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RESUMEN

Las malformaciones congénitas son una causa importante de mortalidad
y discapacidad de lactantes y menores de 5 afos, pueden ser letales, provocan
discapacidad duradera y tienen consecuencias negativas para las personas y
sus familias asi como a la sociedad en general.
OBJETIVO: Conocer la Frecuencia y factores de riesgo de las malformaciones
congénitas atendidas en la UCIN del Hospital Infantil de Morelia durante el
periodo enero a diciembre del 2011.

Método: Estudio descriptivo, retrospectivo, transversal en el que se incluyeron
a todos los recién nacidos identificados con malformaciones mayores o
menores durante la exploracion fisica o por estudios de imagen en la Unidad
de Cuidados Intensivos Neonatales del Hospital Infantil de Morelia durante el

periodo de enero a diciembre del 2011.

Resultados: Se incluyeron a 64 pacientes, 42 (65.6%) del sexo masculino, 21
(32.8%) del sexo femenino y el 1.5% (1/64) sexo indeterminado. Las
malformaciones congénitas mas frecuentes fueron la atresia esofagica,
malformacion ano rectal, atresia intestinal y gastrosquisis. El tubo digestivo fue
afectado en 40 pacientes (39.2%), en segundo lugar las malformaciones
osteomusculares 22 (22.5%) seguidas por las cardiopatias congénitas 18
(17.6%), genitourinarias 11 (10.7%) y por ultimo, las de sistema nervioso
central. El factor de riesgo asociado mas frecuente fue la herencia en 9
pacientes. Del total de los pacientes el 79.6% (51/64) evolucioné hacia la
mejoria, el 18.7%(12/64) fallecio y el 1.5% (1/64) fue trasladado a otra Unidad.
Las complicaciones mas frecuentes que presentaron los pacientes durante su

estancia intrahospitalaria fue la sepsis en primer lugar y neumonias.

Conclusiones. La incidencia de malformaciones congénitas en la UCIN del
Hospital Infantil de Morelia corresponde a 1 de cada 5 ingresos. EIl género
mas afectado fue el masculino con un 23% mas sobre el femenino. Los
aparatos mas afectados fueron el digestivo, osteomuscular y cardiovascular.
Las malformaciones congénitas mas frecuentes fueron la atresia esofagica,
malformaciones ano rectales, atresia intestinal vy gastrosquisis.

Palabras clave: Defectos al nacimiento, malformacion congénita
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ABSTRACT

Birth defects are a major cause of death and disability in infants and
children under five year old, can be lethal, causing long-term disability and have
negative consequences for individuals and their families and to society in
general.

OBJECTIVE: To determine the frequency and risk factors of congenital
malformations treated in the NICU at Children's Hospital of Morelia during the
period January to December 2011.

Method: A descriptive, retrospective, cross-sectional study. In which
included all infants identified with varying malformations during physical
examination or imaging studies in the Neonatal Intensive Care Unit at Children's

Hospital of Morelia during the period January to December 2011.

Results: 64 patient, 42 (65.6 %) males, 21 (32.8 % ) females and 1.5%
(1/64) indeterminate sex were included. The most common congenital
malformations were esophageal atresia, anorectal malformation, intestinal
atresia and gastroschisis. The digestive tract was affected in 40 patients (39.2
%), second the core musculoskeletal malformations 22 (22.5 %) followed by
congenital heart disease 18 (17.6 %), genitourinary 11 (10.7 %) and finally the
nervous system . The risk factor was more common inheritance in 9 patients. Of
the total patients, 79.6 % (51 /64) evolved toward improvement, 18.7% (12/64)
died and 1.5 % (1/64) was transferred to another unit. The most frequent
complications presented by patients during their hospital stay was the first

sepsis and pneumonia.

Conclusions: The incidence of congenital malformations in the NICU at
Children's Hospital Morelia corresponds to 1 in 5 income. The most affected
was the male gender with 23 % on the female. The most affected were the
digestive apparatus, musculoskeletal and cardiovascular. The most common
congenital malformations were esophageal atresia, anorectal malformations,

intestinal atresia and gastroschisis

Key Words: Birth defects, congenital malformations.



INTRODUCCION

La Organizacion Mundial de la Salud define a las malformaciones
congénitas como toda anomalia del desarrollo morfolégico, estructural,
funcional o molecular que esté en un recién nacido, externa o interna, familiar
0 esporadica, Unica o multiple, que resulta de la alteracion en el periodo de la

embriogénesis. 3

Los trastornos congénitos son una patologia comun. La OMS calcula que
en 2004 unos 260 000 fallecimientos en el mundo (7% de todas las muertes de

recién nacidos) fueron causadas por anomalias congénitas.?

La prevencion durante el embarazo debe incluir la deteccion de los
factores de riesgo. La extraccion de sangre de la madre para la cuantificacion
de varios metabolitos en el suero materno es uno de los métodos de deteccion
menos invasivos de que se dispone actualmente. La existencia de niveles
anomalos de marcadores bioquimicos viene también asociada a defectos
estructurales del feto, como sindrome de Down, defectos del tubo neural o
malformaciones de la pared abdominal. La tasa de deteccién de defectos
congénitos por métodos bioquimicos en el primer trimestre de gestacion es
mas elevada cuando se acomparia de ultrasonografia. En el curso del segundo
trimestre, las ecografias son Utiles para detectar anomalias estructurales

importantes.

El examen sistematico de los recién nacidos facilita la deteccién precoz de
trastornos congeénitos, asi como su tratamiento y la prestacion de asistencia.
Los programas de deteccion neonatal y la capacitacion de los proveedores de
atencion primaria de salud son elementos de gran utilidad para diagnosticar
trastornos congénitos y derivar al paciente a los correspondientes servicios de
tratamiento. El examen fisico de todos los recién nacidos por parte de personal
de atencién primaria debidamente formado es un procedimiento factible en la
mayoria de los sistemas de salud, que permite detectar numerosos trastornos
congénitos, entre ellos defectos cardiovasculares que conllevan un gran riesgo

de mortalidad precoz y derivar los casos.



MARCO TEORICO

EMBRIOGENESIS:
El desarrollo humano se inicia con la fecundacion. A su paso por la trompa de
Falopio el cigoto se segmenta en células llamadas blastomeras. Tres dias
después de la fecundacion llega al Utero en forma de morula. En la morula se
forma una cavidad que la convierte en blastocisto. Que consiste en una masa
de células internas o embrioblasto gue originara el embrion y algunos
tejidos extraembrionarios; una cavidad blastocistica y el trofoblasto que
encierra  al embrioblasto y la cavidad del blastocisto y forma estructuras
extraembrionarias y la parte embrionaria de la placenta. 4 a 5 dias después de
la fecundacion desaparece la zona pellicida y el trofoblasto vecino al
embrioblasto se fija en el epitelio endometrial. Como se observa en la figura 1.
El trofoblasto adyacente el polo embrionario se diferencia en dos capas:
sincitiotrooblasto (externa) y citotrofoblasto ( interna). Las células del
sincitiotrofoblasto invaden el epitelio endometrial y el estroma subyacente del
endometrio. Comienza a formarse el hipoblasto. Hacia el final de la primera

semana el blastocisto se encuentra implantado de manera superficial.
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Figura 1: Segmentacion del cigoto y formacién del blastocisto. Tomada de

Moore; Persaud. Embriologia clinica sexta edicion 1999.



Segunda semana de desarrollo: proliferacion y diferenciacion rapida del
trofoblasto. Estos procesos ocurren a medida que se implanta el blastocisto en
el endometrio. Las diversas modificaciones endometriales que resultan de su
adaptacion a la implantacion del blastocisto se conocen en conjunto como
reaccion decidual. Al mismo tiempo se forma el saco vitelino primario y surge
el mesodermo extraembrionario del endodermo del saco vitelino. Se forma el
celoma extraembrionario a partir de los espacios que se forman en el
mesodermo extraembrionario. Después este celoma forma la cavidad
amnidtica. El saco vitelino primario se torna mas pequefio Yy desaparece
gradualmente a medida que se desarrolla el saco vitelino secundario o
definitivo. Mientras ocurren los siguientes cambios: Aparece la cavidad
amnidtica como un espacio entre el citotrofoblasto y la masa de células

internas o el embrioblasto.

Se diferencian células internas del embrioblasto hacia un disco
embrionario bilaminar que esta constituida por epiblasto, en relacion con la
cavidad amniética y el hipoblasto adyacente a la cavidad del blastocisto como

se observa en la figura 2.

Se forma la placa procordal como un engrosamiento que se localiza en
el hipoblasto (endodermo primario) y que indica la regién craneal y sitio de la

bocaboca futuros del embrién.

