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Resumen

Las malformaciones congénitas en los recién nacidos, representan un importante
grupo de patologias fetales en la cuales se puede identificar y modificar factores

de riesgo asociados, para que se pueda manifestar o no alguna malformacion.

Se identificd, en los recién nacidos vivos del Hospital Nacional “Nuestra Sefiora
de Fatima” de Cojutepeque, diversos factores de riesgo asociados al desarrollo
de malformaciones congénitas, tales como: antecedentes familiares, influencia
sociodemogréfica, atenciones prenatales y las etapas de diagndstico, asi como

la incidencia de estas enfermedades en relacion el nimero total de nacimientos.

El presente estudio se realizé a través de un estudio descriptivo retrospectivo
basado en la hoja de registro y vigilancia de las anomalias congénitas, en el

periodo de enero 2019 a diciembre 2023.

La finalidad del estudio es generar recomendaciones que permitan impactar en
la identificacion de factores de riesgo que conllevan al aparecimiento de alguna
malformacion congénita; para desarrollar medidas preventivas oportunas que

conlleven una gestacion con un producto viable y saludable.



CAPITULO I: PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

1.1 Planteamiento del Problema

Los defectos congénitos representan una importante causa de morbimortalidad
en la poblacion, ademés de generar complicaciones fisicas y mentales a largo
plazo. Las anomalias congénitas constituyen un amplio grupo de patologias que
son consecuencia de alteraciones del desarrollo embrionario y/o fetal.
Dependiendo del tipo de alteracion, del momento del desarrollo en el que se
produzcan, y de los 6rganos o estructuras corporales que se afecten, podran ser
identificados en el momento del nacimiento, durante las primeras semanas,

meses, o0 afos de vida.

Globalmente, la frecuencia de los defectos que se detectan al nacer es, en todos
los paises desarrollados o en vias de desarrollo, de un 2—-3%. Sin embargo,
puede llegar a ser hasta un 6—7% si se amplia el periodo de deteccion a varios
afos de vida posnatal, por lo que el porcentaje variara dependiendo del tope de

afios de seguimiento que se considere en el calculo.

1.2 Enunciado del problema

¢,Cudles son Factores de riesgos asociados a malformaciones congénitas en
recién nacidos Hospital Nacional Nuestra Sefiora de Fatima de Cojutepeque,
afnos 2019 a 20237

1.3 Objetivos de la Investigacion

1.3.1 Objetivo general:
Determinar los factores de riesgos asociados a las malformaciones congénitas
en recién nacidos vivos en el Hospital Nacional Nuestra Sefiora de Fatima,

Cojutepeque. En el periodo de Enero 2019 a Diciembre 2023.



1.3.2 Objetivos especificos.
1. Identificar los factores de riesgo asociados a antecedentes familiares para

malformaciones congénitas.

2. Clasificar las malformaciones congénitas en recién nacidos vivos segun edad

gestacional.

3. Conocer los factores sociodemogréaficos asociados a las malformaciones

congénitas

4. Establecer la etapa de diagndstico de las malformaciones congénitas

1.4 Justificacion

Las anomalias congénitas se denominan también defectos de nacimiento,
trastornos congénitos o malformaciones congénitas. Se trata de anomalias
estructurales o funcionales, como los trastornos metabdlicos, que ocurren
durante la vida intrauterina y se detectan durante el embarazo, en el parto o en

un momento posterior de la vida.

En los dltimos afios en nuestro hospital se ha percibido incremento en el nimero
de recién nacido con malformaciones congénitas, es por ello que se realiz6 la
presente investigacion para poder identificar factores de riesgo que conlleven a
gue un recién nacido manifieste alguna malformacién congénita, identificar

oportunamente y dar manejo adecuado.

Se estima que cada afio 276.000 recién nacido fallecen durante las primeras
cuatro semanas de vida en el mundo debido a anomalias congénitas. Los
trastornos congénitos graves mas frecuentes son las malformaciones cardiacas,

los defectos del tubo neural y el sindrome de Down.



Las anomalias congénitas pueden tener un origen genético, infeccioso o
ambiental, aunque en la mayoria de los casos resulta dificil identificar su causa.
Es posible prevenir algunas anomalias congénitas; por ejemplo hay medidas de
prevencion fundamentales como la vacunacion, la ingesta suficiente de &cido
félico y yodo mediante el enriquecimiento de alimentos basicos o el suministro de
complementos, asi como los cuidados prenatales adecuados. Las anomalias
congénitas son en muchos paises causas importantes de mortalidad infantil,

enfermedad cronica y discapacidad.

1.5 Hipotesis

H1: Las malformaciones congénitas en recién nacidos vivos del Hospital Nacional
Nuestra Sefiora de Fatima Cojutepeque estas asociadas a factores de riesgo
prenatales.

H2: Los factores sociodemogréficos influyen en los casos de malformaciones

congénitas.

H3: La etapa del diagnostico de las malformaciones congénitas influye en el

pronéstico.

H4: El control prenatal completo permite identificar riesgos para que un recién

nacido presente malformaciones congénitas.



CAPITULO Il. MARCO TEORICO

2.1 Definicion:

Una anomalia congénita (también llamada defecto de nacimiento, malformacién
congénita o anomalia congénita) se define como un defecto estructural o
funcional que esta presente al nacer y es diferente de lo que se considera normal.
Un defecto estructural es una anomalia en la estructura de las partes del cuerpo
(esqueleto y érganos). Los defectos estructurales ocurren con mayor frecuencia
durante el periodo critico del desarrollo fetal en el primer trimestre. Los defectos
estructurales incluyen defectos cardiacos, paladar hendido, defectos del tubo
neural, pie zambo y otros. Un defecto funcional se define como un defecto en el
funcionamiento del sistema corporal (por ejemplo, trastornos metabdlicos,
problemas cerebrales y del sistema nervioso, trastornos degenerativos,

trastornos inmunoldgicos, trastornos sensoriales).

