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RESUMEN

Serealizd un estudio descriptivo de | os recién nacidos menores de 7 dias, que nacieron en nuestra unidad
en el periodo de enero de 1975 a diciembre de 2004, y gque sufrian malformaciones congénitas mayores.
La muestra obtenida estuvo constituida por 59 078 nacidos vivos, 232 de los cuales padecian
malformaciones graves. El periodo estudiado se dividié en dos grupos, de 15 afios cada uno. Se encontrd
una incidencia de malformaciones congénitas del 3,9 %, que disminuyd ostensiblemente en e segundo
grupo tras el comienzo y aplicacion de los programas de genética. Predominaron las malformaciones
clasificadas como otras, las del aparato digestivo, neurolégico y las de la cara. Se concluy6 que es
necesario continuar el trabajo de diagndstico prenatal para disminuir ain més la incidencia de estas
malformaciones.
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L as malformaciones congénitas son la principal causa de morbilidad y mortalidad neonatal en
casi todo el mundo; constituyen un problema grave aln no resuelto. Su repercusion tanto social
como en la esferafamiliar esinmensay también lo es desde €l punto de vista econdmico. Sin
embargo, cuando miramos hacia atras apreciamos como |os programas de larevolucion, y en
especial los programas de genética, han influenciado favorablemente en esta situacion. No
ocurre asi en muchos paises del mundo, donde las malformaciones contintan ocupando €l
segundo lugar dentro de la mortalidad infantil. Muchos paises se han agrupado paratrabajar con
vistas adisminuir laincidenciay lamortalidad por estas afecciones, como ocurre en
Suramérica.*> La mayoria de estos defectos congénitos no llevan ala muerte del nifio y algunos
se resuel ven absolutamente sin otra repercusion, pero lamentablemente otros mantienen
alteraciones permanentes o producen un desenlace fatal en forma precoz o mas tardiamente.

Lainterrelacion entre los factores genéticos y ambiental es se considera causante de estas
malformaciones. Muchos de estos defectos pueden, desde hace un tiempo, ser previstos
genéticamente e incluso diagnosticados en €l periodo intrauterino con vistas alainterrupcion
precoz del embarazo o al tratamiento oportuno para evitar la muerte del nifio y las posibles
secuelas.



La ocurrencia de las malformaciones congénitas es muy variable seguin autoresy paises. En los
paises mas desarrollados la incidencia es menor. En las poblaciones més pobres laincidencia es
mayor y se reportan cifras por 1 000 nacidos vivos de 10,6 hasta 167,0.27

El desarrollo genético de | os Ultimos afios en Cuba ha conllevado una disminucion en la
presencia de las malformaciones congénitas mayores al nacer.” Después de 30 afios en €l
cuidado del neonato decidimos realizar un andlisis del comportamiento de las malformaciones
mayores en nuestro centro durante estos afios.

METODOS

Nuestro estudio esta constituido por un total de 59 078 nacidos vivos en €l Hospital «lvan
Portuondo», en San Antonio de los Bafios. Esta muestra se dividié en dos grupos: |os nacidos
entre enero de 1975 y diciembre de 1989; y el segundo grupo integrado por los nacidos entre
enero de 1990 y diciembre de 2004. Cada grupo abarca un periodo de 15 afios. El objetivo Unico
es conocer laincidencia de las malformaciones en |os dos periodos de tiempo, antes y después
del comienzo y perfeccionamiento de la aplicacion de los programas de genéticay determinar
cud fue lamalformacién con mayor incidencia por aparatos o sistemas.

Solo tomamos |os casos de menos de 7 diasy gque tenian al nacimiento un diagnéstico clinico
evidente de malformacion mayor y los casos que se diagnosticaron por rayos X o
ultrasonografia. Los datos fueron tomados del libro de registro de neonatologia, libro de partosy
registro de malformaciones congénitas del centro.

Como regla general utilizamos la clasificacion de las malformaciones congénitas recomendadas
internacionalmente que incluye los grupos siguientes:

a) Malformaciones del sistema nervioso central.

b) Malformaciones del sistema circulatorio.

c) Malformaciones de la cara.

d) Malformaciones del aparato digestivo.

€) Malformaciones de la pared anterior del cuerpo.

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

h) Malformaciones Gsesas.

1) Otros tipos de malformaciones.

El método estadistico utilizado fue el andlisis de porcentajes.

