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RESUMEN

Introduccion: Las anomalias congénitas constituyen alteraciones estructurales o
funcionales del desarrollo, adquiridas durante el embarazo. En Cuba, es la segunda
causa de muerte en los menores de un ano.

Objetivo: Describir la incidencia de las anomalias congénitas en el servicio de
Neonatologia del Hospital Ginecobstétrico de Guanabacoa.

Método: Se realizd un estudio descriptivo, retrospectivo entre enero de 2008 a
diciembre de 2018. La muestra quedd constituida por 193 recién nacidos con
diagnodstico posnatal de anomalias congénitas, inscritos en el modelo del registro

cubano de malformaciones congénitas.
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Resultados: La edad materna oscilo entre 20 y 35 afos en 73,6 %, el 98,4 % de las
madres no tenian antecedentes de recién nacidos con malformaciones congénitas
y el 78,8 % no tenia diagnostico prenatal, el 65,8 % de las mujeres no usaron
medicamentos teratogenos durante la gestacion. Existido un predominio del sexo
masculino en 63,2 %, con peso al nacer entre 2500 a 3999 gramos en 80,3%. Las
malformaciones menores fueron las mas frecuentes en el 73,1 % de los casos; de
ellas, la hipospadia en 21,2 %, el apéndice preauricular en 19,7 %, el pie varo
equino en 14,5 %, y la polidactilia en 12,4 %.

Conclusiones: Las malformaciones congénitas encontradas fueron menores en su
mayoria, frecuentes en los recién nacidos con peso normal, hijos de madres con
edades menores a 35 anos y sin antecedentes prenatales de malformaciones o uso
de medicamentos teratogenos.

Palabras clave: anomalias congénitas; recién nacido; enfermedades y anomalias

neonatales congénitas y hereditarias; desarrollo embrionario y fetal

ABSTRACT

Introduction: Congenital anomalies constitute structural or functional
developmental alterations, acquired during pregnancy. In Cuba, it is the second
cause of death in children under one year of age.

Objective: To describe the incidence of congenital anomalies in the Neonatology
service of the Gyneco-Obstetric Hospital of Guanabacoa.

Method: A descriptive, retrospective study was carried out between January 2008
and December 2018. The sample consisted of 193 newborns with a postnatal
diagnosis of congenital anomalies, enrolled in the Cuban registry of congenital
malformations model.

Results: The maternal age ranged between 20 and 35 years in 73.6%, 98.4% of the
mothers had no history of nhewborns with congenital malformations and 78.8% had
no prenatal diagnosis, 65.8% of the women did not use teratogenic drugs during

pregnancy. There was a predominance of males in 63.2%, with birth weight
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between 2,500 to 3,999 grams in 80.3%. Minor malformations were the most
frequent in 73.1% of cases; of these, hypospadias in 21.2%, preauricular appendix
in 19.7%, clubfoot in 14.5%, and polydactyly in 12.4%.

Conclusions: The congenital malformations found were mostly minor, frequent in
newborns with normal weight, children of mothers under 35 years of age, and with
no prenatal history of malformations or use of teratogenic drugs.

Keywords: congenital abnormalities; newborn; congenital; hereditary; and

neonatal diseases and abnormalities; embryonic and fetal development.

Recibido: 26/02/2020
Aceptado:24/07/2020

Introduccién

Las anomalias congénitas (AC) son defectos estructurales o funcionales del
desarrollo, adquiridas durante el embarazo.(" En Cuba, en el ano 2018, fue la
segunda causa de muerte en los ninos menores de un ano y la tercera causa en los
de uno a cuatro afos, con un aumento en nimero respecto al 2014. Se estima que
la tasa de prevalencia de este grupo de enfermedades es de 0,9 x cada 1 000
nacidos vivos, lo cual contribuye de forma significativa a la morbilidad y mortalidad

infantil del pais.?

La mayoria de las malformaciones congénitas son de causa multifactorial, lo cual
implica la interaccion de factores genéticos y ambientales; sin embargo, se estima

que aproximadamente el 69 % tienen una etiologia desconocida. 34>
En Cuba, en 1981 se cre6 el Programa Cubano de Diagndstico, Manejo y Prevencion

de Enfermedades Genéticas y Defectos Congénitos. Segun Marcheco Teruel By
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otros®) “este programa de control de enfermedades hereditarias, es una
estrategia que combina la mejor atencidn al paciente, la promocion-prevencion a
través de la educacion a la comunidad, el pesquisaje poblacional de la
enfermedad, el asesoramiento genético y la disponibilidad de diagnostico
prenatal.” Plantean ademas que “el objetivo primero del asesoramiento genético

es lograr la autonomia de la persona en la toma de decisiones”.

