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RESUMEN

Introduccion: las anomalias congénitas contindan siendo una de las primeras causas
de muerte infantil en Cuba.

Objetivo: conocer algunos aspectos clinico-epidemioldgicos de pacientes con defectos
congénitos mayores que ingresan en el servicio de Neonatologia abierto.

Métodos: estudio descriptivo, retrospectivo y transversal, que incluy6 los pacientes
egresados con diagnostico de algun tipo de defecto congénito mayor, asistidos en el
servicio de Neonatologia del Hospital Pediatrico Universitario “Juan Manuel Marquez”,
desde 1997 a 2013. Se analizaron distintas variables demogréficas y clinicas. Se
analiz6 estadisticamente la frecuencia de presentacion de defectos congénitos
mayores a través de los afios. Se contrastaron distintas variables para los principales
defectos congénitos mayores.

Resultados: se estudiaron 267 pacientes, con predominio del sexo masculino

(63,2 %) y 12,3 % de los pacientes fueron bajo peso (< 2 500 g). La frecuencia de
defectos congénitos mayores no tuvo cambios significativos estadisticamente a lo
largo de los ultimos afios. El sistema nervioso central fue el méas afectado, con 109
pacientes (41,0 %). Los pacientes que presentaron defectos congénitos del sistema
nervioso central ingresaron fundamentalmente en las primeras 24 horas de vida
(79,8 %), aquellos afectados de anomalias digestivas y las afecciones del aparato
cardiovascular ingresaron, en su mayoria, después de la segunda semana de vida.
Hubo 23 pacientes fallecidos (8,6 %), y el mayor nimero correspondié a los defectos
del aparato cardiovascular con 11 neonatos.
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Conclusiones: se mantiene la morbilidad por defectos congénitos mayores. Las
cardiopatias congénitas son responsables de la mayor parte de los casos fallecidos en
los recién nacidos con defectos congénitos mayores.

Palabras clave: recién nacido, defectos congénitos mayores, anomalias congénitas,
cardiopatias congénitas, morbilidad, mortalidad.

ABSTRACT

Introduction: congenital anomalies remain one of the first causes of infant death in
Cuba.

Objectives: to find out some clinical and epidemiological aspects of patients with
major congenital defects admitted to the open neonatology service.

Methods: retrospective, descriptive and cross-sectional study including the patients
discharged with some type of major congenital defect diagnosis and seen at the
neonatology service of “Juan Manuel Marquez” university pediatric hospital from 1997
to 2013. Several demographic and clinical variables were studied. The frequency of
occurrence of major congenital defects in the course of time was statistically
analyzed. Various variables were compared for the main major congenital defects.
Results: two hundred and sixty seven patients were studied in whom males (63.2 %)
and low birthweight infants (12.3 % with less than 2 500 g) predominated. The
frequency of major congenital defects did not experience statistically significant
changes in the course of time. The most affected system was the central nervous
system with 109 patients (41 %). The patients with congenital defects in their central
nervous system were mainly admitted to the hospital in the first 24 hours of life
(79.8 %) whereas those with digestive anomalies and cardiovascular system
disorders were mostly hospitalized after their second week of age. There were 23
deaths (8.6 %) and the highest number went to cardiovascular system defects with
11 neonates.

Conclusions: morbidity from major congenital defects continues affecting the infant
population. The congenital cardiopathies account for a significant part of the deaths in
newborns with major congenital defects.

Keywords: newborn, major congenital defects, congenital anomalies, congenital
cardiopathies, morbidity, mortality.

INTRODUCCION

Se describe como defecto congénito toda aquella anormalidad de estructura
anatémica visible al examen clinico del recién nacido (RN) o posterior al nacimiento,
cuando se hace patente el defecto funcional de un 6rgano interno afectado
anatémicamente. La mayor parte de estos defectos tienen un patron de herencia
multifactorial, es decir, como consecuencia de la interaccién de una determinada
predisposicién genética con factores ambientales.? Estos pueden ocurrir de forma
aislada, o como defectos congénitos multiples.!
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En la mayoria de las poblaciones los defectos congénitos se presentan con una
frecuencia de alrededor de un 2-3 % en los RNs vivos. Este valor se incrementa si se
consideran los tipos de defectos de 6rganos internos, cuya aparicion se produce en
forma evolutiva con el crecimiento del nifio. En este caso este porcentaje puede variar
hasta un 6-7 % de los nacimientos, si el seguimiento se prolonga hasta los 5 0 6
primeros arios de vida.®

