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RESUMEN

Objetivo: Identificar la brecha de conocimientos y habilidades existentes para el
abordaje de nifios y nifias con defectos congeénitos, en los estudiantes de la especialidad

de pediatria.

Métodos: El proyecto de investigacion se desarrolld en dos fases. Durante la primera
fase se realiz6 una revision documental del plan de estudio de la especialidad de
pediatria. Se procedié a identificar la existencia del plan curricular, la coherencia del
plan de estudio y el componente curricular defectos congénitos. Durante la segunda
fase se realiz6 evaluacion de competencias a través de un Examen Clinico Objetivo y
Estructurado (ECOE) de las habilidades desarrolladas por 14 estudiantes de la
especialidad de pediatria en relacion al diagndstico, manejo y prevencion de los defectos

congénitos.

Resultados: Existe un plan curricular de la especialidad disefiado en unidades de
aprendizaje teoricas y préacticas clinicas. El plan de estudio adolece del componente
defectos congénitos, por lo que se carece de objetivos, contenidos o estrategias de
aprendizaje. El proceso ensefianza aprendizaje es por oportunidad. Ninguno de los
estudiantes aprobd mas del 75% de las estaciones evaluadas por lo tanto el grado de

desempefio durante el ECOE fue insatisfactorio.

Conclusiones: Existe una brecha de conocimientos en los estudiantes de la especialidad
de pediatria de la facultad de medicina de la UNAN- Leon, entre las habilidades
desarrolladas y las habilidades necesarias para el abordaje diagnostico y terapéutico de

los bebes con defectos congénitos.

Palabras claves: Evaluacion por competencias, componente defectos congenitos.



INTRODUCCION

La Educacion Superior enfrenta el desafio de formar profesionales en un mundo
cambiante, donde el desarrollo cientifico-técnico avanza a pasos acelerados, lo que
genera, un desfase importante entre dicho desarrollo, los procesos de formacion de

recursos humanos y la generacion de conocimientos y tecnologias.*

Al igual que las tendencias en la educacion médica evolucionan con el tiempo, los
procesos de revision curricular deben ser cambiantes y continuos para mantenerse a la
par de dichas tendencias. Muchas facultades de medicina se encuentran inmersas en 1os
procesos de transformacion curricular, tanto en la formacion del médico general como

en las diferentes especialidades, incluyendo la especialidad de pediatria.*

La formacién y ejercicio de la pediatria, se ha debido adecuar a la evolucion de la
morbimortalidad infantil consecuencia de los cambios sociodemograficos,
educacionales, los avances cientifico-tecnoldgicos y las modificaciones en los sistemas

de salud, ocurridos en las Gltimas décadas.>3*

El pediatra, durante su formacion, debe adquirir competencias que le permitan brindar
atencion preventiva y promocional, realizar diagnostico precoz y oportuno de las
enfermedades que afectan a los infantes y adolescentes, ademas de velar por el 6ptimo
desarrollo tanto del nifio sano, como de aquel que necesita atencion multidisciplinaria
e intersectorial. Es por ello que la orientacion de la ensefianza y ejercicio de la pediatria
debe responder a las necesidades de salud de la poblacion y politicas del pais*

La especialidad de pediatria inicié en Nicaragua durante el afio 1982, organizandose el
programa de residencia en la UNAN —Leo6n. La apertura de dicha especialidad surge
como respuesta a las necesidades de salud de la poblacién infantil del pais. En esa
época, las principales causas de mortalidad identificadas tenian origen infeccioso®. El
programa de la especialidad, estaba dirigido a la ensefianza de este tipo de afecciones,
dando poca o ninguna importancia a la ensefianza relacionada con otros problemas de
salud, como por ejemplo los defectos congénitos. El curriculo estaba estructurado en
base a objetivos de aprendizaje y no a la adquisicion de competencias.
2



A pesar que ha existido un cambio en el perfil epidemioldgico de los principales
problemas de salud que afectan a la poblacion pediatrica, el perfil profesional vy el
curriculo de la especialidad de pediatria desde el afio 1982 no ha experimentado
transformaciones,  por lo que algunas patologias emergentes como los defectos
congénitos, no estan incluidos como temas relevantes®. Por ello, no tenemos certeza
sobre las competencias adquiridas por nuestros egresados para el diagnostico,

tratamiento y prevencion de las patologias antes mencionadas.

Es necesaria una evaluacion del curriculo que nos permita identificar las competencias
adquiridas en el tema de defectos congénitos y con ello realizar las transformaciones
necesarias al curriculo actual de la especialidad.

La Universidad Nacional Auténoma de Nicaragua, Leon (UNAN-Ledn), aprobo6 en
Julio de 1995, la conformacion de la Comision de Reforma Universitaria, la cual apoya
los procesos de una evaluacion integral de la Universidad. En este proceso la UNAN-
Ledn realiza una transformacion curricular, adoptando un modelo de ensefianza
constructivista, basado en el desarrollo de competenciasy enfocado en el aprendizaje
activo’. En este contexto la Facultad de Medicina ha desarrollado actividades que la
ubican en la vanguardia de dicha transformacion curricular. A partir del afio 1998, el
disefio de la carrera de medicina parte de un perfil profesional por competencias que
permite al estudiante desempefiarse de manera satisfactoria en ambientes hospitalarios
y comunitarios, promueve la capacidad de aprender a aprender, aprender a hacer,
aprender a ser y aprender a convivir, con el fin de enfrentar los retos que plantean los
avances cientificos-tecnoldgicos’. Sin embargo el perfil profesional del médico
egresado y el curriculo a nivel de las especialidades desde el afio 1982, no ha sufrido
transformaciones importantes. Se han introducido algunos contenidos de aprendizaje
de acuerdo a las necesidades de aprendizaje identificadas por cada tutor, sin partir de
una autoevaluacién de cada especialidad. Todos los esfuerzos han sido dirigidos hacia

el pregrado y muy poco hacia el postgrado.



PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA Y JUSTIFICACION

El objetivo fundamental de una facultad de medicina, es asegurar que el profesional
graduado es plenamente competente para ejercer su profesion con capacidades para

responder efectivamente a las diferentes situaciones que enfrenta.

Bajo esta perspectiva, el curriculo de postgrado de la especialidad de pediatria de la
facultad de medicina debe incluir dentro de sus contenidos el abordaje de los principales

problemas de salud a los que va a enfrentarse el pediatra en su practica diaria.

En la actualidad las malformaciones congénitas (MFC) han surgido como un problema
de salud publica mundial, con frecuencias entre el 2 y 4 % de los nacimientos, segun
la region geogréafica que reporte®. En Nicaragua, las MFC, ocupan la segunda causa
de mortalidad infantil. En Leon el Sistema de Vigilancia de Defectos Congénitos del
Hospital Escuela Oscar Danilo Rosales, reporta 145 casos anuales, de los cuales el 30
% fallece'®. Para la disminucion de la mortalidad por este tipo de defectos es pertinente
que los especialistas en pediatria egresados de nuestra facultad, cuenten con las

habilidades necesarias para el abordaje de este tipo de pacientes.

Hasta ahora no se ha realizado una evaluacién ni del programa ni de las competencias
adquiridas por los egresados de la especialidad de pediatria en el diagnostico, manejo
y prevencion de los defectos congénitos, por lo que no hay conocimientos acerca de
las competencias que los graduados poseen en este tema. De alli surge la necesidad de

evaluar estas competencias y plantear si es necesario, una reforma al curriculum.

Por lo anteriormente expuesto, consideramos necesario responder a la pregunta central
de investigacion ¢Cual es la brecha entre las habilidades esperadas y las actuales para
el diagnostico, manejo y prevencion de malformaciones congénitas en la formacion de

pediatras?

Con los resultados de dicha evaluacion, se obtendran los insumos necesarios para
identificar las areas de oportunidad y de mejora del curriculo en relacién al tema de
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defectos congénitos, los métodos de ensefianza y evaluacion del proceso ensefianza-
aprendizaje y con ello lograr que los pediatras egresados posean las competencias
necesarias para el abordaje integral de los bebes con MFC y de esta manera incidir en
la disminucion de la mortalidad infantil por esta causa.



OBJETIVOS

Objetivo general:

Identificar la brecha de conocimientos y habilidades existentes para el abordaje de nifios

y nifias con defectos congeénitos, en los estudiantes de la especialidad de pediatria.

Objetivos especificos

Determinar en el curriculo de la especialidad las caracteristicas de la inclusion
de las habilidades cognitivas, psicomotoras y de comunicacion que deben
desarrollar los estudiantes para el diagnostico y manejo de malformaciones
congénitas (MFC).

Especificar las estrategias de aprendizaje utilizadas para el desarrollo de

habilidades necesarias para el abordaje de nifios y nifias con MFC.

Delimitar el grupo de MFC que deben incluirse en el aprendizaje de los

estudiantes de la especialidad de pediatria.

Especificar las estrategias de aprendizaje utilizadas para el desarrollo de
habilidades necesarias para el abordaje de nifios y nifias con MFC.

Identificar las habilidades para el diagnostico de MFC que han desarrollado

los estudiantes de pediatria.

Calcular el porcentaje de estudiantes que realiza manejo apropiado a los bebes
con MFC

Describir las habilidades que deben adquirir los estudiantes de la especialidad
de pediatria, para el diagnostico y manejo de MFC



MARCO TEORICO

La UNAN-Le0N realiza transformaciones curriculares, dirigidas hacia el cambio de un
modelo de ensefianza conductivista hacia un modelo de ensefianza constructivista e
integrador, que promueve el aprendizaje activo y la formacién de competencias

profesionales’.

En la carrera de medicina, se ha desarrollado un modelo de ensefianza por competencias
cuyo objetivo es garantizar un profesional altamente calificado, capaz de resolver

problemas de salud e interactuar con el medio que le rodea.

La Educacion basada en competencias es una forma de educacion que se deriva de un
curriculo que emerge del analisis del papel del profesional prospectivo o actual y que
busca certificar el progreso del estudiante en base a demostrar desempefios en algunos
aspectos de ese papel. ** EI modelo o perfil profesional a lograr para cada proceso de
formacion es consecuencia, de que la sociedad se justifique la existencia de un tipo de
profesional, que sea capaz de enfrentar y resolver los problemas sociales propios de su
profesion, existentes en su entorno.*2 Un buen perfil profesional basado en competencias
es aquel que ha sido desarrollado en base a las diferentes competencias y capacidades
requeridas para un desempefio adecuado, que responda a la problematica, oportunidades

y desafios que enfrenta la realidad de su pais®?.

La competencia profesional es la capacidad de aplicar conocimientos, destrezas y
actitudes al desempefio de la ocupacién médica, incluyendo la capacidad de respuesta a
problemas imprevistos, la autonomia, flexibilidad, la colaboracion con el entorno
profesional y con la organizacion del trabajo®®. Las competencias representan la
combinacion de atributos, el conocimiento y su aplicacion, las habilidades, destrezas y

responsabilidades necesarias para desempefar una tarea especifica®®.

Las habilidades médicas se refieren a los procedimientos,
capacidad préactica y aptitudes de comunicacion necesarias en una relacion médico-
paciente e incluyen una amplia variedad de temas que van desde la realizacion del
examen fisico hasta la resolucion de problemas complejos™®.
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Las habilidades surgen de la interrelacion de procedimientos gestuales y no gestuales
(conductuales, intelectuales, de relacion, de percepcion) a partir de los cuales es posible
establecer una lista no exhaustiva de procedimientos, aptitudes o capacidades

relacionadas con las siguientes realizaciones y areas de entrenamiento de habilidades.

Las habilidades se clasifican segiin Romiszowski:'®

1. Cognitivas: referidas a la adquisicion de conocimientos tedricos, que permiten
el manejo de problemas. Estan referidas a la capacidad para observar, reconocer,

discriminar e interpretar evidencias clinicas.

2. Psicomotoras: desarrollo de destrezas, para la realizacion de actividades
especificas. En la practica médica la realizacion de un examen fisico completo,

las habilidades para la realizacién de cirugias entre otras.

3. Comunicacién: habilidad para establecer comunicacion e interaccion con el resto

de personas, en el caso del médico es la relacién medico paciente.

El desarrollo de las habilidades permite alcanzar las competencias necesarias para el
buen ejercicio de la profesion médica. Las competencias se pueden medir en términos

de adquisicion, progresion y certificacion.

La evaluacion de las competencias profesionales debe ser un proceso permanente de
investigacion que permite analizar los diferentes componentes del curriculo, en relacion
con la realidad de la institucion y del entorno social en que se desarrolla el plan

curricular.

Caracteristicas de la evaluacion: ¢Qué? ;Como?, ¢;Cuando?, ;Quiénes deben

evaluar?

1. En la carrera de medicina, el proposito de la evaluacion es medir y valorar la
competencia medica del alumno al objeto de permitir una prediccion de su futura

actuacion practica. Por tanto, el examen debe ser valido, reproducible, aceptable y
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factible y acorde con la educacion anteriormente recibida. Acorde a los resultados de las
evaluaciones, Las facultades de medicina tienen la capacidad de permitir que un
estudiante adquiera el grado académico de médico. Al mismo tiempo el médico que se
gradla debe estar seguro de que cumple las condiciones legales requeridas para obtener
sutitulo y la sociedad tendra la garantia de que el médico en cuestion cumple los requisitos
nacionales, e internacionales en su caso, que le cualifican para una correcta practica

médica®’.

2. La evaluacion debe corresponder a los objetivos educativos planteados en términos
de adquisicion de habilidades cognitivas, psicomotoras y de comunicacién descrita en
el

perfil del egresado.

3. El método de evaluacién a utilizar debe cumplir los criterios de calidad como
viabilidad y capacidad de realizacion. El método a utilizar dependera de los objetivos

de la evaluacion.

4. Laevaluacién puede realizarse en diferentes periodos: al inicio, intermedia y final de

la educacion médica.

5. la evaluacion deberia llevarse a cabo por los diferentes profesores que han estado en
contacto con los estudiantes o por personal independiente siempre y cuando se siga un

protocolo establecido con los requisitos minimos®’.

Toda evaluacion de competencias debe cumplir con criterios de calidad como:

a) Validez: es el grado en que un método de evaluacion, mide aquello que
realmente “pretende medir, debe existir coherencia entre el contenido del
examen y el programa a evaluar, asi como por el nivel de calidad de los
elementos que componen el examen.

b) Fiabilidad y objetividad: la fiabilidad del instrumento se refiere al grado en
el que el examen proporciona datos reproducibles. Los resultados obtenidos



al azar son inapropiados. Existen dos fuentes de error que hacen que se

incremente la posibilidad de resultados al azar. Uno de ellos son los

examinadores y otro es el numero de elementos del examen como items,

preguntas.

c) Viabiliadad: Al momento de planificar un examen es necesario tomar en

consideracion los costos. Si estamos preparando un examen valido y fiable

probablemente no sera de bajo costo?’.

