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RESUMEN

OBJETIVO: Determinar las malformaciones congénitas mayores y menores mas frecuentes en
nifios menores de un afio atendidos en los hospitales: General San Juan de Dios, Roosevelt,
Instituto Guatemalteco de Seguridad Social y Regional de Occidente registrados durante el
periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016. POBLACION Y METODOS: Estudio transversal
retrospectivo; se revisaron 1,148 expedientes clinicos de la consulta externa de los hospitales de
referencia y 202 expedientes de nifios nacidos en el Hospital Regional de Occidente, durante el
periodo de estudio. RESULTADOS: Se encontr6 que el 64% (859) correspondia al sexo
masculino; Guatemala fue el departamento con mayor nimero de casos con el 43% (572), el
grupo de edad mas frecuente fue el de 9 a 12 meses con un 39% (402). Las malformaciones
congénitas mayores se reportaron con un 52% (705) siendo las mas frecuentes: hidrocefalia
congénita, ano imperforado, estenosis hipertréfica del piloro y el porcentaje restante incluyé las
malformaciones congénitas menores, siendo las mas frecuentes: testiculo no descendido, pie
equino varo y anquiloglosia. Entre los neonatos (202), la principal causa directa de muerte fue
atresia de esofago con un 26.92% (7). El afio con mas casos reportados fue el 2016 con 3.7%
(301). CONCLUSIONES: La malformacion congénita mayor mas frecuente en los hospitales
estudiados fue hidrocefalia congénita y la menor fue el testiculo no descendido. La principal causa

de muerte fue atresia de eséfago.

PALABRAS CLAVE: malformaciones congénitas, hidrocefalia, testiculo no descendido, pie

equino varo.
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1. INTRODUCCION

Las anomalias congénitas, también llamadas defectos de nacimiento, trastornos
congénitos o malformaciones congénitas, son anomalias estructurales o funcionales, que ocurren
durante la vida intrauterina y son detectadas durante el embarazo, el parto o en un momento

posterior de la vida.?

En el mundo, afectan a uno de cada 33 bebés y causan 3,2 millones de discapacidades
al afio y son la segunda causa de muerte en los nifios menores de 28 dias y en menores de cinco
afios en las Américas. Junto con la prematuridad, la asfixia y la sepsis representan mas del 44%
de los fallecimientos en la nifiez.! Las estadisticas a nivel latinoamericano estiman que el 72% de
mortinatos presentan algun tipo de anomalia congénita. Asimismo, se registré una mortalidad
neonatal del 14.6%, una mortalidad postnatal de 25.71% y una tasa de mortalidad infantil de 39.77

por cada 1000 nacidos vivos.??

En Guatemala no existen registros estadisticos actualizados que determinen la
prevalencia de anomalias congénitas, tampoco se cuenta con ningun sistema de registro
especifico para anomalias congénitas, ni con datos sobre la incidencia y la prevalencia de estas
en el pais. Segun datos obtenidos del INE (INSTITUTO NACIONAL DE ESTADISTICA), en el afio 2008,
se reportaron 384,312 nacidos vivos de los cuales se estima que 38,431 presentaron alguna
anomalia congénita, tomando en cuenta que 10 de cada 1000 nacidos vivos presentan algun tipo
de anomalia, asi como la cantidad de mortinatos que fue de 3,152 y que de ellos se estima que

aproximadamente 2,262 presentaron algun tipo de anomalia congénita.?3

Las malformaciones congénitas volvieron a tomar relevancia en la region y el mundo,
debido a la aparicion y propagacion del virus del Zika en el continente americano v,
posteriormente, cuando se encontré una relacion de la infeccién con el virus en mujeres gestantes
y la aparicibn de microcefalia; como resultado de eso, se iniciaron campafas masivas de
prevencion y diagndéstico temprano. Sin embargo, en Guatemala la extensién de servicio en
cobertura de control prenatal contindia siendo baja, asi como la suplementacién con hierro y acido
félico, las cuales son acciones y politicas fundamentales para prevenir el aumento de la aparicion

de nuevos casos de esta patologia.



Con base en todo lo anterior, se considera que identificar las malformaciones congénitas
mayores y menores mas frecuentes reportadas en los expedientes clinicos de nifios menores de
un aflo atendidos en la consulta externa de los hospitales de referencia nacional durante el
periodo de enero de 2012 a diciembre 2016, sentara un precedente y podra servir como referencia
para politicas de salud publica mas agresivas para prevenir nuevos casos y de esta manera,

disminuir el impacto de estos en la salud publica del pais.

Por lo anteriormente expuesto se plantean las siguientes preguntas de investigacion:
¢ Cudles son las caracteristicas generales (edad, sexo, etnia, procedencia) y clinicas
(clasificacién CIE-10, condicién de egreso y causa de muerte) de los nifios con diagnésticos de
malformaciones congénitas atendidos en la consulta externa de los hospitales estudiados?, ¢ cudl
es la frecuencia de malformaciones congénitas mayores y menores en pacientes menores de un
afio atendidos en las consultas externas de los hospitales estudiados?, ¢,cual es la frecuencia de
malformaciones congénitas mayores y menores en los nifios nacidos en el Hospital Regional de
Occidente?, ¢,cudl es el departamento del pais que presenta mayor frecuencia de malformaciones
congénitas segun los datos reportados en los expedientes clinicos de las consultas externas?,
¢Jcuales son las malformaciones congénitas que causan mayor mortalidad, categorizando las
mismas por rango de edad y sexo, en el Hospital Regional de Occidente?, ¢en qué afio se
presenté una mayor frecuencia de malformaciones congénitas atendidas en recién nacidos y en

consultas externas?



2. MARCO DE REFERENCIA

2.1 Marco de antecedentes

2.1.1 Epidemiologia

La OPS (ORGANIZACION PANAMERICANA DE LA SALUD) y la OMS (ORGANIZACION MUNDIAL
DE LA SALUD) mencionan que las malformaciones congénitas son la segunda causa de muerte en
los nifios menores de 28 dias y en menores de 5 afos en las Américas, calculandose que cada
afio fallecen 276,000 recién nacidos durante las primeras cuatro semanas de vida en el mundo

debido a anomalias congénitas.'*®

En Guatemala no existen registros estadisticos actualizados que determinen la
prevalencia de anomalias congénitas, segin datos obtenidos del INE (INSTITUTO NACIONAL DE
EsSTADISTICA), durante el afio 2008 se reportaron 384,312 nacidos vivos de los cuales se cree que
38,431 presentaron anomalias congénitas, tomando en cuenta que diez de cada 1000 nacidos
Vivos presenta algun tipo de anomalia, asi como que la cantidad de mortinatos fue de 3,152 y que

de ellos se estima que aproximadamente 2,262 presentaron algun tipo de anomalia congénita.®

2.1.2 Estudios internacionales

Se cree que de un 2 a 3% de los nacidos vivos tienen un defecto congénito, segun el
informe de una secretaria de la OMS, cada afio mas de 7.9 millones de nifios -que representan
el 6% de los nacimientos a nivel mundial- nacen con un trastorno congénito grave debido a causas

genéticas o ambientales. Aunque el 65-70% de los casos son de causa desconocida.!

El informe también refiere que un 50% de las malformaciones congénitas no tiene una
causa conocida y ocurren sin que sea posible establecer una relacion directa con algin evento
prenatal, ademas que, aproximadamente el 94% de los defectos de nacimiento graves, se
presentan en paises de ingresos bajos y medios, ya que las madres son vulnerables a la
malnutricion, tanto de micro como macro nutrientes. Las malformaciones congénitas, anomalias
congénitas o defectos al nacimiento son causas importantes de mortalidad infantil, enfermedad
crénica y discapacidad en muchos paises, y una causa principal de atencioén a la salud de los

ninos sobrevivientes. Estas afectan uno de cada 33 lactantes y causan 3.2 millones de



discapacidades al afio, con un gran impacto en los afectados, sus familias, los sistemas de salud
y la sociedad. Se calcula que en el afio 2010 fallecieron alrededor de 270,000 recién nacidos

dentro de los primeros 28 dias de vida debido a alguna malformacién congénita.®

En el 2013 se publicé el articulo «Prevalencia de malformaciones congénitas registradas
en el certificado de nacimiento y de muerte fetal. México, 2009-2010» donde se reporté que la
poblacion total fue de 4,123,531 registros, 99.3% fueron nacidos vivos y 0.7% muertes fetales.
Se registré un total de 30,491 casos de malformaciones congénitas en 91.7% nacidos vivos y
8.3% muertes fetales. La prevalencia fue de 73.9/10,000 nacimientos. Destacaron, en primer
lugar, que las malformaciones del sistema musculo esquelético por orden de frecuencia, fueron
las deformidades de los pies, de cadera, polidactilia, del sistema osteomuscular no clasificadas,

otras de los huesos del craneo y de la cara y sindactilia.’

En el afio 2015 se publicé el articulo «Prevalencia de defectos congénitos diagnosticados
en el momento del nacimiento en dos hospitales de diferente nivel de complejidad, Cali, Colombia,
2012-2013», donde evidenciaron que durante ese periodo se atendieron 7,140 nacimientos; de
estos, 225 presentaron al menos un defecto congénito, con una prevalencia del 1.7% en los
hospitales de mediana complejidad y de 7.4% en los de alta complejidad. En el primero de estos
hospitales, las frecuencias mas altas correspondieron a polidactilia (15%), seguido de apéndice
preauricular y pie equino varo; en el segundo se presenté con mayor frecuencia la comunicacion

interventricular (10%), seguido de hidronefrosis congénita y defectos de la pared abdominal.®

2.1.3 Estudios nacionales

En el afio 2002 se realizé la tesis titulada «Prevalencia de anomalias congénitas en
comunidades rurales de Guatemala», con el objetivo de cuantificar la prevalencia de anomalias
congénitas en el departamento de Guatemala, en los municipios de Guatemala, Chuarrancho, y
departamento de San Marcos en los municipios de Malacatan, El Quetzal y Ocos durante el afio
2002, obteniendo como resultados que, de 897 casos de mortinatos, 24 presentaban anomalias
congénitas, con una tasa de 27 por 1000 nacidos vivos, representando el 3% a nivel de las
comunidades estudiadas; de las defunciones durante la primera semana de vida fueron 203, de
las cuales 91 presentan anomalias congénitas, esto representa 44% con una tasa de 448 por

cada 1000 nacidos vivos. Se encontr6 una mayor prevalencia en el género masculino, e



identificaron que el defecto congénito predominante fue el defecto del tubo neural con el 65%,

seguidos de las anomalias de labio y paladar hendido correspondiente al 15%.°

Unatesis realizada en el afio 2004 sobre la prevalencia de anomalias congénitas mayores
en recién nacidos en los hospitales nacionales y regionales, calcul6 que la tasa de prevalencia
de anomalias congénitas mayores externas en recién nacidos a nivel hospitalario para los afos
2001, 2002 y 2003 fue de 36 por cada 10,000 nacidos vivos, donde el departamento de
Guatemala encabezé la prevalencia, presentando 80 casos por cada 10,000 nacidos vivos;
mientras que en Quetzaltenango se presentaron alrededor de 65 casos por cada 10,000 nacidos
vivos; Sacatepéquez, 58 casos por cada 10,000 nacidos vivos; Alta Verapaz, 51 casos por cada
10,000 nacidos vivos y Huehuetenango con 45 casos por cada 10,000 nacidos vivos. Mientras
gue en el afio 2013 en la tesis titulada «Caracterizacién epidemiolégica de anomalias congénitas
gastrointestinales», un estudio realizado con pacientes atendidos en los hospitales General San
Juan de Dios y Roosevelt durante el periodo de 1 de enero del 2011 al 31 de diciembre de 2012,
se presentan entre los resultados obtenidos a 184 neonatos con anomalias congénitas
gastrointestinales, de los cuales existe una mayor prevalencia en el sexo masculino, la anomalia
congénita gastrointestinal mas frecuente fue la atresia del intestino delgado y el departamento de

Guatemala el mas afectado.®

En el afio 2015 se realiz6 el estudio de tesis titulado «Mortalidad del paciente pediatrico
con malformaciones congénitas mayores asociadas a patologias agudas graves», donde se
evidencié que la poblaciébn méas afectada fue la menor de 1 afio, con un 90%, correspondiendo
un 52.9% al género femenino y que las malformaciones mayores que se presentan con mayor
frecuencia corresponden a cardiopatias congénitas aciandégenas como la comunicacion auricular
y comunicacion ventricular, ductus arterioso persistente, seguidas de las malformaciones
digestivas, como atresia duodenal y esofédgica, ano imperforado, malrotacién intestinal,
gastrosquisis y anomalias del tubo neural, como mielomeningocele, hidrocefalia y microcefalias.
En este estudio se concluyd que el 90% de los nifios con malformaciones congénitas asociadas
a patologias agudas en la unidad de cuidados criticos son menores de un afio y que la
comunicacion interventricular y la comunicacion interauricular son las malformaciones congénitas

de mayor prevalencia en un 23.8%.2



2.2 Marco tedrico

2.2.1 Teorias sobre malformaciones congénitas del sistema nervioso central

Existe una teoria predominante acerca de la patogénesis de los defectos del tubo neural
gue indica que los mismos resultan del fracaso en el cierre de los pliegues neurales que forman
el mismo, produciéndose en el dia 28 de la gestacidn. A su vez coexiste una teoria que se orienta

a la presencia de desérdenes monoalélicos asociados a defectos del cierre del tubo neural.°

2.2.2 Teorias de malformaciones congénitas de cara, 0jos, cuello, boca, labios y paladar

2.2.2.1Teoria genética

Los intentos para entender los mecanismos que regulan el crecimiento prenatal y posnatal
del craneo han tenido gran controversia en la historia. Los agentes responsables del crecimiento
son comunmente divididos en factores genéticos (originados en el genoma) y medioambientales

(mecéanicas o funcionales) que actian externamente.?

