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ARTICULO ORIGINAL

Frecuencia de anomalias congénitas en el
Instituto Materno Infantil de Bogota

Herbert Garcia *, Gustavo Andrés Salguero ?, Jeffer Moreno ?,
Clara Arteaga 2, Alejandro Giraldo @

lInstituto de Genética, Universidad Nacional de Colombia, Bogot4, D.C., Colombia.
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Se analizaron 5.686 nacimientos (5.597 vivos y 89 muertos) correspondientes a dos series
realizadas entre los meses de octubre de 1997 y abril de 1998 y de julio a noviembre de 2000
(12 meses) en el Instituto Materno Infantil de Bogota. Se detectaron anomalias congénitas en
4,4% de los recién nacidos vivos y en 7,8% de los mortinatos. Las anomalias mayores
constituyen el 69% de todas las anomalias y se encuentran en 3% de los recién nacidos vivos.
Las anomalias moderadas son el 31% de todas las anomalias y se detectaron en 1,4% de los
recién nacidos vivos. Los recién nacidos con anomalias mayores, en comparacién con los
controles, registran una mayor mortalidad al momento del alta hospitalaria (p=0,0001), menor
peso promedio al nacer (p=0,003) y antecedentes de anomalia en la familia (p=0,0001). Las
anomalias moderadas estan asociadas Unicamente con antecedentes de anomalias familiares
(p=0,0001). Las anomalias congénitas muestran una frecuencia en nuestro medio semejante
a las de otros estudios del pais y del exterior, aunque, individualmente, algunas anomalias
muestran variaciones significativas en sus frecuencias que pueden deberse a sobre o
subregistros o a diferencias metodoldgicas en su deteccion.

Palabras clave: anomalias congénitas, malformaciones, deformaciones, defectos congénitos,
vigilancia epidemioldgica, monitorizacion.

Frequency of congenital anomalies at the Instituto Materno Infantil, Bogota, Colombia

At the Instituto Materno Infantil (IMI) in Bogoté (Colombia), 5,686 births (5,597 live births and 89
stillbirths) were analyzed during two periods: from October, 1997, to April, 1998, and from July
to November, 2000 (12 months). Congenital anomalies were detected in 4.4% of live newborn
babies and in 7.8% of stillbirths. Major anomalies corresponded to 69% and mild anomalies to
31% (3% and 1.4% of all live births, respectively). The newborn babies with major anomalies,
in comparison to the normal controls, had higher mortality at hospital discharge (p=0.0001),
lower average birth weight (p=0.003), and family history of congenital anomalies (p=0.0001).
The only significant association for mild anomalies was with family history of congenital
anomalies (p=0.0001). The frequency of congenital anomalies was similar to that in other
studies, although certain kinds of anomalies showed noticeable frequency differences. This
may bea consequence of differences in record keeping or in detection methods.

Key words: congenital anomalies, malformations, deformations, birth defects, epidemiological
surveillance, monitoring.
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La tasa de mortalidad infantil (TMI) en Colombia
se ha estimado segun diferentes metodologias.
Para 1994, segun las cifras de mortalidad del Dane
y el censo de 1993, se calculé la TMI en 34,15%,
cifra que mostré un importante descenso (23%)
con respecto a 1985 (44,24%) (1). Por otra parte,
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por medio de encuestas realizadas con muestras
probabilisticas en mujeres en edad fértil, se ha
estimado la TMI en 44% para el quinquenio 1975-
1980y en 21% para el quinquenio 1995-2000, lo
gue ha mostrado una disminucion de mas del 50%
en esos 25 afios (2). Las anteriores cifras, aunque
discrepantes, muestran una definida tendencia a
la baja. Esta disminucion en las TMI genera
cambios importantes en las causas. Las
anomalias congénitas estan entre las cinco
primeras causas de mortalidad en menores de un
afio en varios paises en desarrollo. En los paises
desarrollados son la primera o segunda causa de
mortalidad infantil (3). En Estados Unidos, la
mortalidad por anomalias congénitas ha
aumentado de 7% en 1916 a 21% en 1988. Desde
entonces, es la primera causa de mortalidad
infantil, seguida de las condiciones relacionadas con
la prematurez y el sindrome de muerte subita (4).

La evidencia disponible sefiala que la prevalencia
y la carga potencial de los desérdenes congénitos
en la salud publica de los paises en desarrollo es
elevada y en algunas instancias mayor que en
los paises desarrollados. Los paises latino-
americanos, en los que la mortalidad infantil ha
caido por debajo de 50/1.000, las anomalias
congénitas ocupan el tercer puesto y han adquirido
significacién como problema de salud publica.

Las anomalias congénitas y los trastornos
hereditarios son los responsables de 19% de las
muertes en las unidades de cuidados intensivos
pediatricos (5). Asi mismo, se ha observado que
entre las causas de muertes posneonatales (28-
364 dias) de nifios de méas de 500 g de peso al
nacimiento, las condiciones genéticas ocupan el
segundo lugar (20%), después de la muerte stbita
(47%) y seguidas por las condiciones relacionadas
con prematurez (11%) e infecciones (9%) (6).

Se ha estimado que el costo del tratamiento y
manejo de las anomalias congénitas en Estados
Unidos sobrepasa anualmente los US$6 mil
millones, sin incluir costos no médicos que cubren
las familias (7).