RESULTADOS

Durante los afios estudiados nacieron 59 078 nifios: 29 813 entre 1975y 1989 y 29 265 nifios
entre 1990 y 2004. En estos grupos se detectaron, respectivamente, 132 y 100 recién nacidos
vivos con malformaciones mayores evidentes clinicamente, radiol 6gicamente o por
ultrasonografia. Laincidenciafue de 4,4y 3,4 por 1 000 nacidos vivos. La mayor incidencia de
malformados ocurrié en € primer grupo de estudio, con 56,9 % del total y 4,4 por 1 000 nacidos
vivos (tabla 1).



Tabla 1. Incidencia de las malformaciones congénitas y grupos de estudio

| Afios |INacidos vivos (NV)|| Malformados || % del total || Por 1 000 NV |‘
| 197521989 || 29 813 I 132 I 56,9 [l 4,4 |
| 1990 a 2004 || 29 265 I 100 | 431 [l 3,4 |]
| Total | 59 078 [l 232 || 1000 || 3,9 H

En relacion con la clasificacion seguida, observamos en latabla 2 que la mayor incidencia se
registré en el aparato digestivo, con € 18,5 % del total general y en segundo lugar, en lacara,
con el 14,7 %. Por otro lado en & grupo de malformaciones de otro tipo, laincidencia fue muy
alta. En este grupo se encuentran los nifios con malformaciones multiples que se corresponden
en algunos casos con sindromes como €l sindrome de Down o con malformaciones multiples
combinadas.

Tabla 2. Clasificacion de las malformaciones congénitas graves segun grupos de estudio,

sistemas o aparatos
Sistemas o 1975/ % ||1990|| % || % del |[Incidencial
aparatos a ||del|| a |/del|| total |[en 59 078
1989 total|[2004| total||general NV

| Respiratorio | 2 |l15] 1 |[10]] 2,3 || 005 |
| Nervioso || 25 |l18,9|| 8 |[8,0]| 142 || 06 |
| Cardiovascular |12 ]/9,12]| 15 |[15,0/] 126 || 05 |
| Digestivo || 24 ||18,1]| 19 |[19,0/| 185 || 0,7 |
| Urinario || 3 |/23] 3 |[30]l 26 || 01 |
| Oseo || 8 ||6,1] 4 |[40]] 52 |[ 02 |
| Cara || 19 |14,4]| 15 ||5,0]] 147 || 06 |
| Pared anterior || 8 ||6,1] 5 |[50] 56 || 02 |
| Genitales [ 1 ]/o8]l 1 |[1,0][ 09 |[ 003 |
| Otros tipos || 30 ||22,7|| 29 |[29,0/| 25,4 || 1,0 |

En latabla 3 exponemos las principal es malformaciones por sistemasy aparatosy encontramos
que en relacion a sistema circulatorio solo fueron encontradas 27 cardiopatias graves, que
incluyeron la hipoplasia del ventriculo izquierdo, latransposicion de grandes vasos, entre otros.
Sin embargo, no fue posible precisar € tipo de cardiopatia en forma general, pues algunos
pacientes se trasladaron al cardiocentro y otros quedaron pendientes de diagndstico.

En e sistema nervioso encontramos una mayor incidenciaen el primer grupo de estudio; la
hidrocefaliafue del 28 % y en el segundo grupo de 75 %, parael 39,4 % en forma general. El
mielomeningocele y meningocel e tuvo unaincidenciaen el primer grupo de 52 %y en €l
segundo de 12,5 %, para un total general de 42,4%. El acréneo solo se presentd en el primer
grupo con € 12 %y en general el 9,1%,; el encefalocele se presentd en el 8 % y 12,5%,
respectivamente, para un total general de 9,1 %.

Laincidencia de las malformaciones genito-urinarias fue pocay dentro de ellas tuvimos para el
rifion poliquistico el 25 % y 40 % respectivamente y unaincidenciatotal de 33,3 %. Lavalvade



uretra posterior se diagnostico con el 50 %y 20 % en estos grupos y unaincidencia general de
33,3 %. Se presentaron 3 casos de genital es ambiguos en todos estos afios, |0 que constituye el
22,3 % del total de este aparato. Fue diagnosticado un caso de agenesia del rifion izquierdo.

