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RESUMEN

ANTECEDENTES: Se estima que mundialmente la prevalencia de malformaciones
oscila entre 1.5 — 4%. En México y en América Latina se reporta dentro de las primeras
causas de morbilidad y mortalidad infantil.

OBJETIVO: Determinar la prevalencia de malformaciones congénitas de los neonatos
que ingresaron al servicio de Neonatologia en el periodo de enero 2009 a diciembre del
2010 del Hospital General Toluca del P.R. “Dr. Nicolas San Juan”.

MATERIAL Y METODO: Se llevd a cabo un estudio retrospectivo, transversal,
observacional y descriptivo. Se recabd informacién de los expedientes clinicos de
pacientes ingresados al servicio de Neonatologia con diagndstico de malformacién
congénita. Se realizd analisis univariado a través de frecuencias simples para obtener
la prevalencia por tipo de malformacién congénita, género, edad gestacional, peso y
factores maternos relacionados.

RESULTADOS: En el periodo de estudio se registraron 10,595 nacimientos y 76 casos
de malformacion congénita con una prevalencia de 7.1/ 1000 nacidos. El sindrome de
Down fue el prevalente con 1.3 por 1000 nacidos, y las malformaciones craneofaciales
con 1.4/ 1000 nacidos, de éstas labio y paladar hendido con 1.1/ 1000 nacidos. Género
prevalente fue el femenino, la mayoria de nifos de término y eutréficos. Edad materna
promedio 26.1 afios, las malformaciones prevalecieron en mujeres multigestas,
escolaridad primaria, y ocupacion ama de casa. No se relacionaron toxicomanias.
Diagndstico prenatal de 6.5%.

CONCLUSIONES: La prevalencia de malformaciones congénitas en nuestro estudio es
inferior a la reportada en la literatura. Sin embargo se debe insistir en control prenatal
adecuado para deteccién oportuna de malformaciones congénitas.



ABSTRACT

BACKGROUND: Is estimated in the worldwide the prevalence of congenital
malformations is among 1.5 — 4%. In México and Latin America is reported to be the
leading causes of infant morbidity and mortality.

OBJETIVE: To determine the prevalence of congenital malformations in neonates that
entered in the Neonatology service between 2009 january to 2010 december in the
Hospital General Toluca del P.R. “Dr. Nicolas San Juan”.

MATERIAL AND METHOD: It was carried out a retrospective, transversal, observational
and descriptive study. It was managed to get information from clinical records to
patients that entered in the Neonatology service with diagnostic of congenital
malformation. It was done a univaried analysis through simple frequencies to obtain the
prevalence to congenital malformation type, sex, age gestational, weight and related
maternal issues.

RESULTS: In the time of our study were born 10,595 neonates and 76 cases were
detected with congenital malformation and was a prevalence 7.1/ 1000 newborn. The
Down syndrome was the prevalent (1.3/ 1000 new born). Craniofacial malformations
with 1.4/ 1000 newborn, among these cleft lip and palate is the prevalent (1.1/ 1000
newborn). Female was prevalent, the most newborn affected were appropriate for
gestational age and term. The average mother’s age was 26.1 years. The congenital
malformation was prevalent in multipara, elementary school and house keeper mothers.
Exposition to drugs and alcohol was no related. The prenatal diagnosis was 6.5%.

CONCLUSIONS: The prevalence of congenital malformations in our study was lower as
is reported in literature. Nevertheless it has to insist in an adequate prenatal control in
order to detect congenital malformations timely.



INTRODUCCION

En la actualidad, defectos del nacimiento, malformaciones y anomalias
congénitas son términos que se utilizan para describir los defectos del desarrollo que
se encuentran al nacer. Los defectos del nacimiento pueden ser estructurales,
metabdlicos, o conductuales. La organizacién mundial de la salud (OMS) define a
malformacion congénita a toda anomalia del desarrollo morfoldgico, estructural,
funcional o molecular presente al nacer aunque se manifieste después del nacimiento,
en el presente trabajo utilizaremos ésta definicion.

Las malformaciones congénitas son responsables directos o indirectos de una
alta proporcion de muertes perinatales e infantiles, pues dejan secuelas fisicas,
repercusiones emocionales y econdmicas; éstas junto con la prematurez constituyen
la causa principal de mortalidad durante el primer afio de vida. En México y otros
paises de América Latina las malformaciones congénitas se encuentran dentro de las
primeras causas de morbilidad y mortalidad en la infancia. Por lo que es de vital
importancia estudiar la prevalencia de las malformaciones congénitas e identificar
cuales son las mas frecuentes en un hospital como el nuestro de segundo nivel de
atencion.

En el presente trabajo se identificd la prevalencia de malformaciones congénitas
en los recién nacidos ingresados al servicio de Neonatologia en el periodo de tiempo
comprendido de enero del 2009 a diciembre del 2010 en el Hospital General Toluca del
P. R. “Dr. Nicolas San Juan”.



ANTECEDENTES

Las malformaciones congénitas constituyen una de las principales causas de
mortalidad y morbilidad en la poblacién pediatricas y desde épocas remotas han
atraido la atencion de los hombres, quienes dejaron en las paredes de las cuevas sus
representaciones en forma de pinturas. (!

En la medicina prehistérica las anomalias congénitas que se presentaron, se
identifican por medio de los restos ¢seos. ?

El nacimiento de un nifio malformado siempre ha causado consternacioén, pero la
explicacion del por qué este fendmeno se ha dado, ha variado en las diferentes épocas,
de acuerdo con los conceptos magico-religiosos o filoséficos prevalentes. Asi, en
algunas culturas un nifio malformado era considerado un ser impuro, que no deberia
vivir y entonces era destruido; mientras que en otras, por el contrario, era deificado y
adorado. En algunas religiones se considera como fruto del pecado, y por lo tanto,
como castigo divino; mientras que en otras, era presagio de futuros acontecimientos
por desavenencias entre los dioses o por guerras cosmicas. ®)

La cultura mesopotamica, los antiguos egipcios y otras culturas orientales
reconocian a las Malformaciones Congénitas Mayores (MCM), como un castigo divino
por las malas obras de los progenitores. Incluso en la antigua Babilonia las madres de
productos con estas alteraciones eran condenadas a muerte.

La civilizacion griega con su cultura de la perfeccion humana y la belleza,
castigaba con la muerte al recién nacido con malformaciones congénitas mayores.
Durante la edad media, la religién catdlica veia a las malformaciones mayores al
nacimiento como un castigo divino, estigmatizando a la familia, lo que obligaba a los
padres a mantener ocultos a estos neonatos si es que sobrevivian al problema.

Hace 60 afos se consideraba una anomalia era toda irregularidad o estado
contrario al orden natural que presentara un ser comparado con la mayoria de los
individuos de su especie. El término malformacién correspondia a toda desviacion del
desarrollo corporal revelable en el momento del nacimiento. Finalmente, monstruosidad
comprendia toda produccion contra el orden regular de la naturaleza o el feto, persona
o animal de conformacion insdlita, total o parcial. ©



James Wilson, un embriologo de la Universidad de Delaware estudi6 la radiacion
X y los defectos congénitos, encontrando una estrecha relacion, y describié por
primera vez este hallazgo en 1951, sin embargo no hubo mucha atencién en su trabajo,
posteriormente en 1955 Gregg y colaboradores, describieron la teratogenicidad de la
infeccion por rubéola durante la gestacion, dos afos mas tarde se describe el riesgo
teratogénico de los inhibidores del acido folico, asi como la deficiencia de nutrientes
especificos que producian malformaciones en animales de laboratorio. ©

En los ultimos 50 afos, la tasa de mortalidad infantil ha disminuido en gran parte
del mundo gracias a la adopcion de diversas medidas en las areas de salud publica, la
medicina preventiva y la atencion médica. No obstante esa disminucidon no es
homogénea: si bien la mortalidad actual atribuible a las infecciones intestinales y
pulmonares es mucho menor hoy que hace una década, la asociada con los partos
prematuros y las malformaciones congénitas han aumentado. Las mayores tasas de
mortalidad y morbilidad asociadas con las malformaciones congénitas afectan
negativamente a los sistemas de salud y son causa de gran preocupacion, no solo por
los recursos que consumen, sino también por las afectaciones sociales que ocasionan,
en especial a la madre y a las personas cercanas a ellas.

Siempre ha llamado la atencién el origen de las malformaciones congénitas,
teniendo en cuenta lo antiguo de su conocimiento no es raro que se hayan realizado
numerosos estudios para tratar de determinar la frecuencia en diferentes paises,
tratando de obtener datos que pudieran llevar a su probable etiologia. Se ha recopilado
informacién en bases de datos como EUROCAT (Europa)(Sociedad Europea de
Genética Humana, Mutagénesis, Carcinogénesis y Teratogénesis) ECLAMC (Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas) (Sudamérica) que reune
173 maternidades de 11 paises, y en México existe el organismo RYVEMCE (Registro
y Vigilancia Epidemiolégica de Malformaciones Congénitas Externas) dedicados a
recolectar la informaciéon enviada por instituciones colaboradoras y otorgar los datos
para investigaciones sobre el tema. En Estados Unidos de Norteamérica se han
realizado varias bases de datos de estas las mas importantes son la Oxford Vermont
Data base y la MACDP, las cuales se encuentran entre las mas completas a nivel
mundial y de las que se ha obtenido la mayoria de la informacion para realizar informes
sobre el tema. MACDP es el programa metropolitano Atlanta de defectos congénitos,
es la primera base de datos popular para reportar recién nacidos con defectos
congénitos, cuenta con 41 afos de historia, desde 1967, es supervisado por la CDC (el
Centro para Control y Prevencion de Enfermedades) esta fue creada después de la
tragedia ocurrida con la administracion de talidomida a las mujeres embarazadas. ©
Otra de las bases de datos mas grandes de Estados Unidos creada en 1981 es la
NYCMR (registro de malformaciones en estado de Nueva York).