Incluye cualquier tipo de error del desarrollo, sea fisico, psiquico, funcional,
sensorial o motor. Incluso cabe incluir también las alteraciones moleculares y los
errores congénitos del metabolismo, porque también son resultado de una
alteracion de la estructura o funcién de un gen o de una proteina. Sin embargo,
cuando se producen defectos fisicos que afectan a la arquitectura corporal, se

denominan malformaciones congénitas.

La palabra malformacion hace referencia a las alteraciones de la morfogénesis,
ya que ésta consiste en el desarrollo (génesis) de la forma (morfo) caracteristica
de los seres vivos. Por tanto, estas alteraciones pueden tener muy diversos tipos
de manifestacion, como ausencia de érganos o partes de los mismos, aumento
o disminucién grave de su tamafio, distintos cambios de su forma normal, y

alteracion de su localizacién en el organismo. @



2.1.1 Definiciones de anomalias congénitas:
a. Malformacién: Defecto morfologico de un érgano o de una regién mas grande
del cuerpo que resulta de un proceso de desarrollo intrinsecamente anormal.

Defecto primario.

b. Deformacion: Alteracion de la forma o la estructura causada por fuerzas
biomecanicas que distorsionan una estructura que de otro modo se desarrollaria

normalmente. Defecto secundario.

c. Alteracion: Defecto estructural que resulta de una agresion extrinseca a un

proceso de desarrollo originalmente normal.

d. Displasia: Anormalidad en la organizacion o diferenciacion de células dentro
de un tipo de tejido especifico que resulta en cambios estructurales clinicamente

evidentes.

e. Sindrome: Patron reconocible de anomalias que se considera que tienen una

causa especifica.

f. Asociacion: Asociacion no aleatoria, estadisticamente significativa, de multiples

anomalias para las que no se ha descrito una etiologia especifica.

g. Secuencia: Patron de multiples anomalias derivadas de una Unica anomalia

seguida de una cascada de efectos secundarios. ®

2.2 Clasificacion de anomalias

2.2.1 Clasificacién basada en anomalias mayores y menores.

Anomalias mayores: requieren atencion médica y quirdrgica (p. ej., defectos
cardiacos congénitos, anencefalia, gastrosquisis, labio hendido/paladar hendido,

meningomielocele).

Anomalias menores: que no tienen importancia médica (p. €j., pliegue palmar

anico, pliegues epicanticos, clinodactilia del quinto dedo).
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Aproximadamente el 75 % de los recién nacidos con anomalias congénitas
mayores presentan una anomalia aislada y aproximadamente el 25 % tiene mas
de una anomalia mayor. Los neonatos pueden tener anomalias mayores y

menores. @

2.2.2 Clasificacion basada en el proceso de desarrollo.

Las anomalias congénitas pueden clasificarse segun el proceso de desarrollo
involucrado en su formacién y pueden describirse como malformaciones,
deformaciones, alteraciones, displasias, sindromes, asociaciones o0 secuencias.
También es importante comprender que estas pueden no ser completamente

excluyentes entre si. @

2.3 Incidencia.

Aproximadamente el 3% de todos los recién nacidos tienen una anomalia
congénita en los Estados Unidos y, en todo el mundo, aproximadamente el 6%
de todos los recién nacidos tienen una anomalia congénita. Aproximadamente el
0,7% de los bebés tienen multiples anomalias importantes. Las anomalias
congénitas mas comunes son los defectos cardiacos congénitos, los defectos del
tubo neural y el sindrome de Down. Las malformaciones congénitas representan

el 20% de los casos de muertes neonatales. W

La incidencia mundial de defectos congénitos oscila entre 25 y 62/1.000 al
nacimiento, y al menos 53/1.000 individuos tienen una enfermedad con vinculo

genético que se manifiesta antes de los 25 afos. ¢

Las malformaciones congénitas son causa de mortalidad infantil y discapacidad
cronica con gran impacto en los afectados, sus familias, los sistemas de salud y
la sociedad. De acuerdo con la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) se
calcula que cada afio en el mundo 303,000 recién nacidos fallecen durante las

primeras cuatro semanas de vida por esta causa. ®
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2.3.1 Los defectos del tubo neural

Afectan el encéfalo y la médula espinal, y se encuentran entre las anomalias
congénitas mas frecuentes. Los tipos mas frecuentes de DTN son la anencefalia,
el encefalocele y la espina bifida. La espina bifida es un DTN caracterizado por
hernia de meninges y médula espinal (mielomeningocele) o meninges solamente
(meningocele). La lesidon puede estar abierta o cerrada. La hidrocefalia es una
complicacion frecuente, especialmente en los nifios con mielomeningocele

abierto. ®

2.3.2 Defectos cardiacos congénitos

Son frecuentes y ocurren en aproximadamente uno de cada 100 recién nacidos.
Muchos tipos de DCC requieren un diagnéstico y atencion inmediatos, tanto
meédicos como quirdrgicos, para mejorar la supervivencia y la salud. En algunos
de los casos mas leves, el DCC podria resolverse por si solo (p. €j., defectos
septales ventriculares pequefios) o requerir solo un seguimiento regular. En el
otro extremo estan los DCC criticos, un grupo heterogéneo de anomalias
cardiacas estructurales que tienen en comun el hecho de que, si no se
diagnostican y no se tratan, pueden hacer que un bebé se enferme mucho y

muera en el periodo del recién nacido. ®

2.3.3 Anomalias congénitas del sistema nervioso central
La microcefalia describe una béveda craneal que es mas pequefa de lo normal
para el sexo y la edad gestacional del recién nacido. El tamafio de la béveda

craneal es un indicador del tamafio del cerebro subyacente.

Anomalias congénitas de la oreja: La microtia/anotia es una malformacion
congénita de la oreja en la que la parte externa (auricula) esta subdesarrollada y
con forma anormal (microtia) o ausente (anotia). EI conducto auditivo externo
puede ser atrésico (ausente). El espectro de gravedad en la microtia varia desde
una oreja pequefa que se puede medir (definido como una longitud del oido por
debajo de menos dos DS de la media, o aproximadamente 3.3 cm en el recién
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nacido a término) con una anomalia estructural minima, hasta un oido que consta

de pocas estructuras rudimentarias y un canal auditivo externo ausente o ciego.