Para el diagnostico posnatal se requiere de un exhaustivo examen fisico e
interrogatorio, asi como la confeccion del arbol genealodgico familiar. En algunos
casos, para llegar al diagndstico se precisan realizar otros estudios como la

cromatina sexual y el cariotipo.

La ecografia, en la medicina fetal, constituye una de las herramientas
fundamentales para el diagnostico prenatal. El examen ecografico detallado de la
anatomia fetal permite detectar las anomalias a través de marcadores

ecograficos.®?)

Por la influencia de los defectos o anomalias congénitas sobre la mortalidad
infantil y su repercusion social, se realizo esta investigacion con el objetivo de
describir la incidencia de las anomalias congénitas en el servicio de Neonatologia

del Hospital Ginecobstétrico de Guanabacoa en un periodo de 10 afos.

Métodos

Se realizo6 un estudio descriptivo, retrospectivo en el Hospital Ginecobstétrico de
Guanabacoa durante el periodo de enero de 2008 a diciembre de 2018. El universo
lo conformaron todos los recién nacidos en el periodo antes senalado, y la muestra
quedod constituida por 193 neonatos con diagnéstico posnatal de anomalias

congénitas, registrados en el modelo cubano de malformaciones congénitas
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(RECUMAC) del MINSAP. Se excluyeron aquellos en los cuales el informe estuvo

incompleto o aporté insuficiente informacion.

Se estudiaron las siguientes variables maternas: edad, antecedentes de recién
nacidos con malformaciones congénitas, si fueron atendidas en consulta de
infertilidad, diagnoéstico prenatal de malformaciones y uso de medicamentos
durante el embarazo. Las variables relacionadas con el recién nacido fueron: sexo,
peso al nacer, si fueron defectos mayores o menores, sistema afectado y tipo de
defectos. Los datos se obtuvieron de la ficha individual del RECUMAC del Hospital

y se vaciaron en una planilla confeccionada para el estudio.

Toda la informacion fue introducida y procesada en una base de datos creada
mediante el programa estadistico SPSS version 18.0. Se utilizaron los métodos
propios de la estadistica descriptiva, se utilizo el calculo de medidas de resumen
para variables cualitativas (nUmeros absolutos y porcentajes) y para las variables

cuantitativas la media y desviacion estandar.

El estudio fue realizado con el cumplimiento de los principios éticos basicos. A
pesar de haber trabajado con el RECUMAC, no se utilizaron los nhombres de los
pacientes, ni de sus madres para evitar violaciones éticas. Los datos fueron

utilizados Unicamente con fines cientificos.

Resultados

Se reportd un total de 193 recién nacidos con anomalias congénitas, que
representaron el 0,91 % de los nacidos vivos (21 199) durante los 10 anos que se
analizaron. La edad materna oscild entre 20 y 35 afnos en 142 pacientes (73,6 %),
con una media de 22,5 + 4,2. En el 98,4 % no se recogio antecedentes de recién

nacidos con anomalias congénitas, el 91,2 % de las madres no se atendid en
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consulta de infertilidad, el 78,8 % no tenia diagnostico prenatal de anomalias
congénitas y el 76,2 % de las mujeres no usaron medicamentos con posible efecto

teratogénico durante la gestacion. (Tabla 1)

Tabla 1 - Antecedentes maternos asociados a las malformaciones congénitas

Antecedentes maternos No. %

Edad materna

< 20 anos 37 19,2
20 - 35 anos 142 73,6
> 35 anos 14 7,2

Antecedentes anomalias congénitas

Si 3 1,6
No 190 98,4
Atendidas en consulta de infertilidad

Si 17 8,8
No 176 91,2
Diagnostico prenatal de anomalias

Si 41 21,2
No 152 78,8
Uso de medicamentos con posible efecto teratogénico

Si 46 23,8
No 147 76,2

Fuente: Planilla de datos

La tabla 2 muestra los antecedentes del recién nacido asociados a las anomalias
congénitas. Existié un predominio del sexo masculino en 63,2 %, con peso al nacer
entre 2500 a 3999 gramos en el 80,3 %. Segun la magnitud de los defectos
congénitos en los recién nacidos estudiados, se observo un predominio de defectos

menores para 73,1 %.
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Tabla 2 - Antecedentes de los recién nacidos asociados a las malformaciones

congénitas
Antecedentes del recién nacido No. %
Sexo
Femenino 71 36,8
Masculino 122 63,2
Peso al nacer
< 2500 gramos 22 11,4
2500 - 3999 gramos 155 80,3
> 4000 gramos 16 8,3
Magnitud de la anomalia
Mayores 52 26,9
Menores 141 73,1

Fuente: Planilla de datos

La distribucion de los sistemas afectados se muestra en la tabla 3. El sistema
osteomioarticular (SOMA) fue el mas frecuente en el 30,1 % de los neonatos,
seguido del sistema renal y cabeza y cuello con 26,4 %y 22,8 %, respectivamente.

Hubo siete (3,6 %) neonatos que presentaron anomalias en mas de un sistema.

Tabla 3 - Distribucion de los recién nacidos segun el sistema de 6rganos afectado

Sistemas No. %
SOMA 58 30,1
Renal 51 26,4
Cabeza y Cuello 44 22,8
Cardiovascular 25 12,9
Multiples Sistemas Afectados 7 3,6
Digestivo 4 2,1
Piel y Faneras 3 1,6
Sistema Reproductor 1 0,5
Total 193 100

SOMA: Sistema osteomioarticular. Fuente: Planilla de datos
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Las anomalias congénitas mas frecuentes encontradas se muestran en la tabla 4.
La mayoria de los recién nacidos (21,2 %) presentaron hipospadia, seguidos en
orden de frecuencia por apéndice preauricular (19,7 %), pie varo equino (14,5 %)
y polidactilia (12,4 %).

Tabla 4 - Distribucion de los recién nacidos segun el tipo de anomalias congénitas

Sistemas Tipo de anomalias No. %
Pie varo equino 28 14,5
SOMA Polidactilia 24 12,4
Sindactilia 6 3,1
Hipospadia 41 21,2
Renal
Criptorquidea bilateral 10 5,2
Apéndice preauricular 38 19,7
Cabeza y Cuello Labio leporino 4 2,1
Opacidad del cristalino 2 1,0
Comunicacion interauricular 14 7,3
Cardiovascular
Comunicacion interventricular 11 5,7
Sindrome de Down 5 2,6

Multiples Sistemas

Multimalformado 2 1,0
Atresia esofagica 2 1,0
Digestivo Ano imperforado 1 0,5
Paladar hendido 1 0,5
Epidermolisis bulosa 1 0,5
Piel y Faneras Hemangioma de la cara 1 0,5
Hemangioma de la pierna 1 0,5
Sistema Reproductor Genitales ambiguos 1 0,5

SOMA: sistema osteomioarticular. Fuente: Planilla de datos
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Discusion
Dentro de los factores de riesgos maternos para desarrollar anomalias congénitas
la literatura plantea la edad de la madre, tanto en la adolescencia como en la
edad avanzada. Sin embargo, algunos autores refieren que el riesgo de tener un
hijo con algin defecto congénito aumenta sobre todo después de los 30 a 35 anos
de edad, asociado en ocasiones a la existencia de enfermedades cronicas conocidas
o no diagnosticadas, que influyen sobre la presencia de enfermedad genética como

el Sindrome de Down u otras trisomias como la 18 y la 13.(:10,11)

Una de las explicaciones que se han dado para relacionar la frecuencia de aparicion
de estas alteraciones cromosomicas es el aumento de la no disyuncion en los
ovocitos en las mujeres anosas, los cuales permanecen en estado de dictioteno,
desde la etapa fetal. La edad materna mayor a 35 anos, tiene un riesgo de
malformaciones en el recién nacido de 2 a 4 veces mayor que en aquellas de menor
edad, sin embargo, en la presente investigacion se observé que la edad mayor de

35 afos solo se presento en pocos casos. (10

El estudio de Herrera Garcia y otros,('?) coincide con los resultados obtenidos en
esta investigacion, al analizar en un periodo de seis afos las tasas de mortalidad
fetal e infantil por defectos congénitos. Ellos encontraron que el 74 % de las madres
de nifos con malformaciones congénitas pertenecian al grupo de edades de 20 a

35 anos.