En Ciudad de La Habana la incidencia de defectos congénitos se ha reportado de 1,55
% (IC 95 %: 1,47-1,65) de los embarazos;* ademas, son la segunda causa de muerte
en el menor de un afio.®

Desde 1981 se introdujo el diagndéstico prenatal masivo y gratuito para la prevencion
de los defectos congénitos y enfermedades genéticas, que incluye, entre otras
pruebas, la realizacion a toda embarazada de la alfafetoproteina en suero materno, la
electroforesis de hemoglobina y el ultrasonido diagndstico en el primer y segundo
trimestre del embarazo, el cariotipo fetal y los estudios moleculares en pacientes con
determinados riesgos, con la opcién de brindarle a la pareja la determinacién de la
terminacién del embarazo si lo estimara, después de haber recibido toda la
informacién necesaria para valorar riesgos y beneficios. Este programa se ha
extendido a todo el pais, con una cobertura cercana al 100 % de las gestantes, a
medida que se formo el personal capacitado para esta funcién, lo cual ha determinado
una disminucién en la frecuencia al nacimiento de nifios con anomalias congénitas
incompatibles con la vida.®

En el afio 1992 se inaugura el servicio de Neonatologia del Hospital Pediatrico
Universitario “Juan Manuel Marquez”, el cual brinda atencién a neonatos egresados de
distintas maternidades, ademas de casos con defectos congénitos que requieren
determinados estudios especializados, y en muchos de ellos, tratamiento quirudrgico.
Con el interés de conocer algunos aspectos clinico-epidemioldgicos de pacientes con
defectos congénitos mayores que ingresan en el servicio de Neonatologia y evolucion
final de estos pacientes, es que nos motivamos para la realizacion de este trabajo.

METODOS

Se realizé un estudio descriptivo, transversal y retrospectivo, que incluyo los
pacientes que egresaron con diagnoéstico de algun tipo de defecto congénito mayor,
asistidos en el servicio de Neonatologia del Hospital Pediatrico Universitario “Juan
Manuel Marquez”, desde el afio 1997 a 2013. De un universo de 273 pacientes con
defectos congénitos mayores, se excluyeron 6 casos, en los que no se pudo obtener
informacion de las historias clinicas para realizar este estudio.

La fuente de informacion sobre los aspectos clinicos de los pacientes fueron las
historias clinicas; y para determinar la frecuencia de presentacion de defectos
congénitos y de la mortalidad, se utilizaron los registros de ingreso y fallecidos del
Departamento de Estadisticas del hospital. La mortalidad no se enfocé a identificar la
causa de defuncién, sino a su estado al alta, para contrastar, entre todos los tipos de
defectos, donde ocurrieron mayormente las defunciones.
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El servicio de Neonatologia del hospital mencionado, es abierto, y centro de referencia
para RN que presentan alguna malformacién congénita que requiera tratamiento
meédico o quirargico por equipo multidisciplinario, principalmente de afecciones
neuroquirdrgicas, oftalmoldgicas y otras especialidades quirdrgicas. Tales pacientes
pudieron estar ingresados en servicios de Neonatologia cerrados en hospitales
maternos de las provincias La Habana, Artemisa y en algunos casos de otras
provincias; o después de egresados, e incorporados a la comunidad, acudieron
espontaneamente, o por remision a nuestra institucion por su problema de base.

Las variables sujetas a estudio fueron: edad gestacional y cronolégica, sexo, peso al
nacer, tipo y localizaciéon de malformacién segun la afectacion principal y estado al
egreso (vivo o fallecido). Se consideré como la afectacion principal aquella que motivé
el ingreso, tratamiento y evolucién al alta del paciente. Se definié6 como defecto
congénito mayor para aquellos que tienen un compromiso funcional importante para
la vida del individuo, requieren de atencion temprana, en ocasiones médicas y/o
quirargicas de urgencia, con repercusion estética y social.t

Los resultados se expresaron en frecuencias absolutas y relativas (porcentajes) para
distintas variables. Se analiz6 estadisticamente La frecuencia de presentacion de
defectos congénitos mayores mediante la tendencia lineal de proporciones a través de
los afios. Al contrastar distintas variables para los principales defectos congénitos
mayores, se hizo un analisis mediante el calculo del chi cuadrado de diferencia de
proporciones. El valor asumido para la p en la significacion estadistica fue <0,05. Se
utilizaron los programas Epidat 3.1 y Epi_Info 7.

Por tratarse de un estudio retrospectivo y revision de historias clinicas, no fue
necesario el consentimiento informado. Los datos referentes a los pacientes se
manejaron de manera confidencial.

RESULTADOS

Se estudiaron 267 pacientes, de los cuales 169 (63,2 %) correspondieron al sexo
masculino, 97 al femenino y hubo un RN con trastornos de la diferenciacion sexual,
cuyo seguimiento no se complet6 en el hospital, y por lo tanto, la definicién del sexo
no quedo esclarecida para este estudio.

La mediana, con su primer y tercer intervalo intercuartil, asi como minimo y maximo
para las variables edad cronolégica, edad gestacional y peso al nacer, fueron
respectivamente: 11 dias (intervalos menos de 1 y 20 dias; menos 1 y 60 dias), 39
semanas (intervalos 38 y 40 semanas; 32 y 42 semanas); 3 200 g (intervalos 2 800 y
3650 g; 1500y 5400 Q).

Se expone la frecuencia de casos que presentaron anomalias congénitas por afio
(tabla 1), y se aprecia que el mayor nimero de casos ingresoé en el afio 1999, con
24 pacientes; y en el 2010 con 26 neonatos. Los afios que menos pacientes
ingresaron fueron el 2005 y 2009. El andlisis de tendencia lineal de proporciones
denota que no hay significacion estadistica respecto a ingresos por anomalias en el
servicio de Neonatologia durante todo el periodo de estudio.
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Tabla 1. Frecuencia de defectos congénitos
mayores por afios

Afios

1997
1998
1999
2000
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013

Mo. total
de ingresos

J00
691
612
625
230
542
468
432
375
304
367
328
388
341
415
445
360
x%: 0,005

Mo. de casos
con malformaciones

21
23
24
18
17
22
13
20
8
9
12
13
8
26
12
14
7
p= 0,94,

3,0
3,3
3,9
2,8
3,2
4,0
2,7
4,6
2,1
2,9
3,2
3,9
2,0
7,6
2,9
3,1
1,9

La tabla 2 muestra el niUmero de pacientes con relaciéon a la localizacion de afectacion

principal. El sistema nervioso central (SNC) fue el méas afectado, con 109 pacientes
(40,8 %), seguido del sistema digestivo, con 58 casos (21,7 %), y el aparato

cardiovascular (CV), con 49 neonatos (18,3 %); en el resto de los 6rganos o sistemas

el numero de casos es pequefio. Este estudio se va a centrar en las anomalias del
SNC, las del aparato digestivo y del aparato CV, pues es en el cual se agrupa el

grueso de la casuistica.
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Tabla 2. Distribucién de pacientes con defectos
congénitos mayores por localizacién de

afectacion principal

Localizacién de afectacion MNo.
principal de casos
Sistema nervioso central 109
Sistema digestivo 58
Sistema cardiovascular 49
Cara 11
Oftalmolbgico 15
Sistema renal 13
Sistema osteomioarticular 2
Otros 10
Total 267

%

40,3
21,7
18,3
4,1
3,6
4,9
0,8
3,8
100

Al analizar el peso al nacer en relacion con la localizacion de la afectacion principal
(tabla 3), se observa que la mayoria de los pacientes, 221 casos (87,7 %), tenian un
peso > 2 500 g, aunque el 12,3 % de nuestros pacientes fueron bajo peso

(< 2 500 g). Al comparar el peso al nacer entre los pacientes con afectacion principal
del SNC y aquellos del aparato digestivo, se encuentra diferencia significativa, con
una mayor proporcion de casos con pesos inferiores a 2 500 g para el SNC. También
existen diferencias significativas cuando se comparan las anomalias del aparato
digestivo con el aparato CV, en que se aprecia una mayor proporcion de neonatos con

bajo peso

(< 2 500 g) para esta ultima localizacion. No hubo diferencias de proporciones
significativas en cuanto al peso del ingreso entre los pacientes con anomalias
localizadas en el SNC respecto a aquellos con afectacion del aparato CV.