El patrén persistente en la configuracién facial, asi como los cartilagos y suturas faciales
fueron hallazgos que realiz6 Brodie, al estudiar el crecimiento craneofacial, indicando que se
encuentran bajo un fuerte control genético. Los autores suponen que la funcion genética ejerce
una influencia fundamental en el establecimiento del patrén facial basico y sobre las
caracteristicas que el medio externo e interno que operan en ellas. Es el genotipo el que aporta
la informacién necesaria para lograr la expresion fenotipica, pero el problema es reconocer cémo

el genotipo puede llegar a ser modificado por factores generales, regionales y locales.!

2.2.2.2 Teoria de Weinmann-Sicher

Joseph-Peter Weinmann y Harry Sicher afirmaron que el crecimiento craneo facial como
un todo era el resultado de una formacion genética innata en los tejidos esqueléticos. Sus ideas
llegaron a ser denominadas como la teoria de la dominancia sutural. Segun él, las suturas, el
cartilago y el periostio serian todos responsables del crecimiento facial bajo un fuerte control
genético intrinseco. Propuso que la translacion hacia abajo y hacia delante del complejo

estomatognaticofacial es debida al crecimiento de las suturas frontomaxilar, cigomaticomaxilar,



cigomaticotemporal y pterigopalatina que estan localizadas oblicuamente y mas o menos
paralelas unas a otras, y producen una fuerza de separacion en los tejidos. Esto supone no
solamente que el crecimiento toma lugar en las suturas, sino que la proliferacion celular dentro
de la sutura puede producir una fuerza de separacion que mueve los huesos; analogo a lo que

sucede con la sincondrosis.**

2.2.2.3 Teoria de James H. Scott

En esta teoria, James Scott propuso que la separacion de los huesos confinada a una
sutura puede darse luego de que ocurre el crecimiento de un 6rgano asociado, tal como el cerebro
o el 0jo, o el crecimiento del cartilago de la sincondrosis de la base craneal y el tabique nasal.
Apoy0 esta teoria, luego de la extirpacion experimental del ojo, lo cual demostré, que éste no
parece ser necesario para la iniciacion de la formacién 6sea de la 6rbita, sino que el crecimiento
del ojo determina el cambio en tamafio, forma y posicion de la 6rbita. Asimismo, afirmé que las
porciones cartilaginosas de la cabeza, la capsula nasal, la mandibula y la base del craneo estan

bajo control genético intrinseco y que dominan el crecimiento facial posnatal.!!

2.2.2.4 Teoria de la matriz funcional

Melvin Moss se opuso a la doctrina propuesta por Joseph-Peter Weinmann y Harry Sicher,
sugiriendo que la morfogénesis craneal debe ser explicada en términos de la filogenia y que la
forma del craneo resultaba de las funciones de los 6rganos adyacentes. De acuerdo con ésta, el
origen, crecimiento y mantenimiento del esqueleto dependen casi exclusivamente de la matriz
funcional, que comprende tejidos blandos, musculos, nervios, glandulas, dientes y cavidades que
llevan a cabo tales funciones, y unidades esqueléticas que consisten en huesos, cartilagos o

tendones, los cuales protegen y soportan la matriz.*!
2.2.2.5 Teoria de van Limborgh
Esta teoria asume que el crecimiento facial posnatal es controlado por un sistema

multifactorial: factores genéticos intrinsecos, factores epigenéticos locales y generales y factores

medioambientales locales y generales.



Los factores genéticos intrinsecos ejercen su influencia dentro de las células, en las cuales
ellos estan contenidos y determinan las caracteristicas de las células y tejidos (diferenciacién

craneal).

Los factores epigenéticos son aquellos determinados genéticamente, pero que ejercen su
influencia fuera de las células y tejidos en las cuales son ellos son producidos. Tales efectos
pueden ser generados en estructuras adyacentes, entonces seran factores epigenéticos locales
(induccion embriénica), o tienen efectos a distancia, factores epigenéticos generales (hormonas

de crecimiento o sexuales).!

2.2.3 Teorias de malformaciones congénitas y deformidades del sistema osteomuscular

Existen variedad de teorias acerca de este tipo de anomalias, entre las cuales podemos
mencionar: la teoria mecanica la cual se da a consecuencia de la posicion que adopta el feto
dentro del Gtero, por otro lado, se encuentra la teoria genética la cual se refiere a la modificacion
de los genes, y por ultimo la teoria neuromuscular la que afirma que existe un desequilibrio en la

fuerza muscular de tendones y retracciones capsulares causando estas anomalias.!?

2.2.4 Teorias de malformaciones congénitas del sistema urinario

Las teorias engloban la obstruccion temprana del tracto urinario en la formacion renal, la
segunda es la anomalia global del desarrollo embrionario renal, secundaria a mutaciones en los
genes que lo controlan la tercera en factores epigenéticos como diabetes mellitus gestacional mal

controlada durante el embarazo.*®

2.2.5 Teorias de las malformaciones congénitas del sistema circulatorio

Los primeros escritos acerca de las malformaciones congénitas en el ser humano fueron
sefalados y descritos en varios registros cuneiformes que se conservaban en la Biblioteca Real
de Ninive (actualmente la ciudad de Mosul en Irak). Es el primer escrito respecto a la «ectopia
cordis». Asi, en hipérbola «el corazén histérico» del conocimiento del sistema cardiovascular,

nacié en el mundo arabe.'*



Con la apariciéon de la civilizacion egipcia en el 3,000 a.C., mucha de su informacién fue
copiada a papiros, siendo para la cardiologia los mas famosos el papiro de Edwin Smith y el
papiro de Ebers, donde se describen claramente ciertos fenbmenos como la circulaciéon y su
relacién con el corazdn y se sefiala de manera exacta la localizacién del mismo. Es en el papiro
de Ebers donde se describe de forma detallada la importancia de la palpacion del pulso y su
presencia fue asociada con la vida. Ademas, la interpretacion mistica, magica y religiosa siempre
estuvo presente, tal como se ilustra en un bajorrelieve egipcio que data del 1,250 a.C., donde en
el juicio final se valoraba el peso del corazén de la persona fallecida como un indicador de la
conducta en vida del sujeto, siendo después entregado a su devorador mistico durante el Juicio

de Osiris.1*

Leonardo da Vinci describié y dibujé un caso de defecto septalinteratrial ahora conocido
como comunicacién interventricular (CIA). En los bocetos de da Vinci se puede observar la
primera descripcion del corazon univentricular con comunicacion interatrial y la persistencia de

vena cava superior izquierda.

Nicolas Steno quien fue educado en un ambiente predominantemente luterano describié
en 1665 por primera vez lo que mas tarde seria denominado como la «tetralogia de Fallot».
Ademas, él fue pionero en cuestionar las hipotesis de la condensacion de la sangre en los
pulmones y su gasificacion en el corazén como medio para conseguir el bombeo descrito por

William Harvey.**

Por mas de 50 afios existi6 una cadena de descripciones relevantes acerca del sistema
cardiovascular, como consecuencia de las investigaciones de Mali, Streeter, de Haan,
Rosenquist, Manasek y Stalsberg. Los estudios de Maria V. de la Cruz, doctora del Instituto
Nacional de Cardiologia del Hospital Ignacio Chavez, permitieron conocer con claridad la
morfogénesis de dos patologias complejas que son doble entrada del ventriculo izquierdo al

derecho.™*

2.2.6 Teoria de las malformaciones congénitas del tracto digestivo

Se han propuesto dos teorias para explicar las malformaciones congénitas del tracto

digestivo.



2.2.6.1 Teoria de Tandler

Esta teoria plantea que el tubo digestivo, en las etapas tempranas de su desarrollo, un
cordén dirigido sin lumen se recanaliza por la formacién de vacuolas hasta dar lugar a la luz
intestinal y dice que un defecto en esta recanalizacion podria dar lugar a las atresias congénitas

en cualquier punto del tracto digestivo.*®

2.2.6.2 Teoria vascular

La mas aceptada por los cientificos ha sido que un accidente vascular que ocurre
tardiamente en la gestacion lleva a necrosis y licuefaccién del segmento afectado causando por
ejemplo atresia del intestino. Algunos autores sugieren gue tiene su origen en etapas tempranas
del desarrollo embrionario como resultado de una alteracion en el desarrollo de la notocorda o
bien por la formacién primaria de la arteria mesentérica superior o que da como resultado una

atresia intestinal.'®

2.3 Marco conceptual

2.3.1 Concepto de malformaciones congénitas

Las expresiones defecto congénito, malformacion congénita y anomalia congénita son
términos sinbnimos que se utilizan para describir los trastornos estructurales, conductuales,

funcionales y metabdlicos presentes en el momento del nacimiento.®

Las malformaciones congénitas son alteraciones estructurales que ocurren en la etapa
intrauterina y que ya estan presentes al momento del nacimiento. Pueden afectar érganos,
sistemas, o partes del cuerpo y pueden ser causadas por solo un gen defectuoso (o varios), una
alteracion cromosémica, una combinacion de factores hereditarios y la exposicion a teratégenos
presentes en el medio ambiente o por carencias de micronutrientes, también se describen ciertas

enfermedades maternas, asi como la exposicion a sustancias nocivas durante el embarazo.*®
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2.3.2 Embriologia

2.3.2.1 Primera semana

Del ciclo ovérico, normalmente sélo un ovocito alcanza la madurez y durante la ovulacién
s6lo uno se descarga, durante este momento el ovocito se encuentra en la segunda division
meidtica, rodeado por la zona pellcida y células granulosas, la accion de barrido de las fimbrias
de las trompas hace caer el ovocito en la trompa uterina, en el momento en que el espermatozoide
ha penetrado el ovocito, este termina su segunda division meibtica y se forma el pronucleo
femenino, la cabeza del espermatozoide se desprende de la cola, se engruesa y forma el
pronudcleo masculino, una vez que el ADN de ambos nucleos se ha replicado, los cromosomas
materno y paterno se entremezclan y se dividen mitéticamente. La fecundacion se completa
cuando los prondcleos masculino y femenino se unen y los cromosomas maternos y paternos se
mezclan durante la metafase de la primera division mitGtica del cigoto y esta permite el

restablecimiento del nimero diploide de cromosomas.'®

A medida que discurre en la trompa uterina hacia el Gtero, el cigoto experimenta un
proceso de segmentacion durante la que se da una serie de divisiones mitéticas que aumentan
el nimero de células o blastomeros, siendo mas pequefios en cada division, después
experimenta un proceso de compactacion que lo convierte en un cumulo de células unidas
herméticamente con una capa interna y otra externa formando una mérula de 16 células, esta
entra en el Utero el dia 3 0 4 después de la fecundacién y empieza a desarrollar una cavidad y
forma el blastocisto constituido por el embrioblasto, el blastocele y el trofoblasto y, mas adelante,
forma estructuras extraembrionarias y la parte embrionaria de la placenta. La masa celular interna
gue aparece en la compactacion es la que forma el embrién y la masa celular externa esta rodea

las células internas y la cavidad del blastocito y formara el trofoblasto.®

El trofoblasto existente en el polo embrionario se diferencia con la formacion de dos capas,
un sincitiotrofoblasto externo y un citotrofoblasto interno. El sincitiotrofoblasto infiltra el epitelio
endometrial y el tejido conjuntivo subyacente, ya que, durante la implantacion, el Gtero se
encuentra en fase secretora y el blastocito se implanta en el endometrio de la pared anterior o
posterior. Al mismo tiempo, en la superficie profunda del embrioblasto se forma una capa
cuboidea de hipoblasto. Hacia el final de la primera semana, el blastocisto esta implantado

superficialmente en el endometrio.®
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2.3.2.2 Segunda semana

