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RESUMEN

Introduccion: Los trastornos o malformaciones congénitas, se identifican
como anomalias estructurales producidas durante el crecimiento y desarrollo
del infante en el Utero, y estos defectos por lo general estan ligados con varios
factores que afrontan las madres, muy ligados a sus habitos alimenticios, asi
como inciden factores ambientales.

Objetivo: Determinar la prevalencia de malformaciones congénitas mayores
en nifios nacidos vivos de 0 a 2 afios de edad en el Hospital Roberto Gilbert
durante el periodo 2018 — 2019.

Materiales y meétodos: Estudio transversal, analitico y retrospectivo
utilizando datos de pacientes hospitalizados de 0 a 2 afios de edad que
presenten malformaciones congénitas obtenidas mediante historias clinicas
electronicas del area de Neonatologia del Hospital de nifios Dr. Robertoo
Gilbert E., durante el periodo 2018 — 2019.

Resultados: De una muestra 1.096 pacientes con diagndéstico de
malformaciones congénitas mayores registrados en el Hospital de nifios Dr.
Robertoo Gilbert E., durante el periodo 2018 — 2019, el 55.38% fueron de sexo
masculino y el 44.62% de sexo femenino. El estudio reflejo que “Otras
malformaciones” representan el 41%; las malformaciones del sistema
cardiovascular el 25.33%, las malformaciones del tracto digestivo el 10.22%,
las malformaciones de 6rganos genitales el 9.33%; las malformaciones del
sistema respiratorio el 7.11% y como sexto lugar las malformaciones del
sistema nervioso central con el 6.67% de prevalencia.

Conclusiones: La correlacion de los resultados obtenidos del Hospital
Roberto Gilbert permitié determinar que la prevalencia de malformaciones
congénitas, segun el malforcédigo, que “otras malformaciones” tienen una
prevalencia del 5,7% principalmente en lactantes menores, es decir,de 0 a 1
afio de edad del sexo masculino.

Palabras Claves: Malformaciones congénitas, prevalencia, mortalidad,

factores de riesgos, diagnosticos, tratamientos.
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ABSTRACT

Introduction: Congenital disorders or malformations are identified as
structural abnormalities produced during infant growth and development in the
uterus, and these defects are usually linked to several factors faced by
mothers, closely linked to their eating habits, as well as affecting environmental
factors.

Objective: To determine the prevalence of major congenital malformations in
live birth children aged 0 to 2 years at Roberto Gilbert Hospital during the
period 2018 — 2019.

Materials and methods: Cross-sectional, analytical and retrospective study
using data from hospitalized patients aged 0 to 2 years who have congenital
malformations obtained through electronic medical records from the
Neonatology area of the Children's Hospital Dr. Robertoo Gilbert E., during the
period 2018 — 2019.

Results: From one sample 1,096 patients diagnosed with major congenital
malformations reported at The Dr. Robertoo Gilbert E. Children's Hospital
during the period 2018 — 2019, el 55.38% were male and 44.62% female.
The study reflected that "Other malformations” account for 41%;
cardiovascular system malformations 25.33%, malformations of the digestive
tract 10.22%, genital organ malformations 9.33%; malformations of the
respiratory system 7.11% and as a sixth place the malformations of the central
nervous system with 6.67% prevalence.

Conclusions: The correlation of the results obtained from the Roberto Gilbert
Hospital made it possible to determine that the prevalence of congenital
malformations, according to the malforcode, that "other malformations” have a
prevalence of 5.7%, mainly in younger infants, that is, from 0 to 1 year of age.
age of the male sex.

Keywords: Congenital malformations, prevalence, mortality, risk factors,

diagnoses, treatments.
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INTRODUCCION

Los trastornos o malformaciones congénitas, se identifican como anomalias
estructurales que se producen durante el crecimiento y desarrollo del feto en el Utero,
y estos defectos por lo general estan ligados con varios factores que afrontan las
madres, muy ligados a sus habitos alimenticios, asi como inciden factores ambientales
en los que la madre esté expuesta. Segun los datos presentados por la Organizacion
Mundial de la Salud (1), “se reconoce que cada afo, 276.000 recién nacidos mueren
a nivel mundial, esto en sus primeras cuatro semanas de vida, fallecimientos que se

atribuyen a las anomalias congénitas”.

El origen de estos defectos como se mencioné brevemente en el parrafo anterior,
puede ser muy especifico, por ejemplo, pueden derivar de la genética, infecciones
propias del entorno de la madre, sin embargo, prevalece cierta dificultad para
identificar el causal principal, esto se relaciona con lo expuesto por la OMS, a través
de la cual se determind que no existe un aspecto directo para identificar la causa
concreta del aproximadamente 50% de las enfermedades congénitas, aunque, es
posible establecer una clasificacién categorizdndolas en relacion a los factores de

riesgo que podrian desencadenarlas (2).

Existen estudios previos desarrollados por otros autores y en otras latitudes, donde
se ha logrado determinar que aquellas mujeres que durante el embarazo se han
expuesto a entornos contaminados, como por ejemplo en su area comun de trabajo
en la que se producen productos quimicos, como consecuencia un 83.59% de recién
nacidos presentaron malformaciones; de igual manera aquellas mujeres con habitos
de tabaquismo, alcoholismo, y que han usado algun tipo de plaguicida, producto de
su entorno o actividad laboral, reflejaron los siguientes indices 5.30%, 4.80% y 3.03%

respectivamente de prevalencia de malformaciones en sus bebés (3).

Es un hecho que las medidas que se toman a nivel del sistema de salud publica de
forma preventiva, contribuyen a reducir significativamente la periodicidad de algunos
defectos congénitos. Las actividades de prevencion en primer grado de las anomalias
congénitas indican que las mujeres en estado de gestacién eviten la exposicion de
entornos con altos indices de contaminacion ya sea ambiental, productivo, por el uso

de insumos con metales pesados y los plaguicidas; todo tipo de producto quimico



representara un directo factor de riesgo para estas mujeres en estado de gestacion,
de igual manera determinados medicamentos psicoactivos, bebidas alcohdlicas,
cigarrillos, radiacién, seran siempre considerados como factores que incrementaran

el riesgo a que el feto o el neonato sufra malformaciones congénitas (4).

