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Resumen
Las anomalias congénitas son la segunda causa de muerte neonatal y nifios menores de 5 afios en
las Américas. En Nicaragua, las anomalias congénitas y otros defectos congénitos representan el
3% de los egresos hospitalarios en el menor de un afio y constituyen la segunda causa de mortalidad
infantil. El incremento en el registro de éstas asociado al impacto social, econémico y de salud
publica que representan, planteé la necesidad de estudiar el comportamiento clinico y
epidemiolégico de las anomalias congénitas en los recién nacidos atendidos en el Nuevo Hospital
Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
El estudio realizado fue con enfoque cuantitativo, de tipo descriptivo, prospectivo de corte
transversal. El universo lo constituyeron 2,785 recién nacidos con atencion inmediata al nacer y la
muestra la conformaron 55 recién nacidos que presentaron algln tipo de anomalia congénita, el
muestreo fue no probabilistico por conveniencia.
Se identificaron 55 casos, los cuales representaron una frecuencia de 2%, similar a la reportada
por la literatura. La edad materna predominante fue de 20-34 afios, procedentes de Managua,
escolaridad secundaria y de ocupacion ama de casa; las patologias transgestacionales mas
frecuentes fueron: vaginosis, infeccién de vias urinarias, alteraciones del liquido amniético y
diabetes gestacional. EI 58% de los casos fueron masculinos y 42% femeninos; 65% fueron de
término, 74.6% normopeso, 65.5% de las anomalias fueron mayores, 20% menores y 14.5%
mixtas. Las anomalias méas frecuentes por sistema afectado fueron las musculoesqueléticas,
cardiovasculares y del sistema gastrointestinal.
Tasa de letalidad del 16%.

Palabras claves: anomalia, congénita, frecuencia, mortalidad, recién nacidos.
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1.1.Introduccion

Las anomalias congénitas son definidas por la Organizacion Mundial de la Salud (OMS)
como anomalias o defectos del desarrollo presentes al nacer o con expresion tardia, que pueden
manifestarse de forma externa o interna, familiar o esporadica, hereditaria o no, Gnicas o multiples
y son resultantes de una embriogénesis defectuosa (OMS, 2015), representando un problema de
salud puablica por su impacto, incidencia y consecuencias para la persona que lo padece, para su
familia y para la sociedad.

Las anomalias congénitas son la segunda causa de muerte en los nifios menores de 28 dias
y de menos de 5 afios en las Ameéricas. Junto con la prematuridad, la asfixia y la sepsis representan
mas del 44% de los fallecimientos en la nifiez. En el mundo, afectan a 1 de cada 33 recién nacidos
y causan 3.2 millones de discapacidades al afio. (OPS, 2015). En Nicaragua, las malformaciones
congeénitas y otros defectos congeénitos representan el 3% de los egresos hospitalarios en el menor
de un afo y constituyen la segunda causa de mortalidad infantil. (MINSA, 2008)

En 2010, la Asamblea Mundial de la Salud adoptd una resolucion sobre defectos de
nacimiento en la que se pidio a todos los Estados miembros que fomentaran la prevencion primaria
y la salud de los nifios con anomalias congénitas mediante el desarrollo y fortalecimiento de los
sistemas de registro y vigilancia, el desarrollo de conocimientos especializados y la creacion de
capacidades, el fortalecimiento de la investigacion y los estudios sobre la etiologia, el diagnostico
y la prevencidn asi como el fomento de la cooperacion internacional. Debido a esto, el Ministerio
de Salud con apoyo de la Organizacion Panamericana de la Salud y la Organizacion Mundial de
la Salud, desarrollaron un sistema de registro de malformaciones congénitas, conocido con el
nombre: Registro Nicaragiuense de Malformaciones Congeénitas (RENIMAC), en el cual se
encuentran incorporados hospitales de Managua, Chinandega, Ledn, Matagalpa, Esteli y Nueva
Segovia.

Se ha identificado un incremento en el registro de anomalias congénitas en Nicaragua,
siendo un grupo de entidades de impacto social, econémico y de salud publica que plantean la
necesidad de estudiarlas y asi lograr contribuir al desarrollo del sistema de vigilancia y de
estrategias de prevencion, atencion y de rehabilitacion de individuos afectados
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1.2.Antecedentes

En 1961, debido al tragico suceso de la talidomida que ocasiond numerosos casos de
focomelia a nivel mundial, se inicia la organizacion de sistema de registro y vigilancia de defectos
congénitos tanto a nivel nacional como internacional, constituyéndose asi en 1967 el Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC), el cual funciona como
un programa de investigacion clinica y epidemioldgica de las anomalias congénitas del desarrollo,
en nacimientos hospitalarios de Latinoamérica, estudiando los factores de riesgo en la causa de las
anomalias.

Ortega (2009) en un estudio realizado en el Hospital Regional Universitario de Colima,
México, por Ortega; estudio descriptivo, prospectivo, con muestreo no probabilistico intencional,
se registraron 4,189 nacimientos vivos, y se detectaron 66 casos con anomalia congénita; siendo
el 56% masculino, el 41% femenino y 3% ambiguos. La incidencia fue de 15.75 casos por cada
1,000 nacimientos vivos. El 71.2% (47/66) de las anomalias congénitas fueron menores y el
restante 28.8% (19/66) correspondié a anomalias congénitas mayores. Las anomalias mas
frecuentes fueron: criptorquidia 11 casos (16.6%), cardiopatias congénitas 6 casos (9%) y labio y
paladar hendido 5 casos (7.5%). El promedio de edad materna fue de 23.4 £ 6.5 afios. (Ortega.,
2009).

Ramos, et al. (2009) en Sinaloa, México, realizaron un estudio descriptivo, transversal,
retrospectivo y observacional llamado “Frecuencia de Malformaciones Congénitas en Recién
Nacidos del Hospital de la Mujer”, con muestra de 57 recién nacidos. Las mas frecuentes fueron
relacionadas al sistema gastrointestinal reportandose 33 casos, seguidas de malformaciones
cardiovasculares con 9 casos Y las de caracter neurologico 8 casos. En el estudio predomind el
género masculino representando el 60 % del total de los pacientes. EI mayor nimero de recién
nacidos con malformacion congénita se encontrd en el rango de peso de 2,500 a 3,500 gramos.
Hubo una mayor frecuencia en pacientes de término, es decir, de las 37 a 42 semanas, presentes
en 48 de los 57 pacientes. La edad materna mas relacionada con malformaciones congénitas fue
de los 16 a los 20 afios, sequida por el rango de edad de 21 a 30 afios. Unicamente una paciente
reportd ser fumadora, por lo que no hubo relevancia significativa al respecto. (Ramos Parra.,
Monzén , & Dautt, 2009).

Criollo & Velecela (2016), publicaron un estudio llamado “Caracteristicas de las

malformaciones congénitas en recién nacidos del Hospital Vicente Corral Moscoso 2010-2014”,
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de tipo descriptivo, donde se revisaron las historias clinicas de las madres con recién nacidos y se
encontré que la prevalencia de las malformaciones congénitas fue de 1.70 por cada 100 recién
nacidos. Las mujeres entre 20 a 24 afios, presentaron el mayor porcentaje de recién nacidos
malformados con un 34.95%. Los recién nacidos malformados fueron mayoritariamente del sexo
masculino con 53.83%. El grupo de malformacion mas frecuente fueron las malformaciones y
deformidades congénitas del sistema osteomuscular con 18.88%, de las cuales la gastrosquisis fue
la mas frecuente, representada por el 4.85%. El sindrome polimalformativo fue el tipo de
malformacion congénita con el mayor porcentaje con un 10.71%. (Criollo Cajamarca & Velecela
Chumbi, 2016).

Los defectos congeénitos aparecen consignados durante los afios 1988 a 1992 entre las 10
primeras causas de mortalidad infantil en Nicaragua; asi en 1988 representaron el 4.2% (164), en
1989 el 6% (232), en 1990 el 2.3% (105) y en 1992 el 8.2% (225); en este Ultimo afio el octavo
lugar entre las 10 primeras causas de mortalidad hospitalaria infantil lo representaron los defectos
del sistema nervioso incluyendo la espina bifida con el 1%. Desde 1992, el Ministerio de Salud ha
implementado el Registro Nicaragiiense de Malformaciones Congénitas (RENIMAC), el cual se
ha actualizado para reactivarse en todas las unidades de salud que brindan atencion del parto y que
permitan registrar los casos de nifias y nifios con malformaciones congénitas al momento del
nacimiento. (MINSA, 2008).

Bojorge (2004), realiz6 un estudio en el Hospital Fernando Vélez Paiz y encontr6 una
prevalencia de malformaciones congénitas de 20 por cada 1,000 nacimientos, siendo las
principales las cardiopatias (19.5%), sindrome de Down (11%), polidactilia/sindactilia (8.5%),
criptorquidia y anomalias multiples con 7.3% cada uno, y defectos del tubo neural y pie equino
varo 6.1%, cada uno. Del total de malformaciones (n=87), 82 nacieron vivos y 5 muertos. El 63.4%
eran del sexo masculino. La letalidad fue de 9.7%. Se observd un alto consumo de medicamentos
y presencia de enfermedades adquiridas durante el embarazo. (Bojorge Espinoza, 2004).

Vargas (2005) realiz6 un estudio en el Hospital Fernando Vélez Paiz donde encontrd que
la prevalencia de malformaciones congénitas fue de 23 por cada 1,000 nacidos vivos durante el
2004. La edad materna mas frecuente fue entre 21 — 25 afios con escolaridad primaria, procedentes
del area urbana. La edad gestacional del recién nacido afectado fue entre 37 — 41 semanas, el sexo
que predomin6 fue el masculino. Los antecedentes patoldégicos maternos no fue un factor

determinante, la infeccion de vias urinarias es la patologia transgestacional mas frecuentemente
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reportada, el numero de controles prenatales fue de 4 — 6. En este estudio solo se incluyeron
nacidos vivos con malformaciones, predominando las musculoesqueléticas 33.3%, sistema
nervioso central 14.3%, facial y sindromes 11.4% cada una, cardiacas 6.7%, genitales 5.7%, piel
y digestivas 4.8% cada una. La letalidad fue de 14%. (VVargas Baez, 2005).

Fonseca (2011), en el estudio realizado en el Hospital Militar Alejandro Davila Bolafios,
encontré una prevalencia promedio de 13.5 por 1,000 nacidos vivos predominando las
musculoesqueléticas (33.7%), genitales (21.6%), digestivas (17.5%), piel (12%), sindromes
(6.7%), cardiacas y faciales 4% cada una. La mayoria de las malformaciones fueron diagnosticadas
después del nacimiento 85%, y solamente 15% antes de éste. La tasa de letalidad al egreso fue de
6.7%. (Fonseca., 2011).

Suérez (2021), realiz6 un estudio observacional, descriptivo, prospectivo de corte
transversal en el Nuevo Hospital Monte Espafia, en el que se encontrd que la edad materna mas
frecuente fue de 30-39 afios seguido de 20-29 afios, con mas de 4 controles prenatales, las
anomalias congénitas fueron mas frecuentes en recién nacidos de sexo masculino, de término y
normopeso. Dentro de las anomalias congenitas mas frecuentes identificadas estan las

cardiovasculares, faciales y de cuello y renales. (Suarez Ojeda, 2021).
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1.3.Justificacion

Las anomalias congénitas representan un problema de gran importancia por su alta tasa de
morbimortalidad perinatal e infantil conociéndose que aproximadamente 276,000 recién nacidos
fallecen durante las primeras cuatro semanas de vida a nivel mundial. (OMS, 2015)

Considerando que es una causa que aporta datos significativos a la morbimortalidad de la
unidad hospitalaria, del departamento y del pais, se decidio la realizacion de este estudio con el
objetivo de conocer el comportamiento clinico y epidemioldgico de las anomalias congeénitas
identificables para, de ésta manera, lograr orientar medidas preventivas encaminadas a la
reduccién en el nimero de casos a nivel local y nacional y, ademas, facilitar el abordaje precoz, la
atencion integral y garantizar una mejor calidad de vida a estos pacientes.

Se pretende que este estudio siente las bases para estudios de mayor complejidad los cuales
logren obtener datos que puedan ser representativos de la poblacion nicaragliense y asi lograr tomar
las medidas necesarias para el diagnéstico temprano y prevencion de las complicaciones de las
anomalias congénitas disminuyendo costos econdmicos e indices de mortalidad y beneficiando a
los pacientes y sus familias permitiendo aumentar la cantidad y calidad de vida.

Asi mismo, este estudio permitira tener un mejor conocimiento sobre esta problematica que
incide de manera significativa sobre los indicadores de morbimortalidad y motivara la busqueda y

practica de estrategias preventivas por parte del personal médico y la sociedad.
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1.4.Planteamiento del problema

¢Cudl es el comportamiento clinico epidemioldgico de las anomalias congénitas en los recién
nacidos atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30
septiembre 2022?
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1.5.0bjetivos

Objetivo general:

Determinar el comportamiento clinico epidemioldgico de las anomalias congénitas en los
recién nacidos atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020
a 30 septiembre 2022.

Objetivos especificos:

1. Describir las caracteristicas sociodemograficas de madres de recién nacidos con anomalias
congénitas atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia.

2. Conocer los antecedentes personales patoldgicos, no patologicos, obstétricos y
transgestacionales de madres de recién nacidos con anomalias congénitas.

3. Caracterizar a los recién nacidos con anomalias congeénitas atendidos en el Nuevo Hospital
Monte Espafia.

4. ldentificar clinicamente las anomalias congeénitas presentes en recién nacidos atendidos en

el Nuevo Hospital Monte Espaiia.
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1.6.Marco teorico

Definicion

Anomalia congénita segun la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), es un defecto en
el desarrollo morfolégico, estructural, funcional o molecular, presente al nacer o con expresion
tardia, que puede manifestarse de forma externa o interna, familiar o esporadica, hereditaria o no,
Unica o multiple y es resultante de una embriogénesis defectuosa. (OMS, 2015)

Las anomalias congénitas abarcan una amplia variedad de alteraciones del desarrollo fetal
y constituyen un problema emergente en los paises en desarrollo en la medida que las causas de

morbimortalidad infantil de otras etiologias estan siendo controladas.

Epidemiologia

La incidencia mundial de anomalias congénitas oscila entre 25 y 62 individuos por cada
1,000 al nacimiento, y al menos 53 de cada 1,000 individuos tienen una enfermedad con vinculo
genético que se manifiesta antes de los 25 afios.

Constituyen una de las diez primeras causas de mortalidad infantil y en paises
latinoamericanos ocupa el segundo lugar como causa de muerte en menores de un afio, explicando
del 2% al 27% de la mortalidad infantil. (Lopez P. , 1977)

Actualmente se considera que, en la mayoria de las poblaciones, las anomalias congénitas
presentan una frecuencia aproximada al 3% en recién nacido vivos y de 10% a 15% en recién
nacidos muertos. Estas cifras se incrementan si se toman en cuenta los abortos espontaneos y los
defectos congénitos que no se detectan en los primeros dias de vida extrauterina. (Valdés MJM,
Blanco AME, Kofman S, Mutchinick O., 1997)

La herencia multifactorial es responsable de la mayoria de las anomalias mayores, las
cuales afectan al 2-3% de los recién nacidos al momento del parto, aunque al final del primer afio

de vida se detectan hasta en un 7%.

Etiologia
Las anomalias congenitas obedecen a un conjunto amplio y complejo de causas diferentes.

En su origen intervienen factores genéticos, ambientales o una interaccion de ambos.
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La posibilidad de inducir una determinada anomalia congenita va a depender del “reloj
embrionario”, es decir, de la época de exposicion al teratdgeno, existiendo periodos criticos
(Ramirez, 2004):

e Periodo preembrionario (0-2 semanas postfecundacion), comparable con la ley del todo o
nada, es decir, se produce aborto o no hay afectacion del embrion.

e Periodo embrionario (3-8 semanas postfecundacion), donde se producen alteraciones en la
organogénesis generando anomalias estructurales principalmente.

e Periodo fetal (> a9 semanas postfecundacion), produciéndose alteraciones del crecimiento

fetal o anomalias mayormente funcionales.

Desconocida
Aproximadamente el 50% de las anomalias congénitas son de etiologia desconocida y se

refieren como casos esporadicos que no obedecen a factores de herencia.

Ambiental
Pueden ser clasificados de acuerdo a su naturaleza como: quimicos, fisicos y bioldgicos

Se considera que el 15% de las anomalias congénitas son de origen teratogénico asociado
a la exposicion prenatal a quimicos como farmacos (talidomida, antagonistas del &cido félico,
dietilestilbetrol, analogos de la vitamina A, trimetadiona, hidantoinas, acido valproico,
anticoagulantes cumarinicos, hipoglucemiantes, alcohol etilico, agentes citostaticos, etc.),
plaguicidas, etc.; factores fisicos como radiaciones ionizantes, aumentos de temperatura y
condiciones de hipoxia y, como factores bioldgicos se encuentran patologias Utero-placentarias,
enfermedades cronicas maternas (diabetes, epilepsia, hipotiroidismo, fenilcetonuria, lupus
eritematoso  sistémico, etc.), y algunas infecciones (rubéola, citomegalovirus, herpes,

toxoplasmosis y sifilis) que afectan la embriogénesis. (Sadler, 2012)

Factores de riesgo maternos

Edad

La edad materna representa un factor de riesgo cuando se trata de grupos etareos menores
de 20 afios 0 mayores de 35 afios, aumentando el riesgo en edades mayores a los 40 afios, con

mayor riesgo de presentar malformaciones de tipo cromosémico (Sindrome Down, Sindrome de
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Edward) y defectos del tubo neural (anencefaliay espina bifida). Las edades maternas mas jovenes
se han relacionado con malformaciones congénitas de origen disruptivo (gastrosquisis,

hidrocefalia, polidactilia, etc.). (Julio Nazer et al 2007)

Habitos toxicos

Se ha estudiado ampliamente que tanto el alcohol como otras drogas, causan diversos
problemas para la madre y el nifio durante la gestacion, no solamente durante el periodo
embrionario y fetal, sino también alteraciones en los procesos de aprendizaje y conductuales en la
vida postnatal.

Los efectos de la practica de estos habitos tdxicos han sido observados en la placenta,
embridn y feto. Entre las mas frecuentes se han destacado alteraciones en el peso y desarrollo del
feto o restricciones del crecimiento intrauterino.

Existe una asociacion bien documentada entre la ingestion de alcohol durante el embarazo
y la aparicion del sindrome alcohdlico fetal (SAF), caracterizado por alteraciones faciales y en el
comportamiento. La exposicion al alcohol durante el desarrollo de cerebro dafia los astrocitos
corticales, tanto funcional como estructuralmente, siendo éstas responsables de guiar la migracion
neuronal, promover el crecimiento de las neuritas y regular la captura e inactivacion de ciertos
neurotransmisores e iones, el dafio a estas células puede generar desérdenes sobre la migracion
neuronal, ocasionando alteraciones craneofaciales cuando no se lleva a cabo normalmente; un
ejemplo de esto son los sindromes Treacher Collins y Goldenhar.

En cuando al tabaquismo, esta descrito que el cigarrillo, especificamente, contiene al menos
55 elementos carcinogénicos, algunos de los cuales requieren bioactivacion para llegar a serlo, con
la existencia, en algunos casos, de un balance entre activacién metabdlica y desintoxicacion, que
depende de cada individuo y determina el riesgo. La fase uno se da por un proceso de oxigenacion
por parte de las isoformas del citocromo P450, esto resulta de la formacidn de epdxidos reactivos
quimicos, que tienen el potencial de iniciar o promover la mutagénesis, carcinogénesis, o
teratogénesis.

Cabe destacar que, aunque existe controversia en cuanto a si fumar durante el embarazo
puede causar malformaciones congénitas especificas, se han estudiado especialmente los efectos
en el pulmén y la presencia de hendiduras orofaciales. Los resultados de la investigacion

epidemioldgica mediante la cual se ha buscado una posible asociacion entre fumar durante el
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embarazo y el riesgo de fisuras bucales han sido inconsistentes. (Cisneros Dominguez & Bosch
Nufiez, 2014)

Antecedentes patoldgicos maternos

La obesidad, la diabetes mellitus gestacional y pregestacional se asocian con
malformaciones esqueléticas, defectos del tubo neural, malformaciones gastrointestinales y
renales.

La hipertension arterial cronica tratada y no tratada se asocio con un aumento significativo
en el riesgo de malformaciones cardiacas. La epilepsia y los farmacos antiepilépticos son
teratdgenos demostrados, se relacionan con defectos del tubo neural, microcefalia, labio y paladar
hendido, polidactilia, hipospadias, entre otras.

Las infecciones maternas durante las primeras semanas del embarazo se asocian con
diferentes malformaciones. La patogénesis de estas anormalidades puede generalmente ser
atribuidas a una invasion directa del feto, produciendo inflamacion del tejido fetal y muerte celular,
cuando el agente produce una invasion directa al sistema nervioso central, podria causar
microcefalia, calcificaciones cerebrales, retardo mental, desordenes del desarrollo motor,
alteraciones del tono muscular y deficiencias visuales y/o auditivas. Los virus han sido implicados
en la produccion de una gran variedad de malformaciones, los de mayor importancia son el virus
de la rubéola, citomegalovirus, herpes simple, varicela zoster, virus de la parotiditis y el VIH.

No ocurren malformaciones después de una infeccion materna con sarampién, paperas,
hepatitis, poliomielitis, virus ECHO, virus Coxsackie e influenza o en casos de infeccion de vias
urinarias, vaginosis o pielonefritis cronica, sin embargo, existe asociacion de estas patologias con
partos prematuros, retardo del crecimiento intrauterino, preeclampsia, anemia, entre otras

patologias, aumentando en consecuencia la morbimortalidad perinatal. (Sadler, 2012)

Antecedentes transgestacionales

La alimentacion de la madre durante el embarazo es uno de los principales determinantes
externos de la salud maternofetal. Las necesidades energéticas y, en mayor proporcion, la de
muchos micronutrientes estdn aumentadas. Una alimentacion deficiente en micronutrientes y

proteinas estd relacionada con preeclampsia, partos prematuros, crecimiento intrauterino
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retardado, bajo peso al nacer y malformaciones congénitas, con mayor incidencia de abortos y
muertes perinatales.