Es de igual importancia en nuestro medio
considerar la carga familiar que representa un nifio
con anomalias congénitas, no sélo desde el punto
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de vista médico sino psicoldgico. Se crea estrés
familiar por miedo a la estigmatizacion, a la falta
de cobertura de las EPS vy, en algunos casos, a
la dificultad para entender adecuadamente la
informacién acerca de la anomalia del hijo
afectado, lo cual contribuye al manejo inapropiado
de estos nifios.

Al analizar 56 causas de mortalidad infantil en
Colombia, las anomalias congénitas que se
encontraban en el séptimo lugar en la década de
1970 suben al cuarto lugar en la década de 1980
y al tercer lugar en 1994 (1). Esto se hace méas
evidente por la disminucién de la mortalidad debida
a causas infecciosas y el empleo de mejores
métodos de diagndstico. Por otra parte, el
indicador de carga de la enfermedad 'afios de vida
saludables perdidos’ (AVISA) muestra, para toda
la poblacion colombianay paratodas las edades,
un quinto lugar para las anomalias congénitas,
después de homicidio y violencia, afecciones
perinatales, accidentes de transito y enfermedad
isquémica cardiaca, que ocupan los primeros
cuatro lugares (8). Lo anterior indica la particular
importancia de conocer la frecuencia y los
factores de riesgo asociados con la ocurrencia
de las anomalias congénitas en el pais y en las
principales ciudades. En Bogot4, las anomalias
congénitas son la segunda causa de mortalidad
infantil desde mediados de la década de 1980y
la primera causa de AVISA en menores de cinco
afios (9).

Los sistemas de vigilancia epidemioldgica
contindan siendo muy eficaces para conocer
aspectos médicos, genéticos y epidemiolégicos
de las anomalias congénitas y han permitido
disefiar programas de prevencion y de
rehabilitacion (10).

En la mayoria de los paises europeos y en
particular los pioneros en establecer sistemas de
vigilancia epidemiol6gica, lainformacién sobre las
anomalias congénitas es obligatoria. Esta se
obtiene a partir de las historias de los nacimientos,
gue son hospitalarios practicamente en su
totalidad, asi como de otros registros médicos en
diferentes edades (11-13).

A partir de 1974, los sistemas de vigilancia
epidemioldgica de varios paises fueron agrupados
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por la International Clearinghouse for Birth Defects
Monitoring Systems (ICBDMS) con el fin de
homologar los diferentes métodos de clasificacion
y analisis de las anomalias congénitas, agilizar
el intercambio de informacién y permitir su
comparacion (14,15).

Posteriormente surge, ademas, el EUROCAT,
agrupacion de la Comunidad Econémica Europea
que cobija especificamente a los sistemas de
vigilancia de ese continente (16,17). La ICBDMS
y el EUROCAT realizan actividades conjuntas y
reuniones periddicas (18).

Por otra parte, el Centro de Control de
Enfermedades de Atlanta inicié en 1967 el
Programa de Defectos Congénitos del Area
Metropolitana de Atlanta (MACDP), el primero de
dos programas independientes que buscan
estudiar el problema de las anomalias congénitas
en ese pais.

En 1967 se inicid el Estudio Colaborativo
Latinoamericano de Malformaciones Congénitas
(ECLAMC), el cual en diferentes épocas ha
cubierto 12 paises, incluido Colombia (19,20), que
evalla aproximadamente el 1% de los nacimientos
de cada pais. En México, el Registro y Vigilancia
Epidemiolégica de Malformaciones Congénitas
Externas (RYVEMCE) cubre aproximadamente el
2% de los nacimientos para ese pais (21).

En Colombia, en 1992 se propuso el programa de
Vigilancia Epidemiol6égica y Registro de
Anomalias Congénitas de Colombia (VERACC)
como iniciativa del Instituto Nacional de Salud,
con base y con autorizacién del ECLAMC, el cual
cubria varias ciudades, pero al cabo de dos afios
se suspendieron sus actividades. Actualmente se
carece de un registro sisteméatico en nuestro pais.
No obstante, nuestro grupo consideré importante
realizar en dos ocasiones (de octubre de 1997 a
abril de 1998 y de julio a noviembre de 2000) el
registro de series de nacimientos, para observar
en esos dos periodos el comportamiento
epidemiolégico de las anomalias congénitas en
el Instituto Materno Infantil de Bogotéa, centro
hospitalario de los Departamentos de
Ginecobstetricia y Neonatologia de la Facultad de
Medicina de la Universidad Nacional de Colombia.

ANOMALIAS CONGENITAS EN EL IMI

Materiales y métodos

El VERACC al igual que el ECLAMC recoge
informacién de nacimientos hospitalarios, cuyos
datos se obtienen segun un manual operacional
en dos modalidades complementarias (19). Una
de casos y controles que indaga multiples
variables y busca factores de riesgo y otra de
monitorizacion o de cohorte, que averigua datos
basicos y busca Unicamente frecuencias.

Los datos familiares y los factores de riesgo se
obtuvieron de médicos genetistas, pediatras o
médicos internos y directamente de las madres
de los nifios, tanto en los casos como en los
controles.

Se definieron los casos como los recién nacidos
hospitalarios vivos o muertos mayores de 500 g,
con anomalias congénitas clinicamente
detectables y los controles como los recién
nacidos vivos mayores de 500 g, del mismo sexo
y sin anomalias congénitas, que nacieron
inmediatamente después del nifio con anomalias.