A continuacion se describen algunos métodos de evaluacion existentes (Ver tabla 1)

Tabla 1. Caracteristicas de los métodos de evaluacién de los aprendizajes:

Método de | Descripcién Validez Fiabilidad Viabilidad
evaluacion
Test de | Serie de | Puede encontrase | Son de las | Elaboracion
respuesta preguntas con | alejado de la | pruebas mas | requiere de
maultiple diferentes realidad clinica. | fiables ya que | tiempo.
respuestas. El | Pueden  utilizarse | pueden
estudiante para preguntas de un | formularse
selecciona la | caso clinico | numerosas
correcta previamente preguntas y
descrito. No | pueden
permiten  evaluar | corregirse de
habilidades forma
psicomotoras 0 de | objetiva
comunicacion.
Test ilustrado | Esunavariante | Es apropiado para | Son muy | Elaboracion
de  respuesta | del test de | las disciplinas | fiables requiere
maultiple respuesta relacionas con las tiempo.
maltiple, en el | imagenes como la Existe
que se hace uso | dermatologia y la disponibilid
de fotografias, | radiologia. ad de
dibujos 0 imagenes.
diapositivas 'y
las preguntas se
relacionan con
la imagen
Preguntas Los estudiantes | Depende del tipo de | Buena, Requiere
cortas responden por | pregunta. cuando se | menor
escrito a las | Pueden ser | elaboran un | tiempo para
preguntas utilizadas en el caso | numero su
formuladas. de historias clinicas. elaboracion
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directamente
observados por
examinadores
entrenados que
emplean
criterios
definidos
previamente.

psicomotoras y de
comunicacion.

No se utilizan para | apropiado de | en
valorar habilidades | preguntas comparacio
psicomotoras o de n con el test
comunicacion. de respuesta
multiple.
Examen  tipo | Descripcién Ofrecen una | Poca La escritura
informe escrita de las | percepcion de como | fiabilidad. del informe
actividades, el estudiante ha es
tanto teoricas | realizada una considerada
como practicas | actividad una carga
realizadas. encomendada. No para los
son apropiadas para estudiantes.
valorar habilidades
psicomotoras o de
comunicacion
Examen oral/ | Uno o mas | Depende del | Es Es un
ligado a | examinadores | contenido del | problemética, | método
pacientes interrogan  al | examen. ya que solo se | facil,
estudiante  de valora un | cuando el
forma oral. Si | Para que sea valido | paciente. namero de
el examen se | debe wvalorar mas alumnos es
trata de wunjalla que solo pequerio.
paciente se | conocimientos, sino
Illama ligado a | resolucion de
paciente. problemas.
Examen clinico | Consiste en la | Posee una | Tiene Su
objetivo suma de | aproximacion fiabilidad elaboracién
estructurado situaciones importante a la | razonable en |y
clinicas realidad clinica. dependencia | organizacio
organizadas en del nimero de | nrequiere de
las que los | Evallan habilidades | etapas. mucho
estudiantes son | cognitivas, tiempo.

El método a utilizar para la evaluacion de los aprendizajes, depende de los objetivos de

evaluacion.

En la evaluacién de competencias médicas, se ha utilizado el Examen
Clinico Obijetivo Estructurado (ECOE).
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El ECOE es una estrategia de evaluacion de las competencias clinicas en el cual los
componentes o desempefios de éstas, son evaluados en forma planificada y estructurada
con énfasis en la objetividad del examen. Este tipo de examen puede utilizarse tanto en
los cursos de pregrado como en los de postgrado y permite evaluar un alto numero de
alumnos en un tiempo menor que los examenes tradicionales. Para que esta estrategia
de evaluacion cumpla con los criterios establecidos, debe existir concordancia entre el
programa de curso y el disefio del examen. Todos los alumnos deben evaluarse con las
mismas situaciones y cada estacion debe contar con una hoja de orientacion de las
actividades a realizar para el alumno, una matriz de evaluacion o lista de cotejo de las
actividades a realizar por el estudiante y cuando se utilicen pacientes simulados también

habra de disefiarse una hoja de orientacion para el paciente simulado.

Este examen esta constituido por diferentes estaciones. En cada estacion el estudiante se
enfrenta a una situacion que evalla una competencia clinica y desempefios médicos
especificos en las tres areas de dominio: cognitivo, actitudinal y de destrezas
psicomotoras. Los estudiantes rotan en forma sucesiva y simultdnea a través de las

estaciones, con una duracién que varia entre 5y 20 minutos por estacion.

Las etapas del examen son especialmente apropiadas para los alumnos en el periodo
clinico, dado su énfasis en la evaluacion de las habilidades. Las habilidades psicomotoras
0 de comunicacion deben demostrarse por el estudiante, usando pacientes simulados o
personas sanas voluntarias y observarse directamente por la persona responsable del
examen, quien ird valorando el desempefio, mediante el uso de listas de cotejo o escalas

de referencia.

La valoracion de un estudiante con ECOE debe apoyarse en una detallada tabla de
criterios, construida por personal de experiencia y validada. La tabla de criterios permite
incrementar la fiabilidad de la valoracién. Los observadores deben ser profesores con

experiencia en el tema a evaluar. Se debe dar un valor a cada uno de los contenidos a
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evaluar, para evitar que los observadores se fijen en pequefios detalles, de las tablas de

referencia.

La fiabilidad de la evaluacion depende de la duracion del proceso y de la especificidad
del caso a valorar. La actuacion de un estudiante en un caso dado no tiene ningun valor
predictivo sobre su comportamiento en otro diferente. Para obtener una fiabilidad
aceptable se necesita la realizacion de muchas tareas, problemas o situaciones diferentes.

Esto condiciona una larga duracion del examen, que debe tener un minimo de 3-5 horas.

Puntos de interés en la elaboracion del examen de habilidades

. Enla planificacion del ECOE, es necesario identificar que es lo que va a evaluarse en

cada etapa y la inclusion de aspectos relevantes en la evaluacion.
« Quien sera evaluado.

. Como se realizara la evaluacion, cantidad de estudiantes, observadores, duracion de
cada etapa y el uso de tablas de referencia con escalas de puntos de acuerdo a la
importancia de cada item. ES necesario realizar un inventario de todos los recursos
humanos y materiales a utilizar, seleccion y formacion de los observadores, pacientes
simulados, organizacion del examen y manejo de los resultados.

« Identificar el nivel y nimero de estudiantes a evaluar asi como la materia que va a ser
evaluada.

« Describir el objetivo por el cual se realiza el examen. En algunas ocasiones es utilizado
como un método de ensefianza —aprendizaje y comprobacion de conocimientos. En
otras ocasiones permitira la toma de dediciones a cerca de la otorgacion o no de grados

académicos

. Se debe planificar cada etapa, tomando en consideracion el conocimiento a evaluar, asi

como la duracién de cada etapa.

. Se debera contar en cada etapa con una escala de referencia, donde exista una escala

detallada del valor de cada item, de acuerdo a su importancia.
. Se bebe planificar con anticipacion el nUmero de etapas, habitaciones, pacientes, y

materiales a utilizar.
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En nuestro pais, la consulta genética y la atencion de los bebes con diferentes defectos
congénitos la brinda el pediatra general, es por ello que debe durante su formacion

desarrollar habilidades necesarias para la atencion de este tipo de pacientes.

El ECOE se realizara con el propoésito de realizar una evaluacion objetiva, valida y
confiable, de los logros de las competencias médicas alcanzadas en el diagndstico,
manejo y prevencion de defectos congeénitos, en los estudiantes de la especialidad de
pediatria de la Facultad de Medicina de la Universidad Nacional Autonoma de
Nicaragua (UNAN-Leon)

Otras facultades de medicina contemplan dentro del plan de estudio de la especialidad
de Pediatria contenidos de genética, por ejemplo en la Facultad de Medicina, de la
Universidad de Colima, México se incluye una unidad de genética, durante el 6to
semestre de la especialidad, con un total de 7 créditos. El abordaje clinico de las
malformaciones de cada 6rgano o sistema se aborda en cada unidad respectiva. Por
ejemplo el abordaje de los defectos de tubo neural es estudiado en la unidad de sistema

nervioso central .18

Las competencias declaradas para el pediatra en esta area son: Aplicara los conceptos
de genética elementales, técnicas diagnosticas para definir las malformaciones
congénitas mas frecuentes en pediatria; ademas identificard los factores de riesgo
presentes en este tipo de padecimientos y asi establecer un consejo genético inicial a
los padres para valorar el riesgo de los siguientes embarazos

= Dentro de los contenidos tematicos abordados se encuentran:
= Historia de la genética

= Genética médica: métodos y técnicas para su estudio.

= Bases bioquimicas de la herencia

= Bases citoldgicas de la herencia

= Heterocigocidad y homocigocidad

= Dominancia y recesividad

= Expresividad variable
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= Penetrancia

= Heterogeneidad genética

= Crecimiento y desarrollo: mutaciones génicas y agentes mutagénicos
= Mecanismos normales y patoldgicos de la diferenciacion sexual

= Cromosomopatias

» Enfermedades mendelianas

= Poligenopatias multifactoriales

= Patologia malformativa adquirida en Gtero

= Caracteristicas de la herencia autosomica recesiva

= Asesoramiento genético®

Conceptos bésicos sobre defectos congénitos:

Defectos congénitos: la formacion de un ser humano es el resultado de un proceso
complejo, que engloba factores genéticos y ambientales. Debido a la extraordinaria
complejidad de este proceso, cualquier alteracion en el mismo, puede resultar en

defectos de la morfogénesis normal.

Los defectos congénitos son una de las causas mas significativas de mortalidad infantil.
Durante el primer afio de vida aproximadamente el 25 % de todas las defunciones se
deben a graves anomalias estructurales, los casos de muertes disminuyen hasta un 20 %

durante los primeros 10 afios de vida y hasta un 7.5 % entre los 10 y 15 afios de edad.*®

Clasificacion clinica y etioldgica de los defectos congénitos

1. Malformacién: es un defecto estructural primario de un érgano o parte de él,
que resulta de una anormalidad inherente en el desarrollo. La presencia de una
malformacion implica que el desarrollo de un tejido en particular se ha

interrumpido en su fase inicial o que ha tenido un desarrollo erréneo.

2. Disrupcion: se refiere a la estructura anormal de un 6rgano o tejido como
resultado de la accion de factores externos que alteran el proceso normal del

desarrollo.
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3.

Deformacion: es el defecto que resulta de una fuerza mecanica anormal que
distorsiona una estructura que en su origen era normal.

Displasia: Es una organizacion anormal de las células de un tejido.

Secuencia: Las mdaltiples malformaciones son resultado de una cascada de
sucesos iniciados por un unico factor primario.

Sindrome: cuando un cuadro de anomalias congénitas aparece repetidamente
con un patron determinado, para la cual existe una causa conocida. Las
anomalias congeénitas pueden aparecer de forma aislada o en combinaciones mal
formativas.

Asociacion: Se trata de una serie de malformaciones que tienden a ocurrir
conjuntamente con mayor frecuencia de la que cabria esperar de forma casual,
donde no se ha podido identificar una causa especifica, como la mutacién de un
gen o una anomalia cromosomica como por ejemplo en el sindrome de Down.
Las Asociaciones se nombran formando acronimos, uniendo las primeras letras

de los 6rganos o sistemas cominmente implicados. 19:202122.23

I11. Evaluacién genética en el recién nacido.

Para el diagndstico de todo recién nacido con anomalias congénitas, es necesario

realizar una historia clinica completa con datos del embarazo, parto y postnatal

inmediato asi con de la historia familiar de defectos congénitos.?*

a) La historia clinica debe ser dirigida a indagar sobre:

Historia personal y familiar de infertilidad o abortos a repeticion, que podrian
sugerir anomalias cromosomicas.

Uso de tecnologia reproductiva como la fertilizacion in vitro

Historia familiar de desordenes autosdmicos dominantes

Construir un arbol genealdgico familiar. Se debe preguntar sobre la presencia
de defectos congénitos, abarcando al menos tres generaciones: Generacion del
probando (hermanos, primos), padres y tios por linea materna y paterna, abuelos
maternos y paternos.

Consanguinidad entre progenitores.
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e Historia de un nifio anterior con trastornos autosémicos recesivos, lo que

implica un riego de recurrencia del 25% 24

b) Informacion Prenatal: se debe realizar encuesta a la madre sobre exposicion a
teratdgenos durante el embarazo. Entre las sustancias teratdgenas a
considerar se mencionan:

e Farmacos antiepilépticos, antihipertensivos, anticoagulantes, derivados de la
vitamina A, farmacos vasos activos, antidepresivos y sedantes.

e Sustancias de adiccion: tabaco, alcohol, cocaina, etc.

e Procedimientos invasivos de diagndstico prenatal: biopsia corial,
amniocentesis, cordocentesis

e Infecciones: toxoplasma, rubéolay CMV

e Episodios febriles (la hipertermia se considera teratdgeno potencial)

e Enfermedades cronicas maternas como la diabetes y la fenilcetonuria.

e Anomalias uterinas maternas que pueden producir deformidades en el feto
(Utero bicorne, tabique uterino, grandes miomas ...)

e Oligoamnios: buen marcador de anomalias renales fetales

e Polihidramnios: buen marcador de malformaciones digestivas vy
neuromusculares®

c¢) Historia del Parto y perinatal

1. Presentacion del parto: Las presentaciones de nalgas y transversa estan
relacionadas con mayor nimero de anomalias fetales, sobre todo aquellas que

producen alteraciones en la motilidad del feto.

2. Pesoy caracteristicas de la placenta: En ciertas situaciones puede darnos la clave
diagnostica (hidrops no inmune, infecciones prenatales, sindrome de transfusion

gemelo-gemelo)?*

d) Examen fisico: aporta datos importantes para el diagnéstico de todo bebé con defecto
congénito. Para realizarlo es necesario desvestir al paciente y buscar altercaciones en
las zonas craneofacial, extremidades y genitales externos con el objetivo de identificar
todas las anomalias existentes?>2°
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Es importante determinar en todo bebe con defecto congénito, el peso, talla'y perimetro
cefélico, ya que las cromosomopatias cursan en su mayoria con retardo del crecimiento

intrauterino. 2’

e) Indicaciones de examenes especiales:

Cariotipo: El cariotipo esta indicado para la deteccion de aberraciones cromosomicas.

Indicaciones:
e Recién nacido (RN) con dos 0 mas malformaciones
¢ RN con una malformacion y/6 bajo peso/pequefio para la edad gestacional
e RN con rasgos dismorficos y bajo peso/pequefio para la edad gestacional
e Feto muerto que presente cualquier anomalia, tanto a la exploracion fisica
como en la historia obstétrica

e Recién nacido con genitales ambiguos.

Estudios con técnicas de genética molecular: Este tipo de examen debe indicarse:
e Enfermedad neuromuscular congénita (distrofia miotdnica, atrofia muscular
e espinal) — Enfermedad poliquistica renal
e Sindrome de delecion 22q11 (CATCH 22)
e [leo meconial 6 sindrome de tapon meconial en intestino grueso (fibrosis
e uistica)
e Hidrocefalia ligada a X (sindrome MASA, 6 S. CRASH)

Radiografias y Ecografias: El estudio radiologico en todo malformado debe ser
dirigido, indicando los signos que se esperan encontrar, para contribuir al diagnostico

diferencial.

La ecografia: es un examen que puede realizarse en la propia unidad neonatal, sin
necesidad de desplazar al recién nacido a otro ambiente, sobre todo en los bebés que
cursan en condiciones criticas. En todo bebe con malformaciones mdltiples es

aconsejable hacer ecografia renal por la frecuencia de alteraciones renales.
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Fotografias: se toman con el objetivo de poseer un documento grafico del fenotipo al
nacimiento y en las edades sucesivas. En los fetos muertos, o los recién nacidos que
fallecen a las pocas horas/dias, las fotografias pueden ser fundamentales para establecer

el diagnostico retrospectivo.?

Las enfermedades genéticas se clasifican en:

1. Enfermedades monogenicas: enfermedades producidas por un Unico gen. El
mecanismo de produccion es por la mutacion génica o puntual.  Este tipo de

enfermedades se trasmiten cumpliendo las reglas de la herencia mendeliana.

Hay cuatro tipos de herencia de las enfermedades producidas por una mutacion simple:
+ Herencia autosémica dominante (HAD).
+ Herencia autosémica recesiva (HAR).
+ Herencia dominante ligada al cromosoma X(HDLX).

+ Herencia recesiva ligada al cromosoma X (HRLX).

Herencia autosémica dominante: se caracteriza porque todas las generaciones
presentan personas enfermas y un individuo enfermo siempre tiene un padre enfermo.

Otras caracteristicas importantes son:

+ El caracter aparece en todas las generaciones, no se producen saltos de
generaciones, por lo que este tipo de herencia es vertical.

+ La enfermedad se observa tanto en mujeres como en varones.

+ Cuando un individuo enfermo se casa con una persona sana, el 50 % de la

descendencia de ambos sexos estara enferma.

Herencia autosomica recesiva: este tipo de herencia se caracteriza por:
+ Los individuos enfermos son hijos de personas sanas. Este tipo de herencia salta
generaciones o sea que los individuos afectados estan en una misma generacion,

por lo tanto es una herencia horizontal.
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+ Los padres de los individuos afectados pueden ser consanguineos.
+ Para una pareja que tiene un primer hijo afectado, la probabilidad de tener otro
hijo afectado es de un 25 %.

+ Estos caracteres se presentan en ambos sexos con la misma probabilidad.

Herencias dominantes ligadas al cromosoma X

+ En este patrén de herencia se observan mujeres y varones afectados, pero el
numero de mujeres enfermas, es mayor que el de varones.

+ La mujer afectada le trasmite a las hijas y a los hijos y el varén afectado solo
le trasmite a las mujeres ya que el gen mutado que estd produciendo estas
enfermedades tiene su locus en el cromosoma X.

+ Una caracteristica esencial de este tipo de herencia es que el varén enfermo no

le trasmite a los hijos varones, no hay transmision varon a varon.

Herencia recesiva ligada al cromosoma X:
+ La enfermedad no aparece en todas las generaciones.
+ El carécter se trasmite del abuelo materno por intermedio de sus hijas mujeres a
la mitad de los nietos varones.
+ En estas formas de herencia como regla los enfermos son varones. La

transmisién de varén a vardn no existe

El cromosoma Y y la Herencia ligada al Y.

El cromosoma Y solo es homologo del X, en una pequefia region de su brazo corto,
conocido como regién seudoautosémica, por donde se produce un apareamiento
termino- terminal que garantiza la segregacion independiente en los gametos. Cuando
un gen esta contenido en el cromosoma Y, ldgicamente pasaria del hombre a sus hijos
varones (herencia holandrica). Se han referido con este tipo de herencia el caracter oreja
velluda y la sindactilia membranosa del segundo y tercer dedo de los pies.

Aberraciones cromosdmicas: los cromosomas son estructuras filamentosas situadas en
el nucleo celular. Su comportamiento durante la division de las células somaticas en la
mitosis, asegura que cada celula hija mantenga completa su dotacion genética y durante

la meiosis proporciona la dotacién haploide de dvulos y espermatozoides.
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Las anomalias de los cromosomas pueden clasificarse en:
1. Numéricas.

2. Estructurales.

1. Aberraciones cromosdmicas numeéricas:

Implican una variacion en el namero normal de cromosomas, se dividen en:

1. Poliploidias: complementos cromosomicos euploides que difieren del normal
2(n).
2. Aneuploidias: es el tipo méas frecuente y clinicamente significativo de
trastornos cromosémicos humanos.
Ejemplos: 1) Trisomia: presentan tres cromosomas en lugar del par normal.
Trisomia 21 o Sindrome Down (47, XX 0 XY, +21)
Trisomia 13
Trisomia 18
2) Monosomia: presenta un solo representante de un determinado cromosoma,
casi siempre es letal, una excepcion importante es la monosomia del cromosoma X, o
Sindrome de Turner (45, X)

Mosaicismo: cuando una persona presenta una anomalia cromosémica, generalmente
esta presente en todas sus células en cultivo. Sin embargo, a veces se detectan dos o0 mas

complementos cromosomicos diferentes. Esta condicion se denomina mosaicismo.

Aberraciones cromosomicas estructurales:

Los reordenamientos estructurales se originan por rotura cromosémica, seguida de
reconstitucion en una combinacion anormal. El intercambio cromosémico ocurre
espontaneamente con poca frecuencia y puede ser inducido por agentes, como la

radiacion ionizante, algunas infecciones virales y muchas sustancias quimicas.

Las aberraciones cromosomicas desequilibradas que involucran autosomas se

acomparian de alteraciones fenotipicas. Cualquier desequilibrio cromosomico ya sea
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por adicion o pérdida de genes tiene un efecto fenotipico determinado generado por la
dosis de genes especificos en el segmento cromosémico adicional o perdido.
De forma general las aberraciones de los autosomas cursan con:

- Retardo del crecimiento y desarrollo fetal y postnatal.

- Retraso mental.

- Dismorfias asociadas en cara, craneo, extremidades, genitales externos.

- Malformaciones congeénitas en uno o0 mas sistemas de drganos.

Existen tres trisomias de autosomas con patrones fenotipicos bien definidos
compatibles con el nacimiento y supervivencia postnatal. Ellas son la trisomia 21
(Sindrome Down), la trisomia 18 (Sindrome Edward), y la trisomia 13 (Sindrome
Patau).

El Sindrome Down: es el sindrome cromosomico mas frecuente y reconocible en el ser
humano, resultado de material cormosémico extra, correspondiente a la totalidad o parte
del cromosoma 21. La incidencia a nivel mundial oscila entre 1 en 600 a 1 en 800
nacidos vivos y se incrementa con la edad materna a partir de los 35 afios.?° Fue descrito
clinicamente por primera vez en 1866 por Langdon Down, y en 1959 Lejuene y
colaboradores demostraron que la mayoria de los nifios con este sindrome tenian 47
cromosomas siendo el miembro adicional un pequefio cromosoma acrocéntrico que

desde entonces se designé como 21.%°

El Sindrome Down puede diagnosticarse al nacimiento por sus rasgos dismorficos.
Dentro de las principales anormalidades a identificar encontramos:

1. Generales: hipotonia con tendencia a mantener la boca abierta y sacar la lengua,
diastasis de los mausculos rectos abdominales, hiperflexibilidad de las
articulaciones, talla relativamente pequefia y marcha torpe.

2. Sistema nervioso central: deficiencia mental.

3. Craneofaciales: braquicefalia con occipucio relativamente plano. Moderada
microcefalia con inclinacién ascendente de las fisuras palpebrales. Craneo

delgado con cierre tardio de las fontanelas. Hipoplasia o aplasia de los senos
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frontales y paladar duro corto. Nariz pequefia con puente nasal aplanado y
pliegues epicantos internos.
4. Qjos: con hipoplasia periférica y manchas de Brushfield del iris, opacidades del
cristalino y errores de refraccion.
Orejas: pequefias, con excesivos pliegues del hélix.
Denticion: hipoplasia y colocacion irregular.
Cuello aparentemente corto.

© N o O

Manos: metacarpos y falanges relativamente cortos. Quinto dedo hipoplasia de

la falange media con clinodactilia, pliegue simiesco.

9. Pies: Gran separacion entre el primero y segundo dedo de los pies, pliegue
plantar entre el primer y segundo dedo de los pies.

10. Pelvis: hipoplasia con ensanchamiento lateral hacia afuera de las alas del iliaco
y angulo acetabular poco profundo.

11. Cardiaco: el 40 % de los pacientes pueden presentar anormalidades cardiacas.

12. Cabello: fino, suave y a menudo escaso; vello pabico lacio en la adolescencia.

13. Genitales: en el hombre pene relativamente pequefio, hipogonadismo en

términos de fertilidad y en relacion a la produccion de testosterona®.

La trisomia 18: tiene una incidencia de 1 en 8,000 nacimientos. Su incidencia en el
momento de la concepcidn es mucho mayor porque cerca del 95% de los productos de
la concepcidn con trisomia 18 abortan espontdneamente. La supervivencia postnatal es
escasa. Estos pacientes tiene retraso mental, fallo del crecimiento y graves
malformaciones cardiacas, la hipertonia es un hallazgo caracteristico, el occipucio es
prominente, los pabellones auriculares de baja implantacion y malformados (orejas de
fauno). Los pufios se cierran de manera carateristicas: los dedos segundo y quinto se

superponen al tercero y cuarto. Los calcaneos son prominentes y los pies en mecedora.3!

Trisomia 13: tiene una incidencia de alrededor 1 por 25,000 nacimientos. Es
clinicamente grave y letal antes de los seis meses de vida. Presentan graves
malformaciones del Sistema Nervioso Central como arrinencefalia y holoprosencefalia.
La frente es inclinada, los pabellones auriculares malformados, presentan labio leporino
y paladar hendido y frecuentes alteraciones oculares como microftalmia, coloboma del

iris 0 anoftalmia. Las manos y los pies pueden tener polidactlia postaxial y las manos
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cierran el pufio con los dedos segundo Yy quinto superpuesto al tercero y cuarto, como
en la trisomia 18. Los pies son en mecedora y los talones prominentes. Con frecuencia

presentan cardiopatias congénitas y malformaciones urogenitales.

Sindrome del maullido de gato (Cri du chat) (5p-) recibi6 su nombre debido a que el
Ilanto del recién nacido afectado tiene igual sonido que el del maullido de un gato. Estos
pacientes presentan microcefalia, hipertelorismo, epicanto, baja implantacion de los
pabellones auriculares, apéndices preauriculares y micrognatia y retraso mental. La

region critica se corresponde con 5p15.

Anomalias de los cromosomas sexuales generalmente se asocian a disgenesia gonadal,
los defectos mas frecuentes en recién nacidos vivos y fetos son los tipos trisbmicos
(XXY, XXXy XYY). La monosomia X es relativamente infrecuente en recién nacidos

Vivos pero constituye la anomalia cromosémica en abortos espontaneos.

El Sindrome de Klinefelter (47,XXY) fue la primera anomalia humana de los
cromosomas sexuales que se describio. Su incidencia es 1 por cada 1,000 varones
nacidos vivos Los pacientes son hombres altos y delgados, con piernas relativamente,
de apariencia fisica normal hasta la pubertad cuando se manifiestan los signos de
hipogonadismo. Los testiculos permanecen pequefios y las caracteristicas sexuales
secundarias subdesarrolladas. Los afectados son infértiles y si no se impone terapia

sustitutiva desarrollan un habito eunucoide.

El Sindrome de Turner (45,X) tiene una incidencia de 1 por 5,000 nifias nacidas vivas.
Presentan baja talla, Disgenesia gonadal, térax ancho con mamilas muy separadas y
pterygium colli. Al nacimiento presentan edemas del dorso de las manos y de los pies.
La inteligencia es media o por encima de la media. 3!

Herencia Multifactorial

Muchas enfermedades muestran agrupacion por familias, sin que conformen ningun

patrén reconocido de herencia mendeliana. Estos trastornos, muestran una herencia
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multifactorial, lo cual indica que son producidos por multiples factores, tanto genéticos,

como ambientales.

Caracteristicas de la herencia multifactorial: no existe un patron distintivo de herencia

en una familia determinada.

El riesgo en parientes de primer grado, determinado a partir de estudios familiares es
aproximadamente la raiz cuadrada del riesgo poblacional, como consecuencia cuanto
mas baja sea la incidencia poblacional mayor es el incremento relativo del riesgo para

parientes de primer grado.

El riesgo es menor para parientes de segundo grado que para los de primer grado pero
disminuye menos rapidamente para familiares mas lejanos. Esta caracteristica distingue
al herencia multifactorial de la autosémica dominante en la que el riesgo se reduce a la
mitad con cada paso a medida que nos alejamos en le parentesco, también difiere del
patron autosémico recesivo en el que practicamente s6lo los hermanos se encuentran en

riesgo.
El riesgo de recurrencia es mas alto cuando mas de un miembro de la familia esta

afectado. Una caracteristica muy importante es que cuanto mas grave es la malformacion,

mayor resulta el riesgo de recurrencia.’!
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ANOMALIAS DE LA CABEZA

Craneosinostosis: es el cierre prematuro de una o varias suturas craneales (sagital,
coronal, lamboidea, metopica) que resulta en defectos de la forma del craneo. Este tipo
de defecto puede presentarse de forma aislada o formar parte de un sindrome como:

Sindrome de Crouson, Apert, Carpenter, Saethre Chotzen y sindrome de Pfeiffer.

Macrocefalia: Es el incremento del PC en més de dos desviaciones estandar por encima

de la media para la edad, sexo, raza y tiempo de gestacion.

Microcefalia: se define como la presencia de perimetro cefélico, menor de 2

desviaciones estandar por debajo de la media para su edad, sexo, raza y tiempo de

gestacion.
DIAGNOSTICO DE MICROCEFALIA
Datos de la somatometria (peso, talla, PC)
A 4 A 4
Descenso de peso, tallay PC Afeccion aislada de PC
A 4
Sindromes | Valorar suturas y considerar Rx de craneo
polimalformativos
Cromosomopatias

4 A 4

Suturas abiertas Suturas cerradas

A 4 A 4

Cariotipo . . . .
Microcefalias Craneosinostosis

Radiografia dsea de ser posible
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DEFECTOS DEL TUBO NEURAL (DTN): son un grupo de defectos congénitos que
se producen por el fallo en el cierre del tubo neural durante el periodo embrionario. La
placa neural aparece el dia 17 de gestacion, iniciando el cierre el dia 21, el dia 26 se
cierra el neuroporo anterior y el dia 28, el neuroporo posterior. El defecto de cierre de
neuroporo anterior ocasiona anencefalia y encefalocele, el defecto del neuroporo

posterior ocasiona espina bifida.

Desarrollo del Tubo Neural y Tiposde DTN

c Craniorachischisis Open spina bifida

. ,%

"

Neural fold Anencephaly

Neural crest
Neural groove

Somita

Notochord

Surface
ectoderm

Neural crast

Iniencephaly Closed spina bifida

Botto et al., 1999, NEJM 341:1509-19

1. ESPINA BIFIDA: Es un defecto ocasionado por el cierre inadecuado del
neuroporo posterior, que se manifiesta por una falta de fusiéon de los arcos
vertebrales a nivel de la linea media y que habitualmente se limita a una sola
vértebra. La espina vivida puede ocurrir a cualquier nivel de la columna vertebral

aungue se observa con mayor frecuencia en la region lumbar y sacra.
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Es la forma mas leve y consiste Unicamente en la falta de fusion de los arcos
vertebrales sin hernia e meninges. 10% de todas las espinas bifidas,
habitualmente esa sintomatica y puede manifestarse Unicamente por la
presencia de mechones de pelo, nevos o fositas térmicas sobre el sitio del

defecto

Meningocele: Cuando el defecto
contiene Unicamente meninges Yy

. < LCR, la médulay las raices nerviosas
Se  caracteriza por una

., , se encuentran dentro del canal
protrusion a través de un defecto

vertebral
en el arco vertebral, de las N

meninges y/médula espinal, en

Mielomeingocele: Cuando el defecto
la forma de un saco.

contiene ademas de meninges LCR,

medula y las raices nerviosas

2. Craneo Bifido: se conoce con este nombre a un grupo de trastornos debido a la falla

en la formacién del craneo, generalmente asociados a malformaciones del encéfalo.

Estos defectos se situan generalmente en la linea media y su localizacion puede ser

nasal, frontal, parietal u occipital. Se dividen en:
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2.1 Craneomeningocele: herniacion de las meninges y parte del encéfalo a través
de un defecto pequerio, situado generalmente a nivel occipital.

2.2 Encefalocele o encefalomeningocele: herniacion de meninges y parte del
encéfalo a través de un defecto 6seo de tamafio importante, el cual puede estar

ubicado en la region occipital o frontal con mayor frecuencia.

3. Anencefalia: es un tipo de defecto de tubo neural que se caracteriza por la ausencia
total o parcial de la bdveda craneana, con escaso remanente de tejido cerebral, ausencia
de cuero cabelludo, orejas de implantacion baja y los o0jos se notan prominentes. Este

tipo de defecto se presenta con mayor frecuencia en mujeres.

4. Raquisquisis: es una hendidura amplia del raquis asociada comunmente a
anencefalia. Se debe a falta de union de los pliegues neurales, por induccion defectuosa
de la notocorda o por accion de agentes teratogénicos sobre las células neuroepiteliales.
El diagnostico prenatal puede realizarse a traves de la determinacion de alfafetoproteina

sérica, acetilcolinesterasa y USG.
Las causas etiologicas de los defectos del tubo neural hasta el momento son poco
conocidas, aunque se logran determinar los factores de riesgo. Habitualmente la espina

bifida proviene de la unién de una predisposicion genética y factores ambientales.

Entre los factores de riesgo podemos sefialar®

29


http://es.wikipedia.org/wiki/Gen%C3%A9tica

Causa genética: Las madres que ya han tenido un hijo con espina bifida tienen

mas riesgo de que también aparezca en los siguientes hijos.
El 95% de los casos se debe a un déficit de folatos en la madre en los momentos
previos o inmediatamente posteriores a producirse el embarazo.

Tratamiento materno con farmacos: acido valproico, etetrinato (tratamiento para

la psoriasis y el acné), carbamazepina, y medicamentos hormonales.
Déficit de vitaminas en la madre, especialmente B12.

Hipertermia materna en el primer trimestre del embarazo.

Diabetes no compensada.

Edad materna. Las mujeres de mayor edad tienen mayor riesgo de presentar

bebes con anencefalia.

Se ha descrito el papel del acido félico y la vitamina B12, en la metilacion de la

hemocisteina a metionina y su repercusion en el cierre del tubo neural. Actualmente se

indica el uso de folatos como profilaxis prenatal (0.4mgs/dia) al menos 12 semanas

antes de la concepcion. Se deben utilizar dosis mas altas (4mg) en caso de recurrencia.®

Manejo:

El cuidado de las formas graves debe pretender dos cosas:

1. La supervivencia del bebe con el defecto

2. Procurar un desarrollo funcional lo més préximo a la normalidad.

Los objetivos del tratamiento deben ser:

1. Evitar la infeccién.

2. Prevenir la rotura del saco.

3. Corregir las alteraciones asociadas y conseguir una buena higiene, asi como una

suficiente estética.
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Se describen tres conductas a seguir, segun el tipo de defecto:
1. Tratamiento conservador
2. Intervencion Precoz

3. Tratamiento médico al principio y quirdrgico posteriormente.

Cuando se trata de los defectos recubiertos por piel, como el meningocele, la reparacion
quirdrgica no constituye una urgencia y puede realizarse posteriormente. En el caso de
los defectos abiertos como el mielomeningocele roto, se debe proceder a la cirugia

inmediatamente y se debe prevenir la infeccion con el uso de antibidticos.
Los pacientes afectados por mielomeningocele cursan con vejiga neurdgena, la que
condiciona a menudo a alteraciones sobre el sistema urétero-pélvico-renal, por ello es

necesario realizar EGO y USG, urografia endovenosa y funcionalismo renal.

Las alteraciones ortopédicas deben tratarse con métodos conservadores (férulas, tutores
externos) o quirdrgicos, dependiendo de cada caso en particular y de la edad.>*
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Diagnostico y manejo de los diferentes tipos de DTN

Factores de riesgo

Déficit de acido folico
Uso de plaguicidas

Uso de anticonvulsivos

Diagnéstico prenatal y

posnatal
USG

Diabetes materna
Obesidad

Fiebre materna
Antecedente hijo con DTN

Anencefalia Encefalocele Espina Bifida Cerrada Espina bifida
abierta
A\ 4
A 4 -z . P
v v Atencidn parto via cesarea.
Asesoria genética Parto cesarea ] Cubrir mielomeningocele con
Parto cesarea ) . .
gasa humeda con solucion salina
Uso de antibio6tico
Administrar 4 1. Correccion quirdrgica de —— ———
o Realizacion de correccion quirdrgica lo mas
mgs diarios de encefalocele. _
pronto posible
acido folico 12 2. Solicitar TAC de craneo

semanas  antes
del préximo

embarazo

3. Tipoy RH
4. Canalizacion
5. Uso de antibi6tico

6. Hemograma completo

Solicitar TAC de créaneo
USG de vias urinarias
Radiografia de columna
Hemograma completo
Tipoy RH

Canalizacion

N o gk~ Dh e

Uso de antibiotico
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CARDIOPATIAS CONGENITAS: Los defectos cardiacos congénitos se definen
como defectos estructurales, funcionales o en la posicion del corazén. Se presentan en
forma aislada o en combinacion con otras malformaciones. Puede estar presente al

nacimiento, manifestarse tiempo después o nunca tener manifestaciones clinicas.

Causas de malformaciones congénitas en el ser humano.

® Aberraciones cromosdmicas.

® Herencia mendeliana.

® Ambientales.

® Infecciosas: rubéola (Cap., est. de la pulmonar, dsv, dsa.

® Toxoplasmosis, VIH, sifilis, citomegalovirus, etc.

® Enfermedades maternas. Diabetes (trasposicion de los grandes vasos
endocrinopatias y fenilcetonuria)

® Drogas y farmacos.

Fenitoina, alcohol, vitamina D, antagonistas del &acido folico, andrégenos,
warfarina, drogas, talidomida, acido retinoico.

® Radiaciones

La incidencia de cardiopatia congénita que pueden detectarse por el examen fisico en

forma fiable se estima en 7,5 de cada 1000 nv.%

Se clasifican por la presencia de cianosis 0 no

1. Ciandticas

1.1 Sindrome del corazon izquierdo hipoplasico: los hallazgos en el examen fisico
incluyen r2 unico, aumento del trabajo respiratorio, disminucién de la amplitud del
pulso. En la radiografia encontramos cardiomegalia y aumento de las marcas de las
arterias pulmonares. En el EKG encontramos disminucion de las fuerzas del ventriculo

izquierdo.

1.2 Transposicion de los grandes vasos: la aorta nace del ventriculo derecho y la arteria

pulmonar del ventriculo izquierdo. La relacion varon-mujer es de 1,8:1. Dentro
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de los hallazgos clinicos encontramos cianosis, taquipnea leve. Puede no haber soplos
de significacién. El diagnostico se realiza con la Ecografia subcostal. El tratamiento si
el tabique se encuentra intacto es la administracion de prostaglandina E1, para abrir y
mantener permeable el conducto arterioso, a fin de mejorar la oxigenacion sistémica. Es

necesario realizar septostomia auricular y correccion quirurgica.

1.3 Tetralogia de Fallot: se caracteriza por un defecto extenso del tabique
interventricular y estenosis infundibular de la arteria pulmonar o atresia pulmonar.
Dentro de los hallazgos clinicos se compraban diversos grados de cianosis y taquipnea
leve. Si la hipoxemia es acentuada el lactante puede estar hipotonico, hipotenso y

bradicardico.

1.4 Estenosis de la pulmonar: la estenosis valvular pulmonar es una de las anomalias
mas comunes que se detectan en el primer mes de vida. En general presenta un soplo

aislado, irradiado a la incisura supraesternal.

2. Acianoticas

2.1 Comunicacion interventricular: puede ser pequefia 0 extensa, Unica o estar
asociada a otras malformaciones. Las comunicaciones interventriculares pequefias y
aisladas de la porcion muscular son las mas frecuentes . Si la comunicacion es pequefia
se ausculta soplo sistdlico rudo localizado en el borde inferior izquierdo del esterndn.

Pueden presentar insuficiencia cardiaca y presentar taquipnea.

2.2 Comunicacién interauricular tipo seno venoso y ostium secundum: casi todos
los bebes tienen un agujero oval al nacimiento. Muchos se cierran de forma funcional
en las primeras horas posteriores al nacimiento, sin embargo otros persisten permeable
al menos en forma parcial por varios meses y casi el 20% permite cierto flujo de sangre

a traveés de él, durante toda la vida.

2.3 Defecto de las almohadillas endocardicas: pueden ser parciales, completos o
transicionales. Aproximadamente la mitad de los pacientes con defecto completo son

portadores de trisomia 21.3¢
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Malformaciones del aparato digestivo:

Las malformaciones congénitas del aparato digestivo pueden presentarse clinicamente

desde el nacimiento hasta cualquier edad

Boca

1. Labio leporino puede variar desde una pequefia muesca labial hasta una separacion
completa que se extiende hasta el suelo nasal. Puede ser uni o bilateral.

2. Paladar hendido: puede afectar solo la Uvula o extenderse y afectar palada blando y
duro.

3. Sindrome de Pierre Robin: micrognatia, glosoptosis y paladar hendido.

Esofago:
1. Atresia y fistula traqueo esoféagica: anomalia que se produce en las primeras semanas
de gestacion por alteracion en la emigracion del tabique traqueo-esofagico.
Clinicamente en periodo prenatal encontraremos polihidramnios y en periodo postnatal
la imposibilidad del paso de sonda naso gastrica hasta el estomago y neumonias a
repeticion.
Tipos

A) Atresia de es6fago, sin fistula traqueo esofégica

B) Atresia esofégica con fistula traqueo esofagica proximal

C) Atresia de esofago con fistula traqueo esofagica distal

D) Atresia de es6fago con fistula traqueo esofagica proximal y distal

E) Fistula traqueo esofagica sin atresia

2. Hendidura Laringotraqueoesofagica: fallo de la separacion completa entre la laringe

y la traquea superior y eséfago.

Estémago: la manifestacion clinica mas frecuente es el vomito no bilioso y proyectivo.

1. Duplicaciones géstricas y tabiques prepiloricos

Duodeno:
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1. Pancreas anular
2. Atresias
3. Membranas duodenales

La obstruccion intestinal ocurre en aproximadamente 1 de cada 1,500 nacimientos. La

atresia duodenal es una causa importante de obstruccion.

En la atresia duodenal hay obstruccién completa de la luz intestinal, debido a un fallo
en la re canalizacion del mismo, posterior a la fase solida del desarrollo del intestino.

Dentro de las manifestaciones clinicas la principal manifestacion es la presencia de
vomitos biliosos, sin distencion abdominal, durante el primer dia de vida. En la mitad
de los embarazos existen antecedentes de polihidramnios. Los lactantes presentan
ictercia y el diagndstico surge por la presencia del signo de doble burbuja en la

radiografia simple de abdomen. %’

Tratamiento:

Colocacion de sonda nasogastrica u orogastrica

Reposicion de liquidos intravenosos

Ecocardiograma y radiografia de torax para descartar anomalias asociadas

Valoracion inmediata por el cirujano pediatra para correccion quirtrgica.®’

Intestino medio:

Diverticulo de Meckel y ano imperforado®

Malformaciones musculo -esqueléticas:

Polidactilia: es una anomalia congenita caracterizada por la existencia de dedos
supernumerarios o bifidos. Esta puede presentarse aislada o asociada a otras
malformaciones formando parte de algunos sindromes como el sindrome de Meckel,
trisomia 13, entre otros.®® - Se produce aproximadamente en 2 de cada 1000
nacimientos®. Es un trastorno hereditario, y se acompafia a menudo de sindactilia y
braquidactilia*!

La anomalia se presenta en tres tipos principales:
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Masa supernumeraria de partes blandas, no adherente al esqueleto y frecuentemente

sin hueso, articulaciones ni tendones.

Un dedo duplicado conteniendo todos los elementos y unido a una gran cabeza

metacarpiana o a un metacarpiano bifurcado
Dedo supernumerario completo con su metacarpiano correspondiente.
Otra forma de clasificarla es segun la localizacion del digito supernumerario en la mano.

Esta se clasifica como: preaxial o radial para el pulgar; central para los dedos indice, medio

o anular; y postaxial o cubital para el mefique®

Figura 1. A. Polidactili apreaxial con pulgar flotante. B. Polidactilia postaxial.

Para el diagnostico de los nifios con polidactilia se realiza radiografia de mano en
proyeccion anteroposterior y lateral, para demostrar si la duplicacion esta articulada o

es rudimentaria y se valora la presencia de anomalias en los metatarsianos.

Tratamiento: Los dedos de tipo rudimentario pueden ligarse al nacer para permitir la
autoamputacién, Los dedos articulados deben extirparse aproximadamente al afio de
edad. Las recomendaciones en la polidactilia son preservar el dedo con mejor
alineacion axial, la reseccion del dedo proyectado sintomatico, la reparaciéon de la
capsula, el equilibrio de las partes blandas y el afeitado de las prominencias

metatarsianas.*°
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DISENO METODOLOGICO

Este estudio se llevo a cabo en la Facultad de Ciencias Médicas de la UNAN-Leon, la
cual es la universidad estatal con mayor tradicion en la ensefianza de la Medicina en

Nicaragua.

Tipo de estudio: El proyecto de investigacion se llevo a cabo en dos fases:

I Fase: se realiz0 un estudio de tipo cualitativo. Durante esta etapa, se realizd una
revision documental del plan de estudio de la especialidad de pediatria. Se procedio a
identificar la existencia del plan curricular, la coherencia del plan de estudio y el
componente curricular defectos congénitos. Se identificd la coherencia entre las
diferentes areas curriculares, el nimero de horas asignadas y la coherencia entre los
elementos curriculares. Se utilizaron los instrumentos de auto evaluacion del factor
plan curricular de la UNAN-Leon, a los cuales se le realizaron modificaciones ya que

se evalud Unicamente un componente curricular.

Simultdneamente se realizd una revision documental de los planes de estudio de la
especialidad de pediatria, de la Facultad de Medicina de la Universidad de Colima,
donde se encontré la unidad de genética incluida dentro de los planes de estudio de la
especialidad. En esta unidad estan contenidos los defectos congénitos. Se realizo una
revision de las malformaciones congénitas mas frecuentes ocurridas en los dltimos 5
afios en el HEODRA y tomando en consideracion estos resultados se elaboraron los
instrumentos de evaluacion y listas de cotejo para el ECOE y las mejoras al curriculo
de la especialidad ofrecido a los residentes de pediatria de la facultad de medicina de la
UNAN- Leon.

Il Fase serealizd evaluacion de competencias a traves de un Examen Clinico Objetivo

y Estructurado de las habilidades desarrolladas por los estudiantes de la especialidad de

pediatria en relacién al diagnostico, manejo y prevencion de los defectos congénitos.
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Poblacion de estudio: Estudiantes de postgrado de la especialidad de pediatria, médicos
de base y egresados de la especialidad, de la Facultad de Ciencias Médicas de la
Universidad Nacional Auténoma de Nicaragua-Leén

Disefio y estrategia de recoleccion de la informacion:

Para la evaluacion de las habilidades cognitivas, psicomotoras y de comunicacion en el
diagnostico y manejo de las malformaciones congénitas, se realizd un Examen Clinico

Obijetivo Estructurado (ECOE) a los residentes de la especialidad de Pediatria.

Se coordind con la jefatura del Dpto. de Pediatria para la planificacion del ECOE. En la
elaboracion del ECOE, se pidio la colaboracién de un grupo de profesores del
departamento de pediatria con mas de 10 afios de experiencia, donde estuvieron
incluidos: pediatras generales, neonat6logo, neurocirujano, cardidlogo pediatra,
cirujano pediatra, gastroenterélogo pediatra y ortopedista pediatra quienes participaron
en la elaboracion de un banco de preguntas. Se realizo revision de los defectos
congénitos mas frecuentes del HEODRA. Las preguntas fueron elaboradas tomando en
consideracién los defectos congénitos mas frecuentes en nuestro medio, para lo cual se
reviso el reporte del Sistema de Vigilancia de Defectos Congénitos del HEODRA.
Dicho examen conto con un total de 8 etapas. Cada etapa tuvo una duracion de 10

minutos y 2 minutos para la realizacién del cambio de etapa.

En cada etapa se evalu6 un item de defectos congenitos. Se entrego una hoja con la
descripcion de la actividad a realizar y se utilizaron pacientes reales y simulados. Por
cada caso se elaboro una lista de cotejo, con el fin de que el evaluador marcara las
actividades realizadas por el estudiante. Cada matriz de evaluacion tenia descrito el
numero de items contestados de forma satisfactoria para aprobar dicha etapa. Cada
estudiante debera obtener el 70% de las etapas aprobadas. Para considerar aprobado el

ECOE el estudiante deberia obtener al menos 6 estaciones aprobadas.

Disefio y estrategia del control de la calidad de los datos:
Los investigadores fueron los responsables de la elaboracion de los instrumentos de

evaluacion asi como de la ejecuciéon del ECOE. Una vez elaborados los instrumentos
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estos fueron validados. Se realizo la validacion con los profesores del Dpto. de
pediatria. Se tomaran 8 profesores al azar y se les informo a cerca de la importancia de
su participacion en la validacién de los instrumentos. Cada participante desarrollo dos
etapas y fue evaluado por los tres investigadores con el objetivo de encontrar sesgos o

preguntas ambiguas en el instrumento de evaluacion y en la lista de cotejo.

Procesamiento de los datos: la informacion fue procesada en el paquete estadistico
SPSS 17.0 Una vez obtenidos los resultados del ECOE, se evalud, item por item , el
grado de adquisicion de las habilidades en los sujetos de estudio. Esto se realizo
mediante la categorizacion de los items. Se considera un alto grado de adquisicion de
una habilidad cuando al menos el 90% de los estudiantes la ha adquirido, un grado medio
cuando menos del 90% y mas del 75% de los estudiantes la ha adquirido y un grado

bajo cuando menos del 75% de los estudiantes la ha adquirido.

Aspectos éticos: Los responsables de la investigacion explicaron a los residentes de
pediatria participantes en el estudio, lo objetivos de la investigacion y se les dio a
conocer los resultados de su evaluacion. Dicha evaluacion no fue utilizada con fines de

notas en sus respectivas rotaciones y seminarios.

Anaélisis de riesgo: Consideramos los riesgos son minimos, ya que uno de ellos podria
ser la poca colaboracion de los colegas pediatras y ello esta superado, ya que estuvieron

dispuestos a participar.

Recursos necesarios: Dos médicos especialistas en pediatria, un neonat6logo, un

cardiélogo pediatra, un cirujano pediatra, un cardiélogo pediatra y un neurocirujano.

Recursos materiales: fue necesario contar con el curriculo de pediatria, manuales de

genética clinica.

Una vez concluida la revision documental y realizado el examen clinico objetivo
estructurado, se procedio a introducir o fortalecer dentro del curriculo de la
especialidad un modulo de defectos congénitos, para ser ofertado a los estudiantes de

postgrado de la especialidad de pediatria.
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OPERACIONALIZACION DE VARIABLES (ITEMS DEL INSTRUMENTO)

Variable Definicién Indicadores Items Categorias
operacional
Elaboracién de Aspectos que el Numero de 1. Sepresentay saluda al paciente De cada item
historia clinica estudiante toma  aspectos 2. Le da confianza a la madre. 1. Satisfactorio
genética en cuenta para indagados para 3. Pregunta sobre historia reproductiva 2. Insatisfactorio
la elaboracion  elaborar la 4. Pregunta sobre historia prenatal y uso de teratdgenos, (Uso de vitamina A,
de la historia  historia  clinica plaguicidas, carencia de acido félico. De la variable
clinica genética genética 5. Pregunta sobre enfermedades crénicas maternas, infecciones durante el primer 1.  Satisfactoria: 70%
trimestre de embarazo o hipertermia durante el primer trimestre de embarazo. 0 mas de aspectos
6. Pregunta sobre el uso de sustancias de adiccién como alcohol, tabaco, cocaina indagados
7. Pregunta sobre el antecedente de anomalias uterinas maternas que puedan 2. Insatisfactoria:
producir deformidades en el feto o la presencia de oligpamnios o polihidramnios. menos del 70% de
8. Pregunta por antecedentes de otros hijos con defectos congénitos. aspectos
9. Pregunta sobre historia familiar de defectos congénitos indagados
10. Pregunta sobre parto y datos del parto
11. Invita a la madre a externar el problema de su hijo
12. Sabe escuchar.
13. Realiza la entrevista de manera organizada y fluida.
14. Estimula para que el familiar le diera los datos de la historia de la familia.
15. Se despide adecuadamente.
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Variable Definicién Indicadores Items Categorias
operacional
Realizacion del Aspectos que Numero de 1. Desviste al paciente para realizar examen fisico completo De cada item
examen fisico al aborda el aspectos 2. Mide adecuadamente PC, Talla y peso 1. Satisfactorio
recién nacido estudiante  al abordados del 3. Mide brazada 2. Insatisfactorio
momento de examen fisico del 4. Realiza examen fisico completo de cabeza, describe forma de la cabeza, suturas,
realizar el recién nacido fontanelas. De la variable
examen fisico al 5. Describe adecuadamente hallazgos en la frente 1. Satisfactoria: 70%
recién nacido 6. Describe simetria o asimetria facial 0 mas de aspectos
7. ldentifica el tipo de hendiduras palpebrales indagados
8. Ojos: describe cejas, distancia entre cejas y cantos internos y externos, revisa 2. Insatisfactoria:
conductos lagrimales menos del 70% de
9. Ojos: busca cataratas congénitas, aspectos
10. Iris: descarta hipoplasia, heterocromia o iris estrellado indagados
11. Nariz: describe puente nasal, permeabilidad de fosas nasales, situacion del tabique
nasal
12. Describe labios, revisa paladar, encias y dientes
13. Revisa lengua.
14. Revisa y describe implantacion de las orejas De cada item
15. Revisa permeabilidad de CAE Satisfactorio
16. Describe estructuras anatdmicas de la oreja 2. Insatisfactorio
17. Describe menton.
18. Revisa y describe piel De la variable
19. Cuello Inspecciona y describe cuello
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Variable Definicion Indicadores Items Categorias
operacional
20. Torax describe simetria, revisa tamafio y numero de pezones 1. Satisfactoria:
21. Ausculta ruidos cardiacos. 70% o méas de
22. ldentifica masa muscular de pectorales aspectos
23. Abdomen: identifica diastasis de rectos indagados
24. Descarta la presencia de hernias, onfalocele o gastrosquisis 2. Insatisfactoria:
25. Espalda visualiza la presencia de escoliosis, xifosis, hoyuelos sacros menos  del
26. Genitales Masculino pene, testiculos y bolsas escrotales 70% de
27. Extremidades. Mide segmento inferior aspectos
28. Revisa manos, tipo de pliegues y surcos, indagados
29. Descarta clinodactilia
3. Diagnéstico de Aspectos que NUmero de 1. Describe paciente con hipotonia, boca abierta, lengua protruyente. De cada item
enfermedades aborda el aspectos 2. ldentifica occipucio plano (Braquicefalia) 1. Satisfactorio
cromosémicas estudiante  al indagados parael 3. Palpa craneo, describe cabello (fino, flexible y escaso) 2. Insatisfactorio

momento de
abordar un
paciente  con
enfermedad

cromosdmica

diagnostico de
enfermedades

cromosomicas

4. Describe fisuras palpebrales inclinadas, epicantos, moteado del iris

5. Describe puente nasal ancho

6. Reconoce orejas pequefias, de implantacion baja, plegamiento excesivo del helix, y 7.

Lébulos auriculares pequefios.

8. Identifica cuello corto, pliegues laxos en la nuca.

9. Realiza auscultacion cardiaca

10. Descarta la presencia de soplo

11.Identifica abdomen globoso, presencia de hernia umbilical

De la variable
1. Satisfactoria: 70%
0 mas de aspectos
indagados
2. Insatisfactoria:

menos del 70% de
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Variable Definicion Indicadores Items Categorias
operacional
12. Revisa genitales externos aspectos
13. Manos: identifica falanges cortas, hipoplasia de la falange media del mefiique, indagados
clinodactilia y pliegue simiesco
14. Pies: reconoce amplio espacio interdigital entre los dedos primero y segundo, con
pliegue plantar entre ambos
15. Solicita ECO para descartar cardiopatia
16. Envia Radiografia de pelvis
17. Envia Cariotipo.
4 Diagnéstico de Aspectos que el  Numero de 1. Pregunta edad materna De cada item
enfermedades estudiante toma  aspectos 2. Interroga sobre el uso de medicamento anticonvulsivantes durante el primer trimestre 1. Satisfactorio
multifactoriales en cuenta para  indagados para el de embarazo ( acido valproico, carbamazepina vy fenitoina) 2. Insatisfactorio
el diagnosticode  diagnostico  de 3. Indaga sobre Didbetes materna no controlada
enfermedades las enfermedades 4. Pregunta sobre el uso de acido folico 3 meses antes del embarazo. De la variable
multifactoriales. multifactoriales. 5. Pregunta sobre el uso de acido félico durante el primer trimestre de embarazo 1. Satisfactoria: 70%
6. Interroga sobre exposicidn a plaguicidas teratogénicos (arsenicales y carbamatos) 0 mas de aspectos
7. Pregunta sobre fiebre materna en los primeros meses de embarazo indagados
8. Pregunta sobre problemas de sobrepeso antes y durante el embarazo 2. Insatisfactoria:

9. Indaga sobre antecedentes de hijos con defecto de tubo neural (DTN)

menos del 70% de
aspectos

indagados
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Variable Definicion Indicadores Items Categorias
operacional
5.Manejo de Aspectos que el Numero de acciones 1. Indica nacimiento hospitalario, via cesarea De cada item
enfermedades estudiante toma indicadas para el 2. Indica cubrir mielomeningocele con gasa himeda 1. Satisfactorio
multifactoriales en cuenta para el  manejo apropiado de 3. Indica realizar ultrasonido transfontanelar 2. Insatisfactorio
tratamiento  de  enfermedades 4. Solicita TAC de créneo
enfermedades multifactoriales. 5. Envia Radiografia de columna De la variable
multifactoriales. 6. Envia hemograma completo 1. Satisfactoria: 70% o
7. Envia Tipoy RH mas de aspectos
8. Indica canalizacion con liquidos de mantenimiento. indagados
9. Indica uso de antibiéticos como: cefalosporinas y penicilinas penicilinaza resistentes 2. |Insatisfactoria:
10. Solicita interconsulta con Neurocirujano para reparacion temprana. menos del 70% de
11. Envia Ultrasonido de vias urinarias aspectos indagados
6. Abordaje de Aspectos que el Numero de acciones 1. Desviste al paciente De cada item
pacientes con estudiante toma realizadas para el 2. Inspecciona coloracion del paciente 1. Satisfactorio
cardiopatias congénitas  en cuenta para el  abordaje de 3. Toma signos vitales: pulso, presion arterial, frecuencia cardiaca. 2. Insatisfactorio
diagnostico y pacientes con 4. Inspecciona y palpa choque de la punta
manejo de los cardiopatias 5. Palpa eretismo cardiaco, trhill. De la variable
pacientes con  congénitas. 6. Realiza auscultacién de los 5 focos auscultatorios. 1. Satisfactoria: 70% o
cardiopatia 7. Identifica soplos mas de aspectos
congeénita. 8. Palpa pulsos periféricos. Identificando frecuencia, ritmo e intensidad. indagados
9. Envia radiografia AP de térax 2. Insatisfactoria:

10. Envia Ecocardiograma
11. Solicita inter consulta con cardiologia pediatrica

12. Plantea posibilidad diagnéstica de Cardiopatia congénita.

menos del 70% de

aspectos indagados
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Variable

Definicion

operacional

Indicadores

Items

Categorias

7. Abordaje de defectos

musculo esqueléticos

8. Abordaje de defectos

del tubo digestivo

Aspectos que el
estudiante  toma
en cuenta para el
diagnostico y
manejo de los
pacientes con
defectos musculo-

esqueléticos

Aspectos que el
estudiante  toma
en cuenta para el
diagndstico y
manejo de los
pacientes con
defectos del tubo

digestivo.

Numero de acciones

realizadas para el

abordaje de
pacientes con
defectos  masculo-
esqueléticos.

Numero de acciones
realizadas para el
abordaje de
pacientes  defectos

del tubo digestivo.

