sistema nervioso y genitourinario identificadas en los
recién nacidos del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna. Con respecto al sistema
nervioso las mas frecuentes fueron la hidrocefalia y la espina bifida y/o

meningocele, con un 6,73%.
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Les siguieron la encefalocele con 3,37%, la microcefalia con 1,92% vy la
anencefalia con 1,92%. Respecto al sistema genitourinario, siendo la

criptorquidia la mas frecuente 6,73%, seguida por la agenesia renal con 1,44%.
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TABLA N° 05

MALFORMACIONES CONGENITAS DEL SISTEMA
MUSCULOESQUELETICO Y DIGESTIVO EN RECIEN NACIDOS
ATENDIDOS EN EL HOSPITAL HIPOLITO UNANUE DE TACNA,

2015 - 2024.

SISTEMA MUSCULOESQUELETICO N %
DISPLASIA DE CADERA 4 1,92%
POLIDACTILIA 3 1,44%
HERNIA DIAFRAGMATICA 2 0,96%
CRANEOSINOSTOSIS 1 0,48%
GASTROSQUISIS 1 0,48%
SINDACTILIA 1 0,48%
ESPINA BIFIDA OCULTA 1 0,48%
TOTAL 13 6,25%

SISTEMA DIGESTIVO N %
ATRESIA ESOFAGICA 5 2,40%
ANO IMPERFORADO 3 1,44%
ATRESIA DUODENAL 2 0,96%
ONFALOCELE 1 0,48%
TOTAL 11 5,29%

Fuente: Sistema Informatico Perinatal del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna.

Nota: Los porcentajes fueron calculados en base al total de pacientes con malformaciones
congénitas que son 208, ya que el objetivo es describir la proporcién de recién nacidos afectados
por cada sistema o aparato. En total se identificaron 229 malformaciones, debido a que algunos
pacientes presentaron mas de una.
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INTERPRETACION:

Las malformaciones del sistema musculoesquelético y digestivo identificadas en
los recién nacidos del Hospital Hipolito Unanue de Tacna. En el sistema
musculoesquelético, las malformaciones mas frecuentes fueron la displasia de
cadera con 1,92% y la polidactilia con 1,44%. Seguido la hernia diafragmatica
con 0,96%, por ultimo la craneosinostosis, gastrosquisis, sindactilia y espina
bifida oculta, cada una con 0,48%. En cuanto al sistema digestivo, la atresia
esofagica fue la alteracibn mas frecuente con 2,40%, seguida del ano
imperforado con 1,44%. Asimismo, la atresia duodenal con 0,96% y un caso de

onfalocele 0,48%.
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TABLA N° 06

MALFORMACIONES CONGENITAS DEL SISTEMA CIRCULATORIO Y
RESPIRATORIO EN RECIEN NACIDOS ATENDIDOS EN EL HOSPITAL
HIPOLITO UNANUE DE TACNA, 2015 — 2024,

SISTEMA CIRCULATORIO N %
COMUNICACION INTERVENTRICULAR 4 1,92%
TRONCO ARTERIOSO COMUN 2 0,96%
COMUNICACION INTERAURICULAR 2 0,96%
DEXTROCARDIA 1 0,48%
TOTAL 9 4,33%

SISTEMA RESPIRATORIO N %
ATRESIA DE COANAS 2 0,96%
HIPOPLASIA DE NARIZ 1 0,48%
HIPOPLASIA PULMONAR 1 0,48%
TOTAL 4 1,92%

Fuente: Sistema Informatico Perinatal del Hospital Hipdélito Unanue de Tacna.

Nota: Los porcentajes fueron calculados en base al total de pacientes con malformaciones congénitas que
son 208, ya que el objetivo es describir la proporcion de recién nacidos afectados por cada sistema o
aparato. En total se identificaron 229 malformaciones, debido a que algunos pacientes presentaron mas de
una.

INTERPRETACION:

Las malformaciones del sistema circulatorio y respiratorio identificadas en los
recién nacidos del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna. En el sistema circulatorio,
la malformacion mas frecuente fue la comunicacion interventricular, con una

frecuencia de 1,92%.
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Le siguieron el tronco arterioso comun y la comunicacion interauricular, cada una
con 0,96%, y finalmente la dextrocardia con 0,48%. Respecto al sistema
respiratorio, la atresia de coanas fue la alteracibn mas frecuente con 0,96%,
seguida por la hipoplasia de nariz y la hipoplasia pulmonar, ambas con una

frecuencia de 0,48%.
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TABLA N° 07

CARACTERISTICAS MATERNAS DE LOS RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL HIPOLITO
UNANUE DE TACNA, 2015-2024