El antecedente de anomalias congénitas no fue un factor de riesgo relevante, lo
cual no coincide con otros autores. Vdzquez Martinez y otros('3) encontraron que
uno de cada cinco casos con defectos congénitos tenia antecedentes familiares y
lo consider6 como un factor de riesgo relevante en la aparicion de los mismos.

Los autores consideran que este resultado se debe al correcto funcionamiento del

Programa Cubano de Diagndstico, Manejo y Prevencion de Enfermedades

@) ov-re |

Esta obra estd bajo una licencia https://creativecom mons.org/licenses/b y-nc/4.0/deed.es E S




eCiMED

@ EOTORALCIENCIAS MEDICAS Revista Cubana de Genética Comunitaria 2020;13(2):e100

Genéticas y Defectos Congénitos que opera desde la atencion primaria de salud,
la cual juega un rol importante en el pesquisaje de madres con factores de riesgo
o antecedentes de defectos congénitos. En este sentido, otro aspecto que pudo
haber influido fue que la mayoria de las pacientes estudiadas no tenian

antecedentes de anomalias congénitas como se describi6 en la tabla 1.

Varias de estas anomalias, en especial las que tienen base genética, se presentan
con mas frecuencia en ciertas familias, sobre todo si existe algun grado de
consanguinidad en el matrimonio. También es conocido que el riesgo de
cardiopatias congénitas se eleva cuando uno de los padres u otro hermano la

padece.('¥

En articulo publicado por Hochschild y otros!’ en mayo de 2014, se analizaron 308
974 nacimientos, de los cuales 6 163 fueron por reproduccion asistida, y se
describié6 que el nimero de malformaciones congénitas de los embarazos
espontaneos fue del 5,8 % frente al 8,3 % de los nacidos mediante técnica de
reproduccion asistida (TRA). Asimismo, encontraron que el mayor riesgo de
malformaciones se asocio a la gestacion mdltiple, la tasa de aborto fue entre un
20 %y 34 % mayor y el riesgo de nacimientos pretérminos fue el doble con respecto
al resto de la poblacion. Estos autores™ refieren que “los efectos de la edad
materna avanzada deben tenerse en cuenta, ya que muchas mujeres que se
someten a TRA son mayores de 35 ahos y tienen mds probabilidades de tener

complicaciones.”

En cuanto a las malformaciones congénitas en esa investigacion, 14 casos del total
de las pacientes tratadas por TRA (4,77 %) las presentaron, siendo las mas
frecuentes aquellas relacionadas con el cerebro y con afectacion renal. A
diferencia de lo descrito por Hochschild y otros(™), en la investigacion actual solo

17 pacientes (8,8 %) fueron atendidas en consulta de infertilidad.
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En este estudio, el diagndstico prenatal de anomalias congénitas fue positivo solo
en la décima parte de los casos, lo que puede estar relacionado a que la mayoria
de los defectos congénitos fueron menores; los cuales, en ocasiones, son de dificil

diagnostico por ecografia.

El genetista evalla el riesgo genético en todas las gestantes, con el objetivo de
clasificarlo en riesgo genético bajo o incrementado. Dicha evaluacion y
clasificacion no es estatica y puede modificarse durante cualquier momento de la
gestacion. Su importancia radica en que permite determinar diferentes acciones

en el seguimiento de las gestantes. (%)

Dicho diagnostico se basa en elementos de alta probabilidad, lo que conlleva un
margen de error, ademas de que existen malformaciones y otros defectos
congénitos que no se manifiestan por ultrasonido ni por otros estudios en etapas

tempranas del embarazo. (17,1819

La totalidad de las gestantes, independientemente de su clasificacion de riesgo,
se realizan los ultrasonidos genéticos del 1¢7, 290 y 3¢r trimestre, lo que permite el
diagnostico de aquellos defectos congénitos que puedan ser identificados
mediante ultrasonografia. Sin embargo, existen malformaciones y otros defectos
congénitos que no se manifiestan por ultrasonido ni por otros estudios en etapas

tempranas del embarazo. (718,19

La ingesta de medicamentos teratogénicos es otro elemento altamente
relacionado con la aparicion de importantes anomalias congénitas. Vdzquez
Martinez,'3 encontré que el 11 % de sus pacientes usaron algin medicamento
durante el primer trimestre del embarazo; sin embargo, no lo considerd un factor
de riesgo relevante. En el presente estudio, en el 23,8 % de los neonatos con

anomalias, la madre utilizé algun tipo de medicamento con posible efecto
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teratogénico. Los mas frecuentes identificados fueron los farmacos con accion
sobre el sistema nervioso central, la mayoria de las veces como formas de
automedicacion, tales como ansioliticos (diazepam, alprazolam, clordiazepodxido,
nitrazepam), antidepresivos triciclicos (imipramina, amitriptilina) y barbituricos.
En menor frecuencia se encontro el uso de corticosteroides y antimicrobianos

(doxiciclina).