Durante la segunda semana, el blastocito se encuentra parcialmente sumergido en el
estroma endometrial, el trofoblasto se divide en dos capas, una interna en proliferacién activa
denominada citotrofoblasto y una capa externa llamada sincitiotrofoblasto, hacia el dia nueve este
desarrolla lagunas y erosiona los sinusoides maternos y la sangre materna entra en la red lagunar
y al culminar la semana se inicia la circulacion uteroplacentaria. El citotrofoblasto forma columnas
celulares que invaden el sincitio y quedan envueltas, generando asi las vellosidades primarias.
Al final de la segunda semana, el blastocito estd completamente sumergido y la herida de la

superficie de la mucosa ha cicatrizado.*®

Por otro lado, la masa celular interna o embrioblasto se diferencia en el epiblasto y el
hipoblasto y ambos forman el disco bilaminar, las células del epiblasto originan el amnioblasto
que reviste la cavidad amniética, Las células del endodermo se continlan con la membrana
exoceldomica y ambas envuelven el saco vitelino primitivo. Al culminar la segunda semana, el
mesodermo extraembrionario llena el espacio entre el trofoblasto y el amnios y la membrana
exocelémica del interior, cuando en esta se desarrollan vacuolas en este tejido se forma la

cavidad corionica.®

2.3.2.3 Tercera semana

El disco embrionario bilaminar se convierte en un disco embrionario trilaminar durante la
gastrulacién. Estos cambios comienzan con la aparicion de la linea primitiva, lo que tiene lugar al
comienzo de la tercera semana en forma de un engrosamiento del epiblasto en el extremo caudal
del disco embrionario. La linea primitiva procede de la migracion de las células del epiblasto hasta
el plano medial del disco. La invaginacién de las células epiblasticas a partir de la linea primitiva
da lugar a las células mesenquimales que migran ventrales, laterales y cranealmente entre el
epiblasto y el hipoblasto. Tan pronto como la linea primitiva comienza a producir células
mesenquimales, el epiblasto se denomina ectodermo embrionario. Algunas células del epiblasto
desplazan el hipoblasto y forman el endodermo embrionario. Las células mesenquimales
producidas por la linea primitiva se organizan al poco tiempo, formando una tercera capa
germinal, el mesodermo intraembrionario o embrionario, que ocupa la zona entre el hipoblasto

previo y las células del epiblasto. Las células del mesodermo migran hasta los bordes del disco
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embrionario, donde se unen al mesodermo extraembrionario que cubre el amnios y el saco

vitelino.®

Al final de la tercera semana, el embrién es un disco embrionario plano y ovoideo. El
mesodermo se localiza entre el ectodermo y el endodermo del disco en todas las zonas excepto
en la membrana orofaringea, en el plano medial ocupado por la notocorda y en la membrana
cloacal. Al comienzo de la tercera semana, las células mesenquimales procedentes de la linea
primitiva forman el proceso notocordal entre el ectodermo y el endodermo embrionarios. El
proceso notocordal se extiende desde el nodo primitivo hasta la placa precordal. En el suelo del
canal notocordal aparecen una serie de zonas de abertura que poco tiempo después presentan
coalescencia y dan lugar a la placa notocordal. Esta placa se pliega formando la notocorda, que
representa el eje primordial del embrion alrededor del cual se forma el esqueleto axial (es decir,

la columna vertebral).1®

La placa neural aparece en forma de un engrosamiento del ectodermo embrionario
inducido por la notocorda en desarrollo. En la placa neural aparece un surco neural longitudinal
gue esta rodeado por los pliegues neurales. La fusion de estos pliegues forma el tubo neural, es
decir, el primordio del SNC. A medida que los pliegues neurales se fusionan para formar el tubo
neural, las células neuroectodérmicas forman una cresta neural entre el ectodermo de superficie
y el tubo neural. EI mesodermo existente a cada lado de la notocorda se condensa formando
columnas longitudinales de mesodermo paraxial; al final de la tercera semana estas columnas

dan lugar a los somitas.*®

El celoma, la cavidad existente en el interior del embrién aparece inicialmente en forma
de espacios aislados en el mesodermo lateral y en el mesodermo carcinogénico. Después, las
vesiculas celémicas muestran coalescencia formando una cavidad unica con forma de herradura,
gue en ultima instancia es el origen de las cavidades corporales. Los vasos sanguineos aparecen
inicialmente en la pared del saco vitelino, la alantoides y el corion y, al poco tiempo, se desarrollan
en el interior del embrién. Los eritrocitos fetales y del adulto proceden de los diferentes
precursores hematopoyéticos. El corazon primordial est4 representado por los dos tubos
cardiacos endocardios. Hacia el final de la tercera semana los tubos cardiacos se fusionan y
forman un corazdén tubular que esta conectado con los vasos del embrién, la vesicula umbilical,

el corion y el tallo de conexién, constituyendo un sistema cardiovascular primordial.*®
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Las vellosidades coridnicas primarias se convierten en vellosidades coridnicas
secundarias a medida que adquieren zonas centrales constituidas por mesénquima. Antes del
final de la tercera semana aparecen capilares en las vellosidades coridnicas secundarias, lo que
las transforma en vellosidades coridnicas terciarias. Las extensiones del citotrofoblasto
procedentes de estas vellosidades troncales se fusionan y forman una cubierta citotrofoblastica

que representa el elemento de anclaje del saco coriénico al endometrio.*®

2.3.2.4 Cuarta semana a la octava semana

Al comienzo de la cuarta semana, el plegamiento en los planos medio y horizontal
convierte el disco embrionario trilaminar plano en un embrién con configuracion cilindrica y forma
de «C». La formacion de la cabeza, de la eminencia caudal y de los pliegues laterales es una
secuencia continua de acontecimientos que da lugar a la aparicién de una constriccion entre el
embrién y la vesicula umbilical. A medida que la cabeza se pliega ventralmente, parte del
endodermo queda incorporado a modo de intestino primitivo anterior en la regién de la cabeza
embrionaria en desarrollo. El plegamiento de la regién de la cabeza también da lugar al
desplazamiento ventral de la membrana orofaringea y del corazén, al tiempo que el encéfalo en
desarrollo se convierte en la parte mas craneal del embrién. Segun la eminencia caudal se pliega
ventralmente, parte de la capa germinal endodérmica queda incorporada en el extremo caudal
del embrién, a modo de intestino primitivo posterior. La parte terminal del intestino primitivo
posterior se expande formando la cloaca. El plegamiento de la region caudal también origina la
membrana cloacal, la alantoides y el tallo de conexién, que se desplaza hacia la superficie ventral

del embrién.®

El plegamiento del embrion en el plano horizontal incorpora parte del endodermo en el
propio embrién, a modo de intestino primitivo medio. La vesicula umbilical permanece unida al
intestino primitivo medio a través del estrecho conducto onfaloentérico (tallo vitelino). Durante el
plegamiento del embrion en el plano horizontal se forman los primordios de las paredes
corporales lateral y ventral. A medida que se expande, el amnios cubre el tallo de conexion, el
conducto onfaloentérico y la alantoides, formando asi una cubierta epitelial para el cordon

umbilical.*®

Las tres capas germinativas se diferencian con la formacién de los distintos tejidos y

organos, de manera que hacia el final del periodo embrionario ya se han establecido los esbozos
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de los principales organos y sistemas. El aspecto externo del embrién estd influido por la
formacién del encéfalo, el corazdén, el higado, los somitas, los miembros, las orejas, la nariz y los

0jos.16

El ectodermo, mesodermo y endodermo originan sus propios tejidos y sistemas de
organos, la capa germinal ectodérmica origina los érganos y estructuras que establecen contacto
con el exterior como: el sistema nervioso central, sistema nervioso periférico, epitelio sensitivo de
la oreja, la nariz y los ojos, la piel incluidas las ufias y el pelo, la hipéfisis, las glandulas mamarias
y sudoriparas y el esmalte de los dientes. Las placas mesodérmicas paraxial, intermedia y lateral
son componentes importantes de la capa germinal mesodérmica, el mesodermo paraxial forma
somitbmeros que originan el mesénquima de la cabeza y se organizan en somitas en los
segmentos caudales y occipitales, estas omitas originan el miotoma (tejido muscular) el
esclerotoma (cartilago y hueso) y el dermatoma (tejidos subcutaneos de la piel) que son tejidos
de sostén del cuerpo, asimismo el mesodermo origina el sistema vascular (el corazén las arterias,
venas y vasos linfaticos y todas las células sanguineas y linfaticas) el sistema urogenital: rifiones,
gOnadas y sus conductos a excepcion de la vejiga y por ultimo también derivan el bazo y la corteza
de las glandulas suprarrenales. La capa germinal endodérmica proporciona el revestimiento
epitelial del tubo gastrointestinal, aparato respiratorio y la vejiga urinaria, también forma el
parénquima de las glandulas tiroidea y paratiroides, el higado y pancreas y por ultimo el

revestimiento de la cavidad timpanica y el conducto auditivo.*®

Dado que entre la cuarta y la octava semana se forman los esbozos de la mayor parte de
las estructuras externas e internas esenciales, éste es el periodo mas critico del desarrollo. Las
alteraciones del desarrollo durante este periodo pueden tener como consecuencia

malformaciones congénitas importantes.*®

2.3.3 Etiologia

2.3.3.1 Factores socioeconémicos y demograficos

Aungque los ingresos bajos pueden ser un determinante indirecto, las anomalias
congénitas son mas frecuentes en las familias y paises de ingresos bajos. Se calcula que

aproximadamente un 94% de las anomalias congénitas graves se producen en paises de

ingresos bajos y medios, en los que las mujeres a menudo carecen de acceso suficiente a
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alimentos nutritivos y pueden tener mayor exposicion a agentes o factores que inducen o
aumentan la incidencia de un desarrollo prenatal anormal, en especial el alcohol y las infecciones.
La edad materna avanzada también incrementa el riesgo de algunas alteraciones cromosomicas,
mientras que el riesgo de determinadas anomalias congénitas del feto aumenta en las madres

jovenes.!

2.3.3.2 Factores genéticos

La consanguineidad aumenta la prevalencia de anomalias congénitas genéticas raras y
multiplica casi por dos el riesgo de muerte neonatal e infantil, discapacidad intelectual y otras
anomalias congénitas en los matrimonios entre primos hermanos. Algunas comunidades étnicas,
como los judios asquenazies o los finlandeses, tienen una mayor prevalencia de mutaciones

genéticas raras que condicionan un mayor riesgo de anomalias congénitas.!

2.3.3.3 Factores teratégenos

La exposicibn materna a determinados plaguicidas y otros productos quimicos, asi como
a ciertos medicamentos, al alcohol, el tabaco, los medicamentos psicoactivos y la radiacién
durante el embarazo, pueden aumentar el riesgo de que el feto o el neonato sufra anomalias
congénitas. El hecho de trabajar en basureros, fundiciones o minas o de vivir cerca de esos
lugares también puede ser un factor de riesgo, sobre todo si la madre est4 expuesta a otros

factores ambientales de riesgo o sufre carencias alimenticias.!

Un teratégeno es un factor que tiene un efecto adverso sobre el embrién. Aunque las
anomalias génicas y cromosomicas pueden producir malformaciones congénitas, el término
teratdgeno se restringe solo a los factores ambientales. La susceptibilidad de un embrién frente
a distintos teratégenos depende de los siguientes aspectos: el genotipo del conceptus y del modo
con que éste interactta con los factores ambientales. Diferentes especies o razas reaccionan de
distinta manera frente a los mismos teratdgenos que actdian con la misma potencia en la etapa
del desarrollo alcanzada en el momento en que actla el teratdgeno. Aunque en ningun periodo
del desarrollo el embridn esté libre de ser afectado, existe un periodo de maxima susceptibilidad
gue corresponde a la organogénesis. Los érganos mas afectados seran aquellos donde la
intensidad del desarrollo y de los procesos metabdlicos es mayor. La dosis administrada afectara

la forma en que se manifestara la desviacion del desarrollo normal y aumenta de grado a medida
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gue aumenta la dosis del teratégeno administrado. Las fluctuaciones van desde el no efecto hasta

el nivel letal.'”

2.3.3.4 Factores infecciosos

Las infecciones maternas, como la sifilis o la rubéola, son una causa importante de

anomalias congénitas en los paises de ingresos bajos y medios.?

2.3.3.5 Micotoxinas

Las micotoxinas son metabolitos secundarios toxicos producidos por ciertas especies de
hongos al final de la fase de crecimiento, cuando han infestado productos agricolas,
especialmente cereales y frutos secos. Las aflatoxinas pertenecen al grupo de las micotoxinas,
toxinas producidas por hongos que contaminan los cereales y frutos secos, pudiendo provocar al
ser humano aflatoxicosis al consumir dichos alimentos con altas concentraciones de aflatoxinas.
Aungue han sido identificados al menos 20 tipos diferentes de aflatoxinas, existen cuatro
aflatoxinas principales: aflatoxina B1, aflatoxina B2, aflatoxina G1 y aflatoxina G2. Ademas, es de
especial importancia la aflatoxina M1, derivada de la aflatoxina B1, que es excretada en la leche
de las hembras de los mamiferos por ingesta de pienso contaminado con aflatoxina B1. De la
misma forma, a partir de la aflatoxina B2 se forma la aflatoxina M2. Por ello, las aflatoxinas M1 y
M2 aparecen en la leche, la orina y las heces. Todas las aflatoxinas son carcinogénicas,
mutagénicas y teratogénicas, pero la aflatoxina B1 es considerada la mas toxica y esta clasificada
como cancerigena para el ser humano y la aflatoxina M1 como posiblemente cancerigena para

los humanos.*®

2.3.4 Clasificacion de malformaciones congénitas

2.3.4.1 Malformaciones congénitas mayores

Anomalias congénitas mayores son aquellos defectos que se producen a nivel de
cualquier 6rgano produciendo limitaciones importantes en las areas biolégica y psicoldgica,
presentando riesgo para la vida del paciente, necesitando de tratamiento quirdrgico o estético,

causando en multiples ocasiones la muerte de los pacientes. Se producen en el periodo

embrionario.”19:20
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Este tipo de malformaciones tienen una herencia poligénica o multifactorial, que en
ocasiones presenta un antecedente de un defecto similar en algiin miembro de la familia. Cierto
grupo puede seguir un patrén de herencia mendeliana. Dentro de ellas, el 22% de las
malformaciones mayores son aisladas y el 3% de las malformaciones multiples son debidas a la
afectacion en un solo gen. Cuando una malformacion mayor se presenta sin otra anomalia se
denomina anomalia aislada; cuando se acompafia de dos 0 mas malformaciones se denominan
anomalias multiples. Las anomalias multiples se pueden clasificar segun los progresos en el
conocimiento de su causa, con el objetivo de alcanzar la uniformidad de criterios que permitan

comparar investigaciones.”*%2

En lo que respecta a la incidencia de anomalias mayores en México, se registra en
Guadalajara, Jalisco en una poblacién de 7,791 recién nacidos vivos consecutivos en el Distrito
Federal, se encontr6 una incidencia de 1.2% de malformaciones congénitas mayores.!!
Actualmente, en Guatemala no se cuenta con informacion actualizada acerca de la incidencia de

anomalias congénitas presentes en los nacimientos de los hospitales del pais.