Glindula uterina  Capilar do endométrio

Sinciciotrofoblasto

Epitélio do
endométrio

Figura 2: implantacion del blastocisto en el endometrio. Moore; persaud. 1999



TERCERA SEMANA DEL DESARROLLO: el disco embrionario
bilaminar se convierte en disco embrionario trilaminar durante un proceso que
se conoce como gastrulacion. Estos cambios se inician con la aparicion de la
estria primitiva. Que aparece como un engrosamiento del epiblasto en el
extremo caudal del disco embrionario. La invaginacion de células
epiblasticas de la estria primitiva origina la migracion de células
mesenquimatosas en sentidos ventral, lateral y craneal entre el epiblasto e
hipoblasto, conociéndose el epiblasto en este momento como ectodermo
embrionario y el hipoblasto como endodermo embrionario. Las células
mesenquimatosas de la estria primitiva se organizan en una tercera capa
germinal llamada mesodermo intraembrionario. Las células de la estria
primitiva migran hacia los extremos del disco embrionario donde se unen al

disco extraembrionario que cubre el amnios y saco vitelino.

En el inicio de la tercera semana del nodo primitivo de la estria
primitiva surgen células mesenquimatosas que forman el proceso notocordal
que se extiende entre el ectodermo y endodermo embrionario. La févea
primitiva se tiende hacia el proceso notocordal para formar el conducto
notocordal. Se desarrollan aperturas en el piso del conducto que coalescen
dejando la placa notocordal, la cual se invagina para formar el notocordio que
constituye el eje primitivo del embrion alrededor del cual se forma el

esqueleto axial.

La placa neural aparece como un engrosamiento del ectodermo
embrionario craneal al nodo primitivo. El notocordio induce la formacion de la
placa neural donde se desarrolla un surco neural longitudinal cuya funcion
forma el tubo neural, el primordio del sistema nervioso central. El proceso de
formacion de la placa neural y su invaginacion para formar el tubo neural se

denomina neurulacion.

Formacion de la cresta neural: a medida que se forman y fusionan los
pliegues neurales para constituir el tubo neural de manera ventro lateral
migran células neuroectodérmicas para formar la cresta neural entre el

ectodermo superficial y neural. La cresta neural se divide en 2 masas celulares
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que forman ganglios sensoriales de nervios craneales y raquideos. Otras
células de la cresta neural migran a partir del tubo neural y forman diversas

estructuras como la retina.

A cada lado del notocordio se engruesa el mesodermo para formar
columnas longitudinales del mesodermo paraxial. Las cuales se dividen en
pares para formar los somitas. Los cuales son agregados de células
mesenquimatosas de las cuales migran células para formar vértebras, costillas

y musculatura axial.

El celoma dentro del embribn surge como espacios aislados en el
mesodermo lateral y mesodermo cardiogeno. En forma posterior estos
espacios celomicos coalescen para formar una cavidad en forma de

herradura que finalmente origina cavidades corporales ( cavidad peritoneal).

Los vasos sanguineos aparecen primero en la pared del saco vitelino
alrededor de la alantoides y el corion. Poco después se desarrollan dentro del
embrion islotes que se conocen como islotes sanguineos. Estos vasos
primitivos se unen para formar un aparato cardiovascular primitivo. Al final de
la tercera semana el corazén esté representado por un par de tubos cardiacos
endoteliales que se une con vasos sanguineos del embriébn y membranas

extraembrionarias (saco vitelino, cordon umbilical y saco coriénico).

CUARTA A OCTAVA SEMANA.

Durante estas 5 semanas que representan la mayor parte del periodo
embrionario se forman todos los 6rganos y sistemas del cuerpo a partir de las
tres capas germinales. Hacia el final de este periodo &rgano genético
comienza el desarrollo de todos los principales sistemas de 6rganos, sin

embargo la funcién es minima, excepto el sistema cardiovascular.

Como en las semanas cuarta a octava se desarrollan rapidamente los
sistemas de tejidos y dérganos , la exposicion de los embriones a teratdgenos

en este periodo causa defectos congénitos mayores.



En el inicio de la cuarta semana los pliegues neurales se engruesan en la
region craneal para formar el primordio del encéfalo. Se incorpora parte del
endodermo del saco vitelino dentro de embriébn como el intestino anterior
(primordio de faringe, esofago). El intestino anterior se encuentra entre el
cerebro y el corazon. Y la membrana bucofaringea separa al intestino anterior
del estomodeo. El septum transverso se transforma en el tendoén central del

diafragma.

A medida que crece el embridén se proyecta la cola sobre la membrana
cloacal (sitio del futuro ano). Se incorpora parte de la capa germinal
endodérmica en el embribn como intestino caudal: primordio del colon
descendente, la parte terminal del intestino caudal se dilata para formar la

cloaca primordio de la vejiga urinaria, y recto.

El plegamiento de los lados del embrién produce los pliegues laterales
derecho e izquierdo, originado por la medula espinal y los somitas. A medida
que se forman la pared abdominal se incorpora en el embrién parte del saco

vitelino como intestino medio ( primordio del intestino delgado).
DERIVADOS DE LAS CAPAS GERMINALES:

Las tres capas germinales ectodermo, mesodermo y endodermo que se
forman durante la gastrulacion originan primordios de todos los tejidos y
organos. Las células de cada capa germinal se dividen, migran se adjuntan y
se diferencian en patrones muy precisos a medida que forman los diversos
sistemas de 6rganos (organogénesis); los principales derivados de las capas

germinales son los siguientes.

ECTODERMO: esta capa da lugar al Sistema Nervioso central y periférico,
epitelios sensoriales de los ojos, oidos y nariz, epidermis y sus apéndices
(cabello y ufas), glandulas mamarias, hipdfisis, glandulas subcutaneas y

esmalte dental.

Las células de la cresta neural que se derivan del neuro ectodermo,
originan células de los ganglios raquideos craneales: ( pares craneales:
V,VILIX y X) y autbnomos, , envolturas de células del sistema nervioso

periférico, células pigmentadas de la dermis musculo, tejido conjuntivo y hueso
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que se originan del arco branquial faringeo.; médula suprarrenal y meninges

del encéfalo y médula espinal.

MESODERMO: Esta capa origina tejido conjuntivo, cartilago, hueso, masculos
liso y estriado, corazdn, vasos, células sanguineas y linfaticas, rifiones, ovarios
y testiculos, conductos genitales, serosas que recubren cavidades corporales

(pericardio, pleura y peritoneo) bazo y corteza de la glandula suprarrenal.

ENDODERMO: a partir de esta capa se forman el recubrimiento epitelial, de
los aparatos gastrointestinales, vy respiratorio, parénquima de las amigdalas,
glandulas tiroides y paratiroides, timo, higado y péancreas, recubrimiento
epitelial de vejiga urinaria y la mayor parte de uretra y recubrimiento epitelial
de la cavidad timpanica, antro timpanico Yy tropa de Eustaquio. Como se

observa en la figura 3.

Principales fendmenos del desarrollo y cambios en la forma externa del

embrién durante la cuarta a la octava semana de gestacion.
CUARTA SEMANA:

El plegamiento de los planos medial y transversal convierte el disco
embrionario plano trilaminar en un embrién cilindrico en forma de C. Al inicio
tiene 4 a 12 somitas. Se forma el tubo neural entre somitas opuestas pero
estd ampliamente abierto en los neuroporos anterior y posterior. Hacia los 24
dias son visibles los arcos faringeos La porcion principal del primer arco
origina la mandibula y una extensién de él contribuye a formar el maxilar
superior. Hacia el dia 26 se observan tres arcos branquiales y se cierra el
neuroporo rostral (anterior), hacia el dia 26-27 las yemas del miembro
superior se reconocen como pequefias tumefacciones también se observan
foveas oticas. Los primordios de los oidos internos. A los lados de la cabeza
son visibles engrosamientos ectodérmicos que formaran los cristalinos de los
ojos llamados placodas de los cristalinos. Hacia el final de la cuarta semana se
observa el cuarto par de arcos branquiales y las yemas de los miembros
inferiores. Se han establecido rudimentos de muchos de los sistemas de
organos en especial el cardiovascular. Al final de la cuarta semana suele

cerrarse el neuroporo posterior.
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Figura 3: Derivados de las tres capas germinales ectodermo, endodermo y mesodermo.

Tomada de Moore; Persaud. Embriologia clinica sexta edicién 1999.
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QUINTA SEMANA:

EL crecimiento de la cabeza excede al de otras regiones. La cabeza crece
por el rapido desarrollo del cerebro y de las prominencias faciales. El segundo
arco branquial o hioideo sobrepasa el tercero y cuatro formando una
depresion ectodérmica a cada lado, el seno cervical. Los rebordes
mesonéfricos  indican el sitio de los riflones mesonéfricos, riflones

provisionales.

SEXTA SEMANA: Los miembros superiores muestran diferenciacion a medida
gue se desarrollan los codos y las placas de las manos grandes, comienzan a
desarrollarse los dedos. Muestran movimientos espontaneos. Se forma el
meato acustico externo ( conducto auditivo externo) y el pabellén auricular. Ya

se observa el ojo.

SEPTMA SEMANA: la comunicacion entre intestino primitivo y saco vitelino
se reduce a un conducto el tallo vitelino. El intestino penetra en el celoma
extraembrionario e la porcién proximal del cordon umbilical, proceso llamado
herniacion umbilical. Hacia el final de la séptima semana se ha iniciado la

osificacion de los huesos de los miembros superiores.

