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Resumen

Los defectos congénitos son alteraciones morfoldgicas que se originan durante la vida intrauterina
que se presentan hasta en un 5% de los recién nacidos vivos. Tienen multiples etiologias, siendo
esta multifactorial en el 90% de los casos. Se realizd un estudio observacional, prospectivo, des-
criptivo incluyendo a todos los recién nacidos portadores de defectos congénitos en el periodo
2016-2020. El objetivo de este trabajo es determinar la incidencia de defectos congénitos en recién
nacidos del Centro Hospitalario Pereira Rossell en el periodo mencionado, asi como conocer su dis-
tribucidn por aparatos y sistemas, las caracteristicas demograficas de esta poblacidn, la prevalencia
de diagndstico prenatal y la exposicién materna a factores de riesgo durante la organogénesis. Se
obtuvo unaincidencia de 1,7% (423 recién nacidos afectados en 24.870 nacimientos), de los cuales el
34,98% contaba con diagndstico prenatal. El sistema cardiovascular fue el que presenté una mayor
frecuencia de alteraciones, y el defecto congénito mas frecuentemente observado individualmen-
te fue la gastrosquisis, con una incidencia de 15,28 cada 10.000 nacidos vivos. La diabetes gesta-
cional se presentd en el 17,25% de las gestantes. Este trabajo nos permitié conocer la incidencia de
defectos congénitos, asi como su distribucién por aparatos y sistemas. Este tipo de sistemas de
vigilancia resultan fundamentales para identificar elementos a mejorar, que permitan disminuir la
morbilidad y mortalidad de estos pacientes y también identificar precozmente factores de riesgo
que aumenten estas patologias de forma significativa.
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Summary

Congenital birth defects are morphological
disturbances originated during gestation and
present in up to 5% of live births. They have
multiple etiologies, in 90% of cases of multi-
factorial origin. A longitudinal, prospective,
observational study was carried out and it
included all patients with congenital birth de-
fects in 2016-2020. The main objective of this
study was to determine the incidence of new-
borns with congenital birth defects between
2016 and 2020, to determine their distribu-
tion by organ, to describe their demographic
characteristics, to calculate the prevalence of
prenatal diagnosis and to identify maternal
risk factors. We obtained an incidence of 1,7%
(423 affected newborns in 24870 live births),
34,98% had prenatal diagnoses. The cardiovas-
cular system was the most frequently affected
and when classified by individual birth defect,
the most frequently observed was gastros-
chisis with 15.28 cases in 10,000 live births.
Gestational diabetes was the maternal risk
factor most frequently observed with 17, 25%.
This study enabled us to know the incidence
of congenital birth defects and their distribu-
tion by different organs at our center. These
surveillance systems are key to identify areas
of potential improvement that might enable
us to mitigate morbidity and mortality in this
group of patients.

Key words: Congenital abnormalities
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Resumo

Os defeitos congénitos sao alteragbes morfold-
gicas que se originam durante a vida intrauterina
e ocorrem em até 5% dos recém-nascidos vivos.
Possuem multiplas etiologias, sendo multifato-
riais em 90% dos casos. Realizou-se um estudo
observacional, prospectivo e descritivo incluin-
do todos os recém-nascidos com defeitos con-
génitos no periodo 2016-2020. O objetivo deste
trabalho foi determinar a incidéncia de defeitos
congénitos em recém-nascidos do Centro Hospi-
talar Pereira Rossell no perfodo 2016-2020, bem
como conhecer sua distribuicao por érgaos e sis-
temas, as caracteristicas demograficas dessa po-
pulagdo, a prevaléncia de diagndstico pré-natal e
exposicao materna a fatores de risco durante a
organogénese. Obteve-se uma incidéncia de 1,7%
(423 recém-nascidos afetados em 24.870 nasci-
mentos), dos quais 34,98% tiveram diagndstico
pré-natal. O sistema cardiovascular foi o que
apresentou maior frequéncia de altera¢bes, e
o defeito congénito mais observado individual-
mente foi a gastrosquise com incidéncia de 15,28
em cada 10.000 nascidos vivos. O diabetes ges-
tacional ocorreu em 17,25% das gestantes. Este
paper permitiu conhecer a incidéncia de defeitos
congénitos, bem como sua distribuicao por or-
gaos e sistemas. Estes tipos de sistemas de vigi-
lancia sao essenciais para identificar elementos a
melhorar, que permitam reduzir a morbilidade e
mortalidade desses pacientes e também identi-
ficar precocemente fatores de risco que aumen-
tam significativamente essas patologias.