En todas las instituciones de salud del pais se lleva a cabo, en la gestante, una
labor de promocion y prevencion acerca del uso de medicamentos en la etapa

prenatal, los cuales solo deben ser orientados por el facultativo responsable.

Existen casos en los que la administracion de medicamentos de este tipo es
necesario, y los beneficios son mayores que el riesgo teratogénico al que se
exponen. Ante esta situacion, lo mas importante es valorar el balance
riesgo/beneficio antes de la prescripcion, administrar la dosis minima eficaz
durante el tiempo mas corto posible, usar el menor nimero de farmacos y recurrir

a farmacos con amplia experiencia clinica.?%2"

En estudio realizado en Valencia, Cavero Carbonell,?? sefialo una alta incidencia
de los farmacos de accion sobre el sistema musculo esquelético, con un odds ratio
(OR) ajustado de 1,14 (IC: 95 %, 1,02-1,28), y una disminucion significativa del
riesgo de malformaciones para el grupo de los farmacos que actlUan sobre la sangre

y los 6rganos hematopoyéticos.

La literatura revisada reporta un riesgo seis veces mayor de malformaciones en
aquellos recién nacidos con peso menor a los 1500 gramos, con mayor incidencia
en los pretérminos.3242)Sin embargo, en la presente investigacion hubo
predominio entre recién nacidos con buen peso, resultados similares a los

obtenidos por Ramos Parra. (26
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Los defectos congénitos menores, son aquellos sin repercusion médica y social
significativa, pero que pueden tener algun efecto estético, mientras que los
defectos mayores tienen un efecto significativo tanto desde el punto de vista

médico como social.

Las anomalias menores se manifiestan en aproximadamente el 10 % de todos los
recién nacidos. Sin embargo, si se presentan dos o mas anomalias menores, existe
un riesgo de 10-20 % de que pueda tener también una anomalia mayor. Cuando se
observan anomalias menores, la funcion del neonatologo es importante en la
sospecha 'y deteccion de anomalias mayores mediante estudios

especificos. 7:13,18,19,27)

Algunas anomalias son evidentes como el sindrome de Moebius, en el que la
paralisis facial es obvia; otras malformaciones son internas, no se aprecian a simple
vista y requieren de radiografias u otros estudios imagenologicos para su

identificacion. @8

Calderén Alvarado y otros®) realizaron un estudio para determinar la prevalencia
y tipos de MC en los recién nacidos atendidos por su servicio de neonatologia
durante el 2015. Incluyeron neonatos con alteraciones morfoldgicas detectadas al
nacimiento y/o antes del alta hospitalaria. Detectaron 117 MC en 98 neonatos, de
un total de 4 097 estudiados, con una prevalencia de 2,39 % en el analisis por
individuo y de 2,85 %, segun el total de MC. Los aparatos y sistemas mas afectados
fueron: genitourinario (29,1 %), SOMA (21,4 %) y circulatorio (16,2 %). Resultados

que concuerdan con los obtenidos en la presente investigacion.

Un estudio realizado en la provincia de Cienfuegos, Cuba, refiri6 mayor nimero de
casos con afectacion del SOMA, lo cual coincide con la presente investigacion. ('3

Estas afecciones son mas frecuentes en los recién nacidos vivos ya que las mismas
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no comprometen la supervivencia y no son susceptibles de interrupcion del

embarazo. (0

Las anomalias congénitas forman parte de las primeras causas de muerte en el
menor de un ano en Cuba, por lo cual se debe actuar sobre los factores de riesgo
maternos y del recién nacido mas frecuentes, a través de acciones de promocion

y prevencion de salud para reducir su incidencia.

Conclusiones
La incidencia de anomalias congénitas encontrada durante un periodo de 10 afos
fue baja en relacion al total de nacidos vivos. Fueron mas frecuentes los defectos
congénitos clasificados como de menor magnitud en madres sin antecedentes

prenatales de anomalias congénitas
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