OCTAVA SEMANA: Los dedos de las manos son notablemente definidos y
membranosos. Aparece el plexo vascular del cuero cabelludo. Todas las
regiones de los miembros son obvias y los dedos se alargan y separan
completamente. Se inicia la osificacion de los huesos de los miembros
inferiores. Hacia el final de la octava semana el embrion tiene caracteristicas
humanas. La cabeza es desproporcionadamente grande y constituye la mitad
del embridn. El intestino se encuentra aun dentro de la porcion proximal del
cordon umbilical. Los pabellones auriculares comienzan a tomar su forma final,

pero su implantacién es baja. *
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DEFINICION:

La Organizacion Mundial de la Salud las define como toda anomalia del
desarrollo morfolégico, estructural, funcional o molecular que esté en un
recién nacido ya sea externa o interna, hereditaria o no, Unica o multiple que
resulta de una embriogénesis defectuosa. Sus repercusiones pueden ser el
aspecto estético, alteraciones funcionales con secuelas transitorias o

permanentes o incluso la muerte. 3*

Los defectos congénitos forman un grupo heterogéneo de trastornos de
origen prenatal que pueden obedecer a la presencia de una mutacion génica,
alteraciones ~ cromosomicas, una combinacion de factores hereditarios,
teratbgenos presentes en el medio ambiente o a carencias de micronutrientes.
En los paises de ingresos bajos o medios, las enfermedades infecciosas
maternas como la sifilis o rubéola son una causa importante de defectos
congénitos. ElI hecho de que la madre padezca enfermedades como la
diabetes mellitus, tenga déficit de yodo, acido folico o se vea expuesta a
medicamentos, drogas ( alcohol y tabaco ), ciertos contaminantes quimicos
ambientales o altas dosis de radiacion son otros factores que pueden causar
defectos congénitos.®

HISTORIA

En 1967 el centro de control de Enfermedades en Atlanta inicié el
Programa de Defectos congénitos del area Metropolitana de Atlanta, el primero
en su pais que buscé estudiar las anomalias congénitas o de Malformaciones

congénitas (ECLAMC) el cual en diferentes épocas ha cubierto 12 paises.

A partir de 1974, los sistemas de vigilancia epidemiologica de varios
paises agrupados por la International Clearinghouse for Birth Defects
Monitoring Systems (ICBDMS) con el fin de homologar los diferentes métodos

de clasificacion y andlisis de las anomalias congénitas®
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En México el registro de vigilancia epidemiologica de Malformaciones

congénitas externas cubre aproximadamente el 2% de los nacimientos.

En México existe el registro y Vvigilancia epidemiolégica de
malformaciones congénitas externas (RYVEMCE), el cual incluye recién

nacidos vivos y muertos. °

En 1977 se inici6 en México el registro y vigilancia epidemiologica de
malformaciones congénitas externas (RYVEMCE). Se trata de un estudio de
casos Yy testigos donde participan, en forma voluntaria, cerca de 21 hospitales
de 11 ciudades del pais; capta alrededor de 62,000 nacimientos al afio,
incluidos los neonatos vivos y muertos, y su proposito es conocer la frecuencia
y factores de riesgo que originan los defectos congénitos para prevenirlos. El
RYVEMCE esté integrado al sistema de registro internacional de defectos

congénitos Clearinghouse en el que participan 28 paises. >°

Posteriormente surge EUROCAT agrupacion de la Comunidad Europea
que fue diseflado como una base de datos para la investigaciéon de posibles
causas de malformaciones y con el propdésito de realizar prevencién primaria,
desde 1979. ’

EPIDEMIOLOGIA

Las malformaciones congénitas afectan a recién nacidos de todas las
regiones del mundo independiente de las caracteristicas raciales y

econdmicas.

Los trastornos congénitos son una patologia comun. La OMS calcula
gue en 2004 unos 260 000 fallecimientos en el mundo (alrededor de un 7% de
todas las muertes de recién nacidos) fueron causados por anomalias
congénitas, lo que supone la primera causa de defuncion en los contextos que

presentan menores indices generales de mortalidad, como la Region de
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Europa, donde hasta un 25% de los casos de muerte neonatal se deben a
anomalias congénitas.®

Los defectos congénitos varian segun el centro hospitalario, poblacion
que los atiende y metodologia utilizada. Por ejemplo, el dltimo informe del
RYVEMCE (2002), publicado en el reporte anual del 2004 (registro
internacional Clearinghouse), demostré que la tasa de defectos congénitos,

incluidos los 6bitos, fue de 1.01%.

En la actualidad no existen estimaciones sdlidas del nUmero de nifios
nacidos con un trastorno congénito grave atribuible a causas genéticas o
ambientales. Los mas frecuentes de esos trastornos graves son los
gastrointestinales, defectos cardiacos congénitos, los defectos del tubo neural

y sindrome de Down.®

La frecuencia por género depende del estudio citado, reportandose
mayor frecuencia en el género masculino en la mayoria de los estudios

revisados.>®°

La frecuencia reportada en la zona centro del pais son con una
prevalencia 9.9 anomalias por 1000 nacidos vivos y en donde las anomalias
del sistema digestivo son las mas frecuentes (38.9%) seguido por el sistema
nervioso central (15.9%), genopatias (15%) cardiopatias (10.1%) y pulmonares
3.9%."

La mortalidad infantil  por malformaciones congénitas se ubica entre

las dos primeras causas de muerte en menores de 1 afio. **

Su frecuencia varia del 3 a 5% en los neonatos vivos pero se eleva al
considerar los fallecidos y los productos de abortos. Cuando una embarazada
se expone algun agente teratdgeno, proceso infeccioso o padece alguna
enfermedad cronico degenerativa, la frecuencia de malformaciones congénitas
aumenta hasta 14.9 por 1000 y la mortalidad hasta 15.1% comparada con el

12 % de la mortalidad perinatal general. 2
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La frecuencia por aparatos y sistemas varia de acuerdo al estudio
revisado. En el Instituto Nacional Pediatria las malformaciones musculo-
esqueléticas ocupan el primer lugar seguidas de las alteraciones en piel y
anexos, ocupando el tercer lugar las cardiopatias congénitas y un cuarto lugar
las del tubo digestivo®. Y en un estudio realizado en el Hospital Infantil de
México reporta que las malformaciones mas comunes en México son las

cardiopatias congénitas seguidas por las del tubo neural.*?

En otro estudio realizado en Guadalajara de 10 afios, con un grupo de
178,394 recién nacidos sefiala a las malformaciones de tegumentos en primer
lugar, las del sistema nervioso central y las musculo esqueléticas en tercer

lugar'®,

Los estados de la republica mas afectados por los defectos al

nacimiento son el estado de México, Puebla, Veracruz y Guanajuato™?.

Las malformaciones congénitas son la segunda causa de muerte entre

la poblacién menor de 1 afio.***°

La tasa de mortalidad paso de 224 a 337 defunciones por cada 1000
habitantes de esa edad entre 1980 y 2007. (15) Y la tasa de mortalidad infantil
por malformaciones congénitas en México crecid de 2.2 a 3.5 por 1000

nacimientos.®

En Michoacan la Causa mas frecuente de defuncion asociada a
malformacion congénita en menores de 5 afios en el 2003 fueron las
cardiopatias congénitas.*?

En nuestro hospital no existe precedente de trabajos realizados

referente a anomalias congénitas.
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ETIOLOGIA:

Las malformaciones congénitas obedecen a dos grandes factores etioldgicos:
Genéticos o enddgenos

Ambientales o exégenos.*°

GENETICAS: los factores genéticos constituyen las causas mas frecuentes
de malformaciones congénitas. Las aberraciones cromosOmicas son
frecuentes y pueden ser numéricas y estructurales y afectan tanto a los
autosomas como a los cromosomas sexuales. Las anormalidades numéricas
se producen por una no disyuncion, es decir una falta de separacién de los
cromosomas o cromatides durante la anafase. Las alteraciones del numero de
cromosomas pueden corresponder tanto a euploidias (triploidias, tetraploidias)
y aneuploidias (Trisomia 21 o Sindrome de Down).

Los embriones que pierden un cromosoma ( monosomia ) mueren casi en su

totalidad (99%) el sindrome de Turner es la excepcion®’.

El otro grupo de anormalidades cromosdémicas son las anomalias
estructurales que son el resultado de la ruptura del cromosoma. Como son: la

translocacion o delecion?’.

Los agentes ambientales se clasifican en:

e agentes fisicos como las radiaciones los cuales producen ruptura
o lesiones cromosomicas.

e Agentes quimicos: humo del cigarro, drogas: talidomida,
anticoagulantes.

e Agentes biologicos: virus: rubeola, citomegalovirus y bacterianos:
sifilis.

e Agentes nutricionales y metabdlicos

e Factores asociados a la edad materna.

Multifactoriales.
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Etiologia de los defectos congénitos:

e Drogas: Aminopterina y ametopterina, fenitoina, andrégenos, IECA,
Bisulfan, Carbamazepina, Cocaina, Ciclosporina, dietiletilbestrol,
efavirenz, Fluconazol, heroina, metadona, lodo, isotretinoina,
Lamotrigina, Litio, metimazol, paroxetina, micofenolato, fenobarbital,
propiltiuracilo, prostaglandinas (misoprostol), tetraciclina, talidomida,
trimetadiona, acido valproico, warfarina®®.

e Metales pesados: Plomo, mercurio.

e Radiaciones.

e Condiciones maternas: Alcoholismo, Diabetes Mellitus
insulinodependiente, Hipotiroidismo, deficiencia de lodo, fenilcetonuria
materna, Miastenia gravis. Obesidad severa, marihuana, Lupus
Eritematoso Sistémico, deficiencia de vitamina A, deficiencia de
Vitamina K.

¢ Infecciones intrauterinas: citomegalovirus. Herpes simple, parvovirus,
Rubeola, Sifilis, toxoplasmosis, varicela, virus del Nilo.

e Procedimientos de reproduccion asistida: muestras de vellosidades
coriales, Dilatacion y curetaje, inyeccion espermatica intracitoplasmica.

e Consanguinidad®.

Algunos estudios realizados encontraron que a edad materna mayor de

35 afios se incrementa el riesgo para la aparicion de cromosomopatias.

Infecciones intrauterinas: La rubéola es de importancia debido a su
prevalencia y su alta teratogenicidad y la posibilidad de erradicacion por la
inmunizacion. La sifilis congénita continla representando un problema

importante en paises desarrollados®®:.

Tabaquismo: la asociacion entre tabaquismo y malformaciones
congénitas es controversial.  Varios grupos en  Estados Unidos han
demostrado una asociacién entre tabaquismo durante el embarazo y labio y

paladar hendido, de igual manera se han reportado asociaciones entre este
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habito y malformaciones congénitas del corazon especialmente Comunicacion

interauricular y transposicion de grandes vasos®

Alcohol: la exposicion fetal al alcohol es bien conocida, causa anomalias
congénitas y retardo mental. Estudios realizados en Sudafrica han mostrado
que el consumo de alcohol entre las mujeres embarazadas es prevalente en
algunas areas rurales. El sindrome fetal alcohdlico se relaciona con nivel
educacional materno bajo y consumo de alcohol y tabaco™®

Diabetes: Los defectos congénitos son mas frecuentes en hijos de
madres diabéticas que en hijos de madres no diabéticas.

Los defectos cardiovasculares fueron los mas comunes hasta en un
37.6%, seguidas por las anormalidades musculo esquelética en un 14.7%,
sistema nervioso central 9.8% de acuerdo a lo reportado por Ute M vy
colaboradores®.

La frecuencia de malformaciones congénitas en hijos de madres
diabéticas varia de 5.5 a 10%, reportandose una mayor frecuencia de
malformaciones congénitas en productos de madres con diabetes tipo 1. Los
sistemas mas afectados son el musculo esquelético, cardiaco, seguido de
alteraciones del sistema nervioso central y tubo neural en cuarto lugar reporta
las gastrointestinales como son: atresia de eséfago, anal o rectal y

gastrosquisis’.

TERATOGENESIS:

A comienzos de la década de los 90 diversos trabajos mostraron que
el &cido félico o multivitaminicos podrian reducir significativamente el riesgo de
tener hijos con defectos del tubo neural. En 1992 el servicio de Salud Publica
de Estados Unidos recomendo que todas las mujeres en edad fértil debian
recibir 400 ug de &cido félico diarios ( ECLAMC chile)?.

El estudio reportado en la New England Journal of medicine 2000, dice
gue los antagonistas del acido folico tales como el Trimetroprim, triemtirene,
carbamazepina, Fenitoina, fenobarbital pueden incrementar el riesgo no
solamente de defectos del tubo neural, defectos cardiovasculares, defectos de

labio y paladar hendido asi como del tracto urinario. Por lo que la
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administracion de acido folico puede disminuir la frecuencia de estas

malformaciones congénitas®

DIAGNOSTICO DE MALFORMACIONES CONGENITAS

Para un diagndstico correcto y completo de las diferentes anomalias

congénitas deben ser seguidos los siguientes pasos.

1.- Historia familiar: antecedentes personales y familiares.
2. Examen genético.

3.-Exploracion fisica

4. Estudios paraclinicos.

5. Andlisis e interpretacion de datos.

Un estudio importante para la deteccion de malformaciones en periodo
prenatal es el ultrasonido obstétrico, el cual sigue siendo, en manos expertas,
un medio ideal y relativamente barato e inocuo para el diagnéstico intrauterino
precoz de malformaciones congénitas, con un alto porcentaje de sensibilidad
y especificidad que permite la adecuada referencia de pacientes cuyos
productos requerirdn del manejo por parte de personal especializado en las
diversas patologias congénitas. Y asi mejorar la calidad de vida y evitar

complicaciones de los recién nacidos con anomalias congénitas®®.

ABORDAJE DEL RECIEN NACIDO CON MALFORMACIONES
CONGENITAS-.

Historia clinica completa: interrogar por lo menos hasta tres

generaciones anteriores del arbol genealogico.
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Antecedentes  personales patologicos: enfermedades paternas y
maternas agudas o cronicas, exposicion a teratdgenos en el primer trimestre,

alimentacion, escolaridad, trabajo de ambos padres y grupo sanguineo.

Antecedentes perinatales: evolucion del embarazo, complicaciones,
enfermedades padecidas por la madre durante el embarazo especialmente
en las primeras 12 semanas de gestacion; tratamientos recibidos, exposicion a
rayos X. Las enfermedades inducidas en los siguientes 6 meses usualmente
son ocasionadas por factores mecanicos, infecciones o de otros factores que
intervienen con el crecimiento de Organos totalmente estructurados:
hidrocefalia, microftalmia, corioretinitis, mal posicion de las extremidades;

estudios de diagnostico realizados y resultados. Antecedentes de abortos.
Padecimiento actual: inicio de las manifestaciones.

Exploracién fisica. Descripcion céfalo caudal, es extremadamente
importante debido a que representa junto con la historia clinica la base para
el correcto diagnostico clinico. Es el primer estudio de la valoracién clinica y

requiere de condiciones 6ptimas, excelente técnica.

Estudios de laboratorio y gabinete que permitan apoyar un diagndstico
morfologico y funcional: Estudios paraclinicos. Ecocardiografia, amniocentesis,

biopsia de Vellosidades coriénicas, cordocéntesis, Fetoscopia®®

Diagnéstico prenatal: Los estudios que pueden ser realizados son:
visualizacion directa por fetoscopia, biopsia de vellosidades coriales. Entre
la sexta y 13 semana de gestacion. La biopsia de vellosidades coridonicas
puede ser guiada por ultrasonografia, el tejido obtenido es analizado para
cariotipo, cultivo, analisis citogenético y bioquimico o para extraccion de DNA.
Tienen un alto riesgo para el feto como son: muerte por sangrado, infeccién o
lesion del tejido. El riesgo para la madre es insignificante.

Ecocardiografia fetal: es el estudio mas comunmente realizado para la
visualizacion del feto, no tiene riesgo para la madre ni para el feto. En el primer

trimestre: establece la edad del embarazo y determina la viabilidad.
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En el segundo trimestre: valora la posicion de la placenta, edad gestacional,
medicion del diametro biparietal y la longitud del fémur y la valoracion de las
anomalias de las estructuras fetales.

Tercer trimestre: establece el tamafio y posicion fetal, intensidad de los
movimientos fetales, género, alteraciones del liquido amniético, y valoracion de
las anomalias. La sensibilidad del método en establecer malformaciones
congénitas mayores es del 40 al 60% y aun mas alta en algunas tipos de
anomalias, el 100% para anencefalia, 85 a 90% para espina bifida.

AMNIOCENTESIS: Es el procedimiento por el cual se toma una
muestra de liquido amniotico. Es tomado a través de puncion transabdominal
guiado por ultrasonografia. Al liguido amnidtico tomado se le realiza estudios
de DNA para detectar mutaciones o cultivado para analisis cromosémico. La
amniocéntesis puede ser realizada entre la semana 15 a la 19 de gestacion.

La amniocentesis es precedida por valoracion ecocardiografica para
establecer el numero de fetos, edad gestacional, posicion de la placenta,
volumen aproximado de liquido amniético.

Indicaciones de amniocentesis.

Madre afosa

Existencia de una translocacion cromosomica en los padres.

Aberraciones cromosémicas en nifilos mayores.

Defectos del tubo neural en algun otro descendente

Nefrosis congénita en antecedentes familiares.

La presencia en la familia de alguna enfermedad ligada a la X.

Antecedente de enfermedad metabdlica hereditaria.

La complicacion mayor de la amniocentesis es el riesgo de 0.1 a 1% de
aborto inducido. Otras complicaciones raras son: infeccion del liquido
amniotico, lesion del feto.

Angustia Materna.

CORDOCENTESIS: es el método a través del cual se toman muestras
de 2 a 3 ml de sangre fetal guiada por ultrasonido de la base del cordén
umbilical. Este estudio es realizado a las 18 a 21 semanas de gestacion
cuando los cultivos de células amnidticas dan un resultado ambiguo

(mosaicismo) o cuando el diagnéstico por DNA no es posible para una
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enfermedad que puede ser identificada a través de estudios bioquimicos del
plasma o de células sanguineas plasmaticas. El riesgo de aborto es de 2 a
3%.

FETOSCOPIA: consiste en la introduccion en el atero de manera
transbdominal de un pequefio instrumento flexible llamado fetoscopio que
realiza la visualizacion del embrion y del feto y la coleccion del tejido del
producto de la concepcion (piel, musculo, tejido hepatico). La fetoscopia
detecta defectos y enfermedades que no pueden ser detectadas a través de
otras técnicas invasivas (genodermatosis, distrofias musculares vy
enfermedades hepaticas). El periodo éptimo para tomar muestras de sangre
es a partir de las semanas 18 a la 20. El diagndstico prenatal de
hemoglobinopatias, hemofilia A, enfermedad de Christmas y enfermedad
granulomatosa es ahora posible con el analisis de muestras de sangre o suero
fetal. La biopsia de piel es practicada para el diagndstico prenatal de ictiosis y

epidermdlisis bulosa.

ANALISIS DE CELULAS FETALES EN SANGRE MATERNA.

Tres tipos de células fetales circulan en la sangre materna: linfocitos,
eritroblastos y células del sincitiotrofoblasto. Ellas pueden ser identificadas y
aisladas en la sangre materna debido a las diferencias antigénicas entre la
madre y el feto. El nimero de células fetales en sangre materna es alta en

embarazos con fetos que tienen aneuploidia, especialmente trisomia 21.%’
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Anomalias congénitas menores y mayores mas comunes. ( 26)

Malformaciones menores y variantes de la normalidad.

Cutaneas:

Nevos pigmentados
Hemangiomas capilares

Manchas de color café con leche.

Créaneo:

Ojos:

Boca:

Occipucio plano o prominente.
Fontanela posterior grande.
Cabello con torbellinos. Alopecia.

Implantacion anémala.

Epicanto interno.

Aumento o disminucion de la distancia entre los cantos internos
Cortedad o inclinacion de la hendidura palpebral.

Cejas anormales.

Marchas de Brushfield

Hipertelorismo minimo

Uvula bifida

Frenillos aberrantes
Micrognatia minima
Esbozo de fisuras
Displasia del esmalte

Dientes congénitos
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Torax:
Teletelia
Abdomen:
Diastasis de rectos mayor de 3 cm.

Hernia umbilical

Genitales:
Criptorquidea.
Hipospadias minimo
Desplazamiento distal del escroto.
Hipospadias de labios mayores o sensacion de

Hipertrofia de clitoris.

Osteo-articulares:
Esternon prominente o deprimido.
Torax en escudo.
Cubitus valgus.
Genu recurvatum, varo, valgo.
Hoyos profundos en las superficies articulares.

Foseta sacra.

Manos:
Surco de los cuatro dedos, completo o incompleto.
Polidactilia rudimentaria.
Clinodactilia del menique.
Ufas estrechas, hiperconvexas o hipoplasicas

Pliegue de flexién de dedos unicos.

Oidos:
Pabellones auriculares grandes, de
Implantacion baja. Asimeétricos
Pequefios con hélix poco desarrollado,

Lébulo pequefio o ausente.
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Ausencia de pliegue de hélix
Orejas muy inclinadas con respecto al angulo ocular
Apéndices o fositas pre auriculares.

Ausencia de trago.

Pies:
Talon prominente
Cortedad del quinto dedo.
Dorsiflexion del dedo gordo.
Asimetria cabalgamiento de los dedos.

Separacién aumentada entre el primer y segundo dedo.

Malformaciones mayores de especial interés en sindromes dismarficos.
Cutaneas:
Alopecia congénita
Hipertricosis
Polimastia, politelia
Incontinencia pigmenti.
Nevus gigante.
Craneo y cuello:
Craneosinostosis
Fistula y quistes braquiales
Sindromes de primer arco (Teacher Collins, Pierre Robin)
Quiste tirogloso.
Faciales:
Cataratas congénitas
Ciclopia (ojo unico central)
Anoftalmia.
Atresia de meato auditivo
Ausencia de pabellén auricular
Labio hendido
Fisura palatina
Microstomia congénita

Nariz bifida, orificio nasal Unico
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Digestivas:
Atresia esofagica
Onfalocele
Malrotacion, estenosis o atresia intestinal
Imperforacion, agenesia o estenosis anal
Atresia o0 estenosis rectal.
Urogenitales:
Duplicidad piélica o uretral
Agenesia o ectopia renal
Rifibn en herradura.
Extrofia vesical
Ambiguedad de genitales
Epispadias
Hipospadias
Criptorquidia
Utero bicorne
Esqueléticas:
Espina bifida oculta, hemivértebras
Braquidactilia, polidactilia, sindactilia, adactilia.
Pie equino varo, pulgar trifalangico.
Toréacicas:
CIA, CIV
Tronco arterioso comun
Transposicion de las grandes arterias
Estenosis pulmonar
Coartacion aortica
Nerviosas:
Espina bifida
Anencefalia
Meningocele, encefalocele

Hidrocefalia, microcefalia. (26)

ASESORAMIENTO GENETICO



El asesoramiento genético es el proceso dirigido de comunicacion y
educacion que se ocupa de las cuestiones planteadas por una persona en
relacion al desarrollo o transmision de una patologia de origen genético.

ETAPAS DE ASESORAMIENTO GENETICO
1.- Realizar un diagndstico correcto

2.- Estimar el riesgo de recurrencia

3.- Comunicar la informacion a la familia

4.- Discutir las opciones disponibles

5.- Seguimiento a largo plazo®®

CAUSAS MAS FRECUENTES DE SOLICITUD A ASESORAMIENTO
GENETICO

1.- Hijo previo o familiar con una o varias malformaciones congénitas
2.- Hijo previo o familiar con retraso mental

3.- Hijo previo o familiar afectado de enfermedad genética conocida
4.- Feto con malformaciones o marcadores prenatales anormales

5.- Historia familiar de cancer

6.- Abortos de repeticién o infertilidad

7.- Consanguinidad

8.- Exposicién de posible teratégeno (alcohol, farmaco o radiacion)?®
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INDICACIONES PARA REMITIRSE A UN CENTRO DE REFERENCIA
1.- Sospecha o conocimiento de existencia de un trastorno hereditario
2.- Retraso mental o retraso en el neuro desarrollo

3.- Enfermedades neuroldgicas o neuromusculares de la infancia

4.- Malformaciones fisicas importantes

5.- Enfermedades metabdlicas

6.- Ceguera o pérdida de la audicién total o completa.

7.- Rasgos dismorficos

8.- Genitales ambiguos o desarrollo sexual anormal

9.- Consanguinidad de los padres

10.-cancer, malformaciones cardiacas y otras entidades?®

INDICACIONES DE UN CARIOTIPO

A) Dos malformaciones congénitas mayores o 1 mayor y 2 menores
B) Caracteristicas especificas de un sindrome cromosémico

C) Riesgo de alteraciébn cromosémica familiar.

D) Genitales ambiguos

E) Mas de 2 abortos espontaneos o infertilidad

F) Nifias con talla baja®®.
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Toma de la muestra para el cariotipo:

Con una jeringa estéril de 5 ml, aspirar 0.1 ml de heparina y con la
aguja y el capuchdn puestos aspirar a lo largo de la jeringa, para
gue las paredes de ésta queden impregnadas y evitar la
coagulacion de la muestra. Esta jeringa debe prepararse de
preferencia dentro de una campana de flujo laminar y en
condiciones de esterilidad.

Proceder a la toma de sangre en condiciones de esterilidad y
realizarla en una sola ocasion. No se debe acumular sangre de
dos tomas en la misma jeringa, pues se pierde la condicién de
esterilidad y aumenta el riesgo de contaminacion. Durante la
aspiracion evitar la entrada de aire en la jeringa.

Cubrir la aguja con el capuchén y homogeneizar la muestra con
movimientos suaves de vaivén.

Etiquetar la jeringa con nombre y nimero de expediente y llenar el
formato de solicitud del Departamento de Genética, con la

autorizacion del médico genetista que haya indicado el estudio.
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

En el Hospital Infantil de Morelia se requiere realizar un estudio cientifico

gue permita averiguar la frecuencia de las malformaciones que se atienden en

el Hospital, también falta conocer los factores de riesgo, la evolucién clinica y

tiempo de estancia hospitalaria de los pacientes con malformaciones

congénitas.

Por lo que en esta tesis se pretende dar respuesta a las siguientes preguntas:

¢, Cuél es la incidencia por sexo y tipo de malformacién en los
recién nacidos ingresados en la UCIN del Hospital Infantil de Morelia

en el periodo de enero-diciembre del 20117

¢,Cuales son los factores de riesgo de malformaciones congénitas en
los pacientes ingresados de la UCIN del Hospital Infantil de Morelia con

diagnéstico de malformacion congénita?

¢Cuél es la evolucion clinica de los pacientes con anomalias

congénitas?

¢,Cual es el tiempo de estancia hospitalaria de los pacientes con

malformacion congénita?

30



JUSTIFICACION:

Magnitud del problema: Las malformaciones congénitas  son
alteraciones comunes en los recién nacidos. La Organizacion mundial de la
salud estima que cerca del 7% de las muertes neonatales son causadas por
anomalias congénitas. Existiendo lugares como en Europa donde la

mortalidad se eleva hasta un 25% por este tipo de patologias®.

Los defectos congénitos se encuentran entre las 10 principales causas
de mortalidad en México. Representan cerca del 10% de ésta. La frecuencia
de defectos congénitos mayores al nacimiento varia del 3 al 5% en los recién

nacidos vivos, la cual se eleva si se toma en cuenta los 6bitos y abortos?.

En un estudio realizado en la Ciudad de Le6n Guanajuato durante el
periodo enero 2007 a diciembre del 2010, la incidencia de malformaciones
congénitas fue de 5.5 por cada 1000 recién nacido vivos con defectos

congénitos?®.

Las malformaciones congénitas son causa frecuente de Hospitalizacion
en las Unidades de Cuidados Intensivos neonatales como lo reporta un estudio
realizado en el hospital Fray Antonio Alcalde de Guadalajara Jalisco en un

10.14% de la poblacion ingresada al servicio de UCINEX en esa unidad®.

Trascendencia: Las malformaciones congénitas son importantes debido
a la afectacion de la calidad de vida de los pacientes, a las familias y la

integracion a la sociedad.

Existen estudios sobre anomalias congénitas relacionados a factores de
riesgo y patrones de presentacion, sin embargo en nuestro hospital no existe

precedente de este tipo de estudio.

Con este estudio pretendemos analizar la frecuencia y la presentacion
de las anomalias congénitas en el servicio de Unidad de Cuidados Intensivos
neonatales del Hospital Infantii de Morelia institucibn que concentra a
pacientes de todo el estado de Michoacan. Con la finalidad de identificar los
factores de riesgo y poder realizar recomendaciones para mejorar la atencion

prenatal y una adecuada deteccién de las alteraciones congénitas mayores
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gue requieran una manejo oportuno por personal especializado que se reflejen

en el prondstico y calidad de vida de los pacientes.

Vulnerabilidad: Las malformaciones congénitas pueden prevenirse si se
conocen y disminuyen los factores de riesgo y en algunos casos si se detectan

oportunamente mejora su pronagstico.

Factibilidad: es factible la realizacion de este trabajo de investigacion
debido a que el hospital Infantii de Morelia  cuenta con una Unidad de
Cuidados Intensivos Neonatales que es centro de referencia  estatal de
pacientes con anomalias congénitas que requieren manejo  por un equipo
especializado conformado por médicos pediatras, neonatologos, cirujanos
pediatras, radidlogo, genetista y psicologia. Asi mismo cuenta con los
servicios de radiologia para la realizacion de ultrasonido y rayos X. y

procedimientos quirdrgicos necesarios para el diagndstico y manejo integral.

Como beneficio se puede promover la vigilancia epidemiolégica de las
anomalias congénitas en nuestro hospital que contribuya al registro de este tipo

de alteraciones en el estado de Michoacan.

Contribucion de la investigacion a la solucion del problema: Al obtener
con esta investigacion informacién sobre los frecuencia y los factores de riesgo
de las malformaciones se podra tener informacién cientifica para apoyar
programas de prevencién y diagnéstico oportuno que disminuya la frecuencia
de este problema y se otorgue una mejor calidad de vida con este tipo de

patologia.
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HIPOTESIS:

La frecuencia de malformaciones congénitas es mayor a lo reportado en
la literatura y los principales factores de riesgo son: herencia, enfermedades
de la madre y administracion de medicamentos en el primer trimestre del

embarazo.

33



OBJETIVO GENERAL

Analizar la frecuencia y factores de riesgo de las malformaciones

congénitas en pacientes de la Unidad de Cuidados intensivos neonatales del

Hospital Infantil de Morelia durante el periodo enero a diciembre del 2011.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

Determinar la incidencia por sexo y tipo de malformacion en los
recién nacidos ingresados en la UCIN del Hospital Infantil de Morelia

en el periodo de enero-diciembre del 2011

Identificar los factores de riesgo de malformaciones congénitas en los
pacientes ingresados de la UCIN del Hospital Infantil de Morelia con

diagnéstico de malformacion congénita.

Describir la evolucion clinica de los pacientes con anomalias

congénitas.

Estimar el tiempo de estancia  hospitalaria de los pacientes con

malformacion congénita.
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MATERIAL Y METODOS.

Disefio del estudio: estudio observacional, retrospectivo, descriptivo y

transversal.

Poblacion de estudio: Se incluyeron a todos los pacientes con
diagnostico de malformacion congénita de cualquier género que ingresaron al
servicio de Unidad de cuidados intensivos neonatales del Hospital Infantil de
Morelia “Eva Samano de Lopez Mateos” en el periodo comprendido de enero a

diciembre del 2011. Con edad menor a 28 dias de vida.

Tamafo de la muestra: fueron incluidos 64 pacientes con diagndstico
de malformacion congénita en el periodo comprendido enero a diciembre del
2011.

Definiciébn de las unidades de observacion: la informacién se tomé
directamente de los expedientes clinicos de los pacientes ingresados al
servicio de Unidad de Cuidados Intensivos neonatales con diagndstico de

malformaciones congénitas.

A los pacientes con malformaciones congénitas mayores se les realizd
basqueda de otras malformaciones por estudios de imagen como son

anomalias cardiacas, renales y descartar asociacion VATER.
Criterios de inclusioén.

e Todo Recién nacido de ambos géneros con diagnéstico de
malformacion congénita que haya ingresado a la UCIN del
Hospital Infantil de Morelia en el periodo comprendido de enero
a diciembre del 2011,

Criterios de exclusion
¢ Ninguno
Criterios de eliminacion:

e Pacientes con expediente clinico incompleto.
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DEFINICION DE VARIABLES Y UNIDADES DE MEDIDA:

Variable Definiciéon Tipo de | Medicién de la variable
Variable
Descripcion del | cualitativa
Tipo de | 6rgano o tejido Se registrara la presencia de
malformacion | que tiene malformaciones de tipo:
alteracion Cardiacas, gastrointestinales,
congeénita. osteomusculares, genitourinarias,
cromosomopatias, sistema
nervioso central
Factores de | Circunstancias | cualitativa | Edad materna mayor de 35 o
riesgo de | asociadas a la menor de 20 afos,
malformacion | presencia de Enfermedades maternas previas
alteraciones del al embarazo como: Diabetes
producto mellitus, Hipertension, epilepsia,
durante el ingesta de farmacos durante el
embarazo. embarazo: anticomiciales,
hipoglucemiantes,antihipertensiv
0s, antimetabolitos, consumo
de alcohol o] tabaco.
Consanguinidad y herencia.
Evolucién Curso de la | cualitativa | Egreso del paciente por mejoria, ,
clinica enfermedad traslado o defuncion.
durante la
estancia
hospitalaria
Tiempo de | EI tiempo que NUumero de semanas que el
estancia recibié atencion | Cuantitativ | paciente estuvo hospitalizado.
hospitalaria | médica. a

Métodos e instrumentos de recoleccion de informacion:

La recoleccion de datos fue llevada a cabo por la tesista, obtenida de

la revision de los expedientes clinicos de los pacientes

con diagndstico de

malformaciones congénitas y plasmadas en la hoja de recoleccion de datos

previamente establecida.

El diagnostico de
evaluacion clinica de los recién nacidos,

como son: radiografia de

torax,

malformacion congénita

radiografia de

fue basado en la

la realizacion de estudios de imagen

abdomen, ultrasonido
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abdominal. Los pacientes con sospecha de cromosomopatia fueron testados

con cariotipo.

Andlisis estadistico

Por tratarse de un estudio descriptivo las variables cualitativas se
analizaron mediante estadistica descriptiva (frecuencia, porcentaje y razon).
Para las variables cuantitativas se midieron medidas de tendencia central

(media, desviacidn estandar). Se utilizo el programa Microsoft Exel®.

Aspectos éticos: esta fue una investigacion sin riesgo para los
pacientes que participaron en ellaya que es un estudio retrospectivo que
Unicamente requirié consultar el expediente de los pacientes. En todos los
casos se respetd el aspecto de anonimato y confidencialidad de los resultados
del trabajo apegandose a lo establecido en el reglamento de investigacion de la
Ley general de salud y en la declaracion de Helsinki de la Asociacion Médica
Mundial.
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RESULTADOS

Durante el periodo enero-diciembre del 2011 se admitieron 285 pacientes en la
Unidad de Cuidados intensivos neonatales del Hospital Infantil de Morelia con
edad menor a 28 dias de vida extrauterina de los cuales se identificaron a 64
pacientes con anomalias congénitas lo que representa un 22.8% de la

poblacidn hospitalizada en dicha Unidad, como se muestra en la grafica 1.

Grafica 1: Incidencia de la malformacién congénita en la UCIN

con malformacion

M sin malformacion

La distribucion de las anomalias congénitas por género durante el
periodo de enero a diciembre del 2011 fue de 42 pacientes masculinos con
un 65.6%, 21 pacientes del género femenino  que representa 32.8% y 1
paciente 1.5% con genitales ambiguos como se muestra en la tabla 1 vy
grafica 2. Con una razon de 2 pacientes masculinos por 1 paciente del

género femenino.
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Tabla 1: Distribucion de malformaciones congénitas por género n=64

Sexo NUm. de casos Porcentaje
Masculino 42 65.6%
Femenino 21 32.8%
Genitales ambiguos 1 1.5%

Total 64 100%
Gréfica 2: Distribucién de malformaciones congénitas por género, n=64

1.5%

= masculino
H femenino

Genitales ambiguos

Las malformaciones congénitas mas frecuentes fueron la atresia
esofégica (10 /64), malformacién ano rectal (10/64), atresia intestinal (9/64),
gastrosquisis (5), seguida de las cardiopatias: comunicacién interauricular
(5/64), comunicaciéon interventricular (5/64), sindrome de Down (5/64),
persistencia de conducto arterioso (4/64), malformaciones osteo musculares

micrognatia (4), cuello corto (4) como se muestra en la tabla nimero 2.
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Tabla 2. Anomalias Congénitas en el Hospital Infantil de Morelia durante el
periodo enero a Diciembre del 2011.

Anomalia congénita No de casos Porcentaje
Atresia esofégica 10 9.8
Malformacion ano rectal 10 9.8
Atresia intestinal 9 8.8
Gastrosquisis 5 4.9
Comunicacion interauricular 5 4.9
Comunicacion interventricular 5 4.9
Sindrome de Down 5 4.9
Persistencia de conducto arterioso 4 3.9
Micrognatia 4 3.9
Cuello corto 4 3.9
Pliegue simiano 4 3.9
Hipospadias 3 2.9
Hidrocefalia 3 2.9
Onfalocele 3 2.9
Extrofia vesical 2 1.9
Displasia del desarrollo de la cadera 2 1.9
Ventriculo derecho hipoplésico 2 1.9
Geno varo bilateral 2 1.9
Microftalmia 2 1.9
Polidactilia 2 1.9
Enfermedad de Hirsprung 1 0.9
Artrogriposis 1 0.9
Estenosis hipertréfica del piloro 1 0.9
Hidronefrosis 1 0.9
Hidrocele 1 0.9
Micropene 1 0.9
Agenesia de pene 1 0.9
Criptorquidia 1 0.9
Ambigluedad de genitales 1 0.9
Teratoma quistico de ovario 1 0.9
Labio y paladar hendido 1 0.9
Atresia tricuspidea 1 0.9
Comunicacion an0mala de venas pulmonares 1 0.9
Mielomeningocele 1 0.9
Agenesia de cuerpo calloso 1 0.9
Oligodactilia 1 0.9
Total 102 100%
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MALFORMACIONES POR APARATOS Y SISTEMAS

Las malformaciones congénitas detectadas en el Hospital Infantil durante el
periodo comprendido de enero a diciembre del 2011, corresponden el 81.3 %
(83/102) a malformaciones mayores y el 18.6% (19/102) a malformaciones

menores como se observa en la tabla nimero 3.

Por aparatos y sistemas encontramos mayor afectacion del aparato
gastrointestinal 40 (62.5%) seguida por el sistema musculo esquelético con
22 anomalias congénitas 34.3% y en tercer lugar las cardiopatias 18 con

28.1% como se muestra en la tabla y la grafica numero 3.

Tabla 3: Frecuencia de malformaciones por aparatos y sistemas n: 64.

Sistema mayores menores Total Porcentaje
Digestivo 40 40 62.5%
Osteomuscular 3 19 22 34.3%
Cardiopatias 18 18 28.1%
Genitourinarias 12 12 18.7%
Sindrome de Down 5 5 7.8%
S.N.C. 5 5 7.8%
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Malformaciones congénitas por aparatos y sistemas.

70.00%
62.50%

60.00% -

50.00% -

40.00% - 3430%

28.10%

30.00%

20.00%
7.80%

10.00%

0.00%

De las anomalias congénitas del aparato digestivo las atresias esofagicas
se presentaron en 10 pacientes (25.%), malformaciones ano rectal en 10
(25.%), atresia intestinal en 9 (22.5%), gastrosquisis 5 (12.5%), onfalocele
3 (7.5%), Enfermedad de Hirsprung 1 y estenosis hipertréfica del piloro 1
(2.5%). Labio y paladar hedido 1 (2.5%). Como se aprecia en la tabla n.4.

Tabla numero 4: Malformaciones del tubo digestivo n=40
Malformacion ndamero porcentaje
Atresia esofagica 10 25%
Malformacion ano rectal 10 25%
Atresia intestinal 9 22.5%
Gastrosquisis 5 12.5%
Onfalocele 3 7.5%
Enfermedad de Hirsprung 1 2.5%
Estenosis hipertrofica del piloro 1 2.5%
Labio y paladar hendido 1 2.5%
Total 40 100%
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Grafica 3: malformaciones gastrointestinales n=40

anomalias gastrointestinales
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atresia malformacién Atresia gastrosquisis  Onfalocele otros

esofagica ano rectal intestinal

La cardiopatias mas frecuentes fueron la Comunicacion interauricular y
la comunicacion interventricular en 5 casos (27.7%) respectivamente. Seguida
por la persistencia de conducto arterioso en 4 pacientes (22.2%), en menor
proporcién: ventriculo derecho hipoplasico en 2 pacientes (11.1%), atresia
tricuspidea y comunicacion andmala de venas pulmonares en 1 paciente

respectivamente. Como se aprecia en la tabla y gréfica 4.

Tabla 4: cardiopatias congénitas n=18

Tipo de cardiopatia NUumero porcentaje
Comunicacion interauricular 5 27.7
Comunicacion interventricular 5 27.7
Persistencia de conducto arterioso 4 22.2
Ventriculo derecho hipoplasico 2 11.1
Atresia tricuspidea 1 5.5
Comunicacion andmala de venas pulmonares 1 55
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Grafica 4: Las cardiopatias congénitas n=18
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FACTORES DE RIESGO

Los factores de riesgo asociados mas frecuentes fueros los
antecedentes de malformaciones en la familia ( herencia) 14% (9/64),
hipertension arterial 10.1% (7/64) y en menor frecuencia las toxicomanias,
diabetes gestacional y el polihidramnios como se muestra en la tabla y grafica

ndmero 5.
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Tabla n. 5 factores de riesgo asociado a malformaciones congénitas

Factor de riesgo N. de casos Porcentaje
Malformaciones en la familia 9 14.0
Hipertension arterial 7 10.9
Polihdiramnios 3 4.6
Diabetes mellitus 2 3.1
antihipertensivos 2 3.1
Asma 1 15
Miomatosis uterina 1 1.5
anticomiciales 1 1.5
esteroide 1 1.5
Insulina 1 15
Oligohidramnios 1 1.5
Alcoholismo 1 15
Tabaquismo 1 15

Gréfica n. 5: Factores de riesgo asociados a malformaciones congénitas
n=64

14.007

10.96%

4.60%

3.10%3.10%

RS 9
NG & 1.50%
(<'2><° (\6 \ .
& & > e )
> \Qe & N \?'Q 'b@ © \'?}Q' &L o
A N O Y P S
N NS N N S &Y N\ &
NS & & g ®
? °© > & 4 Nl
< e K
(('\\O

45



EDAD MATERNA

La edad materna mas frecuente relacionada a malformaciones
congénitas en los recién nacidos ingresados a la UCIN del Hospital Infantil de
Morelia en el periodo comprendido de enero a diciembre del 2011 fue la edad
de 20 a 35 afos de edad (42) 65.6% y en menor frecuencia las mayores de 35

afios de edad (8) como se observa en la tabla y grafica numero 6.

Tabla nidmero 6: edad materna

Edad Numero Porcentaje
<20 14 21.8%
20 -35 42 65.6%
>35 8 12.5%
Total 64 100%

Gréafica nUmero 6: Edad materna
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EVOLUCION DEL PACIENTE

De los 64 pacientes que se detectaron con malformaciones congénitas en la
UCIN el 79.6% (51/64) egresaron por mejoria, 18.7% (12/64) de los
pacientes fallecieron y 1 solo paciente fue trasladado a otra institucién. Sin
embargo durante su estancia se presentaron varias complicaciones, donde la

mas frecuente fue la sepsis. Como se observa en la tabla y gréfica 7.

Tabla n. 7: Evolucion del paciente con malformaciones congénitas.

Evolucion NUmero Porcentaje
Mejoria 51 79.6%
Defuncion 12 18.7%
Traslado 1 1.5%
Total 64 100 %

Gréafica nUmero 7.

EVOLUCION DEL PACIENTE CON MALFORMACION CONGENITA

evolucion del paciente

1.5%

1 Mejoria
H Defuncidn

Traslado
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COMPLICACIONES DE LOS PACIENTES QUE FALLECIERON

La complicacion mas frecuente en los pacientes con malformaciones
congénitas en la UCIN fue la sepsis, seguida por Neumonia y el neumotérax
como complicacion de la ventilacion mecénica .como se observa en la tabla y

grafica numero 8.