Se relaciona la edad al ingreso con el sistema afectado (tabla 4), en la que se aprecia
que los pacientes con defectos congénitos del SNC ingresaron fundamentalmente en
las primeras 24 h, lo cual ocurrié en 87 de 109 pacientes (79,8 %). En contraste, los
pacientes afectados por anomalias digestivas ingresaron en su mayoria después de
los 22 dias de vida, que fueron 32 de 58 pacientes (55,2 %); de estos, 25
presentaron estenosis hipertroéfica del piloro. Respecto a las afecciones CV, la mayoria
se presentan por primera vez un poco mas temprano, pero después de los 8 dias; sin
embargo, 5 de 49 neonatos (10,2 %) con cardiopatias complejas ingresaron en la
primera semana de vida. El analisis realizado para estos primeros 3 grupos denota
que entre ellos hay diferencias estadisticamente significativas.

http://scielo.sld.cu
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Tabla 3. Distribucién de pacientes con defectos congénitos mayores por
localizacion de afectacion principal y peso al ingreso

Peso al ingreso
Localizacidon de afectacién

principal <2 500 g =2 500¢ Total
Mo. Yo Mo. %o Mo. %
Sistema nerviosol 19 17,4 a0 82,6 | 109 | 100
Sistema digestivo? 1 1,7 57 08,3 58 100
Sistema cardiovascular? 7 14,3 42 85,7 49 100
Cara 4 36,4 7 63,6 11 100
Oftalmolégico 1 0,7 14 | 99,3 15 100
Sistema renal 0 0,0 13 100 13 100
Sistema osteomioarticular 0 0,0 2 100 2 100
Otros 1 100 9 90,0 10 100
Total 33 12,3 221 | 87,7 | 267 | 100
12 7=2,72 p= 0,06
13 7= 0,26 p= 0,74
23 Z= 2,09 p= 0,03

Tabla 4. Distribucidn de pacientes con defectos congénitos mayores por
localizacion de afectacion principal y edad al ingreso

Grupos de edad (en dias)

. . 1-7 8-14 15-21 = 22 Total
Localizacidn de
afectacion No. % | Ne. | % | No. | % | Ne. % | No
principal
Sisterna nervioso? 87 79,8 5 4,6 g 7,3 9 8,3 109
Sistema digestivo? 2 2,5 10 17,2 14 24,1 a2 L5L,2 5B
Sistema 5 10,2 23 47,0 12 24,5 =] 18,3 49
cardiovascular?
Cara 2 27,3 4 36,4 4 36,4 0 0,0 11
Oftalmoldgico 2 13,3 3 20,0 7 46,7 3 20,0 15
Sistema renal 4 30,8 4 30,8 2 15,4 3 23,0 1,3
Sisterma 2 100 a a,0 a 0,0 0] a,0 2
osteormioarticular
Otros 9 90,0 1 10,0 a 0,0 0] a,0 10
Total 114 42,7 &0 18,7 47 17,6 5a 21,0 207

1-2 x2:00,22 gl 2 p=0,000
1-3 x2: 73,23 | ql. 3 p= 0,000

2-3 x%: 18,83 | gl. 3 p= 0,000

http://scielo.sld.cu
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La tabla 5 expone el estado al egreso (vivo o fallecido) por sistema afectado. Hubo 23
pacientes fallecidos (8,6 %). El mayor numero de fallecidos corresponden a aquellos
con defectos CV, 11 RN de 49 (22,4 %), debido fundamentalmente a que fueron
pacientes que presentaron cardiopatias complejas incompatibles con la vida, como
fueron hipoplasia de cavidades izquierdas, transposicion de grandes vasos, entre
otras, y 8 de 109 pacientes (7,3 %), quienes tenian defectos congénitos del SNC. De
los otros 4 fallecidos, 1 fue del aparato digestivo, 1 de la cara y 2 de otras
localizaciones. El andlisis de diferencia de proporciones, en cuanto a fallecidos segun
localizacion del defecto, muestra que solo hay diferencia estadisticamente significativa
entre los pacientes fallecidos con defecto congénito del aparato CV, en contraste con
el aparato digestivo y del SNC, comparado con el aparato CV, pero no lo hubo para
los afectados con defectos del SNC respecto al aparato digestivo.