234.1.1 Malformaciones congénitas del sistema nervioso

2.3.4.1.1.a Anencefalia

Es una malformacion que se produce por el cierre del surco neural para formar un tubo
neural intacto, produciéndose completamente a los 28 dias de gestacion, alterando el desarrollo
del prosencéfalo. Es una malformacion del extremo anterior del tubo neural, que presenta
ausencia del encéfalo y de cubiertas craneales, exponiendo tejido de tipo hemorragico y
degenerado que se extiende desde la lamina terminal hasta el agujero occipital. Los recién
nacidos con anencefalia presentan aspecto en forma de rana en una vista frontal, presenta
predominio en el género femenino. Generalmente, no se puede determinar la etiologia de la
misma, pero se puede relacionar con frecuencia con presencia de polihidramnios. La
amniocentesis permite detectar niveles elevados de a-fetoproteina liberada en liquido amnidtico,

que pueden ayudar a detectar casos de anencefalia.??!
El esfuerzo terapéutico realizado por el personal de salud en estos neonatos es indtil,

debido a que esta malformacion es incompatible con la vida. Existe una de teorias que refiere

gue se debe una mutacién en algin gen que impide a las personas la utilizaciéon correcta del
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acido félico ya que en algunas pacientes, aunque lo consuman regularmente en la dieta, su
organismo no lo aprovecha, siendo este elemento uno de los mas importantes durante la sintesis
del acido desoxirribonucleico (ADN), es por eso que el servicio de salud publica en Estados
Unidos, recomienda que mujeres en edad fértil consuman 0.4 mg de acido folico cada dia a fin

de reducir el riesgo de concebir nifios con defectos del tubo neural.?°

2.3.4.1.1.b  Espina bifida

Defecto del tubo neural que se presenta en las primeras dos semanas de gestacion,
producida por el cierre parcial de los pliegues neurales y fusion defectuosa de los arcos
vertebrales. Es considerada como una de las mas importantes anomalias del tubo neural, debido
a que induce a una protrusion de estructuras tales como: meninges, musculo, piel, nervios, las
cuales pueden ser expuestas en la superficie. Se encuentra localizada a lo largo de la columna
vertebral, 50% a nivel dorsolumbar o lumbar, 30% en nivel lumbosacro; 20% a nivel cervical o

dorsal. Con base en su lesion se puede dividir en: espina bifida oculta y espina bifida quistica.?
2.3.4.1.1.b.1 Espina bifida oculta
Radica en un defecto sin presencia de protrusion de la médula espinal y meninges, que
en la mayoria de casos se presenta de manera asintomatica, y no presenta ninguna

consecuencia. Su presencia puede ser evidenciada por la presencia de un mechén de pelo,

lipoma o cambio de coloracién en la piel de la linea media baja de la espalda.?

2.3.4.1.1.b.2 Espina bifida quistica

Lesién ubicada en el &rea lumbosacra, producida por un defecto en el cierre de los arcos
vertebrales, con presencia de un saco o0 quiste que involucra tejido de tipo nervioso, meninges,
piel y hueso, con presencia de liquido cefalorraquideo.?

2.3.4.1.1.c  Encefalocele

Diverticulo de tejido mal formado de tejidos del sistema nervioso central, tejido enceféalico

fuera de cavidad craneana, ocasionado por un defecto mesodérmico que se lleva a cabo en el

cierre anterior del tubo neural o después del mismo. Se manifiesta con frecuencia en region
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occipital o fosa posterior, y en raras ocasiones en zona frontal o base del crAneo. Los pacientes
gue presentan este tipo de anomalia corren riesgo de presentar hidrocefalia por estenosis del
acueducto, malformaciones de Arnold-Chiari, problemas visuales, retraso mental y crisis

convulsivas, como manifestaciones adicionales a lo anteriormente mencionado.?

2.3.4.1.1.d Hidrocefalia congénita sin defecto del tubo neural

Es el crecimiento anormal de los ventriculos cerebrales, resultante de un desbalance entre
la produccién y la absorcion del liquido cefalorraquideo (LCR), ocasionando un exceso de liquido

en los ventriculos cerebrales. Puede estar acompariado de crecimiento anormal de la cabeza.??

234.11e Microcefalia

Es una malformacion neonatal que se caracteriza por la disminucién del diametro craneal
de un recién nacido por debajo de dos desviaciones estandar de la media para la edad. Se
acompafa de un escaso crecimiento del cerebro, ocasionando discapacidades que comprometen
la vida. Puede ser leve o grave. Las causas mas frecuentes que la producen son: infecciones
intrauterinas (toxoplasmosis, rubéola, herpes, sifilis, citomegalovirus, VIH y virus del Zika);

exposicion a productos quimicos; anomalias genéticas; malnutricion grave en la vida fetal.®

2.3.4.1.2 Malformaciones congénitas del sistema circulatorio

Las malformaciones del sistema circulatorio son producto de alteraciones del desarrollo
embrionario del corazén, producidos aproximadamente entre la tercera y la décima semana de
gestacion. De etiologia no definida, considerando tres principales causas: genética, factores

ambientales y multifactorial, en la que se asociarian factores genéticos y ambientales.?
2.3.4.1.2.a  Tronco arterioso comun
Presencia de una sola arteria que nace del corazén, que cabalga sobre el septum
interventricular, originando arterias coronarias, arterias pulmonares y aorta descendente.

Embriol6gicamente aparece como una parada en el proceso de septacion de la arteria truncal,

por deficiencia del septum adrtico-pulmonar y por deficiencia del infundibulo subpulmonar.?
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Sus manifestaciones clinicas son: cianosis, taquipnea y sudoracion durante la
alimentacién, falta de ganancia de peso, alteracion del pulso, hepatomegalia. Su incidencia es

del 0.21 a 0.34% de pacientes nacidos con anomalia cardiaca, por lo que es relativamente rara.*

2.3.4.1.2.b  Trasposicion de grandes vasos

Condicién en la que la salida de la aorta y de la arteria pulmonar del corazén estan

invertidas. Se puede observar disnea, problemas de alimentacion y cianosis.?*

2.3.4.1.2.c  Tetralogia de Fallot

Complejo originado por una tabicacion troncoconal ectopica en la que el tabique que
separa el canal adrtico del pulmonar se desarrolla dentro del territorio que normalmente le
corresponde al canal pulmonar. El tabique conal se desplaza hacia adelantes y a la izquierda,
desalineando la porcibn mas anterior del tabique interventricular primitivo, creando una
comunicacion interventricular a nivel infundibular que se extiende o no a la porcion membranosa
del tabigue ventricular. Asi mismo origina cabalgamiento adrtico que conecta ese vaso con ambos
ventriculos a partes iguales en la mayoria de los casos. Su trastorno hemodindmico origina una

hipertrofia ventricular izquierda. Se asocia a sindrome de Di George y trisomia 21.%

23.4.1.2d Comunicacion interventricular

La comunicacion interventricular (CIV) es la cardiopatia congénita mas frecuente. Es un
defecto a nivel del septo interventricular que comunica el ventriculo izquierdo con el ventriculo
derecho. La CIV aislada corresponde a un 25% de todas las CC. Se puede dar asociada a

tetralogia de Fallot, canal atrioventricular, transposicién de grandes arterias, truncus. 2

Se clasifica en base a su localizacién, por lo que dentro de ella se encuentran: CIV
membranosa (localizada debajo de la véalvula adrtica y detras de la valva septal de la valva
tricuspide); CIV supracristal (superior y anterior, se localiza debajo de las valvulas de ambos
troncos arteriales); CIV muscular (ubicada en la zona del musculo del septo); CIV del septo de

entrada (defecto posterior y superior ubicado cerca del anillo tricuspideo).?
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Como parte de sus manifestaciones clinicas, puede aparecer insuficiencia cardiaca
congestiva (ICC) entre las 2 y 8 semanas de vida acompafiado de ritmo de galope, taquicardia,
taquipnea, tiraje, hepatomegalia y mala perfusion periférica. A la auscultacién se percibe un soplo
sistélico con un segundo ruido Unico indicaria unas resistencias pulmonares elevadas. En el
electrocardiograma suele haber una hipertrofia biventricular; aunque, si la presioén en el VD es

alta, puede haber una hipertrofia ventricular derecha (HVD). 2

2.3.4.1.3 Malformaciones congénitas del tracto digestivo

La obstruccion intestinal congénita ocurre en aproximadamente 1:2000 nacidos vivos y es
una de las causas mas comunes de admisidn en las unidades de cirugia neonatal.
Morfolégicamente, estos defectos congénitos se definen como una solucién de la continuidad del
intestino y pueden ser divididos en estenosis o0 atresia. Juntos, constituyen una de las causas

mas comunes de obstruccion neonatal intestinal.?®

2.3.4.1.3.a Atresia esofagica

La atresia esofagica ocurre en uno de cada 3,000 a 4,500 neonatos vivos. Al parecer,

existe un ligero predominio en los varones, aunque esto no es un hallazgo universal.?’

Se desconoce la causa de la embriogénesis anormal. No se ha observado que las
malformaciones de atresia esofagica se presenten en forma espontanea en otros mamiferos. La
relacién no aleatoria bien conocida con las anomalias vertebrales, anales, cardiacas, renales y
de las extremidades, sugiere un trastorno generalizado de la embriogénesis. Es probable que
cualquiera de diversas agresiones externas al feto, si se presentan durante el periodo critico de
organogénesis, de lugar a estas anomalias. Es factible que la causa de las anormalidades
traqueoesofagicas en un lactante sin otras alteraciones sea diferente de la de pacientes con

multiples defectos adicionales. Hay informes de casos familiares, pero son raros.?’

La incidencia de gemelos, monocigotos y dicigotos, parece ser mas alta en familias con
nifos que sufren atresia esofagica respecto de la poblacién general. Algunas veces, dos gemelos
monocigotos presentan el defecto, pero es mas frecuente que solo uno tenga la atresia esofagica,

lo que indica que los fenémenos del desarrollo son mas importantes que los genéticos.?’
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En un estudio se observé una variacion ciclica de la incidencia de la incidencia, sin un
patrén estacional, lo que hace pensar en un posible agente infeccioso. La atresia esofagica es un
efecto raro, aunque conocido, de la talidomida. Hay informes de una relacién con el uso de
progesterona sola o en combinacién con estrogeno. Asimismo, existen referencias de la
presencia de defectos esofagicos sin fistulas traqueales en descendientes de ratones con
deficiencia de riboflavina y se ha identificado un caso de fistula traqueoesofagica en la
descendencia de ratas hembras con deficiencia de vitamina A. Se ha disefiado un modelo
experimental en ratas que utilizaban la exposicion a doxorrubicina, pero no esta clara la relevancia
de esto para los factores etiologicos de estas irregularidades en seres humanos. Varias
deleciones y duplicaciones cromosOmicas se relacionan con estas anomalias, mas que las veces

que la trisomia 18 0 21.%"

2.3.4.1.3.b  Estenosis hipertréfica del piloro

La estenosis hipertréfica del piloro es una de las condiciones quirdrgicas causas mas
comunes que se presentan en los recién nacidos. Esta ocurre en un rango de 1 a 4 por 1,000
nacidos vivos en nifios blancos, pero es visto con menor frecuencia en nifios no blancos. Los
varones resultan mas afectados que las mujeres, en una relacion de 4:1. Los factores de riesgo
para la estenosis hipertrofica del piloro incluyen historia familiar, género, edad materna temprana,
ser el primer hijo y patrones maternos de alimentacion. Los infantes prematuros son

diagnosticados mas tardiamente que los infantes a término o postérmino.?’

La causa de la estenosis hipertréfica del piloro se desconoce, pero los factores genéticos
y ambientales parecen jugar un rol decisivo en la patofisiologia. La evidencia circunstancial para
una predisposicion genética incluye discrepancias de raza, la frecuencia aumentada en varones
y el orden de nacimiento (los infantes primogénitos con una historia familiar positiva). Los factores
ambientales asociados con la estenosis hipertréfica del piloro incluyen el método de alimentacion
(leche materna versus férmula), la variabilidad estacional, exposicion a eritromicina y
alimentacioén transpilérica en infantes prematuros. Adicionalmente, ha habido interés en varios

péptidos gastrointestinales o factores de crecimiento que puedan facilitar la hipertrofia pilérica.?6:

Algunos de estos incluyen el exceso de sustancia P, disminucién de los niveles de

neurotrofinas, deficiencia de 6xido nitrico sintasa e hipersecrecion de gastrina. Debido a esto, se
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dice que la etiologia de la estenosis hipertrofica del piloro es, probablemente, multifactorial con

influencias ambientales.?®

En el pasado, la mortalidad para la estenosis hipertréfica del piloro era considerable y
cercana al 50%. Hoy en dia, como sea, la mortalidad esté cercana al 0% con un mejoramiento
en la resucitacion neonatal y anestesia, asi como las técnicas quirargicas. La morbilidad es
también significativamente mas baja que en el pasado, con un rango de complicaciones, en
general, entre el 1 y 2%. Adicionalmente, con las pilorotomias siendo realizadas
laparoscopicamente, las ventajas cosméticas de las técnicas minimamente invasivas son mucho

mejores.?®

2.3.4.1.3.c Atresia o estenosis intestinal

La atresia y la estenosis duodenal son causas frecuentes de obstruccion intestinal,
ocurren en aproximadamente 1 por cada 5,000 a 10,000 nacidos vivos y afecta mas a los varones
gue a las nifas. Mas de 50% de los pacientes afectados tienen otras anomalias congénitas
asociadas, teniendo a la trisomia 21 presente hasta en el 30% de los afectados. Actualmente, la
duodenostomia laparoscopica o abierta, con o sin duodenoplastia reductora se han convertido

en el tratamiento estandar con una sobrevivencia postoperatoria temprana superior al 90%.%