En el aparato digestivo encontramos que la atresia esofagica incidio en forma similar en ambos
grupos estudiados con €l 29,2 %y 31,6 %; el megacolon aganglionis se presentd en el 8,3y 5,3
% respectivamente y constituy6 el 7 % para este aparato. La incidencia de la hernia
diafragmatica se comporto en ambos grupos con € 20,8y el 15,8 % respectivamente, aunque es
de sefidar que esta malformacion como tal se corresponde con una malformacion de la cavidad
abdominal y no digestiva. El ano imperforado incidio en €l 25y 42,1 % respectivamente con
unaincidenciatotal de 32,6 %. Es interesante que en este periodo tuvimos un nifio portador de
persistenciatotal del conducto onfalomesentérico y se presentaron a su vez 4 atresias
intestinales con el 12,5y 5,3 % para unaincidenciatotal en este aparato de 9,3 %.

En el aparato respiratorio laincidencia de las malformaciones fue muy baja. En este periodo de
estudio, tuvimos una agenesiadel pulmon izquierdo, un quiste adenomatoideo del pulmén y un
nifio con atresia de coanas.

En e sistema 6seo tuvimos un caso con enanismo acondroplasico, 2 casos con osteogénesis
imperfecta, y 2 nifios con artrogriposis. Sin embargo las malformaciones ligadas a huesos largos
de extremidades incidieron en un mayor porcentge, con €l 37,5y 25 % para ambos grupos.

En relacion ala pared anterior tuvimos la presencia de gastroquisis en 5 casos de ellos 3
ocurrieron en el primer grupo con € 37,5y 40 %, respectivamente, para el 38,5 % de este
grupo. Laectopiavesical se presentd en 2 casos, uno en cada grupo de estudio, y su incidencia
fue en genera de 15,4 %. Por ultimo, el onfalocele se presentd con 6 casos parael 50y 40 %
respectivamente en ambos grupos y unaincidencia para este grupo de 46,1 %.

Las malformaciones de la cara se comportaron de la siguiente forma: encontramos 2 casos con
mal formaciones oculares, ambas en €l segundo grupo de estudio, 1 caso con craneosinustosis
frontal y lamayor incidenciafue del Iabio leporino con el 94,7 % en e primer grupo y €l 86,6 %
en el segundo grupo. En total ocupo el 91,3 % de este grupo de patol ogias.

L as malformaciones congeénitas mas frecuentes fueron en el grupo de otros con 25,4 % del total
genera y dentro de estas encontramos un total de 26,7 %y 31,1 % de nifios portadores de
sindrome de Down asi como otras malformaciones generales (dentro de estas hubo un nifio con
sirenomelia 0 Simposio). En estas también se incluyen otros sindromes con malformaciones
multiples mayores que constituyeron el 73,3 %y el 68,9 %, respectivamente.

Tabla 3. Principales malformaciones encontradas por grupos, sistemas o aparatos

Patologia Grupo de % por Grupo de % por % total por
1975a || aparatos o 1990 a aparatos o || aparatos o
1989 sistemas 2004 sistemas sistemas
| Mieloy meningocele || 13 || 520 || 1 | 125 || 424 |
Cardiopatias no 12 44,4 15 55,6 100,0
precisadas
| Valvauretraposterior || 2 || 500 | 1 | 200 || 333 |
| Anoimperforado || 6 || 250 | 8 | 421 || 326 |

| Atresiaesofagica || 7 || 292 | 6 | 316 || 302 |




| Ausenciadeunhueso || 4 || 500 | 1 | 250 | 8,3 |

| Onfalocele |4 || 500 | 2 | 400 || 461 |

| Labio leporino [ 18 || 947 || 13 || 86 || 913 |

| SindromedeDown || 8 || 26,7 | 9 | 311 || 288 |

| Otras | 22 || 733 || 20 |[ 689 || 712 |
DISCUSION

Es muy dificil realizar un andlisis comparativo con otros autores y paises pues el desarrollo
tecnol égico y socia ha contribuido ala disminucién en general de las malformaciones
congeénitas, como ocurre en nuestro pais, sin embargo muchos paises subdesarrollados
mantienen alta su incidencia. Esta es variable seguin diferentes autores, depende también de la
forma de tomar lamuestra. Cuando el andlisis es realizado en grandes muestras, como hicimos
nosotros, laincidencia es menor pero las grandes muestras nos permiten conocer laincidencia
de muchas malformaciones poco frecuentes como se presentan en nuestro estudio.*=¢” También
dependen de los casos incluidos en € estudio. En los paises més desarrollados existe una menor
incidencia, mientras que en las poblaciones mas pobres la incidencia es mayor. Se reportan
cifras por 1 000 nacidos vivos de 10,6 hasta 167,0 y aun asi depende de otros muchos
factores.»*” Laincidencia de las malformaciones congénitas graves en el recién nacido de
menos de 7 dias fue de 3,9 por mil nacidos vivos en nuestro estudio.

En e sistema nervioso fue altalaincidencia pero disminuyd ostensiblemente en el segundo
grupo de estudio, relacionado esto a laimplantacion del programa de genética. Asi mismo
ocurrio en todos |os grupos excepto con el aparato digestivo y circulatorio. En el caso de este
ultimo pensamos que esta relacionado con el hecho de que no todas las malformaciones del
aparato cardiovascular son facilmente diagnosticables en el periodo prenatal. Su diagnéstico es
casi exclusivo por ultrasonido, y por lo tanto, depende de laresolucion del equipo, del uso del
doppler, de laedad gestacional, del tipo de anomalia, asi como de la experiencia del
examinador .2°

L as malformaciones del sistema nervioso son muy peligrosas por la repercusion que tienen en la
mortalidad. Se plantean con una alta frecuencia en todos |os estudios de malformaciones y son
muy frecuentes en el noroeste de Europay se plantea con bajaincidenciaen el sur africano. Sin
embargo en laliteratura revisada existe una mayor incidencia. En nuestro estudio fue alta, pero
se observa una tendencia ala disminucion de estas en |os nacidos vivos pues muchas son
interrumpidas en la vidafetal .»>7*> En sentido general, la combinacién de la cuantificacion de la
afafetoproteinay el ultrasonido es muy Util parael diagnéstico de las malformaciones del
sistema nervioso central y en especial las del tubo neural.”

En el sistema genito urinario laincidencia de las malformaciones graves fue baja, con resultados
similares alos encontrados en la literatura revisada. Pensamos que estas se diagnostican en otras
etapas de laviday lamas frecuente es la hipospadia que no fue incluida en nuestro estudio.* Las
malformaciones renales son mayormente diagnosticadas por ultrasonido.”®

En relacién ala patologia digestiva en nuestro estudio laimperforacién anal fue la primera,
como se observo igualmente en literatura revisada, y la atresia esof &gica en segundo lugar.



Aungue son de dificil diagnéstico en lavidaintrauterina, los estudios del liquido amniético
constituyen una ayuda.se-t1-15

El aparato respiratorio presenta unaincidencia muy baja de malformaciones aisadasy casi
siempre obedece a otras malformaciones asociadas, sin embargo en nuestro estudio
encontramos, aunque con unaincidencia muy baja, patologias como la agenesia de un pulmon,
laatresiade coanay € quiste adenomatoideo del pulmon.

Laincidenciaen el sistema 6seo fue bgjaa compararla con otros aparatos y sistemas, sin
embargo tuvimos casos con ausencia de una extremidad inferior, ausencia parcial de una
extremidad superior, osteogenesis imperfecta tuvimos dos. Otros autores sitlian las
malformaciones 6seas con una mayor incidencia alo encontrado en nuestro estudio.* Es bueno
recordar que nuestro andlisis no tuvo en cuenta las malformaciones menores, como seriala
polidactilia, lacual s estuvieraincluida aportaria una mayor incidencia.

En relacion ala pared anterior del cuerpo laincidencia en € estudio de Sosa Bens-> fue muy
baja, similar alo encontrado en nuestro grupo de estudio. Sin embargo las més frecuentes
fueron el onfaloceley lagastroquisis.

Lamayor incidencia en los defectos de la caralo mantiene el labio leporino combinado o no con
lafisurapalatina. En laliteratura revisada esta malformacion es citada como la de mayor
frecuencia.» En nuestro estudio ésta se comportd de manera similar en los grupos.

Laincidencia de sindrome de Down en nuestro estudio fue baja sin embargo en otros estudios se
sefiala que este sindrome ha tenido una mayor aparicion alo largo del tiempo en diferentes
paises.:-2>7

Actuamente se lleva a cabo una investigacion en nuestro pais que permitira un estudio mas
relevante através del registro cubano de malformaciones congénitas. Laincidencia bgja esta
determinada por que sblo la mitad de estas malformaciones se diagnostican en |a etapa neonatal
en la deteccidn intrauterina priorizada por nuestros programas de genética.s”°

Pensamos se debe profundizar mas en |os programas de genética, pues aln se presentan
mal formaciones graves que pueden ser diagnosticadas en €l periodo intrauterino.

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1. SosaBensD, Gémez Miguel R, Pérez Morales M, Vadés Solazarte A, Rojo Céceres|.
Malformaciones congénitas. Ocurrenciay mortalidad. Rev Cubana Pediatr. 1978;
50(4):277-295.

2. Nazer J, Margozzini J, Rodriguez M, Rojas M, Cifuentes L. Malformaciones
invalidantes en Chile. Estudio ECLAMC, 1982-1997. Rev Méd Chile. 2001; 129:67-74.

3. CifuentesL, Nazer J, Catalan J, Parada L, Ruiz G. Malformaciones congénitas: un
modelo predictivo basado en factores de riesgo. Rev Méd. Chile. 1989; 117:611-7.

4. Cadtillo C, MujicaO, LoyolaE. A subregional Assessment and Health Trendsin the
Americas. OPS. Boletin Epidemiol 6gico. 1999; 20(1):2-10.

5. Mazzafero V, Masse G. La Transicion Demoepidemiol 6gica en Europay América
Latina. Rev Inst Hig Med Soc. 1999; 3:9-20.



10.

11.

12.

13.

14.

15.

Dyce Gordon E, Chikuy Ferra M. Registro, Incidenciay diagnostico prenatal de las

mal formaciones congénitas mayores mas severas. Rev Cubana MED Gen Integral 1999;
15(4):403-8.

Ferrero Oteiza ME, Pérez Mateo M T, Alvarez Fumero R, Rodriguez Pefia L.
Comportamiento clinico-epidemiol gico de los defectos congénitos en la Ciudad de La

Habana. Rev Cubana Pediatria. 2005; 77(1). Disponible en:
http://scielo.sld.cu/scielo.php?pid=S0034-75312005000100002&script=sci_arttext

Al-Salili M; Natale R; Bocking AD. The multidisciplinary fetal developmental clinic: a
multidisciplinary approach to the management of pregnancies associated with fetal
anomalies. J SOGC 1994; 16(9):2093-9.

Yurac C, Romero G. Diagnostico ultrasonidogréafico de anomalias estructurales del feto.
Andlisisde diez afios. Rev Chil Obstet Ginecol. 1990; 55(3):164-170.

Dyce Gordon E, MoraMacero F, Conde Diaz O, Ledn vargas M. Seguimiento de las
elevaciones séricas de la afafetoproteina en un area de salud. Revista Cubana Invest
Biom. 2000; 22(1):5-10.

Alonso LF. Caracterizacion etiopatogénica de |os recién nacidos con malformaciones
multiples. Rev Cubana Pediatr. 1998; 70(2):73-8.

Stoll C, Alembik Y, Dott B, Roth M. Impact of prenatal diagnosis on live birth
prevalence of children with congenital anomalies. Ann Genet. 2002; 45(3):115.
International Center for Birth Defects of the International Clearinghouse for Birth
Defects Monitoring Systems. World Atlas of Birth Defects. Mata: WHO; 1998.

Berme o Sanchez E, Martinez Frias ML. Vigilancia epidemiol 6gica de anomalias
congénitas en Espafia en el periodo 1980 — 1999. Bol ECEMC. 2000; 4(5):23-5.

Stoll C, Alembik Y, Dott B, Roth M. Impact of prenatal diagnosis on live birth
prevalence of children with congenital anomalies. Ann Genet. 2000;45(3):115.

Recibido: 22 de marzo de 2006. Aprobado: 15 de junio de 2006.
Dra. Yanet Garcia Fernandez. Calle 78 N.o 3310, e/ 33 y 35, San Antonio de |os Bafios.
Correo el ectrénico: yanet.fernandez@infomed.sld.cu

1 Especialista de | Grado en Medicina General Integral y Neonatologia. Profesor Instructor.
2 Especialista de Il Grado en Neonatologia. Profesor Auxiliar.

3 Especialista de | Grado en Pediatria.


http://scielo.sld.cu/scielo.php?pid=S0034-75312005000100002&script=sci_arttext
mailto:yanet.fernandez@infomed.sld.cu

	Rev Cubana Pediatr 2006; 78(4)  
	Incidencia de las malformaciones congénitas mayores en el recién nacido 
	RESUMEN 
	 MÉTODOS 
	RESULTADOS 
	DISCUSIÓN  
	REFERENCIAS BIBLIOGRÁFICAS 