Tabla n. 8 complicaciones en los pacientes con malformaciones que fallecieron
n=12

Complicacion Numero %

Sepsis 10 83.3
Neumonia 6 50.0
Neumotorax 3 25.0
Insuficiencia cardiaca 2 16.6
Atelectasia 2 16.6
Hemorragia pulmonar 1 8.3
Desequilibrio hidro electrolitico 1 8.3
Derrame pleural 1 8.3
Dehiscencia de la anastomosis 1 8.3
Fistula traqueo esofagica post plastia 1 8.3

Gréfican. 8 complicaciones de los nifios con malformaciones congénitas
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TIEMPO DE ESTANCIA INTRAHOSPITALARIA

El tiempo de estancia fue desde 1 hasta 56 dias con un promedio de

estancia intrahospitalaria de 17.8 dias. Como se muestra en la tabla n. 8.

Tabla n.9 tiempo de estancia intrahospitalaria

Tiempo Numero Porcentaje
ler semana 18 28.1%
2da semana 14 21.8%
3er semana 10 15.6%
4ta semana 7 10.9%
5ta semana 7 10.9%
6ta semana 4 6.2%
7ma semana 2 3.1%
8va semana 2 3.1%
Total 64 100%

Grafica n. 9 Estancia intrahospitalaria de pacientes con malformaciones
congénitas.
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DISCUSION

En el presente estudio la incidencia de malformaciones congénitas fue
de: 22.8 por cada 100 pacientes atendidos en la UCIN. Mayor a lo reportado
en el estudio realizado en la Ciudad de Guadalajara que reporté 10.1 por cada
100 pacientes; debido posiblemente a que el Hospital Infantil de Morelia es
un Hospital de referencia estatal de recién nacidos con malformaciones

congénitas que requieren manejo quirdrgico.

En nuestro estudio encontramos que el género masculino es mas
afectado que el femenino en un 65.6% de los recién nacidos detectados con
malformaciones congénitas en la UCIN lo que es similar a lo reportado en la
literatura y a los estudios que se han realizado en otros estados del pais como

colima, Sinaloa, Guadalajara, Instituto nacional de Pediatria. 2% 2® 2

En relacién al tipo de malformacion mas frecuente en nuestro Hospital
ocupod el primer lugar la atresia esofagica y las malformaciones ano rectales,
ocupando la atresia esofdgica tipo Ill el 100%, seguida por la atresia
intestinal, debido a que el Hospital Infantil es un centro de referencia a nivel
estatal de malformaciones congénitas que requieren de intervencién quirdrgica
como son las de tubo digestivo. Lo que difiere de otros estudios donde el labio
paladar hendido ocupa el primer Lugar, hidrocefalia y la gastrosquisis en tercer
lugar®, La microtia, labio y paladar hendido y sindrome de Down*!, pasando la
atresia esofagica hasta el quinto lugar. O en el estudio de Ignacio Zarate (32)
donde las patologias 6ticas ocupan el primer lugar.( Colombia). En un estudio
realizado en Guadalajara con 178, 394 neonatos sefala a las malformaciones
de tegumentos en primer lugar, las del sistema nervioso central en segundo

lugar y las del sistema musculo esquelético en tercero.

Incluyendo las malformaciones por aparatos y sistemas del aparato
digestivo fueron las mas frecuentes seguidas por las osteomusculares y las

cardiopatias congénitas.

Los factores de riesgo mas frecuentes en nuestro estudio fueron el
antecedente familiar de malformaciones. Antihipertensivos en segundo lugar,

polihidramnios y diabetes mellitus. EIl incremento en la hiperglucemia fue
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asociado con la presentacion de anomalias congénitas en general y con
anomalias gue involucren varios Organos Yy sistemas ( corazon,

musculoesquéletico y sistema nervioso central) %°.

En nuestro estudio no hubo asociacion con consumo de alcohol o
drogas durante el embarazo nila consanguinidad a diferencia de lo reportado
por el estudio realizado por Franczine y Pascale ** donde estos factores fueron

los mas asociados a malformaciones congénitas en un Hospital de Lebanon.

La edad materna mas frecuente en este estudio fue la de 20 a 35 afios
de edad; difiriendo de lo reportado en un estudio en Costa Rica (M de la Paz

Barboza °*°

y un estudio ecuatoriano de la red ECLAMC (Dr. German
Montalvo)®' donde la edad materna maés frecuente fue mujeres mayores de 35

afnos).

La evolucion de los pacientes fue de 79.6% hacia la mejoria, egresando
un alto porcentaje en la primer semana de vida, un 18.7% fallecio (12/64)
mayor a lo reportado en otros estudios, como el realizado en una unidad
neonatal de tercer nivel en Pakistan en el 2010 (°) donde se reporta
mortalidad del 8.3% relacionado al tipo de malformacién como fue en nuestro
estudio donde el 50% (6/12) tenian malformaciones digestivas que requerian
intervencién quirdrgica, larga estancia intrahospitalaria donde se presentaron
complicaciones como sepsis. En segundo lugar cardiopatias congénitas
complejas (4/12) y en un 75% malformaciones multiples (8/12). Encontrando a
la sepsis y a la neumonia como las principales complicaciones durante la
estancia intrahospitalaria, posiblemente relacionado con el tiempo de estancia
siendo las malformaciones digestivas las que presentan mayor tiempo de

estancia
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CONCLUSIONES

e La incidencia de malformacion  congénita en la UCIN
corresponde a 1 de cada 5 ingresos.

e El sexo mas afectado fue el masculino con un 23% mas en
relacion a las nifas.

e Los aparatos mas afectados fueron el digestivo, osteomuscular y
cardiovascular.

e Encontramos ala atresia de esofago, las malformaciones
anorrectales, la atresia intestinal, seguida por gastrosquisis,
comunicacion interventricular, comunicacion interauricular,
micrognatia y cuello corto como las malformaciones mas
frecuentes.

e Los principales factores de riesgo asociados fueron la herencia,
hipertension arterial sistémica, polihidramnios, diabetes mellitus y
uso de antihipertensivos.

e La mayoria de los pacientes con malformaciones fueron dados
de alta por mejoria y la mortalidad fue cercana al 20%.

e La causa de la muerte en la mayoria de los pacientes fue
asociada a sepsis y neumonia.

e El promedio de estancia intrahospitalaria mas frecuente no fue

mayor a 2 semanas.
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RECOMENDACIONES

1.- Realizar un estudio prospectivo en los Pacientes egresados por mejoria

para valorar y auxiliar en mejorar la calidad de vida.

2.- Esimportante que los sistemas de salud continlen y ejerzan programas de
medicina preventiva paran la identificacion de mujeres en edad fértil que
tengan factores de riesgo para tener hijos con malformaciones congénita y
sean atendidas de manera oportuna y sus hijos referidos a un centro

especializado.
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ANEXO:
Anexo 1: formato de captacion de datos
MALFORMACIONES CONGENITAS DE LA UCIN HIM

Nombre

Fecha de nacimiento

sexo edad gestacional ___ peso

tipo de malformacién

Fecha de ingreso:

fecha de egreso

Motivo de egreso:

Madre: Edad

Toxicomanias
Tabaquismo alcoholismo drogas:
Padecimientos  de la madre |

1) Diabetes 2) hipertensién 3) epilepsia  4)otras
Antecedentes: a) consanguinidad

b) Malformaciones congénitas en la familia

cuales:
Gestacion
Complicaciones
- Infecciones urinarias - cervicovaginitis
- Diabetes - preeclampsia
Ultrasonido: trimestre
Reporte:  normal
alteracion: malformacion polihidramnios oligohidramnios
Medicamentos: anticonceptivos orlaes fenitoina
antihipertensivos otros: Radiaciones

57



ANEXO 2: GLOSARIO

Malformacion: Es la formacion deficiente de tejido que resulta de un

desarrollo anormal y de origen intrinseco.

Deformacién: Es originada por fuerzas mecénicas alteradas en un tejido

normal puede ser de origen intrinseco o extrinseco.

Desorganizacion o ruptura: es un defecto morfolégico resultado de la

alteracion de un tejido previamente normal es de origen extrinseco.

Displasia: Es la organizaciébn anormal de células que origina una
alteracion morfolégica. (2) (17) (24) (25)

Cuando coexisten 2 o mas malformaciones pueden dar lugar a alguna de las

siguientes situaciones:

Secuencia: conjunto de anomalias multiples derivados de un primer trastorno

conocido.

Sindrome: conjunto de anomalias multiples y relacionadas patogénicamente.

Como sindrome de Down.

Asociacion: Dos o mas defectos no debidos al azar o aun sindrome como son
asociacion. VATER. Defectos vertebrales, ano imperforado, atresia esoféagica ,
fistula traqueoesofagica, defectos cardiacos , displasia radial y renal.. WARG:
tumor de wilms, aniridia,y hemihipertrofia. ASOCIACION CHAR GE: coloboma,

cardiopatia, atresia de coanas y retraso en el crecimiento y desarrollo. ( 10,

Malformaciones mayores: son aquellas que alteran la funcién normal o

acortan la esperanza de vida.

Defectos o malformaciones menores: son aquellas que tienen Unicamente

trascendencia estética ya que las funciones se mantienen conservadas. 10
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