La descripcion de esas anomalias y demas
aspectos pertinentes se hizo segun lo indicado
en el manual operacional. Se tuvo especial
atencion en anotar todos los datos de los libros
de partos, con el fin de obtener la informacion de
base completa sobre todos los recién nacidos y
asi elaborar los informes mensuales de
nacimientos, que constituyen el denominador de
todas las variables del andlisis.

Para la clasificacion general de las anomalias se
utilizé6 la Clasificacién Internacional de
Enfermedades (CIE-9) , modificada por la British
Paediatric Association (22), la cual es
practicamente la misma que se utiliza actualmente
en el registro de anomalias congénitas de Nueva
York (23), basada en sistemas, pero que también
incluye criterios anatémicos y etiolégicos; éstos
aseguran validez epidemioldgica mundial vy,
ademas, categorizacion, aunque no se logre una
descripcién exacta. Se codificé hasta con dos
digitos adicionales a las categorias principales
(cinco digitos).

Se tuvieron en cuenta las definiciones Spranger
(24) y Opitz (25,26) para calificar todas las
anomalias congénitas con sus diferentes
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modalidades: malformaciones, deformaciones,
disrupciones y displasias, asi como conjuntos de
anomalias congénitas: secuencias, sindromesy
asociaciones.

Adicionalmente, se definieron como anomalias
mayores las alteraciones estructurales con un
compromiso estético y funcional importante, que
requieren un manejo meédico-quirurgico
especializado, como la comunicacion inter-
ventricular, el labio hendido y la displasia de
cadera.

Las anomalias moderadas son aquellas
malformaciones que indican cierta alteracion en
la formacion de una estructura, se originan durante
la organogénesis y se expresan como fenémenos
de todo o nada. Pueden indicar o no alteraciones
en otras estructuras asociadas, pero sin un
compromiso funcional o estético importante; no
necesitan manejo médico-quirdrgico o se corrigen
facilmente por cirugia estética, por ejemplo, los
apéndices y fositas preauriculares, las polidactilias
preaxiales pediculadas y las mamilas super-
numerarias (26-28).

No se registraron en forma independiente en el
estudio los nifios con anomalias menores, las
cuales son variables continuas del desarrollo y
de lafenogénesis, que pueden ser de tipo étnico
o de caracter familiar, tales como el epicanto, los
pliegues transversos de las manos y las
clinodactilias leves del quinto dedo, y que pueden
presentarse en asociacién con anomalias
mayores o0 con patrones de anomalias
(asociacion, secuencia, sindromes) y son
importantes como sugestivas de la presencia de
estas alteraciones. Sin embargo, cuando se
observan en forma aislada y sin asociacién con
anomalias mayores o moderadas no tienen
significado clinico. Por esta razén, no se
consideraron en el presente estudio (24,27).

Aunque cualquier rasgo es el resultado de la accion
combinada de factores genéticos y ambientales,
se clasificaron los defectos congénitos segun
el catédlogo de McKusick (Mendelian Inheritance
in Man) (29), en las siguientes categorias:
monogénicos (MG); multifactoriales o determinados
por poligenes y factores ambientales (MF);
esporadicos o de ocurrencia casual (ES);
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cromosoémicos (CR) y heterogéneos (HT), asi
como aquéllos con evidencia de herencia
monogénica, pero que pueden ser de origen
esporadico o de origen ambiental o teratogénico.

Para la inclusién de algunas anomalias como la
displasia congénita de la cadera, se consideraron
solo aquéllas en que la cadera fuera luxable (signo
de Ortolani y de Barlow), se descartaron el click,
y las asimetrias de pliegues. Se consideraron los
apéndices preauriculares tanto sésiles como
pediculados. El sindrome de Down se registré con
el criterio clinico Unicamente, aunque la mayoria
de los casos fueron confirmados por cariotipo.

Se clasificaron como senos dérmicos pilonidales
0 sacrococcigeos aquéllos sin evidencia clinica
de comunicacién con el espacio subaracnoideo y
sin otros hallazgos relacionados. Para el pie equino
varo, se descarté que la deformacion fuera
posicional y que no redujera de manera activa.

El Grupo de Genética recibié la informacién
mensualmente, revisandola para controlar errores
e inconsistencias y archivandola en computadores
por medio de base de datos en Access”. Los
analisis estadisticos se realizaron con el programa
Stata” 6.0.

Se analizaron las siguientes variables: peso, en
las modalidades peso total, bajo peso (<2.500 g),
muy bajo peso (<1.500 g); situacién del paciente
al ser dado de alta: vivo o muerto; sexo:
masculino, femenino o ambiguo; presentacion:
cefalica, podalica u otra; parto: vaginal, cesarea,
otro; antecedente de aborto; gravidez; edad
materna; edad paterna; consanguinidad;
antecedente de anomalias congénitas en la familia
e ingestion de vitaminas periconcepcional. Con
respecto al primer trimestre de la gestacion, se
registraron los antecedentes de enfermedades
agudas (incluida la gripa), inmunizaciones durante
el embarazo, enfermedades crénicas, exposicion
a factores fisicos o quimicos (uso de
medicamentos, alcohol, drogas, cigarrillos y
exposicion a plaguicidas) y ocurrencia de
metrorragia.

Para el analisis entre los casos y los controles,
se utilizo el ji cuadrado para variables categoricas
y latde Studenty Anova para variables continuas.
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Se utilizé un intervalo de confianza de 0,95y se
consideré valor p<0,05 para la significancia
estadistica.