Hendiduras orofaciales: El paladar hendido (también denominado palatosquisis)
se caracteriza por una fisura (hendidura) en el paladar secundario (posterior al
orificio incisivo) y puede comprometer solo el paladar blando (la parte mas
posterior del paladar) o el paladar duro y el paladar blando. La hendidura puede

ser estrecha (en forma de V) o mas ancha (en forma de U) El labio esta intacto.
3

El labio fisurado se caracteriza por una fisura parcial o completa del labio
superior. Puede ser unilateral o bilateral. El labio fisurado puede extenderse a
través de la encia, pero no mas alla del orificio incisivo. Si la hendidura se
extiende mas hacia atras en el paladar secundario, se convierte en una entidad

diferente: un labio fisurado con paladar hendido.

El paladar hendido con labio fisurado se caracteriza por una hendidura del labio
superior que se extiende a través del paladar duro (paladar primario y secundario)
y también puede extenderse a través del paladar blando. ©

2.3.4 Anomalias congénitas del aparato digestivo y pared abdominal

Las anomalias anorrectales incluyen un amplio espectro de anomalias en las que
la atresia o la estenosis pueden afectar solo el ano o también un segmento del
recto. El ano imperforado es un término que refleja adecuadamente la apariencia
externa en el examen fisico de un nifio, pero internamente la anomalia puede ser

mucho mas compleja, afectar al recto y, a menudo, se asocia con fistulas.

El onfalocele es una anomalia congénita de la pared abdominal anterior,
caracterizada por una herniacion del intestino y posiblemente de otros 6rganos

(higado, bazo, estobmago) ubicada centralmente y cubierta por membrana.

La gastrosquisis es un defecto abdominal, con hernia del intestino y posiblemente

del higado y otros organos. El defecto se encuentra justo a un lado (lateral) del

13



cordon umbilical insertado (y generalmente a la derecha). No hay membrana que
recubra y los 6rganos estan expuestos (en ocasiones, estos pueden estar

cubiertos por material fibroso debido a la exposicion dentro del Utero a liquidos).
(©)

2.3.5 Anomalias congénitas del aparato genitourinario

Las hipospadias se caracterizan por una posicion anormal (ventral) del conducto
uretral externo en neonatos de sexo masculino. La posicién normal del conducto
uretral es en la punta del pene, mientras que en los hipospadias el conducto se

desplaza ventral y proximalmente (en la parte inferior del pene). ©

2.3.6 Anomalias congénitas del sistema musculoesqueletico

El hallazgo clave en los defectos de reduccidén de las extremidades, también
denominados deficiencias de las extremidades, es la ausencia o hipoplasia grave
de una extremidad o parte de una extremidad. La hipoplasia grave se define
operativamente como hipoplasia (tamafio pequefio) asociada con una forma

anormal.

Pie equinovaro es el término especifico y el tipo frecuente de lo que a veces se
denomina “pie zambo”, un término que abarca una variedad de anomalias del

tobillo o pie y estan presentes en el nacimiento.

La amelia es una anomalia congénita caracterizada por la ausencia completa de
una o mas extremidades. Puede diferenciarse de otras deficiencias de las
extremidades, especialmente de las deficiencias transversales terminales, y de
afecciones poco frecuentes como la sirenomelia y el complejo extremidad-pared
abdominal. Se recomienda enfaticamente realizar radiografias para confirmar la

afeccion y caracterizar la anatomia 6sea. ©
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2.3.7 Anomalias cromosémicas
La trisomia 21, también denominada sindrome de Down, es una afeccion
caracterizada por un patron distintivo de anomalias menores y mayores

asociadas con el exceso de material del cromosoma 21.

2.4 Causas.

Las causas de las anomalias congénitas incluyen causas genéticas (trastornos
cromosomicos, defectos de un solo gen, herencia autosémica dominante o
recesiva y otras), afecciones maternas durante el embarazo (infecciones,
enfermedades maternas crénicas, tabaquismo, medicamentos, mala nutricién,
factores ambientales, TORCHZ (toxoplasmosis, otros, rubéola, citomegalovirus,
virus del herpes simple y virus Zika), hipertermia, uso de alcohol y drogas),

causas multifactoriales (genéticas mas ambientales) y etiologias desconocidas.
(1)

Se estima que el 47% de las malformaciones congénitas ocurre por causas
desconocidas; 25% son de origen genético; 25% son multifactoriales (es decir,
combinacion de factores genéticos y ambientales), donde se encuentran las
anomalias cromosémicas, defectos del tubo neural y algunas enfermedades
maternas. Solo el 3% de los defectos congénitos son causados por teratdgenos
gue son aquellos que inducen o aumentan la incidencia de las malformaciones

congénitas, cuando se administran o actGan durante la organogénesis. 4

El componente genético resulta decisivo para la presentacion de anomalias
congénitas, aunque la genética de las malformaciones ha sido dificil de
establecer, principalmente porque la mayor parte de ellas se caracteriza por
presentar manifestaciones fenotipicas diversas, que en muchos casos
aparentemente no estan relacionadas y que son variables para los individuos
afectados. Para otros casos, en cambio, se ha descubierto que ellas tienen una

determinacién monogénica y que las diversas manifestaciones fenotipicas se

15



producen por efectos pleitropicos de un gen. Pese a esto, multitud de estudios
han permitido establecer que el mecanismo de accidn puede ser por interaccion
de uno o varios genes, siempre acompafiado de un efecto decisivo de las

condiciones ambientales. (19

La herencia genética y una variedad de trastornos o enfermedades maternas, asi
como estados de deficiencia, pueden afectar al embrion en desarrollo. Cuando
las mujeres con un trastorno hereditario del metabolismo alcanzan la edad fértil,
se les debe asesorar sobre el impacto potencial del embarazo en su condicién, y
el resultado para sus hijos. La fenilcetonuria materna (FCUm), la diabetes mellitus
materna, asi como las deficiencias nutricionales durante el embarazo son los

ejemplos mas citados de trastornos en la descendencia.