CARACTERISTICAS MATERNAS - Casos —
Menor de 20 afos 26 12,5%
Edad Materna De 20 a 34 afios 125 60,1%
de 35 a mas afios 57 27,4%
_ Vaginal 80 38,5%
Tipo de parto .
Cesarea 128 61,5%
Nulipara 86 41,3%
. Primipara 55 26,4%
Paridad Multipara 61 29,3%
Gran multipara 6 2,9%
Numero de controles Ninguno 50 24%
prenatales Si, Menor a 6 41 19,7%
Si, Mayor e igual a 6 117 56,3%
o ) Si 3 1.4%
Habitos nocivos
No 205 98,6%
Ante_c_edentes S 0 0%
familiares de
malformacion
0,
congénita No 208 100%
Ninguno 88 42.3%
Infeccién Urinaria 58 27,9%
Anemia 61 29,3%
Oligohidramnios- o
Complicaciones del Polihidramnios 13 6.3%
embarazo Hemorragias obstétricas 10 4,8%
Trastornos hipertensivos 10 4.8%
del embarazo
Enfermedades crénicas 2 1%
Otras complicaciones 25 12%

Fuente: Sistema Informatico Perinatal del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna.

Nota: Una misma madre presenté mas de una complicacion durante su embarazo, por lo que la suma de
los porcentajes supera el 100%.
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INTERPRETACION:

Se presentan las principales caracteristicas maternas de los recién nacidos con
malformaciones congénitas. Se observo que la mayoria de las madres se
encontraban en el grupo etario de 20 a 34 afios con un 60,1%, seguido por las
mayores de 35 afios con 27,4% y, en menor proporcion, las menores de 20 afios
con 12,5%. Respecto al tipo de parto, predomino la cesarea con 61,5%, mientras
gue los partos vaginales representaron el 38,5%. En cuanto a la paridad, el grupo
mas frecuente fue el de nuliparas 41,3%, seguido por las multiparas con un
29,3% y primiparas 26,4%. Solo un 2,9% fueron gran multiparas. En relacion al
control prenatal, se encontré que el 56,3% de las gestantes asistieron a seis o
mas controles prenatales, mientras que el 19,7% asistio a menos de seis, y un
24% no registré controles prenatales. El 98,6% de las madres no reportaron
habitos nocivos durante el embarazo, y ninguna refirié antecedentes familiares
de malformaciones congénitas. Entre las complicaciones del embarazo, se
encontré que el 42,3% no presentd ninguna complicacion. Las mas frecuentes
fueron infeccién urinaria con 27,9%, anemia con 29,3%, y otros como los
trastornos  hipertensivos del embarazo con 4,8%, seguidas de
oligohidramnios/polihidramnios con 6,3%, hemorragias obstétricas con 4,8%,

enfermedades crénicas con 1% y otras complicaciones que representé el 12%.
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TABLA N° 08
CARACTERISTICAS PERINATALES DE LOS RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL HIPOLITO
UNANUE DE TACNA, 2015-2024

CARACTERISTICAS PERINATALES N Casos -
Masculino 127 61%
Sexo )

Femenino 81 39%

Pequefio para edad o

gestacional (PEG) 13 6.2%
Relacion Ad:gfai?gng?ggg"’)‘d 169 81,3%

Peso/Edad Gestacional g
Grande para edad 26 12 5%
gestacional (GEG) ’

Menor a 37 semanas 25 12%
Edad gestacional De 37 a 41 semanas 182 87,5%
De 42 semanas a mas 1 0,5%

Menor a 1000gr 1 0,5%

De 1000 a 1499gr 2 1%
De 1500 a 2499gr 22 10,6%
Peso al nacer De 2500 a 3999gr 162 77,9%
De 4000gr a més 21 10,1%

0a3 12 5,8%
Apgar 1 minuto 4a6 23 11,1%
7al0 173 83,2%

0a3 0 0%

Apgar 5 minuto 4a6 13 6,3%
7al0 195 93,8%

Fuente: Sistema Informatico Perinatal del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna.

INTERPRETACION:
Las caracteristicas perinatales de los recién nacidos con malformaciones

congénitas en el Hospital Hipdlito Unanue de Tacna.
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Se observo un predominio del sexo masculino 61%, mientras que el 39%
correspondio a sexo femenino. Respecto a la relacién peso/edad gestacional, la
mayoria de los recién nacidos 81,3% fueron adecuados para la edad gestacional
(AEG). Un 12,5% fueron grandes para la edad gestacional (GEG) y el 6,2%
pequefios (PEG). En cuanto a la edad gestacional, el 87,5% de los nacimientos
ocurrieron entre 37 y 41 semanas, mientras que el 12% fueron pretérmino (<37
semanas) y solo el 0,5% postérmino (>42 semanas). Respecto al peso al nacer,
la mayoria de los recién nacidos 77,9% pesaron entre 2500 y 3999 gramos,
seguido por un 10,6% con peso entre 1500 y 2499 gramos, y un 10,1% con peso
igual o mayor a 4000 gramos. Solo un 1% peso entre 1000 y 1499 gramos y un
0,5% menos de 1000 gramos. Al evaluar el puntaje de Apgar al primer minuto, el
83,2% tuvo un valor entre 7y 10, el 11,1% entre 4y 6, y un 5,8% tuvo un Apgar
entre 0 y 3. Al quinto minuto, el 93,8% presentd un puntaje de Apgar entre 7 y
10, mientras que el 6,3% obtuvo un valor de 4 a 6, sin reportarse casos con

puntaje de 0 a 3.
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TABLA N° 09