1. Reconoce polidactilia en la fotografia

2. Describe el sistema afectado: musculo-esquelético
3. Envia radiografia de mano

4. Refiere a Ortopedia para valoracion y seguimiento.

5. Envia USG renal para descartar patologia renal

1. Realiza la revisién de la radiografia, con técnica adecuada. (tratando de encontrar anomalias de
piel, tejido celular y 6rganos internos)

2. Reconoce en radiografia simple de abdomen, imagen de doble burbuja

3. Toma en consideracion los hallazgos clinicos y radioldgicos y realiza el diagnéstico de estenosis
duodenal.

4. Indica colocar sonda nasogastrica.

5. Le omite la administracion de alimentos por via oral

6. Le indica liquidos de mantenimiento intravenoso.

7. Envia interconsulta con cirugia pediatrica

De cada item
1. Satisfactorio

2. Insatisfactorio

De la variable

1. Satisfactoria: 70% o
mas de aspectos
indagados

2. Insatisfactoria:
menos del 70% de

aspectos indagados

De cada item
1. Satisfactorio

2. Insatisfactorio

De la variable

1. Satisfactoria: 70% o mas
de aspectos indagados
2.Insatisfactoria: menos del
70% de
indagados

aspectos
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RESULTADOS Y DISCUSION

En este estudio se realiz6 una evaluacion curricular incluyendo el plan curricular,

coherencia del plan de estudio y del componente defectos congenitos en el curriculo de

la especialidad de pediatria de la Facultad de Medicina de la UNAN-Leo6n, asi como

también se realiz6 un examen de competencias a los estudiantes de la especialidad de

pediatria encontrando:

Existe un archivo del plan curricular y reglamento de evaluacién del estudiante,

sin embargo no existe un archivo de la experiencia académica.

El plan curricular esta disefiado en unidades de aprendizaje tedricas y practicas
clinicas. Las unidades estan disefiadas para cada afio de especialidad. Las
précticas clinicas se realizan en los diferentes escenarios del departamento de

Pediatria del Hospital Escuela Oscar Danilo Rosales.®

En relacién a la coherencia del plan de estudio, se encuentra definido el perfil
profesional, objetivos y contenidos, pero se adolece del perfil ocupacional y la
metodologia de aprendizaje. La evaluacion es sumativa y formativa durante la
practica clinica. Al final de cada afio de especialidad se realiza un examen teorico-

practico.

El componente defectos congénitos no existe como tal, por lo tanto se carece de
objetivos, contenidos, metodologias o estrategias de aprendizaje y evaluacion.
(ver instrumentos de evaluacion en anexos: lista de cotejo de plan curricular,
coherencia del plan de estudio, coherencia del plan de estudio y defectos

congénitos)

El proceso ensefianza aprendizaje de los defectos congénitos se realiza de forma dispersa

en las diferentes unidades. Durante la practica clinica los estudiantes tienen la oportunidad

de diagnosticar y tratar pacientes con defectos congeénitos por lo tanto el aprendizaje es

por oportunidad, con pacientes reales.
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Se realiz6 una revision documental del componente defectos congenitos ofrecidos en la
especialidad de pediatria de otras universidades como la Universidad de Colima, México
en la cual se incluye una unidad de genética dentro del curriculo de la especialidad. Se
identificaron el grupo de malformaciones congénitas mayores mas frecuentes en el
HEODRA, encontrando que los defectos de sistema nervioso central, cardiovasculares,
musculo esqueléticos, aparato digestivo y algunas anomalias cromosémicas como el
sindrome de Down, fueron las mas frecuentes durante los tltimos 5 afios.’ Ambos datos
fueron utilizados para elaborar los instrumentos del ECOE realizado a los estudiantes

de la especialidad de pediatria.

Durante la segunda fase del estudio se realizé el examen clinico objetivo estructurado a
14 residentes de primero, segundo y tercer afio de la especialidad de pediatria,
encontrando que solamente el 29 % de los estudiantes aprobd 5 estaciones y ninguno de
los residentes de la especialidad aprob6 mas del 75% de las estaciones evaluadas, por
lo tanto el grado de desemperio fue insatisfactorio, no alcanzandose las competencias para
el diagndstico y manejo de los bebes con defectos congeénitos. Podemos afirmar que existe
una brecha de conocimientos entre las habilidades desarrolladas por los estudiantes de la
especialidad y aquellas que deberian desarrollar en este tema. Este vacio de
conocimiento podria deberse a que como se menciono en parrafos anteriores no existe el
componente defectos congénitos dentro del curriculo de la especialidad por lo tanto se
adolece de un plan de estudio para su aprendizaje. El proceso ensefianza aprendizaje de
los defectos congénitos es por oportunidad al presentarse los casos en los diferentes
servicios de pediatria del HEODRA. . (Gréfico 1)

Grafico 1. Numero de estaciones aprobadas por
estudiantes de la especialidad de pediatria, ECOE,
HEODRA 2010.

57.1%

60 -

4 estaciones 5 estaciones 1 estacion

Fuente: ECOE
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En cada una de las estaciones del ECOE se evalud una habilidad necesaria tanto para el
diagnéstico apropiado como para el manejo y prevencion de los defectos congénitos. La
habilidad sobre el diagnostico de los defectos cardiacos obtuvo un alto grado de
adquisicion, ya que el 92.9 % de los estudiantes demostré un desempefio satisfactorio.
Ninguno de los estudiantes demostrd un desempefio satisfactorio durante la realizacion
del examen fisico a un bebe con defecto congénito. Es importante realizar un examen
fisico completo, ya que es una herramienta trascendental para el diagnostico de

enfermedades congénitas. 2>26:27 (Gréafico 2)

Grafico 2. Porcentaje de estudiantes con desempeiio
satisfactorio por estacion, ECOE, HEODRA 2010

100.0% -
90.0% -
80.0% -
70.0% -
60.0% -
50.0% -
40.0% -
30.0% -
20.0% -
10.0% -
\ JJ J.J u e
0.0% S . Defectos Defectos del | . . .. s ]
Cardiopatias Tratamiento | Diagnostico de | Historia Clinica |  Anomalias E fisi
congénitas DTN muscu'o- qparqto DTN genética cromosémicas | —amen fIsico
esqueleticos digestivo
| Satisfactorio 92.9% 85.7% 71.4% 71.4% 50.0% 7.1% 71% 0.0%

Fuente: ECOE

En la primera estacion se valoré las habilidades para la realizacion de la historia clinica,
en genetica, encontramos que la habilidad de preguntar sobre la historia familiar de
defectos congénitos, asi como la consanguinidad de los padres fueron fue desarrollada
por el 71.4%, seguida sobre el uso de acido félico durante el periodo peri-concepcional,
enfermedades cronicas e infecciosas de la madre (64.3%). Ninguno de los estudiantes
indagd sobre anomalias uterinas que pueden inferir en la aparicion de malformaciones
congénitas asi como en la cantidad de liquidos amniético. Para el diagnéstico de todo

recién nacido con anomalia congénita, es necesario elaborar una historia clinica
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completa con datos tanto del embarazo, parto y posnatal inmediato asi como de la historia
familiar de defectos congénitos. 2 (Tabla 1)

Tabla 1. Habilidades evaluadas durante la realizacion de la historia clinica (estacion
1) ECOE Pediatria HEODRA 2011

Actividades desarrolladas Evaluacion
Satisfactoria

N %
Pregunta sobre historia familiar de defectos congénitos 10 71.4
Pregunta si existe un grado de consanguinidad entre los padres 10 71.4
Indaga sobre el uso de acido folico en el periodo perinatal 9 64.3
Indaga sobre enfermedades crénicas de la madre 9 64.3
Indaga sobre enfermedades infecciosas maternas causantes de embriofetopatias. 9 64.3
Pregunta por el nombre y apellido del paciente 8 57.1
Pregunta sobre el antecedente de otros hijos con defectos congénitos 8 57.1
Pregunta sobre tipo de parto y anomalias durante el mismo 7 50.0
Pregunta sobre el uso de medicamentos teratogénicos durante el embarazo 5 35.7
Indaga sobre la exposicion a plaguicidas teratogénicos perinatal 5 35.7
Indaga sobre el consumo de alcohol, fumado y drogas durante el embarazo 5 35.7
Pregunta sobre antecedentes obstétricos de la madre 4 28.6
Indaga sobre hipertermia materna durante las primeras 12 semanas de gestacion 4 28.6
Invita a la madre a externar el problema de su hijo 4 28.6
Escucha atentamente a la madre y le permite expresarse 4 28.6
Se presenta y saluda a la madre o familiar que acompafa al nifio 2 14.3
Una vez finalizada la entrevista, se despide amablemente de la madre 2 14.3
Indaga sobre antecedentes de anomalias uterinas de la madre (0] 0.0
Indaga sobre la informacién que posee la madre sobre la cantidad de liquido amniético 0] 0.0

Fuente: ECOE

En la segunda estacion fue evaluada la habilidad para la realizacion del examen fisico
completo a un bebe con defecto congénito. Identificamos que el 92.9% de los
estudiantes ausculto satisfactoriamente los ruidos cardiacos, el 85.7% realizé examen
fisico completo de la cabeza. Las habilidades menos desarrolladas fueron la revision los
conductos naso-lagrimales, cataratas congenitas, examen del iris, medicion del
segmento inferior (7.1%) Ninguno de los estudiantes describio el menton o palpo la
masa muscular y los musculos pectorales. La realizacion del examen fisico completo,
es una herramienta trascendental para el diagnéstico de enfermedades congénitas.

252627 (Tabla 2)
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Tabla 2. Habilidades evaluadas durante la realizacion de examen fisico (estacion 2)
ECOE Pediatria HEODRA 2010

Actividades desarrolladas Evaluacion
Satisfactoria
n %

Ausculta ruidos cardiacos. 13 92.9
Realiza examen fisico completo de la cabeza 12 85.7
Revisa y describe la implantacion de las orejas 1 78.6
Describe le torax 11 78.6
Revisa manos, presencia de surcos transversos o dedos en palillo de tambor 1 78.6
Identifica el tipo de hendiduras palpebrales 10 71.4
Inspecciona pies y descarta la presencia de pie equinovarus 9 64.3
Realiza inspeccién del estado general del paciente 8 571
Describe labios, abre boca y revisa paladar 8 57.1
Mide perimetro cefalico, peso y talla utilizando la técnica apropiada 7 50.0
Describe cejas, distancia entre cantos internos y externos de los ojos 7 50.0
Revisa lengua 7 50.0
Inspecciona abdomen y descarta la diastasas de los musculos rectos abdominales. 7 50.0
Inspecciona y palpa la presencia de testiculos en las bolsas escrotales 7 50.0
Revisa y descarta la presencia de clinodactilia, sindactilia o polidactilia 6 42.9
Describe la técnica utilizada para verificar la simetria facial 5 35.7
Describe el tipo de puente nasal 5 35.7
Revisa si el conducto auditivo externo esta permeable 5 35.7
Inspecciona y describe el cuello 5 35.7
Descarta la presencia de hernia umbilical, onfalocele o gastroquisis. 5 35.7
Inspecciona, palpa y describe la piel 4 28.6
Revisa y describe las estructuras anatémicas de la oreja 3 21.4
Desviste al paciente para realizar el examen fisico completo 2 14.3
Inspecciona y describe los hallazgos posibles en la frente 2 14.3
Inspecciona térax posterior en busca de escoliosis 2 14.3
Revisa conductos naso-lagrimales. 1 71

Busca cataratas congénitas 1 7.1

Examina y describe la presencia de hipoplasia o heterocromia del iris 1 71

Mide segmento inferior y compara con el segmento superior 1 71

Describe el mentén (0] 0.0

Palpa y valora masa muscular y de muisculos pectorales 0] 0.0
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Durante la tercera estacion fue evaluada la habilidad para el diagnostico de enfermedades
de origen cromosémico especificamente la Trisomia 21. La auscultacion de ruidos
cardiacos y la habilidad para identificar soplos cardiacos fue realizada por el 92.9% de
los estudiantes evaluados. Describir las fisuras palpebrales y epicanto por el 85.7% vy
solamente el 7.1 % envié radiografia de pelvis para descartar hipoplasia de cadera.
(Tabla 3). El sindrome de Down es la anomalia cromosdmica mas frecuente. Estos
pacientes cursan con facies caracteristica?® y debe describirse cada anormalidad durante

el examen fisico. (Tabla 3)

Tabla 3. Habilidades evaluadas para el diagnostico de anomalias cromosomicas
(estacion 3) ECOE, Pediatria, HEODRA 2010

Actividades desarrolladas Evaluacion
Satisfactoria
n %
Realiza auscultacién de los focos cardiacos 13 92.9
Descarta la presencia de soplo 13 92.9
Describe fisuras palpebrales y epicanto 12 85.7
Realiza palpacién de craneo 11 78.6
Reconoce orejas pequenas 11 78.6
Envia cariotipo 11 78.6
Solicita ECO 10 71.4
Identifica abdomen globoso, presencia de hernia 9 64.3
Describe puente nasal ancho 8 57.1
Identifica braquicefalia 7 50.0
Identifica cuello corto, piel redundante 6 42.9
Revisa manos y describe huesos metacarpianos y falanges 6 42.9
Revisa genitales externos 5 35.7
Pies reconoce amplio espacio interdigital entre el primer y segundo dedo. 4 28.6
Describe paciente con hipotonia, boca abierta y lengua protruyente 2 14.3
Envia radiografia de pelvis para descartar hipoplasia 1 7.1

Fuente: ECOE

52



En la cuarta estacion se determinO la habilidad para realizar el diagndstico de
enfermedades multifactoriales, especificamente los defectos de tubo neural como la
espina bifida. EI 100% de los estudiantes pregunt6 a la madre sobre el uso de &cido folico
durante el periodo peri-concepcional, sin embargo solamente el 35.7% reconoce y
pregunta sobre obesidad y el 14.3 % indaga sobre hipertermia materna durante el primer
trimestre de embarazo. El uso de acido fdlico previene hasta en un 75% la probabilidad
de procrear un bebe con defecto de tubo neural. Los obstetras y pediatras deben
recomendar el uso de al menos 400 microgramos de acido folico a toda mujer que
pretenda embarazarse. La hipertermia y la obesidad asi como la diabetes no controlada
ocasiona también este tipo de defectos.®?32 Por lo tanto el pediatra lo debe identificar
como un factor de riesgo. Existe una brecha de conocimiento en los estudiantes de la
especialidad de pediatria en relacion a estos ultimos, como factores de riesgo para el

desarrollo de defectos de tubo neural. (Tabla 4)

Tabla 4. Habilidades evaluadas para el diagnostico de defectos de tubo neural,
(estacion 4) ECOE Pediatria HEODRA 2010.

Actividades desarrolladas Evaluacién

Satisfactoria

n
Pregunta sobre el uso de 400 microgramos de acido félico 3 meses antes del embarazo 14
Pregunta sobre el uso de acido félico durante el primer trimestre de embarazo 12
Indaga sobre antecedentes de otros hijos con defectos de tubo neural 11

Interroga sobre exposicion a plaguicidas teratogénicos al menos un afio antes y durante 10

el embarazo

Pregunta sobre la edad de la madre 9
Interroga sobre el uso de medicamentos anticonvulsivantes durante el embarazo 6
Indaga sobre la presencia de diabetes materna y cifras de glicemia 6
Pregunta por sobrepeso u obesidad 5
Pregunta sobre fiebre materna durante el primer trimestre de embarazo 2

Fuente: ECOE
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En la quinta estacion se aprecid la habilidad para el abordaje terapéutico apropiado de
los bebes con defectos de tubo neural (mielomeningocele). EI 100 % de los estudiantes
indico cubrir el defecto con gasa humeda y prescribir antibidticos. El 92.9% indico el
nacimiento via cesarea y solicitd la interconsulta con neurocirugia. Sin embargo
solamente el 28.6% indico el uso de liquidos intravenosos y la realizacion de ultrasonido
renal. Se demostrd un grado medio de adquisicion de la habilidad. Probablemente por
ser la espina bifida uno de los defectos congenitos mayores, mas frecuentes en nuestro
medio y el aprendizaje de los mismos por oportunidad, los estudiantes han desarrollado
las habilidades para el abordaje terapéutico inicial de los bebes nacidos con
mielomeningocele durante las practicas clinicas que constituyen una oportunidad de

aprendizaje. (Tabla 5)

Tabla 5. Habilidades evaluadas en el tratamiento de los bebes con defectos de tubo
neural, (estacién5), ECOE Pediatria HEODRA 2010

Actividades desarrolladas. Evaluacion
Satisfactoria

n %
Indica cubrir mielomeningocele con gasa humeda 14 100.0
Indica uso de antibiéticos. 14 100.0
Indica nacimiento por via cesarea 13 92.9
interconsulta con neurocirugia para valoracion y cirugia 13 92.9
Indica ultrasonido transfontanelar 12 85.7
Envia hemograma completo 12 85.7
Envia tipoy RH 11 78.6
Solicita Tomografia de craneo 10 71.4
Envia radiografia de columna 5 35.7
Indica canalizar con liquidos intravenosos. 4 28.6
Envia ultrasonido renal para descartar malformaciones congénitas urinarias 4 28.6

Fuente: ECOE
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En la sexta estacion se valoré la habilidad desarrollada por los estudiantes de la
especialidad de pediatria para realizar el diagnéstico de cardiopatias congeénitas, la cual
fue alcanzada por casi la totalidad de los estudiantes. El 100 % identifico soplos y envio
ecocardiograma para confirmar el diagnéstico. Solamente el 64.3 % palpa los pulsos

periféricos y el 50% desviste al paciente. (Tabla 6)

Tabla 6. Habilidades para el diagnostico de cardiopatias congénitas, (estacion 6),
ECOE Pediatria HEODRA 2010

Actividades desarrolladas Evaluacion
Satisfactoria
n %
Identifica soplos 14 100.0
Envia Ecocardiograma 14 100.0
Inspecciona y palpa choque de punta 13 92.9
Plantea posibilidad diagnostica de cardiopatia congénita 13 92.9
Toma signos vitales 12 85.7
Solicita interconsulta con cardiologia pediatrica 12 85.7
Palpa eretismo cardiaco 11 78.6
Ausculta cinco focos cardiacos siguiendo orden 11 78.6
Envia radiografia de térax 11 78.6
Inspecciona coloracion 10 71.4
Palpa pulsos periféricos 9 64.3
Desviste al paciente 7 50.0

Fuente: ECOE

En la séptima estacion se evalu6 la habilidad para el diagndstico y manejo inicial de los
defectos musculo-esqueléticos, el 78% de los estudiantes identifico la presencia de
polidactilia y describio el sistema afectado. El 57% envio radiografia de mano y
solamente el 35.7% envio ultrasonido renal para descartar la asociacion con

malformaciones renales. Es importante enviar radiografia de mano para clasificar la
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polidactilia y dar el seguimiento ortopédico apropiado. Existen sindromes o asociaciones
de defectos musculo- esqueléticos con anomalias renales por lo tanto es necesario enviar
ultrasonido renal para descartar anomalias renales asociadas. Existe un vacio de
conocimiento en relacion a esta habilidad, por lo que podria perderse oportunidad de
realizar un diagnostico temprano de alteraciones renales y con ello lograr evitar las

complicaciones graves como la insuficiencia renal. (Tabla 7)

Tabla 7. Habilidades para el diagnostico y manejo inicial de defectos musculo-
esqueléticos, (estacion 7), ECOE Pediatria HEODRA 2010

Actividades desarrolladas Evaluacion
Satisfactoria
n %
Reconoce polidactilia en la fotografia 11 78.6
Describe el sistema afectado 11 78.6
Refiere al servicio de ortopedia pediatrica 10 71.4
Envia radiografia de mano 8 57.1
Envia ultrasonido renal 5 35.7

Fuente: ECOE

En la octava estacion se aprecié la habilidad para el diagnéstico y manejo inicial de los
defectos del aparato digestivo, donde el 85.7% de los estudiantes plante6 el diagnéstico
de atresia o estenosis duodenal y solicito la valoracion de cirugia pediatrica. En relacion
al manejo preoperatorio solamente el 42.9% ordend omitir los liquidos por via oral. Los
estudiantes demostraron un grado medio de alcance de la habilidad para el diagndstico de
atresia esofagica y reconocen radioldgicamente la imagen de doble burbuja caracteristica
de este tipo de defectos, sin embargo existe un vacio de conocimientos en el manejo

inicial de los bebes con atresia duodenal. (Tabla 8)
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Tabla 8. Habilidades para el diagndstico y manejo inicial de defectos del aparato

digestivo, (estacion 8), ECOE Pediatria HEODRA 2010

Actividades desarrolladas.

Plantea el diagnostico de atresia o estenosis duodenal

Solicita interconsulta con cirugia pediatrica

Reconoce imagen de doble burbuja en la radiografia de abdomen
Realiza lectura de radiografia siguiendo la técnica adecuada
Indica liquidos de mantenimiento

indica sonda nasogastrica

Omite la administracién de liquidos por via oral

Fuente: ECOE
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CONCLUSIONES

Existe una brecha de conocimientos en los estudiantes de la especialidad de
pediatria de la facultad de medicina de la UNAN- Ledn, entre las habilidades
desarrolladas y las habilidades necesarias para el abordaje diagnostico y

terapéutico de los bebes con defectos congénitos.

El componente defectos congénitos no se encuentra descrito en el curriculo de la
especialidad como un modulo o unidad y por ende se carece de objetivos y

contenidos.

Las estrategias de aprendizaje utilizadas no estan descritas, sin embargo se
presenta el aprendizaje por oportunidad al presentarse los casos clinicos en las
salas de pediatria que son los escenarios de aprendizaje durante las préacticas

clinicas de los estudiantes de la especialidad.

La habilidad para el diagnostico y manejo inicial de los bebes con cardiopatias
congénitas demostro un alto grado de adquisicion, el manejo de los defectos de

tubo neural un grado medio.

Mas de las dos terceras partes de los estudiantes desarrollé la habilidad para
realizar el diagnostico de defectos multifactoriales como los defectos de tubo
neural y los defectos del aparato digestivo, logrando un bajo grado de adquisicion
en dichas habilidades. Menos del 10% de los estudiantes se desempefid
satisfactoriamente durante la elaboracion de una historia clinica en genética y el
diagnostico de las anormalidades cromosomicas. Ninguno de los estudiantes
obtuvo una evaluacion satisfactoria durante la realizacion del examen fisico a un

bebe con defecto congenito.

Ninguno de los estudiantes de la especialidad logro obtener un desemperio

satisfactorio durante la realizacion del ECOE.
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7. Dentro de las habilidades que deberia desarrollar un estudiante de la especialidad
de pediatria para el diagnostico y manejo de los nifios con defectos congénitos se

encuentran:

7.1 Aplica los conceptos elementales de genética y técnicas diagndsticas para definir
las malformaciones congénitas méas frecuentes en pediatria segin normas

internacionales.

7.2 Realiza manejo terapéutico inicial de los bebes nacidos con defectos congénitos

segun protocolos de manejo establecidos para cada tipo de defectos.
7.3 ldentifica los factores de riesgo maternos presentes en los bebes con

malformaciones congeénitas y brinda un consejo genético inicial a los padres para

valorar el riesgo de los siguientes embarazos
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RECOMENDACIONES

1. Sistematizar el aprendizaje sobre el diagnostico y manejo inicial de los defectos
congénitos, en los estudiantes de la especialidad de pediatria, de la facultad de
medicina de la UNAN-Ledn.

2. Elaborar un modulo de genética donde se incluyan los conceptos bésicos de la
genética, métodos diagnosticos y los principales defectos congénitos, a
desarrollarse en la unidad de perinatologia ofrecido a los estudiantes de la
especialidad de pediatria. EI aprendizaje del manejo especifico de los defectos
congénitos por sistema afectado debera incluirse en las unidades respectivas de

cada sistema.

3. Definir las estrategias de aprendizaje de para la adquisicion de habilidades en el

diagnostico y manejo de los bebes con defectos congénitos

4. Realizar evaluaciones constantes al curriculo de la especialidad para lograr la
mejora continua, tomando en consideracién la pertinencia y coherencia del
curriculo con el perfil profesional y los principales problemas de salud a los cuales

va a enfrentarse el egresado de la especialidad.
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ANEXOS



UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE NICARAGUA LEON
MAESTRIA EN EDUCACION MEDICA SUPERIOR

EVALUACION PLAN CURRICULAR ESPECIALIDAD DE PEDIATRIA.
COMPONENTE DEFECTOS CONGENITOS

LISTA DE COTEJO DE PLAN CURRICULAR

INSTRUCTIVO

La TABLA DE COTEJO recoge informacion acerca de la existencia de documento con normativas y procedimientos del quehacer
docente

Dicha Tabla consta de dos partes: Datos Generales y el Cuerpo de la misma, los que seran completados por la Vice Decanatura o el
Jefe del Departamento con Programa.

|. Datos generales: Complete la informacion que se le solicita.

11. Cuerpo: Para el listado de documentos que se le presentan, margue con una X si existe 0 no, y en la Gltima columna escriba una
breve descripcion de su contenido en caso de que existiera.

I. DATOS GENERALES:

1. FACULTAD: Ciencias Médicas 2. CARRERA: MEDICINA COMPONENTE Defectos Congénitos.

1. CUERPO: LISTA DE COTEJO DE PLAN CURRICULAR

EXISTE

No. DOCUMENTO Sl | NO DESCRIPCION
01

Archivo de Plan Curricular. X
02

Archivo de experiencia académica X
03

Reglamento de evaluacion integral de los X

estudiantes




UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE NICARAGUA LEON
MAESTRIA EN EDUCACION MEDICA SUPERIOR

EVALUACION PLAN CURRICULAR ESPECIALIDAD DE PEDIATRIA.
COMPONENTE DEFECTOS CONGENITOS

COHERENCIA DEL PLAN DE ESTUDIO

INSTRUCTIVO

La siguiente tabla recoge informacién relacionada con el grado de coherencia que existe entre el Componente
Defectos Congenitos del Plan de Estudio y la Mision, Principios, Politica y Estrategias de Reforma Curricular.

Dicha tabla consta de dos partes: Datos Generales y el Cuerpo de la misma, los que seran completados por los
investigadores

I. Datos generales
Complete la informacion que se le solicita.

I1. Cuerpo

A partir de una revision integral del Plan de Estudio del Programa, determine el grado de coherencia que existe
entre los componentes estructurales del Plan de Estudio (Perfil Profesional, Perfil Ocupacional Justificacion,
Obijetivos, etc.) y la Mision, Principios, etc.

Marque con una ""X"*, donde exista coherencia entre los aspectos y componentes, aplicando los siguientes
criterios:

N: Nulo
M: Medio
T: Total



I. DATOS GENERALES:

1. FACULTAD: CIENCIAS MEDICAS 2. CARRERA: MEDICINA 3. COMPONENTE: DEFECTOS CONGENITOS

I1. CUERPO: COHERENCIA DEL PLAN DE ESTUDIO
(3.1.1,3.2.1, 3.3.1)

(1)

)

)

(4)

ELEMENTOS DEL PLAN MISION PRINCIPIOS POLITICA DE ESTRATEGIA DE
DE ESTUDIO Uni dal P Uni Jad S REFORMA. REFORMA
n|v3r3| a| Programa niversida rograma CURRICULAR CURRICULAR
N (M [T [N [M [T |N M [T N M [T M T M T
PERFIL PROFESIONAL X X X X X X
PERFIL OCUPACIONAL |X X X X X X
JUSTIFICACION X X X X X
OBJETIVOS X X X X X X
CONTENIDOS X X X X X
METODOLOGIA X X X X X X
EVALUACION X X X X X
N: Nulo M: Medio T: Total




UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE NICARAGUA LEON
MAESTRIA EN EDUCACION MEDICA SUPERIOR

EVALUACION PLAN CURRICULAR ESPECIALIDAD DE PEDIATRIA.
COMPONENTE DEFECTOS CONGENITOS

COHERENCIA ENTRE EL PLAN DE ESTUDIO Y El COMPONENETE DEFECTOS
CONGENITOS

INSTRUCTIVO

Recoge informacion relacionada con el grado de coherencia que existe entre el Plan de Estudio y los elementos
que conforman el componente Defectos Congénitos.

I. Datos generales
Complete la informacion que se le solicita.

I1. Cuerpo

A partir de una revision integral del Plan de Estudio y de los Componentes Curriculares realice lo siguiente:

a) Parala columna 1 escriba el nombre del Componente Curricular, contemplado en el Plan de Estudio.

b) Para las columnas 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8 y 9, marque con una " X", en el criterio que se considera existe ese
nivel de coherencia entre el Perfil Profesional y Ocupacional con los objetivos, contenidos, metodologia y
evaluacion.

c) Al final usted puede anotar cualquier incoherencia que encuentre.

Para esta tabla, donde encuentre dos términos separados por pleca, léase como la correspondencia entre uno y
el otro.
Los criterios para emitir la valoracion son los siguientes:

N: Nulo
M: Medio
T: Total



. DATOS GENERALES:

1. FACULTAD: CIENCIAS MEDICAS

2. CARRERA: MEDICINA COMPONENTE: DEFECTOS CONGENITOS

1. CUERPO: COHERENCIA ENTRE EL PLAN DE ESTUDIO Y DEFECTOS CONGENITOS

NO

@)

NOMBRE DEL COMPONENTE CURRICULAR

@

©)

4)

®)

(6)

(M

(8)

9)

OBJETIVOS/ | OBJETIVOS/ | CONTENID/ | CONTENID/ | METODOL/ | METODOL/ | EVALUAC/ | EVALUAC/
PEF PROFS | PEF OCUPA | PEFPROFS | PEF OCUPA | PEF PROFS | PEE OCUPA | PEF PROFS | PEF OCUPA
N [M [T |IN |M |T ([N (M |T |N |M |T (N (M |T |N M [T N [M [T [N M | T

N: Nulo M: Medio T: Total

PEF PROFS: Perfil Profesional.

PEF OCUPA: Perfil Ocupacional

OBSERVACION : No existe el componente defectos congénitos dentro del plan de estudios de la especialidad de pediatria de la Facultad de

Ciencias Médicas, UNAN-Leo6nN.




UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE NICARAGUA
FACULTAD DE CIENCIA MEDICAS
MAESTRIA EN EDUCACION MEDICA SUPERIOR

EXAMEN CLINICO OBIETIVO ESTRUCTURADO

FECHA
NOMBRE:
CODIGO

Instrucciones

Usted estd participando en una investigacién sobre las competencias adquiridas en el
diagndstico y manejo de los recién nacidos con defectos congénitos, en estudiantes de
postgrado de la especialidad de Pediatria. Los resultados de este examen serdn de mucha
utilidad para la valoracién de su aprendizaje en esta drea.

Este examen contiene 8 etapas. Para cada etapa tiene 10 minutos, entre cada etapa
tiene 2 minutos para realizar el cambio de estacion. En la primera etapa que participe se
le suministrard el cédigo de participante.



UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE NICARAGUA
FACULTAD DE CIENCIA MEDICAS
MAESTRIA EN EDUCACION MEDICA SUPERIOR

ETAPA :A

Historia Clinica Genética

Usted atiende a una madre con su hijo de 6 meses de
edad que tiene un defecto congénito.

Realice la historia clinica genética completa.




MATRIZ DE EVALUACION ETAPA A
A B C D E F G H
O 0O 0O 0O 0o 0o o
Caodigo del participante:
110 120 130 140 150 160 170 180
Cédigo Evaluador

1 2 3
00O

HISTORIA CLINICA GENETICA

Al | Sepresenta y saluda ala madre.

A2 | Pregunta el nombre del paciente.

A3 | Pregunta sobre antecedentes obstétricos (abortos)

A4 | Indaga sobre el antecedente de anomalias uterinas maternas que
puedan producen deformidad fetal

A5 | Pregunta sobre cantidad de liquido amnidtico ( oligpamnios o
polihidramnios).

O O 0000,
O O 00O0O_

A6 | Pregunta sobre uso de por lo menos tres sustancias teratogénicas
(vitamina A, antiepilépticos, antihipertensivos, anticoagulantes,
antidepresivos y sedantes)

A7 | Indaga sobre exposicion a plaguicidas teratogénicos (carbamatos y
arsenicales)

A8 | Pregunta sobre uso de &cido félico en el periodo periconcepcional

A9 | Pregunta por lo menos a cerca de 3 enfermedades cronicas maternas
(Diabetes, HTA, Epilepsia, Obesidad, Fenilcetonuria)

A10 | Indaga sobre al menos tres patologias infecciosas durante el
embarazo (TORCH)

All | Indaga sobre hipertemia durante el primer trimestre de embarazo

Al12 | Pregunta sobre el uso de sustancias de adiccion como alcohol, tabaco,
cocaina

A13 | Pregunta por antecedentes de otros hijos con defectos congénitos.

Al4 | Pregunta sobre datos del parto (presentacion, caracteristicas de la
placenta)

Al5 | Pregunta sobre historia familiar de defectos congénitos

A16 | Indaga consanguinidad entre progenitores

Al17 | Invita a la madre a externar el problema de su hijo

A18 | Sabe escuchar

O0o0o0O0 OO0 OO O oo o
O00O0O0O OO OO O oo o

A19 | Se despidi6 adecuadamente

Suficiente. O Insuficiente. O
Se considerara aprobada la estacion, si ha indagado satisfactoriamente 13 aspectos de 19.



UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE NICARAGUA
FACULTAD DE CIENCIA MEDICAS
MAESTRIA EN EDUCACION MEDICA SUPERIOR

EXAMEN CLINICO OBJETIVO ESTRUCTURADO

ETAPA B.

Examen fisico del lactante con defecto congénito

Lactante masculino de 2 afios de edad, con historia de
parto institucional, sin dificultad respiratoria. Acude el
dia de hoy a consulta.

Se le pide que realice examen fisico completo y describa
cada una de las actividades que va realizando. Sea lo

mas detallado posible, describiendo estructuras
normales v anormales.




MATRIZ DE EVALUACION ETAPA B

A B C D E F G H
0O o0 0O 0o 0o o o

Cédigo del participante:

10 20 30 40 50 60 70 80

Codigo Evaluador

12 3

00O

No Actividades a realizar

B1 | Desviste al paciente para realizar examen fisico completo

B2. | Realiza inspeccion general del paciente

B3 | Revisay describe coloracion de la piel

B4 | Mide adecuadamente PC, talla y peso

B5 | Realiza examen fisico completo de cabeza, describe forma de la
cabeza.

B6 | Describe adecuadamente hallazgos en la frente

B7 | Describe el tipo de hendiduras palpebrales

B8 | Ojos: describe las siguientes caracteristicas; distancia entre cejas 'y
cantos internos y externos,

B9 | Describe conductos lagrimales

B10 | Busca cataratas congénitas,

B11 | Iris: descarta hipoplasia, heterocromia o iris estrellado

B12 | Nariz: describe las 3 siguientes caracteristicas puente nasal,
permeabilidad de fosas nasales, situacion del tabique nasal.

B13 | Boca: Describe labios, revisa paladar y lengua

B14 | Revisa y describe implantacion de las orejas.

B15 | Revisa permeabilidad de CAE.

B16 | Describe menton.

B17 | Cuello: inspecciona y describe cuello.

B18 | Térax: describe simetriay ndmero de pezones

B19 | Ausculta ruidos cardiacos.

B20 | Valora masa muscular de pectorales

B21 | Abdomen: descarta diastasis de rectos y presencia de hernias

B22 | Espalda: visualiza la presencia de escoliosis, xifosis, hoyuelos sacros

B23 | Genitales masculino: revisa pene, testiculos y bolsas escrotales

B24 | Extremidades. Mide segmento inferior

B25 | Revisa manos, tipo de pliegues y surcos,

B26 | Revisay descarta clinodactilia, sindactilia o polidactilia

B27 | Revisa pies y descarta alteraciones.

Suficiente. O Insuficiente: O

cNoNoNoNoNoNoNoNoNoNoNoNoNoNo NN ONONONO IO NONCENONONONONORL

O0O0O0O0O0O0OO0OO0OO0OLOLOOLOLLO 0OOOO OO0 ooooo-—

Se considera aprobada la estacion, si ha indagado satisfacoriamente 13 aspectos de 19.



UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE NICARAGUA
FACULTAD DE CIENCIA MEDICAS
MAESTRIA EN EDUCACION MEDICA SUPERIOR

EXAMEN CLINICO OBIETIVO ESTRUCTURADO

ETAPA C

Diagndstico y manejo de enfermedades cromosomicas.

Lactante de E.E, hijo de madre de 40 afios de edad,  sin
antecedentes de defectos congénitos en su familia. Dentro de los
antecedentes obstétricos: G: 2, P: 2, A:0, C:0. . Se realizo un
Control Prenatal cuando tenia 5 meses de embarazo.

Bebé nace via cesdrea por sufrimiento fetal agudo, con peso de

3,000 gramos, talla: 50cms, perimetro cefdlico de: 34 cms. y APGAR;
7/9. Edad gestacional por capurro: 38 semanas.

Realice:

1. Examen fisico completo y describa cada una de las actividades
que va realizando

2. Identifiqgue segun los hallazgos encontrados el probable
diagnéstico y como lo confirmaria.




MATRIZ DE EVALUACION ETAPA C

A B C D E F G H
0O o0 0O 0o 0o o o

Cédigo del participante:
10 20 30 40 50 60 70 80

Caodigo Evaluador
1 2 3
00O

No | Datos clinicos y hallazgos fisicos

C1l | Describe paciente con hipotonia, boca abierta, lengua protruyente.
C2 | ldentifica occipucio plano (Braquicefalia)

C3 | Palpa craneo, describe cabello (fino, flexible y escaso)

C4 | Describe fisuras palpebrales inclinadas, epicantos, moteado del iris
C5 | Describe puente nasal ancho

C6 | Reconoce orejas pequefias, de implantacién baja, plegamiento
excesivo del helix, y l6bulos auriculares pequefios.

C7 | ldentifica cuello corto, pliegues laxos en la nuca.

C8 | Realiza auscultacion cardiaca

C9 | Descarta la presencia de soplo

C10 | Identifica abdomen globoso, presencia de hernia umbilical

C11 | Revisa genitales externos

C12 | Manos: identifica falanges cortas, hipoplasia de la falange media del
mefiique, clinodactiliay pliegue simiesco

C13 | Pies: reconoce amplio espacio interdigital entre los dedos primero y
segundo, con pliegue plantar entre ambos

C14 | Solicita ECO para descartar cardiopatia

C15 | Envia Radiografia de pelvis

C16 | Envia Cariotipo.

OO0 O O0OO0OO0OO0OO0OO0O OO0OO0OO0OO0OO0O @

Suficiente: O Insuficiente O
Aprueba la estacion si busca o identifica 12 de 16 hallazgos y solicita cariotipo.

OO0 O O0OO0OO0OO0OO0OO O0O0OO0OO0OO0OOo



UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE NICARAGUA
FACULTAD DE CIENCIA MEDICAS
MAESTRIA EN EDUCACION MEDICA SUPERIOR

EXAMEN CLINICO OBJETIVO ESTRUCTURADO

ETAPA D:

Diagnostico de enfermedades multifactoriales

Madre de 30 afios de edad, acude a consulta con resultado
de Ultrasonido que reporta embarazo de 39 semanas. Feto
con adecuada FCF, portador de mielomeningocele [umbo-
sacro.

Investigue sobre los posibles factores de riesgo.




MATRIZ DE EVALUACION ETAPA D
A B C D E F G H
O 0O 0O 0O 0o o o
Caodigo del participante:
10 20 30 40 50 60 70 8.0

Cédigo Evaluador
1 2 3
00O

No | Factores de riesgo

D1 | Pregunta edad materna

D2 | Interroga sobre el uso de medicamento anticonvulsivantes durante el
primer trimestre de embarazo ( &cido valproico, carbamazepina y

fenitoina)

D3 | Indaga sobre Didbetes materna no controlada

D4 | Pregunta sobre el uso de &cido folico 3 meses antes del embarazo.

D5 | Pregunta sobre el uso de acido folico durante el primer trimestre de

embarazo

D6 | Interroga sobre exposicidn a plaguicidas teratogénicos (arsenicales y
carbamatos)

D7 | Pregunta sobre fiebre materna en los primeros meses de embarazo

D8 | Pregunta sobre problemas de sobrepeso antes y durante el embarazo

D9 | Indaga sobre antecedentes de hijos con defecto de tubo neural (DTN)

Suficiente O Insuficiente. O

O

O

O

O

O

O

Aprueba la estacion si identifica correctamente 6 de 9 factores de riesgo, para DTN.



UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE NICARAGUA
FACULTAD DE CIENCIA MEDICAS
MAESTRIA EN EDUCACION MEDICA SUPERIOR

EXAMEN CLINICO OBIETIVO ESTRUCTURADO

ETAPA E

Manejo de enfermedades multifactoriales

Describa el manejo natal y posnatal, de los bebés
nacidos con mielomeningocele.




MATRIZ DE EVALUACION ETAPA E

A B C D E F G H
0O 0 0O 0O 0O o 0o O

Cédigo del participante:
10 20 30 40 50 60 70 80

Codigo Evaluador
1 2 3
00O

No Actividades S I

E1 | Indica nacimiento hospitalario, via cesarea

E2 | Indica cubrir mielomeningocele con gasa hiUmeda

E3 Indica realizar ultrasonido transfontanelar

E4 | Solicita TAC de craneo

E5 | Envia Radiografia de columna

E6 | Envia hemograma completo

E7 | EnviaTipoyRH

E8 | Indica canalizacion con liquidos de mantenimiento.

E9 | Indica uso de antibidticos como: cefalosporinas y penicilinas
penicilinaza resistentes

E10 | Solicita interconsulta con Neurocirujano para reparacion temprana.

E11l | Envia Ultrasonido de vias urinarias

O|0|] 0O|0O|0|0|0|0|0|0|0
O|0|] 0O|0O|0|0|0|0|0|0|0

Suficiente: O Insuficiente: O

Aprueba si describe 8 de 11 planes indicados en el manejo inmediato de los bebes con
mielomeningocele.
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Etapa F

Lactante de 6 meses de edad, con historia que desde el
nacimiento, la madre nota que respira rdpido y en
algunas ocasiones lo nota “moradito”.

Realice:
1. Examen fisico y describa los hallazgos.
2. Mencione las posibilidades diagndsticas.




MATRIZ DE EVALUACION ETAPAF

A B C D E F G H
0O 0O 0O 0O 0O o 0 O

Cédigo del participante:
10 20 30 40 50 60 70 80

Caodigo Evaluador
1 2 3
00O

No Actividades S

F1 | Desviste al paciente

F2 | Inspecciona coloracion del paciente

F3 | Toma signos vitales: pulso, presion arterial, frecuencia cardiaca.

F4 | Inspecciona Y palpa choque de la punta

F5 | Palpa eretismo cardiaco, trhill.

F6 Realiza auscultacion de los 5 focos auscultatorios.

F7 | Identifica soplos

F8 | Palpa pulsos periféricos. Identificando frecuencia, ritmo e
intensidad.

F9 | Envia radiografia AP de torax

F10 | Envia Ecocardiograma

F11 | Solicita inter consulta con cardiologia pediatrica

O|0|0|0| O|0|0|0|0|0|0|0

F12 | Plantea posibilidad diagnostica de Cardiopatia congénita.

Suficiente: O Insuficiente: O

Aprueba si describe 8 de 12 planes indicados en el manejo inmediato de los bebes.

O|0|0|0| O|0|0|0|0|0|0|0
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FEtapa G

A usted se le ha proporcionado una fotografia con un
bebé con defecto congénito externo, describa el
defecto, el sistema afectado y mencione los planes

terapéuticos que deberian prescribirse.




MATRIZ DE EVALUACION ETAPA G

A B C D E F G H
0O o0 0O o 0o o o

Cédigo del participante:
10 20 30 40 50 60 70 80

Caodigo Evaluador

1 2 3
00O
N Actividades

Gl Reconoce polidactilia en la fotografia O O
G2 Describe el sistema afectado: musculo-esquelético 0 o]
G3 Envia radiografia de mano O O
G4 Refiere a Ortopedia para valoracion y seguimiento. O O
G5 Envia USG renal para descartar patologia renal 0 o]
Suficiente: O Insuficiente: O

Aprueba si realiza 3 de 5 actividades.
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Etapa H

Bebé de 10 dias de nacido, alimentado con lactancia
materna exclusiva, con antecedentes de vomitos
biliosos desde el nacimiento, acude a emergencia el
dia de hoy y se nota con leve distension abdominal.
EL médico le envia radiografia de abdomen.

Realice lectura radioldgica, describa los hallazgos,
sefiale el diagndstico probable y tratamiento




MATRIZ DE EVALUACION ETAPA H

A B C D E F G H
0O 0 0O 0O 0O o 0o o

Cédigo del participante:
10 20 30 40 50 60 70 80

Caodigo Evaluador

1 2 3
00O
No Actividades S [
H1 | Realiza la revision de la radiografia, con técnica adecuada. | O O
(tratando de encontrar anomalias de piel, tejido celular y 6rganos
internos)
H2 | Reconoce en radiografia simple de abdomen, imagen de doble
burbuja

H3 | Toma en consideracion los hallazgos clinicos y radioldgicos y
realiza el diagnostico de estenosis duodenal.

H4 | Indica colocar sonda nasogastrica.

H5 | Le omite la administracion de alimentos por via oral

H6 | Le indica liquidos de mantenimiento intravenoso.

o000 O] O
o000 O] O

H7 | Envia interconsulta con cirugia pediatrica

Suficiente: O Insuficiente: O

Aprueba si realiza 5 de 7 actividades.
Recursos necesarios: Fotografia de radiografia simple de abdomen de bebé con estenosis duodenal
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