La diabetes mellitus es un trastorno en el que el organismo no produce suficiente
cantidad de insulina o no responde normalmente a la misma, lo que provoca que
las concentraciones de glucosa en sangre sean anormalmente elevada. La
diabetes mellitus se asocia con una variedad de resultados adversos en el
embarazo, que incluyen preeclampsia, prematuridad, muerte fetal vy
mortinatalidad; también puede producir malformaciones anatémicas en la
descendencia como la cardiopatia coronaria, musculoesqueléticas, urogenitales

y del sistema nervioso central.

Los déficits nutricionales maternos aumentan el riesgo de defectos congénitos e
impactan negativamente en otros resultados perinatales en humanos.
Numerosos son los estudios que documentan la asociacion entre las deficiencias
de folato en la dieta y las anomalias congénitas como el paladar hendido,
defectos del tubo neural y defectos cardiacos. 8

Existen otros factores de riesgo de malformaciones congénitas que incluyen el
consumo de alcohol durante el embarazo. Los efectos mas prominentes de la
exposicion prenatal al alcohol estan en el cerebro y sus alteraciones cognitivas y

conductuales. Su consumo en la gestacion puede causar anomalias cerebrales,
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disfuncion del sistema nervioso central y deficiencias en el crecimiento de los

organos y el cuerpo en formacion.

El desarrollo fetal puede ser también alterado por diferentes factores externos,

también llamados teratégenos (fisicos, quimicos o bioldgicos). 17

2.5 Enfoque diagnéstico.
En el tratamiento de las anomalias congénitas, el neonatologo debe tratar
cuestiones clinicas complejas que requieren una amplia gama de habilidades

diagnosticas.

Identificar el diagndstico unificador correcto relacionado con la anomalia
congénita puede ayudar a orientar el tratamiento, asegurando que las
intervenciones sean apropiadas y efectivas. Esto también facilita un
asesoramiento realista sobre el prondéstico y el riesgo de recurrencia. Solo unos
pocos sindromes comunes asociados con anomalias congénitas multiples son
potencialmente mortales en el periodo neonatal. Sin embargo, es importante
sefalar que las malformaciones congénitas son la causa mas comun de muerte

en este punto critico de la vida.

Cuando hay malformaciones manifiestas, se sospechar4d una asociacion
sindrobmica mucho antes y los esfuerzos de diagndstico comenzaran antes. Sin
embargo, si las caracteristicas externas del trastorno son sutiles o inespecificas
y se han iniciado los procedimientos habituales asociados con el apoyo intensivo
del recién nacido, es posible que no se reconozca un diagnéstico sindrémico

hasta mas tarde.

El enfoque diagnostico de las anomalias congénitas en los neonatos no es
diferente al de los nifilos mayores. Muchos de estos nifios afectados estan
intubados con multiples lineas y tubos, lo que a menudo dificulta la evaluacion

detallada de las -caracteristicas fisicas. Las fotografias clinicas son
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extremadamente Utiles, especialmente cuando no hay un genetista clinico
disponible localmente. Si no hay especialistas en estos campos disponibles, una
llamada telefonica a un centro médico universitario para obtener asesoramiento
experto suele ser util. Si el bebé esta gravemente enfermo y existe la sospecha
de una asociacion sindromica, es importante buscar otras malformaciones
importantes (por ejemplo, ecocardiograma, ecografia renal/abdominal, imagenes

cerebrales). ®

La base para el diagndstico de un sindrome genético en un neonato implica una
combinacion de definicion de las manifestaciones fisicas y pruebas genéticas de
diagnéstico. Es importante sefialar que aproximadamente el 25% de todas las
anomalias congénitas pueden tener una causa genética. La identificacion de un
diagnéstico subyacente puede demorarse porque los esfuerzos inmediatos
tienden a enfatizar la terapia. Sin embargo, aclarar el cuadro clinico completo a
menudo facilita o guia la terapia de manera mas eficiente. Un estudio revelé que
los diagnosticos moleculares en malformaciones congénitas afectaron

directamente el tratamiento médico en aproximadamente el 50% de los neonatos.
o

Algunas anomalias congénitas son posibles de prevenir y existen medidas de
prevencion fundamentales como la vacunacién, la ingesta suficiente de acido
félico y yodo mediante el enriqguecimiento de alimentos basicos o el suministro de

complementos asi mismo los cuidados prenatales adecuados. ©

2.6 Diagndstico

Existen multiples evaluaciones de deteccion disponibles antes del nacimiento que
pueden ayudar a la deteccion temprana de una anomalia congénita. Antes y
durante el embarazo temprano, se puede utilizar la deteccion de portadores para
determinar el riesgo de trastornos, a menudo en funcién del origen étnico. Estas

incluyen pruebas invasivas y no invasivas.
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Las pruebas no invasivas incluyen ecografia, exploracion estandar de anomalias
entre las 18 y 20 semanas, ecocardiografia fetal, imagenes por resonancia
magnética y pruebas de deteccion (deteccion prenatal no invasiva mediante
andlisis de ADN fetal libre de células, deteccién de multiples marcadores para
aneuploidia [medicion de la translucencia nucal, proteina plasmatica A asociada
al embarazo y gonadotropina coridnica humana ] y deteccion de defectos del
tubo neural [o-fetoproteina materna]). Una deteccion secuencial puede
determinar el riesgo de sindrome de Down, trisomia 18 y defectos del tubo neural

abierto. ¥

Las técnicas invasivas incluyen la embrioscopia, la fetoscopia durante el segundo
trimestre, la amniocentesis, la toma de muestras de vellosidades coridnicas, la
toma de muestras de sangre umbilical percutaneay la toma de muestras de tejido
fetal. El andlisis cromosomico (cariotipo), la hibridacion in situ con fluorescencia
(FISH) y el andlisis de microarrays cromosomicos se pueden realizar antes del
nacimiento. Las pruebas genéticas moleculares se pueden realizar antes del
nacimiento utilizando amniocitos, vellosidades coridnicas o células sanguineas

fetales en busca de mutaciones o deleciones genéticas.