La ingesta de acido folico preconcepcional y durante la gestacion se ha demostrado reduce
el riesgo de aparicion de los defectos del tubo neural y otros defectos congénitos. Existe una gran
variedad de derivados de este micronutriente, agrupandose bajo el nombre de folatos y entre los
alimentos naturalmente ricos en &cido fdlico se encuentran el jugo de naranja y de otros citricos,
vegetales de hojas verdes, frijoles, habichuela, mani, lentejas, etc. El folato natural tiene un indice
de absorcion bajo, por lo que se prefiere la suplementacion en la forma sintética, siendo adn
estudiada la dosis 6ptima de acido fdlico que reduce el riesgo de anomalias congenitas.

Las investigaciones han demostrado que la ingestion de una dosis de 4 mg, comenzando al
menos un mes antes de la concepcion y durante el primer trimestre en mujeres con antecedentes
de haber tenido descendencia con defectos del tubo neural, reduce el riesgo de tener otro embarazo

afectado en un 70 % aproximadamente.

Mientras mas precozmente los factores ambientales interfieran en el desarrollo
embrionario, mayor es la posibilidad de provocar una anomalia. El periodo critico es diferente en
los distintos 6rganos, pero se acepta que esté comprendido entre la fecundacion y las 12 a 16
semanas de gestacion. (MINSA, 2008)
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llustracion 1: llustracion esquematica de los periodos criticos en el desarrollo prenatal del humano.
El color lila indica los periodos altamente sensibles, cuando pueden producirse los defectos mayores.
El color verde corresponde a las etapas menos sensibles, en las cuales pueden producirse los defectos
menores. (Sadler, 2012)

Genética
El 10% de las anomalias congénitas tienen como etiologia una causa genética (anomalias

cromosomicas y anomalias monogénicas o mendelianas).

Dentro de las causas genéticas, las anomalias pueden originarse debido a:

Anomalias cromosémicas

Producidas por una alteracién en los cromosomas, ya sea en el nimero o la estructura de
alguno de ellos por pérdida o ganancia de grandes pedazos de informacion genética,
reordenamiento de segmentos cromosoémicos o incluso de un cromosoma entero. Esto determina
que el embridn no tenga todas las instrucciones para desarrollar adecuadamente sus 6rganos y
tejidos.

Este tipo de anomalias, si no conducen a aborto, condicionan a un fenotipo anormal y a
retraso mental. Pueden ser:

e Numéricas de los autosomas (Sindrome Down, Sindrome de Edwards, Sindrome de Patau)
o0 de cromosomas sexuales (Sindrome de Turner, Sindrome de Klinefelter, etc).

e Estructurales (deleciones, inversiones, translocaciones, cromosoma en anillo,
isocromosomas, inestabilidad y fragilidad cromosémica)

e Mosaicismos
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Anomalias monogénicas

Son aquellas que estan causadas por la alteracién (mutacion) en un solo gen principal.
Pueden ser:

e  Autosémicas dominantes: las cuales requieren solamente un alelo para expresarse, afectan
indistintamente a mujeres y varones, la mitad de la descendencia hereda el gen y el rasgo
consiguiente, pero, el descendiente no afectado no transmite ni el gen ni la descendencia.

e  AutosOmicas recesivas: requieren dos alelos para expresarse, afectan indistintamente a
mujeres y varones, los afectados generalmente son hijos de padres sanos portadores cuyos hijos
tienen el 25% de probabilidad de expresar la anomalia.

e  Recesiva ligada al sexo: generalmente ligada al cromosoma X por lo que las mujeres son
siempre portadoras, no padeciendo el rasgo, pero el 50% de la descendencia masculina estara
afectada y el 50% de la descendencia femenina seré portadora. La descendencia masculina de
hombres afectados no serd afectada, pero si las mujeres, las cuales serén portadoras (Ramirez,
2004).

Multifactorial
Se considera que un 25% las anomalias congénitas son de origen multifactorial: por

interaccion genética y ambiental (historia familiar de malformaciones).

Existe una susceptibilidad especial individual para que el teratdgeno ambiental provoque
la anomalia, un efecto aditivo entre la carga genética de ambos padres y por supuesto un factor
ambiental.

Se trata de las anomalias congénitas més frecuentes y generalmente son unicas.

Clasificacion

Existe una amplia variedad clinica de anomalias congenitas, las cuales en dependencia del
numero de anomalias se clasifican en Unicas 0 multiples y segun la repercusion anatomica y/o
funcional a que den lugar se clasifican en anomalias menores y anomalias mayores. Ademas, las
anomalias congénitas se deben clasificar de acuerdo con el tiempo morfogénico en el que se

producen y sus caracteristicas morfologicas.
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Clasificacion segun afectacion

Anomalias estructurales

Son aquellas que involucran alteraciones morfolégicas. Es decir, que afectan algun tejido,
6rgano o conjunto de 6rganos del cuerpo.

Anomalias funcionales

Son aquellas que interrumpen procesos bioldgicos sin implicar un cambio macroscopico

de forma; involucran alteraciones metabdlicas, hematoldgicas, del sistema inmune, entre otras.

Clasificacion morfoldgica

Malformacion

Es una anomalia primaria, con prevalencia del 94%, resultado de un defecto estructural
durante el periodo de embriogénesis que produce una anormalidad intrinseca en el proceso de
desarrollo, ocasionando alteracién morfologica de un 6rgano, parte de un érgano o de una region
corporal; es una anormalidad permanente causada por falla en el desarrollo estructural o por
inadecuada conformacién de uno o méas procesos embrioldgicos con pobre formacion de tejido. El
mecanismo suele ser desconocido y se debe a un defecto intrinseco del desarrollo, tiene moderada

variabilidad clinica y su recurrencia relativa es muy alta.

Disrupcion

Defecto morfolégico de un érgano, parte de él, o de una regién anatémica, resultante de un
proceso sobre el desarrollo normal, de origen extrinseco, es decir, debido a la interferencia de
factores extrinsecos en el proceso de desarrollo de partes bien formadas originalmente. Puede ser
ocasionado por fuerzas mecanicas que producen isquemia, hemorragia o adhesion de tejidos
denudados y la causa actua en el periodo de organogénesis o en la etapa fetal; se presenta con una

prevalencia del 2%, tiene amplia variabilidad clinica y el promedio de recurrencia es muy bajo.

Deformacion
Es una anormalidad producida por accion de fuerzas mecanicas aberrantes que distorsionan
las estructuras de los tejidos normales produciendo alteraciones de la forma o posicion de un

segmento corporal; el mecanismo se explica por presion o constriccion mecanica, o bien puede ser
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secundario a efectos de otra anormalidad fetal. La deformacion ocurre en el periodo fetal afectando
toda una region; tiene prevalencia del 4%, moderada variabilidad clinica y su recurrencia es baja.

Los mecanismos de compresion, restriccion o distorsion biomecanica, en un segmento
corporal ya formado, suelen ocurrir después de la semana décima del desarrollo fetal, lo que

ocasiona una anormalidad de la forma, configuracion o posicion de la parte del cuerpo afectada.

Displasia

Es una alteracion en la proliferacion normal de las células y la histogénesis anormal afecta
a un solo tipo de tejido u érgano de una estirpe celular; esto es lo que causa la anormalidad
intrinseca o defecto estructural por la andmala organizacion celular y la formacién incompleta de
los tejidos o de la diferenciacién de éstos, explicando la anormalidad apreciable clinicamente, la

cual se va haciendo mas evidente con el tiempo.

Secuencia
Patron de anomalias mdltiples derivadas de malformaciones, disrupciones, o factores

mecénicos que desencadenan alteraciones subsecuentes en la morfogénesis.

Sindrome
Patrén de anomalias maltiples patogenéticamente relacionadas y no reconocidas como una

secuencia simple.

Asociacion
Presencia de dos 0 mas anomalias, no debidas al azar o a un sindrome; sucede cuando no
se conoce la etiologia de varios defectos estructurales (no es un sindrome), pero se observa que

varias anomalias se presentan con mayor frecuencia que lo que cabria esperar por el azar.

Defecto de campo motopico
El campo monotopico comprende estructuras anatdmicas vecinas; su afectacion ocasiona

anomalias en el desarrollo de los tejidos vecinos.
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Defecto de campo politopico
El campo politopico comprende estructuras aisladas; la afectacion de los tejidos ocurre en
estructuras anatomicas no colindantes; alejadas, pero dependientes de una misma naturaleza

inductiva, por lo que tienen alguna relacion durante su desarrollo. (MINSA, 2008)

Clasificacion morfogénica

Anomalias por morfogénesis completa
Anomalia por falta del desarrollo, que afecta una estructura determinada, generando una

aplasia por no ocurrir proliferacion celular al grado de haber ausencia de un érgano.

Anomalias por morfogénesis incompleta

Anomalias en las que hay un desarrollo estructural hipoplasico, por falta de crecimiento
(microcefalia 0 micrognatia); en el cierre incompleto de una estructura por inadecuada fusion
(como en el paladar hendido o coloboma del iris); o en procesos incompletos de separacién
(sindactilia), migracién (extrofia vesical), rotacion estructural (malrotacion intestinal), resolucion
de una formacion estructural primitiva (diverticulo de Meckel) o persistencia de localizaciones
corporales tempranas (como pabellones auriculares bajos, testiculos no descendidos). (Avifia
Fierro & Tastekin, 2008)

Anomalias por morfogénesis redundante
En éstas, se da lugar a estructuras corporales anormales, como apéndices cutaneos pre-

auriculares o polidactilia.

Anomalias por morfogénesis aberrante
Anomalias en las cuales la morfogénesis genera tejidos formadores de O6rganos
rudimentarios de localizacion aberrante como una glandula tiroidea mediastinal o restos de tejido

del bazo localizados en la regién paratesticular.
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Clasificacion segun severidad

Anomalias menores

Son alteraciones con significacion primariamente cosmetica que no comprometen la forma
o funcionalidad corporal y que pueden ser corregidas o no requerir manejo medico; se presentan
en la poblacion con una frecuencia inferior al 4% y pueden ser aisladas o maltiples.

El valor de las anomalias menores reside en que sirven como indicador para la busqueda
de anomalias mayores y sindromes que se pueden diagnosticar desde el nacimiento. Con
frecuencia, en los nifios que tienen varias anomalias menores, se observa la presencia de anomalias
mayores asociadas y es mas comun el retraso mental entre éstos.

Las areas del cuerpo que méas comunmente se ven afectadas por las anomalias menores
como consecuencia de la complejidad de su desarrollo embrionario, son las orejas, la cara, las
manos y los pies.

La presencia de dos anomalias menores en un nifio sugiere que puede presentar una
anomalia mayor en un 10% pero si presenta tres 0 mas anomalias menores esta probabilidad
aumenta al 25%. (Sadler, 2012)

Algunas de las anomalias congénitas menores son:

ANOMALIAS CONGENITAS MENORES
Anoniquia Apéndice preauricular
Apéndice o fosa branquial Mamas supernumerarias
Arteria umbilical dnica Coloboma del iris
Sindactilia Polidactilia
Criptorquidia Frenillo lingual corto
Hidrocele Micrognatia
Hernia umbilical Agenesia conducto auditivo externo
Pancreas anular Microtia

Anomalias mayores
Son defectos que de no ser corregidos comprometen significativamente el funcionamiento

corporal o reducen la expectativa normal de vida.



26
ANOMALIAS CONGENITAS NHME 12 SEPTIEMBRE 2020-30 SEPTIEMBRE 2022

Estas anomalias explican la mayor parte de las defunciones, la morbilidad y la discapacidad
relacionada con las anomalias congénitas. Tienen consecuencias médicas, estéticas, sociales y
psicolodgicas significativas que interfieren con la aceptacion de los afectados en la sociedad y, por
lo general, requieren de tratamiento médico y/o quirdrgico y de rehabilitacion.

La mayoria de las anomalias mayores requiere abordaje multidisciplinario o integral del
defecto, a fin de restablecer lo mas cercano a la normalidad la condicion del paciente.

Algunas de las anomalias congénitas mayores son:

ANOMALIAS CONGENITAS MAYORES
Anencefalia Hidrocefalia
Craneorraquisquisis Encefalocele
Espina bifida Onfalocele
Gastrosquisis Hernia diafragmatica
Hipoplasia pulmonar Agenesia de pulmon
Hipospadias Epispadias
Ano imperforado Atresia esofagica
Hendiduras orofaciales Holoprosencefalia
Pie equinovaro Atresia duodenal
Comunicacion interventricular | Comunicacion interauricular
Persistencia del ductus arterioso Atrio Unico
Sindrome Down Sindrome Patau

Clasificacion segun el sistema afectado
Dentro de las innumerables anomalias congénitas que se han descrito e identificado con el

paso de los afios, se ha logrado agruparlas de acuerdo con el sistema en el que se presenta la
alteracion principal, obteniéndose estadisticamente que el primer lugar lo comparten, con un 21%
del total, las anomalias cardiacas, genitales y urinarias, siguiendo en frecuencia con un 16% las
del sistema nervioso central y luego las musculoesqueléticas, faciales y gastrointestinales con un
5a 7% cada una.
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Anomalias cromosémicas
Anomalias de autosomas

Sindrome Down

El sindrome Down también llamado trisomia 21, es la causa mas frecuente de retraso
mental identificable de origen genético. Se trata de una anomalia cromosomica que tiene una
incidencia de 1 de cada 800 nacidos, y que aumenta con la edad materna. Es la cromosomopatia
mas frecuente y mejor conocida. (Lopez M. A., 2008)

Los nifios con sindrome Down se caracterizan por presentar una gran hipotonia e
hiperlaxitud ligamentosa. Fenotipicamente presentan unos rasgos muy caracteristicos como leve
microcefalia con braquicefalia y occipital aplanado, cuello corto, ojos almendrados, con manchas
de Brushfield en caso de que el iris sea azul. Las hendiduras palpebrales siguen una direccion
oblicua hacia arriba y afuera y presentan un pliegue de piel que cubre el angulo interno y la
cartncula del ojo (epicanto). La nariz es pequefia con la raiz nasal aplanada. La boca también es
pequefia y la protrusion lingual caracteristica. Las orejas son pequefias con un hélix muy plegado
y habitualmente con ausencia del I6bulo. EI conducto auditivo puede ser muy estrecho.

Las manos son pequefias y cuadradas con braquidactilia y clinodactilia por hipoplasia de
la falange media del 5° dedo. Puede observarse un surco palmar unico. En el pie existe una
hendidura entre el primer y segundo dedo con un aumento de la distancia entre los mismos (signo
de la sandalia). EI tamafio del pene es algo pequefio y el volumen testicular es menor que el de los
nifios de su edad, la criptorquidia es relativamente frecuente en estos individuos. La piel es
redundante en la region cervical sobretodo en el periodo fetal y neonatal. Puede observarse livedo
reticularis (cutis marmorata) de predominio en extremidades inferiores. (Sadler, 2012)

Las caracteristicas fenotipicas del sindrome Down pueden no ser muy evidentes en el
periodo neonatal inmediato, dificultando el diagndstico. En este momento la gran hipotonia y el
llanto caracteristico, agudo y entrecortado, pueden ser la clave para el diagndstico, pero el
diagnostico definitivo vendra dado por el estudio de los cromosomas.

Un 30-60% de los pacientes con sindrome Down presentaran una cardiopatia. Mas de un
50% de estos nifios tienen problemas oculares y auditivos. Entre los primeros el estrabismo, la
miopia, la hipermetropia y las cataratas son los mas frecuentes.

Pueden presentar, ademas, hipoacusia, apnea obstructiva del suefio, 10-12% nacen con

anomalias intestinales que requeriran abordaje quirdrgico, siendo la atresia duodenal y la
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enfermedad de Hirschsprung las mas frecuentes. Hasta un 30% desarrollaran un hipotiroidismo a
lo largo de la vida.

La esperanza de vida de los individuos con sindrome Down ha aumentado sustancialmente
en los ultimos afios. Si no tienen cardiopatia la superviviencia suele ser hasta la sexta década de la
vida. (L6pez M. A., 2008)

Sindrome de Edwards

Es un sindrome polimalformativo, consecuencia de un imbalance cromosémico. El 95-96%
de casos corresponden a trisomia completa del cromosoma 18. Su frecuencia se ha calculado en
1/6,000 nacidos vivos y constituye el segundo sindrome cromosémico mas frecuente tras el
sindrome Down. Se da en todas las razas y zonas geogréficas. Es mas frecuente en madres de edad
avanzada: a partir de los 35 afios la frecuencia aumenta progresivamente desde 1/2,500 nacidos
vivos a los 36 afios hasta 1/500 a los 43. (Pérez, 2010)

La mortalidad es del 60% en la primera semana de vida y alcanza el 94-95% entre el primer
y segundo afio de vida. Los casos con supervivencia mas alla del primer-segundo afio suelen
sobrevivir mas tiempo (tasa de mortalidad del 2% a los 5 afios de vida). Las nifias presentan mayor
tasa de supervivencia.

Los pacientes con este sindrome se caracterizan por presentar retraso de crecimiento pre y
postnatal, nacimiento postérmino, paniculo adiposo y masa muscular escasa al nacer, hipotonia
inicial que evoluciona a hipertonia, microcefalia, fontanelas amplias, occipucio prominente con
diametro bifrontal estrecho, defectos oculares (opacidad corneal, catarata, microftalmia, coloboma
de iris), fisuras palpebrales cortas, orejas displasicas de implantacion baja, micrognatia, boca
pequefia, paladar ojival, labio/paladar hendido, manos trisomicas (pufios cerrados, con dificultad
para abrirlos, y con el segundo dedo sobre el tercero y el quinto sobre el cuarto), ufias de manos y
pies hipoplasicas, limitacion a la extension (>45°) de las caderas, talébn prominente con primer
dedo del pie corto y en dorsiflexion, hipoplasia/aplasia radial, sindactilia 2°-3° dedos del pie, pie
equinovaro, mamilas hipoplasicas, hernia umbilical y/0 inguinal, espacio intermamilar aumentado,
onfalocele, criptorquidia, hipoplasia de labios mayores con clitoris prominente, anomalias
uterinas, hipospadias, escroto bifido. (Sadler, 2012)

Ademas, pueden presentar anomalias reno-uroldgicas como rifion en herradura, ectopia

renal, hidronefrosis, duplicidad ureteral, rifion poliquistico; cardiopatia congénita presente en 90%
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0 mas de los casos (comunicacion interventricular con afectacion valvular multiple, conducto
arterioso persistente, estenosis pulmonar, coartacion de aorta, transposicion de grandes arterias,
Tetralogia de Fallot, arteria coronaria anomala).

En el tracto gastrointestinal puede encontrarse diverticulo de Meckel, pancreas ectopico,
fijacion incompleta del colon, ano anterior, atresia anal y, a nivel del sistema nervioso central se
observan hipoplasia/aplasia de cuerpo calloso, agenesia de septum pellucidum, circunvoluciones
cerebrales andmalas, hidrocefalia y/o espina bifida.

El diagndstico se realiza con demostracion en el estudio citogenético de trisomia del cromosoma
18.

Sindrome de Patau

Sindrome cromosémico congénito polimalformativo grave, con una supervivencia que
raramente supera el afio de vida, debido a una trisomia del cromosoma 13 (75% de los casos).

Se trata de la tercera trisomia autosémica en cuanto a frecuencia después de la trisomia 21
(sindrome Down) y la trisomia 18 (sindrome de Edwards). La prevalencia se estima
aproximadamente entre 1/12,000 y 1/29,000 nacidos vivos.

La tasa de abortos esponténeos es elevada y representa alrededor del 1% del total de abortos
espontaneos reconocidos. Existe un ligero exceso de casos del sexo femenino respecto al
masculino. En estos embarazos la edad materna y paterna media estan algo incrementadas (31 y
33 afios respectivamente). Aproximadamente un 20% de casos se deben a translocaciones. (Ribate
Molina, Puisac Uriel, & Ramos Fuentes, 2010)

Los fetos afectados presentan anomalias multiples que pueden ser detectadas
antenatalmente por medio de ecografia en el 80% de los casos, entre ellas destacan las anomalias
del sistema nervioso central, especialmente holoprosencefalia, anomalias faciales (labio leporino
con o sin fisura palatina en 60-80% de los casos), cardiacas y renales, permitiendo la sospecha
clinica una vez que nacen. Es frecuente el retraso de crecimiento intrauterino y en un 30%
presentan polihidramnios u oligohidramnios. (Sadler, 2012)

Otra caracteristica tipica de estos individuos es el retraso de crecimiento postnatal. El
retraso psicomotor grave es practicamente constante y es evidente desde los primeros meses de
vida.

La principal causa de muerte en estos pacientes son las complicaciones cardiopulmonares.

Alrededor del 50% fallecen durante el primer mes de vida y a los 6 meses han fallecido el 70% de
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los nacidos vivos. La supervivencia de estos individuos por encima del afio de vida suele ser
inusual, y sobrepasar los 10 afios es excepcional. (Ribate Molina, Puisac Uriel, & Ramos Fuentes,
2010)

Anomalias de cromosomas sexuales o de la diferenciacién sexual

Hermafroditismo

Ya que el desarrollo en el sexo masculino y femenino inicia de una manera idéntica, no
sorprende gque aparezcan alteraciones en la diferenciacion y determinacion del sexo. En algunos
casos, estas anomalias aparecen en individuos que poseen caracteristicas de ambos sexos. Los
hermafroditas verdaderos tienen tanto tejido testicular como ovérico, habitualmente combinados
como ovotesticulos (ovotestis). (Sadler, 2012)

En el 70% de los casos, el cariotipo es 46, XXy suele estar presente el Gtero. Existen otros
cariotipos menos frecuentes como el 46, XX/46, XY en 20% y el resto esta dado por 46, XY, 46,
XXY, 45, X0O/46, XY, 47, XXY/46,XX.

En términos anatomicos, el hermafroditismo se clasifica en alterno o lateral cuando se
encuentra un ovario en un lado y un testiculo en el otro; bilateral cuando existen ovotestis de cada
lado y unilateral cuando hay un ovotestis en un lado y un ovario o testiculo en el otro. Los genitales
externos son ambiguos y la génada que se observa con mas frecuencia en el hermafroditismo
verdadero es el ovotestis en 40%, seguida del ovario en 33%. Ademas, presentan: 95% trompa de
Falopio adyacente al ovotestis, 10% utero normal, 13% ausencia de Utero, 14% ausencia de cuello
uterino y 46% hipoplasia uterina.