MORTALIDAD DE LOS RECIEN NACIDOS CON MALFORMACIONES
CONGENITAS DEL HOSPITAL HIPOLITO UNANUE
DE TACNA, 2015-2024

MORTALIDAD N %
No Presentaron 190
Presentaron 18 8,7%
TOTAL 208

Fuente: Sistema Informatico Perinatal del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna.

INTERPRETACION:
De los 208 recién nacidos con malformaciones congénitas, 18 fallecieron durante

el periodo de estudio, lo que representd un 8,7%.
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GRAFICO N° 03

MORTALIDAD DE LOS RECIEN NACIDOS CON MALFORMACIONES
CONGENITAS DEL HOSPITAL HIPOLITO UNANUE
DE TACNA, 2015-2024

No presentaron 1.3%

Presentaron A%

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

Fuente: Tabla 9.
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TABLA N° 10

CAUSAS DE MORTALIDAD DE LOS RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL HIPOLITO
UNANUE DE TACNA, 2015-2024

CAUSAS DE MORTALIDAD N %

SEPSIS 9 50%

SINDROME DE DIFICULTAD

0)
RESPIRATORIA 6 33,3%
PREMATURIDAD 2 11.1%
ASFIXIA AL NACIMIENTO 1 5.6%
TOTAL 18 100%

Fuente: Sistema Informatico Perinatal del Hospital Hipdlito Unanue de Tacna.

INTERPRETACION:
Se observa un mayor porcentaje de mortalidad ocasionado por sepsis en un
50%, seguido de un 33,3% ocasionado por sindrome de dificultad respiratoria.

En menor porcentaje la prematuridad en 11,1% y asfixia al nacimiento en 5,6%.

1



GRAFICO N° 04

CAUSAS DE MORTALIDAD DE LOS RECIEN NACIDOS CON
MALFORMACIONES CONGENITAS DEL HOSPITAL HIPOLITO
UNANUE DE TACNA, 2015-2024

SEPSIS

SINDROME DE DIFICULTAD RESPIRATORIA

PREMATURIDAD

ASFIXIA AL NACIMIENTO

0,0 10,0 20,0 30,0 40,0 50,0

Fuente: Tabla 10.
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4.2. DISCUSION

La presente investigacion tuvo como objetivo principal determinar la
incidencia, prevalencia, caracteristicas materno-perinatales y mortalidad en
recién nacidos con alguna malformacién congénita en el Hospital Hipdlito
Unanue de Tacna durante el periodo 2015-2024. La literatura revisada evidencia
una amplia diversidad de estudios realizados a nivel local, nacional e

internacional.

En la Tabla N°1 y el Grafico N°1, se describe la prevalencia de un total de
208 casos registrados durante el periodo de 10 afios. La incidencia anual mostro
un pico maximo en los afios 2015 y 2016, con tasas de 9,98 y 10,25 por 1000
nacidos vivos (NV), respectivamente. Asimismo, se identific6 un valle
significativo en el afio 2021, con una tasa minima de 3,15 por 1000 NV. Es
importante destacar que, en nuestro estudio, se evidencié una tendencia
descendente en la tasa de incidencia desde 2015 con 9,98 x 1000 NV hasta 2024

con 6,69 x 1000 NV.

A nivel internacional, Vanassi B. et al. (14), en su estudio sobre
malformaciones congénitas en el estado de Santa Catarina, Brasil (2010-2018),
reporté un comportamiento similar, con un pico maximo en 2013 y 2014 (9,6 x
1000 NV ambos), y un valle en 2012 (8 x 1000 NV). También observé una
tendencia descendente entre los afios 2010 (9,4 x 1000 NV) y 2018 (8,2 x 1000

NV), en similitud con nuestros hallazgos.
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A nivel nacional, Pérez D. (20), en un estudio realizado en Huancavelica
entre 2013 y 2017, notifico un pico maximo en 2014 con 19 x 1000 NV y un valle
en 2015 con 10 x 1000 NV. En consonancia con nuestra investigacion, encontrd
una tendencia descendente de la tasa de incidencia entre 2014 (17 x 1000 NV)

y 2017 con 11,1 x 1000 NV.

En el ambito local, Espinoza D. (23), en un estudio previo realizado en el
mismo hospital durante el periodo 2000-2009, registré picos de incidencia en
2003 (10,05 x 1000 NV) y 2009 (10,64 x 1000 NV), con un valle en 2005 (4,63 x
1000 NV). Sin embargo, a diferencia de nuestros resultados, su estudio evidencio
una tendencia ascendente en la incidencia de malformaciones congénitas, desde

7,47 x 1000 NV en 2000 hasta 10,64 x 1000 NV en 2009.

Los resultados de la incidencia anual de las malformaciones congénitas
observada en nuestro estudio entre los afios 2015 y 2024, que hacen contraste
con los diferentes estudios mencionados, podria explicarse por diversos factores
relacionados con la salud publica, el acceso a los servicios de salud y también la
forma en que se registran los casos. En la Gltima década, se ha evidenciado una
mejora progresiva en los programas de control prenatal a nivel nacional. Cada
vez mas gestantes acuden a sus controles desde etapas tempranas del
embarazo, donde reciben suplementos como el acido fdlico, el cual, segun
estudios como el de Zhou Q. et al. (44), ha demostrado ser eficaz en la
prevencion de defectos del tubo neural. Paralelamente, el mayor acceso a

informacion sobre los riesgos del consumo de tabaco, alcohol y medicamentos
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sin prescripcion médica durante la gestacion también ha contribuido a reducir el
riesgo de malformaciones. En ese sentido, Little J. et al. (45) encontré una
relacion significativa entre el tabaquismo materno y las malformaciones
orofaciales, como el labio leporino y el paladar hendido. Otro factor importante
es el mayor acceso a ecografias especializadas, como la ecografia genética y la
ecografia morfolégica. Estas herramientas permiten detectar algunas
malformaciones durante el embarazo, lo que facilita la derivacion de casos
complejos a hospitales de mayor nivel. Como consecuencia, es posible que
algunos recién nacidos con malformaciones no lleguen a nacer en nuestro
hospital, lo que también podria haber influido en la reduccion de los casos

registrados.

Por otro lado, a diferencia de los estudios internacionales realizados en
paises como Brasil o Chile que incluyen datos de varias regiones o incluso de
todo un pais, nuestro estudio se llevd a cabo en un solo hospital, lo que
naturalmente limita el nimero total de casos, asi como la diversidad de
malformaciones detectadas. Algunas anomalias que requieren estudios mas
complejos pueden no haberse diagnosticado si no se contaba con los recursos
necesarios en el momento del nacimiento. Sin embargo, el hecho de que
nuestros resultados sean similares a los reportados anteriormente por Espinoza
D. (23), también en el Hospital Hipélito Unanue, muestra una continuidad en los
datos locales, lo que sugiere que hay ciertos factores propios de nuestra

poblacién y del hospital que se han mantenido constantes a lo largo del tiempo.
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También debemos considerar que no todas las malformaciones son evidentes al
momento del nacimiento, y si no hay un buen registro o seguimiento médico,
algunas pueden no ser notificadas. La pandemia por COVID-19 entre 2020 y
2022 pudo haber afectado tanto la atencion de las gestantes como lo respalda el
estudio de Requena M. et al. (46), como la calidad del registro de datos, lo que
también podria haber influido en la reduccién del nimero de casos detectados
durante ese periodo. Esto ultimo es consistente con nuestros hallazgos en 2021

con una tasa de incidencia minima a comparacion con demas afnos.

En la tabla N°2 se evidencia la distribucion de malformaciones congénitas
segun el sistema afectado basado en el CIE-10 con modificaciones. Se encontrd
en nuestro estudio que las anomalias cromosémicas fueron predominantes con
71 casos, representando el 34,1%, seguido del sistema maxilofacial con 58
casos representando el 27,8% y en tercer lugar el sistema nervioso con 43 casos
representando el 20,67%. En ambito internacional tenemos estudios que
contrastan como el de Calderon A. et al. (17), notific6 que el sistema
genitourinario fue el mas afectado con un 29,1%, seguido del sistema musculo-
esquelético con un 21,4% y en tercer lugar el sistema circulatorio con 16,2%. Por
su parte Cosme H. et al. (18), registrd que el sistema musculoesquelético fue el
mas frecuentemente afectado con un 29,93% y seguido del sistema circulatorio
con un 24,80%. Comparando a nivel nacional con el estudio de Perez D. (20) en
Huancavelica — Perl, se reportd que el sistema musculoesquelético fue el

sistema mas afectado con un 25,4%, seguido del sistema circulatorio
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representando 12,62% y en tercer lugar el sistema maxilofacial con 10,68%. En
otro estudio como el de Espinoza G. y Huaracallo K. (47) en el Hospital Nacional
Maria Auxiliadora en Lima, registraron que el sistema circulatorio fue el mas
frecuente con 39,8%, seguido del sistema digestivo con un 13,3% y el musculo-
esquelético con 10,8%. Por su parte Flores H. (22) en el hospital de Vitarte —
Lima, reporté que el sistema maxilofacial fue el mas frecuente con 27,6%, el
sistema nervioso con el 21,6%, seguido del sistema digestivo y las anomalias
cromosomicas con 16,3% Yy 15,5% respectivamente. En el ambito local el estudio
de Espinoza D. (23) report6 que el sistema maxilofacial fue el mas frecuente con
26,4%, el sistema nervioso representando el 24%, y en el tercer lugar las

anomalias cromosémicas con el 17,6%.

El predominio de malformaciones musculoesqueléticas, maxilofaciales y
del sistema nervioso (especificamente de los defectos del tubo neural),
observado tanto en nuestro estudio como en previas investigaciones nacionales
y locales, podria explicarse porque este tipo de malformaciones suelen ser
visibles al nacimiento, lo que facilita su diagnéstico inmediato y su inclusion en
los registros clinicos. La diferencia con otros estudios internacionales o de otras
regiones también puede deberse a factores geograficos y socioambientales,
como la exposicion a agentes ambientales, la variabilidad genética de la

poblacién y las condiciones nutricionales maternas.

En cuanto a la frecuencia de anomalias cromosémicas, especificamente

del sindrome de Down, ya existen antecedentes en estudios nacionales que
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respaldan nuestros hallazgos. Por ejemplo, el estudio de Duefias M. et al. (48)
realizado en el Hospital Nacional Edgardo Rebagliati Martins en Lima, reporto
una poblacion de 189 recién nacidos con alguna anomalia cromosémica, de los
cuales el 74,6 % correspondia al sindrome de Down. Asimismo, estudios locales
como el de Pumaccahua A. (49), que abarca el periodo 2010-2021, también han
notificado un nimero importante de casos de trisomia 21. Esta alta frecuencia
encontrada podria estar relacionada con una mejor capacidad diagndstica en los
altimos afios, especialmente para sindromes cromosémicos con fenotipos
reconocibles, como el sindrome de Down. Actualmente, el personal de salud
cuenta con una mejor formacién para identificar rasgos dismorficos, signos
clinicos sugerentes y antecedentes maternos asociados, lo que permite

sospechar estas condiciones incluso sin pruebas genéticas confirmatorias.

Ademas, diversos estudios han demostrado que el riesgo de anomalias
cromosomicas, en patrticular la trisomia 21, aumenta con la edad materna. En
ese sentido, segun el INEI (50), la proporcién de madres de 30 a 44 afios ha
crecido en los ultimos afios en el Perd, lo cual podria haber influido en la mayor

frecuencia de anomalias cromosomicas reportadas en nuestro estudio.

En la tabla N°3, N°, N° y N°. Se describe la frecuencia de
malformaciones congénitas encontradas, agrupandolas por cada sistema
afectado para una mejor visualizacion. Reportamos que la malformacién
congénita mas frecuente es el Sindrome de Down con 68 casos representando

el 32,69%, en segundo lugar el labio leporino y/o paladar hendido con 52 casos
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representando el 25%, en tercer lugar un empate triple con la criptorquidia,
hidrocefalia y la espina bifida con 14 casos y con un 6,73% cada uno.

A nivel internacional hay contraste con el estudio de Mufoz M. et al. (13)
en Chile, donde predominé la comunicacion interventricular con un 40,9% vy el
labio leporino y/o paladar hendido con un 14,01%. Por su parte Calderén A. et
al. (17) en México, reportd que las criptorquidias fueron frecuentes con un 14,5%,
las hipospadias con 12,8% y en tercer lugar la anquiloglosia con 10,3%.

Se encontro similitud a nivel nacional comparando con el estudio de Flores
H. (22) reporté que el labio leporino y/o paladar hendido representaba el 23%
con 61 casos, seguido del sindrome de Down con 41 casos representando el
15,5%, y en tercer lugar la hidrocefalia con 20 casos representando el 7,5%.
Igualmente con el estudio local de Espinoza D. (23) report6 el labio leporino y/o
paladar hendido con 88 casos representando el 35,2%, seguido del sindrome de
Down con 43 casos representando el 17,2% y en tercer lugar la hidrocefalia con

23 casos representando el 9,2%.

El hallazgo de un patron similar en estudios nacionales y locales refuerza
la validez de nuestros resultados, y sugiere la existencia de una tendencia
regional o institucional en la prevalencia de ciertas malformaciones congénitas.
Por el contrario, el contraste con estudios internacionales refleja la diversidad de
malformaciones que pueden observarse en diferentes regiones del mundo, lo
cual responde a variaciones en los factores genéticos, ambientales, diagnésticos

y estructurales propios de cada contexto.
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En la Tabla N°7 se describen las caracteristicas maternas de los recién
nacidos con malformaciones congénitas. Con respecto a la edad materna, se
reporté que el grupo de 20 a 34 afios fue el mas frecuente, con un 60,1% de los
casos. A nivel internacional este hallazgo guarda semejanza con el estudio en
México de Calderén A. (17), quien report6 un 73,5%. A nivel nacional, se observo
afinidad con los resultados de Ayala F. et al., quienes encontraron 62,4% en ese
mismo grupo etario. Asimismo, se identificé similitud con el estudio de Flores H.
(22), que reporté un 72,7%. A nivel local, Espinoza D. (23) encontr6 que el 54,4%
de los casos correspondia a este rango de edad, siendo también el grupo

predominante.

En cuanto al tipo de parto, la ceséarea fue la mas comun, representando el
61,5% de los casos. Este hallazgo coincide con los estudios de Vanassi B. (14),
quien también registré6 un mayor nimero de partos por cesarea, y de Ayala F. et
al. (8), quienes notificaron un 65,9%. Sin embargo, se observa una discordancia
a nivel local con Espinoza D. (23), quien report6 que el 53,2% de los partos fue

por via vaginal.

Respecto al nUmero de partos previos, se encontré que el 41,3% de las
madres eran nuliparas, mientras que el 29,3% eran multiparas. Estos resultados
discrepan con lo reportado por Calderén A. et al. (17), Espinoza D. (23) y Perez
D. (20), quienes encontraron gque la mayoria de las madres fueron multiparas,

con 51%, 67,2% y 45,5% respectivamente.
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En relacién al control prenatal, el adecuado control (6 controles 0 mas) fue
el méas frecuente, con un 56,3% de los casos. A nivel nacional, Flores H. (22)
informo que el 67,1% de las gestantes tuvo entre 4 a 10 controles, hallazgo que

muestra similitud con Chambe L. (10), quien reporté un 73,4%.

Sobre los habitos nocivos, la inmensa mayoria de madres no presento
ninguno, con un 98,6%. Este resultado discrepa con Cardenas N. y Cardenas K.
(19), quienes registraron un 13,4% de madres con al menos un habito nocivo.
Por el contrario, muestra afinidad con Flores H. (22), quien reporté un 85,3% de

madres sin habitos nocivos, y con Espinoza D. (23), que notificd solo un 0,4%.

En cuanto a los antecedentes familiares de malformaciones congénitas,
no se encontrd ningun caso. Esto contrasta a nivel nacional con lo reportado por
Céardenas N. y Cardenas K. (19), quienes hallaron un 4,9% de casos con
antecedente familiar. Por su parte, Del Aguila S. (21), presenté hallazgos
similares a los nuestros, al no reportar ningun caso. A nivel local, Espinoza D.

(23) reportd solo 2 casos con 0,8%.

Finalmente, en lo referido a las complicaciones del embarazo, el 42,3%
de las madres no presentd ninguna. Las complicaciones mas frecuentes fueron
la infeccion del tracto urinario 27,9% y la anemia 29,3%. Estos resultados
contrastan con los hallazgos nacionales de Flores H. (22), quien report6 a estas
dos como las principales complicaciones. A nivel local, Espinoza D. (23) también

inform6 que la anemia fue la principal complicacion 33,2%, seguida de
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infecciones urinarias 22,8%. Asimismo, Chambe L. (10) report6 que la infeccion
urinaria y la anemia fueron predominantes, con un 29,7% Yy 25,8%
respectivamente, mientras que solo el 4,9% de las madres no presento

complicaciones.

En nuestro estudio, la mayoria de madres tenia entre 20 y 34 afios, lo cual
coincide con otros estudios a nivel nacional e internacional. Este grupo etario es
comun en la etapa reproductiva y no necesariamente representa mayor riesgo
por si solo, aungque debe analizarse junto con otros factores como antecedentes

y control prenatal.

El tipo de parto mas frecuente fue la cesarea, hallazgo que también se
observa en otros estudios. Esto podria deberse a que, ante la sospecha de
malformaciones, se opta por esta via para evitar complicaciones. Sin embargo,
a nivel local se han reportado mas partos vaginales, lo que podria deberse a

diferencias entre hospitales.

Con respecto a la paridad, se observé que un 41,3% de las madres eran
nuliparas. Este hallazgo discrepa con estudios previos, donde predominé la
multipara. Esta diferencia podria explicarse por factores demograficos y
reproductivos, ya que en poblaciones rurales o con menor acceso educativo y
sanitario suele haber mayor frecuencia de mujeres con multiples embarazos por
ende mas partos. En cambio, en nuestra muestra, el predominio de nuliparas

podria reflejar una transicion en el patrén reproductivo local, caracterizado por

88



familias mas pequefias y una maternidad mas tardia y planificada. Esta
tendencia coincide con los cambios sociodemograficos observados en el pais en

los dltimos afos, segun el INEI (51).