La etiologia de la obstruccibn duodenal puede presentarse debido a una lesion
gastrointestinal extrinseca o intrinseca. La causa mas comin de obstruccién duodenal es la
atresia. Esta lesion intrinseca se cree que es mas cominmente causada por una falla de la
recanalizacion del duodeno fetal, resultando en una obstruccion completa. Mas tempranamente,
en la 4% semana de gestacion, el duodeno comienza a desarrollarse a partir de la porcion distal
del intestino anterior y la porcién proximal del intestino medio. Durante la 5% y 62 semanas de
gestacidn, el lumen duodenal se oblitera temporalmente debido a la proliferaciéon de sus células
epiteliales. La vacuolizacion debida a la degeneracion de las células epiteliales durante la 112
semana de gestacion conduce a una recanalizacion del duodeno. Un insulto embrioldgico durante
este periodo puede conducir a una red intrinseca, atresia o estenosis. La forma extrinseca de
obstruccion duodenal se debe a los defectos en el desarrollo de las estructuras vecinas tales
como el pancreas, una vena porta preduodenal o secundaria a una malrotaciéon y bandas de
Ladd.®
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2.3.4.1.3.d  Ano imperforado

El ano imperforado ha sido una condicién muy conocida desde la antigiedad. Por varios
siglos, los médicos, asi como también los individuos quienes practicaron la medicina, trataban de
ayudar a estos nifios creando un orificio en el perineo. Muchos pacientes sobrevivieron, la
mayoria porque sufrieron de un tipo de defecto que ahora es reconocido como «bajo». Aquellos
con un «alto» defecto no sobrevivian al tratamiento. En 1835, Amussat fue el primero en suturar
la pared rectal a los bordes de la piel, lo cual pudo haberse considerado como la primera

anoplastia actual. %

Ocurre en uno de cada 4,000 o 5,000 recién nacidos y es ligeramente mas comun en
varones. El riesgo estimado para una pareja que tiene un segundo hijo con una malformacion
anorrectal es de aproximadamente el 1%. El defecto mas frecuente en pacientes varones es la
atresia anorrectal con una fistula rectouretral, y es la atresia anorrectal con una fistula
rectovestibular en nifias. El ano imperforado sin una fistula es casi un defecto inusual. Ocurre en
aproximadamente el 5% del grupo entero de malformaciones y estd asociado con el sindrome de
Down. Histéricamente, la persistencia de la cloaca fue considerada un defecto inusual, mientras
una alta incidencia de fistula rectovaginal se reportaba en la literatura. En retrospectiva, pareciera
que la presencia de una cloaca es un defecto mucho mas comudn en nifias. Una cloaca es la
tercera causa mas comun de defectos en pacientes nifias después de las fistulas vestibulares y
perineales, mientras una fistula rectovaginal actualmente es un defecto raro, presente en menos
del 1% de casos. Pareciera que la mayoria de pacientes que sufren de una cloaca persistente

fueron errébneamente diagnosticadas con una fistula rectovaginal (ver tabla 2.1).2

Las malformaciones anorrectales representan un amplio espectro de defectos. Los
términos «bajo», «intermedio» y «alto» son arbitrarios y no son (tiles para términos terapéuticos
0 de pronéstico. Dentro del grupo de malformaciones anorrectales, tradicionalmente referidas
como «altas», hay defectos incluidos con diferentes implicaciones terapéuticas y de pronostico.
Por ejemplo, la fistula retroprostatica y la fistula rectovesical fueron, ambas, consideradas «altas»,
todavia la primera puede ser reparada con un abordaje posterior sagital Unicamente y la segunda
requiere de un abordaje abdominal adicional. Ademds, el prondstico para cada tipo es
completamente diferente. Por lo tanto, se deberia considerar una clasificacion mas orientada a lo
terapéutico y que sea para pronosticar, en la tabla a continuacién se muestran las anomalias

anorrectales mas frecuentes por cada sexo.?
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Tabla No. 2.1
Malformaciones congénitas del tracto digestivo
Clasificacion de malformaciones anorrectales por sexo

Clasificacién

Masculino Femenino
Cutanea (fistula perineal) Cutanea (fistula perineal)
Fistula rectouretral Fistula vestibular
Prostatica Ano imperforado sin fistula
Fistula rectovesical Atresia rectal
Ano imperforado sin fistula Cloaca
Atresia rectal Malformaciones complejas

Fuente: Holcomb G. Murphy J. Patrick. Ashcraft’s Pediatric Surgery.26

2.34.1.4 Malformaciones congénitas del sistema osteomuscular

2.3.4.1.4.a Displasia del desarrollo de la cadera (luxacidon congénita de la cadera)

La displasia congénita de la cadera (actualmente se denomina como displasia del
desarrollo de la cadera) generalmente incluye subluxacion (dislocacion parcial) de la cabeza del
fémur, displasia acetabular y dislocacion completa de la cabeza del fémur del verdadero
acetabulo. En un recién nacido con una verdadera dislocacion congénita de la cadera, la cabeza
femoral puede estar dislocada y reducida dentro y fuera del acetabulo. En un nifio mas grande,
la cabeza femoral permanece dislocada y secundariamente se desarrollan cambios en la cabeza

femoral y acetabulo.?’

Histéricamente la incidencia de la displasia congénita de la cadera ha sido estimada para
estar aproximadamente entre uno de cada 1,000 nacidos vivos. Un metaandlisis de la literatura
estimo que la incidencia de la displasia del desarrollo de la cadera revelado por un examen fisico
hecho por pediatras era de 8.6 por cada 1,000; para la examinacion ortopédica fue de 11.5 por

cada 1,000 y para el ultrasonido de 25 por cada 1,000.%"

Se han identificado varios factores de riesgo que son sospechosos para la aparicion de la
displasia congénita de la cadera. Es mas comuin en nifias que en niflos (en muchas series es
hasta 5 veces ma&s comun). Los partos de nalgas constituyen entre el 3% y el 4% de todos los

partos y la incidencia de displasia congénita de la cadera aumenta significativamente en esta
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poblacion de pacientes. MacEwen y Ramsey, en un estudio de 25.000 infantes, encontraron la
combinacién de nifios de sexo femenino y presentacion de nalgas para resultar en una displasia

congénita de caderas en uno de cada 35 nacimientos de ese tipo.?’

La displasia congénita de la cadera es mas comun en los nifios primogénitos que en los
hermanos subsiguientes. Una historia familiar de displasia congénita de la cadera aumenta la
probabilidad de esta afeccién a aproximadamente el 10%. El origen étnico juega un papel
importante: la displasia congénita de la cadera es mas comun en los nifios blancos que en los
ninos negros. Otros ejemplos reportados incluyen la alta incidencia entre los indios Navajo y la

incidencia relativamente baja entre los chinos.?’

También existe una fuerte asociacién entre la displasia congénita de la cadera y otras
anormalidades musculoesqueléticas, como torticolis congénito, metatarsus adductus y talipes
calcaneo valgus. La tasa de coexistencia de torticolis muscular congénita y displasia del
desarrollo de la cadera es de aproximadamente 8%, con los nifios con casi cinco veces mas
probabilidades de tenerla en comparacién a las nifias. La relacion entre displasia del desarrollo
de la cadera y pie equino varo es controvertida. En un estudio de 349 lactantes con pie equino
varo, sélo se encontrd que uno tenia displasia del desarrollo de la cadera. Por el contrario, otro
estudio de 119 nifios con pie equino varo encontrd nueve displasias del desarrollo de la cadera
en siete pacientes; los autores recomendaron evaluaciones de ecografia de cadera para bebés

con pie equino varo.?’

Se han propuesto varias teorias sobre la causa de la displasia congénita de la cadera,
incluyendo factores mecanicos, laxitud articular inducida por hormonas, displasia acetabular
primaria y herencia genética. El parto con las fuerzas mecanicas de flexion anormal de las
caderas puede ser facilmente visto como una causa de dislocacién de la cabeza femoral. La
posicion intrauterina mas comun coloca la cadera izquierda del feto contra el sacro materno. Esto
podria explicar parcialmente la mayor incidencia de la displasia del desarrollo de la cadera en la
cadera izquierda. Los factores mecanicos posnatales también podrian desempefiar un papel
importante. Se ha observado un aumento de la incidencia de displasia congénita de la cadera en

culturas que envuelven a los lactantes con la cadera en extension constante.?’

Varios autores han propuesto la laxitud de los ligamentos como un factor que contribuye

a la displasia congénita de la cadera. La teoria es que la influencia de la hormona materna, la
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relaxina, que produce relajacion de la pelvis durante el parto, puede causar suficiente laxitud
ligamentosa en el nifio en el Gtero y durante el periodo neonatal para permitir la dislocacién de la
cabeza femoral. Esta teoria tiene credibilidad debido a que se ha demostrado que la relaxina
atraviesa la placenta y la displasia del desarrollo de la cadera es mas comudn en las mujeres que

presumiblemente son mas susceptibles a las influencias de la relaxina.?":?8

Wynne-Davies describié una aparicion familiar de un acetabulo «superficial», definido
como un «rasgo de displasia» al proponer la displasia acetabular primaria como uno de los
factores de riesgo para la displasia congénita de la cadera. El riesgo de una influencia genética
fue observado por Ortolani, quien informé una incidencia del 70% de una historia familiar positiva

en nifios con displasia congénita de la cadera.?”8

2.3.4.1.4Db Craneosinostosis

La craneosinostosis (a veces llamada craneoestenosis) es un desorden en el cual hay una
fusion temprana de las suturas del craneo en la infancia. Esto produce una forma anormal de la
cabeza y, a veces, de la apariencia de la cara. La deformidad varia significativamente
dependiendo de la sutura o suturas involucradas. La correccién quirargica puede ser necesaria

para mejorar la apariencia y proveer un espacio adecuado para el crecimiento del cerebro.?®

La craneosinostosis ocurre cuando una o mas de las suturas mayores se cierran
tempranamente y su causa es desconocida. Es llamada primaria cuando no esta asociada con
ningln otro problema. Cuando hay un desorden subyacente se considera como secundaria. Se
puede considerar simple con solo una sutura involucrada o compuesta cuando multiples suturas

estan involucradas.?®

La apariencia depende de qué sutura o suturas se cierren tempranamente. Cuando una
sutura se cierra tempranamente el crecimiento del craneo en esa &rea se restringe. Puesto que
el cerebro creciente necesita mas espacio hay un cambio «compensatorio» en el craneo, por lo
tanto, el crdneo se empuja hacia fuera en las areas donde las suturas estan todavia abiertas y

blandas.?®
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23.4.14.c Onfalocele

La gastrosquisis y el onfalocele son dos de los defectos congénitos de la pared abdominal
mas comunes. Estas dos condiciones son usualmente diagnosticadas en un ultrasonido prenatal
y son facilmente diferenciados por la localizacion del defecto y la presencia o ausencia de un
saco envolviendo el intestino eviscerado. Hay un rango diferenciado de anomalias asociadas
entre infantes con onfalocele y gastrosquisis. El riesgo de una anormalidad cardiaca o genética
en un infante con onfalocele se acerca al 50%, en cambio, es mucho mas bajo en los recién
nacidos con gastrosquisis. El resultado a largo plazo para los neonatos con onfalocele esté casi

siempre determinado por las anomalias asociadas con el defecto.

En un onfalocele, ambos, el higado y el intestino pueden estar herniados. Siempre hay un
saco presente y el cordon umbilical se inserta sobre el saco. Por otra parte, este siempre es un

defecto de la linea media.

El parto para los pacientes con onfalocele, asi como aquellos con gastrosquisis, debe ser
dictado por consideraciones obstétricas, porque ni el parto vaginal y tampoco la cesarea han
mostrado superioridad al ser comparadas. Como sea, a pesar de la abundancia de datos, la
mayoria de médicos prefiere el parto por cesarea para neonatos con onfaloceles gigantes por el
temor a causa dafio hepético. Adicionalmente, la mayoria de autores abogan por un parto en un

centro perinatal terciario para facilitar el acceso a cirujanos expertos en neonatos y pediatras.?®

2.3.4.1.4d  Gastrosquisis

La gastrosquisis se detecta en uno de cada 4,000 nacidos vivos. La mayoria de los
embarazos complicados con gastrosquisis son diagnosticados mediante ultrasonografia a las 20
semanas de gestacion (segundo trimestre). Con la gastrosquisis, el higado nunca estara herniado
y el saco siempre esta ausente. La localizacion del defecto de la fascia esta a la derecha del
ombligo y el cordén umbilical est4 unido al ombligo. Adicionalmente, un poco més del 10% de los
neonatos con gastrosquisis tendra una atresia asociada, mas comunmente yeyunal o ileal, el

intestino grueso y delgado, el estbmago puede estar herniado algunas veces.?®
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2.3.4.2 Malformaciones congénitas menores

Son la que no producen limitaciones biolégicas, psicoldgicas o sociales importantes en el

individuo.”

2.3.4.2.1 Malformaciones congénitas de ojos, caray cuello

2.3.4.2.1.a Catarata congénita

Es la opacidad del cristalino presente en el recién nacido o en los 3 primeros meses de
vida. Puede ser uni o bilateral. Se estima que existen 200.000 nifios ciegos por cataratas en el
mundo. También se estima que la prevalencia de cataratas bilaterales al momento de nacer es
de uno o tres de cada 10.000 nacimientos; siendo mayor en paises en desarrollo, con tasas de
15 de cada 10.000 nacimientos. Puede ser una de las causas de ceguera infantil tratable segun

su etiologia.?®

2.34.2.1b Macroftalmia

Se refiere a una, o ambas, Orbitas oculares con un ojo severamente hipoplasico en el
momento del nacimiento o una ausencia completa del globo ocular debido al fracaso de la

formacion de la vesicula éptica. Puede ser uni o bilateral.3°

2.3.4.2.1.c  Anotia y microtia

La anotia se refiere a la ausencia completa del pabellén auricular, mientras que cuando el
pabellén auricular es de menor tamafio se le conoce como microtia, clasificandose en 3 diferentes

grados.®!

Microtia de primer grado: el pabellén auricular esta ligeramente mas pequefio, con las
estructuras de forma conservada o presenta minimas alteraciones, como un hélix superior
plegado o escafa ausente. En la microtia de segundo grado: el pabellén auricular es de menor
tamafio y plegado sobre si mismo (oreja en canoa en caracol). En la microtia de tercer grado el

rodete cutaneo cartilaginoso esta en forma de mani.
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Su prevalencia es entre 0.8 y 2.4 por cada 10.000 nacimientos con una prevalencia menor
entre los caucasicos y negros en comparacion con los hispanos y asiaticos. La microtia se
produce entre la quinta y sexta semana de la gestacién y es resultado de los componentes
deficientes o supernumerarios. Su etiologia es multifactorial y, generalmente, se asocia a otros
defectos congénitos (principalmente anomalias renales). Cuando se presenta de forma unilateral,

generalmente es del lado derecho y su incidencia es mayor en recién nacidos varones.®!

2.3.4.2.1.d Senoy quiste preauricular

Se forman por un fallo en la fusion de los seis tubérculos que forman el pabellén. Se
manifiestan como un pequefio poro anterior y superior al trago. Son poco sintomaticas.
Aparentemente son de herencia autosémica dominante y con penetrancia incompleta, suelen ser

mas frecuentes en personas de raza negra y aparece de forma bilateral en el 25% de los casos.*?

2.3.4.2.1.e Epicanto

El epicanto son pliegues cutaneos verticales que se originan desde los parpados
superiores e inferiores, hasta el canto interno y pueden llegar a producir pseudoestrabismo. Se

clasifican en palpebral, tarsal e inverso.

2.3.4.2.2 Malformaciones congénitas de labios boca y paladar

2.3.4.2.2.a Fisura del paladar y paladar hendido

Las hendiduras del labio y del paladar son entidades distintas, pero intimamente
relacionadas desde los puntos de vista embriolégico, funcional y genético. Aunque existen
muchas teorias, el labio leporino parece deberse a una hipoplasia de la capa mesenquimatosa
gue causa un fallo de fusion de los procesos nasal y maxilar medial. El paladar hendido consiste,

al parecer, en un fallo de la aproximacion o fusién de las laminas palatinas.3

Entre sus manifestaciones clinicas el labio leporino varia desde una pequefia muesca en
el bermell6n del labio hasta una separacion completa que afecta a la piel, mdsculo, mucosa,
diente y hueso. Las hendiduras pueden ser unilaterales con mayor frecuencia del lado izquierdo

o bilateral, y pueden afectar a la cresta alveolar.*
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La hendidura palatina aislada aparece en la linea media y puede afectar sélo a la Gvula o
extenderse por dentro y a través del paladar blando y duro hasta el agujero incisivo. Cuando se
acompafa de labio leporino, el defecto puede afectar a la linea media del paladar blando y
extenderse hasta el paladar duro por uno o ambos lados, dejando expuestas una o ambas
cavidades nasales, segun la hendidura palatina sea unilateral o bilateral. El paladar puede tener
también una hendidura submucosa indicada por una Gvula bifida, separacién parcial de musculo

con una mucosa intacta o una muesca palpable en la parte posterior del paladar.*

El tratamiento puede llevar afios de cuidados especiales proporcionados por un equipo
formado por un pediatra, cirujano plastico, cirujano oral y maxilofacial, odontopediatra,
prostodoncista, ortodoncista, genetista, trabajador médico social, psicologo y enfermera de la
salud publica. El problema mas inmediato de un lactante que nace con labio leporino o paladar
hendido es la alimentacién, se cree que esta sera mas facil y eficaz utilizando pezones atrtificiales
suaves con grandes aberturas, o un biberén exprimible, junto con instrucciones para un uso
adecuado. La oclusion quirargica del labio leporino suele realizarse a los tres meses de edad,
cuando el lactante ya muestra un aumento de peso satisfactorio y no tiene ninguna infeccién
bucal, respiratoria ni general. La técnica mas utilizada es una modificacién de la técnica de Millard
de rotacidn-avance en la cual se utiliza una linea de sutura escalonada se reduce al minimo la

hendidura del labio por retraccion del tejido cicatrizal.3*

2.3.4.2.2.b  Anguiloglosia

La anquiloglosia también es conocida como frenillo lingual corto y es una anomalia
congénita del desarrollo lingual. El frenillo lingual normalmente hace que la superficie inferior de
la lengua contacte con el suelo de la boca, cuando se presenta anquiloglosia este frenillo lingual
es corto y puede extenderse hasta la punta de la lengua, situacién que impide la protrusion libre

de la lengua y puede dificultar el amamantamiento del recién nacido.*®

El diagnéstico de esta anomalia congénita cominmente es clinico. La lengua no puede
tocar el paladar duro, o el borde incisal de los dientes superiores en la posicién de apertura
maxima. En el momento en el que la lengua protruye en los casos leves y moderados, la punta
puede adoptar una forma caracteristica de «corazén» y puede observarse una zona isquémica

en la punta.
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Clinicamente, la anquiloglosia puede clasificarse en tres grados: anquiloglosia leve,
anquiloglosia moderada y anquiloglosia severa:

-Leve: frenillo corto que no interfiere con las funciones de succién, deglucién, masticacion

o fonacion.

-Moderado: hay presencia de un frenillo corto, pero que no dificulta la alimentacion, esta

causa alteraciones minimas en el leguaje, en el periodonto y en la posicidn de los dientes.

-Severo: la lengua se encuentra fusionada con el piso de la boca y existe dificultad para

la deglucion, la succién y hay problemas periodontales.®

2.3.4.2.2.c  Macroglosia

La macroglosia corresponde a una legua excesivamente mas grande del promedio y es
una anomalia congénita que se caracteriza por una legua alargada, engrosada o ancha. Esta se
debe a una hipertrofia generalizada de la lengua durante su desarrollo, que habitualmente causa
dificultad para el lenguaje, la alimentacion y la deglucién. Esta anomalia congénita se caracteriza
por la presencia de una lengua que, al encontrarse en posicién de reposo, protruye mas alla del
borde alveolar, se clasifica en dos categorias: macroglosia verdadera la cual puede ser congénita
0 adquirida y es causada condicionantemente por la lengua, y la macroglosia relativa la cual se
debe a una cavidad oral pequefa. La macroglosia puede asociarse a pacientes con sindrome de

Down o sindrome de Beckwith-Wiedemann 353"

2.3.4.2.3 Malformaciones congénitas de los 6rganos genitales

2.3.4.2.3.a Testiculo no descendido

Es la alteracion del descenso testicular, donde este se detecta en cualquier punto de su
trayecto normal de descenso, con frecuencia acompafiado de cierre del proceso vaginal (hernia
inguinal). Su frecuencia es mayor en prematuros, el 100% en menores de 32 semanas y el 3%
en recién nacidos a término.%®

3.3.4.2.3.b  Genitales ambiguos

Anomalia originada por problemas genéticos o cromosémicos en el embrion. Se utiliza el

término para describir al paciente, a quien durante el examen fisico es imposible asignarle el
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género masculino o femenino. Se considera una urgencia neonatal médica, psicoldgica y social,

por lo que es importante su diagnéstico temprano.*®

2.34.2.4 Malformaciones congénitas del sistema osteomuscular

2.3.4.2.4.a Pie equino varo

El pie equino varo es un defecto congénito frecuente que se puede observar en
aproximadamente uno de cada 1.000 recién nacidos. Este constituye el defecto musculo
esquelético mas frecuente, el cual se caracteriza por multiples componentes que dan lugar a una
posicién anémala del pie que impide la carga normal del peso corporal. La punta del pie muestra
un giro medial y el pie esta invertido. Los componentes del pie equino varo incluyen: equino en el
cual el talén permanece en flexion plantar; varo: el taldn en relacion a la pierna; aducto del antepié

en relacién al medio pie y cavo con un aumento del arco plantar.354°

La deformidad puede tener diversas causas. La variedad idiopatica es la mas frecuente y
se presenta en pacientes sin otra enfermedad asociada; se acepta que su origen es multifactorial.
La postural, es ocasionada por la posicion del bebé antes del nacimiento en el espacio limitado
de la cavidad uterina, suele ser méas facil de corregir, sin necesidad de cirugia. La neurogénica
se asocia a mielomeningocele u otras lesiones del sistema nervioso. La sindromica que se
observa en nifios con otras anomalias asociadas. El método de Ponseti es el actualmente el «gold

standard» para el manejo del pie equino varo.*°

2.3.4.24Db Polidactilia

La polidactilia consiste en la presencia de dedos supernumerarios, es decir mas de cinco
dedos en las manos o pies, el dedo supernumerario se forma de manera incompleta y carece de
un desarrollo muscular normal. Cuando se presenta en la mano es fas frecuente que el dedo
extra sea lateral o medial al dedo medio. Cuando la polidactilia se presenta en el pie es mas
frecuente que el dedo extra se encuentre localizado en la parte lateral. La polidactilia se hereda
de manera dominante, siendo mas frecuente en varones. Los términos que se utilizan para
describir la localizacion del digito supernumerario en la mano son: preaxial o radial para el pulgar;

central para los dedos indice, medio o anular; y postaxial o cubital para el mefique. ** 4
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Las causas genéticas de la polidactilia preaxial no estan completamente comprendidas.
El pulgar se desarrolla de una condensacion mesenguimatosa en el borde radial de la mano en
formacion. Este desarrollo se completa a las 8 semanas de gestacién y la duplicacién del pulgar
resulta de una separacion deficiente de esta condensacion mesenquimatosa. La polidactilia
preaxial se asocia a la exposiciébn de agentes teratbgenos como la talidomida o farmacos
anticonvulsivos como el acido valproico, también puede estar asociada a sindromes como

Beckwith-Wiedemann, Bloom, Ellis-van Creveld, Holt-Oram y Klippel-Trénaunay-Weber. 4

El diagnéstico es clinico y debe realizarse al nacimiento durante la exploracion fisica de
las extremidades, mientras que el manejo de la polidactilia es quirtrgico y a edades tempranas

de preferencia ya que si no es tratada puede llevar a deformidad angular.*

2.3.4.24.c Sindactilia

La sindactila es un defecto congénito frecuente que puede afectar a las manos o a los

pies. Puede clasificarse en sindactilia cutanea y sindactilia 6sea.*

La sindactilia cutanea es un defecto frecuente de las membranas interdigitales simples,
gue habitualmente es més frecuente en los pies que en las manos. La sindactilia cutanea se debe
a la falta de degeneracion de las membranas interdigitales entre dos o mas dedos. La eliminacion
del tejido que uno los dedos tiene lugar a través del proceso de muerte celular programada. El
blogueo de acontecimientos celulares y moleculares es posiblemente el factor responsable de los

defectos de los dedos.®®

La sindactilia 6sea es la fusion de los huesos o sinostosis, tiene lugar cuando no se
desarrollan las escotaduras entre los rayos digitales y, en consecuencia, no se produce la
separacion de los dedos. La sindactilia es mas frecuente entre los dedos medio y anular en las
manos, y entre los dedos segundo y tercero en los pies, esta es la sindactilia tipo I, se hereda
mediante un mecanismo autosémico simple. La sindactilia tipo Il es debida a mutaciones del NH2

terminal, parte del gen HoxD13 que no se une al ADN.*
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2.3.4.2.4.d Reduccion congénita de extremidades

Las reducciones de extremidades son malformaciones congénitas consistentes en la
ausencia o hipoplasia de cualquier estructura en alguna de las extremidades. La expresion
maxima es la ausencia completa de los miembros también denominada amelia, pueden
presentarse ausencias de partes intercalares, ausencias de mano/pie, hasta presentar las menos

graves como las hipoplasias de falanges.*?

Se desconocen las causas de los defectos por reduccién de extremidades. Sin embargo,
las investigaciones han mostrado que ciertos comportamientos o exposiciones durante el
embarazo pueden incrementar el riesgo de tener un bebé con un defecto por reduccién de
extremidades. Estos incluyen la exposicion de la madre a ciertas sustancias quimicas o virus

mientras estd embarazada, la exposicion a ciertos medicamentos teratbgenos.*?

2.3.4.2.4.e  Escoliosis congénita

La escoliosis congénita (EC) es definida como una curvatura lateral de la columna

causada por anomalias congénitas visibles del desarrollo vertebral.*3

Clinicamente, la EC presenta curvas primitivas de aspecto irregular, habitualmente hay
una curvatura Unica con rotacion fijada o se pueden presentar curvas cortas, de forma angular, y
menos flexibles que las curvas idiopaticas. Es caracteristico que se presente una lordosis
correspondiente a la curvatura primitiva, aunque no es constante, sin embargo, puede
encontrarse también una verdadera cifosis. El tronco generalmente es corto y muy rigido. Cuando
el sacro y las vértebras lumbares bajas estan incluidos en la curvatura primitiva, es frecuente
encontrar una oblicuidad en la pelvis, la cual esta elevada en el lado de la concavidad de la curva,
esta deformidad puede incluir un acortamiento aparente del miembro inferior. El térax se

encuentra deformado en las curvaturas dorsales.*?