Tabla 5. Distribucién de pacientes con defectos congénitos mayores por
localizacion de afectacion principal y mortalidad-supervivencia

Mortalidad-supervivencia

Localizacion de Fallecidos Vivos Total

afectacién principal
Mo. %% Mo. % Mo. Y

Sistema nerviosol a8 7.3 101 | 92,7 | 109 | 100
Sistema digestivo? 1 1,7 57 98,3 58 100
Sistema cardiovascular? 11 | 22,4 | 38 77,6 49 100
Cara 1 9.1 10 20,9 11 100
Cftalmolégico 0 0,0 15 100 15 100
Sistema renal 0 0,0 13 100 13 100
Sistema osteomiocarticular 0 0,0 2 100 2 100
Otros 2 20,0 8 80,0 10 100
Total 23 | 8,6 | 244 91,4 | 267 100

21 Z=1,17 p=10,24
3 | Z=2,43 | p=0,01
&3 | Z= 3,07 | p=0,0002

DISCUSION

Este estudio demuestra que todavia en la actualidad los defectos congénitos mayores
constituyen un problema de morbilidad como aparece en la tabla 1, debido a que
ingresan pacientes con estas afecciones, que requieren de asistencia especializada en
este servicio de Neonatologia, con altas y bajas propios del azar, pues la tendencia a
la frecuencia de ingresos por defectos congénitos mayores no muestra significacion
estadistica al incremento, ni a declinar.
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Este servicio de Neonatologia es centro de referencia provincial de afecciones
neuroquirdrgicas, por lo cual las afecciones del SNC son la mayor causa de ingreso
reportado en este trabajo, aunque se destacan también las anomalias digestivas y las
CV, segun se present6 en la tabla 2. A nivel internacional existen multiples trabajos
que reportan las alteraciones neurolégicas como la principal —o entre las 3 primeras
causas principales de defectos congénitos mayores— responsables del incremento de
la morbilidad y mortalidad en RN, al igual que las anomalias digestivas y CV.

Hussain y otros, de Paquistan, estudiaron 266 neonatos que presentaban anomalias
congénitas, y fue el SNC el sistema mas afectado, seguido de las alteraciones
musculo-esqueléticas, las genitourinarias y las CV.” Patel y otros, de la India, también
hallaron las anomalias congénitas del SNC como las mas frecuentes.® Guardiola y
otros en Brasil, encontraron en los RN registrados que el 3,6 % presentaba
malformaciones, y de estos, el 0,36 % eran del SNC.° La afectacion del SNC y
gastrointestinal es reportada por otros autores entre las primeras causas de 6rganos
mas afectados por defectos congénitos en RN, como son estudios realizados en la
India y en Egipto.1°-12 Para Pachajoa y otros, en Colombia, las alteraciones del SNC
ocuparon el tercer lugar en el analisis de la informacion del sistema de vigilancia del
Hospital Universitario del Valle, que representaron el 16,7 % del total de las
anomalias.4

En este estudio, dentro de las anomalias del SNC, el meningocele y la hidrocefalia
fueron los defectos encontrados con mayor frecuencia. Arjun y otros también
encontraron el mielomeningocele como la anomalia mas frecuente, seguido de la
anencefalia y la hidrocefalia.*® Otros estudios sefialan el mielomeningocele como mas
frecuente.®1! La hidrocefalia ocup6 el tercer lugar en los trabajos de Pachajoa y
otros.'* En Cuba se le realiza seguimiento a toda embarazada con diagndstico precoz
de defecto congénito. Las malformaciones del SNC que afectan la béveda craneana,
como la anencefalia, se diagnostican en el primer trimestre y se le da la opcion a la
familia de la interrupcion del embarazo, dado el mal prondstico que tiene esta
malformacion, por ello es que estos defectos no se encuentran en este estudio.®

Por muchos autores son reportadas las anomalias CV como el principal defecto
congénito en sus poblaciones, que influyen de manera directa en la mortalidad
perinatal e infantil, asi lo expresan Amar y otros, de la India,'® y asi también estan
otros trabajos realizados a nivel internacional,1”-?? y en Cuba,?3?* en los que se
encuentran similares resultados.