Con base a lo expuesto en los parrafos previos, el presente estudio se enfocara por
lo tanto en determinar la prevalencia de malformaciones congénitas mayores en nifios
nacidos vivos de 0 a 2 afios de edad en el Hospital Roberto Gilbert ubicado en la
ciudad de Guayaquil durante el periodo 2018 — 2019, con los resultados obtenidos se
buscara posteriormente establecer conclusiones que contribuyan a prevenir este tipo
de malformaciones, que se conozcan los principales factores de riesgo, asi como
describir aspectos para que aquellas madres con hijos con defectos congénitos

puedan tener un mejor estilo de vida.

La presente investigacion se desarrollara a través de varios capitulos, los cuales se

describen brevemente a continuacion:

En el primer apartado se presenta la introduccién, en la que se expone brevemente
el contexto del tema, se plantea el problema, justificacion, objetivos, y la hipétesis de
la investigacion. En el segundo apartado se presenta el desarrollo de la tesis, en cual
contendré el marco teoérico del trabajo, abarcando fuentes y bibliografia relacionada.
En el capitulo de metodologia, se describen los materiales, métodos, tipo y disefio del
estudio, asi como la poblacion y muestra con la que se trabaj6. En el capitulo
siguiente, se presentan los resultados con base a la informacion facilitada del Hospital
Roberto Gilbert ubicado en la ciudad de Guayaquil durante el periodo 2018 — 2019, a
fin de lograr con estos datos, determinar la correlacion entre la prevalencia de las
malformaciones congénitas con los factores de riesgos y finalmente realizar una breve

discusion de estos datos y establecer las conclusiones respectivas.



CAPITULO |
1. EL PROBLEMA

1.1. Planteamiento del problema

También denominadas como defectos presentados en el nacimiento, estas
anomalias pueden ser tanto estructurales como funcionales, dado a que se presentan
en partes diferentes del feto o nifio, y se generan durante el desarrollo intrauterino,
siendo posible identificarlas tanto en la etapa prenatal, en el nacimiento, e incluso son

detectables meses o un par de afios posteriores al nacimiento.
Con base a lo expuesto a través de OMS (4):

En la actualidad, los términos: defectos de nacimiento, malformaciones y
anomalias congénitas se usan de forma indistinta para describir todas
aguellas alteraciones estructurales o funcionales, que se producen durante
el desarrollo intrauterino y que estan presentes al nacimiento, detectadas

en ese momento o posteriormente (parr. 2).

Los factores de riesgos que se identifican de manera general y que conllevan a
desencadenar este tipo de anomalias en el infante pueden ser muy especificos, estos
varian tanto a nivel genético, ambientales, socioeconémicos y demograficos, es decir,
existen algunos aspectos que pueden desencadenar este tipo de malformaciones y
afectar la salud del infante y la madre, e incluso como se ha mencionado

anteriormente, incidir en la muerte del recién nacido.

Por ello, el problema que se identifica en este proyecto, se relaciona a que en la
actualidad, dentro de la ciudad de Guayaquil, no se ha efectuado como tal, un estudio
en el que se logre determinar la prevalencia de malformaciones congénitas mayores
en niflos nacidos vivos de 0 a 2 afios de edad en el Hospital Roberto Gilbert durante
el periodo 2018 — 2019, esto consecuentemente incide a que existe carencia de
informacion o mayor difusiéon que ayude a prevenir estas malformaciones, a partir de
datos reales, asi como otorgar a las madres de niflos que ya presentan
malformaciones, informacion relevante para que mantengan un estilo de vida mas

saludable y mejor.



La informacion que se logre recabar en esta casa de salud, sera fundamental para
lograr cumplir con los objetivos investigativos que se tracen de este estudio, teniendo
presente la contribucion que se busca generar en las madres, instituciones de salud y
todas aquellas entidades relacionadas con el bienestar familiar y sobre todo en los

infantes.

1.2. Justificacion

Se justifica el desarrollo de la presente investigacion, dado a que no se ha
desarrollado hasta la actualidad un estudio similar dentro de la ciudad de Guayaquil,
y consecuentemente lograr promover la prevencién primaria de este tipo de
anomalias, informar a las mujeres embarazadas sobre cuéles son los factores de
riesgos que inciden en mayor medida en estas malformaciones, dado que estas son
consideradas como causales de un indice elevado de mortalidad infantil. En este caso,
con la finalidad de identificar la prevalencia de las malformaciones congénitas
mayores en nifios nacidos vivos de 0 a 2 afios de edad, se tom6 como lugar de
referencia para el levantamiento de la informacion el Hospital Roberto Gilbert durante
el periodo 2018 — 2019.

Con base a las investigaciones que se han desarrollado en el mundo, es posible
determinar la importancia de este tipo de investigaciones, dado a que proveen
resultados con los cuales se logra diagnosticar el procedimiento a seguir a nivel salud,
asi como es posible garantizar un mejor estilo de vida para las madres e infantes que

padecen de esta condicion.

Tomando como referencia lo expuesto a través de la OMS (4) en un informe
difundido en el 2016, se expuso, de qué manera seria posible promover la prevencion

y mejora de la salud con infante con estas anomalias:

o Desarrollar y fortalecer sistemas de registro y vigilancia.

o Desarrollo de conocimientos especializados y creacion de capacidad.

o Fortalecer la investigacion y los estudios sobre etiologia, diagnostico y
prevencion.

e Promover la cooperacion internacional.



Por ello, con base a lo previamente expuesto, es posible determinar que mediante
este tipo de investigacion, ademas de conocer la prevalencia de las malformaciones
congénitas mayores en nifios nacidos vivos de 0 a 2 afios de edad en el Hospital
Roberto Gilbert durante el periodo 2018 — 2019, definir a su vez los aspectos que
podrian considerase a nivel de salud para informar la prevencion de estas
malformaciones, y tratar de contribuir a mejorar la calidad de vida tanto en las madres

como a los infantes que padecen de estas malformaciones.