La historia familiar detallada es de suma importancia. ¢Hay consanguinidad?
¢Nacido muerto? ¢Aborto espontaneo? ¢Otros miembros de la familia con

anomalias? ¢Origen étnico? Se recomienda realizar un pedigri.

Historial detallado del embarazo. ¢Hubo exposicion a drogas, toxinas o
sustancias quimicas? ¢La madre tenia alguna enfermedad cronica? ¢El bebé

crecid normalmente?

Examen fisico detallado para descartar multiples malformaciones y buscar pistas
gue ayuden a diagnosticar un sindrome o una secuencia. Busque pistas para

sindromes especificos. @)
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2.6.1 Sintomas y signos en neonatos que pueden indicar un sindrome de
anomalia congénita multiple

Prenatales: Oligohidramnios, polihidramnios, actividad fetal disminuida o inusual,
problema/posicién fetal anormal

Postnatales:

a. Anormalidades de tamafio: pequefio para la edad gestacional o grande para la
edad gestacional, microcefalia o macrocefalia, abdomen grande o irregular, térax

pequefio, desproporcidn entre extremidades y tronco, asimetria.
b. Anormalidades del tono: hipotonia, hipertonia.

c. Anormalidades de posicion: contracturas articulares, fijacion de articulaciones

en extension, hiperextension de articulaciones.

d. Aberraciones de la linea media: hemangiomas, mechones de pelo, hoyuelos o
fosas.

e. Problemas de secrecion, excrecion o edema: ausencia de miccion, ausencia
de paso de meconio, secreciones nasales u orales crénicas, edema (nucal, podal,

generalizado, ascitis).

f. Sintomas: Convulsiones inexplicables, dificultad respiratoria resistente o

inexplicable.

g. Trastornos metabolicos: hipoglucemia resistente, hipo o hipercalcemia

inexplicable, policitemia, hiponatremia, trombocitopenia. @

2.7 Pruebas de laboratorio
1. Evaluar infecciones si esta indicado (TORCHZ). Se pueden realizar pruebas
seroldgicas (inmunoglobulina [Ig] G especifica, IgM, IgA) y ensayos de reaccion

en cadena de la polimerasa.
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2. Se recomiendan pruebas genéticas de diagndstico si se sospecha un defecto

genético.

a. La hibridacion gendmica comparativa de matriz o el analisis de microarrays
cromosomicos es la prueba inicial (de primer nivel) recomendada para bebés con
=1 anomalias congénitas, sin un diagndstico sindromico obvio de un solo gen. Es
una técnica citogenética que se utiliza para detectar deleciones o duplicaciones
cromosomicas y evalla todas las regiones de los cromosomas, incluidas las

regiones subteloméricas y pericentromeéricas.

b. Cariotipo de alta resolucién. Andlisis de cromosomas obtenidos de glébulos
blancos presentes en la muestra de sangre periférica. Esta prueba puede tardar
hasta 2 semanas en completarse. Se utiliza para detectar diferencias en la
cantidad de cromosomas completos (aneuploidia), grandes
deleciones/duplicaciones cromosOmicas y translocaciones. Esta prueba sigue
siendo el estandar para confirmar un sindrome bien reconocido asociado con
aneuploidia, como trisomias (sindrome de Down) y monosomia X (sindrome de

Turner).

c. Hibridacion in situ con fluorescencia. Una técnica citogenética en la que se
puede utilizar una sonda marcada con fluorescencia para detectar secuencias de
ADN especificas. Esta prueba puede detectar pequefias deleciones
cromosomicas submicroscépicas. El tiempo de respuesta es mucho mas rapido
gue el cariotipo de alta resolucion, y los resultados suelen estar disponibles en
aproximadamente 48 horas. La hibridacién in situ con fluorescencia se utiliza a
menudo para confirmar rapidamente un diagnodstico en un bebé gravemente
enfermo con trisomia 13, 18 0 21 o sindrome de Turner, o para confirmar el sexo

genético en un bebé con un trastorno sospechoso del desarrollo sexual.

d. El panel multigénico se utiliza para trastornos en los que aparecen variantes

en multiples genes (p. €j., sindrome de Noonan).
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e. Secuenciacion gendémica. La secuenciacion completa del exoma y del gen
puede considerarse en el caso de bebés con multiples anomalias congénitas con
sospecha de trastornos monogénicos, generalmente después de pruebas
citogenéticas no diagnosticas. @

Estudios de imagen. Pueden ser necesarias las siguientes pruebas: tomografia
computarizada, resonancia magnética, angiografia por resonancia magnética,

estudio esquelético, edad 6sea, ecografia abdominal y ecocardiograma.

La ecografia obstétrica constituyd la base de la sospecha y diagnéstico de las
anomalias congénitas. La evaluacion por el equipo de distocia fue a las 29
semanas en promedio, cuando la mayoria de las malformaciones son
diagnosticadas entre las 22 y 24 semanas, esto podria explicarse por la tardia

derivacion de la atencion primaria a nuestra unidad.

Consultas de subespecialidades. La evaluacion oftalmoldgica es importante para
descartar anomalias oculares. Se necesita una evaluacién audiolégica para
descartar pérdida auditiva. Cualquier otra consulta segun la necesidad especifica
del bebé (por ejemplo, cardiologia, ortopedia, endocrinologia, cirugia pediatrica,

urologia pediatrica).