El 12,3 % de nuestros pacientes fueron bajo peso (< 2 500 g), como se muestra en la
tabla 3, una cifra elevada en comparacién con la poblacion de nacimientos en general,
teniendo en cuenta que el indice de bajo peso al nacer en el pais, en el afio 2014, fue
de 5,3 por cada 100 en 122 643 nacidos vivos, lo cual difiere significativamente

(p< 0,01).%> Mltiples son las causas que determinan el peso al nacer en los RN; los
defectos congénitos constituyen causa importante de esta morbilidad,?® como queda
evidenciado en este estudio. Hussain y otros 7 y Shatanik y otros'! reportan que en
sus trabajos predominan los pacientes prematuros y de bajo peso al nacer

(< 2500 Q).

La edad al ingreso depende de las afecciones presentadas en cada sistema
comprometido. Por ejemplo, en el SNC la mayor frecuencia fue del grupo entre

1y 7 dias de edad, tal como se acredito en la tabla 4, lo cual se explica porque los
defectos presentes en estos pacientes se diagnostican al momento del nacimiento, o
con diagnostico prenatal, pero que decidié la pareja continuar el embarazo, lo que
requiere, en muchas ocasiones, de tratamiento de emergencia para salvar su vida.
En el sistema digestivo predomina el grupo de edades entre 22 y 30 dias, porque la
enfermedad mas frecuente en este grupo fue la estenosis hipertréfica del piloro, que
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es un defecto estructural presente al momento del nacimiento, pero su expresion
clinica se produce alrededor de la tercera semana de vida, al igual que las anomalias
CV, algunas de las cuales se presentan en la primera semana de vida, pero la mayoria
se inician sintomaticamente después de los 8 dias de edad, al disminuir las presiones
pulmonares, cierre funcional del conducto arterioso y del agujero oval.?®

Como se sefiala antes en la tabla 5, al alta hospitalaria 244 neonatos (91,4 %) de los
pacientes egresaron vivos, de estos 15 pacientes fueron trasladados al cardiocentro
del hospital “William Soler” en estado critico, pues, después de hecho el diagnéstico
de una cardiopatia congénita, el tratamiento médico-quirdrgico especializado se
realiza en esa institucion. Hubo 23 casos que fallecieron en el servicio de
Neonatologia del hospital “Juan Manuel Marquez” (8,6 %), de los cuales el mayor
numero correspondia al aparato CV en primer lugar, de aquellos que no se
trasladaron por su estado intransportable, y en segundo lugar, al SNC; esto se
corresponde con lo sefialado en la literatura internacional, que reporta los defectos CV
como causa importante de defunciones neonatales e infantiles.?”-3°

Todos estos autores encontraron las alteraciones CV y las del SNC como causa
importante de morbilidad y mortalidad en neonatos, lactantes y hasta niflos menores
de 5 afios. Jover y otros realizaron un estudio retrospectivo y descriptivo en el
municipio de Caibarién, en nuestro pais, en 3 décadas, que abarco de 1970 a 1999,
en el cual encontraron las cardiopatias congénitas como la principal causa de muerte
en la etapa posneonatal.3! Navarro Ruiz plantea que las cardiopatias congénitas han
constituido una de las principales causas de mortalidad infantil en la provincia de Villa
Clara durante mas de 10 afios.3?

Se concluye que se mantiene la morbilidad por defectos congénitos mayores, con
predominio de las anomalias del SNC, determinado por ser este un centro de
referencia provincial para las anomalias del SNC. Se destacan, ademas, los defectos
digestivos y CV. Hay una representacion significativa de RN de bajo peso al nacer en
estos pacientes con defectos congénitos mayores. Los neonatos con defectos
congénitos del SNC ingresan predominantemente en las primeras 24 h de vida,
mientras que aquellos afectos de cardiopatias congénitas, ingresan con mayor
frecuencia en la segunda semana; y los defectos digestivos, después de la tercera
semana de vida de manera significativa estadisticamente. Las cardiopatias congénitas
son responsables de la mayor parte de los casos fallecidos en los RN con defectos
congénitos mayores.
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