1.3. Objetivos
1.3.1. Objetivo General:

Determinar la prevalencia de malformaciones congénitas mayores en nifios nacidos
vivos de 0 a 2 afios de edad en el Hospital Roberto Gilbert durante el periodo 2018 —
2019.

1.3.2. Objetivos especificos:

1. Identificar los tipos de malformaciones congénitas presentes en los nifios nacidos
vivos de 0 a 2 aflos de edad en el hospital Roberto Gilbert durante el periodo
2018 — 20109.

2. Describir los factores de riesgo que presentan las madres de los nifios nacidos
vivos de 0 a 2 afios de edad con malformaciones congénitas mayores en el
hospital Roberto Gilbert durante el periodo 2018 — 2019.

3. Correlacionar los resultados obtenidos de las prevalencias de las malformaciones
congénitas mayores con los factores demograficos de nifios nacidos vivos de 0 a

2 afos de edad del Hospital Roberto Gilbert la prevalencia.

1.4. Hipotesis

Existe una correlacion en la prevalencia de malformaciones congénitas mayores
con determinadas caracteristicas demograficas de los nifios nacidos vivos de 0 a 2

anos de edad.



CAPITULO I
2. MARCO TEORICO

2.1. Generalidades

Desde la perspectiva de Briozzo (5),una posibilidad de abordar la confusa variedad
de defectos de desarrollo es su descripcion y caracterizacion, combinada con un
nombre, es la categorizacion que convierte la variedad de sintomas clinicos en un
diagnéstico definido que distingue este cuadro clinico de otros y, por tanto, posibilita
enunciados prondosticos y etiolégicos. La siguiente subclasificacién esta destinada a
ayudar a clasificar etiolégicamente las diversas combinaciones en las que pueden

producirse los trastornos del desarrollo.
2.1.1. Malformaciones unicas

Las malformaciones que solo afectan una regién local de un sistema de 6rganos se
encuentran entre los trastornos del desarrollo mas comunes. Estas incluyen por
ejemplo paladar hendido, pie plano, defectos cardiacos o luxaciébn congénita de la
cadera. La genética de estos cambios no sigue una simple herencia mendeliana. Mas
bien, ahora se asume que es un efecto acumulativo de varios genes, posiblemente en
conexion con influencias ambientales. El mayor riesgo de recurrencia dentro de las

familias afectadas y la distribucion aleatoria apoyan este concepto (6).

Los defectos singulares clinicamente (y probablemente patogenéticamente) no se
pueden distinguir de los de los sindromes de malformaciones. Esto indica que
diferentes factores etiologicos pueden conducir al mismo fenotipo sobre una via

patogénica comun.
Secuencias

Segun el punto de vista de Martinez (7), algunos trastornos del desarrollo se
remontan a una cascada de eventos que no estan vinculados desde el punto de vista
embriologico, pero que parten de un defecto primario. A su vez, el defecto primario
puede tener diferentes causas y volver a una malformacién singular. Desencadenado
por el defecto primario, la embriogénesis y la fetogénesis se ven afectadas, de modo
gue en el momento del nacimiento el nifio tiene multiples malformaciones de varios

sistemas organicos que parecen cambios separados y especificos.
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Sindromes
Respecto a los sindromes:

Cuando la combinacion de defectos del desarrollo ocurre repetidamente en un
cierto patrén, este patrén se llama sindrome (del griego "convergencia”). En genética
clinica, el término sindrome solo se refiere a combinaciones clinicamente definidas de
sintomas / defectos que tienen una causa etioldgica uniforme. La causa uniforme no
debe equipararse aqui con una mutacion o gen idéntico, sino que se refiere a una ruta

patogénica comun estrechamente vinculada Dipierri, Acevedo, Bronberg (8).
Asociaciones
Con base a lo que indican Gutiérrez, Madrigal, Ruiz, Tapia (9):

Se conocen varios cuadros clinicos en los que existe una combinacion no
aleatoria de defectos (sintropia), pero en los que la conexién entre los
cambios observados no es lo suficientemente clara como para
denominarse sindrome. En el caso de tales trastornos, la variabilidad de la
presentacion clinica es particularmente alta, la etiologia no esta claray no
se puede identificar la herencia. Actualmente estos trastornos se conocen

como asociacion (p. 184).

A pesar de que existen factores especificos identificados que son incidentes a
generar malformaciones los cuales se expondran mas adelante, es posible determinar
que, si hay antecedentes de anomalias congénitas en la familia o si una mujer forma
parte de un grupo de alto riesgo, deberd tomar en consideracion el acudir
constantemente al centro de salud u hospital para que logre obtener un seguimiento
adecuado. A esto, con base a lo expuesto en Dowshen (10), durante el embarazo, es
importante que las futuras madres llevan a pie de la letra los cuidados, tomar las
vitaminas prenatales y alimentarse correctamente, aparte de adoptar las siguientes

previsiones:

e No fumar y evitar ser fumador pasivo.

e No beber alcohol.

o Evitar el consumo de drogas ilegales.

e Hacer ejercicio fisico y descansar mucho.
8



e Recibir medicamentos prenatales lo antes posible y con regularidad.

2.1.2. Malformaciones congénitas

Iniciando con este apartado, se determina con base a lo expuesto a través del sitio

web de especialidad médica Dowshen (10) que:

Una malformacion congénita es una anomalia fisica congénita que resulta
dafiina, es decir, un defecto estructural que se percibe como un
problema. Una combinacion tipica de malformaciones que afectan a mas

de una parte del cuerpo se llama sindrome de deformidad (parr. 3).

Las malformaciones congénitas, también conocida como defectos del nacimiento
se identifican como alteraciones que se originan en todo el desarrollo del feto en todo
lo que dura su vida intrauterina, estas se categorizan tanto en estructurales y
funcionales que es posible detectarlas de forma eficiente a través de los examenes y

controles prenatales, que los cuales son fundamentales en el embarazo.

Los controles prenatales tienen como objetivo verificar el desarrollo del feto,
conocer si esta dentro de los parametros normales sus estructuras tanto como ésea,
perimetro abdominal, cefélico, etc. que son de importancia para evaluar el crecimiento
normal o anormal del producto. Se educa a la paciente gestante para que identifique
factores de riesgos presentes en su embarazo, para tomar decisiones y prevenir

complicaciones.

Durante el embarazo siempre hay el riesgo de que la mujer gestante esté expuesta
a factores ambientales como el desequilibrio en la alimentacion, alcohol, drogas,
organos fosforados, patologias subyacentes de la mujer, etc. que pueden afectar el
desarrollo del feto o embrion; estos factores ambientales son conocidos como
teratdégenos, los cuales causan alteraciones en el desarrollo intrauterino y que en
ciertos casos se desarrollan en distintas etapas de la vida. Se denomina
malformaciones congénitas a las alteraciones intrauterinas morfolégicas, funcionales,

estructurales, o moleculares del desarrollo que se presentan al nacer (11).



Las alteraciones en el desarrollo del feto tendran diferentes efectos dependiendo
de la causa, el momento y el alcance de la alteracion. Un analisis clinico detallado a
menudo permite sacar conclusiones sobre el desarrollo de un trastorno del desarrollo,
en la cual se distingue cuatro categorias patogénicas, segun la investigacion
desarrollada por Lentze, Spranger, Zepp, (12), y estas son malformaciones primarias,

malformaciones secundarias (alteraciones), deformaciones y displasias.

Tipos de malformaciones congénitas

Partiendo de lo expuesto a través de la Organizacion para la Salud de Nifios (13),
se expone que, “Los adelantos de los analisis perinatales y los nuevos estudios
de diagndstico (por ejemplo, amniocentesis, biopsia de vellosidades coridnicas,
etc.) han permitido detectar precozmente causas cromosomicas y genéticas

relacionadas con las malformaciones congénitas” (parr. 2)

Las malformaciones congénitas se categorizan de acuerdo a lo que se expone a

continuacion:
Malformaciones estructurales

Estas se categorizan en mayores y menores, y cada una se diferencia de otra por

los aspectos que se detallan a continuacion:

¢ Malformaciones mayores:

Dentro de esta categoria se abarcan aquellos defectos que ocasionan un efecto
significativo en la salud del recién nacido, a su vez, son estas las que presentan
un mayor indice de defunciones, asi como se la relaciona con discapacidades
y anomalias congénitas. Debido a que este tipo de defectos tienen incidencia
directa en el funcionamiento corporal o baja expectativa de vida, se relaciona
mayormente con las causas congeénitas (8).

Este tipo de malformaciones a su vez presentan otras consecuencias tanto
médicas, sociales y probablemente poco relevantes pero evidentes a nivel
estético, ante lo cual los neonatos a lo largo de un periodo de su vida, requieran
de tratamientos y procedimientos de rehabilitacién y quirdrgicos, e incluso

demandaran probablemente de tratamientos integrales (14).
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Ejemplo de estas malformaciones son:

Externas:

Deformaciones: Estos son desviaciones de forma mecanicas de un sistema
normal. Las deformaciones suelen surgir en la Ultima fase del embarazo, pero
pueden provocar cambios pronunciados en diversas estructuras corporales.
Las deformaciones del craneo (por ejemplo, plagiocefalia), la curvatura de los
huesos tubulares largos (por ejemplo, la tibia) o la micrognatia pueden ser el

resultado de un impacto mecanico (15).

Los factores maternos, como una pelvis estrecha o deformada, o anomalias
estructurales del utero (por ejemplo, miomas, Utero bicornatus). Las
deformaciones afectan principalmente al cartilago y los huesos, probablemente

porque otros tejidos mas blandos pueden ceder reversiblemente a la presion.

Displasias: Las displasias son trastornos de la organizacion y / o funcién
celular. La formacion del patron inicial es normal, la histogénesis posterior, es
decir, la formacion real del érgano, esta alterada. Por tanto, las displasias se
caracterizan por una disposicion normal, pero una histologia patoldgica del

tejido afectado.

- Displasia de cadera.
- Fisuras de labio.

- Paladar hendido.

- Espina bifida.

- Gastrosquisis.

Internas:
- Cardiopatias.
- Anomalias renales.

- Malrotacion intestinal.
Malformaciones menores: Estas en contraparte de las mayores, como su

nombre lo indica, no incurren a mayores problemas de salud en el infante, a su

vez, las consecuencias son menos evidentes y no requeriran de un mayor
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abordaje para tratarlas, en otras palabras, no tiene compromiso significativo en
la forma y el funcionamiento corporal.

Ejemplo de estas malformaciones son:

- Orejas desplegadas.

- Cuello corto.

- Angiomas menores.

- ldentificacién de una arteria en el cordén umbilical.

Cabe acotar que, en casos de existir varias anomalias menores visibles, podrian
relacionarse con otra anomalia mayor interna o externa. Segun un estudio efectuado
en Argentina, se determiné que, “Las personas que tienen dos anomalias menores
tienen una probabilidad de aproximadamente el 10% de presentar una anomalia
mayor. Si el individuo tiene 3 0 mas anomalias menores, esta probabilidad aumenta
al 25%” (14).

Malformaciones funcionales:

Son las que obstaculizan procesos bioldgicos, que no dan un cambio macroscopico
en la estructura anatdmica, pero si, en la funcién de érganos y sistemas. Se relacionan
mayormente con las causas congénitas y multifactoriales. Mayormente estas surgen
como trastornos secundarios una modificacién genética (14). Especificamente estas

malformaciones se identifican debido a:

e Epilepsia.
e Sordera.
e Hipotonia.

La tarea principal del seguimiento de las malformaciones es proporcionar las
denominadas "prevalencias basicas" y analizarlas a lo largo del tiempo, para esto se

deben cumplir con los requisitos siguientes:

e Realizar una busqueda detallada y un registro de combinaciones de
malformaciones no observadas previamente y asi identificar los efectos de
un posible teratbgeno en una etapa temprana.

e Categorizar a las mujeres por periodo y ubicacioén (regionales) las anomalias
congénitas como un posible indicador de noxas (teratbgenos) exdégenos
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nuevos o especificos y un posible aumento de la carga teratogénica de la
poblacién examinada,

e Crear una base de datos que sirva de referencia para futuras investigaciones
clinico-epidemioldgicas y para la determinacion de factores etiolégicos y

e Usar los datos del monitoreo de malformaciones para examinar la influencia
de una mejor atencion médica, p. ej. B. diagndstico prenatal o eficacia de las

medidas de prevencion de malformaciones (3).

De acuerdo a lo expuesto en este apartado, es importante acotar que el tipo y el
tiempo de tratamiento dependen de la malformacion que se presente.

2.1.3. Factores que inciden a generar malformaciones congénitas

Alrededor del 20 por ciento de las malformaciones son puramente hereditarias, el
10 por ciento se deben a anomalias cromosomicas (aberracion cromosomica) y el 10
por ciento se deben a factores externos; en el 60 por ciento de los casos, la causa no
se puede determinar con exactitud. Cuando se trata de factores ambientales, el
momento en el que el embridon se ve afectado es de suma importancia: solo se
consideran los primeros 3 meses de vida, quizas incluso solo el corto periodo entre el

dia 20 y el 40 (15). Se hace una distincion en detalle:

« Factores mecanicos: constricciones, trastornos de
la implantacion, inflamacion;

« Dafio por radiacion: rayos X, radio, haces de electrones;

« Factores quimicos: farmacos, citostaticos, quinina, etc.;

« Trastornos nutricionales: principalmente deficiencia de vitaminas y oxigeno;

o Factores hormonales: insulina, asi como hormonas suprarrenales, tiroideas
y sexuales;

« Infecciones: especialmente toxoplasmosis, rubéola y citomegalia;

o Edad de la madre al nacer: madurez sexual insuficiente o sobre-madurez.

Epidemiologia
- Las malformaciones congénitas las representan alrededor de 2 a 3% de

los recién nacidos.
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- Aproximadamente 7,6 millones de nifios por afio nacen con alguna
malformacion congénita.

- EI'90% de los casos de malformaciones congénitas se hallan en paises
de ingresos medios o0 bajos, lo que genera alrededor de 500000 muertes

a nivel mundial.
Etiologia

Ambiental: En exposicion a agentes ambientales teratbgenos durante el embarazo.

Ejemplo:

- Drogas.

- Alcohol.

- Tabaco.

- Enfermedades croénicas.
- Medicamentos teratogénicos.
- Bifenilos policlorados.

- Fenobarbital / primidona.
- Fenitoina.

- Retinoides.

- Talidomida.

- Acido valproico.

- Citostaticos.

- Andrégenos

- Carbamazepina.

- Derivados cumarinicos.

- Rayos ionizantes.

- Sobredosis de yodo.

- Infecciones, etc.

Genética: segun el cambio en la informacion genética se clasifican en:
- Enfermedades cromosomicas: Alteracion en los cromosomas, que
producen manifestaciones en el fenotipo. Ejemplo: Sindrome de Down.
- Enfermedades monogénicas: Alteracion de un gen principal. Ejemplo:
Acondroplasia. (14) (17)
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Multifactorial: El factor genético interactia con el ambiental. Entre los factores
ambientales se identifican los siguientes: alimentacion, habitos, estilo de vida,

exposiciones, etc. Ejemplo: Labio leporino y paladar hendido. (2) (3)

Tabla# 1. Factoresy prevalencia

Causas Prevalencia
Factores ambientales 15%
Factores genéticos 30%
Multifactoriales
(Genético + 55%
ambiental)

Diagnostico

Para la deteccion de anomalias congénitas, con base a lo expuesto a través de la
Universidad Médica Internacional Americana (15), el cribado se puede realizarse
durante el periodo previo a la concepcion, en el embarazo como tal y después del

parto.

Examen previo a la concepcion: para identificar a las personas en riesgo de
concebir un hijo con un defecto de nacimiento, ya que los trastornos hereditarios

tienden a agruparse dentro de las familias (11).

e Usar los antecedentes familiares para identificar a las personas en riesgo de
tener hijos afectados.
e Deteccion de portadores para trastornos recesivos comunes (por ejemplo,

talasemia y trastornos de células falciformes).

Deteccion peri-concepcion: ofrecer asesoramiento genético a mujeres de 35 afos
0 mas. Junto con la ecografia de rutina, se pueden usar otras pruebas para la
deteccién durante el primer trimestre y el segundo trimestre del embarazo. Segun las
caracteristicas maternas / factores de riesgo, se puede utilizar un método de deteccion

adecuado:
e Analisis de sangre del primer trimestre.

Segundo trimestre de cribado: pruebas de deteccidbn segundo trimestre se

recomienda entre 15 °y 20 ° semanas de embarazo.
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e Prueba de deteccion triple / deteccion cuadruple.

e Ultrasonido de anomalias.
Otras alternativas para diagnosticar malformaciones congénitas son:

e Amniocentesis.
e Muestreo de vellosidades coridnicas (CVS).
e ADN fetal sin células.

e Cordocentesis.
Tratamiento
Desde la perspectiva de Bacino (16) se expone que:

Existe un tratamiento médico eficaz que salva vidas para varios defectos
congénitos con trastornos funcionales como la talasemia (trastornos
sanguineos recesivos hereditarios), los trastornos de células falciformes y

el hipotiroidismo congénito (funcién reducida de la tiroides).

Muchas anomalias congénitas estructurales (alrededor del 50%) pueden corregirse
con cirugia pediatrica en la vida temprana, como defectos cardiacos congénitos
simples, labio leporino y paladar hendido, pie zambo, cataratas congénitas y
anomalias gastrointestinales y urogenitales. También existe un tratamiento simple,

rentable y no invasivo para ciertas afecciones, como el pie zambo.

Cabe mencionar que es necesario el requerimiento de un tratamiento adecuado de
acuerdo a los trastornos congénitos que se manifiestan después del periodo
neonatal. Esto incluye la deteccién temprana y el tratamiento con servicios de
rehabilitacion, con lo cual, se otorgaran garantias tanto para el infante como para la

madre, de que tendra un estilo de vida digno. (17)
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CAPITULO llI

3. Materiales y métodos
3.1. Tipoy disefo del estudio

Estudio transversal, analitico y retrospectivo utilizando datos de pacientes
hospitalizados de 0 a 2 aflos de edad que presenten malformaciones congénitas
obtenidas mediante historias clinicas electronicas del area de Neonatologia del
Hospital de nifios Dr. Robertoo Gilbert E., durante el periodo 2018 — 2019.

3.2. Poblacién y muestra

La muestra quedd conformada por 1096 pacientes con malformaciones congénitas
hospitalizados en el Hospital de nifios Dr. Robertoo Gilbert E., que cumplieron con los

criterios de evaluacion durante el periodo 2018 — 2019.

Criterios de inclusién y exclusién

Criterios de inclusion

Pacientes diagnosticados con malformaciones congénitas mayores.

Pacientes de 0 a 2 afios de edad.

Criterios de exclusion

Pacientes transferidos de otros hospitales.

Pacientes diagnosticados con malformaciones congénitas menores.

Variables de estudio

En la siguiente tabla se encuentran las variables estudiadas en los neonatos y
lactantes, las cuales son: sexo, edad, tipo de malformacion congénita, afio de
hospitalizacion y mortalidad. También se recolecté datos de las madres de los

pacientes estudiados: edad y factores de riesgo. Tabla#2

3.3. Método de recogida de datos

En este caso, la informacion fue facilitada directamente del Hospital de nifios Dr.
Robertoo Gilbert E.
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Tabla # 2: Operacionalizacion de las variables del estudio

VARIABLES DE ESTUDIO

cuello
Malformaciones
congénitas del
sistema
circulatorio
Malformaciones
congénitas del
aparato
respiratorio
Malformaciones
congénitas de
labios, boca y

paladar

VARIABLES TIPO DE VALOR FINAL INDICADOR
VARIABLE
Sexo Cualitativa Masculino (1) Historia clinica
nominal )
. Femenino (2)
dicotomica
Edad Cuantitativa Neonato 0-28 dias | Historia clinica
Lactante menor
29 dias - 11 meses
Lactante mayor
12 meses - 23
meses
. . Malformaciones L
Tipo de Cualitativa . Historia clinica
» _ congénitas de
malformacion nominal
L. L ojos, cara Yy
congénita politébmica
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e Malformaciones
congénitas de
los organos
urinarios

e Malformaciones
y deformidades
congénitas del
sistema
osteomuscular

e Otras
malformaciones
congénitas

e Anormalidades
cromosomicas
no clasificadas

en otra parte

Afo de Cuantitativa 2018 Historia clinica
hospitalizacion continua
2019
Mortalidad Cualitativa Si Historia clinica
Nominal
_ o No
dicotdmica
Factores de Cualitativa Historia clinica
riesgo maternos nominal
politbmica

Analisis de datos

Los datos obtenidos fueron recolectados de historias clinicas electrénicas y de
datos de hospitalizacion del area de Estadistica del Hospital de nifios Dr. Robertoo
Gilbert E., los cuales fueron almacenados en varios libros de Excel 2017, posterior se

realiza base de datos para realizar el andlisis estadistico en software Stata 14.2.
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RESULTADOS

Para llevar a cabo el analisis de resultados, la muestra quedo6 conformada por 1.096
pacientes con diagnoéstico de malformaciones congénitas mayores registrados en el
Hospital de nifios Dr. Robertoo Gilbert E., durante el periodo 2018 — 2019, de los
cuales 607 (55.38%) fueron de sexo masculino y 489 (44.62%) fueron de sexo
femenino (Ver Tabla 3 y Gréafico 1). De acuerdo a los rangos de edad estudiados, se
identificaron 980 (89.4%) lactantes menores correspondiente a 0-1 afio de edad y 116

(10.5%) lactante mayor correspondiente a 1-2 afios de edad (ver Tabla 4 y Gréfico 2).

Dado a los periodos considerados 2018-2019, se logra identificar especificamente
gue, en el afio 2018 se presentaron 567 casos que corresponden al 51,73%; mientras
que, en el afio 2019 hubo 529 casos de malformaciones congénitas correspondiendo
al 48.27% (ver Tabla 5y Gréfico 3), siendo posible determinar que existié una pequefia

disminucién (3.46%) de pacientes pediatricos con esta condicién en el afio 2019.

Con base al contexto del estudio, es decir la determinacion de la prevalencia de las
malformaciones congénitas en nifios nacidos vivos, se realizé una previa filtracion de
la base de datos facilitada desde el Hospital de nifios Dr. Robertoo Gilbert E., a fin de

categorizar las anomalias que se registran en mayor indice, fue posible identificar que:

“Otras malformaciones” representan el 41%, entre las cuales estan las
malformaciones congénitas de cabeza, cuello y malformaciones cromosoémicas; En
segundo lugar, se encuentran las malformaciones del sistema cardiovascular con el
25.33%, en tercer lugar, las malformaciones del tracto digestivo con el 10.22%, en
cuarto lugar, se encuentran las malformaciones de 6rganos genitales con el 9.33%.
En quinto lugar, estan las malformaciones del sistema respiratorio con el 7.11% y
como sexto lugar las malformaciones del sistema nervioso central con el 6.67% (ver
Tabla 6 y Grafico 4).

Con los datos obtenidos, se procedio a realizar la correlacion de la prevalencia de
las malformaciones congénitas, con los fatores demograficos de los nifios vivos de O
a 2 anos de edad, determinandose que existe una mayor tendencia de padecer otras
malformaciones en lactantes menores del sexo masculino de 0 a 1 afio de edad con
un 5.6% de probabilidad, frente a un 2.8% que registraron los lactantes mayores de 1

a 2 afos (ver Gréfico 5).
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DISCUSION

La previa informacién bibliografica/documental analizada, permitié6 determinar que
las malformaciones congénitas estan categorizadas en mas de 4.000 tipos, sin
embargo, en el presente analisis se categorizaron segun los siguientes malforcodigos,
“otras malformaciones” (defectos a nivel de la cabeza, cuello, cromosomicas);
malformaciones del sistema cardiovascular, estas reflejaron mayor prevalencia en los
en nifios nacidos vivos de 0 a 2 afos de edad, segun la base de datos obtenida del
Hospital de nifios Dr. Robertoo Gilbert E. Si bien se logran identificar una amplia lista
de factores de riesgos a lo largo de toda la investigacion primaria, se logro
complementar con informacién de investigaciones actualizadas y presentadas en

diversos informes, revistas y sitios web de especialidad médica.