Se utilizo distribucién de Poisson para comparar
las frecuencias halladas en un estudio previo
realizado en el IMI en 1992 por Arteaga (30) y
con las frecuencias observadas en el periodo
1982-1998 del ECLAMC (31). Se considerd un
intervalo de confianza de 99% utilizando Stata
6.0 (32).

Resultados

La primera serie (octubre de 1997 a abril de 1998)
estuvo compuesta por 3.921 nacimientos, con una
media de 603,2 nacimientos por mes y un
promedio de 20,1 nacimientos diarios. La segunda
serie (julio a noviembre de 2000) fue de 1.765
nacimientos con un promedio de 352 nacimientos
por mesy de 11,5 nacidos diarios. En la primera
serie, la frecuencia de anomalias mayores fue de
118 (3,05%) y la de las menores de 43 (1,11%);
en la segunda serie, las frecuencias fueron de 51
(2,89) y 33 (1,87%), respectivamente. Las dos
series mostraron frecuencias de malformaciones
totales cuyas diferencias no son significativas
(p=0,2986) y frecuencias de anomalias mayores
gue tampoco mostraron diferencias significativas
(p=0,7548). Dada la similitud, las dos series se
unieron para realizar un analisis conjunto entre
casos y controles. Se analizaron, entonces, un
total de 5.686 nacimientos en los 12 meses antes
mencionados.

El grupo de edad entre los 15 y 25 afios tuvo el
mayor nimero de nacimientos (p<0,00001) y
correspondié a las pacientes en su primera
gestacion (p< 0,00001).

Del total de los 5.686 nacimientos, 89 fueron
mortinatos; entre los 5.597 nacidos vivos, se
encontraron 245 nifios con anomalias (4,4%). Por
otra parte, 7 de los 89 mortinatos presentaron
anomalias congénitas (7,8%).

De todas las anomalias, las anomalias mayores
correspondieron a 69% y a 3% de todos los
nacimientos, mientras que las anomalias
moderadas correspondieron a 31% de todas las
anomalias y representaron 1,4% de todos los
nacimientos.

ANOMALIAS CONGENITAS EN EL IMI

Un 2% de las anomalias correspondieron a
herencia de tipo mendeliana o monogénica, 30,2%
a herencia de tipo multifactorial o poligénica, 7,1%
a alteraciones cromosémicas y 54,8% fueron
heterogéneas. Un caso fue ocasionado
probablemente por exposicion materna
comprobada a fenitoina (paciente con una
anomalia de Ebstein).

En el grupo de las anomalias mayores se
encontraron en orden descendente las siguientes
frecuencias: displasia congénita de la cadera
(18,7%), sindrome de Down (6,95%), pie equino
varo (6,25%), microtia (3,40%), testiculos no
descendidos (3,40%) e hidrocefalia (2,84%)
(cuadro 1). Entre las anomalias moderadas, los
apéndices preauriculares ocupan el primer lugar
con 27,63%, seguidos por los senos coccigeos
con 14,47%, la polidactilia postaxial, 14,47%, las
fistulas preauriculares, 11,84% vy los
hemangiomas cutaneos, 5,36% (cuadro 2).

Se hallé una diferencia significativa entre la
presencia de anomalias y el bajo peso al nacer
(menor a 2.500 g) (p=0,0001), aunque no se
encontr6 relacion con el muy bajo peso al nacer
(menor a 1.500 g) (p=0,823). Se detectd una
diferencia significativa entre el promedio del peso
de los malformados (2.746,78 g) y el promedio de
peso de los controles (2.875,33 g) (p=0,0228). Se
encontré asociacién entre la condicién de muerto
al ser dado de alta (nativivos fallecidos) y la
presencia de anomalias congénitas (p=0,0001) y
con el antecedente de anomalias en parientes de
primer grado (p=0,0001) (cuadro 3). El analisis de
las anomalias mayores mostré diferencias
significativas en las variables mencionadas.

El andlisis de las anomalias moderadas sélo
mostrd asociacion significativa con el antecedente
de anomalia familiar (p=0,0001).

Discusién

Las dos series analizadas conjuntamente en el
presente estudio (octubre 1997 a abril de 1998 y
julio a noviembre de 2000), aunque representan
dos grupos que difieren en el namero de
nacimientos diarios, fueron realizadas con los

mismos criterios diagnésticos y de inclusiony no
mostraron diferencias significativas en su
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Cuadro 1. Anomalias congénitas mayores, clasificadas de acuerdo con el Cédigo Internacional de las Enfermedades 9
(CIE-9).

CIE-9 Descripcion de la malformacion Frecuencia Tasa Nacimientos x
n % 10.000 caso
238 Neoplasia de origen incierto (teratoma) 1 0,57 1,76 1:5.686
740.02 Anencefaliatt 4 2,27 7,03 1:1.422
741 Espina bifida con hidrocefalia 1 0,57 1,76 1:5.686
741.01 Espina bifida con malformacién Arnold Chiari 1 0,57 1,76 1:5.686
741.04 Espina bifida toracica con hidrocefalia 2 1,14 3,52 1:2.843
741.05 Espina bifida lumbar con hidrocefaliat 2 1,14 3,562 1:2.843
741.93 Espina bifida lumbar sin hidrocefalia 2 1,14 3,52 1:2.843
741.94 Espina bifida sacra sin hidrocefalia 1 0,57 1,76 1:5.686
742.0 Encefalocele occipital 2 1,14 3,52 1:2.843
742.1 Microcefalia 2 1,14 3,52 1:2.843
742.26 Holoprosencefalia 3 1,70 5,28 1:1.895
742.3 Hidrocefalia congénita 5 2,84 8,79 1:1.137
742.31 Sindrome Dandy Walker 1 0,57 1,76 1:5.686
742.39 Hidrocefalia no especifica 3 1,70 5,28 1:1.895
742.4 Otras anomalias del cerebro 1 0,57 1,76 1:5.686
742.40 Macrocefalia 1 0,57 1,76 1:5.686
744.21 Microtia 6 3,41 10,55 1:948
745.3 Ventriculo comdn 1 0,57 1,76 1:5.686
745.4 Defecto septal ventricular 3 1,70 5,28 1:1.895
745.61 Auricula comUn/anica 1 0,57 1,76 1:5.686
746.1 Atresia tricuspidea congénita 1 0,57 1,76 1:5.686
746.2 Anomalia de Ebstein 1 0,57 1,76 1:5.686
746.6 Insuficiencia mitral congénita 1 0,57 1,76 1:5.686
746.7 Sindrome de corazo6n izquierdo hipoplasico 1 0,57 1,76 1:5.686
746.87 Bloqueo cardiaco congénito 1 0,57 1,76 1:5.686
747.5 Arteria umbilical Unica 1 0,57 1,76 1:5.686
748.12 Nariz fisurada 1 0,57 1,76 1:5.686
749.2 Labio y paladar hendido 4 2,27 7,03 1:1.422
750.3 Estenosis esofagica sin fistula T-E 4 2,27 7,03 1:1.422
750.31 Estenosis esofagica con fistula T-E 2 1,14 3,562 1:2.843
751.1 Estenosis del duodeno 1 0,57 1,76 1:5.686
751.11 Estenosis del yeyuno 1 0,57 1,76 1:5.686
751.12 Estenosis del ileon 1 0,57 1,76 1:5.686
751.54 Fistula anal congénita 1 0,57 1,76 1:5.686
752.51 Testiculos no descendidos bilaterales 6 3,41 10,55 1:948
752.6 Hipospadias 1 0,57 1,76 1:5.686
752.9 Otras anomalias no especificas de genitales 1 0,57 1,76 1:5.686
(masa escrotal)
753 Secuencia de Pottert 2 1,14 3,52 1:2.843
753.01 Ausencia, agenesia o displasia unilateral de rifion 1 0,57 1,76 1:5.686
753.11 Rifi6n poliquistico 2 1,14 3,52 1:2.843
753.16 Rin6n multiquistico 2 1,14 3,52 1:2.843
753.2 Hidronefrosis congénita 2 1,14 3,562 1:2.843
753.38 Otras anomalias especificas de rifion (pelvis ectépica) 1 0,57 1,76 1:5.686
754.3 Displasia congénita de la cadera 33 18,75 58,04 1:172
754.5 Pie equino varo 11 6,25 19,35 1:517
754.6 Pie calcaneo valgo 1 0,57 1,76 1:5.686
755.01 Polidactilia preaxial en pies 3 1,70 5,28 1:1.895
755.03 Polidactilia preaxial en manos 1 0,57 1,76 1:5.686
755.1 Sindactilia 6sea en manos 1 0,57 1,76 1:5.686
755.12 Sindactilia 6sea en pies 1 0,57 1,76 1:5.686
755.24 Ausencia de manos o dedos 3 1,70 5,28 1:1.895
755.25 Brazos cortos 2 1,14 3,52 1:2.843
755.33 Ausencia de miembro inferior 1 0,57 1,76 1:5.686
755.80 Artrogriposis multiple congénita 2 1,14 3,52 1:2.843
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756.41 Condrodisplasia (acondrogénesis)

756.44 Otros sindromes de enanismo especificadost
(displasia tanatoférica)

756.5 Osteogénesis imperfecta

756.61 Hernia diafragmética congénita

756.7 Onfalocele

756.71 Gastrosquisis

756.72 Sindrome de prune bellit

758.0 Trisomia 21

758.1 Trisomia 13

758.2 Trisomia 18

758.6 Monosomia X

778 Hidrops fetalis no inmunet

Total

ANOMALIAS CONGENITAS EN EL IMI

1 0,57 1,76 1:5686
1 0,57 1,76 1:5686
2 1,14 3,52 1:2843
2 1,14 3,52 1:2843
1 0,57 1,76 1:5686
5 2,84 8,79 1:1137
1 0,57 1,76 1:5686
14 7,95 24,62 1:406
1 0,57 1,76 1:5686
2 1,14 3,52 1:2843
1 0,57 1,76 1:5686
4 2,27 7,03 1:1422
169 100

Cuadro 2. Anomalias congénitas moderadas clasificadas de acuerdo con el Cédigo Internacional de las Enfermedades

9 (CIE-9).
CIE-9 Descripcion de la malformacion Frecuencia T asa por Nac imientos
n % 10.000 por caso
228.01 Hemangioma de la piel 4 5,26 7,03 1:1.422
228.1 Linfangioma 1 1,32 1,76 1:5.686
528.4 Quiste oral 1 1,32 1,76 1:5.686
685.1 Seno coccigeo 11 14,47 19,35 1:517
743.34 Coloboma del iris 1 1,32 1,76 1:5.686
744.12 Apéndice preauricular 21 27,63 36,93 1:271
744.41 Seno prearuricular 9 11,84 15,83 1:632
750.18 Otras anomalias, especialmente de lengua (frenillo breve) 2 2,63 3,52 1:2.843
752.4 Anomalias genitales externos femeninos (clitoromegalia) 2 2,63 3,52 1:2.843
752.6 Hipospadia (grado I) 2 2,63 3,52 1:2.843
755.00 Polidactilia postaxial en manos 8 10,53 14,07 1:711
755.02 Polidactilia postaxial en pies 3 3,95 5,28 1:1.895
755.11 Sindactilia cutdnea en manos 1 1,32 1,76 1:5.686
755.13 Sindactilia cutanea en pies 1 1,32 1,76 1:5.686
755.5 Anomalias de los dedos (camptodactilia) 1 1,32 1,76 1:5.686
757.38 Nevo no clasificable 2 2,63 3,52 1:2.843
757.4 Alopecia congénita 3 3,95 5,28 1:1.895
757.62 Mamila supernumeraria 3 3,95 5,28 1:1.895
Total 76 100

frecuencia de anomalias (4,16% y 4,76%,
p=0,2986). En un estudio previo realizado en el
IMI en 1993 (30), se registré una frecuencia de
2,68% de nifios con anomalias congénitas en
9.224 nacimientos vivos; sin embargo, esta cifra
no incluye el registro de anomalias moderadas.
Al comparar s6lo las anomalias mayores de
nuestro estudio con el estudio previo (3% vs.
2,6%), se encuentra que no difieren
estadisticamente (p=0,1840), lo que indica que
en el periodo transcurrido no ha habido una
variacion en las frecuencias a pesar de que el IMI
ha mostrado cambios importantes en el nUmero

de nacimientos en las épocas mencionadas.
Estas cifras son semejantes a las informadas en
la literatura internacional (33) y en algunos
estudios nacionales (34-37) (cuadro 4).

Las diferencias observadas entre el presente
estudio y los de Isaza (35) y Pinto (36) podrian
explicarse por los criterios de inclusion, lo que
conlleva subregistro de algunas anomalias.

Por otra parte, diferentes estudios internacionales
realizados en las décadas de 1960 (38) y de 1970
(28) muestran cifras muy altas de frecuencias de
anomalias congénitas: 15,84% en el primero, por
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Cuadro 3. Distribucion y andlisis de las variables del estudio, discriminadas por anomalias mayores, moderadas y totales.

Variable Anomalias mayores Anomalias moderadas T odas las anomalias
analizada Casos Controles Casos Controles Casos Controles
n=169 n=169 n=76 n=76 n=245 n=245
X X pt X X pt X X pt
Edad materna 25,51 25,35 0,8405 24,98 26,09 0,3455 25,35 25,57 0,7317
Edad paterna 28,76 28,31 0,6438 29,38 28,054 0,3835 28,95 28,21 0,3667
Edad de gestacién 36,17 36,84 0,0717 37,48 37,13 0,48 36,57 36,9 0,2161
Peso recién nacido 2640,92 2848,81 0,0033 2982,19 2943,06 0,6502 2746,78  2875,33 0,0228
n % n % pt  n % n % pt N % n % pt
peso0<2.500 g 67 39,6 33 19,53 0,000 13 17,1 12 16,0 0,855 80 32,6 45 18,3 0,000
peso<1.500 g 9 5,33 9 533 1 1 13 2 27 0,552 10 4,0 11 45 0,823
Alta muerto 41 242 4 2,3% 0,000 1 1,3 2 27 0,552 42 171 6 2,5 0,000
Antec. de aborto 26 15,38 24 14,04 0,725 12 15,8 12 16,0 0,972 38 151 35 14,3 0,703
Antecedentes de 8 4,73 5 292 0384 1 1,3 0 0,0 0,319 9 3,7 5 2,0 0,278
consanguinidad
Antec. de 44 26,0 14 8,2 0,000 31 40,8 11 14,7 0,000 75 30,6 25 10,2 0,000
anomalias
familiares
Multivitaminicos 17 10,03 23 1345 0,332 9 11,8 15 20,0 0,17 26 10,6 38 15,5 0,108
periconcepcionales
Enf. agudas* 64 37,8 56 32,75 0,323 34 44,7 26 34,7 0,206 98 40,0 81 332 0,111
Inmunizaciones* 40 23,6 45 26,3 0,573 26 34,2 18 24,0 0,167 66 26,9 63 25,7 0,758
Enf. crénicas* 20 11,8 19 11,1 0,834 11 145 13 17,3 0,631 31 12,6 32 13,1 0,893
Fact. fisicos* 13 7,6 8 47 0248 8 105 5 6,7 0,398 21 8,6 13 53 0,155
Medicamento* 78 46,2 85 49,7 0,512 36 47,4 32 42,7 0,561 114 46,5116 47,3 0,856
Alcohol* 5 3,0 7 41 0571 7 92 4 53 0,359 12 49 11 45 0,831
Cigarrillo* 10 59 13 76 0536 6 79 8 10,7 0,557 16 6,5 21 8,6 0,393
Drogas* 2 1,2 0 00 0154 O 0 0 - 2 08 0 0,0 0,153
Plaguicidas* 5 2,9 4 23 0722 0 00 4 53 0,041 5 20 8 3,3 0,399
Metrorragia* 22 13,02 18 105 0476 3 39 10 133 0,04 25 10,228 11,4 0,663

* Primer trimestre del embarazo; T a=0,05

Cuadro 4. Comparacion de las frecuencias observadas en
algunos estudios realizados en el pais con las del presente
estudio.

Autor, afio (ref.) n % p

Silva, 1984 (34) 6.805 3,20 0,6809
Isaza, 1989 (35) 9.103 2,34 0,0076
Pinto,1990 (36) 8.469 2,18 0,0012
Giraldo,1992 (37) 7.752 2,73 0,2600
Arteaga, 1993 (30) 9.224 2,68 0,1840
Presente estudio, 2000 5.686 3,0 -

* Sélo anomalias mayores

incluir un nimero importante de nifios con una
sola anomalia menor, y 15,5% en el segundo, por
incluir, igualmente, aungue en menor proporcion,
nifios con una sola anomalia menor y, ademas,
registrar todo tipo de anomalias durante los
primeros siete afios de vida. Como se ha
mencionado anteriormente, una anomalia menor
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aislada en nifios por lo demas normales, se
considera una variante normal del desarrollo.

Llama la atencion que la mayor frecuencia en las
anomalias mayores se observo en la displasia
congénita de la cadera (18,75%, 1:170), el
sindrome de Down (7,95%, 1:400), el pie equino
(6,35%, 1:516), la microtia (3,4%, 1:950) y la
criptorquidia bilateral (3,4%, 1:950). Se not6 un
aumento de casos con relacion a los esperados
segun datos del ECLAMC 1982-1998 para la
displasia congénita de la cadera (a<0,01); las
otras cifras no son significativamente altas al
compararlas con las del ECLAMC (cuadro 5).

La mayor frecuencia de la displasia congénita de
cadera se explica por un alto interés en esta
anomalia durante la evaluacion del neonato, lo que
posiblemente ocasiona un exceso de registro; es
interesante anotar que frecuentemente se
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Cuadro 5. Frecuencias encontradas en el presente estudio, comparadas con un estudio previo del IMI (Arteaga, 1993) con

base en los hospitales de Suramérica, ECLAMC (1982-1998).

ECLAMC IMI I.M.1.
(1982-1998) (Arteaga, 1991-1992) (Presente estudio 1997-2000)
Total nacimientos: nacimientos: Total nacimientos:
3'020.896 9.224 5.686
ICD 9 Descripcion de la malformacion T T T
n x 10.000 n x 10.000 A* n x 10.000 A* ICt
740.02 Anencefalia 2087 6,91 1 1193 6.37 4 7,03 3,9 1-13
741 Espina bifida 2299 7,61 5 542 7.02 9 15,83 4,3 1-13
742.00 Encefalocele occipital 594 1,97 1 1.08 1.81 2 3,52 1,1 0-7
742.1 Microcefalia 840 2,78 0 0.00 2.56 2 3,52 1,6 0-9
742.3 Holoprosencefalia - - 5 5.42 - 3 5,28 - -
742.3 Hidrocefalia 2224 7,36 4 15.18 6.79 8 14,07 4,2 1-13
742.4  Macrocefalia - - 1 1.08 - 1 1,76 - -
744.2 Microtia 1267 4,19 3 325 387 6 10,55 24 0-9
745.4 Defecto septal ventricular 2438 8,07 9 9.76 7.44 3 5,28 46 1-14
746.1 Atresia tricuspidea congénita - - 1 1.08 - 1 1,76 - -
746.7 Sindrome de corazén izquierdo - - 2 2.17 - 1 1,76 - -
hipoplasico
749.2 Labio y paladar hendido 3291 10,89 9 9.76 10.05 4 7,03 6,2 2-16
750.3 Estenosis esofagica 852 2,82 1 1.08 2.60 6 10,55 1,6 0-9
751.1 Estenosis del duodeno 274 0,91 0 0.00 0.84 1 1,76 0,5 0-7
751.1 Estenosis de yeyuno e ileon 197 0,65 0 0.00 0.60 2 3,52 0,4 0-5
751.5 Fistula anal congénita - - 1 1.08 - 1 1,76 - -
752.5 Testiculos no descendidos - - 3 3.25 - 6 10,55 - -
bilaterales
752.6 Hipospadias 2499 8,27 1 1.08 7.63 3 5,28 4,7 1-14
753.00 Secuencia de Potter - - 1 1.08 - 2 3,52 - -
753.01 Ausencia, agenesia o displasia 405 1,34 0 0.00 1.24 1 1,76 0,8 0-7
de rifion
753.10 Rifi6n poliquistico 616 2,04 6 6.50 1.88 3,52 1,2 0-7
753.20 Hidronefrosis congénita 891 2,95 3 325 272 3,52 1,7 0-9
756.7 Secuencia de prune belli - - 1 1.08 - 1,76 - -
754.30 Displasia congénita de la cadera 4785 15,84 2 13.01 1461 58,04 9,0 3-20%
754.50 Pie equino varo 5077 16,81 7 7.59 15.50 19,35 9,6 4-21
754.60 Pie calcaneo valgo 2021 6,69 0 0.00 6.17 1,76 3,8 1-13
755.0 Polidactilia preaxial 780 2,58 - - - 7,03 15 0-9
755.0 Polidactilia posaxial 4805 15,91 - - - 19,35 9,0 3-20
755.0 Polidactilia (ambos tipos) - - 5 5.42 - 26,38 - -
755.2  Ausencia de manos o dedos - - - - - 5,28 - -
755.3 Defecto de reduccién de miembros - - - - - 10,55 - -
755.5 Anomalias de los dedos - - 1 1.08 - 1,76 - -
755.8  Artrogriposis mdltiple congénita 480 1,59 0 0.00 1.47 3,52 0,9 0-7
756.41 Condrodisplasia - - 1 1.08 - 1,76 - -
756.44 Otros sindromes de enanismo esp. - - 1 1.08 - 1,76 - -
756.5 Osteogénesis imperfecta - - 1 1.08 - 3,52 - -
756.6 Hernia diafrigmatica congénita 644 2,13 2 217 197 3,52 1,2 0-7
756.7 Onfalocele 742 2,46 1 1.08 2.27 1,76 1,4 0-7
756.7 Gastrosquisis 345 1,14 1 1.08 1.05 8,79 0,6 0-7
757.4 Nevo no clasificable - - 1 1.08 - - 3,52 - -
758.0 Trisomia 21 4778 15,82 13 1401 1459 7-28 24,62 9,0 3-20

*Valor esperado para esta serie; T intervalo de confianza para distribucién de Poisson con a=0,01; $ aumento estadisticamente
significativo; 1 disminucién estadisticamente significativa
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confunden los click de inmadurez de la cadera
con signos de luxacion (Barlow y Ortolani), por
eso es necesario confirmarlos con el ortopedista
0 por ecografia de caderas; sin embargo, estos
recursos no estaban disponibles durante la
realizacion del estudio. En la experiencia del
equipo es de resaltar la importancia, en orden
decreciente, de los siguientes signos clinicos:
Ortolani, Barlow, asimetria de miembros,
limitaciéon en la abduccion de las caderas y
asimetria de pliegues en cara posterior del muslo.
Al comparar los datos del estudio precedente en
el IMI, 1991-92, se registraron menos casos de lo
esperado para hipospadias, pie equino, pie
calcaneo valgo y polidactilia postaxial, lo cual
podria deberse a un subregistro.

En el presente estudio, las anomalias moderadas
méas frecuentes fueron los apéndices
preauriculares (27,63%, 1:270); los senos
coccigeos (14,47%, 1:516); las polidactilias
postaxiales (14,47%; 1:710); la fistula preauricular
(11,84%, 1:631) y los hemangiomas (5,26%,
1:142). Es importante resaltar el papel del pediatra
en el diagnéstico temprano y en el manejo de las
anomalias moderadas y la busqueda de posibles
anomalias asociadas en otros 6rganos tales como
asociaciones renales y pérdida de la audicién en
pacientes con fistulas y apéndices preauriculares
(39,40); espina bifida oculta en pacientes con
senos dérmicos sacros (41); alteraciones renales
asociadas con pezones supernumerarios (42,43)
y manchas café con leche asociadas con neu-
rofiboromatosis (44). Asi mismo, se resalta la
importancia de reconocer tres 0 mas anomalias
menores como posibles predictores de anomalias
mayores (38,45).

En este estudio, el analisis estadistico entre casos
y controles reflejé una mayor mortalidad en los
nifios con anomalias congénitas al ser dados de
alta, asi como también su bajo peso al nacer. El
antecedente familiar de anomalias congénitas en
parientes de primer grado también resulto
significativo, lo cual estd acorde con lo informado
por Giraldo (37), e indica una importante
asociacion con el riesgo de presentar anomalias
congénitas. Es importante sefialar que el Unico
factor que estuvo asociado con las anomalias
moderadas es el antecedente familiar de
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anomalias congénitas. Esto Gltimo confirma el
caracter genético (monogénico o multifactorial) de
dichas anomalias moderadas.

Nuestra observacion acerca de la posible etiologia
de las anomalias congénitas esta de acuerdo con
lo informado en la literatura, en la cual se sefiala
qgue las causas mendelianas estan entre 3% y
8%, las cromosOmicas entre 6% y 13%, las
multifactoriales entre 20% y 51% Y las de etiologia
desconocida entre 29% y 61% (33).

En conclusién, la vigilancia epidemioldgica tiene
como finalidad la prevencién y control de los
problemas de salud. Su aplicacién requiere de un
trabajo multidisciplinario activo y permanente y,
debido a que esta estructurada como un proceso
dindmico y continuo de evaluacion y control,
interrelaciona permanentemente la observacion,
el analisis y la intervencién.

El desafio de los paises en desarrollo respecto al
estudio y manejo de las anomalias congénitas
debe centrarse en la implementacion de un
sistema continuo y confiable de base hospitalaria,
como el ECLAMC/VERACC, o poblacional, como
el de los paises europeos, si no es posible de
todas las anomalias, por lo menos de algunas
'‘anomalias centinela’ (sindrome de Down, labio y
paladar hendido, defectos del tubo neural,
hiperplasia suprarrenal, por citar sélo algunas), que
permita conocer los datos demograficos basicos,
establecer la prevalencia de las anomalias,
detectar la prevalencia de factores de riesgo, como
fue descrito recientemente por Mufioz (46), e
implementar programas de intervencion, como se
ha intentado en Neiva (Colombia) con la
suplementacion de 4cido folico (47).

El presente estudio constituye un esfuerzo por
agrupar las anomalias congénitas mayores y
moderadas, clasificarlas sisteméaticamente de
acuerdo con CIE-9, compararlas con referentes
internacionales y estimar su frecuencia. Ademas,
pretende aportar elementos en la implementacion
de programas de vigilancia de anomalias
congénitas en el pais.
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