El manejo y tratamiento de las EC necesita una adecuada interpretacion de los resultados
del estudio clinico general del paciente y de la curva escolidtica, valorando la presencia de
posibles malformaciones asociadas como neuroldgicas y cardiacas, factores vertebrales como

anomalia vertebral, valor angular, localizacion y madurez esquelética. Las opciones para tratar la
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escoliosis congénita a seguir son: la observacién o vigilancia, el tratamiento ortésico y el

tratamiento quirdrgico.*®

23.4.24f Hernia diafragmaética congénita

La hernia diafragmatica congénita (HDC) es un defecto que se produce como
consecuencia del desarrollo anormal del septo transverso y el cierre incompleto de los canales
pleuroperitoneales que ocurre entre las seis y las diez semanas de gestacion, lo que provoca la
herniacion de las visceras abdominales a la cavidad toracica. La compresion ocasionada por los
organos abdominales herniados interfiere en el proceso normal de desarrollo del arbol
traqueobronquial llevando finalmente a la hipoplasia pulmonar e hipertension pulmonar,
responsables de la mayoria de las muertes neonatales asociadas a la HDC. Existen dos tipos de
hernia diafragmatica: hernia de Bochdalek la cual afecta el costado y la parte posterior del
diafragma, generalmente el estbmago, el higado, el bazo y los intestinos se desplazan y
ascienden hacia la cavidad toracica; en la hernia de Morgagni afecta la parte frontal del diafragma

y generalmente el higado y los intestinos se desplazan y ascienden hacia la cavidad toracica.**

El diagndstico prenatal de la HDC es relativamente sencillo y se ha incrementado gracias
a los programas de screening ecografico prenatal, pasando de ser un diagndstico de urgencia
neonatal a una condicién cada vez mas conocida ya desde la etapa fetal lo cual ha permitido
planear un nacimiento de forma controlada en un sitio con las condiciones necesarias para la

adecuada reanimacion y manejo neonatales.*

2.4 Marco geografico

En Guatemala no existen registros estadisticos actualizados que determinen la
prevalencia de las malformaciones congénitas, se cree segun la OMS que de un 2 a 3% de los
nacidos vivos tienen un defecto congénito, el estudio se realizara en los hospitales de referencia
de Guatemala: General San Juan de Dios, Hospital Roosevelt, Hospital General de
Enfermedades y Hospital General Doctor Juan José Arévalo Bermejo, del Instituto Guatemalteco
de Seguridad Social (IGSS), los datos se tomaran revisando los expedientes clinicos de los
pacientes no nacidos en estos hospitales que consultan a las consultas externas de los mismos,
asi como los nacidos y consultantes de consulta externa del Hospital Regional de Occidente,

Quetzaltenango durante el periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016.
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2.5 Marco demografico

Segun su indice de Desarrollo Humano (IDH), Guatemala ocupa el lugar 133 de 187
naciones del mundo, el Gltimo en Centroamérica y también entre los paises hispanoamericanos
con un indice de 0.581, una esperanza de vida de 71 afios y un promedio de 4 afios de

escolaridad.

El 49.8% de los nifios menores de cinco afios sufren de desnutricion crénica, la tasa mas
alta de todas las Américas. La incidencia de pobreza en el pais es de 90.6%, es decir que este
porcentaje de personas sufre algun tipo de privacion; el 62.4% vive en pobreza media; el 29.6%
en pobreza extrema, y el 3.6% en pobreza severa. Los departamentos que reportan el mayor
porcentaje de pobreza medida por ingreso, es decir las personas que viven con US$2 al dia para
cubrir sus necesidades basicas son: Alta Verapaz (78.24%); Solola (77.47%); Totonicapan
(73.29%); Quiché (71.85%) y Suchitepéquez (70.65%).4

La tasa de crecimiento promedio anual del IDH del pais entre 1980 y 2011 fue de 0.95%,
mayor que el promedio mundial anual (0.65%) y que el promedio latinoamericano (0.73%).
Guatemala ha mejorado en un 34% su IDH entre 1980 y 2011 (de 0.43 a 0.57), un resultado
significativo pero insuficiente para sacar al pais de ese bajo peldafio.*

El poder adquisitivo de los ingresos laborales se ha visto seriamente reducido en los
Gltimos 15 afios. La media nacional se redujo en 19% de 2006 a 2014, después de un incremento
desde el afio 2000. A inicios de 2015, el 53% de la poblacién no alcanzaba a cubrir el costo de
una canasta basica alimentaria, y el 76% no contaba con ingresos para adquirir una canasta de
bienes y servicios basicos para el hogar.**Para el afio 2014, el INE estimé que en el pais vivian
unos 6.5 millones de personas en condicién de pobreza segln su consumo, lo que representa

casi el 60% de la poblacién del pais.*®

A nivel de pais se observa que la dimension con mas privaciones es la relativa a los
ingresos: un 76% de la poblacién no cuenta con ingresos para una canasta basica de bienes y
servicios que permitirian una vida medianamente decorosa. La falta de servicios de salud impacta
la dimension respectiva: un 73% de la poblacién no tiene ningln aseguramiento y las condiciones
de saneamiento y de calidad de las viviendas muestran una alta precariedad. Las brechas en la

cobertura educativa tienden a cerrarse, pero casi seis de cada 10 adultos no terminaron la
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primaria y uno de cada cinco nifios tiene altas probabilidades de no concluirla. La intensidad de
las privaciones econdmicas y de salud sobrepasan el 50%, lo que indica una profundidad
extendida de la pobreza. La mayor parte de los hogares en Guatemala no cuentan con cobertura

de seguro médico o seguridad social, incluso las pertenecientes al estrato alto.*®

La pobreza y la desigualdad impactan especialmente a poblaciones rurales, a los pueblos
indigenas y a las mujeres, que sobreviven con altos indices de pobreza multidimensional, sin
acceso a servicios basicos de saneamiento, de educacion, a activos productivos o a fuentes de
empleo decente. En algunos de los indicadores de base, las privaciones en las poblaciones
rurales y en los pueblos indigenas alcanzan al 90% de la poblacion, que no logra cubrir sus
necesidades econdémicas bdésicas, incluyendo mas del 40% de la poblacién adulta sin

escolaridad.*®

2.6 Marco institucional

Este trabajo cuenta con el apoyo de las instituciones donde se realizara la recolecciéon de
datos por medio de los expedientes clinicos en los hospitales: General San Juan de Dios,
Roosevelt, Instituto Guatemalteco de Seguridad Social, Hospital Regional de Occidente y con el
objetivo de poseer una base de datos actualizada para la descripcién de las anomalias congénitas

en los Ultimos cinco afos en Guatemala.

2.7 Marco legal

Para la investigacion se solicitaran los permisos necesarios previos a las entidades

correspondientes de los hospitales de referencia.

Con base en el cddigo Deontoldgico el Capitulo XIV, Articulo 59, en su inciso 2: «El médico
investigador debe adoptar todas las precauciones posibles para preservar la integridad fisica y
psiquica de los sujetos de investigacion. Debe tener especial cuidado en la proteccion de los
individuos pertenecientes a colectivos vulnerables. El bien del ser humano que participe en una

investigacion biomédica, debe prevalecer sobre los intereses de la sociedad y de la ciencia».

Se mantendrd la confidencialidad del paciente segin se menciona en el Capitulo V,

Articulo 27, en el inciso 2 del Cédigo Deontolégico: «El secreto comporta para el médico la
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obligacién de mantener la reserva y la confidencialidad de todo aquello que el paciente le haya
revelado y confiado, lo que haya visto y deducido como consecuencia de su trabajo y tenga

relacién con la salud y la intimidad del paciente, incluyendo el contenido de la historia clinica».

Las actividades de investigacion estan fomentadas por el estado segun se menciona en
el Articulo 1, de la Ley de Promocion del Desarrollo Cientifico y Tecnolégico Nacional, Libertad
de Investigacion: «El Estado garantiza la libertad para desarrollar actividades cientificas y

tecnoldgicas».
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3. OBJETIVOS

3.1 Objetivo general

3.1.1

Determinar las malformaciones congénitas mayores y menores mas frecuentes en
nifios menores de un afio atendidos en los hospitales: General San Juan de Dios,
Roosevelt, Instituto Guatemalteco de Seguridad Social y Regional de Occidente

durante el periodo de enero de 2012 a diciembre 2016.

3.2 Objetivos especificos

3.21

3.2.2

3.2.3

3.2.4

3.25

3.2.6

Definir las caracteristicas generales (edad, sexo, etnia, procedencia) y clinicas
(clasificacién CIE-10, condicidn de egreso y causa de muerte) de los nifios con
diagnostico de malformaciones congénitas atendidos en la consulta externa de los

hospitales de estudio.

Estimar la frecuencia de malformaciones congénitas mayores y menores en
pacientes menores de un afio atendidos en la consulta externa de los hospitales a

estudio.

Estimar la frecuencia de malformaciones congénitas mayores y menores en

pacientes nacidos en el Hospital Regional de Occidente.

Identificar el departamento del pais que presenta mayor frecuencia de
malformaciones congénitas segun los datos reportados en los expedientes clinicos

de la consulta externa.
Determinar las malformaciones congénitas que causan mayor mortalidad
categorizando las mismas por rango de edad y sexo, en pacientes nacidos en el

Hospital Regional de Occidente.

Indicar en qué afio se presenta una mayor frecuencia de malformaciones

congénitas atendidas en recién nacidos y consulta externa.
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4. POBLACION Y METODOS

4.1 Enfoque y disefio de investigacion
4.1.1 Enfoque de investigacién: Investigacion cuantitativa.

4.1.2 Disefio de la investigacion: Estudio trasversal, retrospectivo.

4.2 Unidad de analisis y de informacion
4.2.1 Unidad de analisis

Expedientes de pacientes menores de un afio, atendidos en la consulta externa de los
hospitales: Hospital General San Juan de Dios, Roosevelt, Instituto Guatemalteco de Seguridad
Social y de pacientes que han nacido y consultado a la consulta externa del Hospital Regional de
Occidente, con diagnéstico de anomalia congénita durante el periodo de enero de 2012 a
diciembre del 2016.

4.2.2 Unidad de informacion

Expedientes clinicos de pacientes menores de un afio, atendidos en la consulta externa
de los hospitales: General San Juan de Dios, Roosevelt, Instituto Guatemalteco de Seguridad
Social y expedientes clinicos de pacientes que nacieron o consultaron a la consulta externa del
Hospital Regional de Occidente, con diagnostico de anomalia congénita durante el periodo de
enero de 2012 a diciembre del 2016.
4.3 Poblaciéon y muestra

4.3.1 Poblacion

Poblacion diana: expedientes clinicos de pacientes menores de un afo, atendidos en la

consulta externa de los hospitales: General San Juan de Dios, Roosevelt, Instituto Guatemalteco

de Seguridad Social y expedientes clinicos de pacientes que nacieron o consultaron a la consulta
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externa del Hospital Regional de Occidente, con diagnéstico de anomalia congénita durante el

periodo de enero de 2012 a diciembre del 2016.

Poblacion de estudio: expedientes clinicos de pacientes menores de un afio, atendidos en
la consulta externa de los hospitales: Hospital General San Juan de Dios, Roosevelt, Instituto
Guatemalteco de Seguridad Social y expedientes clinicos de pacientes que han nacido y
consultado a la consulta externa del Hospital Regional de Occidente, con diagnéstico de alguna

anomalia congénita durante el periodo de enero de 2012 a diciembre del 2016.

4.3.2 Muestra

En la realizacion de este trabajo no se calcul6 una muestra, ya que los datos se obtuvieron
sobre el total de expedientes clinicos de pacientes menores de un afio atendidos en la consulta
externa de los hospitales de referencia y el total de expedientes clinicos de pacientes menores
de un afio nacidos o que asistieron a la consulta externa del Hospital Regional de Occidente. Se

llevara registro de expedientes incompletos, extraviados o ilegibles.

4.4 Seleccidn de sujetos a estudio

4.4.1 Criterios de inclusion

Expedientes de pacientes menores de un afio de edad atendidos en la consulta externa
de los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala y expedientes de pacientes menores
de un afo de edad nacidos y que consultaron a la consulta externa del Hospital Regional de
Occidente, que hayan presentado una malformacién congénita menor o mayor, y se encuentren

registrados durante el periodo de enero 2012 a diciembre 2016.
4.4.2 Criterios de exclusion
4421 Expedientes de pacientes menores de un afio de edad quienes son atendidos
en la consulta externa de los hospitales incluidos en el estudio que hayan

presentado una malformacién congénita que nacieron en dichos hospitales

durante el periodo de estudio.
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4.4.2.2 Expedientes extraviados, deteriorados o0 que no posean la informacion

requerida por las variables de estudio.

4.5 Operacionalizacion de variables (ver tabla en pagina siguiente)
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9%

VARIABLE

Criterios de
. . L Definicién Tipo de Escala de clasificacion /
Macro variable Variable Definicién conceptual ; : L .
operacional variable medicién Unidad de
medida
Tiempo en que un individuo, | Dato descrito en los
animales o ciertos vegetales | expedientes NUmérica
Edad ha vivido desde su | clinicos de Ilos . Razon Meses de vida
o . Discreta
nacimiento hasta momento | pacientes
determinado.*’ estudiados.
Dato descrito en los
Condicion organica, | expedientes Cateqérica Masculino /
Sexo masculina o femenina de los | clinicos de los ategort Nominal :
. a7 . Dicotomica Femenino
animales y las plantas. pacientes
estudiados.
. , Dato descrito en los 2012
Periodo de tiempo .
~ . expedientes . 2013
Afio de comprendido por 12 meses, e Categorica .
o . clinicos de los PN Nominal 2014
nacimiento en el que un ser vivo sale del . Policotomica
vientre materno.*’ pacientes 2015
Datos generales ' estudiados. 2016
Etnias reconocidas ;
. - or la Republica de Ladl_no
Comunidad humana definida | P Lo Mestizo
. - : Guatemala Categorica . .
Etnia por afinidades raciales, PN Nominal Indigena
P e anotadas en los | Policotomica >
linglisticas y culturales. ; Garifuna
expedientes .
e Xinca
clinicos.
Lugar de residencia
segun
Lugar en donde se vive ya departamento,
. 9 . Y& | descrito en los Categorica . Nombre del
Procedencia sea pais o departamento, . P Nominal
expedientes Policotomica departamento

municipio o zona.*’

clinicos de los
pacientes en
estudio.