Asesoramiento genético. En el caso de los bebés con anomalias congénitas, el
asesoramiento puede ser complejo y requiere mucha sensibilidad. Un
asesoramiento genético adecuado depende de que se disponga de un
diagnéstico especifico, si es posible. El siguiente paso es determinar si los padres
comprenden la situacion en su totalidad y qué informacion han recibido de otros
profesionales o han recopilado por su cuenta. Asegurese de saber qué preguntas
guieren los padres que se respondan antes de comenzar el asesoramiento

basado en hechos. 20

No dé demasiados detalles y evite hacer predicciones especificas sobre el

momento y la presencia o ausencia de determinados problemas futuros. Deje un
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cierto grado de esperanza, pero sea sinceramente realista, en particular si los
padres lo exigen claramente. Asegurese de ofrecer sesiones de asesoramiento
de seguimiento y de esbozar un programa a largo plazo para el cuidado y las
evaluaciones del nifio. También se deben analizar las cifras de riesgo de
recurrencia y la disponibilidad de diagnostico prenatal para embarazos
posteriores. Recuerde que los proveedores médicos pueden ver los problemas
del niflo de forma muy diferente a los padres y es importante trabajar con la
familia desde su perspectiva. @
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CAPITULO lIl. METODOLOGIA DE LA INVESTIGACION

3.1 Tipo y Disefio General del Estudio

Este estudio se llevd a cabo mediante investigacion de tipo cuantitativa
descriptiva de corte transversal, a través de una recopilacion retrospectiva y
analitica de datos en Hoja de Registro y Vigilancia de las Anomalias Congénitas
de todo recién nacido vivo con malformaciones congénitas, nacidos en el Hospital
Nuestra Sefiora de Fatima, Cojutepeque, en el periodo de enero del 2019 a
diciembre del 2023.

3.2 Poblacion de Estudio

En esta investigacion se tomd como poblacion de estudio a todo recién nacido
vivo de cualquier edad gestacional, peso, sexo; que presentd malformaciones
congénitas, atendidos en Hospital Nacional Nuestra Sefiora de Fatima

Cojutepeque durante el periodo de enero 2019 a diciembre del afio 2023.

3.3 Descripcion de la poblacién de estudio

3.3.1 Criterios de inclusion

- Recién Nacido atendido en HNNSF Cojutepeque.

- Recién nacido atendidos en periodo Enero 2019 a Diciembre 2023.
- Recién nacido vivo periodo Enero 2019 a Diciembre 2023.

- Recién nacido de cualquier peso, sexo y edad gestacional.

- Recién nacidos que presenten alguna malformacion congénita visible al

nacimiento.
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3.3.2 Criterios de exclusion

- Recién nacidos no atendidos en HNNSF Cojutepeque

- Recién nacidos atendidos fuera del periodo Enero 2018 a Diciembre 2022

- Recién nacidos fallecidos anteparto periodo Enero 2018 a Diciembre 2022

- Recién nacidos que no presenten malformacién congénita visible al nacimiento

3.3.3 Método de muestreo
Se realizé el estudio con el 100% de los casos y expedientes de recién nacidos

gue cumplieron los criterios de inclusion para el estudio.

3.3.4 Calculo del tamafio de la muestra

De todo recién nacido en el periodo de Enero 2019 a Diciembre 2023, se
seleccionaron a aquellos que nacieron vivos, de cualquier edad gestacional,
peso 0 sexo; que presentaron alguna malformacion congénita al momento de

nacimiento y que fueron atendidos en HNNSF Cojutepeque.

3.4 Método de Recogida de Datos

La informacion se obtuvo a través de la tabulacion de items de hoja de registro y
vigilancia de las malformaciones congénitas de MINSAL, de recién nacidos vivos
atendidos en Hospital Nacional “Nuestra Sefiora de Fatima” Cojutepeque durante

el periodo de enero 2019 a diciembre del afio 2023.

3.5 Variables
Variable Dependiente: Malformaciones congénitas

Dimensiones: mayores, menores, externas y visibles

Indicadores: malformaciones cutaneas, esqueléticas, musculares, anexos,

abdominales, sistema nervioso central

Variable Independiente: Factores de riesgo asociados
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Dimensiones: sociodemograficas, genéticas, atencion natal, evaluacion

intrauterina y extrauterina.

Indicadores: edad de progenitores, consanguinidad, area geografica, nivel
escolar, sustancias nocivas, ingesta de micronutrientes, diagnostico por

imagenes o examen fisico.

3.6 Entrada y gestion informatica
Se digitaron datos recolectados mediante instrumento estadistico a través de
programas informaticos Excel, Word, Power Point para representacion de datos,

digitados por investigador.

4. Limitaciones y sesgos del estudio
Se evidenci6 la dificultad de hoja de registro y vigilancia de malformaciones
congénitas con datos incompletos, espacios vacios, datos poco confiables, letra

poco legible.

Posible sesgo en la identificacién temprana de las malformaciones congénitas,

por falta de habilidad del clinico para diagnosticar o identificar.
No registro de todas las malformaciones congénitas.
Codificacion incorrecta segun CIE 10

5. Consideraciones éticas

La presente investigacion no requirié consentimiento informado. Al ser una
investigacion descriptiva y retrospectiva en la revision de expedientes clinicos,
se obtuvo el consentimiento para el acceso de la informacion a través del

comité de ética del Hospital Nacional Nuestra Sefiora de Fatima, Cojutepeque.
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Accediendo a las hojas de forma fisica y revisando y tabulando segun objetivos

de la investigacion.

6. Organizacion del estudio
Se accedio al comité de ética del Hospital Nacional de Cojutepeque y direccién
correspondiente, para tener consentimiento de hojas en fisico de expedientes

en el departamento de epidemiologia de dicho centro.
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Grafica 3. Factores de riesgo de padres asociados a malformaciones congénitas
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Grafica 4. Periodos de ingesta de micronutrientes
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Grafico 5. Factores de riesgo hereditarios
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Grafico 6. Casos de malformaciones congenitas mayores
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Gréfica 7. Casos de malformaciones congénitas menores
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Fuente: Hoja Filtro de Malformaciones Congénitas

Grafica 8. Casos de sindromes congénitos
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Grafica 9. Casos de malformaciones cardiacas y genitourinarias
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Grafica 10. Factores de riesgo sociodemograficos. Area demografica
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Fuente: Hoja Filtro de Malformaciones Congénitas
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Grafica 11. Factores de riesgo sociodemograficos. Escolaridad materna.
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Grafica 12. Casos por sexo
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Fuente: Hoja Filtro de Malformaciones Congénitas
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Grafico 13. Casos por edad gestacional al nacimiento
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Grafica 14. Casos por peso al nacimiento
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Grafica 15. Casos por etapa de didagnostico de malformacion congénita
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4.2 Andlisis de los Resultados

En el presente estudio se realiz6 revision de hojas vigilancia y registro de las
malformaciones congénitas de los recién nacidos atendidos en el Hospital
Nacional Nuestra Sefiora de Fatima Cojutepeque, del afio 2019 al 2023
encontrando 192 casos de malformaciones congénitas que por criterios de
exclusion se descartaron 3 por ser nacidos muertos, quedando un total de 189

casos.