En cuanto al control prenatal, mas de la mitad tuvo seis 0 mas controles,
lo que sugiere una adecuada atencidon durante el embarazo. Esto es clave para

detectar problemas a tiempo y planificar el parto adecuadamente.

En cuanto a los habitos nocivos durante la gestacion, la gran mayoria de
las madres 98,6% no refiri6 consumo de sustancias perjudiciales. Este dato
muestra una tendencia positiva en nuestra poblacién, aunque difiere de lo
encontrado en estudios nacionales, donde se reportaron porcentajes ligeramente
mayores. La baja frecuencia en nuestro estudio podria deberse a subregistro o
a la negacion del habito durante la anamnesis, por lo que no se puede descartar

del todo su impacto.

Respecto a los antecedentes familiares de malformaciones congénitas, no
se identificd ningun caso. Estos hallazgos difieren de estudios donde reportaron
porcentajes aunque bajos, no nulos. Este hallazgo podria estar relacionado con
la baja prevalencia hereditaria en nuestra poblacion o con una deficiente

exploracién genética en la practica clinica local.

Finalmente, un 42,3% de las gestantes no tuvo complicaciones en el
embarazo, lo cual es un hallazgo positivo. Las complicaciones mas comunes

fueron anemia e infecciones urinarias. En comparacién con otros estudios,
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encontramos menos complicaciones, lo que puede deberse a una mejor atenciéon

prenatal o a posibles limitaciones en el registro de datos.

En la tabla N°8, se describe las caracteristicas perinatales de los recién
nacidos con malformaciones congénitas. Con respecto al sexo, se observé que
el 61% de los recién nacidos con malformaciones congénitas fueron de sexo
masculino, siendo el grupo predominante. A nivel internacional, este hallazgo
guarda semejanza con el estudio de Calderén A. et al. (17), quien reporté un
65,3% de varones. Sin embargo, a nivel nacional, difiere de lo encontrado por
Perez D. (20), quien informé un predominio del sexo femenino con 53,25%. Por
el contrario, Flores H. (22) hallé6 una distribucion similar a la nuestra, con un
51,5% de varones, y a nivel local, Espinoza D. (23) también reporté un
predominio masculino con 59,6%.

Segun la relacion peso/edad gestacional, el 81,3% de los casos
correspondid a recién nacidos adecuados para la edad gestacional (AEG). A
nivel internacional, este resultado es similar al reportado por Calderén A. et al.
(17), quienes encontraron un 81,6%. De igual forma, a nivel nacional, Silva L.
(562) informd un 83,23%. Asimismo, a nivel local, Espinoza D. (23) report6 un
valor comparable con un 80%.

Segun la edad gestacional, la gran mayoria de los recién nacidos con
malformaciones congénitas fueron a término, representando el 87,5% de los
casos. Este hallazgo guarda similitud con lo reportado a nivel internacional por

Calderon A. et al. (17), quienes informaron un 85,7%. De igual manera, a nivel
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nacional, Perez D. (20) registré un 80,5% de nacimientos a término. A nivel local,
Espinoza D. (23) notificd un porcentaje similar, con un 78%.

Con respecto al peso al nacer, se encontré que el 77,9% de los recién
nacidos con malformaciones congénitas presentaron un peso normal (entre 2
500 y 3 999 gramos). A nivel nacional, este hallazgo guarda relacién con lo
reportado por Flores H. (22), quien notificé un 58,3%, y por Ayala F. et al. (8), que
encontraron un 63,2%. De manera similar, a nivel local, Espinoza D. (23) informo
que el 73,2% de los casos correspondia a recién nacidos con peso dentro del
rango normal.

Con respecto al puntaje de Apgar, se observo que la mayoria de los recién
nacidos presentd una valoracion entre 7 y 10 puntos: el 83,2% al primer minuto
y el 93,8% a los cinco minutos. A nivel nacional, estos resultados son
comparables con los de Ayala F. et al. (8), quienes reportaron un 62,1% al primer
minuto y un 79,1% a los cinco minutos. De igual manera, Flores H. (22) informé
valores mas altos, con un 87,9% y 97% respectivamente. A nivel local, Espinoza
D. (23) registré porcentajes similares, con 73,2% al primer minuto y 88,4% a los

cinco minutos.

En conjunto, estos resultados reflejan que, aunque las malformaciones
congénitas representan un problema de salud publica significativo, muchas de
ellas se presentan en recién nacidos con caracteristicas perinatales dentro de
pardmetros considerados normales, como peso adecuado, edad gestacional a

término, y puntajes de Apgar favorables. Este hallazgo es relevante, ya que
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demuestra que la presencia de una malformacion no siempre esta asociada a un

embarazo de alto riesgo evidente o a signos clinicos detectables durante el parto.

Por ello, se enfatiza la necesidad de fortalecer los controles prenatales,
no solo en cantidad sino también en calidad, incorporando tamizajes ecograficos
adecuados, una historia clinica detallada, y el seguimiento de factores de riesgo

maternos, genéticos o ambientales.

En la tabla N°9 se registra la mortalidad de los recién nacidos con
malformaciones congénitas. En nuestro estudio se notificO un recuento de 18
defunciones que representd 8,7%. A nivel internacional, Ortiz M. et al. (53)
describieron en el Hospital General de México una mortalidad de recién nacidos
con malformaciones congénitas de 28,8%, cifra que supera ampliamente
nuestros resultados. En el &mbito nacional, Flores H. (22), en el Hospital de
Vitarte de Lima durante el periodo 2000-2009, reporté 13,3%, valor también
superior al de nuestro estudio. Finalmente, a nivel local, Espinoza D. (23),
analizando casos entre 2000 y 2009 en el Hospital Hipdlito Unanue de Tacna,
encontré 25,6%, mientras que Chambe L. (10), en ese mismo centro y durante

2000-2014, registrd un valor aun mayor de 26,6%.

Estas diferencias en la mortalidad de recién nacidos con malformaciones
congénitas entre nuestro estudio y los trabajos previos pueden explicarse por las
limitaciones que existian en décadas anteriores. En esos afios, los hospitales

carecian de una red consolidada de especialistas como la que existe
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actualmente. La disponibilidad de cirujanos pediatricos, neonatélogos, pediatras
con sub especialidad en cardiologia pediatrica, era limitada y la ecografia
obstétrica no se realizaba de manera rutinaria como en la actualidad. Ademas,
la medicina fetal especializada no llegaba a provincias o zonas mas alejadas.
Como consecuencia, muchas malformaciones que hoy en dia se detectan en
etapa prenatal y se corrigen quirdrgicamente de forma planificada, llegaban sin
diagnéstico previo y se agravaban rapidamente tras el nacimiento. Estas
restricciones tecnoldgicas y de recursos humanos explican en gran parte el

porcentaje de mortalidad elevado observado en estudios anteriores.

En ese contexto, es relevante mencionar que Jiménez Estafia S. et al. (9),
en su estudio “Tendencia y causas de mortalidad perinatal en el Hospital Hipdlito
Unanue de Tacna”, identificaron una tendencia descendente en la tasa de
mortalidad neonatal entre los afios 2000 y 2018. Si bien esta tendencia no se
relaciona directamente con las malformaciones congénitas, podria reflejar
mejoras generales en la atencion perinatal, el acceso a tecnologia médica y la
formacion de personal especializado, factores que también habrian contribuido
al menos parcialmente a la disminucion de la mortalidad en recién nacidos con

malformaciones durante el periodo de nuestro estudio.

En la tabla N°10 se describen las causas de mortalidad entre los recién
nacidos con malformaciones congénitas. Se observa que la sepsis fue la causa
mas frecuente, representando el 50% de los casos, seguida por el sindrome de

dificultad respiratoria, con un 33,3%. Estos hallazgos coinciden con lo reportado
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a nivel nacional por Flores H. (22), quien identifico a la sepsis como la causa
predominante de muerte con un 40%, seguida de la asfixia neonatal con 25,7%.
De manera similar, Chambe L. (10) también registré a la sepsis como la principal

causa con un 33,3%, seguida por la asfixia al nacimiento con 26,7%.

Por otro lado, Jiménez S. et al. (9), en el periodo 2000-2018, reportaron
que la principal causa de muerte neonatal fue el sindrome de dificultad
respiratoria con un 40,6%, seguida de las infecciones con 15,5%. Estos
resultados refuerzan la evidencia de que, mas alla de la malformacion en si, las
complicaciones infecciosas y respiratorias juegan un papel determinante en la
mortalidad neonatal. La alta frecuencia de sepsis como causa de muerte en este
grupo vulnerable subraya la necesidad de fortalecer las medidas de prevencion,
control de infecciones y soporte especializado en las unidades neonatales que

atienden a recién nacidos con malformaciones congénitas.
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CONCLUSIONES

. La prevalencia de malformaciones congénitas fue de 208 casos durante el
periodo 2015-2024.

. La incidencia anual fue fluctuante, observandose una tendencia
descendente.

. Las anomalias cromosdmicas constituyeron el grupo mas frecuente, segun la
clasificacion utilizada.

. El sindrome de Down fue la malformacion congénita mas frecuente.

. Lamortalidad en recién nacidos con malformaciones congénitas fue del 8,7%,

siendo la sepsis la principal causa identificada.



RECOMENDACIONES

. Se sugiere que el sistema informatico perinatal del hospital incluya dentro del
registro de malformaciones congénitas, también los trastornos funcionales.
. Se recomienda implementar centros de apoyo e inclusién para nifios con

sindrome de Down en la region de Tacna.
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