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OPINION DEL TUTOR

Las Malformaciones Congénitas constituyen una causa importante de
morbimortalidad en el servicio de Neonatologia.

El estudio de Dra. Abigail Salgado Ocampo es la culminacién de un
esfuerzo con el objetivo de conocer nuestra casuistica y es de suma

importancia dado que

- No existen estudios acerca del tem a.
- Nos muestra un panorama de nuestra situacién

= Sienta las bases para estudios posteriores

Felicito a la Dra. Abigail Salgado Ocampo que a pesar de las

dificultades encontradas, logr6 la realizacion delpresente estudio.

Dra. Maykeline Chéavez
M édico Pediatra

Hospital Escuela Carlos Roberto Huem bes



RESUMEN

Con el objetivo de conocer el comportamiento de las malformaciones
congénitas el servicio de neonatologia del Hospital Escuela Carlos Roberto
Huembés se realizé un estudio descriptivo, prospectivo de corte transversal en el
periodo Enero 2009-Junio 2012. EIl universo estuvo constituido por 3911 recién
nacidos ingresados al servicio y la muestra fue de 484 bebes portadores de

m alform aciones congénitas.

Prevalecio el sexo masculino 283 (59% )y la edad gestacional de término 37 a

42 semanas de gestacion con 469 (97% )

La edad materna predominante fue de 19 a 35 afios 456 (94% ), de
procedencia urbana 421 (87% ), sin héabitos téxicos reportados, el uso de acido
félico antenatal fue nulo, se registro atencién prenatal (en promedio 4 a 6
controles) 305 pacientes (63% ), las enfermedades infecciosas documentada
(Infecciéon del tracto urinario 64(13% ), hiperém esis gravidica 54 (11% ) y vaginosis

76 (16% )). Los farmacos utilizados fueron cefalexina, clotrimazol, dimenihidrinato.

Dentro de las patologias que se presentaron en los pacientes estuvieron la

sepsis 53(11% ), trastornos metabdlicos 45 (9% ).

M alform aciones congénita mayores 377 casos (77% ) con mayor porcentaje las

cardiopatias congénitas 53 (11% ). Malformaciones Menores con 111 (23%)

hemangioma 89 (18% ), Hernia Um bilical 65 (13% ).

La tasa de mortalidad fue de 0.12% .
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INTRODUCCION

La embriogénesis del ser humano es un proceso complejo, actualmente poco
comprendido. Involucra tanto factores genéticos como medioambientales. Dada su
extraordinaria complejidad no sorprende que, en alguna ocasi6on, funcione
errbneamente y que los factores genéticos estén implicados en muchas anom alias

congénitas (21).

Estas alteraciones son de origen m ultifactorial, se desarrollan durante los primeros
meses de gestacion. Su origen estd relacionado a factores de los padres y
especificos de la madre como: edad, infecciones durante el embarazo, estado
nutricional, consanguinidad de los padres, factores genéticos y ambientales, uso

de téxicos: drogas, tabaco, farmacos y alcohol (26)

El mayor porcentaje de las malformaciones congénitas son de causa desconocida.
Entre las causas conocidas, destacan las asociadas a trastornos genéticos
mendelianos, seguidas de las anomalias cromos6micas y a mayor distancia, las

causadas por teratégenos conocidos.

Alrededor del 60% de las malformaciones congénitas se presentan de forma
aislada y wun 30% estan asociadas a otras malformaciones, constituyendo

sindromes polimalform ativos. (8)

El conocimiento de la frecuencia de las aberraciones cromosdomicas y de los
aspectos epidemiolégicos relacionados con éstas, supone un importante avance
en el estudio de la etiopatogenia de las malformaciones congénitas y de las

cromosomopatias asociadas a ellas.

Las alteraciones cromosdmicas son una de las principales causas de
m alform aciones mayores en recién nacidos. A su vez, la presencia de un

sindrome m alformativo o dism 6rfico es una de las principales indicaciones de



realizacion de un estudio citogenética. La prevalencia globalde aquéllas se estim a

entre el 2,1 y el 9,2 porcada milrecién nacidos. (5)

Es de suma importancia valorar al paciente en forma integral. Ya que Las
m alform aciones congénitas en su gran mayoria son de causa desconocida, Yy
muchas veces se asocian a otras malformaciones organicas como malformaciones

cardiacas, vias urinarias, sistem a digestivo, entre otros (23).

Actualmente existe la tendencia de una busqueda de soluciones ante el problem a
gue representan las enfermedades de origen genético, ya que son una causa

importante de morbi-mortalidad infantil.



ANTECEDENTES

La teratologia es elnombre que se le da al estudio delcrecimiento anorm al, deriva
del griego tépa¢ (monstruo) y héyog¢ (ciencia). Utilizada por primera vez en 1832
por Geoffroy St. Hilaire en su libro “Histoiregénérale et particuliere des anom alies
de Il'organisationchezl’lhom me et les animaux”, que fue subtitulado Traité de

tératologie

Los monstruos y las malformaciones congénitas han fascinado a la humanidad por
siglos. Los babilonios consideraban que elnacimiento de hijos anorm ales tenia un

valor predictivo para los asuntos econdmicos y politicos del pais. (7)

En la cultura griega, las anom alias congénitas y las monstruosidades constituian
los modelos de algunas figuras mitolégicas como elciclope Polifemo. Los antiguos
griegos atribuian los nacimientos anormales a causas naturales o accidentes de la
naturaleza. Otra explicaciéon, era la creencia de que los defectos congénitos eran

resultado del apareamiento de seres humanos con demonios. (16)

Los sucesos con la talidomida en 1961, motivo una preocupacién internacional
gue origino la organizacion del sistema de registro y vigilancia de defectos

congénitos tanto a nivel nacionalcomo internacional.(18)

En 1967 se cre6 el Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones
Congénitas (ECLAMC), junto con otros programas en diferentes regiones del
mundo como consecuencia de la epidemia de focomelia provocada por un
teratégeno farmacolégico, la talidomida y con el objetivo de hacer una vigilancia

epidemiolégica o monitorizacién de las malformaciones congénitas(28)

Elpatrén de enfermedad en paises desarrollados mostré un cambio radical a partir
de la década de los afios 70 en el siglo XX, lo que elevd el interés en la carga
impuesta por los defectos al nacimiento y enfermedades genéticas de manera

individualy en la sociedad (20)
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Segun las Estadisticas sanitarias mundiales 2008, unas 260 000 defunciones
neonatales en el mundo se deben a anomalias congénitas. Esta cifra representa
el 7% aproximadamente de todas las defunciones neonatales, pero el porcentaje
varia entre el 5% en la Region de Asia Sudorientaly mas del 25% en la Regiéon de
Europa. Los datos disponibles indican una amplia variacién entre los paises:
(Bangladesh, Etiopia, Guinea Ecuatorial, Liberia, Mali y Sierra Leona) y una
estimacion del 8% en China al38% o mas (Bahrein, Chipre, Irlanda, Kuwait, Q atar

y la Republica Arabe Siria). (19)

En Espafia se realizé un estudio descriptivo durante los 9 meses del estudio se
revisaron 600 neonatos, entre Mayo 2008 y Enero 2009, en una consulta de
Perinatologia del Servicio de Pediatria del Hospital Arquitecto M arcide. Revisados,
en las primeras 72 horas de vida. Se recogieron de forma protocolizada: (23)

a) datos del neonato, edad gestacional, sexo, etnia u origen geografico de los
padres, peso, presencia y localizacién anatémica de mancha Salmon (subdivididas
en glabela, padrpado, dorso nasal, regiéon supralabial, nuca, espalda y regién sacra)
b) datos de la madre, edad y numero de gestaciones previas. Encontrando
resultados como mancha salmén el 59% de los 600 neonatos revisados. La nuca vy
los parpados fueron las localizaciones maéas comunes, con 226 (37,6%) vy 211
pacientes (35,1% ) respectivamente. observd una prevalencia mayor en los recién
nacidos a término o pos-término, de sexo femenino, caucasiano, con mayor peso,
con madre con una edad comprendida entre 30 y 34 afios y sin gestaciones

previas (24)

En un estudio descriptivo retrospectivo, en argentina comprendido de 2002-2006.
Con el objetivo de analizar la distribuciéon espacial y temporal de la mortalidad
infantil por malform aciones congénitas. Concluyé que la tasa de mortalidad infantil
por malformaciones congénitas fue de 3,33% vy el porcentaje de muertes por
m alform aciones <congénita de 22,7% . EI patrén de mortalidad infantil por
m alform aciones congénitas de Argentina es semejante alde paises desarrollados

caracterizandose por una disminucién de la tasa de mortalidad infantil por
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m alform aciones congénitas y aumento del porcentaje de muertes por
m alform aciones congénitas con una contribuciéon preponderante de las

m alform aciones congénitas cardiacas y del sistem a nervioso .(25)

Segun un estudio que realizé Costa Rica con el objetivo de determinar la
prevalencia de nacidos malformados y polimalformados durante 1996-2005, vy
describir su comportamiento en tiempo, lugary persona. Concluy6 que la edad de
la madre y el sexo delrecién nacido son factores de riesgo para la presencia de
m alform aciones. La prevalencia de polimalformados, a partir de 2001 en la
provincia de Limén. La prevalencia de malformados y polimalformados fue
significativam ente mayor tanto en el sexo masculino como para las madres de
mas de 35 afios. Elriesgo en mujeres con edades superiores a 35 afios, de dar a
luz un polimalformado, fue 2,4 veces el de aquellas de menor edad (IC 95% =2,2 -

2,6). (3)

En Costa Rica se realizé un estudio prospectivo de enero 2006 hasta marzo
2008.Con el objetivo de disponer de una metodologia sencilla y barata, para
obtener un diagndéstico prenatal rapido y fiable de trisomia 21, 18 6 13, en
embarazos de alto riesgo genético sometidos a amniocentesis o cordoncentésis.
Se colecté un totalde 93 muestras: 88 de liquido am niético, entre las semanas 15
y 37 de gestacion, y 5 de sangre fetalpor cordoncentésis, entre las semanas 18 y

35 de gestacién. Se pudo obtener elcariotipo en el 72% de las muestras. (16)

En México 2003 un estudio descriptivo concluyé que de un total de 22,771
nacimientos vivos, se captaron 226 casos de recién nacidos con defectos
congénitos externos (0.99% ). Predominéd en el sexo femenino (52.7% ).
Nacimientos de término fueron 67% y pre términos 33% . En la clasificacién por
aparatos y sistemas, el mas afectado fue el sistema digestivo con un 38.9% , en
segundo lugar las malformaciones del sistema nervioso con 15.9% y en tercer
lugar las genopatias con un 15% . En forma global las malformaciones asociadas

ocuparon elsegundo lugar de la poblaciéon estudiada (20).
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El Instituto de Genética Humana, de la Pontificia Universidad Javeriana, Bogotéa
Colombia. Realizé un estudio descriptivo, Con el objetivo de describir la
frecuencia de las principales malformaciones congénitas. Entre Abril de 2001 vy
Enero de 2008, se obtuvo informacién sobre los pacientes con malformaciones
congénitas y se analizaron la edad materna, la edad de gestacién, el sexo y el
peso delneonato. Con resultados: de 52.744 nacimientos en tres ciudades, 3,12%
presenté alguna malformacién congénita. Las anomalias de la oreja fueron las
m as frecuentes. EIl pie equino varo, la polidactilia y el labio y paladar hendidos,
afectaron mas a los pacientes de sexo masculino. El peso y la edad de gestacién

fueron menores en el grupo de los casos que en elde los controles. (28)

La escala de prondstico mostré6 un alto riesgo de mortalidad o discapacidad en
54% de los pacientes y revel6 que la intervenciéon del equipo de salud cambia el
pronéstico en mas de 80% de los casos. Concluyendo que las frecuencias
encontradas son similares a las delresto delmundo. La intervencién delequipo de

salud debe influir en el pronéstico de estas patologias. (27)

Nicaragua en el Hospital Doctor Fernando Vélez Paiz 2004 se realizé estudio
descriptivo retro lectivo, trasversal. Se encontré una incidencia de malform aciones
del 2.3 % . Siendo la edad materna mas frecuente entre 21-25 afios con 43% .La
edad gestacional mas frecuente de 37-41 semanas, prevaleciendo la procedencia

urbana y la escolaridad prim aria. (18)

La patologia transgestacional predominante fue la infeccién del tracto urinario, a
pesar qgue los controles prenatales fueron 6ptimos en las madres. El consumo de
café fue el habito materno mas representativo. El uso de fadrmacos es el factor
ambiental mas asociado a defectos congénitos. Las malformaciones muasculo

esqueléticas y la condicion de egreso alta prevalecieron en elestudio (18).

En un estudio realizado en hospital Alejandro Déavila Bolafios, periodo Enero 2008

a Diciembre 2010. Sobre la prevalencia de la Malformaciones Congénitas. Se
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estudio la poblacién de recién nacidos vivos que fue de 5,479 de los cuales 74
nacieron con malformacién congénita.

Encontrando una frecuencia de 1.3 % . Seglun la edad materna y edad gestacional
de recién nacido, se observdé que el grupo etadreo entre 20 - 24 afios es el mas
afectado con 41.8 % (34).Seguido del 25 - 29 afilos con 35 % (26), luego 30 - 34
afios con 10.8% (8), las mayores de 35 afios con 8 % (6) y por Gltimo 15 - 19

afios 4 % .(8)

En relacién alsexo y tipo de malformacién congénita, 55.4 % (41) corresponde al
sexo masculino, seguido el femenino con un 44.5% (33).En relaciéon alpeso y tipo
de malformacién congénita el 78.3 % (58) fueron de 2500 - 3999 gr, seguido con
18.7% (14) los de 1500 - 2499 gr, y por ultimo en igual porcentaje 1.3% (1) los de
1000 - 1499gry mayor de 4000 gr. De acuerdo a las semanas de gestacién y tipo
de malformacién congénita predomina con 88 % (65) entre 37 — 41 6/7, seguido

con 10.7% (8) las de 28 — 36 6/7 y el 1.3% (1) en mayorde 42 semanas.(8)

Segun el tipo de malformacién congénita y momento de toma de &cido foélico
tenemos que el 61% (45) toma postconcepcionaly el 39% (29) tom aron acido félico
pre concepcional, siendo las anomalias musculo esquelético 19 % (14) y genitales

13.5 % (10) las que prevalecieron en las que toman postconcepcional (8)

Las patologias maternas se presentaron en 40.5 % (30) en las que tenian mas de 7
control prenatal, seguido en 35% (26) en 4 — 6 control prenatal, y finalmente con
24.3% (18) enlos 1 — 3 CPN. Siendo las patologia méas frecuente las IVU 42% (31)
y Leucorreas en un 36.4% (27), seguido con un 19% (14) la preclampsia. EI
85% (63) de las malformaciones congénitas fueron diagnosticadas después del
nacimiento, con un 31% (23) fueron musculo esqueléticas, con 21.6% (16) de
anom alias genitales y el 12% (9) las de piel. EIltipo de malformacién congénita que
prevaleci6 es el musculo esquelético 33.7% (25), los anomalias genitales
21.6% (16), digestivas 17.5% (13), piel 12% (9), sindrome 6.7% (5), los cardiacas y

los faciales en 3(4% ).(7)
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En el Hospital Manuel de JeslUs Rivera se realizé un estudio tipo descriptivo, de
corte transversal en el periodo de Enero a Diciembre 2010. EI universo lo
constituyeron todos los neonatos con m alform aciones gastrointestinales
egresados del servicio de neonatologia que en total fueron 51 pacientes. La
muestra la constituyeron 43 expedientes. Con el objetivo de conocer la evolucibén
clinico quirtdrgica de los neonatos. Concluyendo que la edad al ingreso
predominante fue de 2 a 5 dias, seguido de los menores de 1 dia; representando
en conjunto el 72 % de la poblacién en estudio. EIl sexo predominante fue el
femenino. La mayoria de los neonatos fueron a término con adecuada edad
gestacional y peso normal. Las principales malformaciones gastrointestinales
encontradas fueron la atresia intestinal (44.1% ), malformaciones anorrectales
(32.5% ), atresias esofagicas (13.9% ), enfermedad de Hirschprung (4.6% ) y la
m alrotacién intestinal (4.6). EI 72% de los pacientes presentdé otra malformacion

congénita asociada predominando las cardiacas. (14)

En un estudio es descriptivo Retrospectivo sobre la evolucién de los pacientes con
G astrosquisis u Onfalocele atendidos en el Hospital Infantil Manuel de JesuUs

Rivera “La Mascota” de Enero 2009 hasta Septiembre 2011.

Se revisaron los expedientes clinicos de 49 pacientes atendidos en este periodo
.Se trataron 20 pacientes con Onfalocele y 29 con G astrosquisis. EI 55.1%
procedian de area rural. EIl 100% de los partos fueron institucional; se observo
una moda de edad materna de 18 afios, la mayoria primigestas, méas del 80% con
antecedentes personales no patolédgicos maternos negativos. Solo 10 de los
pacientes contaron con diagndéstico prenatal; el 53.1% de los pacientes nacieron
via vaginal. EI 59.2% fueron pacientes del sexo masculino. EI 30.6% de los

pacientes tenian hipotermia almomento delingreso.(15)

A nivel nacional, el Ministerio de Salud, a través de los programas de vigilancia

epidemiolégica y de atencién integralalnifio. Elaboré un Anéalisis Estadistico de la
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situacion en salud en Nicaragua 2000 - 2011.Donde de las 20,557 defunciones
registradas en menores de 1 afio en este periodo; el 58% fueron en nifios y un

42% en nifias y el 90.6% deltotal de fallecidos procedian de zonas urbana. (16)

EI 73% del total de los fallecimientos se concentraron en 15 grandes causas, de
estas las 8 principales fueron: Sindrome de dificultad respiratoria (17% ), Sepsis
bacteriana (12% ), Diarrea y gastroenteritis de presunto origen infeccioso (7% ),
Neumonia congénita (6% ), Asfixia del nacimiento (6% ), malformaciones congénita
del corazén representaron el (4% ). Desnutricibn proteico-calérica severa (2% ) y

Aspiracion neonatalde meconio (1% ) (17).

En el hospital Escuela Carlos Roberto Huembés a pesar de que se registran
m Gltiples m alform aciones congénitas, que contribuyen a la morbi-mortalidad

neonatal, no se cuenta con ningudn estudio que documente sucomportamiento.
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JUSTIFICACION

En Nicaragua, las malformaciones <congénitas y otros defectos <congénitos
representan el 3% de Jlos egresos hospitalarios en el menor de un afio.
M alform acién congénita del corazén (4% ), Segun Andalisis Estadistico de la

situacion en salud en Nicaragua 2000 al2011 (14).

Es el RENIMAC elque ha trabajado para enriquecer la informaciéon que existe del
registro actual de las malformaciones congénitas en nuestro pais. Teniendo en
cuenta que a nivel departamental en la mayoria de las instituciones hospitalarias
existe muy poca informacién al respecto y que nuestro hospital no cuenta con
estudios anteriores que nos brinden informacién, socio demograficas, conocer los
factores maternos y neonatales asociados a esta entidad. Asi mismo determinar la
morbi-mortalidad de esta patologia, con el objetivo de facilitar el abordaje precoz
y brindar una atencién integraly de calidad. Que beneficie no solo a la institucion
y el servicio de neonatologia donde se realiza el estudio, sino también a las

madres y al producto de la concepcion que demandan atenciéon médica.
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA
¢Cudl es el comportamiento de las malformaciones congénitas en el Servicio de
Neonatologia del Hospital Escuela “Carlos Roberto Huembés” enero 2009 Junio

20127
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OBJETIVO GENERAL

Conocer el comportamiento de las malformaciones congénitas en el Servicio de

Neonatologia del Hospital Escuela “Carlos Roberto Huembés” Enero 2009 Junio

2012

OBJETIVOS ESPECIFICOS:

1. Identificar las caracteristicas biolégicas de la poblacion en estudio

2. Describir los factores maternos relacionados con las malformaciones

congénitas.

3. M encionar las complicaciones de las malformaciones congénitas en cada

recién nacido

4. Identificar la frecuencia y determinar las asociaciones de malformaciones

en cada recién nacido

5. Ildentificar la mortalidad neonatal por malformacién congénita
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MARCO TEORICO

Las malformaciones congénitas son un problema de salud publica y junto con las
afecciones pediatricas son las principales causas de muerte. A medida que
patologias tradicionales como la diarrea, las infecciones respiratorias agudas y las
infecciones van disminuyendo como causa de defunciéon principal en menores de
un afo, las m alform aciones congénitas van adquiriendo una importancia
relativam ente alta. Un ejem plo latinoam ericano es Chile, donde a pesar de que en
las dos UGltimas décadas se redujo en 90% la mortalidad infantil, la proporcién de la
mortalidad asociada a anomalias congénitas se mantiene estable, con mas del

30% deltotalde la mortalidad en menores de un afio. (11)

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) las define como: toda anom alia del
desarrollo morfolégico, estructural, funcional o molecular qgue esté en un nifio
recién nacido (aunque pueda manifestarse mas tarde), sea externa o interna,
fam iliar o esporadica, hereditaria o no, Unica o multiple que resulta de una
embriogénesis defectuosa (19).

De forma tal que se han venido realizando estudios sistem Aticos para determinar
los principales factores de riesgos asociados a estas patologias, prevalencia e
incidencia en diferentes partes del hemisferio (Am érica Latina, Europa, Africa,

Asia, Indonesia).

Se estima que en la regién Centroamericana, las enfermedades genéticas y otros
defectos congénitos afectan del5 al7% de recién nacidos. En Nicaragua segun la
oficina nacional de estadisticas y registros del 2000 al 2010, reporta que las
m alform aciones congénitas ocupan el séptimo lugar representado por las

m alform aciones de origen cardiaco en un 4% (17).

Los factores que influyen en el estado de salud del recién nacido son: el estado
normal del 6vulo y el espermatozoide, el caracter normal del numero y la
estructura de los cromosomas, el desarrollo normalde las primeras divisiones del

cigoto, la ausencia de los factores fisicos, quimicos, enfermedades infecciosas u

20



otras entidades que pueden afectar desfavorablemente el curso del desarrollo del

embrién o el feto. (27)

Las wuniones <consanguineas, esto es, los apareamientos que resultan de
individuos que com parten un ancestro, ocurren en todas las poblaciones, pero con
diferente magnitud. La descendencia de estas uniones tiene material genético que
resulta idéntico, el que se recibié delancestro comuUn. La proporcion de éste tiene
relacion con el grado de parentesco de los progenitores. Asi, cuanto mas cercano

sea el parentesco, mayor cantidad de su genoma seréa igual.(6)

Las consecuencias clinicas de las uniones consanguineas se han analizado en
diversos aspectos: como causa de infertilidad, de pérdidas gestacionales, de
productos de bajo peso y de deficiencia mental, con resultados controversiales
para la produccion de abortos y bajo peso. Se han estudiado de manera particular
las malformaciones congénitas, entre los efectos descritos con mayor frecuencia.
En este aspecto, se estima que el riesgo de tener descendencia con alguna
m alformacion es de aproximadamente el doble que para las parejas no

consanguineas (21)

La restriccién del crecimiento intrauterino, el retardo del crecimiento postnatal,
junto alretardo mental, las muertes fetales y las malformaciones congénitas (M C),
estdn consideradas dentro del amplio grupo de los defectos del desarrollo. La
restriccién del crecimiento intrauterino (RCIU) se estima que esta presente en el
5% de los nacimientos y es la manifestacion de procesos aberrantes que impiden
el desarrollo normal del feto

(Aguila R. Cols .Restriccién Del Crecimiento Intrauterino Como Factor De Riesgo

Para Malformaciones Congénitas. Revista Chilena O bstetricia Ginecologia 2009.)

Las cardiopatias congénitas constituyen las malformaciones congénitas severas

m as frecuentes y su prevalencia estimada es de 8-12 caso0s/1.000 nacidos vivos.
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Son las responsables del 20-30% de las muertes neonatales y del 50% de la

mortalidad infantildebida a anom alias congénitas. (10)

Durante la gestacion, el embrion puede afectarse por factores que se relacionan
con el medio intrauterino, el cuerpo materno o el medio gqgue rodea a la
embarazada que puede influir de forma indirecta con el mismo o el feto en

crecimiento y desarrollo (9)

E

inicio del embarazo comprendido del dia 31 al 70 a partir de la Fecha de
Ultim a M enstruacién es critico para la teratogénesis por el periodo de
organogénesis. Antes del dia 31, se aplica la ley del todo o nada en la cual la

exposicidbn a un agente agresor causa pérdida de la gestacion (16).

Se conoce que la presencia de un cuadro neurolégico neonatal asociado o no a

dism orfias o a un fenotipo particular puede responder a diversas causas:

a) Prenatales: infecciosas (Grupo TORCH-VVZ), agentes téxicos o teratogénicos
(alcohol, cocaina, antiepilépticos, inhalantes como el tolueno, etc.), defectos
vasculares o anom alias genéticas

b) Perinatales: cuadros hipéxico isquémicos, infecciones o trastornos metabodlicos,

entre otros. (26)

El riesgo de sufrir enfermedades causadas por mutaciones genéticas afecta a
todas las personas. La mayor prevalencia de enfermedades genéticas observada
en determinadas comunidades, sin embargo, puede deberse a algunos factores
sociales o culturales. Entre esos factores cabe citar una tradicién de m atrimonios
consanguineos, que se traducen en una mayor tasa de trastornos autosémicas
recesivos, como malformaciones congénitas, mortinatalidad o retraso mental.
Ademas, una edad materna superior a 35 afios se asocia a una mayor frecuencia

de anom alias cromos6micas en la descendencia. (18)
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El 4cido fdélico o &acido pteroilmonoglutamico es una vitamina del complejo B, se
encuentra como folato en los alimentos, sin em bargo, la coccién degrada la mayor
cantidad de esta sustancia, lo que disminuye significativamente su concentracién.
Se requiere como cofactor para la sintesis de purinas, pirimidinas, nucleoproteinas

y metilacién, por lo que es importante para la division y desarrollo celular. (22)

Varios estudios han demostrado una relaciéon directa de la deficiencia de &cido
félico con defectos alnacimiento, entre los que se incluyen los defectos de cierre
del tubo neural tales como anencefalia, espina bifida y labio hendido con o sin
paladar hendido. Se ha sefialado que existe relacion directa entre la ingesta de
adcido félico y la disminucién de la incidencia de defecto del tubo neural con una
suplementacion de 400 pg (0.4mg) al dia durante los tres meses previos a la
gestacion y en el primer trimestre del embarazo, asi como las madres con
antecedentes de bebé con defecto del tubo neural tomar 4mg diarios por tres

meses. (23)

El uso de medicamentos durante el embarazo es una circunstancia frecuente,
E xisten una serie de cambios fisiol6gicos adaptativos importantes que las obliga a
tomar algun tipo de medicamento que antes no tomaban.Los trastornos crénicos
como (patologia psigquiatrica, diabetes miellitus, asma bronquial),son factores de
riesgo para tomar farmacos que puede interferir el desarrollo embriolégico del

producto.
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TRASTORNOS Y SITUACIONES FRECUENTES DURANTE EL EMBARAZO

Nauseas y/o vomitos. Hiperémesis gravidica: La presencia de nauseas y/o
vémitos, en ausencia de patologia afiadida que lo justifigue, es una situacidon
frecuente durante la gestacién, y en especial durante los meses iniciales de la

misma,y que se asocia con los niveles de gonadotropina coriénica. (22)

Inicialm ente se aconseja realizar tratamiento no farmacolégico (ajuste dietético,
reposo postprandial), pero cuando con estas medidas no se consigue elcontrolde
los sintomas es necesario recurrir al tratamiento farmacolégico. Por la amplia
experiencia en su utilizacién, la asociacién doxilamina mas piridoxina es
ampliamente empleada; la informacién disponible a partir de varios estudios
epidemiolégicos indica que no produce efectos adversos sobre el embarazo ni
sobre el embrion/feto ni en el recién nacido. Otras alternativas farmacolégicas

empleables son metoclopramida, dimenhidrinato y meclozina (22)

Pirosis y/o dispepsia: El aumento de la presiéon intraabdominal y el menor tono
del esfinter esofdgico son causa frecuente de reflujo gastroesfagico durante los

Gltimos meses de la gestacion. (22)

El tratamiento inicial debe ser, en general con medidas higiénico-dietéticas
(realizar comidas ligeras y frecuentes, no comer en las horas previas alacostarse,
elevar unos centimetros el cabecero de la cama, evitar las comidas grasas, las
bebidas gaseosas y productos como el café, el té o el alcohol). Cuando estas
medidas no consiguen el alivio deseado de los sintomas hay que recurrir a los

farmacos. (22)

Los antidcidos (sucralfato, almagato, hidroxidos de magnesio y aluminio) suelen
ser la primera alternativa, aunque no se aconseja suempleo de forma prolongada

ni en los meses iniciales. Los antihistaminicos H también pueden emplearse y
2

suelen ser de elecciéon frente a los inhibidores de la bomba de protones.
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Estrefiimiento: Situacién frecuente en Ilos UGltimos meses de la gestacién vy
m otivada principalmente por el retraso del vaciado gastrico y la reduccién de la
m otilidad gastrointestinal, pudiendo influir otros factores como la frecuente toma de

suplementos de hierro. (22)

Su abordaje inicial incluye medidas higiénico-dietéticas: ingesta abundante de
liguidos, dieta rica en residuos, ejercicio fisico regular y siempre que sea posible

evitando la toma de faArmacos que puedan ocasionar estrefiimiento.

Cuando las medidas no farmacolégicas no sean suficientes, se deben emplear de
forma preferente laxantes formadores de bolo, como el plantagoovata o la m etil-
celulosa. No es aconsejable el empleo de aceite de ricino, enemas salinos,
enemas parafinicos con detergentes, o medicamentos estimulantes de la motilidad

intestinal. (22)

Fiebre ylo dolor: Sintom as gque acompafian a m U ltiples enfermedades
infecciosas, inflam atorias, traum aticas, por lo que su presencia en algdn momento
del curso de un embarazo es habitual. Adem as, cuadros como la lumbalgia, ven

aumentada su frecuencia durante la gestacion.

El fArmaco de eleccién generalcomo analgésico y antipirético es el paracetamol,

aunque no se aconseja suempleo en tratamientos prologados con dosis elevadas,

por la posibilidad de alteraciéon de la funciéon renal fetal.

Eluso de 4cido acetilsalicilico no se aconseja, y dado que la informacién existente
respecto al uso de antiinflamatorios no esteroideos (ibuprofeno, naproxeno o
diclofenaco) y metamizol es limitada, debe valorarse de forma individualizada su

empleo en elembarazo.
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Los farmacos opidceos pueden utilizarse durante los dos primeros trimestres del
embarazo (pero se desaconseja su uso durante el Gltimo trimestre por elriesgo de
provocar depresién respiratoria en el recién nacido). Ante un caso de migrafia,
debe recordarse que el empleo de ergotaminicos estd contraindicado por su
potencial teratégeno. Los datos disponibles sobre el uso de los triptanes (sobre
todo sum atriptdn) son Iimitados, pero parecen indicar que no aumentan Ila

aparicion de malformaciones congénitas. (22)

Patologia infecciosa: La patologia infecciosa, aligual que fuera de la gestacién,
representa uno de los motivos mas frecuente de consulta de la embarazada, lo
gue origina que los antibioticos sea wuno de los grupos terapéuticos mas

empleados durante este periodo. (22)

Las infecciones del tracto respiratorio son las mas frecuentes, pero un alto
porcentaje de las mismas son de origen viral, precisando Unicamente de un

tratamiento sintom atico para su control.

La infeccién del tracto wurinario supone la principal indicacién de tratamiento
antimicrobiano durante la gestacién. Teniendo en cuenta los gérmenes mas
frecuentemente implicados, las resistencias existentes en nuestro entorno, y la
seguridad de los diferentes antibiéticos durante el embarazo, se recomienda la
amoxicilina maéas acidoclavulanico como tratamiento empirico de eleccién durante
un periodo no inferior a 7 dias. Asi mismo, durante la gestacién, la bacteriuria
asintom atica debe ser tratada, ya que existe un alto riesgo de evolucién a

pielonefritis.(22)

Por subgrupos terapéuticos, se tiene amplia experiencia de uso de penicilinas
(tanto am oxicilina, com o am oxicilina mas acidoclavulanico, am picilina,
bencilpenicilina, cloxacilina) y cefalosporinas (cefuroxim a, cefalexina, cefadroxilo).
Dentro delgrupo de los macrdélidos no se aconseja eluso de eritromicina en form a

de estolato, por existir un mayor riesgo de hepatotoxicidad. (22)
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No se aconseja la utilizacion de aminoglucésidos, por riesgo de dafio renaly 6tico;
tetraciclinas por el riesgo de retraso del crecimiento 6seo y alteraciones dentales;

nide fluorquinolonas por riesgo de artropatias y malformaciones cartilaginosas.

Trastornos del estado de d&nimo: Los trastornos delestado de &nimo son motivo
frecuente de consulta ademas, el embarazo supone una etapa de cambios que
puede ocasionar un estrés emocional que puede ocasionar situaciones de

ansiedad y/o depresion.

Elempleo de benzodiacepinas debe realizarse tras una valoracién cuidadosa del
beneficio-riesgo, ya que su empleo se asocia con m alform aciones
cardiovasculares y wurogenitales. En caso de necesidad de empleo de algtn
farmaco de este grupo terapéutico, se aconseja la utilizacion de diazepam, ya que

es la benzodiacepina con la que se tiene mayor experiencia en su uso.(22)

Para el tratamiento de los cuadros depresivos puede valorarse el empleo de
inhibidores selectivos de la recaptacion de serotonina (paroxetina, fluoxetina,
sertralina, citalopram, venlafaxina) aunque deberéa realizarse un analisis
individualizado del beneficio-riesgo en cada caso, ya qgue se han asociado a un
aumento de malformaciones congénitas cardiovasculares (uso durante el primer
trim estre) y con la aparicién delsindrome de retirada en los recién nacidos (uso en
las semanas previas alparto). No se aconseja empleo de antidepresivos triciclicos

nide inhibidores de la monoaminooxidasa (IMAOQO). (22)

Hipertension arterial: Las cifras elevadas de presién arterialdurante elembarazo
pueden deberse a situaciones diversas: hipertensiéon preexistente, hipertensién
gestacional (inducida por el embarazo) o a preclampsia (hipertensién mas
proteinuria y edemas) o eclampsia (a los sintomas de preclampsia se asocia la
presencia de convulsiones).Su presencia, en sus distintas formas, conlleva
aumento de la morbimortalidad tanto materna como fetal, por lo que requiere de
un abordaje estricto, pero teniendo en cuenta gqgue, descensos bruscos e intensos

puede ocasionar problemas en el feto, por los cambios hemodindmicas
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producidos. EIl farmaco de eleccién es la metildopa, pudiéndose wutilizar com o
alternativa la hidralazina. El uso de calcio antagonistas, inhibidores de la enzim a

de conversion de la angiotensina (IECA), vy antagonistas de los receptores de la

er
angiotensina Il (ARA-Il), estd contraindicado en el embarazo (2° y 3 trimestre).

Asimismo, deberdn considerarse tratamientos antihipertensivos alternativos con un
perfil de seguridad en el embarazo establecido, para aquellas embarazadas que
previamente estuviesen tratadas con ellos.Tampoco se aconseja el empleo de
diuréticos, por el riesgo de alteraciones hidrolectroliticas, especialmente en la

hipertensiéon inducida por la gestaciéon. (22)

Diabetes Mellitus: La presencia de diabetes mellitus durante el embarazo, ya sea
por una diabetes preexistente al mismo o por el desarrollo de una diabetes

gestacional, se asocia a un aumento del riesgo de aborto, parto prematuro,

macrosomia y de muerte fetal. (22)

En la diabetes gestacional el tratamiento farmacolégico debe instaurase cuando
las medidas no farmacolégicas son insuficientes, siendo la insulina la opci6n
terapéutica de eleccion. N o se recomienda el empleo de sulfunilureas
(contraindicado en ficha técnica), metformina, glitazonas o meglitinidas, ya que la
informacién disponible sobre su uso en el embarazo es limitada y su perfil de
seguridad no esta claramente establecido. tres meses siguientes a la
administracion de las mismas). La vacuna antigripal, en su forma inactivada, y la
vacuna combinada antitetanica y antidiftérica (vacuna Td) son las Unicas vacunas
con indicacién especifica en la mujer embarazada, aconsejandose la
adm inistracién de vacuna antigripalcuando el periodo epidemiolégico coincida con
los dos UGltimos trimestres de gestacién, o el periodo puerperal y la vacuna

antitetanica en las mismas condiciones que fuera delembarazo.

En cuanto al uso de las inmunoglobulinas en el embarazo, aunque no existen

estudios controlados, la am plia experiencia con eluso de la inmunoglobulina anti-
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D indica que no aumentan el riesgo de com plicaciones durante el mismo, ni de

efectos adversos en el feto o recién nacido.(22)

Agentes Fisicos Temperaturas elevadas (se asocian a defectos del tubo neural:
microftalm ia, microcefalia), las radiaciones ionizantes como los rayos X mayor de
10 rads producen malformaciones congénitas (microcefalia, retraso mental).

Cabe recalcar que las dosis de rayos X usadas en los estudios diagndésticos
habituales se encuentran muy por debajo de las potencialmente peligrosas de

causar malformaciones. (2)

Agentes Quimicos M edicamentos (antiepilépticos, anticoagulantes,
antidepresivos, antihipertensivos, sedantes). Los medicamentos son una causa
poco comun de malformaciones congénitas, solo 1-3% de Ilos defectos al
nacimiento, sin embargo tienen el potencial de causar alteraciones en la salud de
la madre y el feto, por lo que deben ser indicados con precaucién ya que el efecto
teratogénico de los medicamentos puede variar en dependencia de la
susceptibilidad del feto dentro de su periodo critico del desarrollo. Los defectos
genéticos por fadrmacos pueden causar anormalidades como por ejemplo:
m alform aciones axiales, acondroplasia, mineralizacion 6sea deficiente, hipop lasia

nasal, telebraquidactilia. (2)

Otras sustancias como el alcohol (se asocia Sufrimiento Fetal con deficiente
funcién del SNC, con dimorfismo craneo-facial que incluye microcefalia y fisuras
palpebrales), el mercurio (paralisis cerebral, retraso mental, microcefalia vy
defectos visuales), las drogas ilegales (alteraciones del tracto genito-urinario,

enfermedad cardiaca congénita). (2)

Las posibles consecuencias teratogénicas van a depender del momento de la

gestacion en que se produzca la toma delmedicamento: (22)
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Segunda semanas iniciales (periodo de implantacion):

Conocido por periodo “de todo o nada” porque se cree que el embridn no es
susceptible al efecto teratogénico del fArmaco y, o bien no se produce nada, o se

produce la muerte delmismo y elaborto consiguiente. (22)

Periodo de la 22 a la 102 semana (periodo de organogénesis):

Es la fase de mayor riesgo, ya que el efecto teratogénico en esta fase puede
ocasionar anom alias estructurales que se traducen en m alform aciones
importantes que en muchos casos son incom patibles con eldesarrollo fetal dando
lugar a abortos o malformaciones fetales incompatibles con la vida una vez
producido el nacimiento. (22)

Periodo ulterior a la 102 semana (periodo de desarrollo):

Los farmacos consumidos en esta etapa pueden producir alteraciones en el
crecimiento y desarrollo funcional del feto o alteraciones morfolégicas que
generalmente son de menor gravedad que las ocasionadas en la fase de

organogénesis. (22)

Agentes Biolégicos: Como la Rubéola, Varicela, Citomegalovirus, Toxoplasmosis
y algunos virus menos frecuentes. Siendo la rubéola una de las causas
infecciosas mas frecuentes de malformacién congénita (catarata, retinopatia,

glaucom a, microftalmia, microcefalia, encefalitis). (2)

Las enfermedades genéticas adquiridas se originan cuando los mecanismos de

reparacion del ADN son incapaces de restaurar la informacién genética correcta.
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PRINCIPALES CONCEPTOS EN DISMORFOLOGIA

Deformacién: Anomalia en la forma o posicion de un 6rgano o parte delorganism o

norm almente formado producida por una causa mecanica (extrinseca) que actua
de forma prolongada. Suele producirse tras finalizar el periodo de organogénesis

em brionaria. Ejem plos: pie equinovaro, plagiocefalia (2)

Disrupcién: Anomalia en la estructura de un o6rgano o parte del organismo
normalmente formado debido a un proceso destructivo extrinseco.Suele ser

asim étrica y de ocurrencia esporadica. Ejem plo: bridas am nidticas (2)

Displasia: Anom alia en la estructura u organizacion celular del tejido de un 6rgano
o sistema que suele dar lugar a cambios morfolégicos aparentes, en muchas
ocasiones evolutivos en el tiempo. Ejemplos: displasias O6seas, displasias

ectodérmicas (2)

Sindrome: Patrén o conjunto de anomalias asociadas que se repite en |los

individuos afectados y cuya causa es comuUn. Ejemplos: sindrome de Down,

sindrome de Cornelia de Lange. (2)

Asociaci6on: Patrén o conjunto de anomalias asociadas gque se observan mas
frecuentemente de lo esperado por azar y cuya causa (comun) es desconocida.
Suelen nombrase como acré6nimos. Ejemplos: asociaci6n CHARGE, asociacién

VACTERL. (2)

Secuencia Patrén o conjunto de anom alias asociadas resultado de una “cascada”
de sucesos secundarios a una Unica anom alia inicial prim aria. Ejem plo: secuencia

de Potter (por agenesia renal). (2)

Complejo: Anomalia en una parte del organismo debida a un defecto en su

vascularizacién. Puede afectar a varias estructuras y también se denomina
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“defecto de campo de desarrollo”. Ejemplos: anomalia de Poland (musculos

pectorales), microsomiahem ifacial. (2)

Las malformaciones genéticas se pueden clasificar segun su etiologia
1. causa desconocida.
2. Genéticas.

3. Morfolégica.

1. Causa desconocida:

Se considera que entre el 50 vy 60% de las malformaciones congénitas no es
posible identificar un factor causal especifico, por lo tanto después de haber
realizado una historia clinica y exam en fisico acuciosos, sino es posible identificar

un factor causal, se considera desconocida la causa (12).

2. Mecanismo de produccion de las enfermedades genéticas:
2.1Gen mutante Unico (enfermedades monogénicas). Dentro deeste grupo, las
m as frecuentes son las de herencia autosé6micadominante.

2.2 Alteraciones multifactoriales o poligénicas (las m as frecuentesde todas)

2.3Anom alias cromosdémicas.
2.4 Defectos del ADN mitocondrial.
2.5 Expansién de secuencias.

2.6 Sistema de reparacion del ADN defectuoso.

2.1 Enfermedad Monogénica.

Son aquellas en las que aparece un cuadro patolégico como consecuencia de la
alteracién funcional en un solo gen. Aunque en general, son enfermedades raras,
algunas tienen elevada incidencia como la fibrosis quistica y la anemia
drepanocitica. Siguen un patréon de herencia mendeliana (dominante, recesiva o
ligada al sexo0).(12)

2.2Herencia Poligénica.
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Se trata de enfermedades en las que se demuestra una clara tendencia familiar,
pero no siguen un modelo de herencia, siguen un patrén no mendeliana.

El mecanismo poligénico supone la participacion de diferentes alelos situados en
distintos loci dentro del genoma. Estos alelos interaccionan de forma aditiva e
independiente, ninguno es esencial, pero el conjunto proporciona el riesgo para

una enfermedad determinada.(12)

El componente genético poligénico esta implicado en las enfermedades crénicas
mas comunes que afectan al hombre: epilepsia, artrosis, diabetes, enfermedad
coronaria y patologias psiquicas como esquizofrenia, psicosis maniacodepresivas
y algunas formas de alcoholismo. Estas enfermedades son el resultado de un
componente poligénico asociado a un componente ambiental. La contribuciéon de

los “genes de riesgo” y los ambientales varian de un individuo a otro.

Entre las enfermedades con heterogeneidad genética se encuentran:
*« Albinism o.

» Ataxia telangiectasia.

« Atrofia medular espinaldel adulto.

* Enfermedad granulom atosa créonica.

*Inmunodeficiencia combinada severa.

* Retinitis pigm entaria.

*» Sindrome de Ehlers-Danlos.

*» Sordera
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2.3Anomalias Cromoso6micas

Las alteraciones cromosoémicas que pueden originar patologias son de dos tipos:
estructurales y num éricas. Cualquier anomalia cromosdémica puede presentarse
de modo congénito en la totalidad de las células del organismo (el cigoto ya
presentaba la alteracién) o bien en células aisladas (mosaicismo). Se considera
gue del 65% al 80% de las alteraciones cromosdémicas del cigoto se asocian con
abortos espontadneos. La mayoria de los casos son esporadicos y no existe una
historia familiar, el riesgo de recurrencia en madres que tienen ya un hijo con una
alteracién cromoso6mica es del 1% . Existen anomalias cromos6micas adquiridas
(s6lo afectan a algunas células y tejidos del organismo) en patologias como el

cancer, la exposiciobn a mutadgenos quimicos y radiaciones ionizantes. (2)

ANOMALIAS CROMOSOMICAS MAS FRECUENTES.

Trisom fas

El paciente tiene 47 cromosomas, existiendo por tanto uno de mas. Mas de la
mitad de los abortos espontaneos presentan aneuploidia, habiéndose detectado
trisomias de todos los pares, excepto del 1.La trisomia mas frecuente en la
especie humana es la delpar 16, pero s6lo se encuentra en abortos espontaneos.

(2)

En la practica m édica existen pacientes con trisomias de los gonosomas y de los
pares 21,13 y 18. A la edad adulta s6lo sobreviven los pacientes del Sindrome de

Down y los portadores de trisomias de gonosomas (6).

Trisomia del 21. Sindrome de Down

Es una asociacién de anomalias congénitas que confiere a estos pacientes una
fascie caracteristica, no significando que sean idénticos .Sin embargo un defecto
comun es su capacidad intelectual reducida. La trisomia mas frecuente en la
clinica: 1/700 nacidos vivos. EI 78% de los fetos con elsindrome no llegan a nacer
(abortos espontaneos), siendo la trisomia com patible con la vida mas frecuente.

Los signos clinicos tipicos: cabeza redondeada, la tercera fontanela, braquicefalia,
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hendiduras palpebrales inclinadas hacia arriba, pliegues epicanticos, manchas de
Brushfield, hipoplasia del centro fascial, nariz aplanada, orejas displasicas vy
pequefias, lengua grande en <cavidad oral pequefia, cuello corto, pliegues
palm ares transversos, braquidactilia, clinodactilia del 5° dedo, hiato ancho entre

los dedos 1°y 2° del pie, hipotonia (6).

Trisomia del 18. Sindrome de Edw ards

Ocupa segundo lugar de trisomias autosdémicas con una frecuencia: 1/3000
nacidos, predomina en mujeres. El 95% de los fetos afectados culminan como
abortos espontadaneos y de los que nacen, el 90% mueren en el primer afio de
vida. Origen: presencia de un extracromosoma en elgrupo E (16-18), identificado
actualmente como 18 y una no disyuncién cromosémica en la meiosis es la causa

de la mayoria de los casos, elriesgo de recurrencia es el 1% .(1)

La ecografia prenatal sugiere caracteristicas como retraso del crecimiento
intrauterino, cardiopatia, mielomeningocele, pufios cerrados y anomalias radiales
de las extremidades. La combinaciéon del retraso de crecimiento intrauterino con
cualguiera de las malformaciones mayores sugiere la presencia de trisomia 18. Al
nacimiento: retraso en el crecimiento intrauterino, craneo pequefio y estrecho,
occipucio prominente, orejas primitivas rotadas atrads y de implantaciéon baja, boca
pequefia, micrognatia, esternén corto y superposicion de los dedos de las manos,

dedos de los pies grandes, cortos y flexionados hacia atras (6).

Trisomia del 13. Sindrom e de Patau

Trisomia de uno de los autosoma de grupo D, mucho menos comunes que los del
grupo E. Con una frecuencia: 1/5000 nacidos, el 90% mueren en elprimer afio de
vida. Origen: en el 80% de los casos, una no disyuncién meiética; en el restante
20% , uno de los padres es portador de una traslocacién entre los cromosomas 13
y 14: t (13; 14q9g). EI recién nacido se caracteriza por polidactilia postaxial,
microcefalia anomalias oculares, fisura labial y palatina, defectos en el cuero

cabelludo, cardiopatias congénitas y anom alias renales. (1)
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ALTERACIONES DE LOS CROMOSOMAS SEXUALES.
Son menos graves que las alteraciones en autosomas. Producen como rasgo
principal infertilidad, mientras que las autosémicas originan malformaciones graves

y retraso mental. Las mas frecuentes son:

Sindrome de Turner (45, X).

Es la Unica monosomia compatible con la vida. Frecuencia: 1/5000 mujeres.
Aunque es la aneuploidia mas frecuente en embriones humanos, la mayor parte
no llegan a nacer, siendo la frecuencia de abortos espontaneos de los fetos 45 X
del 99% . Un 50% son monosomias puras (45, X): todas sus células tienen 45
cromosomas, un 33% presentan mosaicismo y el resto presenta un cariotipo 46,
XX, pero uno de los cromosomas X es anorm al, existiendo deleciones en su brazo
corto.(5)

Sindrome de la “superhembra” o triple X (47, XXX).

Frecuencia: 1/1000 mujeres. Origen: no disyuncién mei6ética. Es un sindrome m al
definido. La mayor parte de las ocasiones no aparece patologia. Se ha asociado
con retraso mental leve y psicosis. En pacientes que poseen mas de 3
cromosomas X (48, XXXX, 49, XXXX, etc.) aparece retraso mental y cuadros
psicdticos, gue son m as intensos cuanto mayor sea elnitmero de cromosomas X.
(5)

Sindrome de Klinefelter (47, XXY).

Frecuencia: 1/1000 hombres. Origen: no disyuncién mei6tica. En el 60% de los
casos, el cromosoma X extra es de origen materno. A veces aparece el mosaico
46 XY/ 47 XXY. En sus células tienen 1 corplUsculo de Barr, caracteristica propia
de las células “femeninas”. Sintom atologia: m icrorquidia, azoospermia y

ginecom astia. En algunos casos aparece retraso mentaly conducta antisocial(5)
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Sindrome del “supermacho” (47, XYY)
Frecuencia: 1/1000 varones. En estudios de cribaje realizados sobre recién
nacidos que luego fueron controlados, se evidenci6 que son mas altos que la

media, suelen tener inteligencia normal o algo disminuida, generalmente no son

estériles (pueden tener hijos normales) y tienen un riesgo elevado de padecer

problemas conductuales.(5)

Sindrome del cromosoma X fragilo de Martin-Bell.

Frecuencia: 1/1000 varones. Es, en frecuencia, la segunda causa de retraso
mental tras el sindrome de Down y la primera ligada al sexo. Se trata de un
sindrome recesivo ligado a la fragilidad de la regién Xq27.3 (tel6émero del brazo

largo delcromosoma X). (5)

Elmecanismo de la enfermedad es, como en elcorea de Huntington, la expansién
de secuencias. EIl sindrome se denomina asi porque el teldémero presenta un
aspecto deshilachado, como si se hubiese roto por minimas manipulaciones
(fragil). Sintom atologia: retraso mentaly genitales, orejas y nariz de mayor tamafio

del norm al. EI 30% de las mujeres portadoras tienen retraso mental

moderado.(25)

O tras anom alias en cromosomas sexuales. Son anomalias frecuentes entre los
cromosomas X y Y la formaciéon de isocromosomas (delecion de un brazo y
duplicacion del otro) o la delecién de un brazo o de todo el cromosoma, dando
lugar a cuadros clinicos no puros por aparecer en el mismo individuo varios

cariotipos.

MALFORMACIONES SISTEMA NERVOSO CENTRAL

Estos trastornos representan un fallo en la induccién mutua entre el mesodermo vy
neuroectodermo, eldefecto primario es el fallo de la cresta neuralen la unién para
formar el tubo neural. Con anomalias del desarrollo secundario de las estructuras

esqueléticas que envuelven el sistema nervioso central. Dentro estos estan
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Anencefalia:

M alform acién letal en la que no existe una béveda craneana y el cerebro
expuesto es amorfo. El dafio aparece después del inicio del desarrollo de cresta
neural ero antes del cierre del neuroporo anterior. Se produce de dos a cuatro
veces mas en niffas que en niffos. Un elevado porcentaje de recién nacidos se
asocia a pretérminos y no es infrecuente la asociacion a polihidramnios. Los
pacientes que sobreviven lo hacen hasta el periodo de lactancia. Ademas del
caradcter anomalo de hemisferio cerebral, el hipotadlamo estada muy malformado, no

se identifica tejido del tronco cerebraly elcerebelo es rudimentario o no existe (1)

Alfafetoproteina en el liguido amni6ético o en el suero materno puede predecir la
presencia de anencefalia. Siendo la principal proteina del periodo embrionario,

representando el 90 % de las globulinas séricas totales (5).

Anomalia de la linea media Anterior

Holoprosencefalia: Es la anomalia de la zona anterior que produce problema
mas devastadores, esta originado por fallo de la induccién de las tres capaz
germinales: mesodermo cefalico, neuroectodermo adyacente y primordio
ectodérmico de las estructuras faciales. Se presenta con mayor frecuencia en hijos
de madre diabéticas .Caracterizado por un cerebro de gran cavidad ventricular
Unica, el talamo no se divide, la region frontal inferior y temporal estdn ausentes,
siendo el resto de la corteza rudimentaria. En la forma mas grave cara del recién
nacido es la del un ciclope y la forma menos grave hipotelorismo, labio leporino

medio y una nariz que carece de puente.(5)

Microcefalia:

Se define como perimetro cefalico a dos derivaciones estandar por debajo de la
medida para la edad, sexo, raza y edad gestacional. EIl cerebro anormalmente
pequefio estd causado por una anomalia del desarrollo durante los seis primeros
meses del embarazo (microcefalia primaria) secundario a anom alias de induccién

y migracién. Y como resultado de algdn dafio ocurrido durante los dos Ultimos
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meses del embarazo la microcefalia secundaria. Se observa en nifios con cierta

anomalia cromosémica como trisomias (13-15,17-18). (1)

Craneosinostosis:

Es una alteracién en la que elcierre precoz de una mas suturas craneales origina
una alteracioén en la forma y de la configuracion del crdneo. La etiologia prim aria
es desconocida. Ciertos tipos de craneosinostosis, como el cierre de la sinostosis
sagital (escafocefalia) son mas frecuentes en varones que en las nifias. El recién

nacido con este tipo de anormalidad presenta cabeza elongada. (1)

Hidrocefalia:

Se describe como la cantidad de liquido cefalorraguideo que este aumentado con
aumento de la presion. Generalmente se debe a la obstruccién del drenaje del
liguido cefalorraquideo. Aparece hidrocefalia siem pre que haya un desequilibrio
entre la producciéon y la absorciéon de liguido. La hidrocefalia obstructiva se divide

en no comunicante y comunicante. (1)

Hidrocefalia no comunicante:
La zona de obstruccion se encuentra en la zona ventricular, incluyendo el agujero

de salida del cuarto ventriculo. (1)

Hidrocefalia comunicante:
La obstruccion aparece distalmente a os foramenes del cuarto ventriculo

(magendie y Lushcka) en las cisternas o espacios subaracnoideos. (1)

DEFECTOS DE CIERRE DEL TUBO NEURAL (DCTN)

E xisten un conjunto de defectos congénitos que provocan un espectro de
alteraciones que van desde espina bifida oculta, que puede ser asintom atico o
m anifestarse con sintomas inespecificos. Anencefalia defecto muy grave en la

formacion del craneo con una mortalidad elevadisima. Tienen en comdn, un

defecto en elcierre deltubo neuralen la etapa em brionaria. (1)
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La etiologia puede ser padecimientos multifactoriales, con diversos grados de
contribucion de factores genéticos y ambientales, también se denominan
padecimientos heterogéneos o de herencia poligénica por el hecho de participar

muchos genes en su génesis.

Del 60 a 70% se previenen con la administracién preconcepcional de acido félico.
Este se consume y transforma en el organismo en folatos, utilizados en la sintesis
del 25 4acido nucleico y en la mutilacién del ADN, cofactores en la conversién
bioquimica de homocisteina a metionina. Otras causas menos importantes son:
diabetes materna gestacional, consumo de anticonvulsivos en madres epilépticas
durante el embarazo, principalmente valproato y carbamazepina, fiebre materna
no explicada y otros que tienen menos importancia como exposicion laboral a

radiaciones.(5)

Clasificacién Defectos de Cierre del Tubo Neural

1. Espina bifida oculta.

2. Espina bifida abierta: llamada meningocele si solo afecta las meninges o

mielomeningocele si afecta meninges y tejido nervioso medular. EIl tejido

medular puede estar cubierto por piely membrana o estar roto con exposiciéon

directa al exterior.(1)

3. Encefalocele: defecto en el craneo posterior, pero puede presentarse en otras

localizaciones menos frecuentes. Es la protrusion de una parte o todo el

encéfalo a través del defecto.

4. Anencefalia: defecto en la formacién del crdneo con subsecuente destruccién

del tejido enceféalico.
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5. Craneoraquisquisis: defecto que abarca tanto anencefalia como iniencefalia.En

ocasiones considerada dentro de anencefalia.

Craneo bifido o Espina bifida:

O riginado por el fallo de la en la fusién de la linea media posterior delcrdneo o de
la columna vertebral Elresultado es hendidura 6sea a través de la cual protruyen
cantidades variables de cerebro y médula espinal. La lesién aparece antes de los

26 a 28 dias de gestacion, tiempo de cierre delneuroporo posterior (12)

Espina Bifida quistica (meningocele)

Una serie de de lesiones mesodérmicas acompafian estos defectos del
ectodermo. Suele consistir en hendiduras de los arcos vertebrales y otras
displasias 6seas, como costillas dobles y defectos de la base delcraneo.

La espina bifida quistica es una de las anomalias mas frecuentes del sistem a
nervioso central, al nacimiento puede presentar una gran variedad de apariencias.
Desde la exposici6én completa del tejido neural hasta la membrana parcialmente
epitelizada. En todos los casos hay un defecto de los arcos laminares vertebrales

a través delcual protruyen las meninges (12)

2.4 Herencia Mitocondrial.

En la formacién del cigoto, el ovocito aporta el prontcleo femenino y todo el
citoplasma de la nueva célula y con ellas todas las organelas que alli residen,
mientras que el espermatozoide s6lo aporta el pronGcleo masculino. Las
mitocondrias se heredan siempre de la madre. Las alteraciones en el ADN
mitocondrial daran lugar a enfermedades genéticas que se heredan en linea
directa materna, es decir, una madre enferm a trasm itird la enfermedad a todos sus
hijos e hijas, y un padre enfermo no se la trasmitird a ninguno. Un ejemplo de
enfermedad con herencia mitocondriales la neuropatia 6ptica hereditaria de Leber

(5)
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2.5 Expansion de secuencias.

Estas patologias se originan por la repeticién de secuencias, situadas
generalmente en el ADN no codificante, denominadas tripletes expansivos. Este
alargamiento anormal de la molécula de ADN en determinadas zonas tiene una
gran repercusiéon en la regulaciéon de la expresion de determinados genes situados
en su proximidad. La expansion de secuencias causa graves e importantes
enfermedades como el sindrome del cromosoma X fragil, corea de Huntington,

distrofia mioténica y sindrome de Kennedy.(5)

2.6 Reparacién Defectuosa del ADN.

E xisten enfermedades donde estad alterada la maquinaria de reparaciéon del ADN:
las células no pueden corregir las mutaciones y van acumulando defectos
genéticos que, con el tiempo, acaban desencadenando diversas patologias,
destacando la aparici6n de tumores de repeticibn. Una caracteristica de estos
pacientes es que son mucho mas sensibles a las radiaciones y mutadgenos que la
poblacién general. Se conocen cinco sindromes donde existe un mecanismo
defectuoso de reparacion del ADN: ataxia-telangiectasia, xerodermapigmentoso,

anemia de Fanconi, sindrome de Bloom y sindrome de Cockaine.(5)

3. Clasificacion Morfolégica
E xiste una amplia variedad clinica de defectos congénitos, los que se clasifican
en anorm alidades mayores y menores, dependiendo de la repercusiéon anatémica

y/o funcionala que den lugar.(2)

Las anormalidades mayores son defectos que de no ser corregidos comprom eten
significativam ente el funcionamiento corporal o reducen la expectativa norm al de
vida. Generalmente tienen un potencial de impacto m édico, quirdrgico vy

psicolégico que interfiere con la aceptaciéon del sujeto en la sociedad. (2)
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Una anomalia menor es una alteraciéon con significacion prim ariamente cosm ética

gue no compromete la forma o funcionalidad corporaly que puede ser corregida o

no requiere manejo médico. (2)

La clasificacion de los defectos congénitos mayores se basa en el tiempo

morfogénico en que se producen y comprende:

1. Malformacién
2. Disrupcién
3. Secuencia

4. Deformacién (2).

1. Malformacién
Se produce tempranamente durante el periodo de embriogénesis, abarca desde la
ausencia completa de la estructura afectada o la constitucion de una formacién

incom pleta.

La malformaciéon es una anomalia primaria resultado de un defecto estructural
gue produce una anormalidad intrinseca en elproceso de desarrollo, ocasionando
alteracion morfolégica de un 6rgano, parte de un 6rgano o de una regién corporal;
es una anormalidad permanente causada por falla en el desarrollo estructural o

por inadecuada conformacién de uno o mas procesos embriolégicos con pobre

formacién de tejido.(2)

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: por ejemplo la craneosinostosis, la anoftalmia, la extrofia vesical.
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M alform aciones m Ultiples se subdividen en:

Complejo Malform ativo:

Se define cuando hay dos o méas malformaciones vecinas provenientes del mism o
origen em briolé6gico o secuencialde un mismo proceso patogénico. Un ejemplo es
la enfermedad de Crouzon, done hay una alteracién prim aria es una
craneosinostosis y el resto de los hallazgos clinicos: hipertelorism o, exorbitism o,
retrusion del tercio medio de la cara u pseudoprognatismo.Entre otros son
alteraciones secundarias producidas por el crecimiento compensatorio tanto de la

masa encefalica como de los propios huesos craneales. (25)

Sindrome Polimalform ativo:

Es la coexistencia de malformaciones en areas distantes y em briolégicamente no
relacionados. Por ejemplo el Sindrome de W aardeburg, donde el defecto basico
es una alteracién bioquimica en las células de la cresta neural, presenta un efecto
fenotipico pleiotrépico (diversas manifestaciones del mismo agente etiolégico), el
cual se manifiesta por piebaldismo, telecanto, hipoplasia del drea nasaly sordera

sensorineural. (26)

La identificacion de las m alform aciones segln un patrén caracteristico
(malformacién aislada, complejo malformativo o sindrome polimalformativo)
tienden a implicar una etiologia definida, en contra de las asociaciones fortuitas

cuya etiologia es dificilde precisar.

2. Disrupcion

Ocurre durante o después del periodo de la organogénesis y la deformacién se
sucede tardiamente durante la fenogénesis, generalmente durante el periodo fetal
y suele afectar los tejidos musculo esqueléticos. La disrupcién es el defecto
morfolégico de un érgano, parte de un 6rgano o de un area corporal, producido por
la ruptura o interferencia del proceso en el desarrollo. EI factor puede ser tam bién
de orden mecanico, como en las hendiduras o las constricciones de las

extremidades por bandas amnidticas, que pueden llegar incluso a amputacién del
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segmento constrefiido, o bien el paladar hendido por presion de la lengua
(glosoptosis) o el cuello por edema de la nuca, en el feto constituyen las

alteraciones producidas por las bandas amniéticas.(5)

3. Secuencia

Se denomina secuencia al patron de anomalias multiples que ocurre como
consecuencia de un defecto primario que da Ilugar mediante un proceso en
cascada a trastornos secundarios y terciarios de la morfogénesis. Como ejemplo
de secuencia estd el sindrome de Robin, consistente en varias malformaciones

todas ellas secundarias a un Gnico defecto prenataldel desarrollo (5).

4. Deformaciodn

Afectan el sistema musculo esquelético y son debidas probablemente a
moldeamiento intrauterino. La presiéon puede ser intrinseca por desequilibrio
neuromuscular del feto o extrinseca por moldeamiento fetal. La distrofia miotdénica
son alteraciones intrinsecas fetales que posibilitan el comienzo y la aparicién

prenatalde deformaciones posicionales. (5)

El moldeamiento fetal es una causa frecuente de deformaciéon extrinseca de
comienzo prenatal, normalmente se debe a la disminucién de liquido am niético
gue ocurre normalmente en la Ultima semana de gestacién cuando se produce el

rdpido crecimiento fetal.

La prevalencia de los diferentes tipos de anorm alidades mayores en las series de
pacientes con defectos congénitos suele ser la siguiente: malformaciones 94%,

deformaciones 4% , disrupciones 2% .(2)

TIPOS DE AFECTACION MORFOGENICA
Durante el desarrollo embrionario, en el periodo de morfogénesis el crecimiento y
diferenciacién tisular define la forma y funcién de cada 6rgano o sistema; en esta

etapa las alteraciones producidas por algun factor que interfiere o altera Ila
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proliferacion celular da lugar a alteraciones estructurales y a la diferenciacion
incompleta o anormal de las células de los tejidos maduros, lo que produce una
falla en la inducciéon celular. Asi, la displasia es una alteracién en la proliferacion
normal de las células y la histogénesis anorm al afecta a un solo tipo de tejido u
6rgano de una estirpe celular; es lo que causa la anorm alidad intrinseca o defecto
estructural por la andmala organizacién celular y la formaciéon incompleta de los
tejidos o de la diferenciacién de éstos, lo que explica la anormalidad apreciable
clinicamente y que se va haciendo mas evidente con eltiempo. Ejemplos de estas
anomalias son las displasias O6seas: como acondroplasia y osteogénesis

imperfecta, y las enfermedades metabodlicas de depo6sito, como glucogenosis (8).

Las alteraciones que pueden ocurrir durante la morfogénesis se clasifican en
cuatro tipos: com pletas, incom pletas, redundantes y aberrantes.

La alteracion completa es por una falta del desarrollo que afecta una estructura
determinada, generando una aplasia por no ocurrir proliferaciéon celular algrado de
haber ausencia de un érgano; por ejemplo, en la agenesia renal o la atresia de

coanas. (2)

En la morfogénesis incompleta hay un desarrollo estructural hipoplasico, por falla
de crecimiento por hiperplasia (microcefalia o micrognatia); en el cierre incom pleto
de una estructura por inadecuada fusiéon (como en elpaladar hendido o colobom a
del iris); o en procesos incompletos de separacién (sindactilia), migracién (extrofia
vesical), rotacién estructural (malrotaciéon intestinal), resolucién de una formacién
estructural primitiva (diverticulo de Meckel) o persistencia de Ilocalizaciones

corporales tem pranas (como pabellones auriculares bajos, testiculos no

descendidos) (12).

La morfogénesis redundante puede dar lugar a estructuras corporales anorm ales,
como apéndices cutaneos preauriculares o polidactilia. La morfogénesis aberrante

genera tejidos formadores de 6rganos rudimentarios de localizacion aberrante:
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como una glandula tiroidea mediastinal o restos de tejido del bazo localizados en

la regiéon paratesticular. (2)

Es razonable pensar que la difusién de la clasificacion dismorfolégica de las
m alform aciones congénitas permite entender mejor la desviacién en el desarrollo,
lo que favorece tanto el diagndstico como el manejo de los enfermo. Todo esto a
partir de las alteraciones craneofaciales que alertan y estimulan la bdsqueda de
defectos mayores en otros 6rganos, pues aunque ya se habia documentado la
frecuente relacion entre anormalidades morfolédgicas faciales con malformaciones
del sistema nervioso central y en afios recientes se ha informado que los nifios

con cancer suelen con frecuencia tener anorm alidades morfolégicas. (2)

Ahora se ha adoptado como criterio que un sujeto con dos anom alias mayores o
tres menores debe ser estudiado cuidadosamente para descartar que sea portador
de un sindrome subyacente, ya que el diagno6stico temprano de una enfermedad
grave conduce a la aplicacion de medidas de manejo médico multidisciplinario de

los enfermos.(2)

Procedimientos técnicos Utilizados para diagnéstico Prenatal

Deteccién Selectiva del suero M aterno

La seleccion selectiva del suero materno se ha incorporado alcuidado obstétrico
rutinario. Se em plea para identificar embarazos de alto riesgo en una poblacién de
gestantes de bajo riesgo. Normalmente, la deteccién selectiva sérica materna
consiste en medir la Alfafetoproteina (AFP), Gonadotrofina Coriénica Humana
(GCH) y el estradiol no conjugado (UE3), proteinas sintetizadas por el feto o la
placenta. Sin embargo la mayor experiencia obtenida se ha conseguido con la

(AFP).Se detecta entre la 15 y 20 de em barazo (3)

La deteccion selectiva de AFP sérica materna también se emplea para
diagnosticar fetos con anomalias cromosémicas desde que se observéd que en los

fetos con trisomia 18 o 21, la baja concentracion de alfafetoproteina era mas
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frecuente que en los normales. Los bajos valores de alfafetoproteina es probable

gue se deban aldescenso de la produccién hepatica en el feto afectado (14).

Ecografia

La realizacién rutinaria durante el embarazo, sigue siendo el método no invasivo

para detectar la edad gestacional, definir la anatomia fetal, medir de form a

seriada el crecimiento fetal, valorar parametros dindmicos y detectar

m alform aciones congénitas practicado durante las 22-24 semanas de gestacion.

Amniocentesis

A través de la extraccién del liquido amni6ético el cual estd compuesto por células

epiteliales y células vesicales fetales descam ativas que sirven como fuente de

cromosomas, ADN o enzimas. De igual forma se wutiliza para analizar el

alfafetoproteina, acetilcolinesterasa, bilirrubina, lecitina, esfingomielina o fosfatidil-

colina (12).Las alteraciones cromosdémicas como poliploidia y mosaicismo, son

mas frecuentes en las células del liguido amni6tico obtenidos a las 14 y 16

semanas de gestaciéon que en los niffios recién nacidos.

Las indicaciones para la amniocentesis genéticas son:

1. Edad materna de 35 affios o mayoren elmomento delparto, ya que ello implica
un aumento delriesgo de cromosomopatias fetales

2. Embarazo previo con un nifio con cromosomopatia

3. Presencia de cualquiera de los progenitores de una traslocacién cromosdémica
compensada

4. Cribado sérico materno anorm al

5. Antecedentes familiares de enfermedad metabodlica con defecto enzim atico
conocido

6. Antecedentes maternos de enfermedades ligadas alcromosoma X

7. Antecedentes fam iliares de enfermedades con diagnostico de ADN

disponible.(14)

M anejo Clinico delrecién nacido:

Etapas de evaluacion dismorfoldgica (9)
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Sospecha clinica

a. Anom alias congénitas

b. Anom alias en el crecimiento y desarrollo

c. Retraso psicomotor/mental

Il.Obtencién de datos

a. Anamnesis: historia personal. Historia fam iliar (Arbol genealdégico)

b. Exploracién fisica: medidas. Fotografias

c. Estudios complementarios: bioquimicos, de imagen, genéticos. Resultados de
estudios previos

d. Evoluciéon

Sintesis

a. Datos “guia”

b. Reconocimiento de patrén malform ativo especifico

c. Comparacién con casos similares (experiencia personal, literatura)
IV.Confirmacién

a. Resultados de laboratorio definitivos

b. Evoluciéon clinica

c. Nacimiento de fam iliares afectados

V. Intervencién

a. Tratamiento (curativo o sintom atico)

b. Asesoramiento genético (prondéstico, riesgo de recurrencia)
VI. Seguimiento

a. Apoyo a la familia

b. Estudios en familiares de riesgo

c. Seguimiento clinico (com plicaciones)

d. Opciones reproductivas

e. Reconsideracion y/o cambio del diagndéstico

*(Modificado de Aase, 2000)

La exploracion fisica dismorfolégica del recién nacido debe llevarse a cabo de

forma ordenada y detallada, apoyadndose en el conocimiento de los principios
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basicos en embriologia humana e ir precedida por una historia prenatal y familiar
completa. (9)

Exploraciéon:

Dentro de las anomalias de las proporciones corporales podemos observar
hem ihiperplasia (neurofibrom atosis) e hem ihipoplasia (sindrome de Poland). En la
piel, hiperpigm entacion generalizada (enfermedad de Wiilson), difusa e irregular
(incontinencia pigm enti), manchas de café con leche o} neurofibrom as
(neurofibrom atosis), m aculas hipopigm entadas (esclerosis tuberosa),

hipopigm entacién difusa a parches (hipomelanosis de Ito), piebaldism o y vitiligo.

Craneo: Microcefalia (autosdmica recesiva y autos6émica dominante). Macrocefalia
(macrocefalia benigna familiar). Dolicocefalia gqgue es el craneo alargado.
Braquicefalia es el craneo ancho (Apert, Crouzon). Turricefalia es el craneo alto
(sind.deElejalde, sind de Gardner). Plagiocefalia es el craneo asimétrico.

Trigonocefalia es elcrdneo en forma de triAngulo. (9)

En la cara de debe explorar la regién ocular: hipertelorismo ocular que es el
aumento de la distancia entra las pupilas (sind de Aarskorg). Hipotelorismo
(holoprosencefamia). Sinofridia es la falta de solucién de continuidad entre ambas
cejas (Cornelia de Lange). Anoftalmia es la ausencia del globo ocular. Microftalm fa
(sindrome de Lowe). Criptoftalmia o abléfaron es la situacién de ojo oculto por la
piel (sind de Fraser). Blefarofimosis es la disminucién de la apertura palpebral en

toda su extension. Eversion del tercio externo del parpado inferior. Cataratas.(9)

Orejas: se dicen que son bajas cuando estan por debajo de la linea que une
ambos campos internos; es un signo muy inespecifico y frecuentemente ilusorio.
M icrotia/anotia e incluso ausencia de oreja (sind. de Treacher-Collins). Oreja
pequefia. Oreja grande (sind. X fragil). Oreja en copa (sind. de Down). Orejas
protuidas o en soplillo (trisomia 18). Oreja rotada posteriormente (sind. de Turner).
Apéndices o “papilomas” preauriculares (sind. de Goldenhar). Hoyuelo prerraiz del

hélix. Surco dellébulo (sind. de Beckwith-Widemann). (9)
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Nariz: arrinia, polirrinia, probéscides, nariz bifida, atresia de narina, etc son
extremadamente raras y suelen ser esporadicas. Atresia de coanas. Nariz ancha,
corta y con naresantevertidas (sind. de Robinow). Nariz en pico e hipotricosis y
microftalmia (sind. de Hallermann-Streiff). Puente nasal ancho con nariz picuda
(sind de Rubinstein-Taybi). Puente nasal deprimido. Naresantevertidas vy filtro

largo (sind de W illiams). (9)

Cavidad oral: hendiduras labiales o labio leporino, pueden ser completas e
incompletas; unilaterales o bilaterales; del labio superior o del labio inferior;
acompafiado o no de hendiduras palatinas, las cuales pueden ser de paladar duro
o paladar blando. Labios finos (sindrome. de Cornelia de Lange). Labios gruesos
(sindrom e de Coffin-Lowry). Hendiduras palatinas sin labio leporino
(sindromeVelocardiofacial). Anodontia o ausencia de dientes temporales vy
permanentes (displasia ectodérmica hipohidrética). Hipodoncia. Dientes pequefios.
Dientes grandes. Lengua grande. Lengua pequefia. Lengua escrotal (sindrome de

Down). (9)

Los datos m as relevantes de la historia clinica serviran de guia para solicitar los
estudios complementarios necesarios para llegar a un diagnoéstico especifico. EI
seguimiento de estos nifios es fundamental para prevenir o, en su defecto tratar,
las complicaciones, mejorando asi el pronédstico. EIl asesoramiento genético

servira para ayudar a la familia en sus futuras opciones reproductivas. (9)

Una vez identificada la malformacién congénita y atendida las necesidades vitales
del paciente, el manejo clinico se debe centrar en el apoyo y soporte a la familia,

con confidencialidad. La informacién a la familia debe ser clara e incluir:

. Posibilidad de diagndstico prenatal, pre-implantacién y de opciones
reproductivas.

. Inform ar sobre el diagnéstico obtenido.
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. Dar a conocer etiologia si se conoce, historia natural y prondéstico de la
enfermedad.

. Tratamiento y seguimiento multidisciplinario por especialistas (cardi6élogo,
neurélogo, cirugia pediatrica, traum atélogo, etc.).

. Anticipacion y tratamiento de com plicaciones (cardiopatia o hipotiroidism o
en Sindrome de Down)

. Inform acion sobre los recursos médicos, sociales y familiares de apoyo
(asociaciones de pacientes o de familiares, centros de atencién temprana)

. Riesgo de recurrencia dentro de los conocimientos actuales.

. Es importante recordar que es labor de obstetras, con ayuda de los
Pediatras, el estudio diagnoéstico minucioso de estos malformados nacidos

muertos, que posibilite la informacién clara a sus fam ilias.

Se debe, asimismo potenciar la recoleccion de datos en la anamnesis, exploracion
minuciosa y exadmenes complementarios de estos casos, en registros amplios o
estudios epidem iolégicos de difusion nacional, que complementen a los realizados
s6lo con RN vivos y ayuden al estudio etioldgico de los defectos congénitos y la

posibilidad de establecimiento de medidas preventivas. (9)

Principales estudios complementarios utilizados en diagnéstico de recién

nacidos con malformaciones

Estudios de imagen
a. Radiografia (simple, con contraste)

b. Ecografia

c. Tomografia axialcom putarizada (TAC)

d. Resonancia nuclear magnética (RNM)

Il. Estudios neurofisiolégicos

a. Potenciales evocados (auditivos, visuales)técnica diagnostica que sirve para
explorar vias nerviosas que llevan la inform acién desde los 6rganos de los
sentidos hasta elcerebro

Estudios de laboratorio
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a. Bioquimicos/metabodlicos: estudios hormonales, aminoacidos, 4cidos orgénicos,
enzimas lisosom ales, etc.

b. Genéticos:

i. Cariotipo* (altaresolucién)/FISH

ii. Estudio molecular especifico (segun sospecha clinica) (5)

Realizarlo siem pre que haya 2 6 mas malformaciones, especialmente si se

asocian a retraso de crecimiento y/o psicomotor.

El analisis cromoso6mico (cariotipo) esta indicado en todo recién nacido con2 o
mas m alform aciones mayores. Actualm ente, se considera de rutina la
realizacionde un cariotipo bandeado (bandasG ) de “alta resolucién”, en el que se
visualizan > 500 bandas y permite la identificacién de pequefias anomalias
estructurales, especialmente en los pacientes con alta sospecha de portar una
cromosomopatia (malformaciones multiples y retraso psicomotor). En general, el
recién nacido con una Unica malformacién congénita no requiere un analisis
cromosOmico. Sin embargo, en recién nacidos con una sola malformacién mayor o
con multiples malformaciones congénitas menores, pequefios para su edad
gestacional, o en recién nacidos con 2 0o mas malformaciones menores y una

m alform acién mayor, deberéa realizarse un estudio cromosoémico.(8)

TAMIZAJE NEONATAL

La espectrometria de masas en tandem (M S/MS) ha posibilitado la expansi6on de
los programas de tamizaje neonatal en diferentes paises. Esta tecnologia perm ite
el diagndéstico m altiple y rapido de diversos errores innatos del metabolismo. Sin
embargo, su aplicacion en distintos programas en el &@mbito mundial es
actualmente muy heterogénea. Existen diferentes criterios para determinar si se
incluye una enfermedad especifica en esos programas, en algunos casos con un
enfoque mas restrictivo que en otros, de acuerdo con los principios tradicionales
de tamizaje enunciados por Wilson y Jungner, los que habran de ser reevaluados

alaluz de esta nueva tecnologia.
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En cuanto a las caracteristicas de la enfermedad a incluir en el tamizaje, un
enfoque clasico plantea que ella debe constituir un problema de salud importante,
y esto se ha interpretado como un criterio de exclusién para afecciones poco

frecuentes.

La MS/MS permite el diagnoéstico simultdneo de distintas enfermedades en un
mism o andalisis, sin exigir pruebas adicionales (Hiperfenilalaninemia,Hipotiroidism o
congénito, Galactosemia, Hiperplasia suprarrenal congénita, Hemoglobinopatias,
Deficiencia de biotinidasa, Enfermedad de jarabe de arce, Hom ocistinuria, Fibrosis
guistica, Defectos de la beta-oxidacién de 4acidos, grasos de cadena media,

Tirosinemia). (4)
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DISENO METODOLOGICO:

Tipo de estudio:

Este estudio fue de tipo descriptivo, prospectivo de corte transversal.

Universo.
Estuvo representado por el total de nacidos vivos, ingresados al Servicio de
Neonatologia del Hospital Escuela “Carlos Roberto Huembés” Enero 2009 Junio

2012.

Muestra.

Estuvo constituida por los recién nacidos malformado ingresados al servicio de
enero 2009- Junio 2012.Con 845 casos de malformados, de Ilos cuales se
estudiaron 484 .Debido a que uno de los principales inconvenientes fueron

expedientes clinicos desaparecidos

Muestreo:

No probabilistico, por conveniencia

CRITERIOS DE INCLUSIONY EXCLUSION
Inclusion:
1. Todos los nacidos vivos ingresados al Servicio de Neonatologia durante

el periodo de estudio que presentaron malformaciones congénitas

Exclusién:
1. Nacimientos extra- hospitalarios

2. Expediente clinicos que no fueron localizados
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Recoleccion de Datos:
Una vez seleccionado eltema se procedié a solicitar autorizacién para la
realizacion del mismo a las autoridades pertinentes (direccion docente del hospital,

jefe de servicio, jefe de sala, jefa de archivo)

La fuente de recoleccion de informacién fue tipo secundaria, constituida por los
expedientes clinicos vy libro de registro de nacimientos del servicio de
neonatologia.Los datos obtenidos se traspolaron a wuna fichade recoleccidon
previamente elaborada gqgue incluyé: datos generales de madre vy recién
nacido.Antecedentes prenatales, patologias asociadas, teratégenos fisico,
guimicos, biolégicos en contacto con el periodo gestacional y malformaciones

congénitas identificadas alnacer.
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Variables Independientes

1. Sexo

2. Edad Gestacional

3. Edad Materna

4. Atencién prenatal

5. Patologias Transgestacionales

6. Uso de farmacos teratogénicos

7. Uso de acido félico preconcepcional
8. Patologias del Recién nacido

9. Procedencia

10.Mortalidad

11.Frecuencia

Variable dependiente: malformaciones congénitas
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O bjetivo 1: Identificar las caracteristicas biolégicas de la poblacién en estudio

> Sexo

> Edad gestacional

Objetivo 2: Describir los factores maternos relacionados con las malformaciones
congénitas

» Edad materna

» Atencién prenatal

» Uso de farmacos teratogénicos

Uso Acido Foélicoantenatal

Y

> Procedencia

> Patologia transgestacionales

O bjetivo 3: Mencionar los factores neonatales asociados con esta entidad

» Patologias delrecién nacido y/o trastornos metabodlicos

Objetivo 4:ldentificar la frecuencia y determinar las malform aciones asociadas en

cada recién nacido

» Malformaciones Mayores /Unicas o m Ultiples

> M alform aciones menores/Unicas o m altiples

O bjetivo 5: Determinar la mortalidad neonatal por estas patologias

> M ortalidad
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OPERACIONALIZACION DE VARIABLES

Variable

Definicién

Indicador

Dimensiones

Escala

Para Objetivo N°1

Caracteristicas

Sexo recién nacido fenotipicas presentes en Sexo Femenino
bebé M asculino
Ambiguo
Periodo desde la Menor 29
Edad gestacional fecundacion del 6vulo Test 29-36 6/7
hasta el nacimiento Capurro 37-42
Ballard > 42
Para Objetivos N° 2
Tiem po trascurrido en
Edad materna afios desde el nacimiento Edad 15-18
hasta el parto. afios 19-35
>35
Suplemento vitaminico, Antenatal
Acido Félico nutrientes esenciales para Consum o 1° trim estre Si
evitar malformacion del 2°trim estre N o
sistem a nervioso 3°trim estre
0-3
Atencién prenatal Evaluacion sistem &atica Cantidad NUumero 4-6

delembarazo

Mayor de

6
Infeccién tracto
Patologias Afectacion de 6rganos y/o Patologia urinario,Infeccién Si
transgestacionales sistemas la embarazada. transmisién N o
sexualEnfermedades.
M etabdlicas
Vaginitis
Pre-eclampsia
Sustancias nocivas para Si
Farmacos la vida em brionaria Farmaco Tipo N o
teratogénicos
Procedencia Lugar de origen de un Urbano
individuo Rural
Para Objetivo N° 3
Patologias Edema cerebral Si
Patologias Hipoglucem ia N o

Recién Nacidos

Afectacién de 6rganos

y/o sistemas del bebé

Coagulopatias
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OPERACIONALIZACIO DE VARIABLES

Para Objetivo N°4

Alteraciones anatémicas Tipo M ayor
Tipo de ocurridas en la etapa Menor
M alform acién intrauterina
Congénita morfologia de un 6rgano

o parte delorganismo
producida por un

desarrollo anorm al

Para Objetivo N°5

M ortalidad Defunciones ocurridas en Férmula: Si
un tiempodeterminado Muerte no

Neonatales/Nacid

os Vivos x100
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ENTRECRUZAMIENTO DE VARIABLES

O bjetivo 1: Identificar las caracteristicas biolégicas de la poblacién en estudio

M alform aciones/Sexo, Edad gestacional

Objetivo 2: Describir los factores maternos relacionados con las malformaciones

congénitas

M alform acién congénita/ Edad m aterna, atencién prenatal, patologias

transgestacionales, uso acido félico antenatal, Uso de Farmacos, procedencia.

Objetivo 3: Mencionar los factores neonatales asociados con esta entidad

M alform aciones congénitas/ Patologias delrecién nacido

O bjetivo 4: Identificar la frecuencia y determinar las malform aciones asociadas en

cada recién nacido

M alform aciones M ayores /Sexo, edad m aterna/Gnicas, m Gltiples

M alform aciones menores/Sexo, edad materna/tnicas, mltiples

O bjetivo 5: Identificar la mortalidad neonatal por estas patologias

M alform acién congénita/Mortalidad
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PLAN DE TABULACION Y ANALISIS:

El analisis se realizé a través de entrecruzamiento de 11 variables, donde la
variable dependiente fue: malformaciones congénitas. A través del programa
SPSS(sistema global de analisis de datos)version 19,donde se vacioé la
informacién obtenida de las encuestas previamente elaboradas y se analizaron
todos los datos recolectados. Se utilizé programas como Word y excel para la

presentacion de los datos.

TRATAMIENTO ESTADISTICO

Frecuencia y porcentaje. Los resultados se muestran en tablas y graficos
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RESULTADOS:

Durante el periodo de estudio se reportaron 3911 recién nacidos vivos, de los que

se tomo6 como muestra 848 casos.

Encontrando 283 pacientes del sexo masculino (59% ) vy 201 femeninas para

(42% ).Tabla N° 1

La edad gestacional de término 37 a 42 semanas de gestacion con 469 (97% ),
seguido de los recién nacidos prematuros 28 a 36 6/7 semanas conlb5 casos

(3% ).Tabla: N°2

Las edades maternas asociadas a malformaciones congénitas se encontraron en
rangos de 19 a 35 afios 456 casos (94% ), de 36 a 45 afios 15 casos (3% ), 15 a 18

afios 13 casos con (2.7% ). Tabla: N°3

Con procedencia urbana de 421 casos para un (87% ) y ruralde 63 (13% ). Tabla

N°4, grafico N°3

Héabitos téxicos no reportados en 848 pacientes para 100% . Tabla N°5

Uso de acido félico antenatal O, en primer trimestre 199 casos (41% ) seguido del

segundo trimestre con 174 con (36% )y tercer trimestre 71 casos (15% ) no usaron

durante elembarazo 40 (8% ). Tabla N° 6

Se registro atencién prenatal de 4 a 6 controles en 305 pacientes (63% ), seguido
de 0 a 3 controles con 138 casos (28.5% ), y 7 a 10 controles en 31 casos para
(6.4% )y 10 pacientes no recibieron atencién prenatalpara (2% ). Tabla: N°7

Las enfermedades infecciosas estuvieron documentadas por vaginosis 79 (16% ),
Infeccién del tracto wurinario 64(13% ), hiperémesis gravidica 54 (11% ), otras

patologia 71(15% ), ninguna patologia 216(44.6% ). Tabla: N° 8
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Siendo los farmacos utilizados durante la gestacion dimenihidrinato.61 (12% ),

clotrimazol 44 casos (9% ), cefalexina e indometacina 34 casos (7% ).Tabla N°9,

Grafico N°1

Del total de la poblacién estudiada 111 presentaron malformaciones congénitas
mayores con 22.9 % . Agrupadas en cardiovascular:acian6genas 42(38% ) y 11
(10% ) cianégenos,patologias del sistema nervioso: plagiocefalia 6 casos
(5% ),sistema wurinario criptorquidea 5 casos (4.5% ), en menor frecuencia

dolicefalia, hipospadia, pieequinovaro con 4 casos (4% ).Tabla:10

Con373 casos las m alform aciones congénitas menores correspondieron
hemangiomas planos 89 casos (18.4% ), hernia um bilical 65 (13.4% ), diastasis de
los muasculos rectos 31 casos (6.4% ), Tibia Varo bilateral 26 (5.4% ), otros

defectos congénitos 162 (33% ). Tabla N°11

La morbilidad encontrada en los pacientes con malformaciones congénitas fue
sepsis neonataltemprana 53 casos(11% ), trastornos metabdlicos 45 (9.3% ), otros
trastorno (hemorragia interventricular, enterocolitis necrotizante y asfixia perinatal)

3 casos (0.6% ). 383 pacientes no presentaron patologias. Tabla N° 12

Predominaron las malformaciones congénitas menores con 377 casos (77% ).

Sobre las Malformaciones mayores con 111 (23% ) Tabla:13. Encontrando que

hubo asociacién de dos defectos congénitos en 142 casos para (29% ) vy las de

mas de dos defectos congénitos 13 (2.7% ). Tabla N°14,G rafico N° 2

Siendo la tasa de mortalidad fue de 0.12%
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ANALISIS
El presente estudio consisti6 en describir las malformaciones congénitas en el
Servicio de Neonatologia del Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes, Enero
2009 a Junio 2012. Se encontré un totalde 3911 recién nacidos ingresados al

servicio procedente tanto de Em presa M édica Previsionalcomo de Gobernaciéon.

Tomandose una muestra para este estudio de 484 casos.

Prevaleci6 el sexo masculino (59% ) lo que estad respaldado por Avery donde se
documenta que los varones son los mas predispuestos Coincidiendo con lo
realizado en Costa Rica del periodo 1996-2005, donde la prevalencia de
m alformados y poli malformados fue significativamente mayor en el sexo
masculino. (Intensivo de Cuidado de Neonatologia de Sola) describen al sexo
masculino con mayor prevalencia en algunas malformaciones como: polidactilia,
fisura labial y paladar hendidos labial. De igual forma el referido en el Hospital
Alejandro Davila Bolafios. Sobre la prevalencia de M alformaciones Congénitas, el
(55.4 %) 41 casos correspondieron al sexo masculino, seguido de (44.5%)

33casos el femenino.

La edad gestacional de término 37 a 42 semanas predominé .Cabe mencionar
gue no concuerda con laliteratura de Avery Neonatologia, donde refleja mayor
incidencia en lospre término; pero si hay relacién con estudios nacionales de
m alform acionescongénitas, como eldel Hospital Fernando Vélez Paiz en el 2004:
gue menciona a la edad gestacional de 37-41 semanas con mayor afectacién

luego de la de28-36 semanas.

La edad materna predominante fue de 19 a 35 afios 456 (94% ), Costa Rica del
periodo 1996-2005, describe en su estudio que las madres de mas de 35 afios
reportaron nacimiento con malformaciones o alteraciones genéticas. Sin embargo
en nuestra casuistica se evidencia que las malformaciones ocurren en mujeres

menores de 35 affos. Coincidiendo con un estudio realizado en 2004 en Nicaragua
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Hospital Doctor Fernando Vélez Paiz. Se encontro una incidencia de
m alformaciones del 2.3 % . Siendo la edad materna mas frecuente entre 21-25
afios .No coincidiendo con la literatura que refiere que las edades mas afectadas
son los extremos de las edades, haciendo mayor énfasis en las mujeres mayores
de 35 afios. Como lo refieren los reportes de organizacion mundial de la salud
(Sistema de Control de Enfermedades Genéticas Ginebra 2005 Y 2008). Sobre
todo sihan tenido factores de riesgo asociados como metrorragia primer trimestre,
antecedentes de productos malformados, consumo de sustancias toxicas 0

farmacos teratogénicos.

Procedencia urbana (87% ) esto puede explicarse, dado que las madres en la
cuidad tienen mayor acceso a los servicios de salud con m as tecnologia, personal
entrenado y capacitado en la captaciébn y manejo de estas patologias. Lo que

permite el diagnostico oportuno de las mismas a diferencias de las areas rurales.

Sin habitos téxicos reportados en nuestras pacientes sin embargo estéa
documentado que el uso de sustancias toxicas como alcohol, mercurio, drogas
ilegales predisponen a malformaciones congénitas mayores. consideramos que

este dato no refleja la realidad de nuestras pacientes.

El uso de acido félico antenatal debe ser de 400mcgr tres meses antes de la
concepciéon y si hay antecedentes de defecto del tubo neural 4 mg. Sin embargo
en este estudio el uso de este farmaco antenatal fue nulo. No correspondiendo
con lo establecido en las normas internacionales, refieren que el uso de &cido
féolico debe ser antes de la concepcién del producto y después de este periodo.
Asi como en el estudio realizado en hospital Alejandro D&avila Bolafios, enero
2008 a diciembre 2010. Sobre tipo de malformacién congénita y momento de
toma de acido félico tenemos que el 61% lo tomdé post- concepcionaly 39% lo

tom aron pre-concepcional.
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En cuanto a la atencién prenatal predominaron 4 a 6 controles, seguidos de las de
0 a 3 controles prenatales Lo que puede responder a que el mayor porcentaje de
nuestra poblacion de gestantes lo constituyen mujeres trabajadoras. (obreras de
zona franca) Que se les dificulta la atencién temprana delcontroldelembarazo. A
su vez correspondiendo mayores casos de malformaciones congénitas las que
recibieron entre de 4-6 controles. Probablemente relacionado con el diagnostico

inmediato y adecuado rastreo ultrasono grafico delbebé.

Las enfermedades infecciosas documentada prevalecieron las Vaginosis e
Infeccion del tracto urinario, y tercer lugar hiperémesis gravidica. Para lo que se
utilizo en su mayoria cefalexina, clotrimazol, dimenihidrinato. Realizdndose un
abordaje adecuado, dado que en la mayoria fue apegado a las normas
internacionales. (Guias para Farmacos en el embarazo y la lactancia. Espinas
E.2006). Y relaciondandose con el estudio realizado en el HFVP 2004, que
describe a las Infecciones de vias Urinarias como mas frecuentes, seguido por
igual distribucién las leucorrea y la combinacién de Infeccién wurinarias mas

vaginitis, luego Pre-eclampsia.

Dentro de las patologias asociadas a recién nacidos con defecto congénito, se
presentaron la sepsis neonatal temprana 11% , trastornos metabdlicos 9% .Que
tuvieron una estrecha relacién con las patologias mas frecuente encontradas
durante el embarazo.

Predominaron las malformaciones congénitas menores con 77% sobre las
mayores con 23% . Encontrando dos m alformaciones con 29% y las de mas de dos
defectos congénitos 2.7% .Correlaciondndose con el estudio de Costa Rica
periodo de 1996-2005, qgue muestra que el 76,3% del los nacidos malformados
presentaron malform aciones simples, y el 23,7% m Ultiples y el 59,5% se presento

como asociaciones de 2 6 mas malformaciones.

Hay que mencionar que nuestro principal instrum ento para identificar

m alform aciones m Gltiples es el exdamen fisico del recién nacido. Ya que no
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contamos con medios auxiliares que contribuyan a un diagnostico completo com o
por ejemplo el tamizaje neonatal o cariotipo. Por lo que puede haber un sub-

registro de malform aciones asociadas que aun no han sido identificadas

La tasa de mortalidad fue de 0.12% a diferencia del estudio del Hospital
Fernando Vélez Paiz en el 2004, donde se reporta que 14% dellos malformados
falleci6. En un estudio realizado en M éxicol1980 y 2007,la tasa de mortalidad pasa
de224 a 337 defunciones por cada 1 000 habitantes, convirtiéndose en este pais
en un verdadero problema de salud. (Considerando en su estudio que: debe
reflexionarse en que lograr mayores descensos en las tasas de mortalidad infantil
serd muy dificil si antes no se logra la reduccién en la incidencia y la letalidad de
las malformaciones congénitas. Sin embargo en nuestro estudio la tasa de muerte
aln es baja probablemente se deba que a pesar de las limitaciones, se trata de
ofrecer una atencion integral al recién nacido. y a la presencia de malformaciones

congénitas menores que no causan compromiso a la vida del bebe.
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CONCLUSIONES

Predomin6é el sexo masculino y edad gestacionalde término

La edad materna encontradafue de 19 a 35 afos, de procedencia
urbana,con uso nulode acido félico antenatal. sin antecedentes de héabitos
to6xicos reportados. EIl Antecedente de productos con malformaciones
congénitas no fue un factor determinante para que el siguiente producto

presentara anom alia congénita.

Las Infecciones (vaginales y de tracto wurinario) fueron las patologias

transgestacionales méas frecuentes.Siendo los farmacos mas wutilizados

diminihidrinato y clotrimazol.

La morbilidad registrada fue sepsis neonatal temprana y trastornos

metabdlicos.

En las malformaciones congénitas mayores prevaleci6 la <cardiopatia

congénitas y en las malformaciones menores elhemangioma plano.

La asociacion de malformaciones congénitas predominante fueron dos,

seguidas de méas de dos defectos congénitos.

La tasa de muerte registrada fue 0.12% .
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RECOMENDACIONES:

G arantizar la toma de acido félico antenatala toda mujer en edad reproductiva

para la prevencion de posibles malformaciones congénitas del tubo neural en

elrecién nacido.

M ejorar la calidad de atencion prenatal haciendo énfasis en las pacientes con

factores de riesgo.

Historia clinica com pleta.

Crear equipo m ultidisciplinario integrado por Ginecodlogo, Perinatélogo,
Pediatra, Neonatdélogo, G enetista, Neurocirujano, Cirujano Pediatra,
Cardidlogo, G astroenterdlogo, Endocrin6logo,Psicd6logo, Trabajadores

Sociales, etc. para brindar asesoramiento y apoyo psicosocial, atencién, una

vez diagnosticada la malformaciéon congénita.

Dar seguimiento al estudio, haciendo énfasis en la procedencia de madres con
exposicibn a factores ambientales que se asocien a malformaciones

congénitas.

Im plem entar realizacion de tamizaje y cariotipo a todo recién nacido
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ANEXOS



FICHA DE RECOLECCION DE DATOS

DATOS GENERALES:

1. Datos m aternos

Expediente Clinico___ _ _ _ ____
Edad:
Procedencia: Urbano___ _ . Rural: _ _

Escolaridad materna:-__ __ -

Religion --------cmmmmnmnan--

Habitos maternos:

0 ~N o g~ W N

Tabaco: () - Alcohol: ()-Drogas () Café: () - Ninguno: ()

EXPOSICION A FACTORES AMBIENTALES:
- Fadrmacos: () —Aguas Contaminas

- No sabe: () Plaguicidas

- Ninguno: () Contacto con Desechos To6xicos

M edicamentos Utilizados Durante la Gestacion:

Cuales , Edad Gestacional

Antecedentes Perinatales
G:__,P__,C___,A_
FUP___,1°CPN___,N°CPN

PATOLOGIAS TRANSGESTACIONAL: Especificar

Tratadas con: Especificar.------------------

ANTECEDENTES Enfermedades Crénicas:
-HTA: ()- Diabetes: ()

- Epilepsia : () - Asma: ()

- No sabe: () -Ninguno: ()

Consanguinidad
Si___,No

ANTECEDENTES FAMILIARES DE MFC:
1. Hijos con malformaciones congénitas:
-SI()NO () Tipo___ __ _ _ _ _ __ . ____

2. Otros: Familiares:

-S1()-NO (), Parentesco

USO DE ACIDO FOLICO:

Antenatal ___ _, 1 Trimestre: _ Durante que tiempo
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Controlecografico durante la gestacién
N° __,Semanas Gestacion

Exdamenes especiales durante la Gestacidén

Cual , Durante que Semana de gestacién

Capurro: .- Sexo:

Apgar

PRINCIPALES ANOMALIAS CONGENITAS

Sindromes: Cual: --------mmmmmmoma oo
Pulmonares: Cual.----------cmmmmommnn
Cardiopatias: Cual: --------mmmmmmmmmmaa oo

Digestivas: Cual ------------mmmmmmmmma o

G enitales: Cual --------mmmmmmm i

CONDICION DE EGRESO

Alta: () Abandono: () Fallecido: () Abandono:
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Tabla: N° 1

M alform aciones Congénitas segin Sexo. Servicio de Neonatologia-Hospital

Escuela Carlos Roberto Huembes. Enero 2009-Junio 2012

Frecuencia Porcentaje %

M asculino 283 58.5
Femenino 201 41.5
Total 484 100.0

Fuente: Expediente Clinico
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Tabla N°2
M alform aciones Congénitas segin Edad G estacional. Servicio de Neonatologia-

Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes. Enero 2009-Junio 2012

Edad Gestacional Frecuencia Porcentaje

28 - 36 6/7 15 3.1
37 - 42 Semana 469 96.9
Total 484 100.0

Fuente: Expediente Clinico
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Tabla N° 3
M alform aciones Congénitas segun Edad M aterna. Servicio de Neonatologia -

Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes. Enero 2009-Junio 2012

Edad Materna Frecuencia Porcentaje

15-18 13 2.7
19-35 456 94.2
36- 45 15 3.1
Total 484 100.0

Fuente: Expediente Clinico
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Tabla: 4

M alform aciones Congénitas segln Procedencia. Servicio de Neonatologia -

Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés. Enero 2009-Junio 2012

Procedencia

Frecuencia Porcentaje

Urbana 421 87.0
Rural 63 13.0
Total 484 100.0

Fuente: Expediente Clinico
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Tabla N° 5

M alform aciones Congénitas segun Habitos Toxicos. Servicio de Neonatologia -

Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés. Enero 2009-Junio 2012

Cantidad Porcentaje %

Habito Tédxicos 0 0

Total 0 0

Fuente: Expediente Clinico

81



Tabla:

6

M alform aciones Congénitas segin Consumo de acido Foélico. Servicio de

Neonatologia-Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés.

Enero 2009-Junio 2012

Periodo tom a acido Fo6lico

Frecuencia

Porcentaje

Primer trim estre 199 41.1
Segundo Trimestre 174 36.0
Tercer Trimestre 71 15
Antenatal 0 0
No usé en embarazo 40 8
Total 484 100%

Fuente: Expediente Clinico
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Tabla: N°7
M alform aciones Congénitas segln Atencién Prenatal. Servicio de Neonatologia -

Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés.

Enero 2009-Junio 2012

Atenci6on Prenatal Frecuencia Porcentaje
0-3 138 28.5
4-6 305 63.0
7-10 31 6.4
ninguno 10 2.1
Total 484 100.0

Fuente: Expediente Clinico
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Tabla N° 8
M alform aciones Congénitas Segun Patologias Maternas Asociadas. Servicio
Neonatologia-Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés.

Enero 2009-Junio 2012

Patologia M aternas
Frecuencia Porcentaje %

Infeccién Tracto Urinario 64 13.2
Vaginosis 79 16.3
Emésis Gravidica 54 11.2
Ninguna 216 44.6
O tras 71 15
Total 484 100

Fuente: Expediente Cinico
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Tabla N° 9

M alform aciones Congénitas Segun Uso de Farmacos Durante la G estaciéon.

Servicio Neonatologia-Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés.

Enero 2009-Junio 2012

Farm acos cantidad Porcentaje %

Cefalexina 34 7.0

Indom etacina 34 7.0

Dim enihidrinato 61 12.6
23.8

Ninguno 220

Clotrimazol 44 9.1

O tros 91 18.8

Total 484 78.3

Fuente: Expediente Clinico
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Tabla: N°10
M alform aciones Congénitas Mayores Segln Sexo. Servicio Neonatologia-Hospital
Escuela Carlos Roberto Huembés.

Enero 2009-Junio 2012

M alform acion

Mayor Masculino Femenino Porcentaje %
Cardiopatia 24 18 42 38
Acianndégena

Cardiopatia 7 4 11 10
Ciandégena

Plagiocefalia 4 2 6 5
Hidrocefalia 3 0 3 3
Criptorquidea 3 2 5 4.5
Dolicocefélia 2 2 4 3.6
Hipospadia 2 2 4 3.6
Equino-varo 2 2 4 3.6
O tras 18 14 32 30
Total 65 46 111 100

Fuente: Expediente Clinico
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M alform aciones Congénitas Menores. Servicio

Carlos Roberto Huembés. Enero 2009-Junio 2012

M alformaciéon Menor

Tabla N° 11

Frecuencia

Neonatologia Hospital Escuela

Porcentaje %

Hemangiom a 89 23.8
Hernia um bilical

65 17.4
Didstasis muUsculos
rectos 31 8.3
Varo bilateral 26 6.9
Otras 162 43.4
Total 373 100

Fuente: Expediente Clinico
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Tabla N° 12

M alform aciones Congénitas Mayores Segun Malformaciones asociadas. Servicio

Neonatologia-Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés.

Enero 2009-Junio 2012

Patologias Asociadas En Recién Nacido

Frecuencia

Porcentaje

%

Hem orragia Interventricular 1 0.2
Trastorno M etabdlico 45 9.3
Ninguno 383 79.1
Enterocolitis 1 0.2
Sepsis Neonatal Temprana 53 11
A sfixia 1 0.2
Total 484 100.0

Fuente Expediente Clinico
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Tabla: N° 13

M alform aciones Congénitas Mayores y menores. Servicio Neonatologia-Hospital
Escuela Carlos Roberto Huembés.

Enero 2009-Junio 2012

M alform aciones Cantidad Porcentaje%

M alform acién Menor 111 22.9

M alform acién Mayor 373 77.1

Fuente Expediente Clinico
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Tabla N°14
M alform aciones Congénitas Mayores Segun Malformaciones Asociadas. Servicio
Neonatologia-Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés.

Enero 2009-Junio 2012

Frecuencia Porcentaje

una 329 68.0

m alform acién

Dos 142 29.3

m alform acién

M as de dos 13 2.7

m alform acién

Total 484 100.0

Fuente: Expediente clinico
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Grafico N° 1
M alform aciones Congénitas Segun Uso de Farmacos Durante la G estacién.
Servicio Neonatologia-Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés.

Enero 2009-Junio 2012

Fuente: tabla 9
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Gréafico N° 2
Malformaciones Congénitas Asociadas
Periodo Enero 2009-Junio 2012

Servicio de Neonatologia -HCRH

una MFC

3% M 4os MFC

B4os o mas

MF C

Fuente: Tabla N° 14




Grafico N° 3
Malform acién Congénita Asociados
segun Procedencia Demografica

Periodo Enero 2009-Junio 2012

Servicio de Neonatologia-HCRH

M urbano

Fuente:Tabla N° 4
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