Estos defectos congénitos estan ligados a varios factores
(socioecondémicos/demograficos, ambientales, genéticos, infecciosos, estado
nutricional) o la combinacion de algunos, se atribuye a aspectos relacionados con el
estilo de vida tanto de la madre e incluso del padre, e incluso factores hereditarios
donde en estudios referenciales, se determiné que el consumo de tabaco sea de forma
activa o pasiva repercute en mayor indice a que los bebés presenten defectos
cardiacos congénitos (74% de los defectos cardiacos se asocian con tabaquismo de
los padres) segun un estudio efectuado por la European Journal of Preventive
Cardiology, este dato concuerda en relacion a la presente investigacion, dado a que
son el segundo tipo (57%) de malformaciones (cardiacas) las evidenciadas en este

estudio.

Dentro de los malforcodigos considerados en esta investigacion, aquellos defectos
categorizados como “otras malformaciones” a nivel de la cabeza y cuello, suelen
requerir cirugias de tipo reconstructivas, sin embargo, estos defectos suelen abarcar
ademas alteraciones a nivel molecular y celular, esto se evidencia en el interior de
paciente o bien en el exterior por formaciones defectuosas o carencia de algun érgano.
Para identificar las malformaciones a nivel de la cabeza y cuello es posible a través
ecografias y tomografias y el tratamiento para este tipo de defectos se da a traves de
una exéresis, sin embargo, se pueden presentar recidivas atribuidas a la no

extirpacion conjunta (18).
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En cuanto a las malformaciones cromosomicas, estas se identifican puntualmente
como resultado de un accidente en el 6vulo o espermatozoide, por ello, si bien estas
células pueden ya tener alguna anomalia, se determina que dichas anomalias también
pueden desencadenarse posterior a la concepcion, dado a que algunas células
presentan y otras no, algun tipo de anomalia, de igual manera se determina que estas
anomalias pueden ser hereditarias, por lo que es necesario efectuar analisis

cromosomicos en los padres de los nifios que nacen con estas.

Las malformaciones del sistema cardiovascular se presentan subcategorizadas, es
posible en estas identificar defectos del septo cardiaco, carencia de unién de los
tabigues musculares y membranosos, estrechez de ventriculos, hipertrofias de la
pared del ventriculo, estendsis adrtica, entre otras, el diagndstico en este tipo de
malformaciones se da al evidenciarse arritmias, cardiopatias congénitas, sindrome de
hipoplasia ventricular, entre otras, gracias a las ecocardiografias pre y post-natales es
posible evidenciarlas; en cuanto al tratamiento en este tipo de defectos, depende de
la gravedad sintoméatica que presente el bebé, sin embargo estos tratamientos podrian
ser tanto a través de medicamentos o procedimientos quirdrgicos, recomendable en

los primeros 12 meses de vida del infante.

Las malformaciones del tracto digestivo se manifiestan en una variedad de
patologias que van desde atresias, obstrucciones intestinales, deformaciones de
origen anatdmico, entre otros, ocasionando alteraciones en el desarrollo de feto y
neonato en su nifiez. El diagndstico de este tipo de malformaciones se da, luego de
efectuar test genéticos e incluso resonancia magnética en el feto. Cabe acotar que el
tratamiento para las alteraciones del tracto digestivo variara de acuerdo al defecto
especifico identificado, sin embargo, la mayoria de estos requieren de intervencion

quirdrgica.

En lo que respecta a las malformaciones genitales, se identifican a nivel de las
genitales de nifios y nifias, existiendo casos atribuidos a malformaciones que se
identifiquen con claridad si son genitales masculinos o femeninos (esto en las
ecografias y al momento del nacimiento), el diagndstico en este tipo de
malformaciones es posible obtener a través de la exploracion fisica, ecografias,

resonancia magnética nuclear, en determinados casos a través de pruebas de sangre
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se analiza los niveles de hormonas. El tratamiento al que se incurre en este tipo de

defectos es a través de la cirugia.

Sobre las malformaciones del sistema respiratorio en paises como Espafia se da
de 56/10.000 nifios nacidos vivos, resultado que se contracta con el identificado en el
presente estudio (16/1.096), estas malformaciones repercuten alteraciones
pulmonares, cabe mencionar que las lesiones que se presenten a raiz de estos
defectos dependeran de la edad gestacional y el arbol traqueobronquial. Aunque su
diagnostico es mas complicado dado a que se debe primero categorizar
especificamente la anomalia o defecto, sin embargo, alternativas como la ecografia o
resonancia magnética fetal. El tratamiento para este tipo de malformaciones va desde
las cirugia fetal y uso de corticoides antenatal, cabe acotar que el tratamiento también

dependera, dado a que hay pacientes asintomaticos.

Finalmente, en lo que respecta a las malformaciones congénitas SNC, su relacion
se da por las alteraciones al formarse el tubo neural se le atribuyen a factores
hereditarios y ambientales, y las manifestaciones de estos defectos se evidencian en
microcefalias, alteraciones de la proliferacion neuronal, megalencefalias, por
mencionar algunas, en paises como Chile se ha registrado una incidencia de 2/100
casos en niflos recién nacidos vivos, que en contraste con el presente estudio
concuerda (15/1.096) al ser el present6 la menor prevalencia. Su diagnostico se
obtiene mediante ultrasonido prenatal, y el tratamiento dependerd de la anomalia,

pero en este tipo de malformaciones, la cirugia es la primera alternativa.

A fin de contrastar mucho mas esta investigacion con estudios similares realizados
en Ecuador, del analisis desarrollo en la ciudad de Cuenta sobre la identificacion de
las caracteristicas de las malformaciones congénitas en recién nacidos del Hospital
Vicente Corral Moscoso, 2010-2014, los resultados reflejaron que durante el periodo
de estudio se evidencid6 que de los 26.429 nifios nacidos 451 reflejaron
malformaciones congénitas, obteniéndose una prevalencia de 1.70 por cada 100

nacidos con vida.

En esta investigacion ademas se identificé de la muestra considerada (392), que
los recién nacidos vivos que presentaron malformaciones congénitas fueron de sexo
masculino con un 53,83%, mientras que el 45,66% fueron de género femenino, este
resultado con los datos obtenidos del presente estudio es similares, dado a que el
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55,38% de los nifos nacidos vivos con malformaciones fueron de sexo masculino,

mientras que el restante porcentaje (44,62%) fueron de sexo femenino.

En cuanto al tipo de malformaciones identificadas en la tesis de referencia, se
determind que los defectos congénitos del sistema osteomuscular fueron las de mayor
incidencia con el 18,88%; seguido de las malformaciones congénitas del sistema
circulatorio, malformaciones congénitas del sistema nervioso, sindrome
polimalormativo y malformaciones congénitas del sistema digestivo fueron las seis
principales alteraciones identificadas en los infantes de dicho estudio; estos resultados
en relacion a la presente investigacion, se asemejan dado a que las malformaciones
del sistema cardiaco estuvieron presentes en un 34,67%; de igual manera los defectos

del tracto digestivo se evidenciaron en este trabajo de investigacion.

En cuanto al resultado del presente estudio en el que se reflejo6 que “otras
malformaciones” fueron las de mayor incidencia, en la tesis guia este tipo de
malformaciones por el contrario reflejé estar séptimo y octavo lugar, es decir no hubo
relacion alguna respecto a los datos obtenidos del Hospital de nifios Dr. Robertoo
Gilbert E.

En la actualidad las investigaciones centradas a fortalecer la vigilancia de los
defectos de nacimiento se estan incrementando y siendo impulsados por
organizaciones como Panamericana de la Salud (OPS) en conjunto con la OMS, a su
vez, se sostiene que es posible incrementar los indices de prevencion de las
malformaciones congénitas a través de aplicacion de medidas acordes entre las
mujeres en estado de gestacion, es decir, antes, durante e incluso en el proceso de
parto (19). La principal limitacion de esta investigacion se identifico en la insuficiencia
de datos respecto a los factores de riesgos de las madres de cada dia con
malformaciones congénitas, por lo cual, con base a la informacion obtenida de las
fuentes secundarias, se logré6 complementar y argumentar respecto a esto, y cumplir

con uno de los objetivos establecidos inicialmente.
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CONCLUSIONES

Con base a los objetivos y resultados obtenidas se describen las siguientes

conclusiones:

Los tipos de malformaciones congénitas identificados en los nifios nacidos vivos
de 0 a 2 afios de edad en el Hospital Roberto Gilbert durante el periodo 2018 —
2019 de mayor a menor prevalencia fueron, “otras malformaciones” en la que se
engloban defectos a nivel de la cabeza, cuello, malformaciones cromosémicas; en
segundo lugar, se identificaron las malformaciones del sistema cardiovascular;
malformaciones del tracto digestivo; malformaciones genitales; malformaciones
respiratorias y malformaciones congénitas del sistema nervioso central.

Con base a la informacién complementada a través de las fuentes secundarias,
los factores de riesgos en las madres que mas influyen en la prevalencia de
malformaciones congénitas mayores fueron la hipertension arterial, edad materna
mayor a 30 afios, diabetes, obesidad materna, multiparidad, tabaquismo, partos
previos de nifios con alto peso.

De la correlacion de los resultados obtenidos del Hospital Roberto Gilbert la
prevalencia de malformaciones congénitas, se identific6 segun el malforcédico que
otras malformaciones tienen una prevalencia 5,7% principalmente en lactantes

menores de 0 a 1 afio de sexo masculino.
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RECOMENDACIONES

Es recomendable que, a nivel de esta de salud, por parte de los médicos se
indaguen los habitos y antecedentes patoldgicos personales y familiares de las
pacientes en estado de gestacion y proceso de parto.

El conocimiento del tamafio de la poblacion en estado de gestacidn es un requisito
previo para valorar informacion epidemiolégica y llevar un registro de
malformaciones, de esta manera la comprension de la tasa de natalidad anual
ofrecera la posibilidad de reconocer la frecuencia de los cambios morfolégicos
innatos y calcular la prevalencia de las malformaciones.

El informar a las mujeres embarazadas cuales son los factores de riesgo y
porcentaje que se presenta por cada tipo de malformacién, permitird prevenir en
un importante indice las malformaciones y contribuir a que la madre y el infante

gocen de un mejor estilo de vida.
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ANEXOS

Tablas

Tabla # 3: Rango de edad de pacientes con malformaciones congénitas

Rango de edad Freq. Porcent. Cum
Lactante mayor 1 a 2 anos 116 10.58 10.58
Lactante menor 0 a 1 afio 980 89.42 100.00
Total 1,096 100.00
Tabla # 4: Sexo de pacientes con malformaciones congénitas
Tab. Sexo Freq. Porcent. Cum
1 607 55.38 55.38
2 489 44.62 100.00
Total 1,096 100.00

Tabla # 5: Afio de recoleccidn de datos de pacientes con malformaciones congénitas

Tab. Afo recoleccion Freq. Porcent. Cum
2018 567 51.73 51.73
2019 529 48.27 100.00
Total 1,096 100.00
Tabla # 6: Clasificacion de malformaciones congénitas
Tab. Malforcodigo Freq. Porcent. Cum
malformaciones genitales 21 9.33 9.33
malformaciones cardio 57 25.33 34.67
malformaciones resporatorio 16 7.11 41.78
malformaciones SNC 15 6.67 48.44
malformaciones tracto digestivo 23 10.22 58.67
Otras malformaciones 93 41.33 100.00
Total 1,096 100.00
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