Palavras chave: Anormalidades congénita
Cardiopatias congénitas
Recém-nascido
Diagndstico pré-natal
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Introduccion

Los defectos congénitos son alteraciones Unicas o
multiples de la morfogénesis, identificables al mo-
mento del nacimiento o previamente mediante técni-
cas de diagnostico prenatal. Constituyen una de las
principales causas de morbilidad y mortalidad en el
periodo neonatal y pediatrico. Asi mismo, por el au-
mento en la sobrevida debido a las nuevas tecnolo-
glas, este grupo de pacientes requiere una creciente
inversiéon econdmica en los diferentes sistemas de
salud a nivel mundial y el desarrollo de equipos mul-
tidisciplinarios que permitan su seguimiento longitu-
dinal a lo largo de la vida, asi como programas de
apoyo especificos a ellos y sus familias®.

Actualmente los defectos congénitos presentan
una incidencia global de 3%-5% de los recién nacidos
vivos®, que aumenta sustancialmente si se incluyen
los abortos y obitos™.

Los defectos congénitos han sido asociados a
multiples etiologias, algunas modificables como el
consumo de alcohol o una baja ingesta de acido folico
por parte de la madre gestante, aquellas habitualmen-
te denominadas medioambientales, y otras no modi-
ficables entre las que se encuentran las alteraciones
a nivel del genoma, desde aneuploidias cromosomi-
cas a mutaciones de nucleotido unico, o epigenéticas
como cambios en los patrones de metilacion de cier-
tas regiones del ADN. Sin embargo, la abrumadora
mayoria de los defectos congénitos, aproximadamen-
te un 90%, tendran un origen multifactorial-.

Los defectos congénitos se pueden presentar
como defectos Unicos, aislados, o involucrar multi-
ples aparatos y sistemas, configurando ya sea un sin-
drome, una secuencia, una disrupcion o una asocia-
cion). Los sindromes son un grupo de alteraciones
morfoldgicas que se presentan juntas con una Gnica
causa patogénica que las explica, como en el caso de
los pacientes portadores de sindrome de Down. En el
caso de las secuencias, un defecto congénito inicial
explica una cascada de eventos que resultan en mul-
tiples alteraciones, como en el caso de la secuencia
de oligoamnios donde una oliguria por una alteracion
a nivel renal o de la via urinaria, o una pérdida cro-
nica de liquido amnidtico deviene a posteriori en un
paciente portador de hipoplasia pulmonar, asociando
multiples deformaciones o alteraciones posicionales
del aparato locomotor. Las disrupciones son altera-
ciones secundarias a un factor exdégeno mecanico
en la vida intrauterina como el caso de las bandas
amnioéticas, o una alteracion secundaria a lesion vas-
cular, con destruccion de 6rganos previamente bien
formados. Una asociacion es un conjunto de defectos
congénitos que se presentan juntos en una frecuencia
mayor a la del azar sin una causa aparente que lo ex-

plique, por ejemplo, la asociacion VACTERL. A pe-
sar de la importancia de esta tematica, en nuestro pais
contamos con escasos estudios la aborden. Cabe des-
tacar que en nuestro pais existen un registro nacional
de defectos congénitos y enfermedades raras, siendo
los defectos congénitos de notificacion obligatoria al
Ministerio de Salud Publica (Ordenanza 447/2009).
Desde 2016 contamos con un equipo de vigilancia
hospitalaria de defectos congénitos en el Servicio de
Recién Nacidos.

El objetivo de este trabajo es determinar la inci-
dencia de defectos congénitos en los pacientes naci-
dos en el Centro Hospitalario Pereira Rossell, centro
de referencia nacional para patologias neonatales,
asi como su prevalencia en los diferentes aparatos y
sistemas, los factores de riesgo maternos ambienta-
les més frecuentemente presentados, y la frecuencia
con la que estos defectos congénitos son detectados
de forma prenatal.

Materiales y métodos

El presente estudio es de tipo observacional, pros-
pectivo, descriptivo. Fueron incluidos los recién na-
cidos portadores de defectos congénitos, nacidos en
el Centro Hospitalario Pereira Rossell en el periodo
comprendido entre el 1 de setiembre de 2016 y el
1 de setiembre de 2020, y cuyo defecto congénito
fue diagnosticado durante su internacion o de forma
prenatal. Aquellos pacientes que nacieron fuera del
centro y fueron luego trasladados al mismo no fue-
ron incluidos. El captado de los pacientes fue reali-
zado a través de un equipo conformado por médicos
y residentes del Servicio de Neonatologia del Centro
Hospitalario Pereira Rossell, creado especificamen-
te con este objetivo. Los integrantes de este equipo
realizaron un cuestionario estandarizado a los padres
de los pacientes y posteriormente un examen fisico,
también estandarizado, con una descripcion sistema-
tizada de los hallazgos. Los hallazgos paraclinicos
también fueron descritos de forma sistematizada por
este equipo. Los pacientes fueron distribuidos por
categorias de acuerdo al 6rgano o sistema afectado,
aquellos que presentaron afectacion de mas de un
aparato o sistema fueron clasificados dentro de la ca-
tegoria “defectos congénitos multiples”. A partir de
estos datos se construy6 una planilla en el procesador
de datos Excel (Windows) y se realizo el analisis de
los mismos utilizando el programa estadistico Prism
GraphPad 8.0. Para la definicion y posterior clasifi-
cacion de nuestros pacientes en cuanto a la relacion
medida antropométrica/edad gestacional se utilizaron
las tablas de Groveman. Para la clasificacion de los
pacientes de acuerdo a peso y edad gestacional se
utilizaron los criterios definidos por la Organizacion
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Mundial de la Salud. Para la comparacion de datos
con bases de datos internacionales fueron utilizadas
las Gltimas versiones de los informes presentados por
el estudio colaborativo latinoamericano de malfor-
maciones congénitas (ECLAMC)?, correspondiente
al ano 2012, de la International Clearinghouse for
Birth Defects Surveillance and Research (ICBDSR)
™ correspondiente al afio 2014 y de la red EUROCAT
(European Surveillance of Congenital Anomalies) de
afio 2018®, La realizacion de este trabajo fue valora-
da y aprobada por el Comité de Etica Institucional del
Centro Hospitalario Pereira Rossell.

Resultados

Durante el periodo analizado registramos 24.870 re-
cién nacidos vivos, de los cuales 423 presentaron de-
fectos congénitos para una incidencia de 1,7%. La me-
dia de peso del grupo estudiado fue de 2.887g+833¢g
y la mediana de la edad gestacional fue de 38 [36;
39] semanas. El 53,9% de los pacientes fueron de
sexo masculino, y el 65,02% fueron adecuados para
la edad gestacional.

El 34,98% de los pacientes cont6 con diagnostico
prenatal.

La totalidad de los datos demograficos de la co-
horte de pacientes se describen en la tabla 1.

En relacion a los factores de riesgo presentes en la
vida intrauterina de los pacientes, el que se observo
con mayor frecuencia fue la diabetes gestacional con
un 17,25%, seguido del consumo de tabaco durante
la gestacion que fue observado en 13% de los casos.

El antecedente familiar de defecto congéni-
to en primer grado fue presentado por 45 pacientes
(10,63%), mientras que se observd consanguinidad
en dos casos. Los datos completos sobre los factores
de riesgo se encuentran presentados en la tabla 2.

En cuanto a la distribucion de los defectos congé-
nitos por aparatos y sistemas, vemos que el sistema
cardiovascular fue el mas frecuentemente afectado con
120 pacientes (28,5%), seguido de los defectos congé-
nitos multiples con 79 pacientes (18,68%). Si se ana-
lizan los defectos congénitos de forma desagregada,
se observa que el mas frecuentemente identificado fue
la gastrosquisis con 38 casos, seguido de los defectos
congénitos multiples sin diagndstico etiologico aclara-
do con 32 casos y de la comunicacion interventricular
con 31 pacientes. Los datos sobre la distribucion de los
pacientes por aparatos y sistemas, asi como por defecto
congénito se encuentran en la tabla 3.

Discusion

La incidencia global de defectos congénitos en recién
nacidos vivos se encuentra entre 3%-5%), sin embar-
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g0, en el presente estudio se encuentra una incidencia
anual de defectos congénitos en recién nacidos vivos
de 1,7%. La red EUROCAT reporta en su ultimo in-
forme una incidencia global de defectos congénitos
de 1,99%® en recién nacidos vivos y el ECLAMC
informa una incidencia de 1,46%. En virtud de es-
tos datos se entiende que la informacion obtenida es
confiable y que diferentes causas como la forma de
captacion, su periodo y los criterios de clasificacion
pueden explicar las diferencias de los datos con los
estimados globales. Sin embargo que se encuentre
en el rango entre dos sistemas de vigilancia fuertes a
nivel internacional, y el hecho de que el actual siste-
ma de vigilancia esté basado en el desarrollado por el
ECLAMC fortalece el marco de recoleccion de datos
y su validez. Este sistema de vigilancia utilizado es
perfectible, y viene de la mano de un mayor indice
de sospecha y una mejor formacion en las areas de
internacion de menor complejidad. También debemos
resaltar que el llenado de las fichas estandarizadas no
fue optimo, ya que hay datos que se encuentran au-
sentes por omisiones al momento del llenado o de la
transferencia de datos, elemento que ha ido mejoran-
do en el tiempo pero que representa una limitante al
momento de su analisis. Es importante destacar que si
bien el Hospital Pereira Rossell es un centro de refe-
rencia nacional, el registro es de base hospitalaria, por
lo que pueden observarse diferencias.

Hoy en dia, practicamente el 100% de los defec-
tos congénitos pueden ser diagnosticado mediante la
ecografia prenatal o la resonancia magnética®. La
importancia de la realizacion de un diagnostico pre-
natal radica en poder poner en marcha tratamientos
de cirugia fetal en el caso que sea posible, o planificar
el momento y lugar de la interrupcion del embarazo,
asi como los recursos humanos y materiales para su
asistencia®. En un estudio realizado mediante la red
ECLAMC en 2010 en 18 hospitales de Latinoamérica
durante un periodo de 2 afios y medio, Campaiia y
colaboradores observaron una prevalencia de diag-
noéstico prenatal de defectos congénitos de 56,3%.
Asi mismo el tltimo informe de EUROCAT notifica
un promedio de 42,34% de diagndstico prenatal du-
rante el periodo 2013-2017. En el caso del presente
trabajo, la prevalencia de diagnostico prenatal fue de
34,98%. Esto se puede explicar por la dificultad de
acceso a equipos de diagnostico ecografico de buena
calidad, particularmente en las zonas mas alejadas a
la capital, y por la carencia de recursos humanos es-
pecializados a nivel pais. También el escaso numero
de pacientes con ciertas patologias puede representar
una dificultad para lograr la expertise técnica necesa-
ria para algunos técnicos. Resulta interesante valorar
algunos aspectos vinculados a la historia prenatal y
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Tabla 1. Caracteristicas demogréficas de la poblacion

Numero de Porcentaje

pacientes (n=423) (%)

Edad gestacional Menor de 28 semanas 7 1,66
28 a 31+6/7 semanas 18 4,25
32 a 33+6/7 semanas 18 425
34 a 36+6 semanas 62 14,66
37 a 41+6/7 semanas 272 64,3
Mayor de 42 semanas 0 0
s/d 46 10,88
Diagnostico prenatal 148 34,98
Peso al nacer Menor a 1.000 g 7 1,66
1.001 a 1.500 g 17 4,02
1.50122.500 g 87 20,56
2.501 2 4.000 g 244 57,68
Mayor de 4.000 g 31 7,33
s/d 37 8,75
Sexo Masculino 228 53.9
Femenino 182 43.02
Ambiguo 1 0.23
Sin dato 12 2.85
Relacion peso/edad gestacional (EG) Pequeio para la EG 72 17,02
Adecuado para la EG 275 65,02
Grande para la EG 38 8,98
s/d 38 8,98
Tipo de defecto congénito Multiple 79 18,68
Unico 344 81,32

los factores de riesgo durante la gestacion como otro
elemento fundamental de la valoracion del riesgo de
resultados adversos perinatales. Moraes y colabora-
dores presentaron un estudio descriptivo, realizado
en el mismo centro en el que desarrollamos este es-
tudio, analizando la incidencia de consumo de sus-
tancias psicoactivas, entre ellas tabaco y alcohol, en
el periodo 2013-20149, Reportaron una prevalencia
de 42,63% de mujeres que consumieron tabaco en el
embarazo, un 23,82% que consumieron alcohol, 5%
marihuana y 1,92% cocaina y sus derivados. Al com-
pararlo con los datos obtenidos en el presente estudio,
observamos que no existe un mayor consumo de este
tipo de sustancias en las gestantes que luego tienen un
recién nacido con al menos un defecto congénito. Si
bien esto no es extrapolable a la individualidad, y co-
nocemos el potencial teratogénico de algunas de estas
sustancias, resulta un dato de importancia a destacar
en lo poblacional. Es también relevante que el des-
censo en el consumo de tabaco de las gestantes puede

ser un resultado de las politicas ptblicas instauradas
en el pais durante los tltimos afios. Otro elemento pa-
rece ser la baja proporcion de pacientes que declaran
haber consumido alcohol, lo que seguramente sea un
efecto de la forma en la que se pesquisa mas que de
una disminucioén real de la magnitud de este problema
y, por lo tanto, un elemento a mejorar en la forma de
funcionar del equipo.

En el caso de la diabetes gestacional sucede algo
similar, ya que en 2017 se estimaba que la prevalen-
cia de diabetes en el embarazo era de 16,2%", muy
similar al obtenido en el presente estudio (17,25%).
Una limitacion al analizar este dato es que durante la
recoleccion de datos no se diferencio entre diabetes
gestacional y diabetes pregestacional, lo que resulta
clave sabiendo el rol de la diabetes pregestacional,
mas que de la diabetes gestacional, en el desarrollo de
defectos congénitos durante la organogénesis.

El conjunto de defectos congénitos mas frecuen-
temente presentados en este trabajo fue el de las car-
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Tabla 2. Factores de riesgo maternos y antecedentes familiares

Factor de riesgo

Ndmero de pacientes Porcentaje (%)

(n total=423)

Edad materna Mayor de 35 afios 30 7,09
Menor de 18 afios 48 11,35
Mal control del embarazo 47 11,11
Habitos toxicos Cocaina y derivados 7 1,65
Tabaco 55 13
Alcohol 5 1,18
Marihuana 7 1,65
Complicaciones del embarazo Estados hipertensivos del embarazo 29 6,85
Diabetes gestacional 73 17,25
Anemia 11 2,6
Hipotiroidismo 19 4,49
Sindrome de impregnacion viral 1 0,25
Bajo nivel educativo (primaria incompleta) 12 2,8
Consanguinidad 2 0,5
Antecedente familiar de defecto congénito 45 10,63

diopatias congénitas, siendo esto consecuente con lo
reportado por el ECLAMC, la red EUROCAT y la
mayoria de los sistemas de vigilancia afiliados a la
ICBDSR, y también con los datos de la bibliografia
internacional en su conjunto donde se reporta una in-
cidencia de cardiopatias congénitas de hasta 0,8 de
cada 100 recién nacidos vivos!?. Sin embargo en
estudios regionales de menor envergadura en uni-
dades de internacion neonatal, tienden a prevalecer
otras patologias clinicamente mas evidentes como las
disrafias® o las patologias musculoesqueléticas®.
Esto tiene que ver con que la mayoria de los defec-
tos congénitos cardiovasculares no corresponden a
cardiopatias congénitas complejas, sino a defectos
de la septacion como las comunicaciones interven-
triculares ¢ interauriculares ,que son diagnosticadas
habitualmente mas tardiamente y no en la internacion
en el periodo neonatal. El servicio en el que se desa-
rrolld el presente estudio no se amolda a ese criterio
ya que cuenta con un equipo propio de cardiologia
pediatrica y equipos propios de ecocardiografia, asi
como con la promocién de la formacion de todos los
neonatologos y residentes integrantes del servicio en
ecocardiografia funcional (Point of Care Ultrasound)
por lo que ante la sospecha clinica el diagnostico pue-
de realizarse in situ y es, por lo tanto, incluido dentro
del registro y en algunos casos, particularmente la
comunicacion interauricular, puede tratarse de un ha-
llazgo y no por un estudio realizado especificamente
con ese fin. El segundo grupo en frecuencia es el de
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los defectos congénitos multiples, donde se entiende
fundamental destacar el alto numero de pacientes sin
diagnostico etioldgico aclarado ya que esta es una de
las debilidades encontradas en este trabajo. Mas alla
que muchos pueden tener una causa multifactorial,
también es fundamental poder tener guias de abordaje
especificas que permitan avanzar de forma sistemati-
cay organizada en el estudio de estos pacientes, tanto
en lo genético como en lo epigenético y medioam-
biental a fin de obtener un diagnoéstico etioldgico en
la mayor cantidad de pacientes posible!'.

Desde el punto de vista individual la gastrosquisis
fue el defecto congénito mas frecuentemente obser-
vado. Si bien la mayoria de los estudios epidemio-
logicos y reportes de redes de vigilancia de defectos
congénitos reportan un aumento en su incidencia”319,
ninguna de las principales redes de vigilancia ni los
registros que a ellas aportan destacan a la gastrosqui-
sis como defecto congénito mas frecuente. Si se anali-
za la prevalencia de esta patologia cada 10.000 recién
nacidos vivos (RNV), también se puede observar que
el dato del presente estudio (15,27 cada 10.000 RNV)
es muy superior al reportado tanto por el ECLAMC
(9,53 cada 10.000 RNV) como por EUROCAT (2,03
de cada 10.000 RNV). También fue muy superior a
la reportada a nivel nacional en Estados Unidos en
el trabajo realizado por Bhatt y colaboradores, que
analiza las modificaciones temporales de la inciden-
cia de esta patologia en todo ese pais, y reportao una
incidencia en 2014, Gltimo incluido en su trabajo, de
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Tabla 3. Distribucién de defectos congénitos por aparatos y sistemas.

Sistema afectado fecto congénito detectado p':gg:::s(::) Porc(e%r;taje :;i’:;inslijv
Cardiovascular 120 28,37 48,25
;:I:(lil:lcamén interventricular 31 733 12.46
aCi(S)lrz(lil:lcamén interauricular 2 4 8.04
Ductus arterioso permeable 4 0,95 1,61
Tetralogia de Fallot 14 3,31 5,63
nal auriculoventricular aisl
o sindromiteay ! 024 040
Transposicion de grandes vasos 3 0,71 1,21
Coartacion de aorta 10 2,36 4,02
}Slii;()i}r)(l);rsliecge ventriculo izquierdo 5 118 2,01
Anomalia de Ebstein 1 0,24 0,40
Arteria umbilical unica 15 3,55 6,03
Otras cardiopatias complejas 16 3,78 6,43
Gastrointestinal 66 15,60 26,54
Gastrosquisis 38 8,98 15,28
Onfalocele 6 1,42 2,41
Extrofia cloacal 1 0,24 0,40
Atresia de esofago 5 1,18 2,01
Atresia intestinal aislada 3 0,71 1,21
Hernia diafragmatica congénita 10 2,36 4,02
Duplicacién intestinal 1 0,24 0,40
Hepatoblastoma 1 0,24 0,40
Volvulo intestinal 1 0,24 0,40
Dermatolégico 14 3,31 5,63
Hemangioma congénito 6 1,42 2,41
:“giitjoo apéndice preauricular 3 0.71 121
Nevus flemmes 1 0,24 0,40
Glandula mamaria supernumeraria 1 0,24 0,40
Microtia aislada 1 0,24 0,40
Nevo plano 1 0,24 0,40
Apéndice cutaneo aislado 1 0,24 0,40
Osteoarticular 41 9,69 16,49
Queilopalatosquisis 7 1,65 2,81
Palatosquisis 1 0,24 0,40
Pie bot aislado 10 2,36 4,02
Artrogriposis 2 0,47 0,80
Polidactilia aislada 8 1,89 3,22
Denticion congénita 1 0,24 0,40
Craneosinostosis 2 0,47 0,80
Genu recurvatum 1 0,24 0,40

Continua en la pagina siguiente
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Tabla 3. Distribucién de defectos congénitos por aparatos y sistemas (continuacién).

Sistema afectado Defecto congénito detectado Ndmero ?:)Padentes Porc(c;r;taie :;:Y:;in;:\lav
Ectrodactilia 1 0,24 0,40
Agenesia de mano 1 0,24 0,40
Agenesia de multiples dedos 1 0,24 0,40
Sindactilia aislada 3 0,71 1,21
Braquisindactilia aislada 1 0,24 0,40
Sindrome de bandas amnidticas 1 0,24 0,40
Fosita coccigea aislada 1 0,24 0,40

Genitourinario 42 9,93 16,89
Hipospadias 10 2,36 4,02
Epispadias 1 0,24 0,40
Criptorquidia aislada 8 1,89 3,22
Hidronefrosis 4 0,95 1,61
Poliquistosis renal 6 1,42 2,41
Doble via excretora 4 0,95 1,61
Malformacion anorrectal 3 0,71 1,21
Sindrome de la Unidn 2 0,47 0,80
Displasia renal congénita 2 0,47 0,80
Seno urogenital persistente 1 0,24 0,40
Agenesia ureteral 1 0,24 0,40

Defectos congénitos multiples 79 18,68 31,77
Sindrome de Down 17 4,02 6,84
Sindrome de Patau 4 0,95 1,61
Sindrome de Edwards 2 0,47 0,80
Sindrome de Turner 1 0,24 0,40
Secuencia de Pierre Robin 5 1,18 2,01
Sindrome de Treacher Collins 2 0,47 0,80
Sindrome de Dandy Walker 2 0,47 0,80
Asociacion VACTERL 2 0,47 0,80
Sindrome de Di George 3 0,71 1,21
Sindrome de Goldenhar 1 0,24 0,40
Sindrome de Prader Willi 1 0,24 0,40
Osteogenesis imperfecta tipo 1T 1 0,24 0,40
Pentada de Cantrell 1 0,24 0,40
Secuencia de Potter 2 0,47 0,80
Sindrome de Apert 1 0,24 0,40
Neurofibromatosis tipo 1 1 0,24 0,40
Sindrome de Walker Warburg 1 0,24 0,40
Sin clasificar 32 7,57 12,87

Neurologico 55 13,00 22,11
Disrafias 20 4,73 8,04
Anencefalia 4 0,95 1,61
Microcefalia 14 3,31 5,63

. ., Continua en la pagina siguiente
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Tabla 3. Distribucién de defectos congénitos por aparatos y sistemas (continuacién).

Sistema afectado Defecto congénito detectado Numero de pacientes Porceantaie Prevalencia
() (%) *100.000 RNV

Hidrocefalia 8 1,89 3,22
Macrocefalia 1 0,24 0,40
Holoprosencefalia 3 0,71 1,21
Agenesia de cuerpo calloso 2 0,47 0,80
Esquizencefalia aislada 1 0,24 0,40
Hipoplasia de globo ocular 1 0,24 0,40
Agenesia musculo depresor de los
labios 1 0,24 0,40

Respiratorio 5 1,18 2,01
Malformacién adenomatoidea
quistica 2 0,47 0,80
Membrana laringea 3 0,71 1,21

Otros 1 0,24 0,40
Teratoma congénito 1 0,24 0,40

Total 423 100 170,08

4.9 cada 10.000 RNVU9_ Son necesarios mas estudios
para poder dilucidar el porqué del aumento de los ca-
sos de gastrosquisis a nivel mundial y en particular de
la alta prevalencia observada en nuestro pais. El se-
gundo defecto congénito aislado mas frecuentemente
observado fue la comunicacion interventricular, coin-
cidiendo con lo informado por EUROCAT® y com-
parable a lo reportado por la bibliografia.

Contar con un adecuado sistema de vigilancia so-
bre defectos congénitos, como queda evidenciado en
este trabajo, es fundamental para cualquier servicio
de internacion perinatal y para cualquier sistema de
salud!¥, Su existencia permite conocer la inciden-
cia de defectos congénitos, asi como su distribucion
en aparatos y sistemas, también conocer la carga de
morbilidad y mortalidad que representan y disefiar
estrategias para disminuirlas. Un sistema con un ade-
cuado funcionamiento permite detectar precozmente
alteraciones en el nimero de pacientes afectados o en
la distribucion de la carga de enfermedad y disenar
protocolos para conocer sus causas y eventualmente
prevenirlas.

Conclusion

El presente trabajo ha permitido conocer la inciden-
cia de pacientes portadores de defectos congénitos
y correlacionarla a los datos aportados a nivel in-
ternacional, concluyendo que si bien perfectible,
ha permitido detectar un niimero de pacientes que

porcentualmente se compara a las grandes redes
colaborativas internacionales. Se detectaron algu-
nas debilidades, como el nimero de pacientes con
defectos congénitos multiples sin diagndstico etio-
logico y el bajo nimero de pacientes con defectos
congénitos que contaban con diagnéstico prenatal,
lo que permitira disefar estrategias para abordar
estas problematicas e intentar solucionarlas. Final-
mente, se observo una incidencia de gastrosquisis
que se encuentra por encima de la reportada a nivel
internacional, posicionandose como el defecto con-
génito mas frecuente, lo que reafirma la importancia
de este tipo de sistemas de vigilancia y la necesidad
de realizar mas estudios a fin de conocer las causas
de esta problematica.
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