Grafica 1. NUamero de casos por afio. Se observa aumento de progresivo de casos
de malformaciones congénitas; de 30 en 2019 a 63 en 2023, adjudicado al
nombramiento de hospital escuela formador de especialistas y mayor atenciéon

de nacimientos.

Grafica 2. Se encontraron diferentes factores de riesgo de los cuales las edades
de los progenitores juegan un papel importante encontrando que el grupo de edad
materna de mayor frecuencia se encuentra entre los 182y 252 representado casi
la mitad de los casos y en la edad paterna en el grupo de 182 a 302 siendo la
mitad de los casos, que son las edades de mayor fertilidad y produccién laboral.
Es de destacar que las edades menores de 182, mayores de 352 materna y de
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402 paterna presentaron los casos de anomalias mayores y de sindromes

coincidiendo con la bibliografia.

Grafica 3. Se identificaron factores como las adicciones tabaquismo y etilismo
qgue solo representan un minimo porcentaje. Riesgos ocupacionales en menor
porcentaje y como principal la exposicion a los agroquimicos. Las enfermedades
maternas solo representaron casos aislados, dentro de ellas obesidad, diabetes

no clasificada, epilepsia.

Gréfica 4. Ingesta de micronutrientes. Al indagar la ingesta de micronutrientes la
mayoria de las pacientes los uso durante todo el embarazo y una minima
cantidad no tuvo ingesta en ningun periodo del embarazo, no pudiendo relacionar
directamente la aparicion de las malformaciones congénitas con la falta de
ingesta de estos. Destacando que estos previenen defectos de tubo neural, que

son los casos que se encontraron en menor porcentaje.

Grafica 5. En cuanto a los factores hereditarios no se encontré mayor influencia,
ya que la mayoria no describe hijos previos que presenten anomalias, porcentaje
gue aumenta ligeramente a los antecedentes familiares y de estos la mitad de los

casos presentaron la misma anomalia y el resto otras anomalias no relacionadas.

Grafica 6, 7, 8 y 9. Se identificaron multiples malformaciones congénitas, desde
sindromes, malformaciones mayores y menores; de las cuales las
malformaciones menores representan el mayor porcentaje y las malformaciones
mayores en casos aislados. Cabe aclarar que algunos recién nacidos
presentaron mas de una malformacion. Al agrupar por sistemas las
malformaciones musculo esqueléticas, cutaneas oticas y las genitourinarias
representan la mayor parte de los casos. Segun la bibliografia las cardiopatias
congénitas son las mas frecuentes en este estudio no se puede comprobar ya

gue no se cuenta con un método diagndéstico temprano.
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Grafica 10. Dentro de los factores sociodemograficos se destaca que la mayoria
de los casos tienen un domicilio rural, siendo de menor acceso a los servicios de
salud y a condiciones dignas de alimentacion y otras prestaciones para un

embarazo pleno.

Gréfica 11. En cuanto a la escolaridad materna cabe resaltar que la mayor parte
de las pacientes tiene un grado académico lo que se traduciria a una capacidad
intelectual o de comprension mayor para identificar o seguir indicaciones, y

conocer el entorno que viven y los factores a los cuales estan expuestas.

Gréfica 12. En cuanto a los datos del recién nacido la preponderancia en el sexo
masculino coincidiendo con algunos estudios citados en esta investigacion. No

se reportd sexo indeterminado.

Gréfica 13. La gran mayoria de los casos fueron de edad gestacional de término
entre las 37 a 41 semanas, siendo mas facil identificar anomalias al nacer y
dando mas oportunidad a la identificacién prenatal mediante el ultrasonido. No

se reportaron postermino.

Grafica 14. Siendo el mayor porcentaje de recién nacido de término coincide con
un peso adecuado al nacer. No se reportan macrosomicos ni muy bajo peso al

nacer.

Grafica 15. Las etapas del diagnéstico de la malformacion representan en su
mayoria posterior al nacimiento y pequefia proporcion prenatal, llama atencion
en algunas malformaciones que son identificables desde el primer contacto con
el recién nacido que no fueron diagnosticada en las primeras 24h. Falta de

diagndstico prenatal por medio de los ultrasonidos obstétricos.

Cabe resaltar que se verifico el llenado completo y correcto de la hoja de
malformaciones congénitas, encontrando solo el 24,3% correcta. El resto de

hojas se encontraron con datos incompletos.
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CAPITULO V: CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

5.1 Conclusiones

Se identificaron multiples factores de riesgo asociados a las
malformaciones congénitas dentro de los cuales se destaca la edad
materna menor de 182 y mayor a 352 asociada con sindrome de down y
malformaciones mayores. Destaca el grupo de madres entre los 182 a 252
con un 43.3% y en padres el grupo de 182 a 302 con un 50.8% de los
casos, encontrdndose entre las etapas de mayor fertilidad y productividad
econOmica. Se encontré6 un pequefio grupo de otros factores como
adicciones alcoholismo, tabaquismo; enfermedades maternas diabetes,
epilepsia, obesidad; riegos laborales paternos en los cuales destaca la
exposicion a agroquimicos, que representan en menos del 10% de los
casos no teniendo relacion directa. La falta de ingesta de micronutrientes
no tuvo mayor influencia en la aparicion de malformaciones congénitas, ya
que el 86% de las pacientes tuvo ingesta de micronutrientes en alguna
etapa del embarazo, de estas el 65% los tomo durante todo el embarazo.
Dentro de los factores hereditarios madres con hijos previos con
malformaciones solo se presentaron 6 casos, de los cuales 3 presentaron
la misma malformacion y los demas otra malformacion. El porcentaje
aumenta con las familiares que presentaron malformaciones que fueron
17 casos, y de ellos 12 presentaron la misma malformacion.