La asignacion del sexo debe basarse en las caracteristicas de los genitales, la respuesta
hormonal, los hallazgos durante la intervencién quirargica y el contexto familiar y cultural. El
manejo quirurgico de los pacientes con hermafroditismo verdadero consiste en la extirpacion del
tejido gonadal y de los conductos que no pertenecen al sexo asignado. El inicio del reemplazo
hormonal es alrededor de la edad de 12 afios. (Villafaiie & Blasco, 2011)

Seudohermafroditismo
En individuos con seudohermafroditismo, el sexo genetico indica un género y los genitales
externos tienen caracteristicas del otro género. Es relativamente frecuente y se calcula que su

incidencia oscila alrededor de 1 en cada 1,000.
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Cuando el seudohermafrodita tiene un testiculo, el paciente recibe el nombre de hombre
seudohermafrodita; cuando se constata la presencia de un ovario, el paciente recibe el nombre de
mujer seudohermafrodita.

El seudohermafroditismo femenino estad causado, en su mayor parte, por hiperplasia
suprarrenal congénita (sindrome genitosuprarrenal), donde las alteraciones bioquimicas en las
glandulas suprarrenales causan una disminucion en la produccion de hormonas esteroideas y
aumento de la corticotropina. A su vez, hay una produccion excesiva de androgenos. (Sadler, 2012)

Los pacientes tienen una dotacion cromosdmica 46, XX, nucleos positivos para cromatina
y ovarios, pero una produccion excesiva de andrégenos que masculiniza los genitales externos.
Esta masculinizacion puede variar desde agrandamientos del clitoris a genitales practicamente
masculinos. Con frecuencia, se constata hipertrofia del clitoris y fusién parcial de los labios
mayores, lo que da el aspecto de un escroto y un pequefio seno urogenital persistente.

El seudohermafroditismo masculino implica la presencia de una conformacién anormal de
los genitales externos, no acorde con el sexo genético, son individuos con cariotipo 46, XY, sus
células habitualmente tienen nlcleos negativos para cromatina, cuyas génadas estan constituidas
por testiculos, y los genitales externos son generalmente femeninos al momento del nacimiento La
produccidn reducida de hormonas androgénicas es lo que causa esta anomalia. (Rodriguez Davila,
Ordofiez, Islas Garcia, & Escalante Mondragon , 2007)

Las caracteristicas sexuales externas e internas varian considerablemente, dependiendo del
grado de desarrollo de los genitales externos y de la presencia de derivados paramesonéfricos.
(Sadler, 2012)

Sindrome de Klinefelter

La frecuencia de este sindrome es muy elevada, 1 por cada 500 varones de la poblacién
general, y en los estudios de screening neonatal hechos mediante la determinacion de la cromatina
sexual la incidencia es de 1-2 por cada 1,000 varones, cifra que se eleva cuando se determina entre
varones con retraso mental moderado (8/1,000) o con azoospermia (15/100); aungue el sindrome
no ocasiona anomalias graves, se ha calculado que el 50% de los fetos con cariotipo 47,XXY
muere antes de nacer. (Cuartero, 2011)

Los pacientes con este sindrome se caracterizan por infertilidad (azoospermia),

ginecomastia, distintos grados de alteracion de la madurez sexual, los genitales internos son
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masculinos y normales, al explorar los genitales externos se comprueban las alteraciones
testiculares, el vello pubiano tiene distribucion triangular y el tamafio del pene se encuentra en el
limite bajo de la normalidad o alin méas pequefio; también esta reducido el tamafio de la prostata y
el escroto La funcidén sexual de estos pacientes es aparentemente normal, la ereccion y la
eyaculacion se consideran normales. (Sadler, 2012)

La produccién reducida de testosterona explica el cierre tardio de los cartilagos de
crecimiento, que hace que estos pacientes crezcan durante mas tiempo que los varones sanos y que
tengan proporciones eunucoides y aparicion temprana de osteoporosis. Es una de las pocas
cromosomopatias en las que la talla es alta. Con frecuencia existe obesidad moderada de tipo
ginecoide. No suele existir retraso mental.

Durante la infancia, el sindrome rara vez es diagnosticado, debido a la falta de signos
clinicos y analiticos evocadores, durante la pubertad el motivo de consulta es, con frecuencia, la
ginecomastia y la virilizacion insuficiente; la presencia de ginecomastia en un chico de talla alta,
proporciones eunucoides y con trastornos de escolaridad es muy orientativo y después de la

pubertad el motivo de consulta fundamental es el tamafio pequefio de los testiculos o la infertilidad.

Sindrome de Turner

La incidencia es 1 por cada 2,000-2,500 mujeres recién nacidas. En el 1-2 % de todos los
embarazos la consecuencia de la concepcién es una monosomia X, pero el 90 % de estos terminan
en abortos. Aparece de forma esporadica, aunque se han descrito algunos casos familiares. En la
actualidad, el término sindrome de Turner se reserva para los pacientes que presentan monosomia
total o parcial del cromosoma X, disgenesia gonadal, diversos rasgos fisicos tipicos, pero
inespecificos, que conformaban el llamado fenotipo turneriano, retraso del crecimiento e
infantilismo sexual.

Las principales manifestaciones clinicas son las relacionadas con alteraciones linfaticas
(cuello ancho con piel abundante, implantacion baja del pelo en la nuca, rotacion posterior de las
orejas, linfedema, displasia de ufias y alteraciones en los dermatoglifos), las relacionadas con
trastornos del esqueleto (talla baja, cuello corto, micrognatia, cubitus valgus, metacarpianos y
metatarsianos cortos, genuvaro), las relacionadas con displasias vasculares, anomalias cardiacas
(coartacién de la aorta, valvula aortica bicuspide, prolapso de valvula mitral, hipertension arterial,

etc.) y posiblemente anomalias renales (rifion en herradura, malrotacion, hipoplasia o agenesia,
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hidronefrosis, etc.) , quedando finalmente algunas manifestaciones clinicas que son dificiles de
relacionar con una alteracion determinada (nevus, estrabismo, ptosis palpebral, etc.). (Cuartero,
2011)

Los genitales externos son femeninos y normales, aunque a veces existe hipoplasia de
labios menores y ligera hipertrofia de clitoris. EI desarrollo neurologico es generalmente normal,
pero no es infrecuente un retraso mental leve y trastornos psiquicos reactivos frente a la
problemética que padecen, en especial las relacionadas con su fenotipo y su infantilismo sexual.
Son frecuentes la melancolia y el retraimiento social. (Sadler, 2012)

Anomalias del sistema nervioso central

Conjunto de defectos congénitos que provocan un espectro de alteraciones que van desde
espina bifida oculta (que puede ser asintoméatico o manifestarse con sintomas inespecificos) hasta
anencefalia (defecto muy grave en la formacion del crdneo con una mortalidad elevadisima).

Tienen en comun, un defecto en el cierre del tubo neural en la etapa embrionaria.

Anencefalia
Anomalia del sistema nervioso central diagnosticada con mas frecuencia en la vida

intrauterina. Se produce aproximadamente en 1 de cada 10,000 nacimientos, y se caracteriza por
la ausencia de calota craneal, hemisferios cerebrales y estructuras diencefalicas, que se sustituyen
por una masa plana amorfa de tejido conectivo y vasos. (Garcia Zuniga, y otros, 2012)

Se produce por un fallo en el cierre de la porcién craneal del tubo neural, que producira
una anomalia en el desarrollo del telencéfalo y del cerebro medio. La acrania se puede definir
como la ausencia de boveda craneal, y la exencefalia es la protrusion del tejido seudocerebral
existente por encima de la base del craneo. El hecho primario es la acrania y la secuencia posterior,
la exencefalia y la anencefalia. Las estructuras faciales y las drbitas se encuentran presentes, por
lo que en estos fetos se produce una facie caracteristica. Pueden asociarse otras anomalias del
sistema nervioso central y alteraciones del liquido amniético, como hidramnios.

Su prondstico es ominoso, generalmente los recién nacidos fallecen durante el nacimiento
0 a pocas horas de éste. Su presencia incrementa el riesgo de anomalias del tubo neural en

subsiguientes embarazos. (Pulido, 2010)



34
ANOMALIAS CONGENITAS NHME 12 SEPTIEMBRE 2020-30 SEPTIEMBRE 2022

Craneorraquisquisis
La craneorraquisquisis es la forma mas grave de las anomalias del tubo neural, en la que

tanto el cerebro como la médula espinal permanecen abiertos en grado variable. Es una anomalia
congeénita muy rara del sistema nervioso central. La prevalencia es desconocida.

La craneorraquisquisis totalis, la forma mas completa de la craneorraquisquisis, presenta
conjuntamente anencefalia y espina bifida total, y es letal. Como es el caso de las otras anomalias
del tubo neural, la craneoraquisquisis podria tener un origen multifactorial. El diagnostico prenatal
es posible mediante un seguimiento ecogréfico. (Pulido, 2010)

Espina bifida
Las anomalias derivadas del cierre defectuoso del tubo neural son consecuencia del cierre

anormal de los pliegues neurales, en el curso de la terceray cuarta semanas del desarrollo (disrafias
espinales), van desde alteraciones estructurales graves secundarias al cierre incompleto del tubo y
a deficiencias funcionales debidas a la accion de factores desconocidos en fases tardias del
embarazo. Estas anomalias no solo afectan al desarrollo del sistema nervioso central, sino que
también interfieren con la induccion y morfogénesis de los arcos vertebrales y la bdveda craneal,
con lo que pueden verse afectadas las meninges, las vértebras, el craneo, los musculos y la piel. El

canal vertebral abierto resultante recibe el nombre de espina bifida.

Espina bifida oculta

Es la falta de fusion de los arcos de una 0 méas vértebras. La anomalia del arco vertebral se
debe a la falta de crecimiento normal y de fusion en el plano medio de sus mitades embrionarias.
El defecto de los arcos vertebrales esta cubierto por piel y por lo general no comprende el tejido
nervioso subyacente. Puede afectar a cualquier nivel de la médula espinal, aunque es mas frecuente
en la region lumbar inferior y sacra. Por lo general, el sitio esta indicado por un penacho de pelo
que cubre la regién afectada. También puede aparecer un angioma, un nevo pigmentario o una
depresion. Esta falta de fusion de los arcos vertebrales se encuentra en un 5 a 10%, de la poblacion

normal.

Espina bifida quistica
La espina bifida quistica representa el tipo de espina bifida grave y cursa con la salida de

la médula espinal o las meninges o0 ambas, haciendo protrusion a traves de un defecto de los arcos
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vertebrales y de la piel para formar un saco semejante a un quiste. La mayoria de estos defectos se
localizan en la region lumbosacra, aunque pueden ocurrir en cualquier punto de la columna
vertebral. La espina bifida quistica aparece en 1 de cada 1,000 nacimientos, con cierta variabilidad
geogréfica. (Otarola B. D., 2007)

Encefalocele
Es un defecto en el cierre del neuroporo rostral, que se produce durante la cuarta semana

de embarazo. El contenido cerebral hace protrusion y se hernia a través del defecto craneal. Su
incidencia es de 1/2,000 nacimientos y pueden representar hasta un 10% de las anomalias del
sistema nervioso central. De acuerdo con el contenido, los encefaloceles pueden ser:
- Meningocele: herniacién de meninges, con contenido de liquido cefalorraquideo en la
tumoracion. La posicion de la médula espinal y las raices raquideas es normal.
- Mielomeningocele: ocurre cuando el tejido nervioso se incorpora a la pared del saco, alterando
el desarrollo de las fibras nerviosas, es decir afecta al tejido neural ademas de a las meninges.
- Encefalomeningocele: herniacion del tejido cerebral, ademas de meninges.
- Hidroencefalomeningocele: es la anomalia mas grave, con salida de una cantidad importante de

tejido cerebral (que incluye ventriculo) y meninges.

De acuerdo con la localizacion, los encefaloceles mas frecuentes pueden ser:

- Occipitales: tumoracion blanda a nivel occipital, con alteraciones cutaneas sobreafiadidas. Se
puede asociar con hidrocefalia.

- Frontobasales: A nivel nasoetmoidal, esfenoidal. Su detecciébn es mas tardia y suelen
manifestarse como una tumoracion en la raiz de la nariz o dentro de las fosas nasales.

El tratamiento siempre es quirlrgico y pretende poner cada estructura en su
compartimiento, si es posible. Es importante obtener siempre el cierre de la duramadre, aunque el
defecto 0seo puede esperar y ser reparado cuando el nifio sea mayor. En casos de meningoceles
solamente, se puede conseguir un desarrollo intelectual normal hasta en un 80-90% de los casos.
Si se trata de un encefalomeningocele, el pronostico es mas sombrio, disminuyendo este porcentaje
aun 20-40 %. (Pulido, 2010)
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Microcefalia y macrocefalia
Trastorno neuroldgico en el que la circunferencia de la cabeza es méas pequefia que la

circunferencia promedio para la edad y el sexo del nifio. Se define como una circunferencia de
cabeza méas de dos desviaciones tipicas menos de lo normal segln el sexo y la edad. El trastorno
puede provenir de una amplia variedad de condiciones que provocan un crecimiento alterado del
cerebro o de sindromes relacionados con alteraciones cromosomicas.

El crecimiento craneal esta intimamente ligado al crecimiento cerebral, asi un deficiente
crecimiento cerebral, bien primario (enfermedades cerebrales primarias) o una detencién del
crecimiento secundaria a procesos intercurrentes, va a condicionar la presencia de una microcefalia
por microencefalia. La microcefalia primaria estd presente al nacimiento constituyendo un
trastorno del desarrollo cerebral estatico. (Schlagez, 1990)

La macrocefalia se define como una medicion de la circunferencia craneal mayor de dos
desviaciones estandar por sobre la media de una determinada edad, sexo y tiempo de gestacion.
Su prevalencia es de 5% en la poblacion general. El diagnostico de macrocefalia es relevante dado
que puede ser la primera manifestacion de trastornos neurol6gicos potencialmente graves, como

una hidrocefalia.

Hidrocefalia
Se define como un aumento del liquido cefalorraquideo intracraneal, observandose en las

imagenes aumento del tamafio ventricular y/o del espacio subaracnoideo. Se clasifica en
hidrocefalia comunicante y no comunicante dependiendo de la permeabilidad entre el sistema
ventricular y el espacio subaracnoideo. La hidrocefalia es la principal causa de macrocefalia al
nacer, por lo que su deteccion y tratamiento precoz es crucial.

Se caracteriza porque el nifio tiene la frente grande y sobresaliente, la piel del craneo
estirada, aumento de la circulacion venosa, fontanela anterior amplia y tensa y suturas separadas.
Los ojos tienden a desviarse hacia abajo, por paresia de la supra version ocular debida a
compresion del tectum mesencefalico (signo del sol poniente).

La hidrocefalia comunicante habitualmente es causada por disminucion de la reabsorcion
de liquido cefalorraquideo en la convexidad craneana, debida a inflamacion meningea cronica,
distorsion, bloqueos y fibrosis del espacio subaracnoideo o infiltracion tumoral. El exceso de

produccién de liquido cefalorraquideo por un papiloma del plexo coroideo es muy poco frecuente.
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Hay también algunos trastornos genéticos o constitucionales que considerar, entre ellos la
acondroplasia y el agrandamiento benigno del espacio subaracnoideo.

En la hidrocefalia no comunicante hay interferencia con la circulacion del liquido
cefalorraquideo en el sistema ventricular mismo, con acumulacion retrograda de aquel y dilatacion
secundaria de los ventriculos. El agrandamiento ventricular puede preceder por periodos variables
de tiempo al crecimiento craneano excesivo y rapido, que es la manifestacion clinica mas conocida
de hidrocefalia. La macrocefalia puede ser evidente en el Utero, en el periodo neonatal o en los
primeros meses de vida.

Las anomalias que se encuentran como causa de hidrocefalia no comunicante son la
estenosis congénita del acueducto de Silvio, la malformacion de Arnold-Chiari y la malformacion
de Dandy-Walker.

La malformacion de Arnold-Chiari se encuentra en la mayoria de los pacientes con
meningomielocele y consiste en el desplazamiento caudal del bulbo raquideo y del IV ventriculo,
alargamiento del tronco cerebral y desplazamiento del cerebelo a través del foramen magno. Esta
asociacion de malformaciones de la fosa posterior, al obstruir la circulacion del liquido
cefalorraquideo, causa dilatacion de los ventriculos laterales y del 11y IV ventriculo.

La malformacion de Dandy-Walker consiste en una dilatacion quistica del 1V ventriculo,
acompafiada habitualmente de atresia de los agujeros de Luschka y Magendie, y en 25% de los
casos de agenesia del vermis cerebeloso. Es causada por un defecto en la formacién del techo de
rombencéfalo y puede acompafiarse de otras anomalias del encéfalo.

El tratamiento de las distintas formas de hidrocefalia consiste en proporcionar una ruta
alternativa al liquido cefalorraquideo de forma quirdrgica, desde uno de los ventriculos cerebrales

a la vena cava superior o a la cavidad peritoneal. (Mallea Escobar, 2014)

Anomalias del oido

Apéndices preauriculares

Son tumoraciones cutaneo-cartilaginosas congénitas como anomalias comunes de los arcos
branquiales de forma nodular, ovoide, sésil o pediculada; y resultan de una morfogénesis
redundante de las seis proliferaciones auriculares mensenquimatosas esperadas, localizadas en los
extremos dorsales del primero y del segundo arco faringeo, que ocurre entre las dos y las seis

semanas de gestacion.
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Representan auriculas accesorias, se encuentran en el 1.5% de la poblacion. Se localizan
generalmente al frente del trago. Pueden vincularse ademds, con diversos sindromes o
padecimientos de origen mendeliano, cromosomico, teratogénico o multifactorial. (Pérez Molina,

Robledo Aceves, Corona Rivera, Alfaro Alfaro, & Castro Hernandez, 2007)

Microtia
Anomalia congénita del oido externo, ya sea en su tamafio o en su morfologia, que puede

presentarse en forma variable desde un pabellon auricular mas pequefio, hasta la ausencia completa
del pabellén (anotia) y se asocia con atresia o estenosis del conducto auditivo externo y
frecuentemente presentan anormalidades osiculares.

Ocurre en 1 de cada 6,000 a 12,000 nacimientos con predominio en hombres 2.5:1
comparado con mujeres. Es méas frecuente unilateral que bilateral en una relacion 4:1,
aproximadamente 10% puede ocurrir en forma bilateral. EI oido derecho esta mas frecuentemente
afectado con un 53.2% que el oido izquierdo con un 40% y solo el 6.7% bilaterales. (Salud S. G.,
2015)

Anomalias de los labios, boca y paladar

Labio y paladar hendido

El labio hendido es una anomalia congénita que afecta el labio superior, caracterizada por
un defecto en forma de cufia el cual procede de la falta de fusion de las masas mesenquimatosas
de las prominencias nasales medias y maxilares. En el labio malformado, existen todos los
elementos anatémicos del labio normal, aunque estos estén desplazados y muchas veces
hipoplasicos.

El labio y paladar fisurados muestran evidencia de heterogenicidad racial. La principal
incidencia en asiaticos es de aproximadamente 2.1: 1,000 nacidos vivos; en blancos es de 1: 1,000
y en negros americanos es de 0.41: 1,000. La incidencia entre las razas restantes es constante y se
encuentra cercana a 0.5: 1,000. El promedio de ocurrencia de labio fisurado es de 6:3:1 para el
unilateral izquierdo, unilateral derecho y bilateral respectivamente. Las fisuras de labio y de
labiopaladar son mas comunes en el lado izquierdo, particularmente en el sexo masculino. (Garcia

Zuniga, y otros, 2012) La incidencia probablemente aumenta con el incremento de la edad de los
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padres. La edad del padre es aparentemente mas significativa que la de la madre, pero el riesgo
ciertamente es mayor cuando ambos padres estan por encima de los 30 afios de edad.

Anomalias del sistema nervioso central y anormalidades cardiacas son los maés
comUnmente asociados con labio y paladar hendidos. La incidencia total de anomalias asociadas
en todos los casos de fisuras es de 29%. Hasta el 35% de los individuos con labio hendido pueden
presentar el defecto como parte de un patron mas amplio de dismorfogénesis. Se ha comprobado
la asociacion de fisuras de labio en pacientes con sindrome Down (4-6% de los casos), sindrome
de Edwards (15%), sindrome de Patau (70- 80%) y trisomia X.

Aproximadamente, cerca del 33 al 36% de los casos de fisuras de labio y paladar o fisuras
de paladar tienen una historia familiar positiva, aunque los otros dos tercios de la etiologia son
presumiblemente de origen ambiental.

Frente a la intervencion temprana tras el nacimiento, se propone la cirugia realizada entre
los 3-6 meses de edad, siendo méas adecuada la intervencion tardia (5-6 meses) en los casos de

labio bilateral. (Zubillaga Rodriguez, Romance Garcia, Ramos Medina, & Gémez Garcia, 2012)

Anomalias cardiacas

Son consideradas como alteraciones estructurales del corazén o de los grandes vasos que
presentan o potencialmente tienen el riesgo de un compromiso funcional. Su prevalencia varia con
la edad de la poblacion que se estudie habiéndose estimado en 8 por cada 1,000 antes del primer
afio de vida y en 12 por 1,000 antes de los 16 afios. Alrededor del 25-30% de los nifios con
cardiopatia congénita se presentan en el contexto de sindromes malformativos como la asociacion
VACTERL o CHARGE y cromosomopatias como la Trisomia 21, Trisomia 13, sindrome de
Turner y sindrome de DiGeorge.

Los pacientes con cardiopatia congénita tienen 6.5 veces mas riesgo de tener una
cromosomopatia asociada. La mortalidad en nifios menores de 1 afio supone algo méas de 1/3 de
las muertes por anomalias congénitas y alrededor de 1/10 de todas las muertes en ese periodo de
la vida.

La aorta bivalva es la anomalia congénita mas comdn, sin embargo, su repercusion solo se
evidencia en la adolescencia o en la adultez, por lo cual la comunicacion interventricular (CIV) se
presenta como la mas frecuente con repercusion en la edad temprana hasta en un el 60%, seguida

por la comunicacion interauricular, estenosis pulmonar, ductus arterioso persistente, coartacion
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de aorta, defectos del septo atrioventricular, tetralogia de Fallot, estenosis adrtica y transposicion
de grandes vasos. (Madrid & Restrepo, 2013)

Comunicacion interventricular
Es una lesion en la cual el tabique interventricular permite la comunicacion entre los dos

ventriculos caracterizandose por ser tipo cortocircuito de izquierda a derecha. Corresponde al 20-
25% de las cardiopatias congénitas con una incidencia de 25 a 50 por cada 1,000 nacidos vivos.
Puede clasificarse en dependencia de la porcion del septo interventricular que se encuentre
afectada correspondiendo a que el 80% de las afectaciones se dan en la porcion membranosa, 5-
20% en la porcidn trabecular, 5-7% en el tracto de entrada y 5% en la region infundibular. (Madrid
& Restrepo, 2013) El cortocircuito aparece después del nacimiento al disminuir las resistencias
vasculares pulmonares con lo cual se presenta el soplo a partir de la segunda semana.

El recién nacido a término puede estar asintomatico mientras el pretérmino puede
desarrollar falla cardiaca severa. A la auscultacion cardiaca se escucha un soplo holosistolico en
el 3-4 espacio intercostal izquierdo irradiado en banda, a mayor tamafio menor intensidad del
soplo, puede haber reforzamiento de segundo ruido si hay aumento de las presiones pulmonares.

Si la comunicacion es pequefia y sin repercusion hemodindmica se realizan controles
periddicos, higiene dental, profilaxis para endocarditis bacteriana y control de crecimiento, en
cambio, si lacomunicacion es importante, no hay mejoria al tratamiento médico como compromiso
del crecimiento y/o se presenta insuficiencia cardiaca congestiva no controlada en menores de 6

meses, se debe optar por tratamiento quirdrgico. (Sadler, 2012)

Comunicacion interauricular
Defecto del tabique interauricular que permite el flujo sanguineo entre las dos auriculas. Se

localiza en cualquier parte del tabique interauricular, pero con mayor frecuencia en la regién del
foramen oval en un 70%. (Sadler, 2012) Tiene una incidencia global del 7% de todas las
cardiopatias, con predominio en el sexo femenino 2:1 y una asociacién importante con el sindrome
de Holt Oram.

Se clasifica segun la localizacion anatomica del defecto en: tipo osteum secundum o
foramen oval (70%); tipo seno venoso cerca de la llegada de la vena cava inferior o superior (10%);
tipo postero inferior o seno coronario (1-2%); tipo osteum primun donde el defecto es a nivel de

los cojines endocardicos (20%), y tipo auricula unica en ausencia del tabique interauricular.
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El defecto puede tener un cierre espontaneo o disminuir de tamafio. En un estudio que
involucraba nifios menores de 3 meses, Radzik evidencid que el cierre espontaneo se presentaba
segun el tamafo del defecto, encontrando que en defectos de 3 a 5 mm el cierre se presentaba en
un 87%, en defectos 5 a 8mm en un 80% y defectos mayores a 8 mm no se cerraban.

Usualmente, éstos son pacientes al inicio asintomaticos, en los primeros meses o afos, sin
compromiso en el peso o la talla, pero pueden consultar por problemas respiratorios a repeticion.
Generalmente se descubre incidentalmente después del segundo afio de vida al encontrar un soplo
eyectivo en el segundo espacio intercostal izquierdo con desdoblamiento permanente del segundo
ruido, hiperactividad del ventriculo derecho y frémito en el segundo espacio intercostal izquierdo
con linea paraesternal. Puede haber reforzamiento del segundo ruido y cianosis dependiendo del
grado de hipertensién pulmonar asociada.

Con respecto al tratamiento, el cierre esta indicado cuando hay sobrecarga de volumen en
el ventriculo derecho o en todos los pacientes que presenten sintomatologia. La edad para hacer el
cierre de la comunicacion interauricular estd entre 3 y 5 afios por la posibilidad de cierre
espontaneo previo, pero en los defectos tipo osteum secundum amplios, y tipos seno venoso y seno
coronario tienen muy pocas probabilidades de cierre espontaneo después del primer afio de vida
por eso se llevan a cirugia usualmente al terminar los 12 meses de edad. En los primeros 4 afios el
40% cierran espontaneamente y el 80% de los defectos pequefios cierran antes de los 18. (Madrid
& Restrepo, 2013)

Tetralogia de Fallot
Descrita en 1988 por Arthur Fallot, quien identificé en esta patologia cuatro anormalidades:

comunicacion interventricular, estenosis subpulmonar, origen biventricular de la aorta o
cabalgamiento e hipertrofia ventricular derecha. Cuando se asocia a comunicacion interauricular
se denomina pentalogia de Fallot. Es la cardiopatia cianosante mas frecuente en todas las edades
y representa el 10% de las cardiopatias congénitas con una prevalencia de 0,26 a 0,48 por 1,000
nacidos vivos. Esta asociada a arco adrtico derecho en un 17 a 25%, vena cava izquierda en un
11%, implantacion anomala de coronarias en un 5% y sindrome Down en un 8%.

Se puede clasificar en Fallot tipico (estenosis pulmonar moderada) 70%; Fallot rosado
15%; Fallot extremo (estenosis pulmonar critica) 5%, y Fallotizacién de una comunicacion

interventricular 5%.
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Las manifestaciones clinicas dependen de la severidad de la estenosis pulmonar, la mayoria
presentan cianosis al nacimiento siendo su principal manifestacion, pero no son comunes las crisis
hipoxicas en la etapa neonatal. Adicionalmente puede haber retardo en el crecimiento, acropaquia
por la hipoxia crénica, y acuclillamiento durante las crisis hipoxicas ya que esto aumenta la
resistencia sistémica mejorando el flujo pulmonar y la oxigenacion.

Todos los pacientes deben ser llevados a correccion quirdrgica, la cual dependera de la
anatomia de las arterias pulmonares. Si el paciente esta asintomético o con sintomas leves se puede
Ilevar a correccion entre los 3 meses y 2 afios. La sobrevida postquirdrgica a 5 afios es del 90%.
(Madrid & Restrepo, 2013)

Persistencia del ductus arterioso
El conducto arterioso es un vaso que permite la comunicacion entre la aorta y la arteria

pulmonar provocando un cortocircuito de izquierda a derecha en la vida fetal, circulando el 70%
del gasto cardiaco a través suyo. (Sadler, 2012) Se habla de ductus persistente si permanece abierto
mas 7 dias en recién nacidos a término o 21 dias en pretérminos.

El cierre del ductus se inicia después del nacimiento por medio de la contraccion de células
musculares y edema subendotelial (primer estadio funcional), posteriormente hay destruccién del
endotelio y proliferacion de la intima (segundo estadio anatomico). El aumento de las presiones
de oxigeno al nacimiento favorece la contraccion del ductus junto con la disminucion en los niveles
de prostaglandinas producidas por la placenta que ejercian un efecto vasodilatador local. El cierre
funcional esta dado a las 48 horas en un 90% y a las 96 horas en un 100% en recién nacidos a
término, mientras el cierre anatomico es completo a los 21 dias.

Se ha observado que afecta con mayor frecuencia el sexo femenino en una proporcion de
2:1 hasta 3:1. La incidencia del ductus arterioso persistente se relaciona con la edad gestacional y
el peso, se presenta en un 53% en menores de 34 semanas de gestacion, 65% en menores de 26
semanas, en un 80% de pretérminos con peso menor de 1,000 gramos y en 40% en pretérminos
menores de 1750 gramos. Con una incidencia que varia entre 1/2,500 y 1/5,000 recién nacidos
vivos. (Madrid & Restrepo, 2013)

La exposicion a rubeola en el | trimestre interfiere en la formacion de tejido elastico y
contribuye a la persistencia en su abertura. Otros factores que favorecen su presentacién son el

nacimiento por cesarea, o0 en ciudades con altitud mayor a 2,500 metros sobre el nivel del mar.
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Cuando se presentan inmadurez, alteraciones congénitas en la estructura de sus paredes o
circunstancias perinatales facilitadoras, el proceso natural de cierre espontaneo del ductus arterioso
se interrumpe ocasionando su persistencia.

Se ha estudiado que la indicacion del cierre la determina mas la repercusion hemodindmica
que el tamafio y se han propuesto multiples intervenciones como mantener un balance hidrico
negativo, pérdida de peso 2-3% dia (12-15% en 5-7 primeros dias), evitar bolos y el inicio de
liquidos de mantenimiento a 60-75 ml/kg/dia en las primeras horas e individualizar el aporte segun
las necesidades, ademas, se han demostrado ventajas sobre el inicio precoz de la estimulacion
enteral tréfica, antes de las 24-48 horas con volumenes de aproximadamente 10-15ml/kg/dia de
leche materna pero, si hay duda o repercusion hemodinamica no se debe alimentar por via enteral
durante 48-72 horas, hasta resolver el problema.

El tratamiento quirdrgico esta indicado en casos que no haya respuesta, disponibilidad, se
presente contraindicacién al tratamiento farmacologico o si son ductus de gran tamafio. En nifios
mayores de 6 meses con ductus menores de 3 mm se puede realizar cierre percutaneo con

dispositivos especiales. (Madrid & Restrepo, 2013)

Atresia tricuspidea
Ausencia en la conexion auriculoventricular derecha, en donde la auricula derecha se

conecta con su homologa izquierda a través de un foramen oval o una comunicacion interauricular
y no con su respectivo ventriculo llevando a un ventriculo derecho hipoplasico para comportarse
como un corazon univentricular izquierdo. Corresponde al 1-3% de las cardiopatias congénitas y
en un 50% tienen comunicacion interventricular pequefa, estenosis pulmonar e hipoplasia de las
arterias pulmonares. La presencia de comunicacion interventricular, comunicacion interauricular
y ductus arterioso persistente determinan la sobrevida y su pronostico.

El sintoma cardinal es la cianosis por la disminucién del flujo pulmonar. También se
presenta taquipnea, sudoracion, diaforesis, aleteo nasal, dificultad para alimentacion, distension
abdominal, hepatomegalia como signo de falla y acropaquia.

El tratamiento se encuentra orientado a procedimientos paliativo-fisiologicos ya que no es

posible la reparacion definitiva. (Madrid & Restrepo, 2013)
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Anomalias del aparato respiratorio

Hernia diafragmatica congénita

Es el desplazamiento del contenido abdominal dentro del térax a través de un defecto
diafragmatico. La hernia diafragmatica congénita ocurre entre 1 en 2,000 a 1 en 5,000 recién
nacidos vivos y su etiologia no es clara, han sido reportados casos familiares sugiriendo
predisposicion genética. En 20% de los casos se ha presentado polihidramnios y es de mal
prondstico.

Se clasifica de acuerdo al sitio donde se localiza el defecto: 80%-85% ocurre en la region
posterolateral del diafragma en el orificio de Bochdaleck, 5 veces mas frecuente del lado izquierdo.
Son las mas grandes y se asocian mas frecuentemente con hipoplasia pulmonar severa; 1% son
bilaterales y son fatales, 2% se presentan en el orificio anterior o de Morgagni. Las restantes son
hernias a través del hiato esofagico. La severidad de ésta dependera del momento de la vida fetal
en que ocurrio la herniacion y compresion, hay desviacion del mediastino hacia la izquierda que
puede provocar compresion e hipoplasia del pulmon contralateral.

Las estructuras mas cominmente herniadas son: intestino delgado, estobmago, parte del
colon descendente, rifion izquierdo y l6bulo izquierdo del higado ocupando el lado izquierdo del
torax provocando hipoplasia pulmonar.

Wiseman y Mc Pherson (1977) clasificaron los problemas respiratorios asociados a hernia
diafragmatica en 4 grupos:

I. La herniacion visceral ocurre tempranamente durante la ramificacion bronquial
provocando hipoplasia pulmonar y muerte (4a a 5a semanas de gestacion).

Il. La herniacién ocurre durante la ramificacion bronquial distal provocando hipoplasia
unilateral (17 semana de gestacion). El prondstico de este grupo depende del balance entre
vasculatura pulmonar y resistencia ductal.

I1l. La herniacion ocurre tardiamente en la vida fetal. Los pulmones se desarrollan
normalmente, la insuficiencia respiratoria se presenta posterior a la deglucion de aire que distiende
intestino y torax.

IV. La herniacion ocurre postnatalmente sin patologia pulmonar.

La triada diagndstica es: cianosis, disnea y dextrocardia aparente. A la exploracion fisica el
paciente presenta abdomen excavado, torax en tonel, disminucion de los sonidos ventilatorios. La

placa de torax muestra gas intestinal en torax, desviacion mediastinal y muy poco tejido pulmonar
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en el surco costofrénico derecho. La sobrevida se relaciona con la presentacion clinica. (Bolafios
Nava, 2005) El diagndstico prenatal de hernia diafragmatica no ha mejorado la sobrevida.

Los recién nacidos que requieren intubacion al momento de nacer tienen mal pronéstico lo
mismo que los nacidos antes de las 33 semanas de edad gestacional y con un peso al nacer menor
a los 1,000 gramos.

El tratamiento siempre es quirdrgico.

Hipoplasia pulmonar
La hipoplasia pulmonar es una anomalia congenita del desarrollo pulmonar, caracterizada

por una detencion en el desarrollo pulmonar, que condiciona un desarrollo deficiente o incompleto
del pulmdn que habitualmente se diagnostica en la infancia. Puede tener su origen en cualquier
etapa de la gestacion, aunque parece que en los dos Gltimos meses es cuando se desarrollan la
mayoria de las anomalias. Tiene una mortalidad del 71 al 95% Yy se asocia con ruptura prematura
de membranas en embarazos menores de 25 semanas de gestacion, oligohidramnios severo por
maés de 2 semanas y con parto prematuro. No hay diferencias en la distribucion por sexos.

La etiologia de este tipo de defectos del desarrollo es desconocida, habiéndose involucrado
factores viricos, genéticos, mecanicos y otros agentes teratogénicos. La localizacién puede ser
subsegmentaria, segmentaria, lobar, pulmonar unilateral o, raramente, bilateral, no existiendo
predominio por uno u otro lado.

La disminucion de volumen del pulmoén afectado secundaria a una masa ocupante de
espacio, como la hernia diafragmatica, es la anomalia asociada con mas frecuencia a la hipoplasia
pulmonar. También estan asociadas a esta entidad una gran variedad de anomalias
musculosqueléticas de la caja torécica, alteraciones del desarrollo del diafragma, rifion o tracto
urinario (oligohidramnios) y disminucion del liquido intrapulmonar. Los movimientos
respiratorios fetales y la presion intraamnidtica sin oligohidramnios desempefian un papel
fundamental en el desarrollo del pulmon fetal, de tal forma que alteraciones en estos factores
pueden producir hipoplasia pulmonar.

El cuadro clinico dependera de la gravedad de la malformacion. Lo mas frecuente es la
presencia de un amplio abanico de sintomas que van desde infecciones respiratorias recurrentes a
dificultad respiratoria mas o menos importante. También pueden presentarse como crisis de

broncospasmo, edema pulmonar en relacion con las alturas e incluso hemoptisis secundaria a



46
ANOMALIAS CONGENITAS NHME 12 SEPTIEMBRE 2020-30 SEPTIEMBRE 2022

sustitucion de la circulacion pulmonar por la sistémica. La disminucién del volumen del hemitorax
afectado sélo aparece en adolescentes y en la etapa adulta. Como los pacientes pueden permanecer
asintomaticos durante afios e incluso toda la vida, la verdadera incidencia de hipoplasia pulmonar
podria ser mas elevada de lo tradicionalmente descrito.

El diagndstico se establece mediante la realizacion de una radiografia de térax donde las
vias respiratorias centrales, como la traquea y los bronquios principales, se visualicen con claridad.
Es posible actualmente diagnosticar la hipoplasia pulmonar antes del nacimiento combinando
ecografia doppler codificado en color y doppler pulsado, visualizando la circulacién pulmonar
fetal y la formay velocidad de las ondas del flujo sanguineo pulmonar.

Hasta en un 50% de casos existe asociacion con malformaciones cardiovasculares,
gastrointestinales, genitourinarias, neuroldgicas o musculosqueléticas. El prondstico varia y
depende de las malformaciones asociadas. (Salcedo Posadas, Rpdriguez Minguez, de la Huerga
Lopez, & Marsinyash Ros, 2006)

Anomalias de la pared abdominal

Onfalocele

Es un defecto de la pared abdominal, de tamafio variable, que se ubica en directa relacion
con el corddn umbilical, que contiene asas intestinales y a veces otros 6rganos como parte del
higado, recubiertos por amnios en la superficie externa, peritoneo en la superficie interna, y entre
ambos gelatina de Wharton, junto a ellos los vasos propios del corddn. Su incidencia se estima
entre 1.5 y 3 por 10,000 nacimientos y su etiopatogenia ha sido explicada como un cierre
incompleto de los pliegues laterales del embridn durante la cuarta semana de gestacion, secundaria
a un defecto del desarrollo del mesodermo a nivel del saco vitelino, que hace que la mayor parte
de los organos abdominales permanezcan fuera del embrion dentro de un saco transparente
formado por el amnios, peritoneo parietal y gelatina de Wharton.

La asociacion con otras anomalias es muy alta, como es el caso de las anomalias
cromosomicas como trisomia 13, 18 y 21 que pueden presentarse hasta en un 30% de los pacientes.
Las cardiopatias son frecuentes en estos pacientes, se pueden presentar entre 30 a 50% de los nifios
afectados y con frecuencia hay asociacion con anomalias multiples muchas veces conformando

sindromes.
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El tratamiento siempre es quirurgico programandose al paciente para cierre del defecto
siendo el objetivo principal el cierre primario de todas las capas de la pared abdominal, sin
embargo, esto no siempre es posible debido a que la cavidad abdominal es pequefia, siendo
necesario un cierre en etapas. (Campos Lozada & Sanchez Moreno, 2004)

Gastrosquisis
La gastrosquisis es un defecto de la pared abdominal anterior, paraumbilical habitualmente

a la derecha, por el que salen las asas intestinales las que flotan libremente en el liquido amniético,
solo recubiertas por el peritoneo visceral. Su prevalencia al nacimiento se estima entre 0.4 y 3 por
cada 10,000 nacimientos. Ha sido relacionada con la edad materna baja, como también con
exposiciones a drogas, tabaco y alcohol. Se presenta asociada a otras anomalias con una frecuencia
entre un 10% y 20%, generalmente son del sistema gastrointestinal, como atresia intestinal,
vélvulos y menos frecuentemente, duplicaciones intestinales y diverticulo de Meckel. (Nazer H,
Cifuentes O., & Aguilar R., 2013)

Su etiopatogenia corresponde a probablemente una disrupcién vascular a nivel de la arteria
onfalomesentérica derecha y de la vena umbilical derecha que en un momento de su embriogénesis
involucionan. Si el desarrollo y la involucion ordenados se alteran tanto en su intensidad como en
la cronologia, se produciria un defecto de la pared abdominal como efecto de una isquemia de la
pared.

El tratamiento es también quirargico.

Anomalias gastrointestinales

Atresia esofagica

Defecto congénito caracterizado por la falta de continuidad del esé6fago, con o sin
comunicacion con la via aérea. Es una anomalia incompatible con la vida, cuya resolucion se logra
con tratamiento quirargico. Es laanomalia esofagica mas frecuente. Se presenta con una frecuencia
de 1/3,000-1/5,000 recien nacidos vivos. En un 30% de los nifios que tienen una atresia esofégica
hay asociadas otras anomalias. No se conoce ciertamente la etiologia y su origen preciso durante
la embriogénesis no esta bien establecido, pero se estima que la alteracion ocurre entre la tercera

y sexta semana de vida intrauterina.
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La presentacion mas frecuente es la atresia esofagica con fistula traqueoesofagica distal, en
aproximadamente el 85% de los casos, y puede presentarse como un sindrome malformativo que
afecta a varios sistemas como el sindrome VATER (vértebras, ano, traquea, esdfago y rifidn),
sindrome VACTERL (se agrega cardiopatia y agenesia de radio) y sindrome CHARGE (coloboma,
cardiopatia, atresia de coanas, retardo mental, hipoplasia genital y anormalidades del oido). (Angel
G., 2012)

Actualmente el diagnostico, en su gran mayoria, es prenatal, al observarse en la ecografia
una disminucion o ausencia de la burbuja géstrica asociada a polihidramnios. Clinicamente se
observa un recién nacido con sialorrea y dificultad respiratoria, en el cual no es posible introducir
una sonda nasogastrica. La sobrevida actualmente se sitla entre el 70% al 90%, cifras que
descienden al estar presentes factores de mal prondstico como prematurez, bajo peso al nacer,
presencia de neumopatia preoperatoria, atresia esofagica sin fistula o con fistula proximal y

anomalias asociadas.

Ano imperforado
Es un defecto congénito adquirido durante la vida embrionaria entre la sexta y la octava

semana de gestacion en el cual hay ausencia u obstruccion del orificio anal. Es mas frecuente en
el sexo masculino presentandose en 1 de cada 5,000 recién nacidos. Se desconoce su causa. Puede
ser una anomalia aislada o estar asociada, en el 30% de los casos, a anomalias urinarias lo que
aumenta la gravedad y las complicaciones del ano imperforado. El tratamiento siempre es
quirdrgico. (Baeza Herrera, Rodriguez Calderon, Villalobos Castillejos, Martinez Leo, & Portugal
Moreno, 2013)

Anomalias urinarias

Hidronefrosis

Es la distension de la pelvis y los célices renales por la acumulacion de orina, generalmente
debido a una obstruccion de origen congénito al flujo urinario. La hidronefrosis primaria se puede
clasificar atendiendo a diversas especificaciones como la etiologia, localizacion, tipo de
obstruccidn, severidad, radiologia y clinica. La incidencia es 1 de cada 500 nacimientos. Hay un
predominio del sexo masculino, especialmente durante el periodo neonatal, siendo el rifion

izquierdo el que se afecta con mayor frecuencia. (Resel Folkersma, 2008) La afectacion bilateral
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varia entre 10-40%, es mas frecuente en los recién nacidos o en nifios con menos de 6 meses de
edad, con diferentes grados de afectacion. (Gugliota, Reis, Alpendre, Ikari, & Ferreira, 2008)

La etiologia exacta de la hidronefrosis continda siendo un misterio a pesar de las
correspondientes investigaciones embrioldgicas, anatdmicas, histologicas y funcionales
realizadas, pero con seguridad no obedece a una sola entidad, sino mas bien a multiples factores
etiologicos, entre los que destacan principalmente los intrinsecos y extrinsecos.

Dentro de los factores intrinsecos la causa méas frecuente es la estenosis intrinseca de la
porcién proximal del uréter debido a alteraciones de la microanatomia de la union pieloureteral
tales como engrosamiento de la lamina muscular, reorientacion de las fibras musculares, mayores
depdsitos de colageno entre las fibras musculares y de elastina en la adventicia. (Resel Folkersma,
2008)

Dentro de los factores extrinsecos la causa mas frecuente de hidronefrosis es un vaso
aberrante o accesorio, su incidencia varia entre 15-52% y suelen cruzar anteriormente la union
pieloureteral o la porcion superior del uréter, si es un verdadero vaso aberrante, entonces cruza
estas estructuras por detras.

La ecografia es el método de referencia para identificar la hidronefrosis durante la
gestacion, esta suele identificarse en fetos con mas de 20 semanas. El tratamiento ideal de

hidronefrosis congénita esta todavia en estudio.

Agenesia renal
Es la ausencia total de tejido renal. La variedad mas grave, bilateral, se presenta en 1/5,000-

10,000 recién nacidos y es incompatible con la vida. Es mas frecuente en el sexo masculino. Su
origen es multifactorial y puede presentarse como una anomalia aislada o formar parte de
sindromes cromos6micos 0 genéticos.

En la agenesia unilateral el dato de sospecha es la constatacién de una fosa renal vacia, sin
identificarse el rifidn ni la arteria correspondiente. No se asocia a oligohidramnios. Si la agenesia
es bilateral se asocia a oligohidramnios y la imposibilidad de identificar los dos rifiones y la vejiga.

En el caso de agenesia bilateral hay que establecer diagndstico diferencial con otras
situaciones asociadas a oligohidramnios severo (rotura prematura de membranas, crecimiento
intrauterino restringido, displasia renal bilateral). (Fresneda Jaimez, Padilla Vinuesa, & Gonzélez

Vanegas, 2011) El diagnéstico puede hacerse a partir de la semana 17 con bastante precision.
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Anomalias de 6rganos genitales

La diferenciacion sexual es un proceso complejo en el cual intervienen muchos genes,
incluidos algunos que son autosémicos. La clave para el dismorfismo sexual es el cromosoma Y,
que contiene el gen que determina la formacion de testiculos Ilamado gen SRY. La proteina SRY
es el factor que determina la formacion de testiculos; bajo su influencia, tiene lugar el desarrollo
masculino; en su ausencia se establece el desarrollo femenino.

Aunque el sexo del embrion viene determinado genéticamente en el momento de la
fertilizacion, las génadas no adquieren caracteristicas morfologicas masculinas o femeninas hasta
la séptima semana de desarrollo. Al principio las goénadas aparecen como un par de crestas
longitudinales, las crestas genitales o gonadales. Se forman por la proliferacion del epitelio y una
condensacion del mesénquima subyacente. Las células germinales no aparecen hasta la sexta
semana del desarrollo.

Las células germinales primigenias se originan en el epiblasto, migran a través de la linea
media primitiva y hacia la tercera semana residen entre células endodérmicas, en la pared del saco
vitelino, cerca del alantoides. Durante la cuarta semana, migran mediante movimiento ameboideo
a lo largo del mesenterio dorsal del intestino posterior, llegan a las gonadas primitivas a comienzos
de la quinta semana e invaden las crestas genitales en la sexta semana. Si no consiguen llegar a las
crestas, las gonadas no se desarrollan. Por consiguiente, las células germinales primigenias tienen
una influencia inductiva sobre el desarrollo de la génada en ovario o en testiculo.

Si el embrién en genéticamente masculino, las células germinales primigenias llevan un
complejo cromosémico sexual XY, bajo la influencia del gen SRY del cromosoma Y, que codifica
el factor que determina la formacion de los testiculos, los cordones sexuales primitivos siguen
proliferando y se introducen profundamente en la médula para formar el testiculo o cordones
medulares; en cambio, en el embrion femenino con una dotacién cromosdmica sexual XX y sin
cromosoma Y, los cordones sexuales primitivos se disocian en grupos de células irregulares
ocupando la parte medular del ovario.

Inicialmente, en la etapa indiferenciada de los érganos genitales internos, tanto el embrién
femenino como el masculino tienen dos pares de conductos genitales: los conductos mesonéfricos
(de Wolff) y los conductos paramesonéfricos (de Muiller). Estos conductos, bajo influencia
hormonal son estimulados en dependencia del sexo genético ya establecido, por ende, los

androgenos estimulan los conductos de Wolff y los estrogenos estimulan los conductos de Muller.
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En cuanto a los genitales externos, durante la etapa indiferenciada, en la tercera semana del
desarrollo, las células del mesénquima migran alrededor de la membrana cloacal para formar un
par de pliegues cloacales. En posicion craneal a la membrana cloacal, los pliegues se unen para
formar el tubérculo genital. Caudalmente los pliegues se subdividen en pliegues uretrales, en
posicion anterior, y en pliegues anales, en posicion posterior. Un par de elevaciones a cada lado
de los pliegues uretrales, las protuberancias genitales, forman las protuberancias escrotales en el
sexo masculino y los labios mayores en el sexo femenino.

Cualquier agente externo al que se exponga la madre embarazada o en dependencia de la
configuracion genética que se presente, puede generar alteraciones en este proceso de

embriogénesis y dar lugar a anomalias congénitas. (Sadler, 2012)

Anomalias de genitales femeninos
Anomalias del clitoris

Las anomalias del clitoris son rarisimas, excepto su hipertrofia en los estados intersexuales.

La agenesia del clitoris es sumamente rara y hasta 1989, solo se conocian cuatro casos de
ausencia congénita y aislada de clitoris, aunque hay reportes esporadicos. La causa de la falta
congeénita del clitoris probablemente sea debido a la ausencia de formacién del tubérculo genital,
proveniente de la fusion de los segmentos anteriores de los pliegues cloacales, que normalmente
lo hacen a la sexta semana de vida intrauterina, o por que haya ocurrido la atresia del mismo.

En las raras circunstancias en las que no se produce la fusion, se origina el clitoris bifido,
que también puede ser ocasionado por la restriccién de la unificacién en la porcion anterior de los
pliegues, tal como ocurre en la extrofia vesical o cloacal. El clitoris bifido acompafia a la epispadias
y a la extrofia vesical. Ademas de la asociacion con la extrofia vesical, se puede observar en
prolapsos vaginales congénitos y duplicaciones vaginales, urinarias e intestinales.

Una rara patologia es el clitoris hendido, causado como consecuencia de defectos de fusion
en la linea media y se asocia a la misma patologia del bifido y a raros casos de ausencia o clivaje
de la sinfisis del pubis; los labios mayores estan muy separados y los menores lo estan en la porcion
anterior y unidos en la posterior, hay defectos de fusion del Utero, la vagina es estrecha, corta y
rotada anteriormente; el piso pélvico es incompleto y existe prolapso del utero.

La duplicacion del clitoris es también muy rara y ocurre como consecuencia de la

duplicaciédn del tubérculo genital. (Velasquez, Delgado, & Brifiez, 2015)
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Himen imperforado

El himen es una membrana mucosa de tejido epitelial que separa la cavidad vaginal del
seno urogenital. Durante el desarrollo embrionario, esta membrana suele romperse y reabsorberse.
El himen se forma por la proliferacion de los bulbos senovaginales; se perfora antes del nacimiento
y, algunas veces, pocos dias después del mismo. Ocasionalmente, una falla en el proceso de
reabsorcion condiciona obstruccion completa del introito vaginal, recibiendo entonces el nombre
de “himen imperforado”. Su incidencia es aproximadamente del 0,1% de los recién nacidos de
sexo femenino, con dos picos de mayor incidencia: en la época neonatal y en la pubertad.

Los hidrocolpos e hidrometrocolpos son dilataciones quisticas de la vagina o del Gtero y la
vagina, con acumulacién de liquido y secreciones cervicovaginales, resultado de la obstruccion
del canal vaginal en casos ocasionales por himen imperforado.

Esta patologia se puede manifestar como masa abdominal que protruye por via vaginal,
sepsis, dificultad respiratoria, infeccion del tracto urinario o ser un hallazgo ultrasonogréfico. Los
niveles elevados de estrogenos durante el periodo neonatal aumentan la secrecion de las glandulas
de la mucosa cervical y favorecen la acumulacién de liquido seromucoso; por esta razén, esta
patologia se hace sintomaética, lo que facilita el diagndstico.

En cuanto al tratamiento, la himenotomia se deberé realizar siempre y cuando se corrobore
el diagnostico de himen imperforado verdadero, por lo que el apoyo del estudio ultrasonografico
es de suma importancia para descartar otras posibilidades. En cuanto al momento adecuado del
tratamiento quirargico, no se ha establecido con claridad. (Unda Haro, Unda Ugalde, Arizmendi
Dorantes, & Alfaro Lépez, 2016)

Anomalias uterinas

La incidencia de anomalias uterinas por fusion lateral ocurre en el 5% de las mujeres (3%-
10%), incidencia ligeramente diferente cuando se consideran diversos grupos: 3.8% en pacientes
fértiles, 6.3% en infértiles y del 5% al 10% en pacientes con aborto recurrente espontaneo.

Las anomalias de fusion lateral pueden ser asimétricas, con obstrucciones asociadas y
simétricas sin presencia de obstrucciones. Los defectos obstructivos son siempre sintomaticos y
requieren de tratamiento quirdrgico; siendo variedades de uteros unicornes o didelfos,

manifestados por masas pélvicas o abdominales dolorosas. Las anomalias no obstructivas son
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variedades de unicornes, variedades de didelfos, bicornes, septados y arcuatos, que se manifiestan
por aborto recurrente, hemorragia uterina anormal, infertildad, parto prematuro y distocias de
presentacion, que parecen ser normales en cerca del 50% de las veces, pasando desapercibidas y
descubiertas al azar al realizar procedimientos con otros fines, como cesareas o ligadura de
trompas.

El dGtero unicorne tiene una incidencia del 0.9%; 0.2% en mujeres fértiles y en infértiles
0.6%. Se clasifican en cuatro grupos, pudiendo o no, presentar cuernos rudimentarios: con cuerno
rudimentario no comunicado (55%), con cuerno rudimentario comunicado (21%), Gtero unicorne
solitario (16%) y Utero unicorne no funcional (0,8%). En cuanto al Gtero bicorne, se dice que tiene
una incidencia del 8% en mujeres fértiles y del 0,5% en infértiles, datos que evidencian su
capacidad funcional. Los riesgos reproductivos reportados han sido aborto recurrente y parto
pretérmino.

El atero didelfo se caracteriza por la presencia de un septo vaginal longitudinal y dos
cuellos, que también pueden ser variantes de Uteros bicornes o septados. El Utero didelfo con septo
vaginal, pero sin ningln tipo de obstruccion puede presentarse con dispareunia, segin las
caracteristicas del septo vaginal. En estos casos sélo es necesaria la reseccion del septo vaginal
para corregir la dispareunia. La capacidad reproductiva es casi normal.

El utero septado se encuentra en el 2% de las mujeres en general y en el 1% de las infértiles,
por lo que frecuentemente se lo relaciona con falla reproductiva, especialmente con aborto
recurrente del segundo trimestre (en el 67% de las veces), o con parto pretérmino. Al parecer, la
constitucion fibrética del septo, inadecuada para el desarrollo gestacional en casos de una
implantacion en ese lugar, es la causa que lo asocia a infertilidad. Hay tres clases de él: subseptado,

septo completo, o septado completo con dobles cuello y vagina. (Pérez Agudelo, 2007)

Anomalias de genitales masculinos

Hipospadias

Son anomalias relacionadas con orificio uretral ectdpico. Constituye la anomalia mas
frecuente del pene, con incidencia de 3-5 casos por cada 1,000 nacimientos. (Sadler, 2012) En la
hipospadias la fusion de los pliegues uretrales es incompleta y se producen aberturas anomalas de

la uretra a lo largo de la cara inferior del pene, normalmente cerca del glande, a lo largo del cuerpo,
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o0 cerca de la base del pene. Se diferencian cuatro tipos de hipospadias: hipospadias del glande,
hipospadias peneano, hipospadias escrotogeneano e hipospadias perineal.

El tratamiento es siempre quirdrgico, y en la actualidad existen técnicas que permiten la
correccion de todo tipo de hipospadias, generalmente en un solo tiempo quirdrgico, con resultados

estéticos adecuados. (Tekgul, y otros, 2009)

Epispadias

Anomalia poco frecuente (1 de cada 30,000 nacimientos) en la cual, el meato uretral
aparece en el dorso del pene. (Sadler, 2012) Con frecuencia se asocia a extrofia vesical. Puede ser
consecuencia de interacciones ectodermo mesenquimatosas inapropiadas durante el desarrollo del
tubérculo genital. Debido a ello, el tubérculo se desarrolla de forma méas dorsal que en los
embriones normales, por consiguiente, cuando se rompe la membrana urogenital, el seno
urogenital se abre en la superficie dorsal del pene. La orina se expulsa por la raiz del pene
malformado.

El tratamiento es siempre quirdrgico basado en la reparacion del area urogenital en los
primeros 7 afios de vida incluyendo la reconstruccion uretral, cierre del eje peneano y movilizacion

del cuerpo. (Escribano Patifio, 2005)

Criptorquidia

En el 97% de los recién nacidos de sexo masculino, los testiculos ya se encuentran en el
escroto antes de nacer, en la mayoria de los restantes, el descenso se completara en los primeros 3
meses de vida. No obstante, en menos del 1% de los nifios, uno o0 ambos testiculos no descienden.
Esta anomalia puede ser debida a menor produccién androgénica. Los testiculos no descendidos
no producen espermatozoides maduros y la enfermedad se relacion con una incidencia de 3% al
5% de alteraciones renales. (Tekgul, y otros, 2009)

Se reconocen las siguientes variedades de testiculo descendido de manera incompleta:
e Abdominal: el testiculo suele encontrarse justamente por encima del anillo inguinal
profundo, y es de situacion extraperitoneal.
e Conducto inguinal: el testiculo se encuentra dentro del conducto inguinal y es muy dificil

de palpar.
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e Anillo inguinal superficial: el testiculo ha salido del conducto inguinal y se encuentra en
posicion superficial al musculo oblicuo externo del abdomen.
e Testiculo retractil: esta Gltima variedad no requiere tratamiento, puesto que el descenso
normal suele ocurrir hacia el momento de la pubertad.
En vista de la probabilidad de esterilidad en los casos de criptorquidia, del aumento de la
susceptibilidad a lesion y torsion, y de gran posibilidad de desarrollo de tumores malignos, el
testiculo que desciende de manera incompleta debe tratarse por medios quirdrgicos y colocarse en

el escroto. Solo muy rara vez se recomienda tratamiento hormonal. (Escribano Patifio, 2005)

Afalia

La afalia congeénita resulta de una falla en el desarrollo del tubérculo genital en la cuarta
semana de gestacion. Se ha considerado una forma extremadamente rara de genitales ambiguos y
se estima que presenta una incidencia de uno de cada 10 a 30 millones de nacidos vivos. En la
mayoria de los casos el meato uretral se encuentra en algun sitio en la region perineal o formando
una fistula al tracto gastrointestinal, generalmente hacia el recto. Entre mas proximal esté el meato,
se asocia a mayor mortalidad y mas anomalias asociadas como son la criptorquidia, reflujo vesico-
ureteral, rifién en herradura, agenesia renal, ano imperforado, anomalias musculoesqueléticas o
cardiopulmonares.

Clinicamente la apariencia es de un escroto bien desarrollado con testiculos descendidos y
la ausencia peniana. El ano generalmente se observa desplazado anteriormente y la uretra puede
emerger en él, adyacente al margen anal y en otros casos puede emerger dentro del recto. El
diagnostico incluye la ausencia completa de tejido cavernoso y esponjoso con una apertura uretral
en el periné cerca del ano o en el recto. (Santana Rios, y otros, 2011)

Los objetivos esenciales del tratamiento son la asignacion de sexo temprana, correccion de
la uropatia obstructiva, de preferencia en el mismo tiempo quirdrgico y obtener resultados para la

funcidn sexual a largo plazo.

Anomalias musculoesqueléticas

Displasia congénita de cadera
Es una displasia articular de la cadera que se produce por una perturbacion en su desarrollo

intrauterino antes del tercer mes de vida. Tiene una incidencia de 1.5-2 casos por casa 1,000 recién
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nacidos. Es de 6 a 8 veces mas frecuente en el sexo femenino que en el masculino, en més de la
mitad de los individuos la afectacion es bilateral, el 60% de los casos afecta solo la cadera izquierda
y el 20% solo la cadera derecha. Existe controversia sobre la etiologia, pero se dice que es el
resultado final de la combinacién de factores genéticos y ambientales.

Existen 2 tipos clinicos, la cadera luxada la cual se produce antes del tercer mes de vida
intrauterina y, la cadera luxable causada por una detencion parcial del crecimiento intrauterino en
la region de la cadera, constituyendo el 85% de los casos. Una cadera luxable es siempre
patoldgica, ya que en el recién nacido normal la cadera tiene tal estabilidad que un movimiento
forzado motiva antes un desprendimiento epifisario.

Con técnicas como la de Ortolani y la de Barlow se pueden clasificar las caderas
patoldgicas siendo cadera inestable cuando el Barlow es positivo; cadera luxada reducible cuando
el Ortolani es positivo y cadera luxada irreductible cuando con el Ortolani no se logra la reduccion.

En las caderas luxables o inestables, debido a que la mayoria tienen buen prondstico, se
utiliza la técnica del triple pafial, cuyo objetivo es mantener la flexion y abduccion de caderas, es
decir, la llamada postura de reduccion, que debe abarcar hasta las rodillas. (Jiménez, 2008) En las
luxaciones reducibles, esta indicado inicialmente el arnés de Pavlik. Si a las 3 semanas continda
la cadera inestable, se coloca un yeso en flexion de 100° y abduccidn de 60° durante un mes, para
continuar después con el arnés hasta conseguir la completa estabilidad y esté resuelta la displasia
del acetdbulo y, en la luxacidon irreductible, el tratamiento dura hasta los 6 meses
aproximadamente, primero se utiliza el arnés de Pavlik, y en caso de no conseguir la reduccion a
las 2-3 semanas, se efectla traccion continta con abduccion progresiva, reduccion bajo anestesia

general y yeso.

Pie equinovaro
El pie equinovaro congénito es una anomalia que consiste en una deformacion

tridimensional del pie en la que las estructuras 6seas se encuentran alteradas en su forma y en la
orientacion de sus carillas articulares. La etiopatogenia se ha atribuido a una malposicion fetal, a
un defecto del plasma germinal del astragalo y a una alteracion primaria de los tejidos blandos que
provocaria un desequilibrio muscular; no obstante, existen otras teorias.

Clinicamente presenta equinismo, varismo y supinacién del retropié, y aduccion del

antepie. Todas las articulaciones de pie y tobillo suelen estar afectadas y, en general, asocia una



57
ANOMALIAS CONGENITAS NHME 12 SEPTIEMBRE 2020-30 SEPTIEMBRE 2022

arteria tibial anterior hipotrofica, una atrofia de la musculatura de la pantorrilla y una disminucion
del tamafio del pie

Los objetivos del tratamiento son que el nifio tenga un pie movil con funcion y
bipedestacion normal. El tratamiento inicial es conservador y consiste en manipulaciones seriadas
junto a yesos u ortesis hasta la correccion clinicoradiologica. La cirugia estd indicada en
deformidades que no responden al tratamiento conservador. (Pérez Abela, Alvarez Osuna, Conde
Otero, & Godoy Abad, 2003)

Sindactilia
Es la alteracidn congénita mas frecuente de la mano con una prevalencia de 1/2,500 nacidos

vivos. Frecuentemente se encuentra asociada a otras alteraciones congénitas del miembro toréacico
y pélvico; y la alteracion suele ocurrir entre la quinta y la octava semanas de gestacion. Es una
patologia de caracter autosomico dominante de expresion variable y penetrancia minima. Es mas
frecuente en el género masculino con una relacion de 2:1. A pesar de que se desconoce la causa
exacta de la fisiopatogenia, se cree que esté relacionada a una falla en la regresién normal del tejido
embrionario interdigital, principalmente del tejido ectodérmico apical. La apoptosis celular juega
un papel importante.

La sindactilia es clasificada como completa cuando el tejido interdigital se extiende a lo
largo de toda la longitud de los dedos y como incompleta cuando lo hace parcialmente. El término
sindactilia simple se refiere a la sindactilia que abarca Unicamente tejidos blandos, a diferencia del
término sindactilia compleja en la que se encuentran afectados tanto, tejidos blandos, hueso,
faneras (ufias) y zonas articulares.

Los objetivos del tratamiento son dos: funcional y cosmético. Esto implica una nueva
cobertura para el espacio interdigital que provea tanto un adecuado soporte cutaneo que no limite
el movimiento, asi como un adecuado espacio interdigital. (Vidal Ruiz, Pérez-Salazar Marina,
Véasquez Vela, & Castafieda Leeder, 2012)

Polidactilia
Corresponde a la presencia de un digito adicional, es una de las alteraciones congénitas de

la mano encontradas con mayor frecuencia en la clinica. La polidactilia del pulgar o polidactilia
preaxial, es la presentacion mas frecuente de polidactilia en la mano. Ocurre de manera esporadica

y su incidencia es de 8/100,000 habitantes. Afecta de igual forma tanto a la raza negra como a la
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caucasica. Se cree que se desarrolla debido a una excesiva proliferacion celular, asi como a la
necrosis celular del tejido embrionario preaxial ecto y mesodérmico previo a la octava semana de
desarrollo embrionario. El acto quirurgico continda siendo el tratamiento idoneo para la mejoria
cosmética y de la funcion. (Vidal Ruiz, Pérez-Salazar Marina, Vasquez Vela, & Castafieda Leeder,
2012)

Clinodactilia
La clinodactilia se define como la angulacion del dedo en el plano coronal o radiocubital.

Angulaciones menores de 10 grados se consideran como variantes anatomicas normales. La
falange media del dedo mefiique es la que con mayor frecuencia se encuentra afectada, ya que
puede presentar morfologia trapezoidal o triangular, causando angulaciones a nivel de la
articulacion interfalangica distal. La deformidad generalmente es bilateral; y en raras ocasiones
presenta limitacion funcional.

La clinodactilia puede tener caracter hereditario, conocido como clinodactilia familiar, y
esta relacionada con una alteracion genética de caracter autosémica dominante de expresion
variable y penetrancia incompleta. Puede observarse en patologias genéticas severas como el
sindrome Down, sindrome de Aperty el sindrome de Rubinstein-Taybi. (Vidal Ruiz, Pérez-Salazar
Marina, Vasquez Vela, & Castafieda Leeder, 2012)

Braquidactilia
Presencia de dedos desproporcionadamente cortos en manos y pies. Forma parte de las

disostosis, un grupo de anomalias caracterizadas por trastornos en el desarrollo 6seo. Puede ocurrir
como anomalia aislada o como parte de un sindrome de malformacion complejo. Se ha identificado
el gen responsable de la anomalia para la mayoria de las braquidactilias, siendo la herencia
principalmente autosémica dominante con penetrancia y expresividad variables.

Las diferentes formas de braquidactilia son de infrecuente aparicion. Las manifestaciones
clinicas consisten en tumefaccion indolora de las articulaciones interfalangicas proximales,
acortamiento digital y deformidad. (Vidal Ruiz, Pérez-Salazar Marina, Vasquez Vela, & Castafieda
Leeder, 2012)
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Diagnostico prenatal

Los perinatologos disponen de diversos métodos para valorar el crecimiento y el desarrollo
del feto en el Gtero, entre ellos, la ecografia, las pruebas de suero materno, la amniocentesis y el
muestreo de vellosidades coridnicas. La combinacion de estas técnicas se usa para detectar las
anomalias tanto estructurales como genéticas, el crecimiento fetal total y las complicaciones del
embarazo, como anomalias uterinas o placentarias.

La ecografia es una técnica no invasiva que usa ondas sonoras de alta frecuencia que
reflejan los tejidos para crear imagenes. La via de acceso puede ser transabdominal o transvaginal.
Algunos de los pardmetros importantes que se ponen de manifiesto gracias a este método son las
caracteristicas de la edad y el crecimiento del feto, la presencia o ausencia de anomalias congénitas,
el estado de ambiente uterino, incluida la cantidad del liqguido amni6tico; la posicion de la placenta,
el flujo sanguineo umbilical y la posible presencia de embarazos multiples.

Dentro de algunas de las anomalias congénitas que se pueden determinar mediante
ecografias estan los defectos del tubo neural como la anencefalia y la espina bifida, los defectos
de la pared abdominal como el onfalocele y la gastrosquisis, y los defectos del corazén y la cara,
incluidos el labio leporino y la fisura palatina.

Las pruebas de suero materno son fundamentales para la busqueda de marcadores
bioquimicos del estado fetal como la alfa-fetoproteina la cual normalmente presenta un pico hacia
la semana 14 y luego desciende de manera constante hasta la semana 30; en caso de alguna
anomalia congénita, estas concentraciones pueden aumentar o disminuir en dependencia del tipo
de anomalia. Estas enfermedades también se asocian a concentraciones séricas bajas de
gonadotropina coriénica humana y estriol no conjugado, por lo que las pruebas en suero materno
proporcionan una técnica no invasiva para realizar una valoracién inicial del correcto desarrollo
fetal.

La amniocentesis es un procedimiento a través del cual se extraen 20-30ml de liquido
amnidtico a través de una aguja introducida en la cavidad amnidtica para realizar analisis para la
deteccidn de productos bioquimicos y la recuperacion de células fetales que se han desprendido y
usarlas para hacer un cariotipo metafasico y otros andlisis genéticos. La cantidad de liquido
necesaria hace imposible la realizacion de este procedimiento antes de la semana 14 de gestacion

y el riesgo de perder el feto debido a este procedimiento es del 1%.
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Otra de las técnicas para el diagnostico prenatal es el muestreo de vellosidades corionicas,
el cual requiere la aspiracion de 5-30mg de tejido velloso al introducir una aguja a través del
abdomen o de la vagina hasta la placenta. Con este procedimiento el tiempo necesario para la
caracterizacion del feto es menor que en la amniocentesis. Sin embargo, el riesgo de perder el feto
debido a este muestreo es aproximadamente 2 veces mayor que en la amniocentesis.

Estas pruebas de diagndstico no se utilizan ni indican de forma rutinaria, sino que se
reservan para embarazos de alto riesgo, existiendo algunos criterios como:

Edad materna avanzada (35 afios 0 mas).

Existencia de un problema genético previo en los antecedentes familiares, como padres que han
tenido hijos con sindrome Down o defectos del tubo neural.

Presencia de enfermedades maternas como diabetes.

Ecografia o prueba de suero materno anormales. (Sadler, 2012)

Prevencion

Se debe brindar educacion a la poblacion en general con el objetivo de hacer énfasis en
evitar las uniones consanguineas ya que constituyen un alto riesgo para que se presenten anomalias
en la descendencia, evitar los embarazos en mujeres de edad avanzada (35 afios 0 mas), ya que
tienen un riesgo aumentado para alteraciones cromosomicas.

Medidas con espectro mas amplio de tipo poblacional como la fortificacidn con acido folico
de la harina o de alimentos de consumo masivo, con el fin de prevenir los defectos de cierre del
tubo neural y otras anomalias probables, como fisura labio palatina.

Evitar la exposicion a teratdgenos es otra medida preventiva importante. Se sabe que hay
teratdgenos fisicos como las radiaciones ionizantes, rayos X y la hipertermia; quimicos como

farmacos y drogas y los biolégicos como los virus. (MINSA, 2008)

Tratamiento

Una minima clasificacién clinica de la anomalia se vuelve imprescindible para centrar
convenientemente su direccion y establecer la conducta méas apropiada. Desde un punto de vista
practico, es preciso establecer los rasgos mas sobresalientes de la anomalia como son: presencia o
ausencia de cromosomopatia asociada, compatibilidad o incompatibilidad con la vida, si es Unica

o multiple, estable o progresiva, unilateral o bilateral. Asi pues, no basta con hacer un diagnostico
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morfoldgico de la anomalia, sino que hay que conocer y especificar las consecuencias funcionales
de la misma, las lesiones residuales y el impacto neuroldgico a largo plazo. Las relaciones
fisiopatoldgicas entre drganos afines deben ser igualmente valoradas.

Existen hoy en dia muchas posibilidades terapéuticas o conductuales en relacién a las
anomalias congénitas fetales:

Anomalias susceptibles a tratamiento médico

Desde el punto de vista médico, las alteraciones fetales susceptibles en la actualidad de
tratamiento médico son muy escasas, destacando las alteraciones del ritmo fetal (digoxina y
antiarritmicos), hiperplasia suprarrenal congénita (dexametasona), acidemias metilamonicas
(vitamina B 12), deficiencia de carboxilasa (vitamina H), bocio fetal (hormonas tiroideas), Todas
estas alteraciones fetales no constituyen exactamente una patologia estructural pero se trata de
procesos deficitarios congeénitos.

Anomalias susceptibles a tratamiento quirdrgico
Antes de proceder a cualquier tipo de intervencion quirdrgica fetal hay que tener en cuenta
una serie de consideraciones preliminares de obligado cumplimiento y que son las siguientes:
= Unicamente debe realizarse en aquellos casos en que es muy probable una supervivencia
neonatal.
» No debe pensarse en un tratamiento intrauterino a menos que la alteracion anatémica cause
deformaciones irremediables y/o progresivas.
= Hay que tener en cuenta que cualquier intervencion es mas facil de realizar sobre el neonato
que sobre el feto.

Ante el caso concreto de una anomalia corregible, detectada a muy temprana edad
gestacional y ante la imposibilidad de demorar intrauterinamente su tratamiento, hay que tener en
cuenta ademas de los puntos anteriores, que se debe garantizar la existencia de un mapa
cromosoémico y bioquimico normal, fijar la extension de la anomalia y considerar una ratificacion
fetoscopica de la anomalia en el caso de que no se disponga de un diagndstico de certeza.

Existen entonces, intervenciones prenatales mediante laparoscopia percutanea, la cual se
trata de un proceder moderno y con menos complicaciones maternas. Se pueden beneficiar de esta
técnica los sindromes de transfusion feto-fetal con anastomosis vasculares placentarias,

mielomeningoceles abiertos y determinadas hernias diafragmaticas.
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Con relacion a anomalias corregibles después del parto, se trata de una forma de tratamiento
aplicable a procesos como atresias intestinales, ileo meconial, quistes entéricos, duplicaciones
intestinales, mielomeningoceles, higromas, teratomas, anomalias cardiacas, rifiones multiquisticos
y quistes de ovario.

Por ultimo, dentro de las anomalias no susceptibles de tratamiento se incluyen la mayor
parte de los trastornos esqueléticos, enanismos, sindromes malformativos complejos, rifiones
poliquisticos y defectos anatomicos cerebrales como la anencefalia y holoprosencefalia. Es en
estos casos en que no tiene cabida ningun tipo de tratamiento es donde la conducta obstétrica
resulta mas dificil de establecer. Si la anomalia es incompatible con la vida se debera proceder a
la induccion o cesérea cuanto antes. La inmadurez cervical limita muchas veces esta conducta. La
induccion prematura aboca en cesareas innecesarias y la prolongacion de la gestacion exagera el
nerviosismo y angustia de los padres.

Todo indica que se debe individualizar cada caso, estableciendo una conducta acorde con
la edad, paridad, antecedentes obstétricos de la paciente y tipo y naturaleza de cada anomalia.

(Gonzélez Gonzélez, Herrero de Lucas, Alvarez Charines, & Rodriguez Gonzélez, 2003)
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2. Disefio Metodologico

2.1.Tipo de estudio:
e Segln el enfoque: Cuantitativo
¢ Segun el analisis y alcance de los resultados: Tipo descriptivo.

e Segun el periodo de realizacion y secuencia de estudio: Prospectivo de corte transversal.

2.2.Lugar y periodo de estudio:

El lugar donde realizé el estudio es el Nuevo Hospital Monte Espafia ubicado en el distrito
Il de la ciudad de Managua, Nicaragua, el cual atiende diversas especialidades como Cirugia,
Medicina Interna, Cardiologia, Ginecologia y Obstetricia, Perinatologia, Pediatria, Dermatologia,
Oftalmologia, Urologia, Radiologia y Otorrinolaringologia. Cuenta con area de hospitalizacion,
consulta externa, una sala de Neonatologia, salas de operaciones, labor y parto, area de
hemodialisis y laboratorio clinico. El periodo de estudio fue del 1° septiembre 2020 al 30
septiembre 2022.

2.3.Universo:
2,785 recién nacidos con atencion inmediata al nacer en el Nuevo Hospital Monte Espafia

en el periodo de 1° de septiembre 2020 a 30 de septiembre 2022.

2.4.Muestra:
55 recién nacidos con atencion inmediata al nacer en el Nuevo Hospital Monte Espafia en
el periodo de 1° de septiembre 2020 a 30 de septiembre 2022 que presentaron algun tipo de

anomalia congeénita.

2.5.Técnica de muestreo:

El tipo de muestreo que se utilizo en la presente investigacion fue un muestreo no

probabilistico por conveniencia.

2.6.Criterios de Inclusidn:

¢ Recién nacido cuyo nacimiento fue atendido en el Nuevo Hospital Monte Espaiia.



64
ANOMALIAS CONGENITAS NHME 12 SEPTIEMBRE 2020-30 SEPTIEMBRE 2022

¢ Presentar anomalias congénitas mayores 0 menores.
e Estar registrado en las fichas de notificacion obligatoria del Registro Nicaraglense de
Malformaciones Congénitas (RENIMAC).

2.7.Criterios de Exclusion:
¢ Recién nacidos cuyo nacimiento no haya sido atendido en el Nuevo Hospital Monte Espafia.
¢ Recién nacido cuyo nacimiento haya sido atendido en el Nuevo Hospital Monte Espafia y que
no presente ninguna anomalia congénita al momento del nacimiento.

e Pacientes con anomalias congeénitas de expresion tardia.

2.8.Fuente de informacion:

Fuente primaria: entrevista con madre del recién nacido.

Fuente secundaria, mediante revision documental. Se revisaron:

» Ficha de notificaciéon obligatoria de anomalias congénitas del Registro Nicaragliense de
Malformaciones Congénitas, llevadas por el departamento de neonatologia y epidemiologia
del Nuevo Hospital Monte Espafia.

» Expedientes de madres de recién nacidos con anomalias congénitas cuyo nacimiento fue

atendido en el Nuevo Hospital Monte Espafa.

2.9.Instrumento de recoleccion de la informacion:

» Ficha de recoleccion de datos previamente elaborada y validada por medio de una prueba
piloto que consistid en la obtencion de informacion de 10 expedientes clinicos utilizando la
ficha elaborada y luego corrigiéndose la misma al encontrar los errores u omisiones que se

realizaron.
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2.10.Lista de variables

Objetivo 1: Describir las caracteristicas sociodemograficas de madres de recién nacidos con
anomalias congénitas atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia.

v’ Edad.
Escolaridad.

Ocupacion.

AR N

Procedencia

Objetivo 2: Conocer los antecedentes personales patolégicos, no patoldgicos, obstétricos y
transgestacionales de madres de recién nacidos con anomalias congénitas.

v Antecedentes personales no patolégicos:

v Antecedentes personales patol6gicos
v Antecedentes obstétricos
v

Antecedentes transgestacionales

Objetivo 3: Caracterizar a los recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el Nuevo
Hospital Monte Espafia.
v~ Edad gestacional.
Sexo.
Peso.
Apagar.

Condicion al nacimiento.

AN N N NN

Condicion de egreso.

» Objetivo 4: Identificar clinicamente las anomalias congénitas presentes en recién nacidos
atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia.
v~ Segln el nimero de anomalias.
v~ Segun la severidad.
v~ Segun el sistema afectado.
v

Tipo de anomalia por sistema
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2.11.0peracionalizacion de variables

66

» Objetivo 1: Describir las caracteristicas sociodemogréaficas de madres de recién nacidos con

anomalias congénitas atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia.

Variable

Edad

Escolaridad

Ocupacion

Procedencia

Definicién operacional
Tiempo transcurrido en
afios desde el nacimiento
de la madre hasta el
momento del nacimiento.
Nivel de preparacion
académica que la madre

ha adquirido.

Labor a la que se dedica
la madre, sea asalariada o

no.

Municipio donde habita

la madre.

Indicador

AR0S

Nivel

Académico

Trabajo

Zona

Geogréfica

Escala

<15 afos

15-19 afios
20-34 afios

= 35 afos
Analfabeta
Alfabetizado
Primaria
Secundaria
Universidad.
Ama de casa
Estudiante
Asistente del hogar
Cajera
Comerciante
Cocinera
Operaria

Managua
Ciudad Sandino
Tipitapa

San Marcos
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» Objetivo 2: Conocer los antecedentes personales patoldgicos, no patoldgicos, obstétricos y

transgestacionales de madres de recién nacidos con anomalias congénitas.

Definicion
Variable
operacional
Antecedentes Habitos previos de la
personales  madre que no
no corresponden a una
patolégicos  patologia.
Antecedentes = Patologias crénicas de
personales  la madre.

patoldgicos

Dimension

Indicador

Habito

Patologia

Escala

Tabaquismo
Alcoholismo

Consumo de estupefacientes.

Diabetes Mellitus
Hipotiroidismo

Epilepsia

Fenilcetonuria

Lupus eritematoso sistémico
Hipertension arterial

Asma

Virus de inmunodeficiencia
humana

Tuberculosis

Sifilis

Chagas

Toxoplasmosis

Ninguno
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Antecedentes = Situaciones o Gestaciones
obstétricos  patologias de la madre
en embarazos
anteriores
Abortos

Obitos

Hijos con

anomalias

congénitas
Hijos

macrosomicos

NuUmero de
embarazos
previos

Historia

Historia

Historia

Historia

Primigesta
Bigesta
Multigesta
Granmultigesta
Si

No

Si

No

Si

No

Si
No
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] Definicion ) » _
Variable _ Dimension Indicador
operacional
Antecedentes Condiciones y Controles NUmero
transgestacionales patologias que la prenatales

madre presenta

durante el embarazo

actual
Embarazo Historia
planeado del deseo
Uso de Historia de
anticonceptivos uso
hormonales

Exposicion a Exposicion
teratogenos

Ingesta de acido Consumo

félico oral
Patologias Historia de
la
patologia

Escala
1
2-4
>4
Ninguno

No porta HCPB
Si

No

Inyectables
Orales

Ninguno

Si

No

No registrado

Si

No

Infeccion de vias
urinarias

Sifilis
Tuberculosis
TORCH

Chagas
Oligohidramnios
Polihidramnios
Anhidramnios

Vaginosis
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» Objetivo 3: Caracterizar a los recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el Nuevo

Hospital Monte Espafia.

Variable
Edad

gestacional

Sexo

Peso

Apgar

Condicion al

nacimiento

Condicién de

egreso

Definicidn operacional
Edad de un embrién, un
feto o un recién nacido
desde el primer dia de la
altima regla hasta el
nacimiento.

Condicidn organica que
caracteriza al recién
nacido.

Cantidad de masa que
alberga el cuerpo de una

recién nacido.

Evaluacion del estado
general del recién nacido al

1°y 5° minuto de vida.

Estado vital del recién
nacido al momento del
nacimiento.

Estado vital del recién
nacido al momento del

egreso.

Indicador
Semanas de

gestacion

Genitales

Gramos

Puntos

Vitalidad

Vitalidad

Escala
Pretérmino (22 a las 36 semanas)
Término (37 a las 40 semanas)
Postérmino (Después de las 40

semanas)

Masculino

Femenino

Indiferenciado

Extremado bajo peso al nacer
Muy bajo peso al nacer

Bajo peso al nacer
Normopeso

Macrosomico

Depresidn severa (0-3 puntos)
Depresion leve-moderada (4-7
puntos)

Normal (8-10 puntos)

Vivo

Fallecido

Vivo
Fallecido
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» Objetivo 4: Identificar clinicamente las anomalias congénitas presentes en recién nacidos

atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia.

Variable
Clasificacion
segun el nimero
de anomalias
Clasificacion

segun la severidad

Clasificacion
segun el sistema

afectado

Definicion operacional
Numero de anomalias
que se presentan en un
individuo.

Anomalias congénitas
que ponen en riesgo 0 No
la vida del individuo.
Anomalias que afectan a
alguno de los sistemas

organicos del individuo.

Indicador

NUmero

Afectacion

Localizacion

Escala
Unica
Multiple

Menor

Mayor

Anomalias cromosdmicas
Anomalias del sistema nervioso
central

Anomalias del aparato de la
vision

Anomalias del aparato de la
audicion

Anomalias de labios, boca y
paladar

Anomalias del cuello
Anomalias del sistema
respiratorio

Anomalias del sistema
cardiovascular

Anomalias de la pared
abdominal

Anomalias del sistema
gastrointestinal

Anomalias del aparato urinario
Anomalias del aparato genital
Anomalias de la piel

Anomalias musculoesqueléticas.
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Variable = Definicion operacional ~ Dimension

Tipode  Anomalia encontrada en Sistema
anomalia  recién nacido segun el Cromosoémico
por sistema corporal Sistema
sistema  afectado. Nervioso

Central

Aparato de la
vision,
audicién y
labios, boca y
paladar

Indicador

Anomalia

Escala
Sindrome Down
Sindrome Patau
Hidrocefalia
Hidranencefalia
Anencefalia
Mielomeningocele
Lisencefalia
Espina bifida oculta
Microcefalia
Dolicocefalia
Encefalocele
Macrocefalia
Craneorraquisquisis
Hipertelorismo
Microftalmia
Catarata congénita bilateral
Agenesia de conducto
auditivo externo
Apéndice preauricular
Orejas de implantacion baja
Micrognatia
Macroglosia

Labio y/o paladar hendido
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Variable

Tipo de
anomalia
por

sistema

Definicion ) y
) Dimension
operacional
Anomalia Cuelloy
encontrada en sistema

recién nacido respiratorio
segun el sistema
corporal

afectado.

Sistema
Cardiovas-

cular

Indicador

Anomalia

Escala

Quiste tirogloso

Fistula branquial

Higroma quistico

Cuello corto

Depresion del tabique nasal
Tabique nasal corto

Derrame pleural bilateral
Atresia de coanas

Hipoplasia pulmonar

Hernia diafragmatica
Transposicion de grandes vasos
Comunicacién interventricular
Comunicacidn interauricular
Auricula unica

Estenosis pulmonar severa
Agenesia de valvula aortica
Insuficiencia tricuspidea
Hipoplasia de auricula 'y
ventriculo

Insuficiencia mitral
Insuficiencia tricuspidea
Hipoplasia ventriculo derecho
Atresia trictspidea
Cardiopatia ciandgeno no
determinada

Estenosis aortica

Arteria umbilical Unica



ANOMALIAS CONGENITAS NHME 12 SEPTIEMBRE 2020-30 SEPTIEMBRE 2022

Variable

Tipo de
anomalia
por

sistema

Definicion Dimension
operacional
Anomalia encontrada Pared

en recién nacido segun  abdominal y

el sistema corporal sistema
afectado. gastrointestinal
Sistema
Urogenital

Indicador

Escala

Anomalia = Onfalocele

Gastrosquisis
Diéstasis de los rectos
abdominales

Hernia ventral

Hernia inguino-escrotal
Ano imperforado
Atresia intestinal
Atresia esofagica
Atresia duodenal
Hidronefrosis
Agenesia renal
Agenesia uretral
Criptorquidia
Agenesia testicular
Hipospadias
Epispadias

Agenesia de pene
Hidrocele congénito
Agenesia parcial de

genitales externos
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Variable Definicion Dimension Indicador Escala
operacional
Tipode  Anomalia encontrada Piel y sistema Anomalia Anetodermia de cuero
anomalia en recién nacido segin  musculoesque cabelludo.
por el sistema corporal lético. Displasia congénita de
sistema.  afectado. cadera
Pie equinovaro
Polidactilia
Hemimelias

Acondroplasia
Artrogriposis
Ausencia congénita de
rotula

Subluxacion parcial
bilateral de rodillas
Focomelia
Sirenomelia
Sindactilia

75
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2.12. Métodos, técnicas y procedimientos:

Para la realizacion de esta investigacion se procedio inicialmente, a la solicitud escrita de
autorizacion por parte de las autoridades del Nuevo Hospital Monte Espafia para hacer uso de las
instalaciones de la unidad, ademés de la utilizacién de informacion y documentos de tipo legal;
exponiéendoles los objetivos que se perseguian este estudio y la importancia de éste; acordando la
presentacion del informe final.

Una vez que el protocolo de investigacion fue aprobado por las autoridades académicas de
la Facultad de Medicina de la Universidad Nacional Autonoma de Nicaragua y las autoridades del
Nuevo Hospital Monte Espafia, se procedié a iniciar la recoleccion de informacion de expedientes
clinicos y fichas de notificacion obligatoria de anomalias congénitas del RENIMAC mediante la
ficha de recoleccidn previamente elaborada y validada con prueba piloto que se aplic6 a 10 de las
unidades de muestreo.

Al obtener la informacion necesaria de la totalidad de las unidades de muestreo que
conformaron la muestra se procedié a la tabulacién y analisis de la informacién para la

presentacion de los resultados, conclusiones y recomendaciones.

2.13. Plan de tabulacién y andlisis de la informacién:

Para la tabulacion de la informacion que se obtuvo a través de entrevista, revision de
expedientes y fichas de notificacion obligatoria de anomalias congénitas y que se plasmé en la
ficha de recoleccidn de datos se realizo cruce de variables de acuerdo con los objetivos planteados.
Dicha informacion fue ingresada en una base de datos disefiada en el programa Excel 2016, y se

elaboraron tablas con ayuda de dicho programa.

En cuanto al andlisis de los datos que se obtuvieron de la recoleccion y tabulacion de la
informacion, se realizaron graficos para la representacion visual de los resultados y, ademas, se

emplearon estadisticas simples (frecuencia y porcentaje) e indicadores de letalidad (tasa letalidad):

) Total de muertes por anomalias congénitas
Tasa de letalidad =x100

Total de recién nacidos con anomalias congénitas
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Las variables se cruzaron de la siguiente manera:
» Caracteristicas sociodemogréficas: Frecuencia/Porcentaje.
= Antecedentes personales no patoldgicos y patolégicos: Frecuencia/Porcentaje.
= Antecedentes obstétricos: Frecuencia/Porcentaje.
= Antecedentes transgestacionales: Frecuencia/Porcentaje.
= Edad gestacional-sexo: Frecuencia/Porcentaje.
= Caracteristicas clinicas de recién nacidos: Frecuencia/Porcentaje.
= Condicidn al nacimiento de recién nacidos: Frecuencia/Porcentaje.
= Condicion al egreso de recién nacidos: Frecuencia/Porcentaje.
= Condicidn al nacimiento-egreso de recien nacidos: Frecuencia/Porcentaje.
= Anomalias segun numero y severidad: Frecuencia/Porcentaje.
» Relacion anomalias segun nimero-severidad: Frecuencia/Porcentaje.
= Anomalias segun sistema afectado: Frecuencia/Porcentaje.
» Anomalias cromosomicas: Frecuencia/Porcentaje.
= Anomalias del aparato de la vision, audicion y labio, boca y paladar: Frecuencia/Porcentaje.
= Anomalias del cuello y del sistema respiratorio: Frecuencia/Porcentaje.
= Anomalias del sistema cardiovascular: Frecuencia/Porcentaje.
» Anomalias de la pared abdominal y sistema gastrointestinal: Frecuencia/Porcentaje.
= Anomalias del sistema urogenital: Frecuencia/Porcentaje.

= Anomalias de piel y sistema musculoesquelético: Frecuencia/Porcentaje.

2.14. Consideraciones éticas:

Durante el desarrollo de la presente investigacion, se garantiz6 al paciente y sus familiares
la confidencialidad de la identidad a la persona, pues ni sus nombres ni datos personales fueron de
conocimiento publico.

Las bases de datos que se utilizaron para la recopilacion de informacion que son de uso
institucional ni la informacion que se encontré en los expedientes clinicos fueron divulgadas,
utilizdndose Unicamente para fines educativos y respetando de esta manera los principios de
autonomia y beneficencia que forman parte de la ética médica. Los informes escritos y orales

incluyen solamente datos relevantes a los propdsitos de la evaluacion.
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3. Desarrollo
3.1.Resultados

De acuerdo con los datos obtenidos de la recoleccion y tabulacién de informacién sobre el
comportamiento clinico epidemioldgico de las anomalias congénitas en recién nacidos atendidos
en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022, se
obtuvo que, de un total de 2,785 nacimientos, la frecuencia de anomalias congénitas fue de 2% (55
casos) contribuyendo el afio 2020 con un 2% (10 casos), el afio 2021 con 2.2% (30 casos) y el afio
2022 con 1.6% (15 casos).

Dentro de las edades de las madres de los recién nacidos con anomalias congénitas, el grupo
con predominancia fue el de 20-34 afios con 81.8% (45 casos), seguido del grupo de mayores de
35 aflos con 14.6% (8 casos) y 15-19 afios con el 3.6% (2 casos) sin presentar casos en el grupo de
menores de 15 afios (Ver grafico 1). En cuanto a escolaridad, el 63.6% (35) de las madres tenian
educacion secundaria, 21.8% (12) educacion primariay 14.6% (8) eran universitarias (Ver grafico
2). El 40% (22) de las madres eran ama de casa, 23.6% (13) operarias, 3.6% (2) estudiantes y
32.7% (18) tenian otras ocupaciones entre ellas agentes de atencidn al cliente, cajeras, cocineras,
etc. (Ver grafico 3).

Con relacion a la procedencia de las madres de estos recién nacidos con anomalias
congénitas, se identificd que de las sedes municipales con las que cuenta esta unidad hospitalaria
la que predomin6 con mayor numero de casos fue Managua con un 58.2% (32 casos), Ciudad
Sandino con 18.2% (10 casos), Tipitapa con 16.4% (9 casos) y San Marcos con 7.3% (4 casos)
(Ver grafico 4).

Dentro de los antecedentes personales no patoldgicos ninguna madre refirié alguno (Ver
grafico 5).

Con relacion a los antecedentes personales patoldgicos, el 89% de las madres no presentaba
ninguno, 5% (3) de las madres eran diabéticas, 4% (2) eran hipertensas y 2% (1) asmaticas (Ver
gréafico 6).

Los antecedentes obstétricos predominantes fueron: 38% (21) de las madres eran bigestas,
33% (18) primigestas, 27% (15) multigestas y, 2% (1) granmultigestas; ademas, el 12.7% (7) de
las madres habian presentado abortos, 2% (1) hijo previo con anomalia congénita y 4% (2) tuvo

antecedente de hijos macrosémicos (Ver graficos 7 y 8).
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Dentro de los antecedentes transgestacionales se logré encontrar que del 100% de los casos
en correspondencia con el control del embarazo por parte del personal de salud, el 49.1% (27)
fueron controlados mas de 4 ocasiones, 43.6% (24) en 2-4 ocasiones, 5.5% (3) solamente en 1
ocasion y el 1.8% (1) no fueron controlados en ningiin momento de la gestacion (Ver grafico 9).
En cuanto a la planificacion del embarazo se encontrd que 71% (39) de éstos fueron planeados y
el 29% (16) no lo fueron; asi mismo dentro de los embarazos no planeados en el 56% (9) no se
utilizoé ninglin método anticonceptivo y en el restante 44% (7) si se utiliz6: 6 hormonal inyectable
y 1 hormonal oral (Ver gréfico 10).

Continuando con los antecedentes transgestacionales, se indagd sobre la exposicion a
agentes teratdgenos encontrando que el 7% (4) se expuso a farmacos como unico agente teratdgeno
identificado, 58% (32) negaron exposicion alguna y 35% (19) no hicieron referencia a esto. En el
94.5% (52) de los casos hubo ingesta de acido félico durante el embarazo y en el 5.5% (3) no la
hubo (Ver gréafico 10).

Las patologias transgestacionales identificadas en orden de frecuencia fueron vaginosis
24% (13), infeccidn de vias urinarias 20% (11), polihidramnios 13% (7), diabetes gestacional 11%
(6), amenaza de parto pretérmino 7% (4), oligohidramnios 5% (3) seguido de condilomatosis
vulvovaginal en 2% (1). En 18% (10) de los casos no se identificaron patologias transgestacionales
(Ver grafico 11).

Los recién nacidos incluidos en el estudio segun distribucion por sexo eran 23 (42%) sexo
femenino, 32 (58%) sexo masculino, correspondiendo a que nacieron 1.4 varones con anomalias
congénitas por cada mujer nacida con anomalias congénitas.

Segun los datos encontrados 65% (36) de los recién nacidos con alguna anomalia congénita
fueron de término en cuanto a edad gestacional y 35% (19) pretérmino. De los recién nacidos de
término 44.4% fueron de sexo femenino y 55.6% de sexo masculino, entre los pretérmino 36.8%
fueron de sexo femenino y 63.2% de sexo masculino (Ver grafico 12).

Del 100% de los recién nacidos con alguna anomalia congénita, el 74.6% (41) fueron
normopeso, 20% (11) fueron de bajo peso al nacer, 3.6% (2) macrosémicos y 1.8% (1) muy bajo
peso al nacer (Ver gréfico 13).

Con respecto al Apgar al nacimiento, 96% (53) de los recién nacidos tuvieron Apgar

normal, 2% (1) depresion leve/moderada y 2% (1) depresion severa (Ver grafico 14).
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De acuerdo con los resultados encontrados en cuanto a la condicion de nacimiento de los
recién nacidos con anomalias congénitas el 100% (55) de los casos nacieron vivos siendo 23 casos
de sexo femenino y 32 de sexo masculino. De éstos, en cuanto a condicion de egreso, el 16% (9)
de los nacidos vivos fallecieron durante su estancia intrahospitalaria (Ver grafico 15).

Dentro de la identificacion de las anomalias congénitas de acuerdo a su clasificacion
clinica, se encontrd que 65.5%(36) presentaron anomalias mayores, 20%(11) anomalias menores,
64% (35) de los casos presentaron anomalias Unicas dentro de las cuales 71.4% eran anomalias
Unicas mayores (25) y 28.6% (10) anomalias unicas menores; el restante 36% (20) de los casos
presentaron anomalias multiples correspondiendo el 55% (11) a anomalias multiples mayores y
40% (8) a casos con anomalias multiples mayores y menores finalizando con un 5%(1) par
anomalias multiples menores (Ver gréaficos 16, 17 y 18).

Se encontr6 ademas que el sistema més afectado es el musculoesquelético con 19.6% (19)
de los casos, seguido del sistema cardiovascular con 18.6% (18), gastrointestinal 12.4% (12),
sistema nervioso central 11.3% (11), sistema respiratorio 10.3% (10), aparato auditivo 7.2%
(7.2%), anomalias de labios, boca y paladar 6.2% (6), anomalias cromosémicas con 5.2% (5);
anomalias del aparato genital y urinario con 3.1% (3) cada uno, anomalias de pared abdominal
2.1% (2) y por ultimo anomalias de cuello 1% (1) (Ver grafico 19).

Las anomalias musculoesqueléticas con mayor frecuencia fueron pie equinovaro (47.4%) y
polidactilia (21.1%). Dentro de las anomalias congénitas cardiovasculares las mas frecuentes
fueron la comunicacion interauricular tipo foramen oval (27.8%) y arteria umbilical Unica (11%).
En cuanto a las anomalias del sistema gastrointestinal identificadas, las méas frecuentes fueron ano
imperforado (41.7%) y atresia esofagica (16.7%) y, con relacion a las anomalias mas frecuentes
del sistema nervioso central se encontr6: mielomeningocele con 27.3% (3) e hidrocefalia 18.2%
(2).

La tasa de letalidad fue de 16%.
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3.2.Discusién y analisis

Durante este estudio se revisaron un total de 55 expedientes, asi como 55 fichas de
notificacion obligatoria de anomalias congénitas del RENIMAC de recién nacidos atendidos en el
Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 de septiembre 2022 a los
cuales se les brindé atencion inmediata del recién nacido; los datos fueron recolectados mediante
una ficha de recoleccion disefiada tomando en cuenta los objetivos de la investigacion.

La frecuencia de las anomalias congénitas varia de un pais a otro y generalmente involucra
factores ambientales. La estadistica menciona una frecuencia menor a 5%, lo que coincide con este
estudio en el que se identificaron 55 casos de recién nacidos con algun tipo de anomalia tomando
en cuenta recién nacidos tanto vivos como fallecidos, obteniendo una frecuencia de 2%, similar a
al estudio realizado por Ortega (2009) con 1.57%.

En cuanto a las caracteristicas sociodemograficas de las madres se identificd que el grupo
de 20-34 afios fue el mas afectado seguido del grupo de mayores de 35 afios coincidiendo con
Ramos et al. (2009) cuyo grupo predominante fueron los de 16-20 afios y 21-30 afios, siempre en
el grupo de mujeres en edad fértil, lo cual nos indica que la mayoria de las anomalias congenitas
no estan relacionadas con la edad materna, sin embargo, se logr6 identificar que los casos de
anomalia cromosomica en este estudio fueron hijos de madres con edad mayor de 35 afios,
coincidiendo con la literatura que establece que hijos de madres mayores de esta edad, tienen riesgo
de 2-4 veces mas alto para desarrollar algin tipo de anomalia congénita con afectacién de
predominio cromosémico.

El 63.6% de las madres tenian como méxima escolaridad secundaria, no coincidiendo con
lo encontrado por Vargas (2005) donde la mayoria de las madres alcanzaron el nivel de primaria.

En relacién con la ocupacion de las madres, se encontr6 que el 40% eran ama de casa lo
que probablemente redujo el riesgo de exposicidn a factores teratdgenos del area laboral dejando
solamente la exposicion a factores ambientales y quimicos. Este hallazgo coincide con Poveda &
Rodriguez (2014) estudio en el cual la mayoria de las madres eran ama de casa.

En cuanto a la procedencia, se encontrdé que la mayoria de madres eran procedentes de
Managua, esto debido a que es la unidad hospitalaria que atiende mayor densidad poblacional.

El consumo de sustancias durante el embarazo es otra causa relacionada con una mayor
frecuencia de anomalias congénitas con un incremento del 9%. De los estudios revisados

solamente Ramos et al. (2009) tomo en cuenta este factor de riesgo, pero no se logré demostrar
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asociacion significativa entre el uso y abuso de sustancias y las anomalias congénitas, al igual que
en este estudio, ya que ninguna de las madres refirio habitos toxicos.

En cuanto a antecedentes personales patoldgicos, ninguno de los estudios revisados hizo
énfasis en la relacion que existe entre patologias maternas pregestacionales y la aparicion de
anomalias congénitas en el recién nacido. En este estudio se encontrd que el 9% de las madres
cursaba con alguna patologia antes del embarazo, dentro de ellas: diabetes, hipertension arterial
cronica y asma; las que se han asociado a aumento del riesgo de desarrollar anomalias congénitas
en 2 a 4 veces.

En este estudio se identificd que la mayor parte de madres eran bigestas. De éstas, el 12.7%
habian presentado al menos 1 episodio de aborto durante su vida y 2% tenian antecedente de hijo
previo con anomalias congénitas, lo que orienta a que existe en ellas, en su pareja, en la familia o
su entorno, factor predisponente alguno que sea causante o desencadenante de las anomalias, ya
que la literatura sugiere que el 50% de las concepciones terminan en aborto y de éstas el 50% son
debido a anomalias cromosomicas u otra anomalia no compatible con la vida.

Con respecto al nimero de atenciones prenatales que recibieron las madres de recién
nacidos con anomalias congénitas incluidas en este estudio se identifico que la mayoria de ellas
tenian mas de 4 atenciones en todo el embarazo seguidas del grupo de 2-4 atenciones prenatales
lo que garantiza un adecuado seguimiento de la gestacion en cuanto a desarrollo fetal, bienestar
materno-fetal y prevencion de factores predisponentes transgestacionales de hacerse con calidad,
ambito que no corresponde evaluar en este estudio.

La ingesta de acido félico se ha considerado un método para la prevencion de anomalias
congénitas principalmente las que afectan la formacién y desarrollo del tubo neural sobre todo
cuando se inicia antes de la concepcion. En este estudio de identificd que el 94.5% de las madres
cumplié con la ingesta de acido folico durante de la gestacion, lo que guarda relacién con que las
anomalias del sistema nervioso central no ocupan el primer lugar en frecuencia en este estudio. En
cuanto a exposicion a teratdgenos, hecho no comentado en los estudios revisados, el 7% estuvo
expuesto a teratdgenos de tipo farmacoldgico; mas importante es notar que, no se obtuvo registro
de esto en el 35% de los casos siendo de suma importancia como factor de riesgo para el desarrollo
de anomalias congénitas.

Al analizar las madres de recién nacidos con anomalias congénitas con relacion a patologias

transgestacionales, el mayor porcentaje presentd alguna enfermedad correspondiéndose con la
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literatura revisada ya que las infecciones se asocian al 10% de las anomalias congenitas. Las
patologias transgestacionales méas frecuentes identificadas fueron: vaginosis, infeccion de vias
urinarias, alteraciones del liquido amniético (polihidramnios y oligohidramnios), diabetes
gestacional, amenaza de parto pretérmino y condilomatosis vulvovaginal.

Los recién nacidos con anomalias congeénitas estudiados fueron predominantemente del
sexo masculino correspondiéndose con los antecedentes revisados. Aun no se conoce razon por la
cual el sexo masculino es mas perjudicado.

De acuerdo con la literatura, los recién nacidos con alguna anomalia congénita
generalmente nacen con edad gestacional menor a las 37 semanas de gestacion, es decir son
pretérminos, difiriendo este estudio, ya que se encontré que el 65% de los recién nacidos
estudiados fueron de término al nacimiento.

La mayoria de los casos estudiados tuvieron un peso al nacimiento entre 2,500-3,500
gramos lo que los convierte en normopeso coincidiendo con Ruiz (2013), lo que difiere de la
literatura internacional la cual menciona que el riesgo de presentar anomalias congénitas es hasta
6 veces mayor en productos con peso menor a 1,500gramos.

Dentro de las anomalias congénitas con mayor frecuencia encontradas, ocupan el primer
lugar las anomalias congénitas mayores, ya sean unicas o multiples coincidiendo con Ruiz (2013).

En cuanto al predominio de anomalias segun sistema afectado, en este estudio se encontro
que las anomalias del sistema musculoesquelético ocupaban el primer lugar, seguidas de las del
sistema cardiovascular y, en tercer lugar, las anomalias del sistema gastrointestinal, coincidiendo
en cuanto a la frecuencia de las anomalias musculoesqueléticas con el estudio realizado por
Bojorge (2004).

La tasa de letalidad al egreso encontrada fue de 16%, lo que refleja que 9 de 55 casos con
anomalias congénitas habian fallecido al egreso siendo mayor que la tasa de letalidad referida por
la OMS para las anomalias congénitas que es del 10%. El resultado obtenido en este estudio fue
mas alto que en los estudios revisados, lo que permite evidenciar que las anomalias congénitas
provocan un alto numero de muertes neonatales incrementando el indicador a nivel departamental
y nacional, convirtiéndose en un hecho sobre el cual se debe incidir desde todos los niveles,

haciendo énfasis en la planificacion de los embarazos y todo lo que esto conlleva.
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3.3.Conclusiones

1. Lamayoria de las madres tenian edad entre 20-34 afios, procedentes de Managua, con nivel

de escolaridad basico que corresponde a educacion secundaria y eran ama de casa.

2. Enrelacion a los antecedentes, la mayoria de las madres negaron antecedentes personales
patologicos y no patoldgicos, eran bigestas, tuvieron mas de 4 controles prenatales,
ingirieron &cido fdlico durante la gestacion, no se registré la exposicion a factores
teratdgenos y la mayoria de los embarazos fueron planificados. Las principales patologias
transgestacionales en orden de frecuencia fueron: vaginosis, infeccion de vias urinarias,

alteraciones del liquido amnidtico y diabetes gestacional.

3. Las anomalias congénitas se expresaron con mayor frecuencia en recién nacidos de sexo
masculino, de término, normopeso y con Apgar normal al nacimiento. Hubo 9 casos de

muerte neonatal.

4. De acuerdo con la clasificacion las anomalias congénitas méas frecuentes segin el nimero
predominaron las anomalias Unicas, segun severidad las mayores y segun el sistema
afectado en orden de frecuencia: musculoesqueléticas (pie equinovaro y polidactilia),
cardiovasculares (comunicacion interauricular tipo foramen oval y arteria umbilical Gnica),

y del sistema gastrointestinal (ano imperforado y atresia esofagica).
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3.4.Recomendaciones

A las autoridades del Hospital Monte Espafia:

e Mantener supervision y vigilancia exhaustiva en cuanto al cumplimiento en la captacion
precoz de los embarazos y a las atenciones prenatales para la identificacion oportuna de
factores de riesgo.

e Continuar con el seguimiento de todos aquellos embarazos en los cuales se hayan
identificado factores de riesgo para anomalias congeénitas o ya se hayan diagnosticado las
mismas.

e Educacion continua al personal de salud sobre el Registro Nicaragiense de
Malformaciones Congénitas con el objetivo de mantener un adecuado sistema de registro
util para futuras investigaciones.

e Realizar estudios de mayor complejidad tipo causalidad que permitan identificar la

relacion entre factores de riesgo y anomalias congénitas al nacimiento.

Al personal de salud:

e Brindar consejeria continua a la poblacion en general sobre la importancia de la
planificacién familiar, la responsabilidad en el uso de cualquiera de los métodos existentes,
la adherencia y disciplina en cuanto al uso de estos.

e Busqueda activa de factores de riesgo en toda mujer en edad fértil que desee estar o esté
embarazada con el objetivo de disminuir la morbimortalidad materno-fetal.

e Identificar mujeres en edad fértil que deseen un embarazo para incentivar el inicio de la
ingesta de acido folico pre-concepcional (3 meses antes) con el objetivo de disminuir la
morbilidad perinatal por anomalias congénitas.

e Mejorar la calidad en el registro de los datos de los pacientes en el expediente clinico para
asegurar una excelente fuente de informacion al momento de recoleccion de datos
estadisticos para futuras investigaciones y asegurar el registro de todos los casos

identificados de anomalias congeénitas en la base del RENIMAC.
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A la comunidad:

e Asistir a las unidades de salud en busca de consejeria sobre planificacion familiar y el
correcto uso de los métodos existentes.

e Adquirir responsabilidad en cuanto a la importancia de la asistencia periddica tanto a
planificacion familiar como atenciones prenatales.
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5. Anexos

5.1.Anexo 1: Ficha de recolecciéon de informacion

UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE NICARAGUA
UNAN-MANAGUA
NUEVO HOSPITAL MONTE ESPANA

"Comportamiento clinico epidemioldgico de anomalias congénitas en recién
nacidos atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de
septiembre 2020 a septiembre 2022"

FICHA DE RECOLECCION DE INFORMACION

La presente recoleccion de informacion se realizara con fines academicos e

investigativos. Los datos aqui obtenidos seran guardados bajo confidencialidad.

Caso N.% Afo: Expediente:

1. DATOS PERSONALES DE LA MADRE:

Edad: =15 anos 15-19 anos Procedencia:
20-34 anos =35 afios COcupacion
Escolandad:
____Analfabeta ____Secundaria
____Alfabetizada ____Universidad
____ Primaria

2. ANTECEDENTES MATERNOS:
v Antecedentes personales no patologicos

___Tabaquismao ____Alcohaolismao ____Consumo de estupefacientes
__ Minguno

v Antecedentes personales patologicos

___Diabetes ____Hipertension arterial ___Tuberculosis
____Hipotiroidismo ____Asma ____Chagas
____Epilepsia __Virus de la ___Toxoplasmosis
____Fenilcetonuria inmunodeficiencia ___ Minguna

Lupus eritematoso humana
sistémico _ Sifilis
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¥ Antecedentes obstétricos
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= (Gestaciones: __ Primigesta __ Bigesta __ Multigesta __ Granmultigesta
» Abortos: S Mo

« Obitos: S Mo

= Hijos con anomalias congénitas __ Si ___No

= Hijos macrosomicos S Mo

v Antecedentes transgestacionales

« Mo. de controles prenatales: 1 2-4 =4 Moporta HCFE __ Minguno.

» Embarazo planeado:  _ Si Mo
*  Uso de anticonceptivos hormonales: ____Drales ___Inyectables ___ Minguno
» Ingestade acidofolico: _ Si Mo
= Exposicion a teratogenos:
__Radiaciones __ Plaguicidas __ Fammacos o estupefacientes, ; Cudles?
___Moregistrado __ Ninguno
= Patologias transgestacionales:
___Infeccion de vias urinarias ___Vaginosis
___ Sifilis ____Polihidramnios
___TORCH ____Oligohidramnios
_ Tuberculosis ___Anhidramnios
____Chagas ___ Minguna
3. CARACTERISTICAS DEL RECIEN NACIDO
= Edad gestacional: __ Pretérmino ____Término ___ Postérming
» Sexo: __ Femenino ___ Masculing ___Indiferenciado
= Pezso. _ Extremado bajo peso al nacer _ Muy bajo peso al nacer
____Bajo peso al nacer ___ MNormopeso
___Macrosomico
= Apgar. __ Depresion severa ___ Depresion moderada-leve
___ Mormal ___ Mo valorable
= Condicion al nacimiento: _ Vivo __ Fallecido
= Condicion al egreso: _ Vivo __ Fallecido

4, CARACTERISTICAS DE LA ANOMALIA CONGENITA
« _ Unica _ Multiple
« Mayor ___ Menor
= Anomalia cromosomica, especifigue:
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= Anomalia del sistema nervioso central, especifique:

= Amomalia del oido, especifique;
= Anomalia de los labios, boca y paladar, especifique:

= Anomalias cardiacas, especifique:
= Amomalias del aparato respiratorio, especifique:

= Anomalias de la pared abdominal, especifique:

= Anomalias del sistema gastrointestinal, especifique:

= Anomalias urinarias, especifique:
= Amomalias de organos genitales, especifique:;

= Anomalias musculoesgueléticas, especifique:
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5.2.Anexo 2: Ficha RENIMAC

REPUBLICA DE NICARAGUA
MINISTERIO DE SALUD
REGISTRO NICARAGUENSE DE MALFORMACIONES CONGENITAS
FICHA DE NOTIFICACION DE CASO

HOSPITAL / UNIDAD DE SALUD:
SILAIS/ CIUDAD/ DEPARTAMENTO:
DATOS DE LA MADRE: DATOS DEL RECIEN NACIDO:
Primer Apellido: Fecha de Nacimiento: (dfa/mes/afio):
Segundo Apellido: Hora de Nacimiento: AM PM
Nombres: Sexo:M____F____ Ambiguo:
Edad: Peso: gramos.
No. expediente: Talla: CMS
No. Cédula: PC: CMS.
Escolaridad: RN vivo: SI NO
Domicilio: Si falleci6, se realizé autopsia: SI ___ NO ___
Barrio: Tipo de embarazo: simple: otro
Municipio: Apgar:
Departamento: Edad gestacional: _____ semanas (Capurro)
Parto Institucional: ___ Domiciliar:
OTROS DATOS:
Gestas: Partos: Ceséreas: Abortos:
Se realizé CPN: NO Si 1a3 4a6 Mayor de 6
Problemas en el embarazo: S| ___ NO____ Tipo de problema:
Medicamentos en el embarazo: SI__ NO__ Tipo de medicamento:
Otros hijos con malformaciones congénitas: SI ___ NO___ Tipo:
Tomé Acido félico antes del embarazo: SI___ NO___ Dosis:
Consanguinidad en la pareja: SI NO
Parentesco (Especifique):
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DESCRIBA LAS MALFORMACIONES DEL RECIEN NACIDO

Cuando sospechar de un caso de Sindrome de Rubeola Congénita (SRC):

Anomalias mas frecuentemente asociada SRC

Cuando sospechar

Auditivas (80-90%) Sordera

Parece que no oye bien. Realizar
Emisiones otoacusticas y/o
potenciales evocados en casos
sospechosos.

- Encefalitis, retardo psicomotor

Defectos congénitos del | Ductus arterioso permeable. Se cansa. Suda mucho, se pone

Corazén (46%) Estenosis periférica A. Pulmonar. | moradito o pélido cuando se
Comunicacién interventricular o | alimenta o llora.
interatrial.

Oculares (35%) Ceguera resultante de: Catarata, Ojos Blancos o Pupila blanca, Ojos
microftaimia, Glaucoma, son muy pequefios, Ojos son muy
corioretinitis grandes

Neurolégicas (10-20% Microcefalia, anencefalia, meningo | Cabeza pequefia (<10 percentil)

OBS: sordera + cardiopatia + catarata= 8%
Otras: Estrabismo, prematuridad, retardo del crecimiento,

transitorias: ictericia, puarpura.

POSIBILIDADES DIAGNOSTICAS
1 SRC: Sl NO
2. Otras posibilidades especifique:

Nombres y Apellidos completos:

DATOS DEL PERSONAL QUE REALIZO LLENADO DE LA FICHA:

Cargo dentro del servicio:

Fecha de llenado de la ficha:

Teléfono: Fax:

Direccidn electrénica:
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5.3.Anexo 3: Tablas y graficos
Tablas

Tabla 1
Frecuencia de anomalias congénitas en recién nacidos atendidos en el Nuevo Hospital Monte
Espafa en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

- FRECUENCIA DE
ANO NACIMIENTOS . %
ANOMALIAS CONGENITAS
2020 509 10 2
2021 1,351 30 2.2
2022 925 15 1.6
Total 2,785 55 2

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.



ANOMALIAS CONGENITAS NHME 12 SEPTIEMBRE 2020-30 SEPTIEMBRE 2022

Tabla 2

Caracteristicas sociodemograficas de madres de recién nacidos con anomalias congenitas
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atendidos en Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre

2022.

CARACTERISTICAS
SOCIODEMOGRAFICAS
Edad
» 15-19 afios
» 20-34 afios
» =35afos
Escolaridad
» Primaria
» Secundaria
» Universidad
Ocupacion
» Ama de casa
» Operaria
» Estudiante
» Otro
Procedencia
» Managua
» Ciudad Sandino
> Tipitapa

» San Marcos

Fuente: Ficha de recolecciéon de datos.

FRECUENCIA

45

12
35

22

13

18

32
10

%

3.6
81.8
14.6

21.8
63.6
14.6

40
23.6
3.6
32.7

58.2
18.2
16.4
7.3

n=55
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Tabla 3

Antecedentes personales no patoldgicos y patoldgicos de madres de recién nacidos con anomalias
congeénitas atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a
30 septiembre 2022.

n=55

ANTECEDENTES MATERNOS FRECUENCIA %
Antecedentes personales no patoldgicos

» Tabaquismo 0 0

» Alcoholismo 0 0

» Consumo de estupefacientes 0 0
Antecedentes personales patoldgicos

> Diabetes Mellitus 3 5

» Hipertension arterial 2 4

» Asma 1 2

» Ninguno 50 89

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.
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Tabla 4
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Antecedentes obstétricos de madres de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el

Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

ANTECEDENTES OBSTETRICOS FRECUENCIA

Gestaciones
» Primigesta
> Bigesta
» Multigesta
» Granmultigesta
Abortos
> Si
> No
Obitos
> No
Hijos con anomalias congénitas
> Si
> No
Hijos macrosémicos
> Si
> No

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.

18
21
15

48

55

54

53

n=55

%

33
38
27

12.7

87.3

100

98

96
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Tabla b

Antecedentes transgestacionales de madres de recién nacidos con anomalias congénitas
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atendidos en Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre

2022.

ANTECEDENTES TRANSGESTACIONALES FRECUENCIA

Controles prenatales
» 1 control
» 2 a4 controles
» >4 controles
» Ninguno
Embarazo planeado
> Si
» No
Uso de anticonceptivos hormonales
» Inyectables
» Anticonceptivos orales
» Ninguno
Exposicion a teratégenos
> Si
» No
» No registrado
Ingesta de acido fdlico
> Si
> No

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.

24
27

39
16

32
19

52

n=55

%

5.5
43.6
49.1

1.8

71
29

38

56

58

35

94.5
5.5
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ANTECEDENTES TRANSGESTACIONALES

Patologia

>

YV V. V. V V V VY

Fuente:

Tabla 6

Relacion edad gestacional y sexo de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el

Vaginosis

Infeccion de vias urinarias
Polihidramnios

Diabetes gestacional
Amenaza de parto pretérmino
Oligohidramnios
Condilomatosis

Ninguno

Ficha de recoleccion de datos.

FRECUENCIA

%

24
20
13
11

18

n=55

Nuevo Hospital Monte Esparia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

Edad gestacional

Femenino %  Masculino

Pretérmino 7 36.8
Termino 16 44.4

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.

Indiferenciado
0
0

Total

19
36
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n=55

%

35
65
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Tabla 7
Caracteristicas clinicas de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el Nuevo

Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

n=55

CARACTERISTICA CLINICA FRECUENCIA %
Peso

» Muy bajo peso al nacer 1 1.8

» Bajo peso al nacer 11 20

» Normopeso 41 74.6

» Macrosémico 2 3.6
Apgar

» Normal 53 96

» Depresion moderada 1 2

» Depresion severa 1 2

Fuente: Ficha de recolecciéon de datos

Tabla 8
Condicidn al nacimiento de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos Nuevo Hospital

Monte Esparia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

n=55
o Femenino Masculino
Condicién
Frecuencia % Frecuencia %
Vivo 23 100 32 100
Fallecido 0 0 0 0
Total 23 100 32 100

Fuente: Ficha de recoleccion de datos
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Tabla 9
Condicidn al egreso de recién nacidos con anomalias congenitas atendidos en el Nuevo Hospital

Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022,

n=55
.. Femenino Masculino
Condicién
Frecuencia %  Frecuencia %
Vivo 20 87 26 81
Fallecido 3 13 6 19
Total 23 100 32 100

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.

Tabla 10

Relacion entre condicion al nacer-condicion de egreso de recién nacidos con anomalias
congénitas atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a
30 septiembre 2022.

n=55
Femenino Masculino
Condicion : _ Total %
Frecuencia % Frecuencia %
Nacido vivo 23 100 32 100 55 100
Nacido fallecido 0 0 0 0 0 0
Egreso vivo 20 87 26 81 46 84
Egreso fallecido 3 13 6 19 9 16
Total vivos 20 87 26 81 46 84
Total fallecidos 3 13 6 19 9 16
Total
o 23 100 32 100 55 100
nacimientos

Fuente: Ficha de recoleccion de datos
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Tabla 11
Anomalias segin namero y severidad encontradas en recién nacidos con anomalias congénitas
atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30

septiembre 2022.

n=55

TIPO DE ANOMALIA FRECUENCIA %
Numero

> Unicas 35 64

» Multiples 20 36
Severidad

» Mayores 36 65.5

» Menores 11 20

» Ambas 8 145

Fuente: Ficha de recoleccion de datos

Tabla 12
Relacién entre anomalias congénitas segun nimero y severidad encontradas en recién nacidos
atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30

septiembre 2022.

n=55
Clasificacion por numero
Clasificacion por S P
Unicas Maltiples
severidad Total
Frecuencia %  Frecuencia %

Mayores 25 71.4 11 55 36
Menores 10 28.6 1 5 11

Ambas 0 0 8 40 8

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.
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Tabla 13

106

Clasificacion de las anomalias segun sistema afectado en recién nacidos atendidos en el Nuevo

Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

SISTEMA AFECTADO FRECUENCIA
> Sistema nervioso central 11
> Aparato de la audicién 7
» Labios, boca y paladar 6
> Cuello 1
» Sistema respiratorio 10
» Sistema cardiovascular 18
» Sistema gastrointestinal 12
» Aparato urinario 3
» Sistema musculoesquelético 19
» Cromosomico 5
» Pared abdominal 2
» Aparato genital 3
> Total 97

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.

Tabla 14

%
11.3
7.2
6.2
1
10.3
18.6
12.4
3.1
19.6
5.2
2.1
3.1
100

Anomalias cromosémicas encontradas en recién nacidos atendidos en el Nuevo Hospital Monte

Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

TIPO DE ANOMALIA PORSISTEMA  FRECUENCIA

» Sindrome Down 4
» Sindrome de Pfeiffer 1
Total 5

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.

%
80
20
100
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Tabla 15
Anomalias del sistema nervioso central encontradas en recién nacidos atendidos en el Nuevo

Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

TIPO DE ANOMALIA POR SISTEMA FRECUENCIA %
» Mielomeningocele 3 27.3
» Hidrocefalia 2 18.2
» Holoprosencefalia 1 9.1
» Agenesia de cuerpo calloso 1 9.1
» Lisencefalia 1 9.1
» Mega cisterna magna 1 9.1
» Dandy Walker 1 9.1
» Arnold Chiari Il 1 9.1
Total 11 100

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.

Tabla 16
Anomalias del aparato de la audicién y labio, boca y paladar encontradas en recién nacidos
atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30

septiembre 2022.

TIPO DE ANOMALIA POR SISTEMA FRECUENCIA %

Aparato de la audicion

» Apéndice preauricular 3 42.9
» Agenesia de conducto auditivo externo 2 28.6
» Microtia 2 28.6
Total 7 100
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Labios, boca y paladar

» Paladar hendido 4 66.7
» Labioy paladar hendido 1 16.7
» Frenillo lingual corto 1 16.7
Total 6 100

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.

Tabla 17
Anomalias de cuello encontradas en recién atendidos en Nuevo Hospital Monte Espafia en el

periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

TIPO DE ANOMALIA POR SISTEMA FRECUENCIA %
Sistema Respiratorio

» Quiste tirogloso 1 100

Total 1 100

Tabla 18
Anomalias del sistema respiratorio encontradas en recién atendidos en Nuevo Hospital Monte
Espafa en el periodo de 1° septiembre 2020 a 31 diciembre 2021.

TIPO DE ANOMALIA POR SISTEMA FRECUENCIA %

Sistema Respiratorio

» Hernia diafragmaética 3 30
» Hipoplasia pulmonar 3 30
» Laringomalacia 2 20
» Quilotorax 1 10
» Agenesia pulmonar unilateral 1 10
Total 10 100

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.
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Tabla 19
Anomalias del sistema cardiovascular encontradas en recién nacidos atendidos en el Nuevo

Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

TIPO DE ANOMALIA POR SISTEMA FRECUENCIA %
» CIA foramen oval 5 27.8
» Arteria umbilical Gnica 2 11
» Conexion andmala de venas pulmonares 1 5.6
» Atrio Unico 1 5.6
» CIvV 1 5.6
» CIV perimembranosa 1 5.6
» Mesocardia 1 5.6
» Dextrocardia 1 5.6
» Insuficiencia trictspidea 1 5.6
» Ventriculo Unico 1 5.6
> Atresia de aorta 1 5.6
» Canal auriculoventricular 1 5.6
> Arco aortico derecho 1 5.6

Total 18 100

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.
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Tabla 20
Anomalias del sistema gastrointestinal encontradas en recién nacidos atendidos en el Nuevo

Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

TIPO DE ANOMALIA POR SISTEMA  FRECUENCIA %

Gastrointestinal

» Ano imperforado 5 41.7
> Atresia esofagica 2 16.7
> Atresia duodenal 1 8.3
» Pancreas anular 1 8.3
> Asplenia 1 8.3
» Enfermedad de Hirschsprung 1 8.3
» Estenosis hipertrofica del piloro 1 8.3
Total 12 100

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.

Tabla 21
Anomalias del sistema urinario encontradas en recién nacidos atendidos en el Nuevo Hospital

Monte Esparia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

TIPO DE ANOMALIA POR SISTEMA FRECUENCIA %
Urinario

» Displasia renal multiquistica 2 66.7

» Agenesia renal unilatera 1 33.3

Total 3 100

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.
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Tabla 22
Anomalias de la pared abdominal encontradas en recién nacidos atendidos en el Nuevo Hospital

Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022,

TIPO DE ANOMALIA POR SISTEMA FRECUENCIA %
Pared abdominal

» Gastrosquisis 2 100
Total 2 100

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.

Tabla 23
Anomalias del sistema musculoesquelético encontradas en recién nacidos atendidos en el Nuevo

Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.

TIPO DE ANOMALIA POR SISTEMA FRECUENCIA %

Musculoesquelético

» Pie equinovaro 9 47.4
» Polidactilia 4 21.1
» Sindactilia 2 10.5
» Agenesia de sacro 1 5.3
» Luxacion congénita de rodilla 1 5.3
» Displasia tanatoforica 1 53
» Apéndice accesoria en mano 1 5.3

Total 19 100

Fuente: Ficha de recoleccion de datos.
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Graéficos
Gréfico 1

Edad de madres de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos el Nuevo Hospital Monte
Esparfia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Fuente: Tabla 2

Gréfico 2
Escolaridad de madres de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el Nuevo
Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Fuente: Tabla 2
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Gréfico 3
Ocupacioén de madres de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el Nuevo

Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Fuente: Tabla 2

Gréfico 4
Procendencia de madres de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos el Nuevo

Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Fuente: Tabla 2
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Gréfico 5
Antecedentes personales no patolégicos de madres de recién nacidos con anomalias congénitas
atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 12 septiembre 2020 a 30

septiembre 2022.

100% 100% 100% 100%
90%
80%
70%
60%
50% FH|
40% & NO
30%
20%
10%
? 0% 0% 0%
0%
TABAQUISMO ALCOHOLISMO ESTUPEFACIENTES

ANTECEDENTE NO PATOLOGICO
Fuente: Tabla 3

Gréfico 6
Antecedentes patoldgicos de madres de recién nacidos con anomalias congeénitas atendidos en el
Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Fuente: Tabla 3
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Gréfico 7
Antecedentes obstétricos de madres de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en
el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Fuente: Tabla 4

Grafico 8
Antecedentes obstétricos de madres de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el
Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Gréfico 9

Antecedentes transgestacionales de madres de recién nacidos con anomalias congénitas
atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30
septiembre 2022.
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Fuente: Tabla 5

Gréfico 10
Antecedentes transgestacionales de madres de recién nacidos con anomalias congeénitas atendidos

en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Gréfico 11
Patologias transgestacionales de madres de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos

en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Fuente: Tabla s

Gréfico 12
Edad gestacional y sexo de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el Nuevo

Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Fuente: Tabla 6
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Gréfico 13
Peso de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia

en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Fuente: Tabla 7

Gréfico 14
Apgar de recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en el Nuevo Hospital Monte
Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Gréfico 15

Relacion condicion al nacer-condicion de egreso de recién nacidos con anomalias congénitas
atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30
septiembre 2022.
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Fuente: Tabla 10

Gréfico 16
Anomalias segun numero encontradas en recién nacidos con anomalias congénitas atendidos en
el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Grafico 17

120

Anomalias segun severidad encontradas en recién nacidos con anomalias congénitas atendidos

en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30 septiembre 2022.
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Gréfico 18
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Relacion entre anomalias congeénitas segun nimero y severidad encontradas en recién nacidos

atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30

septiembre 2022.
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Gréfico 19
Anomalias segun sistema afectado encontradas en recién nacidos con anomalias congénitas
atendidos en el Nuevo Hospital Monte Espafia en el periodo de 1° septiembre 2020 a 30

septiembre 2022.

CROMOSOMICO, 5.2%

CUELLO 1% SISTEMA NERVIOSO
/_ CENTRAL, 11.3%

GENITALES, 3.1%
\ APARATO DE LA

PARED ABDOMINAL, 2.1% = AUDICION, 7.2%

LABIOS, BOCA Y PALADAR,
6.2%

r
SISTEMA
MUSCULOESQUELETICO,

19.6%

SISTEMA RESPIRATORIO,
10.3%

APARATO URINARIO, 3.1% __

SISTEMA/

GASTROINTESTINAL,
12.4%

\_sisTEmA
CARDIOVASCULAR, 18.6%

Fuente: Tabla 13