También a través de los anos los conceptos se han ido modificando, desde 1980
en la Birth Defects meeting, de New York, pasando por publicacion de Spranger, Opitz,
Smith et al en 1982, precisando las definiciones incluyendo disrupcion, deformidad,
displasia, defecto de campo del desarrollo, secuencia, sindrome, asociacion. Hasta la
ultima actualizacion en clasificacion con conceptos propuestos por la fundacion
Europea de genética, en el curso dismorfologia Eurogene en 2007. ©

De acuerdo a la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) cerca de 3 millones de
fetos y nifios nacen cada afio con algun tipo de malformacion congénita mayor. (%
Entre un 2 a 3 % de todos los recién nacidos presentan algun defecto detectable al
nacimiento. " ' En mas del 50 % de los casos no se ha podido establecer
explicaciones definitivas del por qué ocurren. Hoy en dia se conoce que entre un 30 a
40 % son de causa genética, y dentro de este subgrupo, las cromosdémicas representan
un 6 %, los defectos de un unico gen un 7.5%, las causas multifactoriales ocupan del
20 al 30 %, los factores ambientales entre un 5 a 10 % y dentro de ellas, las causadas
por los farmacos y agentes quimicos ocupan el 2%, por infecciones 2 %, debido a
enfermedades maternas 2 % y por agentes fisicos 1 %. (" En un 15%, variando desde
7 hasta un 41% 9 de los recién nacidos se observan anomalias menores como por
ejemplo: microtia, manchas pigmentarias y hendiduras palpebrales cortas, no causan
perjuicio para la salud, aunque en algunos casos se acompafian de defectos mayores.
Una anomalia menor tiene probabilidad de malformacién mayor en un 3-4%, 2
anomalias menores tiene probabilidad es de 7-10% y 3 anomalias menores incrementa
probabilidad de 20 hasta 90%. (1% 12

En América Latina y el Caribe se consider6 por mucho tiempo que las
enfermedades genéticas eran poco dignas de atencién de los organismos de salud, las
razones eran la existencia de otros problemas de salud mas urgentes y el hecho de
que los trastornos genéticos no podian prevenirse y mucho menos tratarse. Sin
embargo, la situacion ha cambiado notablemente por el progreso en el control de las
enfermedades infecciosas y nutricionales y avances decisivos en el conocimiento de
las causas genéticas de enfermedades y de los métodos para su prevencién, control y
tratamiento; existiendo aun en nuestros paises limitantes tecnoldgicas especialmente
en el campo del diagnostico prenatal por motivos relacionados con el subdesarrollo
sociopolitico y econémico. ¥



DEFINICION:

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) define defecto congénito como:

“toda anomalia del desarrollo morfolégico, estructural, funcional o molecular, presente

al nacer aunque se manifieste después del nacimiento”. "

Se define como Malformaciones Congénitas Mayores (MCM) a los defectos
que tienen un compromiso funcional o estético importante para la vida del individuo, por
lo que tienen consecuencias médicas, requieren de atencion temprana, algunas veces
de urgencia, por lo tanto tienen repercusién psicoldgica y social. Se describe como
Malformaciones Congénitas (MC) al defecto estructural primario de un érgano, parte
de él o zonas mas extensas del organismo, que resulta de una alteracién inherente en
el desarrollo y que se hace evidente al examen fisico del recién nacido o posterior al
nacimiento, cuando se hace patente el defecto funcional de un 6érgano interno, afectado
anatomicamente. '

Malformaciones Congénitas Menores (MCM), son alteraciones las cuales no
requieren tratamiento o puede ser tratado facilmente y no tiene consecuencia
permanente para la expectativa de vida normal. (19

Malformacién: Defecto morfolégico de un 6rgano o parte de un 6rgano, que resulta de
un proceso de desarrollo intrinsecamente normal. Ejemplo fisura labiopalatina.

Disrupcion: Alteracion morfolégica de un 6rgano, parte de un érgano y mas a menudo
de una region mas extensa como consecuencia de un fallo extrinseco en un proceso
del desarrollo originariamente normal. Ejemplo complejo de las bridas amniéticas.

Deformidad: Es una forma, configuracion o posicién anormal de una parte del cuerpo
originada por factores mecanicos (no disruptivos) enddégenos o mas comunmente
exogenos: Ejemplo torticolis congénita.

Displasia: Organizaciéon anormal celular en un determinado tejido con los trastornos
morfolégicos consiguientes. Ejemplo acondroplasia.

Defecto de campo de desarrollo: Patron de anormalidades derivadas de la alteracion
de un campo de desarrollo. Ejemplo complejo malformativo de la holoprocencefalia.

Secuencia: Conjunto de anomalias multiples derivado de un primer trastorno conocido.
Ejemplo secuencia de deformacion de aquinesia fetal (FADS) con contracturas
multiples, retraso de crecimiento, anomalias faciales, hipoplasia pulmonar, cordén
umbilical corto y piel redundante.

Sindrome: Anomalias multiples con relaciones patogénicas entre si, excluida una
secuencia, con etiopatogenia idiopatica o conocida. Ejemplo sindrome de Down.



Asociacion: Aparicion no debida al azar, en dos o mas pacientes de anomalias
multiples no encuadrables en sindrome o secuencia. Ejemplo Asociacion WAGR de
tumor de Wilms, aniridia y hemihipertrofia; asociacion VATER con defectos vertebrales,
ano imperforado, atresia esofagica, fistula traqueoesofagica, defectos cardiacos vy
displasia radial y renal; asociacion CHARGE con coloboma, cardiopatia, atresia de
coanas y retraso del crecimiento y del desarrollo. ('

CLASIFICACION

De acuerdo al momento de la gestacion en que actua el agente patégeno pueden ser
gametopatias, blastopatias, embriopatias y fetopatias:

1.

Gametopatias o genopatias: La noxa patdégena actua sobre los gametos, por lo
que generalmente se trata de patologias preconcepcionales. Se subdivide a su
vez en:

A) Cromosomopatias: Errores cromosdmicos numéricos y estructurales

B) Genopatias: Enfermedades hereditarias resultantes de mutaciones puntuales
de largo alcance presentes en el ovocito o espermatocito o en ambos a la vez,
siendo transmitidas a la descendencia de acuerdo con las leyes de herencia
mendeliana.

Blastopatias: Engloban cuadros patolégicos surgidos en el periodo de blastula o
los primeros 18 a 21 dias del desarrollo, desde la fertilizacion hasta el periodo
post implantacién temprano, el nuevo ser posee relativamente pocas células y
esta dotado de una gran capacidad para reponer las células toti potenciales, por
ello el efecto de un agente téxico sigue el fenémeno del “todo o nada”; es decir,
o se produce la lesidon de un gran numero de células (muerte del producto) o se
afectan tan pocas que generalmente, tiene lugar la reparacién sin consecuencias
lesionales. Durante la tercera semana de gestacion, sin embargo los efectos
toxicos sobre el producto pueden originar monstruosidades.

Embriopatias: Corresponden a la patologia del embrién y estan caracterizadas
clinicamente por desviaciones del desarrollo de los érganos, dando lugar a
malformaciones congénitas Unicas o multiples, cronolégicamente quedan
delimitadas al periodo que se inicia durante la cuarta semana de desarrollo y que
finaliza en la 12va. semana de gestacion. Para otros autores transcurre entre los
dias 18 y 60 de la gestacion.

Fetopatias: Son enfermedades del periodo fetal, que comienza al final de la
12va. semana y termina con el nacimiento.

Kiempatias: Trastornos prenatales debidos a patologias placentarias. ('



De acuerdo a aparatos y sistemas la clasificacion de las malformaciones congénitas
se incluye a los grupos siguientes:

a) Malformaciones del sistema nervioso central.

b) Malformaciones craneofaciales.

¢) Malformaciones del aparato respiratorio.

d) Malformaciones del aparato digestivo.

e) Malformaciones cardiacas.

f) Malformaciones del aparato urinario y genitales externos.
g) Malformaciones musculoesqueléticas.

h) Malformaciones sistema circulatorio y anexos.

i) Otros tipos de malformaciones. %

EPIDEMIOLOGIA

Las malformaciones congénitas constituyen un problema de salud a nivel
mundial. La incidencia es de uno de cada 50 recién nacidos vivos y uno de cada
nueve recién nacidos muertos presentan uno o mas defectos congénitos mayores o
menores; estos conforman una de las principales causas de morbilidad y mortalidad
perinatal, neonatal e infantil. De este modo el 3% de todos los recién nacidos vivos y
15% de los recién nacidos muertos tienen una alteracién congénita grave (7

Diversos estudios han reportado la frecuencia de malformaciones congénitas en
diferentes paises de América latina demuestran resultados similares con la literatura
universal.

En 2001 se reporté un estudio del Hospital Escuela de Tegucigalpa capital de
Honduras que incluyé 34,580 nacidos vivos de los cuales 258 fueron malformados
constituyendo una frecuencia de 0.74% con tasa de incidencia 7.4 por cada 1000
nacidos vivos con predominio del sexo masculino con 55.8% de casos, constituyendo
una tasa de incidencia de 7.8 casos por cada 1000 varones nacidos vivos. El tipo de
malformacion mas frecuentemente observada fueron los defectos del cierre de tubo
neural en 41 casos (16%), seguido de sindrome de Down en 35 casos (3.6%);
encontrandose para estos ultimos madres con edades mayores de 35 afios en el 57.6%
de casos. (¥



En la Republica Dominicana se realizé un estudio retrospectivo, descriptivo para
determinar la frecuencia de malformaciones congénitas de recién nacidos del hospital
de la mujer Dominicana llevado a cabo con registros de Enero a Diciembre de 2005, y
reportado en el 2006 con los resultados de los 5,179 nacidos vivos donde se reportaron
149 malformaciones con una incidencia del 2.88%, encontrando dentro de los tipos de
malformaciones la polidactilia con 48 casos (32%), hipospadias 21 casos (14%), pie
Equinovarus 11 casos (8%), Sindrome Genético 01, 10 casos (7%), Apéndice
preauricular 9 pacientes (6%) y 50 casos de otro tipo de malformaciones (33%).
Concluyendo que en este estudio la podilactilia fue la mas frecuente y ésta no
represento riesgos para la salud del neonato. '

En el ano 2007 se realizd un estudio interinstitucional en la provincia de la
Habana reportando la prevalencia de defectos congénitos en 389 recién nacidos con
malformaciones congénitas entre enero de 2000 y junio de 2003. La prevalencia fue de
131,4 x 10 000 nacimientos, con un aumento porcentual de 43,5 %, un promedio de
aumento anual de 14,5 % y una tasa media para el periodo de 135,6. EI mayor por
ciento de defectos se presentd en su forma aislada (78,7 %) y dentro de ellos, los mas
frecuentes fueron la polidactilia (15,4 %), las cardiopatias (6,7 %) y la hipospadia (6,4
%). El sindrome de Down fue el defecto multiple mas frecuentemente observado.
Segun los resultados obtenidos se concluyd que la prevalencia al nacimiento de los
defectos congénitos en la provincia no difiere a los reportados en el registro cubano y
en los estudios internacionales al respecto. )

Otro estudio de prevalencia de malformaciones congénitas se realizé en Costa
Rica, publicado en el afio 2008, éste estudio se llevo a cabo en un periodo de 10 afios,
de 1996 a 2005; su registro se alimentd de 25 hospitales con servicio materno infantil,
cubriendo mas de 95% de los nacimientos del pais. Los resultados fueron: 11,099
recién nacidos con malformaciones; hubo 750,706 nacimientos en total y 5,272
defunciones fetales, con una prevalencia de 1.45% & 145 recién nacidos malformados
por cada 10,000 nacimientos, y un 4.06% 6 406 obitos malformados por cada 10,000
defunciones fetales. La prevalencia total de recién nacidos malformados
independientemente de la condicién al nacimiento fue del 1.47% 6 147/ 10,000 nacidos.
De la poblacién estudiada el 76.3% presentaron malformaciones simples, y el 23,7%
malformaciones multiples; de éstos ultimos el 40.5% correspondié a sindromes
clasificados segun la CIE10 (clasificacion internacional de enfermedades) y el 59.5% se
presentd como asociacion de 2 o mas malformaciones. El grupo de malformaciones
mas frecuente fueron las del sistema osteomuscular seguido por el grupo de ojo, oido,
cara y cuello. Los sindromes que se diagnosticaron fueron de Down, Edwards y
Pateau. Analizaron la edad de la madre encontrando que prevalencia mayor es en las
mujeres mayores de 35 afnos. De acuerdo al género la prevalencia es mayor en género
masculino. "9



En México también se han realizado estudios de malformaciones congénitas
siendo estos en hospitales de concentracién destacando los siguientes:

En el 2003 en el area de Neonatologia del Hospital General de México se realiz6
estudio en el que se describié la frecuencia de malformaciones congénitas con los
siguientes resultados: De un total de 22,771 nacimientos vivos, se captaron 226 casos
de recién nacidos con defectos congénitos externos (0.99%), predominé el género
femenino (52.7%). Los recién nacidos de término fueron 67% y los pretérminos 33%.
En la clasificacion 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% vy
en tercer lugar las genopatias con un 15.0%. En forma global las malformaciones
asociadas ocuparon el segundo lugar de la poblacion estudiada. Este estudio se llevo a
cabo durante 3 anos, donde se captaron los recién nacidos vivos con malformaciones
congénitas externas, agrupandose por aparatos y sistemas, comparando los resultados
con lo reportado en la literatura mundial. %%

En el afio 2004 se report6 estudio de prevalencia y factores relacionados con las
principales malformaciones externas en Guadalajara, Jalisco, para lo cual se recabd
informacion de 4 hospitales de la zona metropolitana durante 10 afos, realizando
estudio con casos y controles y de prevalencia. Los resultados: 178,394 recién nacidos
en los 4 hospitales en quienes detectaron 2,935 recién nacidos malformados la
prevalencia general fue de 16.5 por cada 1,000 nacimientos. De acuerdo al diagndstico
las anomalias de tegumentos con prevalencia de 33.52 / 10,000, seguido por
anomalias osteomusculares con 23.77, anomalias oido, cara y cuello con 20.68 y
anomalias cromosémicas con 13.29, las malformaciones del sistema nervioso central
con prevalencia de 32.8/ 10,000. De acuerdo al género en general la prevalencia mayor
es para género masculino. De acuerdo a condicion al nacer prevalencia mayor en los
nacidos muertos con prevalencia de 678.6/ 10,000 respecto a los nacidos vivos con
156.5/ 10,000. Resultado por caracteristicas de la madre por edad la proporcién fue de
12.62 para mayores de 35 afos. El 18.14% con antecedente de malformacioén previa. Y
el 5.6% refirié antecedente de hijo nacido muerto.

En el Hospital Regional “Lic. Adolfo Lépez Mateos” ISSSTE en México, Distrito
Federal publicado en 2005 y con el objetivo de conocer la frecuencia de
malformaciones congénitas en neonatos nacidos en un hospital general se realizd
estudio entre el 1 de octubre del 2001 y el 30 de septiembre 2002, en el que se
incluyeron 69 recién nacidos que ingresaron a Neonatologia por presentar alguna
malformacién. Como criterios de clasificacion de las malformaciones se optd por la
sugerida por Spranger y Opitz considerando 2 grandes grupos: 1. Las externas y 2. Las
internas. Los resultados: de 2,234 recién nacidos ingresaron a neonatologia de los
cuales 69 con defectos congénitos con incidencia de 30.9 por 1,000 nacidos vivos.



Siendo mas alta en nifios (34.1/1,000) que en nifias (27.7/1,000). Mortalidad de 4.9 por
1,000. Edad materna mayor de 21 a 30 afios (47.8%). En cuanto a malformaciones por
aparatos y sistemas fue mayor el sistema cardiovascular 34%; las alteraciones en cara
y cuello 18.1%; el sistema musculo- esquelético 13.8%; el sistema nervioso 10.6%, y
sindromes 8.5%. "

Se realiz6 estudio transversal y prospectivo durante un afo en la Unidad Médica
de Alta especialidad del Hospital de Gineco-Pediatria numero 48 (IMSS) de Ledn,
Guanajuato reportado en el afio 2007, con el objetivo de identificar la frecuencia y el
tipo de defectos congénitos mayores y multiples de recién nacidos vivos para lo cual
incluyeron 17,546 mujeres embarazadas entre quienes identificaron 98 casos con
defectos congénitos (5.5 por 1,000 nacidos vivos), se pareo por género casos control.
En cuanto a la edad materna la media para los casos fue de 25.4, sin diferencia de
casos control. Control prenatal semejante en ambos grupos con promedio de 3
consultas. No hubo diferencia en los grupos en cuanto a origen, ocupacion,
antecedentes familiares de malformaciones congénitas, administracion de
medicamentos y toxicomanias. La distribucién por género fue mayor masculino con 54
casos (55.1%) y femenino con 44 (44.9%), incluyendo en esta variable 3 casos de
ambigledad de genitales. Se identificaron 57 casos con defectos congénitos mayores
aislados y 41 con defectos multiples; las alteraciones mas frecuentes fueron las
cardiopatias con prevalencia de 0.85, defectos del tubo digestivo 0.795; sindromes
especificos 0.74; sindrome dismorfolégico 0.74; malformaciones del sistema nervioso
central 0.68. 2

En el ano 2011, se reporta estudio de revision de 4 afios en un hospital general
de la Ciudad de México, el periodo comprendié de febrero 2002 a febrero 2007. Se
incluyé a todo recién nacido vivo o muerto que presentd malformacién congénita. Se
determino la frecuencia y porcentaje de las malformaciones congénitas clasificandolas
por aparatos y sistemas. Los resultados fueron: 22,327 neonatos vivos o muertos en el
Hospital General Dr. Manuel Gea Gonzalez, de los cuales 416 (18.6 por 1,000)
presentaron cuando menos una malformacién, algunos tuvieron 2 o0 mas
malformaciones teniendo un total de 664 (29.7 por 1,000). Género masculino 213
(51.2%), femenino 189 (45.4%) e indiferenciado 14 (3.4%). Prevalencia por
malformacion fue labio y paladar hendido 2.3/1,000; apéndices auriculares y de la linea
trago oral 1.4/1,000; sindrome de Down 1.3/1,000; anomalias inespecificas craneo,
cara y maxilar 1.3/ 1,000; pie varo 1.2/ 1,000. Prevalencia por aparatos y sistemas
musculo-esquelético 12.4/1,000; piel y anexos 3.5/ 1,000; sistema nervioso central
3.4/1,000, tubo digestivo 2.9/1,000; cardiovascular 2.1/ 1,000. )

En el Estado de México se han realizado estudios de incidencia y prevalencia
reportados en el afo 2001:

En el area del Valle de México se realizé en la poblacion derechohabiente del
ISSEMYM en periodo comprendido de enero 1999 a diciembre del 2000 donde
evaluaron 74 casos con los siguientes resultados: de acuerdo a género mas afectado el
masculino con 62.1%, se encontré6 mayor frecuencia en pacientes eutroficos 77%, los



meses de marzo, abril y mayo con mayor numero de casos. Encontraron que la primera
gesta presentd un 70% de las malformaciones congénitas. El rango de edad de los
progenitores fue mayor el de 29 afios. Las malformaciones mas frecuentes fueron las
microtias y en segundo lugar los defectos del tubo neural. ?*

En la Ciudad de Toluca se realizé estudio observacional, retrospectivo y
transversal en el servicio de pediatria del Hospital Estatal Toluca “Lic. Adolfo Lépez
Mateos” (Dependencia del ISEM). El periodo de estudio fue de enero del 1999 a
diciembre del 2000, con un total de 125 recién nacidos con alguna malformacion
mayor. La mayoria de los casos se presentaron en género masculino, en recién
nacidos de término. Los defectos mas frecuentes fueron los del sistema nervioso
central, en segundo lugar las malformaciones cardiacas, y tercer lugar defectos del
tubo neural. ®°



PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Son consideradas malformaciones congénitas, a aquellos defectos estructurales
presentes en el nacimiento. Entre los factores que pueden originar las malformaciones
congénitas se incluyen antecedentes maternos, tales como metabolopatias, edad,
estado nutricional, infecciones durante el embarazo, factores ambientales, factores
genéticos; por lo que constituyen un problema de salud a nivel mundial de acuerdo a la
Organizacion Mundial de la Salud, la cual reporta 3 millones de recién nacidos con
malformaciones congénitas mayores; y diversos estudios basados en poblaciones
grandes se reportan 3- 5% de los nacidos vivos a nivel mundial; incrementando
frecuencia 7% en el primer afio de vida. (29

Una vez diagnosticada una malformacion congénita requiere el paciente de un
manejo multidisciplinario incluyendo especialista en neonatologia, interconsulta con
genética, y de acuerdo al caso la intervencion de otras subespecialidades incluidas
cardiologia pediatrica, cirugia pediatrica, neurocirugia, entre otros; para su manejo ya
que muchos de estos pacientes requieren de intervencion quirurgica y correccion
inmediata de malformacién para mejorar calidad y esperanza de vida. %%

En México existe reporte de una incidencia similar a la de la OMS, sin embargo
en nuestro hospital no contamos con estadistica real y actual de la prevalencia de
malformaciones congénitas que presentan los recién nacidos ingresados al servicio de
Neonatologia en el periodo comprendido de enero del 2009 a diciembre del 2010.

Por lo anterior nos hacemos la siguiente pregunta de investigacion:
¢Cual es la prevalencia de malformaciones congénitas en el servicio de

Neonatologia del Hospital General Toluca del P. R. “Dr. Nicolas San Juan”, en el
periodo de enero del 2009 a diciembre del 20107



JUSTIFICACIONES
POLITICAS DE SALUD

La incidencia de malformaciones congénitas mayores a nivel mundial se ha
incrementado notoriamente, alcanzando una de las primeras tres causas de mortalidad
en los ninos menores de un afo y es motivo de gran preocupacion para los gobiernos,
la sociedad y las instituciones.

En México, la incidencia de pacientes con malformaciones congénitas mayores
es un problema de salud publica ya que de acuerdo a los reportes del INEGI a nivel
nacional son la segunda causa de muerte en los menores de 4 anos, y en el Estado de
México en 2009 la mortalidad por malformaciones congénitas esta en 5to lugar.

Siendo pues un problema de salud publica consideramos realizar estudio de
prevalencia de las malformaciones congénitas en el servicio de Neonatologia del
Hospital General Toluca del P. R. “Dr. Nicolas San Juan”.

MEDICAS

En el area de la pediatria la deteccion, manejo y orientacion sobre las
malformaciones congénitas tiene importancia ya que permite valorar y determinar los
riesgos del binomio y deteccion oportuna de las malformaciones congénitas.

La importancia de realizar trabajos de investigacidon de corte epidemioldgico
radica en el conocimiento de la identificacion de la prevalencia de las anomalias
congénitas en nuestra region y especificamente en nuestra institucion, asi como la
identificacion de factores maternos de riesgo presentes en mujeres en edad
reproductiva.

EPIDEMIOLOGICAS

Hay varias razones por lo cual las anomalias congénitas han adquirido mayor
importancia en los ultimos afos; proporcionalmente su frecuencia ha aumentado al
disminuir las causas infecciosas de la enfermedad; asi como mayor numero de casos
de recién nacidos con menor edad gestacional y mas variedad de entidades
reconocidas; lo que permite identificar un mayor numero de casos.

El objetivo principal del Registro de Anomalias congénitas es determinar la
incidencia y variables relacionadas con estas entidades, en consecuencia incrementar
los conocimientos y ampliar el marco tedrico sobre las enfermedades genéticas y los



agentes relacionados y mantener la vigilancia epidemiolégica de las anomalias
congénitas en nuestro medio.

SOCIALES

Se debe considerar la problematica familiar que representa un nifio portador de
anomalias congénitas, no solo desde el punto de vista médico, sino también el
psicoldgico. Se crea estrés familiar por miedo a estigmatizacién, y en algunos casos la
dificultad para entender adecuadamente la informacién acerca de la malformacion del
hijo afectado, lo que ademas contribuye al manejo inapropiado de estos nifios.



HIPOTESIS

Debido a que este tipo de estudio es observacional, descriptivo, retrospectivo y

transversal no requiere de una hipotesis



OBJETIVO GENERAL:

Determinar la prevalencia de malformaciones congénitas de los neonatos

que ingresaron al servicio de Neonatologia en el periodo de enero 2009 a diciembre
del 2010 del Hospital General Toluca del P.R. “Dr. Nicolas San Juan”.

—

w N

OBJETIVOS ESPECIFICOS

Identificar cuales son las malformaciones congénitas mas frecuentes en recién
nacidos vivos en el Hospital General Toluca del P. R. “Dr. Nicolas San Juan” que
ingresan al servicio de Neonatologia.

Identificar el género mayormente afectado por malformaciones congénitas
Determinar el estado nutricional al nacimiento mas relacionado con el recién
nacido con malformacién congénita.

Determinar la edad gestacional mas asociada a recién nacidos con
malformaciones congénitas.

Identificar el tipo de malformaciones congénitas que fueron incompatibles con la
vida.

Identificar los factores maternos del recién nacido con diagndstico de
malformacion congénita.



METODOLOGIA
DISENO DE ESTUDIO

Se llevdo a cabo un estudio retrospectivo, transversal, observacional y descriptivo.
Recabando datos de expedientes clinicos de los pacientes incluidos en el estudio,
estos obtenidos del archivo clinico del Hospital General Toluca del P. R. “Dr. Nicolas
San Juan”.

Criterios de Seleccion

Para la realizacién de este estudio se utilizé la informacion recabada de expedientes
clinicos de pacientes ingresados al servicio de neonatologia con diagnéstico de
Malformacion Congénita en el Hospital General Toluca del P. R. “Dr. Nicolas San Juan”
en el periodo enero 2009 a diciembre 2010.

Criterios de Inclusion

Expedientes completos de recién nacidos vivos ingresados al servicio de neonatologia
con diagnéstico de Malformacion Congénita en el Hospital General Toluca del P. R. “Dr.
Nicolas San Juan” en el periodo enero 2009 a diciembre 2010.

Criterios de Eliminacion

Expedientes incompletos de recién nacidos vivos o no ingresados al servicio de
neonatologia con diagndéstico de Malformacién Congénita en el Hospital General Toluca
del P. R. “Dr. Nicolas San Juan” en el periodo enero 2009 a diciembre 2010.

Universo de estudio

Expedientes clinicos de todo recién nacido que presentd malformacion congénita
atendido en el servicio de neonatologia, en el Hospital General Toluca del P. R. “Dr.
Nicolas San Juan” durante el periodo enero 2009 a diciembre 2010.



OPERACIONALIZACION DE LAS VARIABLES:

VARIABLE DEFINICION DEFINICION TIPO DE | ESCALA
CONCEPTUAL | OPERACIONAL | VARIABLE DE
MEDICION
1. Toda anomalia del | Toda Tipo de | Presente
desarrollo alteracion : 2
- malformacion | Ausente
Malformaciones | morologico, morfologica
o estructural, evidente
congénitas funcional ol i
clinicamente y
molecular, presente . )
al nacer aunque se dlagr)0§t|cada por
manifieste después | €l médico antes del
del nacimiento alta hospitalaria.
2. Geénero asig_r(;adodal -Hombre: genitales | -Hombre. Si/No
P recien naciao e .
Género acuerdo a  sus anXatigllj?iios -Mujer.
caracteristicas Mujer: genitales -
fenotipicas el cual | ~ : i i
puedep ver | exteros Indiferenciado
femenino, femeninos.
masculino e | -Indiferenciado:
indiferenciado genitales ambiguos
3. Edad gn Semanasl Capurro: 29.1 a| 26 semanas | NUumero de
Edad o 91425 semanas | de gestacion | semanas de
gestacional utilizando  método | de gestacion. a 44 semanas | gestacion
ge” dCapurro o | Ballard:26 a 44 | de gestacion
atard. semanas de
gestacion.
4. Medida Peso en gramos | Hipertréfico: > | Si/ No
Peso calculada en 3,800grs
gramos, Eutrdfico:
asignada por el 2500 a
reanimador en 3,799grs
la _ primera Hipotrdfico:
valoracion <2 499
medica del ' grs
recién nacido.
5. Edad de |Ia mad;e 14 a 19afios Madre Si/ No
en anos al momento ~
Edad materna | . acimiento 20a29 afos adolescente
30 a 39 afos Edad
Mayor 40afos | reproductiva
anosa
6.Gestas Ndmero de | Primigesta -Un embarazo Si/ No
embarazos Secundigesta -2 embarazos
Multigesta 8 o mas
9 embarazos.




DESARROLLO DEL PROYECTO

Previa autorizacion del proyecto se obtuvo la informacién de los expedientes clinicos
de los pacientes que tuvieron el diagndstico de malformaciones congénitas, obtenidos
del archivo clinico del Hospital General Toluca del P. R. “Dr. Nicolas San Juan”, esto,
mediante el llenado de una hoja de captura previamente disefiada para este fin. (Anexo

1)



DISENO DE ANALISIS:
PLAN DE ANALISIS ESTADISTICO:

Es un estudio observacional, descriptivo, retrospectivo que se llevd a cabo a través
de fuentes de informacién secundarias.

La informaciéon de casos de Malformaciones congénitas se analiz6 en Excel por lo
que se llevo a cabo a través de un analisis univariado a través de frecuencias simples,
prevalencia y porcentajes por género, edad gestacional, tipo de malformaciones
congénitas, diagnéstico prenatal, edad materna, y antecedentes maternos.

PLAN DE TABULACION:

Se utilizaron gréficas y tablas de acuerdo a las variables seleccionadas.



IMPLICACIONES ETICAS:

Se trata de un estudio descriptivo por lo que no se realizan maniobras de
intervencidon en sujetos por lo que no implica riesgo para los pacientes ni dificultades
éticas. Los datos fueron recolectados de las bitacoras del servicio de Neonatologia del
Hospital General Toluca del P.R. “Doctor Nicolas San Juan”, y de los expedientes
clinicos de pacientes incluidos en el estudio, no se requiere de consentimiento
autorizado, sin embargo desde el punto de vista ético se respeta confidencialidad de
los datos.



RESULTADOS

Durante los afios 2009 y 2010 se registré un total de 10,595 nacidos vivos; de
éstos 1,415 ingresaron al servicio de Neonatologia. Y de éstos se ingresaron 79 casos
de neonatos con diagnéstico de malformacion congénita por lo que la prevalencia fue
de 0.7%.

De los 79 pacientes con diagndstico de malformacién congénita se revisaron 76
expedientes clinicos, se excluyeron 3 expedientes por no encontrarse éstos en el
archivo clinico, quedando una muestra de 76 casos.

De acuerdo al género encontramos el siguiente resultado: el género femenino
fue el predominante con 44 casos (57.8%), del género masculino se reportaron 31
casos (40.7%), e indiferenciado 1 caso (1.3%). Siendo el género mayormente afectado
por malformacion congénita el femenino, a diferencia con estudios nacionales
estatales donde el género predominante reportado es masculino 131921.2224 y 29
(Grafica 1y Tabla 1)

Grafica 1. Distribucion por género afectado
por malformacién congénita.
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En relacion a la edad gestacional, el resultado es pretérmino 14 casos (18.4%),
limitrofe 5 casos (6.5%), de término 55 casos (72.3%) y finalmente postérmino 2 casos
(2.6%). La edad gestacional mas asociada a malformaciones congénitas son los
pacientes de término. Igual a lo reportado en la literatura. #2%2*Y2% Por |o que podemos
inferir que la mayoria de las malformaciones congénitas permiten que el embarazo
llegue a término. (Grafica 2 y Tabla 2)

Grafica 2. Distribucién por edad gestacional de

pacientes con malformacién congénita. Tabla 2
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El peso al nacimiento mas relacionado a recién nacido con malformacion
congénita es eutrofico 47 casos (61.8%), restando hipertréfico 1 caso (1.3%) e
hipotréfico 28 casos (37.6%). Esto fue clasificado de acuerdo a peso para edad
gestacional, por lo que la mayoria de las malformaciones congénitas se presentaron
como la literatura universal reporta en neonatos de término y eutréficos.#202324y 29
(Gréfica 3 y Tabla 3)

Grafica 3. Distribucién por peso al nacer de

neonatos afectados con malformacién congénita. Tabla 3
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En relacién al motivo de egreso, fueron por mejoria 53 casos (69.7%), defuncion
18 (23.6%) de las cuales 14 fueron debidas a la malformacién, maximo beneficio 1
caso (1.3%) con diagnéstico de Sindrome de Nager, y 4 casos (5.2%) se trasladaron a
tercer nivel por requerir manejo quirurgico 3 casos y el restante por residencia materna
y larga estancia hospitalaria. (Gréafica 4 y Tabla 4)

Grafica 4. Distribucién por el motivo de egreso

de pacientes con malformaciéon congénita. Tabla 4
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En relacion a los factores maternos encontramos los siguientes resultados:

Todas las madres negaron toxicomanias (alcoholismo, tabaquismo y otras
drogas ilicitas), por lo que en la poblacion estudiada no fue factor de riesgo como se
menciona en la literatura la relacion de toxicomanias con presencia de malformaciones
congénitas. (1912

La edad materna mas relacionada a malformacion congénita fue edad
reproductiva de 20 a 29 afios con 41 casos (53.9%), seguida de grupo de edad de 30 a
39 afios con 17 casos (22.3%), tercer lugar madres jovenes de 16 a 19 afnos con 14
casos (18.4%), y por ultimo madres mayores de 40 afnos 4 casos (5.2%). Siendo la
menor de las madres de 16 afos y la mayor de 45 afios, con una media 26.1 anos,
mediana de 24.5 afos y moda de 19 afios. Por lo que la prevalencia mayor de
malformaciones congénitas es en madres joévenes. (Grafica 5 y Tabla 5)



Grafica 5. Distribucion de la edad materna
relacionada a malformacién congénita.
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Tabla 5
EDAD RESULTADO | %
16 a 19 anos 14 casos 18.4
20 a 29 afios 41 casos 53.9
30 a 39 arios 17 casos 223
Mas de 40aiios | 4 casos 5.2

FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ

La ocupacion materna el 86.8% fueron amas de casa, con un total de 66 casos,
seguida de empleada doméstica 4 casos (5.2%), comerciante 2 casos (2.6%), contador
publico, enfermera, estilista y estudiante con 1 caso cada una (1.3% respectivamente).
Por lo que en este caso no encontramos relacion con la ocupacion materna y la
presencia de malformacioén congénita. (Grafica 6 y Tabla 6)

Grafica 6. Distribucion de la ocupacion materna.
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OCUPACION RESULTADO | %
Ama de casa 66 casos 86.8
Empleada doméstica 4 casos 5.2
Comerciante 2 casos 2.6
Contador publico 1 caso 1.3
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Estudiante 1 caso 1.3

FUENTE: Tabla 6

FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ




Referente a la escolaridad materna la mayoria con educacion primaria con 38
casos (50%), seguida de educacion secundaria con 27 casos (35.5%), preparatoria 5
casos (6.5%), analfabeta 3 casos (3.9%), educacion técnica 1 caso (1.3%) y
licenciatura en 2 casos (2.6%). Por lo que encontramos relaciéon en tanto menor es el
nivel de escolaridad mayor es la presencia de malformaciones congénitas, debido a
nivel sociocultural con la falta de control prenatal adecuado, o probablemente a falta de
recursos para realizar diagndstico prenatal. (Gréfica 7 y Tabla 7)

Grafica 7. Distribucion de la escolaridad materna.
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En relacion al numero de gestas, la mas relacionada fue la paciente multigesta
con 36 casos (47.3%), seguida de primigesta con 24 casos (31.5%) y finalmente
secundigesta 16 casos (12.1%). Lo que se relaciona a mayor paridad prevalecen mas
las malformaciones congénitas. (Grafica 8 y Tabla 8)

Grafica 8. Distribucion por numero de gestas
relacionado a neonato con malformacion congénita.
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El 50% (38 casos) presentaron enfermedades durante el embarazo y 50% no.
(Gréfica 9 y Tabla 9)

Grafica 9. Distribucién de la presencia de

enfermedad durante el embarazo. Tabla 9
40 ENFERMEDAD | RESULTADO | %
35 | EN EL
EMBARAZO

30 -
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20 - =S Si 38 casos 50
15 1 mNO No 38 casos 50
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) FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ

ENFERMEDAD EN EL EMBARAZO

FUENTE: Tabla 9

Del 50% con enfermedad en el embarazo se relacionaron mas los padecimientos
de origen infeccioso prevaleciendo Infeccion de vias urinarias en 17 casos (44.7%),
cervicovaginitis en 15 casos (39.4%) e infeccidén de via aérea superior un caso (2.6%),
el resto con oligohidramnios en 1 caso (2.6%), preeclamsia 3 casos (7.8%) y sindrome
de Hellp en 1 caso (2.6%). Siendo la patologia infecciosa la mas relacionada con la
presencia de malformacion congénita. Solo 8 madres refirieron tratamiento con
ampicilina via oral, una con tratamiento con nistatina via vaginal y otra mas con
tratamiento con metronidazol via vaginal. El resto de las madres desconocieron el
manejo. (Gréafica 10 y Tabla 10)

Grafica 10. Distribucion de tipo de enfermedad

que se presentd durante el embarazo. Tabla 10
18 ENFERMEDAD RESULTADO | %
16 m Cervicovaginitis Cervicovaginitis | 15 casos 39.4
Infeccion vias | 17 casos 447
14 - Infeccion vi urinarias
= n.ecu.on vias Infeccion via | 1 caso 2.6
12 1 urinarias aérea superior
10 B Infeccion via Oligohidramnios | 1 caso 2.6
aérea superior P!'eeclamsm 3 casos 7.8
Sindrome de | 1 caso 26
B Oligohidramnios Hellp

FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ
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Grafica 11. Distribucion de atencién prenatal.

La mayoria de las madres recibieron atencién prenatal con 69 casos (90.7%), y 7
casos sin atencion prenatal (9.2%). Sin embargo la gran mayoria con control prenatal
irregular y de inicio tardio en la gestacion. (Grafica 11 y Tabla 11)
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Tabla 11
ATENCION RESULTADO | %
PRENATAL
SI 69 casos 90.7
NO 7 casos 9.2

FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ

Aunque la mayoria de las madres recibieron atencion prenatal, ésta no fue

eficiente debido a que solo 5 casos tuvieron diagndstico prenatal (6.5%), y 93.4% no.
(Gréficay Tabla 12)

Grafica 12. Distribucion de acuerdo al

diagndstico prenatal de malformacion congénita.
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Tabla 12
DIAGNOSTICO | RESULTADO | %
PRENATAL
Sl 5 casos 6.5
NO 71 casos 934

FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ




El total de defunciones fue de 18 casos, con una prevalencia de 23.6%. De éstas
defunciones 4 casos no se asociaron a la malformacion congénita y la muerte se
relaciono a otras causas como la sepsis neonatal.

Por lo que las defunciones relacionadas a malformaciones congénitas fueron 14
casos con prevalencia de 18.4%. Las malformaciones congénitas en este grupo en
orden decreciente encontramos las cardiopatias complejas con 5 casos (35.7%) en las
que encontramos 1 caso de canal Auriculo-ventricular asociado a Sindrome de Down, 1
caso de auricula y ventriculo unicos, 2 casos de atresia tricuspidea y 1 caso con
comunicacion auricular, comunicacién ventricular y persistencia del conducto arterioso.
Seguido de malformaciones congénitas multiples 3 casos (21.4%) agrupando
malformaciones multiples catalogadas como probable cromosomopatia en 2 casos y un
caso mas con hidrocefalia congénita, fistula ano-vaginal, ano imperforado y cardiopatia.
En tercer lugar anencefalia 2 casos (14.2%) 1 caso asociado a agenesia de rectos,
aniridia y pie equino varo. Hernia diafragmatica 1 caso (7.1%), secuencia de Pierre
Robin 1 caso (7.1%), sindrome marfanoide 1 caso (7.1%) y por ultimo probable
secuencia Potter 1 caso (7.1%). (Grafica 13 y Tabla 13)

Grafica 13. Distribucion de defunciones relacionadas

a la malformacion congénita. Tabla 13
6
B Anencefalia DEFUNCION RESULTADO | %
RELACIONADA A LA
5 MALFORMACION
B Cardiopatia CONGENITA
compleja Anencefalia 2 Casos 14.2
4 Cardiopatia compleja 5 casos 35.7
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M Sx Pierre Robin FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ

m Sx Marfanoide

Pb Secuencia
DEFUNCION RELACIONADA A LA Potter
MALFORMACION
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De los 76 expedientes clinicos revisados las malformaciones mas frecuentes en
recién nacidos que ingresaron al servicio de Neonatologia fueron:

Por aparatos y sistemas el siguiente resultado: malformaciones de sistema
nervioso central 12 casos (15.7%), malformaciones craneofaciales 15 casos (19.7%),
malformaciones del aparato respiratorio 3 casos (3.9%), cardiopatias 5 casos (6.5%),
malformaciones gastrointestinales 12 casos (15.7%), malformaciones genitourinarias 1

caso

(1.3%),malformaciones del

sistema musculoesquelético 3 casos (3.9%),

sindromes genéticos 7 casos (9.2%), sindromes cromosomicos 14 casos (18.4%), otros

4 casos (5.2%).

Grafica 14. Distribucion de malformaciones congénitas

por aparatos y sistemas.
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Tabla 14
MALFORMACION RESULTADO | %
Sistema nervioso central | 12 casos 15.7
Craneofaciales 15 casos 19.7
Respiratorias 3 casos 3.9
Cardiacas 5 casos 6.5
Gastrointestinales 12 casos 15.7
Genitourinarias 1 caso 1.3
Musculoesqueléticas 3 casos 3.9
Sindromes génicos 7 casos 9.2
Sindromes 14 casos 18.4
cromosomicos
Otras malformaciones 4 casos 5.2

FUENTE: Tabla 14

FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ

Las malformaciones craneofaciales son las que prevalecen mas en nuestro
estudio, y entre estas la que mas encontramos es labio y paladar hendido, defecto

prevenible.




Malformaciones del sistema nervioso central: 12 casos (15.7%) con una
prevalencia de 1.1 / 1000 nacidos encontramos anencefalia 2 casos (uno de los casos
acompafado con agenesia de rectos, aniridia y pie equino varo), hidrocefalia congénita
3 casos (un caso asociado a fistula ano-vaginal, ano imperforado y cardiopatia),
sindrome Arnold Chiari tipo | 1 caso, sindrome de Arnold Chiari tipo Il 3 casos, espina
bifida 1 caso (acompafada de criptorquidia bilateral), encefalocele 1 caso (con
microcefalia), lipomeningocele con disrafismo oculto 1 caso. (Grafica 15y Tabla 15)

Grafica 15. Distribucion de malformaciones

congénitas del sistema nervioso central. Tabla 15
35 MALFORMACION DEL | RESULTADO | %
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1 m Espina bifida FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ
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0
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FUENTE: Tabla 15

Malformaciones craneofaciales fueron total de 15 casos (19.7 %) con una
prevalencia de 1.4/ 1000 nacidos, entre los cuales predominé labio y paladar hendido
con 12 casos y de éstos 2 casos fue bilateral, un caso asociado a criptorquidia
bilateral, hipoplasia de cuerpo calloso, persistencia de conducto arterioso y
comunicacion interventricular. Un caso asociado a cardiopatia tipo comunicacion
interauricular y comunicacién interventricular. 1 caso de paladar hendido. 1 caso de
espectro craneoauriculoventricular. Y por ultimo un caso de displasia craneofrontonasal
con anotia, estenosis de conducto auditivo externo y doble sistema pielocalicial.
(Gréfica 16 y Tabla 16)



Grafica 16. Distribucion de las malformaciones
craneofaciales.
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Tabla 16
MALFORMACIONES RESULTADO %
CRANEOFACIALES
LABIO Y PALADAR | 12 casos 80
HENDIDO
PALADAR HENDIDO 1 caso 6.6
ESPECTRO 1 caso 6.6
CRANEOAURICULOVEN-

TRICULAR
DISPLASIA 1 caso 6.6
CRANEOFRONTONASAL

FUENTE: Tabla 16

Malformaciones del aparato respiratorio el resultado fue el siguiente: 3 casos con
una prevalencia de 0.2/ 1000 nacidos, Hernia diafragmatica 2 casos (uno de ellos
asociado a Sindrome de Jarcho Levin). Y probable secuencia Potter 1 caso. (Gréfica 17

y Tabla 17)

Grafica 17. Distribucion de las malformaciones del
aparato respiratorio.

FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ
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Tabla 17
MALFORMACIONES RESULTADO | %
DE APARATO
RESPIRATORIO
Hernia diafragmatica | 2 casos 66.6
Pb asociacion Potter 1 caso 33.3

FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ




Las malformaciones cardiacas agrupamos en este rubro a las cardiopatias
complejas no asociadas a otras malformaciones o que no conforman sindromes.
Resultado fue 5 casos (6.5%) con una prevalencia 0.4/ 1000 nacidos, con atresia
tricuspidea 2 casos (uno asociado a persistencia de conducto arterioso, y comunicacion
interauricular) 1 caso de auricula, ventriculo y valvula AV uUnicos, mas persistencia de
conducto arterioso e hipoplasia aodrtica. 1 caso de tetralogia de Fallot (asociada a
malformacion ano-rectal alta) y por ultimo 1 caso con comunicacion interauricular,
comunicacion interventricular y persistencia de conducto arterioso. (Grafica 18 y Tabla
18)

Grafica 18. Distribucion de las malformaciones

cardiacas.
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MALFORMACIONES FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ
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FUENTE: Tabla 18



Las malformaciones del aparato gastrointestinal fueron 12 casos (15.7%) con
una prevalencia de 1.1/ 1000 nacidos. Con hipertrofia de piloro 3 casos, gastrosquisis 2
casos, atresia esofagica 1 caso, atresia intestinal 1 caso, malformaciéon ano-rectal 3
casos (uno acompafiado de hipospadia), 1 caso de onfalocele con malrotacion
intestinal, y 1 caso de megacolon congénito.(Grafica 19 y Tabla 19)

Grafica 19. Distribucion de las malformaciones
del aparato gastrointestinal.
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Tabla 19

MALFORMACION
GASTROINTESTINAL

RESULTADO

%

Hipertrofia de piloro 3 casos 25
Gastrosquisis 2 casos 16.6
Atresia esofagica 1 caso 8.3
Atresia intestinal 1caso 8.3
Malformacion ano- | 3casos 25
rectal

Onfalocele 1 caso 8.3
Megacolon congénito | 1 caso 8.3

FUENTE: Tabla 19

FUENTE: Archivo clinico HGTDNSJ

Malformaciones genitourinarias como tal solo se reporto un caso no asociado a
otras malformaciones, este fue de feminizacién de genitales masculinos e hipospadia
(1.3%) prevalencia de 0.09 / 1000 nacidos.




Las malformaciones del sistema esquelético unicas fueron 3 casos (3.9%) 0.2/
1000 nacidos, con 1 caso de polidactilia, 1 caso de pie equino varo bilateral y 1 caso de
displasia de cadera en desarrollo. (Grafica 20 y Tabla 20)

Grafica 20. Distribucion de las

malformaciones musculoesqueléticas. Tabla 20
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FUENTE: Tabla 20

Entre los sindromes génicos encontramos 7 casos (9.2%) con una prevalencia
de 0.6/ 1000 nacidos. Con secuencia de Pierre Robin 2 casos, secuencia de Moebius 2
casos, sindrome de Nager 1 caso, sindrome de Cornelia de Lange 1 caso y sindrome
marfanoide 1 caso. (Grafica 21 y Tabla 21)

Grafica 21. Distribucion de los sindromes génicos.
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Sindrome cromosomico tenemos 14 casos de sindrome de Down (18.4%) con
una prevalencia de 1.3/ 1000 nacidos, de éstos el 50% esta asociado a otra
malformaciéon con 6 casos con cardiopatia en las que encontramos estenosis
pulmonar, canal auriculo-ventricular, comunicacion interventricular, comunicacion
interauricular y persistencia de conducto arterioso. 1 caso asociado a labio y paladar
hendido. (Grafica 22 y Tabla 22)

Grafica 22. Distribucion de sindromes cromosdmicos.
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FUENTE: Tabla 22

En otras malformaciones encontramos 4 casos (5.2%) con una prevalencia de
0.3/ 1000 nacidos. 1 caso de hemangioma hepatico con comunicacion interauricular, 1
caso de hemangioma mixto en cuello, y 2 casos de malformaciones multiples con
probable cromosomopatia. (Grafica 23 y Tabla 23)

Grafica 23. Distribucidon de otras malformaciones. Tabla 23
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DISCUSION DE RESULTADOS

La prevalencia de malformaciones congénitas es una medicién de magnitud en
un tiempo especifico. Esta tasa es util para planificar y adecuar servicios de salud,
basado en las necesidades de la poblacion infantil y para evaluar el impacto producido
de los programas de salud.

Se estima que mundialmente la prevalencia de malformaciones oscila entre 1.5 —
4%. ' los defectos congénitos varian segun el centro hospitalario, poblacién que los
atiende y metodologia. Es posible que ésta diferencia sea resultado de los variados
criterios de inclusion. %2

La prevalencia en nuestro estudio de recién nacidos con malformacion congénita
que ingresaron a servicio de Neonatologia fue de 7.1 por 1000 nacidos. Menor a
reportes de estudios de Latinoamérica y nacionales donde se reporta prevalencia de
9.9 / 1000 nacidos “®, 13.1/ 1000 nacidos ‘", 14.5 / 1000 nacidos ", 16.5 / 1000
nacidos ©®, 18.6 / 1000 nacidos ®®, 30.9 / 1000 nacidos ?".  Similar a reporte de
estudio en América Latina en un hospital escuela de 7.4 / 1000 nacidos '® y Mayor a
un estudio de la Ciudad de México en un hospital de tercer nivel con prevalencia 5.5
por 1000 nacidos 2.

Por lo que la prevalencia de malformaciones congénitas en nuestro estudio es
inferior a la reportada en la literatura.

El género femenino fue mas afectado con malformacién congénita en nuestro
estudio con 44 casos (57.8%), igual al reporte de estudio nacional en la Ciudad de
México ®@ y a diferencia de otros estudios nacionales y estatales donde el género
predominante se ha reportado el masculino @ 1319 21.22.23. 24y 25 Fpy |5 |iteratura
internacional se registra predomino de género masculino y se refiere que constituye
factor de riesgo para tener malformaciones congénitas (14),

La edad gestacional mas asociada a malformaciones congénitas son los
pacientes de término 55 casos (72.3%). lgual a lo reportado en la literatura en estudios
donde la edad gestacional es parte de las variables % 2% %Y 2) por |o que podemos
inferir que la mayoria de las malformaciones congénitas permiten que el embarazo
llegue a término.

El peso al nacimiento mas relacionado a recién nacido con malformacion
congénita es eutrofico 47 casos (61.8%), no hay diferencia entre nuestros resultados y
el reportado en estudios internacionales, nacionales y estatales (% 2023 24Y 29,

El motivo de egreso por mejoria a su domicilio fue 53 casos (69.7%). Con
porcentaje mayor a reportado en un estudio similar donde solo se reporté egreso por
mejoria de 48.2% ).



Los factores maternos que agrupamos son edad, ocupacién, escolaridad,
numero de gestas, enfermedades durante el embarazo, atencién prenatal,
toxicomanias y diagndstico prenatal.

En cuanto la edad el grupo de edad mas relacionado con producto con
malformacion congénita fue de 20 a 29 afos, con 41 casos (53.9%), Siendo la menor
de las madres de 16 afios y la mayor de 45 afios, con una media 26.1 afos, mediana
de 24.5 afios y moda de 19 afos.

La edad reproductiva constituye un factor de riesgo demografico muy
importante, principalmente en poblaciones que contindan reproduciéndose en edades
avanzadas, tal es el caso en este pais. @

Es bien conocido que la edad materna avanzada constituye un factor de riesgo
para parir un recién nacido con malformaciones, principalmente cromosomopatias. Esta
demostrado que madres mayores de 35 anos tienen 4 veces mas alto el riesgo de tener
hijos con sindrome de Down. (¥

Sin embargo en nuestro estudio se relaciona mas las malformaciones a madres
jovenes. En edad promedio adecuada para la procreacion de 26.1 afos.

Al igual que en otros estudios se relaciona mas madres jovenes con
malformaciones congénitas (1 21+ 22.23.24y 25

La ocupacion materna en nuestro estudio tuvimos el 86.8% es ama de casa, con
total de 66 casos, seguida de empleada doméstica 4 casos (5.2%), comerciante 2
casos (2.6%), contador publico, enfermera, estilista y estudiante con 1 caso cada una
(1.3% respectivamente). Por lo que en este caso no encontramos relacion con la
ocupacion materna y la presencia de malformacion congénita.

Si bien las malformaciones congénitas se relacionan en 5 a 10% a factores
ambientales "9 relacionados a teratdgenos asociados con malformaciones humanas
entre los que se encuentran agentes infecciosos, agentes fisicos, agentes quimicos y
hormonas '?. No hay registro en las madres de nuestros pacientes de exposicion a
teratégenos. Asi mismo como todas las madres negaron toxicomanias (tabaquismo,
alcoholismo y otras drogas ilicitas).

Referente a la escolaridad materna la mayoria con educacion primaria con 38
casos (50%), similar es el reporte de escolaridad en hospital escuela de Honduras
donde escolaridad baja es prevalente (3 Por lo que encontramos relacién en tanto
menor es el nivel de escolaridad mayor es la presencia de malformaciones congénitas,
debido a nivel sociocultural con la falta de control prenatal adecuado, o probablemente
a falta de recursos para realizar diagnostico prenatal.



En relacion al numero de gestas, la mas relacionada fue la paciente multigesta
con 36 casos (47.3%). Este resultado es similar al reporte de la literatura "> ?®. Lo que
se relaciona a mayor paridad prevalecen mas las malformaciones congénitas.

El 50% de las madres refirieron enfermedad durante el embarazo, siendo las de
origen infeccioso las mas frecuentes, entre éstas incluidas las cervicovaginitis e
infecciones de vias urinarias. Debe ser identificado el trimestre en el cual se desarrolld,
asi como el tratamiento que recibieron pero solo 8 de las madres refirieron tratamiento
con ampicilina via oral, otra con nistatina via vaginal, y una mas con metronidazol via
vaginal, el resto desconocen por lo que este dato no puede ser analizado y comparado
con literatura. Pero es un antecedente que se reporta con frecuencia elevada en
madres de hijos con anomalias congénitas.

La mayoria de las madres recibieron atencion prenatal con 69 casos (90.7%).
Con igual reporte en otros estudios donde se registrd esta variable ¢ %2 Sin embargo
en nuestro estudio la gran mayoria con control prenatal irregular y de inicio tardio en la
gestacion.

Un control prenatal inadecuado e irregular se traduce en que solo 5 casos
tuvieron diagnéstico prenatal (6.5%); muy bajo al comparando con otros estudios donde
se reporta hasta 23.4% diagnostico prenatal 7.

El uso de ultrasonido prenatal se ha generalizado, lo que ayuda en el diagndstico
prenatal de las malformaciones congénitas, sin embargo algunos médicos todavia
carecen de experiencia para detectar algunos marcadores que se presentan en
determinadas malformaciones del producto. En algunos casos es posible realizar una
correccion quirurgica en etapa fetal.

También existen marcadores serolégicos maternos que permiten sospechar alguna
cromosomopatia principalmente.

Esto no se ha difundido ampliamente en el personal de salud y mucho menos en la
poblacion abierta o de escasos recursos. )

El sindrome de Down, fue el sindrome prevalente en nuestro estudio con 14
casos y prevalencia de 1.3 por 1000 nacidos.

En nuestro estudio las malformaciones craneofaciales (1.4/ 1000 nacidos) fueron las
mas frecuentes, entre éstas labio y paladar hendido fue la patologia prevalente (1.1/
1000 nacidos).

En orden de frecuencia el resultado de nuestro estudio fue en primer lugar las
malformaciones craneofaciales, segundo lugar sindrome de Down, tercer lugar
malformaciones sistema nervioso central y malformaciones gastrointestinales, éstas
constituyen el 69.7% del total de nuestra investigacion.



Comparando con estudios de América Latina donde se ha reportado resultado
similar al presente estudio en un hospital escuela de Honduras en primer lugar
alteraciones de sistema nervioso central, en segundo lugar sindrome de Down y tercer
lugar labio y paladar hendido '®. También el resultado de analisis en Costa Rica
reportd en primer lugar las del aparato osteomuscular, segundo lugar malformaciones
de ojo, oido, cara y cuello, y tercer lugar malformaciones de 6rganos genitales, y como
sindrome mas frecuente fue sindrome de Down %, En términos generales el reporte es
similar al resultado de este estudio. Y a diferencia de estudio en el hospital de la mujer
Dominicana donde se reportd en primer lugar polidactilia, hipospadia, pie equino varo
(18 que no figuran en las primeras malformaciones de nuestro trabajo. Otro estudio en
Cuba reporté en primer lugar polidactilia, segundo lugar cardiopatias, e hipospadia en
tercer lugar, también reporté mas frecuente sindrome de Down como defecto multiple ("
lo que es similar a nuestro trabajo que encontramos también el sindrome de Down
como el mas frecuente.

Con respecto a estudios en México nuestros resultados son similares a nuestro
estudio como el reporte de 4 afios en hospital general de la Ciudad de México donde
dentro de las primeras malformaciones reportan labio y paladar hendido en primer
lugar, apéndices auriculares en segundo lugar y sindrome de Down en tercer lugar 2.
En otro estudio de la Ciudad de México también en hospital general, reporté en orden
de frecuencia alteraciones del sistema digestivo, sistema nervioso y genopatias, como
las tres primeras; y al sindrome de Down como el mas frecuente 9. Estudio en la
Ciudad de Ledén donde se encontré cardiopatias como primer lugar, seguidas de
malformaciones de tubo digestivo y sindromes genéticos especificos en tercer lugar (22)
Otro estudio en hospital de tercer nivel de la Ciudad de México reporté en primer lugar
cardiopatias, segundo lugar defectos de cara y cuello, y en tercer lugar malformaciones
del sistema musculo-esquelético ?". El reporte de un estudio de diferentes hospitales
de Guadalajara senaldé malformaciones de tegumentos como primer lugar,
malformaciones de sistema nervioso en segundo lugar y a las malformaciones del
sistema musculo-esquelético en tercer Iugar( .

En estudios en el Estado de México reporte fue de microtia en primer lugar,
defectos del cierre de tubo neural como segundo lugar y malformaciones de manejo
quirurgico en tercer lugar en el valle de México (24) y otro estudio en hospital general en
Toluca el reporte fue de malformaciones del sistema nervioso central en primer lugar,
cardiopatias en segundo lugar y defectos de cierre de tubo neural en tercer lugar (29),

En términos generales nuestros resultados coinciden con lo reportado en
estudios de América Latina y de nuestro pais. Las malformaciones mas frecuentes
varian el orden de presentacion dependiendo del reporte analizado.



CONCLUSIONES

La prevalencia de malformaciones congénitas en el servicio de Neonatologia fue 7.1
por 1000 nacidos. (0.7%)

Las malformaciones mas frecuentes por aparato y sistema fueron las craneofaciales 15
casos Yy entre éstas el labio y paladar hendido fue el que prevalecio 12 casos.

El sindrome de Down fue el prevalente 14 casos (1.3/ 1000 nacidos).
El género femenino fue el prevalente.

La mayor parte de las malformaciones congénitas las encontramos en neonatos de
término y con peso adecuado para edad gestacional.

La edad materna es menor a la reportada como factor de riesgo.

La escolaridad es baja en la mayoria de las madres lo que constituye un factor de
riesgo.

Las enfermedades infecciosas fueron las mas relacionadas a malformacién congénita.
El control prenatal es ineficaz con porcentaje de diagndstico prenatal muy bajo.

Las toxicomanias y ocupacion materna en nuestro estudio no constituyeron factores de
riesgo.

Las malformaciones fueron mas frecuentes en multiparas.



RECOMENDACIONES

La mujer en edad fértii debe planear el embarazo, esto se podria lograr
difundiendo programas nacionales y estatales de salud donde se proporcione
informacion correcta y explicita sobre los riesgos a los cuales pueden estar expuestas
durante periodo de gestacion para prevenir malformaciones congénitas. Modificar el
estilo de vida y pautas de conducta con el fin de evitar riesgos de tener hijo con
malformacion congeénita.

Se debe continuar difundiendo el consumo de acido foélico para prevencion de
malformaciones del sistema nervioso central.

Una vez embarazada deben reconocerse de manera oportuna alteraciones que
pueden interferir en la organogénesis tales como deficiencias nutricionales y anemia.
Asi mismo como evitar consumir durante la gestaciéon medicamentos, alcohol o drogas
y evitar exposicidon a sustancias potencialmente toxicas.

Se debe implementar una politica de salud con la cual se lleve a cabo un control
prenatal completo, de inicio temprano en la gestacion, fomentar el uso de ultrasonido
obstétrico, por personal capacitado para reconocer marcadores ultrasonograficos que
sospeche o reconozca la presencia de malformacion congénita. Ademas de realizar
perfiles hormonales, amniocentesis, biopsia de vellosidades coriales, cordocentesis y
biopsia de tejidos fetales de acuerdo a cada caso. Ya que estos métodos modifican la
frecuencia global y en aquellos lugares donde es legal el aborto modifica la evolucion
natural.

Se debe reconocer cuidadosamente malformaciones menores en alojamiento
conjunto, para llevar un registro de éstos.

Debido a que las familias tienden a presentar mas hijos malformados, es
importante que cada una de ellas acuda a asesoramiento genético. El cual debe ser
pertinente y completo para la prevencion adecuada.
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ANEXO 1
HOSPITAL GENERAL TOLUCA DEL P. R. “DR. NICOLAS SAN JUAN”

FECHA DE INGRESO Expediente:

NOMBRE:

1. TIPO DE MALFORMACION CONGENITA:

2. GENERO: masculino:___ femenino:___ indiferenciado:____

3. EDAD GESTACIONAL:

4. PESO:

HIPERTROFICO: EUTROFICO: HIPOTROFICO:

MOTIVO EGRESO: MEJORIA DEFUNCION

DATOS DE LA MADRE:

5. EDAD MATERNA OCUPACION
ESCOLARIDAD

6. GESTAS: primigesta: secundigesta: multigesta:

ALCOHOLISMO: SI____ NO___ TABAQUISMO: SI NO

OTRAS TOXICOMANIAS: SI NO CUAL

7. ENFERMEDADES DEL EMBARAZO: SI NO CUALY
CUANDO:

1ER TRIMESTRE

2DO TRIMESTRE

3ER TRIMESTRE

MEDICAMENTOS:

ATENCION PRENATAL: SI NO DX PRENATAL: SI NO