Se encontraron 36 malformaciones congénitas, desde sindromes,
malformaciones mayores y menores. Cabe aclarar que algunos recién
nacidos presentaron mas de una malformacion. De estas los apéndices
preauriculares 38 casos representando el mayor nimero de caso, seguido
de las criptorquidias con 31 casos, en 3er lugar el pie equinovaro con 17

casos Yy el sindrome de Down 15 casos. Al agrupar por sistemas las
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malformaciones musculo esqueléticas, cutaneas oticas y las
genitourinarias representan la mayor parte de los casos. Segun la
bibliografia las cardiopatias congénitas son las mas frecuentes en este
estudio no se puede comprobar ya que no se cuenta con un método
diagnoéstico temprano. En casos aislados, representando un pequefio
porcentaje  se identificaron  malformaciones mayores como
mielomeningolcele roto, hernia diafragmatica, gastrosquisis. Dentro de los
sindromes cromosémicos destaca el diagnostico o sospecha de la trisomia
21 en 15 recién nacidos.

Los factores sociodemogréficos encontrados area geogréfica,
predominando la procedencia rural con el 64% de los casos. El nivel
académico materno destaco el nivel secundario, resaltando que el 91% de
las madres tuvieron algun nivel académico.

El 59.7% de los casos de malformaciones se presentaron en el sexo
masculino. Siendo el 96.8% de las malformaciones en recién nacidos de
termino en contraste al 3.2% en recién nacido pretermino tardio de las 34
a las 36 semanas. Dentro del peso al nacer el 84.1% obtuvieron un peso
adecuado catalogado entre 2,500gr a 4000gr y solo el 15.9% presento
bajo peso al nacer de 1500gr a menor de 2,500gr. En cuanto a la etapa
diagnostica de las malformaciones solo el 2.6% se reportaron prenatal, el
49.3% fueron en la etapa natal y 48.1% en etapa posnatal, destacando el
retraso de algunas malformaciones que pudieron ser identificadas en las

primeras 24h de vida.
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5.2 Recomendaciones

e Orientar al personal de primer nivel de atencion a indagar los factores de
riesgo para malformaciones congénitas durante las evaluaciones
preconcepcionales y concepcionales, para referencia oportuna a clinica de
alto riesgo reproductivo.

e Desarrollar capacitaciones sobre el correcto llenado de la Hoja de registro
y vigilancia de las anomalias congénitas, asi como el diagnostico segun
clasificacion internacional de enfermedades CIE-10.

¢ Formacion constante en la identificacién de malformaciones congénitas en
el personal que esta en atencion directa de los recién nacidos, para
identificar tempranamente y asi no retrasar el diagnostico y manejo
oportuno.

e Garantizar que se realicen; a padre y madres que desean un embarazo,
pruebas de laboratorio, identificacion de riesgos laborales y adicciones.

e Verificar que la mujer en edad fértil reciba una atencion preconcepcional
para evaluacion médica, estudios de laboratorio y suplemento de
micronutrientes.

e Formar profesionales obstétricos; clinica y ultrasonograficamente, en la

identificacion prenatal de las anomalias congénitas.
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A. Cronograma de Actividades

Actividad
/ Fecha

Jun-jul
2022

Ago —
Nov
2022

Enero-
junio
2023

Julio —
nov
2023

Enero-
Jun
2024

Jul —
Oct
2024

Nov
2024

Blusqueda de

tema

Elaboracién de
perfil de

investigacion

Elaboracion de
protocolo

Aprobacion de

comité de ética

Recoleccién de
datos

Andlisis de
datos

Elaboracion de

informe final

Defensa de
trabajo de

trabajo final
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B. Presupuesto

Recurso Cantidad Costo
Impresiones - $20
Anillado/empastado 3 $40
Computadora 1 $500
Papel bond 1 resma $5
Viaticos - $100
Internet - $30
Horas investigador - $5,000
TOTAL $5,605
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C. Formulario de recolecciéon de datos

HOJA FILTRO DE MALFORMACIONES CONGENITAS
Datos Generales:

Numero de expediente: Fecha de llenado:

Antecedentes Familiares:
Edad Materna: menor de 18%: 182 a 25% 262 a 35% _ mayor de 35%;
Edad Paterna: menor de 18%:  182a 30% 312 a 40* __ mayor de 40%

Ocupacién materna o Paterna de Riesgo: Si: _ No: ¢ Cual?:

Adicciones Paternas o Maternas: Si: __ No: __ ¢Cudl?:

Enfermedad materna o Paterna: Si: __ No: __ ¢Cudl?:

Enfermedad materna: Si: __ No: ¢ Cual?:

Exposicion a farmacos en embarazo: Si: _ No: __ ¢ Cual?:
Embarazos previos: Si: __ No: __ ¢Cuantos?: __ Abortos:
Hijos previos con anomalias: ¢, Cudl?:

Familiares con anomalias: Si: __ No: __ ¢Cual?:

Parentesco familiar entre padres: Si: _ No: __ ¢;Cual?:

Antecedentes Socioecondmicos:

Area Geogréfica: Rural: ___ Urbana:

Escolaridad materna: Ninguna: __ Primaria: __ Secundaria: __ Superior: __
Antecedentes obstétricos:

Ingesta de micronutrientes: No: _ Pre emb: __ lertrimestre;: _ Todo emb:
Sexo recién nacido: Masculino: __ Femenino: __ Indeterminado:

Edad Gestacional: Pre termino: __ Termino: ____ Pos termino: __

Peso al nacer: MBP: __ BPN: __ APN: _ MACROSOMIA: __

Etapa del Diagnostico: Prenatal: __ Natal: __ Posnatal: __

Anomalia congénita notificada:




