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MALFORMACIONES CONGENITAS Y SUS FACTORES ASOCIADO S EN EL
SERVICIO DE NEONATOLOGIA. HOSPITAL MATERNO INFANTIL “MAURICIO
ABDALAH”, CHINANDEGA, ENERO DEL ANO 2005 - NOVIEMBR E DEL ANO 2006.

Lara Méndez, German. ; Leiva Vargas, Roger.

RESUMEN

Malformacién congénita segun la OMS es una anond@ialesarrollo morfologico, estructural,
funcional o molecular, presente al nacer (aunqued@umanifestarse mas tarde), externa o
interna, familiar o esporadica, hereditaria o moc#@ o multiples. Estas representan un problema
de salud publica tanto a nivel mundial como nadidieaiendo serias repercusiones a los que la
sufren y a sus familiares, siendo asi que contébwyuna alta tasa de morbi-mortalidad perinatal
e infantil. En Nicaragua se han realizado diversswidios sobre esta patologia reportando
diferentes porcentajes de incidencia desde la dédados 80; es asi que pretendemos aportar
informacién sobre los factores de riesgos que ool defectos congénitos para incidir sobre
los mismos. El presente estudio es Descriptivo eéféees de casos realizado en el Hospital
Materno Infantil: Mauricio Abdalah del departamed®Chinandega a través de fuente indirecta
de expedientes clinicos de nifios nacidos vivos rempariodo de estudio de dos afios (2005-
2006).Se encontro una frecuencia de 0.5% de madftipnes, o sea que 1 de cada 198 nacidos
vivos presentaron esta patologia. Al calcular daat de prevalencia de malformaciones
congeénitas para el afilo 2005 el resultado fue @ Hiflos con malformaciones congénitas por
cada 1000 nacidos vivos; y la tasa de prevalenara el afio 2006 fue de 6.1 nifilos con
malformaciones congénitas por cada 1000 nacidas vi

Los factores de riesgo identificados fueron lacpdencia urbana, madres con edades entre 15-
19 afos con primaria de escolaridad. Entre lasama#dciones congénitas encontradas destacan
las del sistema nervioso central (SN) y las caediaon 26.3% respectivamente, seguidas de las

multiples malformaciones con 17.5%. El alta cdogé la condicion de egreso mas frecuente.

Palabras claves: Malformaciones Congénitas, fastbeaiesgo.



INTRODUCCION

Las malformaciones congénitas (MC) ocupan un lygaponderante dentro de las patologias
humanas, tanto por su relativa frecuencia, comolg®rmrepercusiones estéticas, funcionales,
psicoldgicas y sociales que estas implican pandda del individuo, las cuales requieren de
atencion meédica temprana, algunas veces de urgeBtiaacimiento de un nifio con una

malformacidén congénita lleva consigo la inevitablggustia de la familia y una sensacion de
culpabilidad. No es de extrafar que los padresumrsgna explicacion al problema. Teniendo en
cuenta que la frecuencia de dichas malformaciosedlte, el problema puede llegar a ser mas

grave de lo que podemos imaginarhos.

Es por todos conocidos que las desviaciones tid@sle salud se producen por una interaccion
de numerosos factores, en cadenas de causalidauegasn y muy raramente por la sola accion
de un agente o factor que valla a repercutir eaplxiciéon de una patologia determinada, como
una malformacion congénita. Un factor puede, direcindirectamente, modificar el desarrollo
normal del feto, el estado materno o ambos y switapcia radica en que segun se avance en el
conocimiento de dichos factores, se puedan rea@@ones preventivas eficaces y asi, los dafios

a la salud ocurrirdn en menor nimero y consecuéncia

Estudios realizados en diferentes centros de Ewdpstados Unidos han demostrado que entre
el 25 y el 30 % de todas las muertes después de8lasmanas de gestacion y durante las
primeras semanas de vida se deben a serias an®resifacturales. En el 80 % de los casos
pueden estar implicados factores genéticos y anabéesn con un riesgo del 1 % o mayor de

repetirse en embarazos siguierftés.

Las malformaciones congénitas (MC) son extremadtemeariables tanto por su naturaleza
como por su etiologia y se ha considerado un pmublde Salud Pudblica que repercute tanto a
nivel del nucleo familiar como en la socied&k estima que 25% de las MC son de origen
genético, 3% de origen ambiental y del resto atdeseonoce su etiologiaen México se ha

estimado una incidencia global de 18.11 a 23.11060 nacidos vivos (NV), cifras semejantes a

las informadas en la literatura mundil.



En paises desarrollados el consejo genético coyestih primera consulta que se realiza, cuando
se toma la decision de ser padres, generalmendgjuilos individuos que tiene algun tipo de

predisposicién o en aquel que lo soliéite.

Los avances en el estudio de la genética han pgomibnocer que todo el proceso de la

morfogénesis esta regulado genéticamente y se e@wtualmente una cantidad, cada vez mas
creciente de genes llamados genes del desarralfugaionan durante la vida prenatal y que son
los responsables de guiar todos los procesos ioramlas en el desarrollo prenatal normal. En

América Latina existen Instituciones de consejoségeos en Brasil, Uruguay, Cuba y Costa

Rica. En Nicaragua no existe un Instituto de cargejgenética, dichas funciones la asume
directamente los Gineco—Obstetras, Perinatdlogesnatologos y Patélogos. Es muy importante
en estos casos un buen asesoramiento en la copseit@al acerca de los riesgos del alcohol,
vacunacion, drogas ilicitas, medicamentos o la pudacion de ciertos quimicos. Muchas de

estas condiciones predisponen la aparicion de fectdecongénito que puede ser prevenido
mediante un buen asesoramiento preconcepcionalbi€éarpermitird un diagnéstico precoz de

enfermedades y un manejo obstétrico y neonatalades.

En Nicaragua debido a la problematica politico-écoica y de subregistro en salud se
desconoce la prevalencia de los defectos congérfiosembargo, los registros oficiales lo
ubican entre las diez primeras causas de muedstinfiurante los Ultimos cinco afios. Aunque
los investigadores poco han avanzado sobre laggass han identificado multiples factores de
riesgos, siendo uno de ellos el factor ambientad, $¢ asocia con una frecuencia estimada de 1
de cada 200 nacidos vivos. Dentro de tales factesodsesalen los plaguicidas quimicos;

utilizados cada vez a mayor escala.

En Nicaragua, su uso ha estado relacionado corpriésticas agrarias y a las campafnas
antimaléricas. La contribucion de los plaguicidasnaremento de la produccion agricola es
innegable pero también a causado dafios ecolégiada galud sin precedentes.

Por otro lado se han considerado entre los facttgatesgos, la importancia que tienen factores

maternos en la génesis de las malformaciones ciagéiendo su papel mas claro en algun tipo



de malformaciones que en otras como es el casa dddd y su relacion con los desérdenes

geneéticos.

Muchos autores coinciden en que dificilmente sel@wribuir la génesis de las malformaciones
a causas puras, sin embargo se resalta la inténaenire factores de tipo ambiental y factores
propios de la madre como elementos preponderantisexplicacion que se intenta dar a estos

problemas de salud de tendencia progreSiva.



ANTECEDENTES

En 1961, debido al trdgico suceso de la TALIDOMI@&comelia) a nivel mundial, se inicia la
organizacion de sistema de registro y vigilanciaddfectos congénitos tanto a nivel nacional
como internacional, constituyéndose asi en 196Fsaldio Colaborativo Latinoamericano de
Malformaciones Congénitas (ECLAMC), el cual fun@ocomo un programa de investigacion
clinica y epidemiologica de las anomalias congemdt desarrollo, en nacimientos hospitalarios
de Latinoamérica. Estudia los factores de riesgia eausa de las malformaciones. El ECLAMC
actlia como sistema de vigilancia epidemiologicaeolando sistematicamente las fluctuaciones
en las frecuencias de las diferentes malformacignéente a la alarma de una epidemia para un
tipo de malformacion, y en un momento y area dadesnoviliza para intentar identificar la

causa de la epidemia.

Alonso Loti Francisco y col. En al periodo de Alité 1985 a Diciembre de 1997, se estudio el
comportamiento de los defectos congénitos encaidram total de 572,561 recién nacidos
analizados, 7,725 mostraron una malformacion asteda una prevalencia de 134.9 por 10,000
nacimientos en el periodo. El ano 1995 fue el gqyp®nto menor prevalencia 94.4, mientras que
en 1985 fue el de mayor para estos defectos (28B&B)polidactilia, la hipospadia y las
cardiopatias fueron las méas frecuentes 24.4, 138.811.4 por 10,000 nacimientos

respectivament&-

A nivel nacional, el Ministerio de Salud, a traw&slos programas de vigilancia epidemiologica y
de atencion integral al nifio, desarroll6 el Regidicaragliense de Malformaciones Congénitas
(RENIMAC) integrado por varios hospitales piloto ldecapital y resto del pais. Sin embargo, el

impacto que ha tenido en materia de vigilanciagv@ncion de las anomalias congénitas ha sido



muy limitado, debido, entre otras causas, a lafdé seguimiento por parte de las instancias

correspondientes en el MINSA centfal.

Los defectos congénitos aparecen consignados d@ul@mtafios 88 a 92 entre las 10 primeras
causas de mortalidad infantil en el pais; asi €88 I@presentaron el 4.2% (164), en 1989, el
6.0% (232), en 1990, el 2.3% (105) y en 1992, 298(225); en este ultimo afio el octavo lugar
entre las 10 primeras causas de mortalidad hoapédhfantil para el pais, estuvo ocupado por
las defectos congénitos con un peso porcentud.@ (114), en el que los defectos del Sistema
Nervioso incluyendo la espina bifida representaidi? (29) de la mortalidad infantil

En nuestro pais, en Diciembre de 1986, se realiz@studio retrospectivo en el HEODRA -

Lebn encontrando una incidencia de 0.25% siengdnaipal malformacion la Hidrocefalfa.

De acuerdo a la encuesta sobre salud familiarzegtdi por PROFAMILIA Nicaragua 92- 93 los
defectos congénitos aparecen en el sexto lugar caoga de muerte neonatal. En 1994 los datos
estadisticos del Ministerio de salud, a nivel naaioreporta un total de 1,174 casos de
malformaciones congénitas como causa hospital@&iagieso, ocupando el 22 % del total de
causas de egresos hospitalarios, alcanzando umad¢ascidencia de 14.6 por 1000 nacidos

vivos. El 23.8 % de éstos correspondieron a losatie$ congénitos de tubo neulrfal.

Carvajal Delgado en 1993 en el Hospital Fernande2/@aiz, describié una incidencia de 12 por
1000 nacidos vivos, siendo un 54% de defectos cotogéde tipo cardiovascular. Las anomalias

congénitas contribuyeron al 30% de la mortalidashatal™*

Quintana Ruiz S estudié Factores de Riesgos asmcadnalformaciones congénita y deteccion
temprana por ultrasonido, encontrando una incidetiei5.4 x 1000 Nacidos Vivos y los factores
de riesgo identificados fueron de procedencia fumaliparidad, antecedentes de familiares con
malformaciones y abortos, las MFC por orden deukacia fueron con 32.8% las del SNC,

musculoesqueléticas y faciales 18%,sistema digesti.5% cardiopatias 3.3% y mudltiples

1.6%"°



Un estudio realizado por Méndez Nufiez Tamara étospital Bertha Calderon Roque de Abril
a Diciembre del 2001, encontré entre las princpatelformaciones: labio leporino, paladar

hendido y Sd de Down. con una incidencia total .8ep@r 1000 nacidos vivds.

* MINSA. Direccion de planificacion. Anuario estatitie 1992.

Bojorje Espinosa Edgar Doctor. Frecuencia de malémiones congénitas en el Hospital
Fernando Vélez Paiz, realizado en el afio 2003,rtieedas malformaciones mas frecuente:
cardiopatias, Sindrome de Down, polidactilia, lapjpaladar hendido entre las principales y una

incidencia total de 2.1 por 100 nacidos vivbs.

El Dr. Vargas Béez, en el afio 2004 reportd unadé.2.3% malformaciones, las MC
musculoesqueléticas predominaron, asi como el s@saulino. Las mujeres entre 16-25 afios y

con 4 a 6 CPN de escolaridad prima también se ciesta®



JUSTIFICACION

Las malformaciones congénitas representan un prabtie gran importancia a nivel mundial por
su alta tasa de morbimortalidad perinatal e infaduestro pais no es la excepcion, ya que
debido a la problematica politico-econdémica y sgisteos en salud, se desconoce la prevalencia

de dichos defectos congénitos.

Sabiendo que se trata de un problema de saludcpubbn nuestro estudio pretendemos aportar
informacidn sobre los factores de riesgos de maliciones congénitas en el departamento de
Chinandega, para lograr sensibilizar a la poblaadi@bido a que es un problema que se puede
resolver con acciones preventivas para incidiraetigminucion de casos y traumas psicoldgicos
qgue afectan a las familias implicadas y de estmdofacilitar el abordaje precoz mediante la

prevencion, atencion integral y mejor la calidad/idia.

Cabe mencionar que con nuestro trabajo deseamestiver a otros investigadores a formular

nuevas hipotesis sobre temas relacionados a este.
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

¢Cuales son las caracteristicas clinicas y epidégwas de los recién nacidos con
malformaciones congénitas en la sala de neonasldgpspital Materno Infantil “Mauricio
Abdalah”, enero del afio 2005 a noviembre del af®%20

11



OBJETIVOS

GENERAL

Describir las caracteristicas clinicas y epidengimas de los recién nacidos con malformaciones

congeénitas en recién nacidos ers@lvicio de neonatologia. Hospital Materno Infatihuricio

Abdalah”, Enero del afio 2005 a Noviembre del aff@620

ESPECIFICOS

1.- Caracterizar a los recién nacidos con malforomes congénitas en la sala de neonatologia.

Hospital Materno Infantil “Mauricio Abdalah”, Enedel afio 2005 a Noviembre del afio 2006.

2.- Caracterizar a las madres de los en reciérmlosi@ion malformaciones congénitas en la sala
de neonatologia. Hospital Materno Infantil “MausiciAbdalah”, Enero del afio 2005 a

Noviembre del afio 2006.

3.- Describir los antecedentes patologicos y noolpgicos, asi como patologias
transgestacionales de las madres de los reciédasacon malformaciones congénitas en la sala
de neonatologia Hospital Materno Infantil “Mauridbdalah”, Enero del afio 2005 a Noviembre
del afio 2006.

4.- Conocer antecedentes familiares de malformasicongénitas.

5.- Determinar la condicion de egreso de los recamidos con malformaciones congénitas.

12



MARCO TEORICO

Se denominan malformaciones congénitas a los dsfestructurales presentes al nacimiento. Se
conocen desde los albores de la humanidad, tal domuestran grabados y figurillas mudos

testigos de pasadas civilizaciones encontradagferentes partes del mundd.

En 1866 Gregorio Mendel cimentd con sus “Leyesadeldrencia”, la ciencia genética, pero su
aplicacion en humanos se ha realizado hasta & ¥l es decir , que hubieron que pasar
decenas de afios para que ayudados por la causatidddunos casos y mediante investigacion

intencionada en otros, se hiciera la luz en algaspgctos de éste problema.

A mediados del siglo XIX naci6 la teratologia cor# ciencia que trata acerca de las
monstruosidades, en la década de los setentasué® &l término de Dismorfologia para
referirse a la ciencia que estudia las malformasgon

congénitas?

Malformacién congénita segun la OMS es una anondgiaesarrollo morfolégico, estructural,
funcional o molecular, presente al nacer (aunqued@umanifestarse mas tarde), externa o
interna, familiar o esporadica, hereditaria o noc@ o multiple. La definicién anterior nos sirve,
para diferenciar la malformacién, de la disrupdigrovocada por un factor extrinseco que actua
sobre un tejido u 6rgano previamente normal enesardollo) y de las deformaciones (defecto
morfolégico secundario a fuerzas mecanicas quéeaaied desarrollo).

Hay que distinguir entre los términos hereditafosongénitos, ya que en el primer caso, se
entiende la intervencién de un factor genéticontisible, mientras que en el segundo puede no
estar involucrado un factor genético, sino ambleptaor tanto, no transmisible. Por otra parte
los términos genético y hereditario tampoco somictsinente sinbnimos ya que el factor
genético puede presentarse de nuevo sin haberoegtadente en generaciones precedentes,

apareciendo como una nueva mutacion.

13



Las malformaciones congénitas ocupan un lugar itapta dentro de la patologia humana. Su
frecuencia es de 2 a 3% en los recién nacidos vives mayor cuando se estudian los obitos y

los abortos.

Las malformaciones fetales son hoy dia, la segeadaa de morbilidad perinatal, después del
parto prematuro en los paises desarrollados. Enriéangatina la primera el parto prematuro,

después el retrazo del crecimiento y la tercesamialformaciones congénitds.

Teniendo en cuenta que la frecuencia de dichasomaiones es alta, asi, podemos afirmar
que:

1. La mitad de los abortos espontaneos son debidiefectos cromosémicos incompatibles con
la vida.

2. Un 30% de la mortalidad infantil es secundarialt@raciones genéticas. Las grandes
malformaciones son las segunda causa de muerts emehores de un afno.

3. EI 5% de los recién nacidos presentan defeeétigos.

4. Un tercio de los ingresos hospitalarios peridslio son por razones genéticas.

5. Cada individuo es portador de 5 a 8 genes céecihs genéticos, teniendo cada pareja la

posibilidad de engendrar anomalias genéticas &¥ele los hijos™

En sentido amplio deben considerarse dos tiposafuedtales de factores como causa de
anomalia: genéticos y ambientales. Con frecuemsizoa estan implicados en la aparicion de una

anomalia.

La causa mas comunmente reconocida de anomaligmitangs la genética, estimandose que los
mecanismos de transmision de tipos mendeliano®dammicos y ligados a los cromosomas
sexuales en sus variedades recesivas 0 dominaotesgsponsables del 20% de anomalias, las
anomalias cromosOmicas lo son en un 5% vy la herepaligénica o multifactorial es un

porcentaje importante pero dificil de preci€ar.

14



Entre las que pueden reconocerse como teratogdebsn incluirse la radiacion ionizante,
algunas infecciones (rubéola, citomegalovirus, é&rpirus, toxoplasma vy sifilis), asi como
determinados farmacos de efecto comprobado:

+ Talidomida

+ Antagonistas del Acido folico

+ Dietilestilbetrol

+ _Analogos de la Vitamina A

Efecto sospechado:

. Trimetadiona

_Hidantoinas

_Acido Valproico

. Anticoagulantes cumarinicos

_Alcohol etilico

- & ¥+ & &

. Agentes citostéaticos en general.

Existen por otra parte factores maternos indepateiedel factor genético, capaces de aumentar

la incidencia de anomalias. Tal es el caso dealzeties mellitus.

Los efectos adversos de las influencias ambientaleslen ejercerse a distintos niveles de la
organizacion genética, es decir, produciendo mom@si de gen Unico 0 monogénicas, anomalias
cromosOmicas detectables citogenéticamente o efamiocogénicos que pueden manifestarse
después de un periodo variable de latencia, comoeocon la mayor incidencia de leucemia
como efecto tardio de la irradiacion o el efecto we estrégeno no esteroide como el
dietilestilbestrol administrado a la madre, quesama@a un adenocarcinoma de vagina en las hijas.

Los principales factores de riesgo estan constitupbr el antecedente de un hijo afectado, padre
o madre afectado o enfermedades clinicas materoag) la diabetes, ya antes expuesta. Puede
disminuirse el riesgo de enfermedades del tubo ahefmielomeningocele, anencefalia o

hidrocefalia) mediante la administracién, en Igatpre y post concepcional, de un suplemento

de acido félico o complejos multivitaminicos quectintengan. Hay algunas investigaciones que

15



indicarian que también el acido folico podria redet riesgo de otras anomalias congénitas
como defectos cardiacos, urinarios, labio leporto,

En la gran mayoria de las malformaciones congé(®6-60%) no es posible conocer la causa
del defecto, entre 20% - 25% son de etiologia Maclrial (factores genéticos y ambientales);
7% a 10% son provocadas por agentes meramente rdatege entre 7% - 8% son debidas a

genes mutantes (mendelianas 0 monogénicas) y&tre7% son de etiologia cromosémfta.

La transmision de las enfermedades genéticas skepureducir de tres formas: anormalidades
cromosomicas, trastornos monogénicos y trastormopt®o resultado de la integracion de

multiples genes y factores ambientales.

ANOMALIAS CROMOSOMICAS : Sélo representan un 10% de las malformaciones
detectadas al momento del nacimiento. La mas fréeues el sindrome de Down. Esta
enfermedad esta directamente relacionada con k& mdderna avanzada en la mayoria de los
casos. Son responsable de la mitad de los abosgpsn&neo. Un buen asesoramiento
preconcepcional incluye la sugerencia de que |&malad se produzca antes de los 35 afos de
edad.

ANOMALIAS GENETICAS : Aparecen en el 20% de las anomalias congénitas producen

por la alteracion de un soOlo gen. El gen alteradedp ser dominante o recesivo. Los genes
dominantes por ejemplo, son causa de acondroplass.factores de riesgo asociados a
anomalias genéticas son la consanguinidad, urnph&iao afectado, padre o madre afectados o
edad paterna avanzada. Un asesoramiento preconcapadecuado podria reducir en un 10% la

aparicion de enfermedades de origen genético effidarafectadas.

ANOMALIAS DE CAUSA MULTIFACTORIAL O POLIGENICAS : Se desconoce cudl es

el mecanismo de esta anomalia y corresponde aldgs8éfectos congénitos. La incidencia es 2-
4% de la poblacion. Es dificil o casi imposibleadgtinar el riesgo de contraer una enfermedad
multifactorial cuando existe un hijo afecto se alague la posibilidad de que otro descendiente

este afecto sea del 5%. El nUmero de malformaciseesndarias a noxas exdgenos (drogas,

16



medicamentos, alcohol, tabaco, etc.) o teratoge&sosninimo, y por ello se han propuesto
muchas teorias para explicar el origen de estd®melciones:

« El origen poligénico esta basado en la idea @euna malformacion depende de varios lugares
geneéticos.

* La hipotesis multifactorial sugiere varias altimas, en particular la enfermedad genética
como interaccion de factores intrinsecos y exttose

* La sinergia ambiental sugiere que varios factoregeratogénicos en si mismos pueden en
determinadas circunstancias provocar una malfodnati

ENFERMEDADES MATERNAS

Existen algunas enfermedades en la madre que aaimé&d riesgos en su descendencia de
padecer defectos congénitos. El caso mas estudadta diabetes materna. Las mujeres
diabéticas tienen un riesgo de 2 a 4 veces mayquesus hijos presentan

algun tipo de malformacién en el momento de nacitoigue la poblacién general.

Las enfermedades més frecuentes son alteraciomédiazss, del sistema nervioso central y
esqueléticas. El buen control de los niveles deeghia en el periodo preconcepcional y del

primer trimestre del embarazo, disminuye los riesgtos valores de la poblacion general.

También la epilepsia, lupus eritematoso sistémigpotiroidismo y fenilcetonuria presentan
mayor riesgo de anomalias congénitas que puedenindisse mediante un buen control clinico
de la enfermedad de base.

MALFORMACIONES MAS FRECUENTES EN GESTANTES DIABETIC AS
INSULINODEPENDIENTES .

Esqueléticas y SNC
£ Sindrome de regresion caudal
+ Defectos del tubo neural

+ Microcefalia.

17



Cardiacas

+ Transposicion de grandes vasos
+ Defectos septales

+ Coartacion de la aorta
+ Cardiomegalia
Renales

+ Hidronefrosis

+ Agenesia renal

+ Duplicacioén ureteral
Gastrointestinales

+ Atresia duodenal

+ Atresia anorrectal

FACTORES ANATOMICOS:

Las anomalias uterinas se asocian a mayor fre@etei determinadas malformaciones,
particularmente de cadera, rodillas o pie. Con may@animidad se reconoce el efecto de las
bridas amnidticas en la génesis de amputacionegéndas y anillos de constriccion de las

extremidade$®

FACTORES NUTRITIVOS:
Se aconseja que las mujeres que han tenido hijosdefectos del tubo neural ingieran

suplementos vitaminicos durante 3 meses y el pririmeestre de la gestacion siguieAte”

EDAD MATERNA AVANZADA:
La edad materna avanzada condiciona un mayor resgeterminadas anomalias cromosOmicas
en el feto, particularmente las trisomias autosamig mas especificamente la trisomia 21 o

sindrome de Down. El riesgo especifico para cade sd incrementa hasta los 46 afi38.

ANOMALIAS DE ORIGEN AMBIENTAL
Estan asociadas con el 10% de los defectos congériibdas son prevenibles. Incluye las
malformaciones provocadas por agentes farmacol$gatoohol, radiaciones e

infecciones.
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TERATOGENESIS

Es el desarrollo embriolégico aberrante en el quedpn identificarse influencias ambientales

especificas la adscripcion de un determinado efiectdogénico en la especie humana exige la
existencia de un patron constante y repetitivoosnfétos cuando éstos han sido expuestos al

agente en el mismo estadio del desarrollo.

En el orden preventivo cualquier influencia amkaénque se haya mostrado con efecto
teratdgeno experimentalmente, debe considerarseng@almente teratdgeno para la especie
humana. Ello es importante recordarlo al adminigianacos a la mujer gestante sin que exista

una indicacién muy explicita y razonada, valoraridego y beneficio en cada forma individual.

Se acepta que el 2/3 de las anomalias del desaietdl son de origen desconocido y sélo el 3%
pueden atribuirse, con conocimiento de causa, ad&n de farmacos o sustancias quimicas

ambientales.

RADIACION IONIZANTE
Cualquiera que sea el origen de la radiacionfexttees acumulativo, pero dificil de cuantificar

en cuanto a la dosis que alcanza el embrion del fe

Los efectos observables a dosis superiores a 1) san la microcefalia, malformaciones

craneales o esqueléticas y retraso del crecimiatriuterino y postnatal. Las dosis inferiores a
10 rads utilizadas en radiacion diagnéstica méderze efecto teratdgeno escaso o nula y el
riesgo hipotético de una anomalia observable éet@lpor radiacion diagnostica se sitian 1 — 5

por 1000/rads de exposicion.

TERATOGENESIS INFECCIOSA::

Las infecciones bacterianas y viricas se presesaarrelativa frecuencia en la embarazé&da.
general es valido el concepto de que ante una mafmon multiple debemvestigarse las
posibilidades de etiologia infecciosa, especialmsnexisteafectacion cerebral u ocular y no se

detecta una anomalia cromosdmica u diagnostico especifico. Las infecciones embriosasia
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fetales son consecuendaal paso de gérmenes a través de la placenta adrevhatégena, la

mayoria derigen virico.

Los mecanismos por los que se producen las distiationes son complejas. La lesion celular
directa, el proceso de reparacion posnecrosigshaigucion de capacidad proliferativa celular y
la participacion de reacciones inmunoldgicas a réccion, son los mecanismos mas

frecuentemente implicados.

SIFILIS CONGENITA :

La infeccion luética materna puede transmitirsietal en cualquier periodo de gestacién aunque
en general, la gravedad de las lesiones es propaica la precocidad de la infeccion fetal la
muerte intrauterina es frecuente y debida a urdadfién difusa.

En caso de supervivencia las manifestaciones bi@mocidas son la secrecion nasal
mucopurulenta, erupcién maculopustulosa, descamacié superficies palmares, fisuras

mucocutaneas, queratitis, hepatosplenonegalianpsidilis .

TOXOPLASMOSIS:

Es comunmente el resultado de una infeccion pransitente en la madre y por lo tanto, su
deteccion no es facil, a menos que se realicerbpsugerologicas sistematicas. El resultado de la
infeccion fetal puede ser la muerte intrauterindaosupervivencia con afectacion fetal,

destacandose la coriorretinitis, calcificaciona®lbmles, hidrocefalia o microcefalia.

RUBEOLA:

La infeccion por rubéola en el primer trimestreduce el sindrome fetal en el 50% de casos, la
frecuencia de afectacién orgénica va descendiendofecciones mas tardias llegando al 6% a
mitad de Gestacidn. La vacuna antirrubedlica nedsitizarse en el embarazo ya que la vacuna

es fuente de virus .
CITOMEGALOVIRUS:

Actualmente es la infeccion virica mas frecuenjazgar por la frecuencia de colonizacion del

virus en recién nacidos que oscila entre un 0.5p&% soélo un pequefio porcentaje presenta
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sintomatologia al nacer. La frecuencia de las reatdtiones clinicas graves de la enfermedad
congénita se observa en 0.1 por 1000 recién nacilansiste en disfuncion del SNC,

microcefalia, calcificaciones cerebrales, icteri@aemia, trombocitopenia, hepatosplenomegalia.

VARICELA Y PAROTIDITIS:

La frecuencia es muy baja, se considera el virupatdgeno fetal, dado que produce lesion de
los tejidos, total o parcialmente formados poréofén directa, los posibles efectos son cicatrices
cutaneas y atrofia muscular. La varicela contrailda semana antes del parto es grave para el

feto. El virus de la parotiditis puede causar magoidencia de abortos.

SINDROME DE INMUNODEFICIENCIA ADQUIRIDA:
El SIDA puede conducir a infeccién fetal a travéda mujer infectada. Ello es posible durante

la gestacion parto y lactancia. El indice de tragmiperinatal es variable oscila entre 0 y 65%.

AGENTES QUIMICOS Y FARMACOLOGICOS:

Entre las sustancias quimicas con efecto teratogémas documentado se encuentran las
mercuriales como productores de déficit neuroldgiaeguera. Entre las variantes importantes
en teratologia farmacoldgica se cuenta la doslsnyoenento de administracion en el curso de la

gestacion. El ejemplo surgido a partir de la tatidta ensefié que cuando un teratégeno se
administra a una determinada dosis y durante uiogercritico de la gestacion, se produce

anomalia en el 100% de los casos.

ANTAGONISTAS DEL ACIDO FOLICO:

Los farmacos como el metotrexato y la aminoptetigr@en un riesgo del 70% de aborto cuando
se utilizan a dosis terapéutica. Si ello no ocasé el retraso de crecimiento intrauterino es
frecuente y su utilizacion en el primer trimesteela gestacion implica un riesgo de hasta un 30%

de anomalia en los fetos que sobreviven.
ANTICONVULSIVANTES:

La Trimetadiona (retraso del crecimiento intrautesi retraso mental, dismorfia facial,

microcefalia y retraso del desarrollo postnatal §agdo valproico que implica un elevado riesgo
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de defectos del tubo neural (10 por 1000) cuandadseinistra en las primeras semanas de
gestacion. El sindrome fetal atribuido a las hidaras (epicanto, fisura palatina, hipoplasia
digital terminal, cardiopatia, y retraso del creieimo intrauterino) no es de aparicion constante y
el riesgo de desarrollar el sindrome completo fesior al 10% aunque el 30% pueden presentar
alguna de las manifestaciones. La carbamazepinagidw implicada en una asociacion de

malformaciones (retraso del crecimiento, microdafallteraciones faciales y defectos cardiacos.

FARMACOS ALQUILANTES:

Utilizados en terapéutica antineoplasica, tienenaefecto final la inactivacion del DNA.
AGENTES INMUNOSUPRESORES:

Los antagonistas de la purina (azatioprina) adgoi@mportancia en mujeres con transplante

renal. Se han documentado roturas cromosémicasmecuencias no bien determinadas.

ANTICOAGULANTES ORALES:

Los derivados cumarinicos merecen especial atermddrsu paso transplacentario y potencial
teratogénico durante los dos primeros trimestrela destacion. Entre las anomalias observadas
se encuentran anomalias esqueléticas, hipoplasa, matraso psicomotor y atrofia 6ptica. Su
toma en el segundo trimestre ademas del riesgeam®inagia fetoplacentaria pueden originar

microcefalia, ceguera y retraso mental.

ALCOHOL ETILICO:

Actualmente se considera la ingestion de alcohwolacel factor teratbgeno mas frecuentes en la
produccién de retraso mental. El riesgo de anonfetléh es del orden de 40-50% y su incidencia

varia entre 2 y 90 por 1000 nacidos vivos. Cuanadomrsumo es mas moderado alrededor de 70
ml/dia se observan anomalias en mas del 10% dm$ms. Se desconoce el mecanismo preciso
en el desarrollo del sindrome alcoholico fetal,opse reconoce su independencia de otros
factores (estado nutritivo, habito de fumador).

LITIO:

Utilizado en la psicosis maniaca depresiva, ha sitlicionado con la aparicion de cardiopatias

congénitas, en un 2% de casos de exposicion dushhéz trimestre de gestacion.
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NARCOTICOS:

La creciente frecuencia de drogadiccion en mujgessantes es un reflejo de la incidencia en la
sociedad actual. Siendo mas frecuente las anomdébsistema nervioso central y de las
extremidades. Los productos derivados de la Casrsdiiva muestran efectos teratdgenos a

dosis experimentales elevadas, o mismo que lamagaos opiaceos.

BENZODIACEPINAS:
Aunque algunos sugieren una mayor frecuencia dectief oroplatinos cuando se utilizan en el
ler trimestre de la gestacion, tal asociaciéon neddido ser confirmada y actualmente no se

consideran teratogénicos.

HORMONAS ESTEROIDEAS:

Su administracién durante la gestacion debe saiderada con precaucion, dado la posibilidad
de interferencia en el desarrollo de los procesosmales hormonodependientes. La
administraciéon de corticoides con la aparicion ddectos en el humano es incierta. Los
gestagenos derivados de la nortestosterona ensreql@ se encuentran la etisterona y
noretisterona, puede producir virilizacion en @ébfd.a ingestion inadvertida de contraceptivos

orales combinados puede producir virilizacion aslakas.

Tipos de anomalias que sugieren la etiologia infeosa:
+ Retraso del crecimiento uterino,

Hipodesarrollo motor

Microcefalia

Anomalias oculares

Trombocitopenia

Calcificaciones cerebrales

Ictericia

Hepatoesplenomegalia

- F - & F + F &

Anemia
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CLASIFICACION DE LAS ANOMALIAS CONGENITAS

Segun el simposio sobre malformaciones realizada eiudad de México en marzo de 1979 de
definié un nuevo sistema de nomenclatura y clasifén para los problemas de las morfogénesis
considerandose tres grandes categorias que pueden

interrelacionarse:

a. Malformacion

b. Deformacion

c. Disrupcién

MALFORMACION
Es todo defecto morfolégico de un 6rgano, partendsino o region del cuerpo que resulta de la
alteracion de un proceso de desarrollo desde siojird sea es la existencia de una alteracion

intrinseca del tejido afectado.

Pueden ser

Malformacién aislada: Es un defecto estructural Unico presente al moondel nacimiento. Por
ejemplo Craneosinostosis, Labio Hendido, Polidactbindactilia, etc. Es muy poco frecuente
encontrar malformaciones aisladas ya que la monfegjé esta programada secuencialmente en
el tiempo, por lo que en la mayoria de los casoalteracion primaria desencadena una serie de
eventos en cascada que alteran el desarrollo d@g @teas o campos, llevando a la produccién de

malformaciones mdltiples.

Malformaciones mdltiples Se subdividen en: Complejo malformativo: Se defimando hay
dos o mas malformaciones vecinas provenientes gehonorigen embrioldgico o secuencial de
un mismo proceso patogénico. Un ejemplo es la e@@ad de Crouzon, en la cual la alteracién
primaria es una craneosinostosis y el resto dadtiazgos clinicos: hipertelorismo, exorbitismo,
retrusion del tercio medio de la cara u pseudomtigno, entre otros son alteraciones
secundarias producidas por el crecimiento compengdanto de la masa encefalica como de los

propios huesos craneaf@s.
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Sindrome polimalformativo: es la coexistencia de malformaciones en areamntks y

embriolégicamente no relacionados. Por ejemploirdrf®me de Waardeburg, donde el defecto
bésico es una alteracién bioquimica en las céld@ada cresta neural, presenta un efecto
fenotipico pleiotropico (diversas manifestacioned thismo agente etioldgico), el cual se

manifiesta por piebaldismo, telecanto, hipoplagieagea nasal y sordera sensorineural.

La identificacion de las malformaciones segun utigpacaracteristico (malformacion aislada,
complejo malformativo o sindrome polimalformatit@nden a implicar una etiologia definida,
en contra de las asociaciones fortuitas cuya efiales dificil de precisar.

DEFORMACION :

La deformacién es toda alteracion de forma o p@sicabsoluta o relativa, de una parte del
cuerpo, causada por fuerzas mecanicas. Cuantcanddes $ea la accion de la causa, menor sera el
componente deformativo y mejor el pronostico. Q seda alteracion en la forma o posicion de
un @rgano o region anatdmica causada por fuerzaamuoas externas, siendo el tejido afectado

intrinsecamente normal.

Esto sucede en las mal posiciones de los miembeoslas asimetrias craneofaciales secundarias
a la presion ejercida por masas ocupativas intiaate (miomas), embarazo gemelar. EI mismo
efecto es producido por la limitacion del espackeusdario a oligohidramnios y falta de

movimiento fetal consecutivo.

DISRUPCION:

Es la interrupcion de un proceso que se iniciGnabmente por la interferencia de un agente
externo que afecta a un érgano o region del cuempoualquier momento de la gestacion. Un
ejemplo constituyen las alteraciones producidas lpsr bandas amnidticas, el efecto de
medicamentos o infecciones. Es menester hacefdigedciacion entre las tres categorias clinicas
de defectos congénitos: malformaciones, deformasigndisrupciones sobretodo en funcién del
prondstico del paciente, del 6rgano afectado, g fplaneacion del tratamieritbSin embargo

la separacion de estas tres categorias es corefi@audificil, dado que en ocasiones existe
superposicion entre ellas.
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Cuando nos encontramos frente a un paciente cosalaanalformacién externa, nuestro deber
es, buscar exhaustivamente otras malformacionesnae o internas que, de no encontrarse, nos
harian llegar a la conclusién de que estamos frant® caso de una malformacion aislada.
Cuando tenemos un patrén de diversas malformacionestro deber es tratar de establecer un
diagnadstico sindrémico en el paciente o, en suatefeonsiderar que se trata de una asociacion
(asociacion de dos o mas malformaciones no debildagar) o una secuencia malformativa (la

malformacion original produce otras malformaciodesnanera secuencial).

En ocasiones, las malformaciones (dos 0 mas) é&stahzadas en zonas embriolégicamente no
relacionadas, lo que provoca confusion diagnésticastos casos, la denominacion de cuadro es

el de un sindrome malformativo (polimalformativo).

Las malformaciones congénitas "mayores" cuandcefdctb provoca un problema funcional o
anatomico que limita las actividades normales midividuo que la padece, representa del 3-5% y
se llaman "menores" cuando la malformacién no prawateraciones funcionales ni anatémicas,
son el 14%%°

MUTAGENESIS

Se refiere a un cambio en un gen que le confieaeestructura bioguimica distinta y una nueva
expresion funcional. El mayor porcentaje correspoadas formas recesivas y que por tanto, no
se expresan en estado heterocigoto, por lo queepued hacerse evidente durante varias
generaciones hasta que el alelo anormal coincidéa efertilizacion con otro de la misma

localizacién en el gameto del sexo opuesto.

Las mutaciones dominantes, por el contrario, seesgpen mayor o menor grado con la presencia

de un solo alelo.

En caso de afectar la linea germinal el riesgoxgeesion de la mutacién en el individuo, se

aflade el de la transmision de acuerdo con losipiirscde herencia mendeliana dominante.
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Si la mutacién tiene lugar después de la formaaéh cigoto se tratard de una mutacion
dominante somética, que se expresara solo en foades de las células afectadas. En tal caso
puede manifestarse ya sea funcionalmente, morfdégente en forma neoplasica o como
malformacion. Ello no debe interpretarse como @untot el desarrollo de neoplasias como el de
malformaciones congénitas sean siempre consecuéadi@ proceso mutagénico, sino que, en
algunos casos, ha sido posible explicarlo sobbase de este fendmeno.

ALTERACIONES CROMOSOMICAS .

Los cambios cromosomicos detectables pueden coresisilteraciones en el nUmero o en la
estructura de los cromosomas y puede producirsevgrass mecanismos. Alteraciones en el
namero (errores de division y separacion (Polip&idrriploidia, Tetraploidia), Aneuploidia,
Monosomia, trisomia, alteraciones en la estructuraes en la reparacion de lesiones
cromosomicas. Deleciones, duplicaciones, inversiotranslocaciones. La edad avanzada de la
madre, representa uno de los factores idenficahkes importantes en la génesis de trisomias

autosémicas por errores de disyuncion durante lasise

PRINCIPALES ANOMALIAS CONGENITAS.

DEL SISTEMA NERVIOSO:

DEFECTOS DE CIERRE DEL TUBO NEURAL (DCTN).

Conjunto de defectos congénitos que provocan uectspde alteraciones que van desde espina
bifida oculta (que puede ser asintomético o maifes con sintomas inespecificos) hasta
anencefalia (defecto muy grave en la formacionaléheo con una mortalidad elevadisima).

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

Clasificacion de los DCTN:

1. Espina bifida oculta.

2. Espina bifida abierta: llamada meningocele ki aecta las meninges o mielomeningocele si

afecta meninges y tejido nervioso medular. El tejdedular puede estar cubierto por piel y

membrana o estar roto con exposicion directa akriext

3. Encefalocele: defecto en el craneo posteriap peede presentarse en otras localizaciones

menos frecuentes. Es la protrucion de una paddmel encéfalo a través del defecto.
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4. Iniencefalia: defecto del tubo neural que sallea a nivel occipital y que provoca severa
retroflexion de cuello y tronco.

5. Anencefalia: defecto en la formacion del cramem subsecuente destruccion del tejido
encefalico.

6. Craneoraquisquisis: defecto que abarca tantacafadia como iniencefalia. En ocasiones

considerada dentro de anencefalia.

Etiologia:

Puede ser padecimientos multifactoriales, con dogergrados de contribucion de factores
genéticos y ambientales, también se denominan ppai@etos heterogéneos o de herencia
poligénica por el hecho de participar muchos gemesu génesis . El 60 a 70% se previenen con

la administracién preconcepcional de acido félico.

Manifestaciones clinicas

1. Espina bifida oculta: alteraciones en la seliddul, dolor y presencia de hoyuelo o mechén de
pelos en zona lumbosacra.

2. Espina bifida abierta: depende del nivel debdef manifestado con perdida de sensibilidad y
alteraciones motoras en miembros inferiores, ingentia urinaria y fecal, los pies presentan
defecto de tipo equino secundario a la hipotoniacular.

3. Encefalocele: depende de la extension de laaelte y puede ir desde asintomatico hasta
manifestaciones graves (convulsiones, retraso ip&itay, alteraciones auditivas, etc.).

4. Iniencefalia: problemas graves del desarrokomdvilidad y de sensibilidad que se extiende a
casi todo el cuerpo.

5. Anencefalia y Craneoraquisquisis: fallecen anouitos, horas o dias después del nacimiento.
HIDROCEFALIA CONGENITA

Crecimiento cefalico causado por acumulacién dgdiycefalorraquideo en los

ventriculos cerebrales, debido a un desbalance &nfrroduccion y la absorciéon. Esto provoca
que los ventriculos se agranden y compriman eldejerebral provocando su destrucciéon . La
hidrocefalia congénita usualmente se desarrollmhasemana 20 después de la concepcion .
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Clasificacion:
Hay varios tipos de clasificacion para la hidrotafeongénita.

+ La estenosis acueductal es un tipo de hidrocefakaresulta de estrechez del
acueducto de Silvio. Es la forma m@wan de hidrocefalia.

+ El sindrome de Dandy-Walker es un grupo de defepti@ consisten en:
alargamiento del IV ventriculo, ausargarcial o completa del vermix
cerebelar, quiste de la fosa posterioidrocefalia. La hidrocefalia puede no
estar presente al nacer y desarrellaosteriormente. Representa entre el 5-

12% de las hidrocefalias.

Etiologia:

La hidrocefalia congénita tiene una etiologia regénea.
+ Puede asociarse a anomalias cromosomicas: trigddmifdasomia 13, trisomia
18, triploidia, etc.
+ Puede asociarse a sindromes monogénicos o mermdels&androme de Walker-
Wardburg, sindrome de Meckel, sindrome de Smith#&mitz y a algunas
osteocondrodistrofias. En ocasiones puede serdigacdromosoma X y solo
presentarse en varones.
+ La cuarta parte de los nifios con hidrocefalia tiezspina bifida (80% de los
nifios con espina bifida tienen hidrocefalia).
+ Puede ser secundaria a anomalias del SNC (enaadfglboloprosencefalia,
etc.).
+ Puede ser secundaria a infecciones maternas coroplasmosis, sifilis,
citomegalovirus y rubéola.

Manifestacionesclinicas

Agrandamiento del perimetro cefélico, que, depemitiedel grado puede provocar la presencia
de dibujo venoso en la piel cabelluda, se evideetiaigno del sol naciente (ojos) y hay
limitacion en el movimiento del recién nacido pbv@umen de la cabeza. Si no esta presente al
nacer, el signo llamativo es el aumento del perimmegfalico a una velocidad mayor que lo

normal. Los nifios pueden mostrarse irritablespfloitos, inquietos, duermen poco debido al
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aumento de la presion intracraneal. Se iniciarradtenes oculares o manifestaciones del SNC
como convulsiones. En ocasiones puede estar asooismb defectos congénitos como defectos

cardiacos y labio hendido con o sin paladar hendéstruccion.

CRANEOSINOSTOSIS

Es el cierre prematuro de una o varias suturaseales (sagital, coronal, lambdoidea, metdpica),
que resulta en defectos en la forma craneal. Psedaislada o formar parte de un sindrome,
siendo los mas comunes: sindrome de Crouzon, siedae Apert, sindrome de Carpenter,

sindrome de Saethre-Chotzen y sindrome de Pfeiffer.

Etiologia:
1. Craneosinostosis sindrémicas: hay genes invadios en el cierre de las fontanelas que al

afectarse (mutarse) provocan cierres prematurdesdenismas. Tienen un patron de herencia
autonémico dominante.

2. Craneosinostosis aisladas: provocadas por ggonesse afectan durante el desarrollo
embrionario (genes del desarrollo).

Manifestaciones clinicas:

En las craneosinostosis sindromicas, el cuadrdcolide defectos craneales, extremidades,
faciales y otros, nos ayudan a delinear el diags@sEn el caso de las craneosinostosis no
sindrémicas, el diagndstico es por la falta deioriemto adecuado del perimetro cefélico o la
presencia de una cabeza muy pequefia desde el eatomirritabilidad, llanto constante,

inquietud que puede ser provocada por el aumenim glesion intracraneal.

GENITALES.
GENITALES AMBIGUOS
Son alteraciones del desarrollo de los genitalespyavocan la presencia de genitales externos

no bien definidos con relacién a un sexo en pdaticu

Etiologia:
Pueden ser producidos por alguno de los siguiéatésres:
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1. Genes mutantes: alteraciones genéticas comuarpemtocada por la hiperplasia suprarrenal
congeénita secundaria a mutacion en el gen queicaghiéra la enzima 21-hidroxilasa.

2. Alteraciones cromosomicas: los cromosomas segu&lo Y pueden ser la causa de genitales
ambiguos.

3. Ingesta de anticonceptivos maternos: algunospuestos utilizados como anticonceptivos

pueden provocar virilizacion de genitales en nifias.

Manifestaciones clinicas:

Se realiza en el momento del nacimiento. Desdargbpde vista clinico, pueden ser
asintomatico, pero es importante tomar en cuestaddedades perdedoras de sal
que provocan deshidratacion y hasta la muerteggmas pacientes. Otras variantes

presentan hipertensién arterial.

CROMOSOMOPATIAS

Cualquier alteracion de los cromosomas que resaltan complemento cromosomico alterado
(diferente de 46,XX o de 46, XY) y que ademas afedit fenotipo de la persona, la mas
frecuentemente son: trisomia 21. La alteracibrodectomosomas sexuales (X 0 Y) mas comudn

es la monosomia del cromosoma X o sindrome de Ttfne

Clasificacion:

* Numéricas (cromosomas o0 segmentos de ellos de on&@e menos) o Estructurales
(translocaciones, deleciones, inversiones, dupboas, anillos, isocromosomas).

* Totales (alteracion que afecta a un cromosomer@nd Parciales (alteracion que afecta a una
parte 0 segmento de un cromosoma).

» Autosémicas (que afectan a cualquier cromosoaradtdo autosoma, del par 1 al par 22) o

Gonosomicas o de cromosoma sexual (que afectarabsoma X o al Y).

Etiologia:
Las alteraciones cromosomicas se producen comeesrde la division celular y pueden ocurrir

durante la gametogénesis (formacion y desarrollagsleélulas sexuales masculina y femenina) o

después de la fecundacién del 6vulo por el espernviate en las primeras divisiones celulares
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del cigoto. La gran mayoria de los embarazos cteragiones cromosomicas se abortan,

llegando a representar el 50% de los abortos e&peos del primer trimestre.

Los mecanismos para que se produzca trisomia Ay twisomias son:
+ No-disyuncion en la meiosis, ocurre en el 95%odechsos (trisomia completa).
+ Translocacion entre cromosomas involucrando sieropn la participacion de
un cromosoma 21, corresponde a un 3% dealess.
+ Mosaicismo con la presencia de 2 lineas celukmgsopociones diferentes pero

siempre una de las lineas es trisdmica para elasoma 21.

Manifestaciones clinicas

Trisomia 21 (Sindrome de Down)Se presenta en 1 de cada 500-600 nacimientosyrhiactor

de riesgo representado por la edad materna, a dartos 35 afios. Es menos comudn en fetos
femeninos que masculinos. El diagndstico es clifbcaquicefalia, fisuras palpebrales inclinadas
hacia arriba, perfil plano, occipucio plano, lengyae protruye, cuello corto y ancho, piel

redundante en la nuca, térax ancho y corto, hipatomuscular, clinodactilia de V dedos de

manos, linea Unica palmar, pabellones auriculdsggagicos o con baja implantacion, separacion
de primer y segundo dedo de pies que se continda glanta con un surco. Pueden presentar
malformaciones asociadas como: defectos cardideessds, defectos gastrointestinales de tipo
atresia intestinal, onfalocele, pancreas anulaan@a se presentan complicaciones la mortalidad

se aumenta

Trisomia 18 (Sindrome de Edward): Frecuencia de 1 en 8,000 nacimientos, presentando

también efecto de edad materna. se presenta cpmpbso al nacer, hipotrofia generalizada,
microdolicocefalia con occipucio prominente, miaraga, pabellones auriculares “faunescos” y
de baja implantacion, esterndn corto, pufios cesramm cabalgamiento caracteristico de los
dedos de la mano (quinto sobre cuarto y segund® $etrero),pies en mecedora, criptorquidea
en varones e hipoplasia de labios mayores e hifiartdel clitoris en nifias, malformaciones

cardiacas en el 95% de los casos. Es altamenite leta
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Trisomia 13 (Sindrome de Patau)frecuencia de 1 entre 10,000 a 20,000 nacimignt@ne

efecto de edad materna. Desde el punto de vistekalpresentan: bajo peso al nacer, labio /
paladar hendido, microftalmia o anoftalmia, aplasigis en piel cabelluda, hexadactilia y
defectos de pies, presentan alteraciones de gengaternos e internos, cursan con alteraciones
cerebrales de tipo holoprosencefalia (arrinencefatiebocefalia, ciclocefalia), alteraciones

cardiacas diversas en el 80% de los casos, atteescienales y digestivas. Es altamente mortal.

Monosomia del X (Sindrome de Turne). se presenta unicamente en nifias, el cuadro cksico

el de una recién nacida pequefia para la edad gestaacon talla que oscila entre 45-47 cm,
edema del dorso de manos y pies, implantaciéndehjeabello en la nuca, cuello ancho y halado
(pterigion colli), exceso de piel en la nuca, dedede posicion de dedos de pies, acortamiento de
metatarsianos y/o metacarpianos, se asocia a oefeardiacos, siendo lo mas comudn la
coartacion de la aorta y defectos renales diveiSegresenta con una incidencia de 1 de cada
2,000-3,000 recién nacidas vivas. Su frecuencigreductos abortados o fetos es muy alta, se

calcula que el 99% de las gestaciones Turner seguie

ORALES.

HENDIDURAS ORALES

Las principales son:

1. Labio hendido: falla congénita de los procesailar y nasal medial para fusionarse,

formando un surco o fisura en el labio.

2. Paladar hendido: es la falla congénita de fud&npaladar formando una depresion, surco o
fisura en el techo de la boca.

3. Labio hendido y paladar hendido pueden ocugiosso juntos. Cuando ocurren juntos se
llama labio / paladar hendido.

Etiologia:
El labio hendido con o sin paladar hendido es canado un defecto con herencia de tipo
multifactorial o poligénica. El paladar hendido gsokes considerado un patrén con herencia

autonémica dominante.
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Las hendiduras orales ocurren con frecuencia camersbs sindromes cromosOmicas y
mendelianas: trisomia 13, trisomia 21, sindromebaedas amnidticas, sindrome de Fryns,
sindrome de Meckel, sindrome de Stickler, sindrdmd@reacher-Collins, sindrome de Van der

Woude, sindrome velocardiofacial, y muchos otros.ma

Factores demograficos vy reproductivos

Existen diferencias raciales en el riesgo con i@aa hendiduras orales. Los asiaticos han
reportado las tasas mas elevadas seguidos pordablanca, hispanos y africano americanos.
Debido a estas diferencias étnico-raciales se hsgoe en la influencia de genes en la génesis de

las hendiduras orales.

La consanguinidad puede incrementar el riesgojde bon hendiduras orales.

Factores ambientales y del estilo de vida:

1. Nivel socioeconémico bajo ( controversial.)

2. Exposicion a quimicos, aerosoles, ester glamineoplasicos, solventes alifaticos, etc,

3. Consumo de agua contaminada con tricloroetileztiacloroetileno y dicloroetileno, asociado
a tasas altas de hendiduras orales.

4. Exposicion materna a solventes organicos comeni tolueno y acetona se asocia con labio
hendido.

5. Madres que trabajan en agricultura, hogar cgecaonas agricolas y exposicion a pesticidas,
se han asociado a aumento de tasas de hendidales .or

6. Estres emocional o psicosocial materno en elaesb con posible relacion de secrecion de
cortisona por el estres

7. Consumo de fenobarbital en el embarazo.

Manifestaciones clinicas

El defecto puede ser uni o bilateral, en la graryoma de los casos el labio afectado es el
superior. Los problemas principalmente estan retexos con la alimentacion, con trastornos de
la mecénica deglutatoria lo que lleva a riesgoedlejo, salida de alimento por la nariz, riesgo de

aspiracion, hay disfuncioén tubarica que aumentegfo de otitis media.
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DIAGNOSTICO PRENATAL
El diagnostico prenatal es una serie de pruebassguealizan antes del nacimiento, para que

podamos determinar las malformaciones del embridel ¢eto.

Las pruebas que se realizan son de dos tipos:
1. No Invasivas.

2. Invasivas.

Dentro de las primeras se encuentran el exameasaitografico, el radioldgico, el bioquimico,

la electrocardiografia y la ecocardiografia fdtals actuales técnicas ultrasénicas y la posibilidad
de estudiar distintos aspectos bioquimicos y gemeten células fetales hacen posibles el
diagnostico de numerosas anomalias y permiten gquausencia de anomalias detectables la

gestacion transcurra sin la angustia materna preeseando existe un factor de riesgo conocido

PRUEBAS BIOQUIMICAS .

TRIPLE MARCADOR

El valor de la Alfafetoproteina (AFP) en el diagids prenatal fue sugerido en 1972 en un
informe de Brock y Sutcliffe quienes documentarae tps niveles de AFP en liquido amnidtico
se incrementaron en presencia de defectos delneio@l (DTN). A mediados de los afios 80, se
informd una asociacion entre trisomia 21 fetal ¥ tiveles bajos de AFP en suero materno,
niveles altos de Gonadotropina Coridénica humanajhGniveles bajos de estriol no conjugado
(UES3).

La determinacion de AFP se emple6 inicialmente comandicador de defecto de tubo neural
(DTN) y mas recientemente, en combinacion con otnascadores especificos es til en la
deteccion de Sindrome de Down. La alfafetoprotéfteP) es la proteina predominante en el
plasma fetal durante las etapas tempranas de tacges Estructuralmente se parece a la
albumina, sin embargo, es antigénicamente difentintetiza en el higado del feto y en el saco
vitelino. Los niveles en el plasma fetal se incretae a partir de la semana 14 y disminuyen a

medida que se inicia la sintesis de albumina. iwvsles de AFP en el liquido amnidtico alcanzan
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su valor maximo alrededor de la 132 semana de dtagén, decrecen rapidamente hacia la
semana 22 y contintian disminuyendo gradualmenta kasacimientd?

PREVENCION .*

Al hablar de prevencion hay que distinguir tre®si niveles de accion: primaria, secundaria y
terciaria, segun el momento en que haga la predenBrevencion Primaria la constituyen todas
aquellas medidas destinadas a evitar que se concibeos afectados, es decir medidas
preconcepcionales o que eviten que embriones ssmoagan afectados por agentes externos
teratogénicos. Prevencion secundaria la constittigdas las medidas destinadas a evitar que
nazcan nifios malformados, es decir una vez diaigadst la malformacion por métodos
prenatales, ecografias, estudio genético por cultde células de liquido amnibtico o de
vellosidades coriales u otros métodos, provocabelto. Este tipo de prevencion esta aceptado
en algunos paises, pero no en el nuestro. Prevetmidiaria estd destinada principalmente a
corregir las malformaciones o evitar que éstas ywcah problemas mayores en la vida de los
afectados.

Prevencion Primaria:

Varias son las acciones que se pueden realizagldonde evitar que nazcan nifios afectados con
anomalias congénitas. Ellas basadas en el conatonie los factores de riesgo que pueden

influir en su aparicion:

1. Es sabido que las uniones consanguineas cgestitun alto riesgo para que patologias

autosémico recesivas y multifactoriales se preseatesus decendencia. Este riesgo es mayor
mientras mas cercano sea el parentezco, por ejeanpie primos hermanos el riesgo es el doble
que para la poblacién general.

2. También esta demostrado que los embarazos dgasuje edad avanzada, 35 afios 0 mas,
tienen riesgo aumentado para tener fetos con afmsnatomosomicas, como Sindrome de

Down, que puede presentarse con una frecuenciasta th en 50 nacidos vivos en mujeres de
mas de 40 afos. Es importante dar a conocer a@sggos para que las mujeres de este grupo

etario eviten en lo posible el embarazo.
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3. Estudiar a aquellas mujeres con antecedentalsatos, mortinatos u otros hijos malformados,
para descartar portadores de enfermedades autasdweiesivas, dar el consejo genético

apropiado y los padres con conocimiento de logoepuedan decidir libremente.

4. Medidas de tipo poblacional, como la fortificaticon acido folico de la harina o de alimentos
de consumo masivo, con el fin de prevenir los defede cierre de tubo neural y otras anomalias

probables, como fisura labiopalatina.

5. Evitar la exposicion a teratdgenos. Es sabidw ltay, los hay Fisicos, como las radiaciones
ionizantes, rayos X y la hipertermia, Quimicos catgunos medicamentos como la talidomida,

los citostaticos, anticonvulsionantes, anticoagelorales, litio y otros que administrados en las
primeras etapas de la gestacion pueden producictdsf importantes e incluso la muerte del

embrion, es por lo tanto imprescindible no admiaikds a mujeres embarazadas. También el
alcohol, el cigarrillo y las drogas pueden serttag@nicos por lo que hay que tratar de evitarlos
durante el embarazo. Los teratdgenos de tipo bmdgomo algunas enfermedades maternas,
Diabetes melitus que tiene un riesgo aumentadolaedjue la poblacién sana para anomalias
cardiacas y del SNC, por lo que toda mujer diahétio debe embarazarse hasta que su
enfermedad esté totalmente controlada; hiper ditoptismo no tratado, en el primer caso puede

frenarse el desarrollo del tiroides fetal y prowvooa hipotiroidismo de grado variable, hasta

llegar al cretinismo, el Hipotiroidismo materno,r @ contrario, puede hipertrofiarlo y aparecer

un bocio congénito. Enfermedades virales. Es cdooel sindrome de Rubéola congénita

caracterizado por cardiopatia, sordera y catamatgénita. La prevencion se esta haciendo con la
vacunacion de la poblacién infantil y de las mugeea edad prepuberal o adolescentes. Algo
parecido ocurre con las infecciones por citomegdalsy toxoplasmosis, sifilis y Sida,

enfermedades que deben ser tratadas previamesteatazo.

Prevencion secundaria

Ya explicamos en que consiste y los alcances gune &n nuestro medio, en que no es aceptada.
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Prevencion terciaria

Esta constituida por todas aquellas medidas desitna corregir la malformacion, evitar las
consecuencias de ella y mejorar la calidad de silaafectado y, en algunos casos, evitar la
aparicion de los signos de la enfermedad o susecuoescias, ya sea haciendo tratamiento
prenatal, en malformaciones como las valvas uestyahernia diafragmatica en que se esta
haciendo cirugia intrauterina o tratamiento meédgiaca evitar la virilizacion de fetos femeninos
en los casos de hiperplasia suprarenal por deficiede la 21 hidroxilasa, enfermedad
autosomica recesiva que puede ser diagnosticadazonente durante la gestacion y tratamiento
postnatal en afecciones como el hipotiroidismo éaitg y la fenilquetonuria, para los que
actualmente se hace screening neonatal con elefidiagnosticarlas antes que aparezcan sus

manifestaciones y su secuela mas importante eticetaental.
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DISENO METODOLOGICO

TIPO DE ESTUDIO:

Descriptivo de corte transversal.

AREA DE ESTUDIO:
Sala de neonatologia del Hospital Mauricio AbdalaeHa ciudad de Chinandega. Enero del afio
2005 a noviembre del afio 2006.

POBLACION DE ESTUDIO:
Todos los recién nacidos con malformacion congéngeesados en la sala de neonatologia del
Hospital Mauricio Abdalah. En el periodo de Ene@02 a Noviembre del 2006.

CRITERIOS DE INCLUSION:
Todos los recién nacidos ingresados en la saleedeatologia del Hospital Mauricio Abdalah
que presentaron malformaciones congénitas nacid@s periodo de estudio y con informacion

completa en sus expedientes clinicos.

CRITERIOS DE EXCLUSION :
Todos los Obitos fetales y recién nacidos vivogaextospitalarios que presentaron alguna
malformacién congénita y recién nacida hospitalgtia no presentan informacion completa en

sus expedientes clinicos.

DEFINICION DE MALFORMACION CONGENITA
Segun la OMS es una anomalia del desarrollo m@ifdd estructural, funcional o molecular
presentes al nacer (aunque pueda manifestarseardéa} ¢xterna o interna, familiar o esporadica,

hereditaria 0 no, Unica o multiple.
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INSTRUMENTO DE RECOLECCION DE LA INFORMACION
Se elabor6 una ficha de recoleccién de informapi@ma obtener los datos de los expedientes
clinicos con informacion completa de los reciénid@e con malformaciones congénitas en el

periodo de estudio.

FUENTE:
La informacion se obtuvo de fuente secundaria,ugalgs datos se obtuvieron de los expedientes

clinicos de pacientes con malformacién congénitaprendidos en el periodo de estudio.

PROCEDIMENTO DE LA RECOLECCON DE LOS DATOS:

Se visito el servicio de estadistica donde seiblias numeros de expedientes clinicos de nifios
con malformaciones congénitas, posteriormente S&Va seccion de admision, se solicitaron
dichos expedientes y se revisaron cada uno de géos ver si cumplen con los criterios de

inclusion y posteriormente se procedio a la obéende la informacion.

ASPECTOSETICOS:
Se solicitd autorizacion del director del Hospitdhuricio Abdalah para revision expedientes
clinicos, previa explicacion de los objetivos dstudio. La informacion de este estudio sera

utilizada meramente con fines cientificos.

PLAN DE TABULACION Y ANALISIS :
La informacién obtenida se proces6 de manera atizada utilizando el programa SPSS
version 12.0. Se calculara tasas de prevalenc@ceptajes y los resultados se presentan en

tablas y graficos.
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VARIABLES :

a) Variables de caracterizacion del nifip

Sexo.
Tipo de malformacion presente.
Edad gestacional

b) Factores maternos

Residencia

Ocupacion

Edad

Escolaridad

Antecedentes patologicos
Antecedentes patoldgicos de abortos
Numero de embarazos

Numero de CPN

Patologias transgestacionales

Antecedentes patoldgicos familiares de malformasaongénitas

Antecedentes de hijos fallecidos
Habitos maternos

c) Factores ambientales:

Toma de farmacos

Uso del tabaco
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OPERACIONALIZACION DE LAS VARIABLES

VARIABLE DEFINICION INDICADOR ESCALA
Sexo del recién Caracteristicas Sexo * Femenino
nacido. fenotipicas del ser » Masculino
humano. * Ambiguo
Tipos de Defecto Tipo de * SNC
malformaciones morfoldgico malformacién * Faciales
congénitas de un 6rgano, parte * Cardiacas

del mismo o region
del cuerpo que
resulta de la
alteracion de un
proceso de

desarrollo desde sU

* Pulmonares

* Digestivas

* Genitales

» Musculo
esqueléticas

* Piel

inicio.  Sindrome
* Otros

Edad gestacional | Semanas de Semanas *«28a36.
del recién nacido. | gestacion desde la * 37 a4l.

fecundacion hasta > 42,

el momento del

parto.
Procedencia Region geogréfica | Lugar » Urbana
materna de donde proceden area * Rural.

las madres.

Ocupacion de la

madre

Labor que realiza

Trabajo

Ama de casa
Estudiante
Doméstica

Profesional
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Edad materna Anos cumplidos Edad en afios. +<15
cumplida. desde el nacimientp «15a19
hasta el momento «20a?24
del parto. «25a29
*30a34
* <35
Escolaridad Nivel de estudio Nivel » Analfabeta
Materna recibido por la alcanzado * Primaria
embarazada al » Secundaria
momento del * Técnica
estudio * Universitaria
Antecedentes Enfermedad Patologia Epilepsia
patologicos materna previa al Diabetes
maternos embarazo actual HTA
Asma
No sabe
Ninguna
Antecedentes de | Muerte del Patologia Si
abortos producto antes de No
las 20 semanas de
embarazo
NUumero de Periodo de gravidez Cuantos embarazos1
embarazos ha tenido hasta la | 2
fecha. 3
4
5
>5
Controles Numero de veces | Numero * Ninguno
prenatales qgue la mujer asistig «las3
a la atencion del *4a6
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embarazo y su «>7
evolucion.
Patologias Alteraciones Patologias * IVU
Transgestacionales patologicas * Leucorrea
presente * Vaginitis
en la madre durante * Pre-eclampsia
el embarazo. * Otros
Antecedentes Historia de MFC * Sl
familiares de malformaciones familiar *NO
malformaciones congeénitas en la
congénitas familia (Familia de
ler grado)
Habitos materno | Utilizacion de Tipo de » Tabaco
sustancias nocivas| sustancias * Café
para la salud de * alcohol
madre y el feto. * Ninguna
Exposicion a Toma de Farmacos Sl
farmacos medicamentos NO
durante el
embarazo
Condicion de Forma en que el | Condicion de + Alta
egreso recién nacido sale | egreso e Fallecido
del hospital « Abandono
* Traslado
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Resultados

Durante el presente estudio se encontrdé que lagdbl de recién nacidos corresponde a 12,595
en los afos 2005 y 2006; de éstos 6,423 nacienaos y 59 nacieron muertos en el 2005 y 6,059

nacieron vivos y 54 nacieron muertos para el 2006.

El total de casos con defectos congénitos encaygriagk de 63 nacidos vivos, 26 en el afio 2005
y 37 en el aflo 2006 de esta forma la frecuencienakéormaciones congénitas en el Hospital
Mauricio Abdalah para el afio 2005 fue de 0.4% yaprafio 2006 de 0.6%, lo cual nos da un
promedio de 0.5% del periodo de estudio, 0 seaugoede cada 198 nacidos vivos presento

alguna anomalia congéni{&uadro N° 1)

Al calcular la tasa de prevalencia de malformaesooongénitas para el afio 2005 el resultado
fue de 4.05 niflos con malformaciones congénitascada 1000 nacidos vivos; y la tasa de
prevalencia para el afio 2006 fue de 6.1 nifios calformaciones congénitas por cada 1000

nacidos vivos.

De acuerdo al sexo de los recién nacidos vivosntalformaciones congénitas, se encontré que
el sexo masculino predominé con 71.5 % (n=45) segb femenino representa el 28.6 % (n=18).
(Grafico N° 2).

La edad gestacional que predominé fue la a térmapcesentada por 87.3 % (n=55) entre 37 y
42 semanas, seguida de 9.5% (n=6) los pre térneintvte 28-36 semanas y por ultimo los pos
términos con 3.2 % (n=2) para las mayores de 42as8asde gestaciofGrafico N° 3).

Las malformaciones congénitas de los recién nasittos mas frecuentes corresponden a las del
sistema nervioso (SN) y las cardiacas, ambas ca20.€&% (n=13), entre las que figuran:
hidrocefalia y mielomeningocele, de las nerviosas;Cardiopatias congénitas ciandgenas y no
ciandgenas, asi como la comunicacion intervenaialéstacan en las cardiacas. Cabe mencionar
que estos diagndsticos son reportados por los iefiptss, es probable que se deba a la falta de

métodos diagndsticos en este hospital. Las mugtiptalformaciones comprenden el 17.5 %
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(n=11), encontrando combinaciones com®N y Mduasculo Esqueléticas(hidrocefalia y
dismorfismo de miembros inferiores y superior&, y Genitales(hidrocefalia, criptorquidia
bilateral, micropene), Cardiacas y Genitales (transposicion de grandes vasos, hernia
inguinoescrotal bilateral gigante4. Mdusculo Esquelético y Genitales(Acondroplasia,

Equinovaro Criptorquidea).

Las Malformaciones Digestivas representan el 1519240) siendo éstos los anos imperforados,
hipertrofia de piloro, atresiasesoféagicas y atresiadenal. Los sindromes, especificamente el
Sindrome de Down, corresponden el 7.9 % (5), segdél las faciales como labio leporino y
paladar hendido, al igual que las genitales conpiorguidia e hipospéadica representan el 6.3 %
(4) cada una, por ultimo el 4.8 % (3) correspontiesanusculo esqueléticas con las polidactilias.
(Grafico N° 4).

En relacion al grupo etareo de las madres con fijas que presentan malformacion el 28.6 %
(n=18) corresponden a madres con edades entre 46ek9 seguido de 25.4 % (n=16) entre 20-
24 anos; las mujeres entre 30-34 afios represehthdd. 2 % (n=8), para terminar con igual

porcentaje las mujeres entre 35-49 afios(Grafico N° 5).

En relacién a la procedencia materna y Malformaso@ongénitas de los recién nacidos vivos,
predomind el area urbana con 76.2 % (n=48), segilatiéarea rural con 23.8 % (n=18grafico
N° 6).

Respecto a la escolaridad materna y Malformaci@wsyénitas de los recién nacidos vivos, el
50.8 % (n=32) le corresponde a la primaria, luegedcundaria con 30.2 % (n=19), seguido de
las analfabetas con el 15.9 % (n=10), por ultime laiversitarias con 3.2 % (n=2)
(Grafico N° 7).

A demas, se encontré que respecto a la ocupacifesdaadres de los nifios nacidos vivos con
malformaciones congénitas, las amas de casa espaesel 88.9 %(n=56) seguido de las
estudiantes con 6.3% (n=4) luego 1.6% (n=1) sotuca®s; enfermeras y domesticas tienen este

mismo porcentaje respectivame(@adro No 8).
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Dentro de los antecedentes patologicos maternb83.2 % (n=59) no tenia ninguno, el 3.2%
(n=2) presentaban epilepsia y el 1.6% (n=1) prewam diabetes mellitus tipo 2 e hipertension

arterial(Gréafico No 9).

En las madres de hijos nacidos vivos con malforémacongeénita el 81% (n=51) no presentaban

antecedentes de abortos mientras que el 19% (isFik®presentarorrafico No 10)

Segun la frecuencia de malformaciones congénitdesdeecién nacidos vivos relacionadas con
el nimero de controles prenatales de mujeres ¢os ¢on malformacion, se detectd que las que
recibieron entre 4 — 6 controles tuvieron el 52.4r#433) de nifios afectados, seguido de 30.2%
(n=19) en aquellas que recibieron de 1 — 3 CPNyduas mujeres que no se realizaron ningun
control obtuvieron el 12.7% (n=8), por ultimo lasegrecibieron 7 CPN tuvieron 4.8% (n=3) de

niflos afectadogGrafico No 11)

El 77.8% (49) de las madres de hijos recién nacuiass con malformaciones congénitas no
presentd ninguna patologia transgestacional, Eswinarias se presentaron en un 14.3% (n=9),
seguidas de un 1% (n=1) de las patologias commazaede parto pre término, gastritis,
neumonia, retardo del crecimiento intra-uterino ogura prematura de membrana (RMP)
(Grafico No 12).

En relacion a los antecedentes familiares de lménenacidos vivos con malformacion congénita

el 100% no saben o desconocen si tuvieron familieo@ este problen{&€uadro No 13)
Los habitos maternos analizados con respectoapdecion de malformaciones congénitas, el
87.35% (n=5) no presentd ningun habito de riesgoocido, sin embargo el 12.7% (n=8)

reflejaron la ingesta de caf&rafico No 14).

De acuerdo a la ingesta de farmacos durante elraahal 96.85 % (61) de las madres confirmé

la ingesta de hierro y folatos, el 14.3 % (9) irgantibidticos (amoxicilina) y el 1.6% (1) tomo
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ademas farmacos hipoglicemiantes. El 3.2%(2) destabarazadas no tomdé ningun tipo de
farmaco(Grafico No 15).

Segun el tipo de egreso, se obtuvo el 69.8% (ndédlps altas, seguido de 26.9% (n=17) de
fallecidos, predominando las malformaciones caedi&5%(n=6) y multiples con 7.9% (n=5) al
igual que las del SNC. Las digestivas ocuparon.®{n=1). Solamente el 1.5% (n=1) de los
recién nacidos con malformacion abandond y conligoecentaje fue trasladado a un mejor
nivel de resolucioriGrafico No 16).
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Analisis y Discusién

Durante el presente estudio sobre Malformacionegy@utas y factores asociados en el Servicio
de Neonatologia del Hospital Mauricio Abdalah depBrtamento de Chinandega en los afios de
estudio 2005 y 2006, se encontré que el total deepees recién nacidos fue de 12,595, de los
cuales 12,482 nacieron vivos y 113 nacieron muelst cantidad de nacimientos se debe a que
éste hospital constituye el Unico centro de refdeea nivel departamental al que, junto con la
colaboracion de la Casa Materna Belén que se emmauen esta misma ciudad, se elevan los

problemas maternos-infantiles para una mayor reswiu

Los pacientes estudiados con Malformaciones Cotagehueron 63 nifios(as), con un porcentaje
de 0.5. Este es el primer estudio realizado enaaphtal Mauricio Abdalah, por tal razén no

existen antecedentes que sirvan como referenciagrmsibargo este porcentaje es similar al
reportado por el Dr. Quintana Ruiz en el HospitalrtBa Calderon Roque de la ciudad de
Managua durante el periodo 1993 y 1994, en el mpdrta un 0.5 % de incidencia de defectos
congénitos. En un estudio realizado en Chile eh®&2-1997, se encontro el 2.8% de recién

nacidos malformados, un dato mucho mayor que loswé nacional.

Al comparar las tasas de prevalencia de malformasi@ongénitas para los afios 2005 y 2006,
4.05/1000 y 6.1/1000 respectivamente se puedeuwetincremento en el afio 2006 en

comparacion con el afio 2005 de 2 nifios con malfconas congénitas por cada 1000 nacidos
vivos. Esta prevalencia ha ido aumentando y se ddb incorporacion de nuevas técnicas de
diagnéstico, tanto pre como post-natales en éste gesarrollado que desafortunadamente

NOsotros no contamos.

En relacion a la edad gestacional de los reciémosivos con malformaciones congénitas, los
que se encontraron entre 37-42 semanas de gespaeimminaron con 87.3 % (n=55), teniendo
concordancia con investigaciones nacionales deokfaticiones Congénitas del Dr. Bojorge en
el afio 2003 (Hospital Fernando Vélez Paiz) com 8.y el Dr. Vargas Baez en este mismo

Hospital con 63.8 % en el afio 2004, sin embargpraeenta relacion con literatura extranjera
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donde la mayor incidencia se refleja en los pretés(Mueller R F, Young ID. Genéticas y
anomalias congénitas. Espafia).

El sexo Masculino es el mas afectado con 71.5 %45)h=el cual es similar a otros estudios
nacionales como el del Dr. Vargas Baez, que regb&8 % del sexo masculino. En nuestro caso

de debe a que el mayor porcentaje estudiado cormdspecién nacidos del sexo masculino.

Las alteraciones congénitas del SN y cardiaca0dh% (n=13) respectivamente destacan en el
presente estudio, que concuerda a las encontradast@dios anteriores como el Dr. Quintana
Ruiz que report6é una frecuencia de 32.8 % pardNedésu estudio; contrario a los que presenté
el Dr. Vargas Baez con 33.3 % para las Musculo@étioas. Desafortunadamente en la
literatura extranjera el abordaje de las anomabasdiferente (Individual, Sindromicas,

asociaciones, mayores y menores) que imposibéi#izar comparaciones con nuestro estudio.
En segundo lugar el presente estudio reveld quenidsples Malformaciones presentaron un

17.5 % (n=11), sin encontrar un dato de referesiandar en otras literaturas nacionales.

Al analizar las edades maternas, los recién nacitlos malformados en el grupo entre 15-19

aflos ocup6 el 28.0 % (n=18), seguido del 25.4 %d&h=entre las edades de 20-24 afios,

relacionandose con el reporte del Dr. Vargas Baewen refleja que el 73 % de las madres

presentan entre 16-25 afios. Sin embargo la liter&xtranjera reporta una mayor frecuencia de
recién nacidos malformados de madres con edadesTeg de la vida, menores de 15 afios y
mayores de 35 afos, pero dada nuestra realidadbloleza, estrés, exposicion a sustancias
toxicas, etc. ; es posible que este grupo por sargansible a la vida laboral haya estado mucho
mAas expuesto.

Las madres sin antecedentes de aborto estan mefaidse por el 81% (n=51) sin embargo el
19% (n=12) de ellas si presentan este antecedemtese] relaciond con el estudio del doctor
Quintana Ruiz en el que se refleja como factor idego para malformacién congénita los
abortos, de igual forma Smith L Winnguarden (Tratdd medicina interna de Cecil) afirma que
la mitad de los abortos espontaneos son debiddeatds congénitos incompatibles con la vida

qgue no les permite llegar al término.
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Los controles prenatales (CPN) constituyen un itaobe méetodo clinico para detectar diferentes
factores de riesgo de muchas patologias, no esexmlttas las malformaciones de una nueva
vida en el seno materno, sin embargo el 52.45%3nd& las madres que se realizaron entre 4-6
CPN presentaron mayor numero de hijos malformaumsprrespondiendo a literatura extranjera
donde las madres con ningun control prenatal ptasemayor incidencia, como lo indica el

Doctor Nazer Herrera J, con lo que se refiere sgm@&on primaria.

A nivel nacional el doctor reporta datos similagesel Hospital Fernando Vélez Paiz en el 2004
con 38.6% en aquellas que se realizaron de 4 -\6 E§to puede deberse a la deficiencia en los
controles prenatales donde no detectaron los &tde riesgo, sumado a nuestro bajo nivel
socio-econémico, educativo y de salud en que laonf@myde las madres no tienen acceso a
examenes que contribuyen a la deteccion tempranatfermaciones y muchas quedan fuera de
las estadisticas.

Al analizar las madres de hijos recién nacidos vin@lformados con respecto a las patologias
transgetacionales el mayor porcentaje no presemguma enfermedad 77.8 %, que no
corresponde segun literatura extranjera en la quee3 Pons manifiesta que las infecciones que
estan asociadas con el 10% de los defectos cdagéBs muy probable que la poca muestra de
los casos de este estudio sea la principal causstedecho.

Al evaluar madres con hijos y/o familiares con matfacion congénitas, encontramos que el
100% niega tener hijos mal formados y no sabensgcat®cen si tuvieron familiares con este
problema, contrario a reportes literarios (Revi§abana de Gineco-Obstetricia) en donde existe
una mayor incidencia de nifios con malformacionegénitas en aquellas con antecedente de
hermanos mal formado y familiares portadores denatias congénitas, siendo responsable del
20% de los casos. El mayor porcentajes de las mamrne hijos mal formados 96,8% (n=61)
ingirieron hierro y folatos, lo cual correspond®s datos de este estudio en el que a pesar que el
sistema nervioso central prevalece con mayor ptagede aparicion no encontramos defectos
del tubo neural (ECLAMC andlisis clinico epidemglklp de factores asociados a

malformaciones congénitas)
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El area urbana es la procedencia que predominaestugelio con 76.2% (n=48), probablemente
debido a la accesibilidad y que tiene este gruposaservicios de salud por su situacion
geografica teniendo asi mayor captacion y regdérdas madres a este centro hospitalario. A
pesar que las urbanas prevalecieron, cabe menadjoeaen la de Chinandega se encuentra la
Casa Materna Belén la cual coordina con el Ministde Salud la referencia de madres del area

rural para poder ser atendidas por las determiresfzescialidades.

De acuerdo a la escolaridad materna la primar&l ssyor nivel alcanzado con 50.8% (n=32) y
la mayoria de estos es un nivel incompleto de csitoh de la primaria lo que nos indica que sus
conocimientos son deficientes ante un determinadtoif que potencia o desencadena el riesgo

de malformacién congénitas.

Esto se corrobora con el Doctor Vargas Baez el prgdenta el 50.4% de las madres con hijos

mal formados que alcanzaron el nivel de primaria.

La madres ama de casa presentaron mayor frecugmtigos recién nacidos vivos malformados
con 88.9% (n=56) relacionado con la mayor incider® madre que presenta un bajo nivel de
educacion y que no estan estudiando lo que nosairglie a mayor nivel de estudio menor
frecuencia de malformaciones congeénitas.

Los habitos maternos analizados respecto a la caparide recién nacidos vivos con

malformaciones congénitas el 87.3% (n=55) no ptésemgun habito que sea de riesgo sin
embargo el 12.7 % (n=8) reflejaron la ingesta dé gar las costumbre de nuestra poblacion,
esta conocido que la cafeina causa alteracionksranrfogénesis (malformaciones de etiologia

multifactorial de Saavedra D)

Al analizar las madres con patologias, afortunadéenel 93.7%(n=59) no tenian enfermedades
cronicas durante la gestacion, seguida de epilepsia 1.6%, diabetes mellitus tipo 2 e
hipertension arterial con igual porcentaje, sin @mgb la muestra no es significativa para poder

determinar si esta patologia inciden en la aparidé nifilos mal formado, aunque esta claro que
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las mujeres diabéticas tienen un riesgo de 2-4svey/or que sus hijos presenten algun tipo de

malformacién en el momento del nacimiento que lalgdn en general.

La condicidn de alta constituye el mayor porcen&jcontrado en los nifios con malformaciones
congeénitas, dato que se correlaciona con el estlediDr. Vargas Baez en el Hospital Fernando
Vélez Pdiz. Esto se debe a que la mayoria de les@gestan constituidos por patologias que no
comprometen en gran medida la vida del pacientep pen repercusiones, como las
malformaciones digestivas (14.2% de las altas),as las cardiopatias, las del SNC vy

principalmente las multiples malformaciones.
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CONCLUSIONES

Se encontrd un porcentaje de 0.5 de malformacicmegenitas.

Las tasas de prevalencia de malformaciones comgdquatra los afios 2005 y 2006, fueron
4.05/1000 y 6.1/1000 respectivamente.

La edad gestacional del recién nacido afectaderitre 37 — 42 semanas, el sexo que

predominé fue el masculino.

Las malformaciones cardiacas y del sistema nersiosotral prevalecieron en el estudio

La edad materna mas frecuente fue entre 15 a 19 efio escolaridad primaria

procedente del area urbana.

Los antecedentes patolégicos maternos no fue tor fdeterminante, la infeccion de vias

urinarias es la patologia transgestacional masiérégemente.

El mayor nimero de controles prenatales fue dé 4 el consumo del café fue el habito
materno mas frecuente siendo éste un importantiar facdisponerte a las

malformaciones congénitas.

Las malformaciones congénitas en este estudio relagonan con los antecedentes
familiares de las madres, ya que en ciertas ocasion existian y en otras lo

desconocian.

El hierro y los folatos son los farmacos mayormeotgsumidos por las madres con hijos
malformados, los cuales al contrario de otros,ebeian a la no aparicion de

malformaciones del tubo neural.

El alta constituye la condicion de egreso mas &ata!
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RECOMENDACIONES

Orientar a las mujeres en edad fértil sobre lost@geeratogénicos y sus efectos sobre el
recién nacido, iniciando desde la captacion delaza#o y seguimiento en los controles

prenatales.

Capacitar y fortalecer los conocimientos al perbdaaalud, sobre los diferentes tipos de
malformaciones, asi como conocer los lugares @eenefia para cada tipo de

malformacién congénita.

Mejorar el registro de las malformaciones congéretalas unidades de salud, a través de
fichas que investiguen mas factores de riesgo mipen una mejor clasificacion de las

malformaciones congénitas.

Mejorar el abordaje del paciente con mal forma@a@génitas con las diferentes
especialidades, para obtener correcciones oportugagalla a mejorar el prondstico de

vida del paciente.

Realizar estudio de casos y controles para ideatifactores de riesgos de forma
especifica y de esta manera contribuir al descenda incidencia de mal formaciones

congeénitas
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Cuadro No.1. Malformaciones Congénitas encontradasn el Hospital Mauricio Abdalah.

Chinandega 2005-2006.

Indicadores Afo 2005 | Afo2006 | Total
Nacidos Vivos 6423 6059 12482
Nacidos vivos con Malformacién Congénitas 26 37 63
% de nacidos vivos con Malformaciones congénitas 4 0. 0.6 0.5

Fuente: Estadistica Hosp. Mauricio Abdalah.
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Grafico No. 2

Sexo del recien nacido y malformaciones congénitas
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Grafico No. 3

Edad gestacional de las madres y malformaciones co
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Gréfico No. 4

Distribucion de Tipos de malformaciones congénitas
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Gréafico No. 5

Edad de la madre y malformaciones congénitas
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Gréafico No. 6

Procedencia de la madre y malformaciones congénita
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Gréafico No. 7

Escolaridad de la madre y malformaciones congénitas
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Cuadro No 8. Distribucion de malformacioén y ocupad@n de la madre

Malformacion
Congénitas

Ocupacion de la madre Total
Ama de Estudiante Costurera | Enfermera | Doméstica
casa
FC % FC % FC % FC % FC % FC %
56 88.9| 4 6.3 1 1.6 1 1.6 1.6 63 100

Fuente secundaria
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Gréfico No. 9

Antecedentes patololdgicos de la madre y malformaci ones
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Gréfico No. 10

Antecedentes de abortos y malformaciones congénitas
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Gréafico No. 11

Numero de CNP y malformaciones congénitas
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Gréfico No. 12

Patologia transgestacional y malformaciones congén

itas

1.59%|A 1.59%8_ 1.59%@ |
T

80—
60—
40—
20
0_
Gastritis NeumoniaVI |
APP VU RCIU

Patologias_transgestacional

RPM

72



Cuadro No. 13 Distribucion de malformacion y antecgentes patoldgicos familiares.

Antecedentes patologicos familiares.

Malformaciones
congénitas

Si No Total
Fc % Fc % Fc %
00 00 63 100 63 100

Fuente secundaria
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Gréfico No. 14

Habitos maternos y malformaciones congénitas
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Cuadro No. 15 Distribucién de malformacion y tomale farmaco.

Toma de farmaco

Felfolatos| Fe/folatos/amoxicilina| Sin Felfolatos/hipoglicemianteg total
datos
Fc | % Fc % Fc| % |Fc % Fc | %
Malformacion |51 | 81.0| 9 14.3 2| 321 1.6 63| 100

Fuente secundaria
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Grafico No 16

Condicion de egreso de los nifios con malformacione s congénitas .
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Fuente: Estadistica Hosp. Mauricio Abdalah




Factores de riesgos maternos y ambientaesciados a malformaciones congénitas en recién
nacidos en etervicio de neonatologia. hospital materno infdiMiduricio Abdalah”, enero del

afio 2005-noviembre del afio 2006

FICHA DE RECOLECCION DE DATOS

Recién Nacido Numero de expedientes:

Edad gestacional:

Sexo: masculino () Femenino () Ambigug (
Tipo de malformacion congénita:
S.N.C. cual:

Faciales. Cual:

Sindromes. Cual:

Pulmonares. Cual:

Cardiopatias. Cual:

Digestivas. Cual:

Genitales. Cual:

Musculo esqueléticas. Cual:
Piel. Cual:

Otros. Cual:

Materna.

Edad: Procedencia: Urbano. ( ) Rural Escolaridad
materna:Analfabeta () Primaria () Secundaridégnica () Universidad()

Ocupacion:

Antecedentes patoldgicos matembJA: () Diabetes: () Epilepsia: () - Asma: ()

Antecedentes de abortos: Si ( ) No( ) NUumero de embarazos
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Numero de CPN:
Patologias transgestacional: Especificar

Antecedentes familiares de MC:
1. Hijos con malformaciones congénitas: Sl () NO'{po

2. Otros: Familiares: SI () - NO ()
Habitos maternos:-Tabaco: () - Alcohol: () -Cdf§- Ninguno: ()

Exposicion a factores ambientales:

- Farmacos: () cual No sabe ()

- Ninguno: ()
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