LY

Es el retiro de los servicios de
hospitalizacion de un
paciente que ha ocupado

Dato descrito en los
expedientes
clinicos de los

C una cama del hospital. El | pacientes en L
Condicion de . Categorica . .
egreso puede darse por alta | estudio. A Nominal Vivo / Muerto
egreso - Dicotomica
médica, traslado a otro
establecimiento,
fallecimiento, retiro voluntario
del paciente u otro.*®
Dato descrdito en
Enfermedad o condicion que | los expedientes L
o Categorica . : .
Causa de muerte | provoco el cese de las | clinicos de los A Nominal Directa / Indirecta
. . 29 . Dicotomica
funciones vitales. pacientes en
estudio.
Dato descrito en los
expedientes
clinicos de los
pacientes en
estudio, segun
clasificacion CIE10:
Son defectos que de no ser .
. Malformaciones
corregidos comprometen L
significativamente el C_ongemtas . del
. . Sistema Nervioso:
funcionamiento corporal o .
reducen la  expectativa Anencefalia
Malformaciones . P Espina bifida Categorica
- normal de vida. NPT . .
congénitas Encefalocele Policotomica Nominal Si/ No
mayores : Hidrocefalia
Generalmente tienen un P .
otencial de impacto médico congenita sin
potenci S ' | defecto del tubo
quirdrgico y psicoldgico que
. X L neural
interfiere con la aceptacion X .
X : 50 Microcefalia.
del sujeto en la sociedad.
Malformaciones
congénitas del
sistema
circulatorio:

Tronco arterioso
comun




8Y

Transposicion  de
grandes vasos
Tetralogia de Fallot
Comunicacion
interventricular

Malformaciones
congénitas del
tracto digestivo:
Atresia esofagica
Estenosis
hipertréfica del
piloro

Atresia o estenosis
intestinal

Ano imperforado.

Malformaciones
congénitas del
sistema
osteomuscular:
Luxacion congénita
de cadera
Craneosinostosis
Onfalocele
Gastrosquisis

Dato registrado en

Rasgos morfologicos .
nasg 9 el expediente
. infrecuentes, que no .
Anomalias clinico de los L.
L representan un problema : Categorica . .
congénitas - . . pacientes en O Nominal Si/ No
médico serio, ni presenta ; , Policotomica
menores . - estudio, segun
consecuencias cosméticas e
: 26 clasificacion  CIE-
para el paciente. 10
. Es una malformacion del .
Malformaciones . Dato registrado en
- extremo anterior del tubo .
congénitas el expediente L .
mavores / Anencefalia neural, qgue presenta clinico _de  los Categorica Nominal Con anencefalia /
Y . ausencia del encéfalo y de . Dicotémica Sin anencefalia
Malformaciones del : pacientes en
. . cubiertas craneales, .
sistema nervioso. estudio.

exponiendo tejido de tipo




67

hemorragico y degenerado
gue se extiende desde la
lamina terminal hasta el
agujero occipital.*®

Malformacion del tubo neural
gue puede ser quistica o

Dato registrado en

cerrada, caracterizada por .
el expediente L . -
Espina bifida defecto del arco vertebral y clinico _de  los Categorica Nominal Con espina bifida
P protrusion de las meninges . Dicotdmica / Sin espina bifida
. . pacientes en
ylo médula espinal estudio
(meningocele / '
mielomeningocele).*?
Hherniacion del tejido
cerebral a través de un | Dato registrado en
defecto congénito o |el expediente Cateqérica Con encefalocele
Encefalocele adquirido del craneo. clinico de los ategort Nominal .
P . Dicotémica / Sin encefalocele
Clinicamente se reconoce | pacientes en
como una masa que puede o | estudio.
no ser pulsatil.°
Con hidrocefalia
- . congeénita sin
. . Crecimiento anormal de los | Dato registrado en 9
Hidrocefalia . ) defecto del tubo
Iy . ventriculos cerebrales como | el expediente . ;
congénita sin - Categorica . neural / Sin
resultado de un desbalance | clinico de los A Nominal . .
defecto del tubo o S . Dicotémica hidrocefalia
entre produccidn y absorcion | pacientes en PRI
neural 10 . congénita sin
del LCR. estudio.
defecto del tubo
neural.
Cuando el perimetro craneal | Dato registrado en
de un nifio esta por debajo de | el expediente Categbrica Con microcefalia /
Microcefalia dos desviaciones estandar | clinico de los ategort Nominal A )
: . Dicotomica Sin microcefalia
de la media para la edad y el | pacientes en
sexo.'® estudio.
Cardiopatia donde solo una .
. . Dato descrito en los
Malformaciones arteria emerge del corazén y expedientes Con tronco
- Tronco arterioso | da origen a las circulaciones g Categoria . arterioso comun /
congénitas , N clinicos de los SN Nominal )
coman sistétmicas  pulmonar vy . Dicotémica Sin tronco
mayores / : .2 | pacientes en : ,
Malformaciones del coronaria desde su porcion estudio arterioso comudn
: : . ascendente.!” '
sistema circulatorio — - . — - - —
Transposicidon de | Anomalia cardiaca congénita | Dato descrito en los Categoria Nominal Con transposicién
vasos grandes en la que la Aorta sale | expedientes Dicotémica de grandes vasos




0s

enteramente 0 en su mayor
parte del ventriculo derecho
y la arteria pulmonar sale
enteramente 0 en su mayor
parte del ventriculo
izquierdo.'®

clinicos de los
pacientes en
estudio.

/ Sin
transposicion de
grandes vasos

Describe un orificio en el

Dato descrito en los
expedientes

Con
comunicacion

_C:omumcguon tabique interventricular que clinicos de los Qategor_|a Nominal interventricular /
interventricular puede encontrarse  en . Dicotémica . S
cualguier punto del mismo.1° pacientes en Sin comunicacion
' estudio. interventricular
Cardiopatia que presenta
defectos en los tractos de
salida y que engloba a: | Datodescritoenlos .
. Tronco  arterial comdn, | expedientes . Con tetralog_|a de
Tetralogia de ; | lini | Categoria inal Fallot / Sin
Fallot atresia  pulmonar con | clinicos de los Dicotomica Nomina tetralogfa de
comunicacion pacientes en
: . Fallot
Interventricular, y la doble | estudio.
salida del ventriculo
derecho.°
Dato registrado en .
. . I . Con atresia de
Atresia de Ausencia de la continuidad | el expediente Categbrica es6fado / Sin
esofago con o del es6fago con o sin fistula | clinico de los ategon Nominal 9
o 10 . Dicotomica atresia de
sin fistula traqueoesofagica. pacientes en esofado
estudio. 9
Malformaciones Hipertrofia del musculo del | Dato registrado en f::iore]rﬁ’?)tf?cnaozlesl
congenitas Estenosis piloro en la infancia precoz | el expediente . P :
) o : > - Categorica . piloro / Sin
mayores / hipertréfica del gue determina la obstruccion | clinico de los A Nominal .
. . . : . Dicotémica estenosis
Malformaciones piloro parcial de la salida del | pacientes en hi -

- . 10 : ipertréfica del
congénitas del estébmago. estudio. iloro
tracto digestivo P .

. . Dato registrado en Con atresia o
. Atresia: obstruccion . estenosis
Atresia o ) ; el expediente . . ) .
; completa de la luz intestinal. - Categorica . intestinal / Sin
estenosis - . clinico de los AR Nominal .
) : Estenosis:  estrechamiento . Dicotomica atresia o
intestinal ; 0 pacientes en )
de la luz intestinal. estudio estenosis

intestinal
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Puede presentarse como
fistula o sin fistula, el recto

Dato descrito en el

Con ano

. pude terminar en un saco | expediente clinico | Categoérica . imperforado / Sin
Ano imperforado : ; Y ; N Nominal .
ciego sin comunicaciéon con | de los pacientes del | Dicotomica ano imperforado
el colon o puede unirse a la | estudio.
uretra, vejiga o vagina.'®
Es una alteracion en la
relacion entre el condilo y la Con luxacion
. cabeza femoral. La cadera | Dato descrito en el congénita de
Luxacion . - - . - .
. luxable o luxacion de tipo | expediente clinico | Categoérica . cadera / Sin
congénita de 3 ; N Nominal o
cadera fetal esta causada por una | delos pacientes del | Dicotémica luxacion
detencion parcial del | estudio. congénita de
crecimiento intrauterino en la cadera
region de la cadera.™®
Consiste en el cierre
rematuro de las suturas .
P Dato descrito en el Con
craneales, puede ser ; - - . .
: . o . . expediente clinico | Categoérica . craneosinostosis /
Craneosinostosis | primaria (debido a anomalias : A Nominal .
de los pacientes del | Dicotomica Sin
del desarrollo craneal) o . . :
. . estudio. craneosinostosis
Malformaciones secundaria (por fracaso del
congénitas desarrollo cerebral).®
mayores / Defecto de la pared anterior
Malformaciones del abdomen el cual
congénitas del desarrolla una herniacién del .
) . . : Dato descrito en el
sistema intestino y otros contenidos expediente clinico | Categoérica Con onfalocele /
osteomuscular Onfalocele abdominales a través del P ; ategort Nominal .
; . de los pacientes del | Dicotomica Sin onfalocele
cordén umbilical. La .
. . . estudio.
herniacién esta cubierta por
una membrana delgada de
amnios y peritoneo.°
Cierre incompleto de la pared
anterior del abdomen,
usualmente al lado derecho Dato descrito en el
del ombligo permitiendo : . . Con gastrosquisis
- . . . expediente clinico | Categorica . .
Gastrosquisis salida de intestinos vy : A Nominal / Sin
. . de los pacientes del | Dicotomica -
estbmago de la cavidad gastrosquisis

abdominal. Los érganos se
encuentran expuestos sin
cobertura o membrana.'®

estudio.
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Malformaciones
congénitas
menores /
Malformaciones
congénitas de ojos,
caray cuello

Dato registrado en

Cualquier  opacidad del . Con catarata
S - el expediente L o .
Catarata cristalino al nacimiento, la | 7. . Categorica . congénita / Sin
. . clinico de los AR Nominal
Congénita cual puede ser unilateral o . Dicotémica catarata
; 10 pacientes en gy
bilateral. . congénita
estudio.
Reduccién  anormal  del .
e Dato registrado en
didmetro del globo ocular, en .
. el expediente L . .
Microftalmia donde uno o ambos ojos se clinico _de  los Categorica Nominal Con microftalmia /
encuentran notoriamente . Dicotdmica Sin microftalmia
. ~ pacientes en
mas pequefios de lo normal. ;
10 estudio.
Dato descrito en los
, expedientes . . .
. Ausencia completa  del e Categoria . Con anotia / Sin
Anotia . . plo clinicos de los -ategor Nominal )
pabellén auricular. . dicotomica anotia
pacientes en
estudio.
Dato descrito en los
. , expedientes . L .
. . Pabellon auricular de menor P Categoria . Con microtia / Sin
Microtia =10 clinicos de los SN Nominal o
tamario. . Dicotomica microtia
pacientes en
estudio.
Dato descrito en los .
. Con seno y quiste
. . . expedientes . . :
Seno y quiste Poro anterior y superior al e Categoria . preauricular / Sin
. 10 clinicos de los SN Nominal .
preauricular trago. . Dicotdmica seno y quiste
pacientes en .
: preauricular
estudio.
. . . Dato descrito en los
Pliegues cutaneos verticales .
. expedientes . .
. desde los parpados p Categoria . Con epicanto /
Epicanto . L clinicos de los SN Nominal : .
superiores e inferiores, hasta : Dicotdmica Sin epicanto
; 0 pacientes en
el canto interno. :
estudio.
Dato descrito en los
. expedientes . Con puente nasal
Puente nasal Aplanamiento de la parte g Categoria . .
pian: .10 P clinicos de |los -ategor Nominal plano / Sin puente
plano superior de la nariz. Dicotémica

pacientes en
estudio.

nasal plano
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Fallo en la fusiébn de las

Dato registrado en

Fisura del laminas palatinas, aparece . .
f ; el expediente L Con fisura del
paladar o en la linea media y puede . Categorica . .
. . clinico de los A Nominal paladar / Sin
hendidura afectar la uvula, paladar . Dicotémica ,
. pacientes en fisura del paladar
palatina blando y paladar duro hasta estudio
e agujero incisivo.*’ '
Fallo en la fusion de los
procesos nasal y maxilar
medial, la hendidura varia
desde una pequefia muesca | Dato registrado en
en el bermellon del labio | el expediente L Con labio leporino
. . o - Categorica . ; ;
Labio leporino hasta una separacion | clinico de los Dicotémica Nominal / Sin labio
completa que afecta piel, | pacientes en leporino
musculo, mucosa, diente y | estudio.
Malformaciones hueso, la cual puede ser
congénitas unilateral o bilateral.*?
menores /
Malformaciones Defecto en la fusion de .
- e X . Con fisura del
congénitas de laminas palatinas, nasal y | Dato registrado en . .
. . . . . paladar mas labio
labios, bocay Fisura del maxilar que afecta la linea | el expediente . . ;
. . . Categorica . leporino / Sin
paladar paladar mas media, puede extenderse | clinico de los A Nominal ,
. . . Dicotémica fisura del paladar
labio leporino hasta el paladar blando y | pacientes en . :
. mas labio
paladar duro, puede ser | estudio. leporino
bilateral o unilateral.'® P
Dato registrado en
. I el expediente . Con anquiloglosia
. : Presencia de frenillo lingual - Categorica . .
Anquiloglosia 10 9 clinico de los ategon Nominal / Sin
anormalmente corto. . Dicotémica . .
pacientes en anquiloglosia
estudio.
. Dato registrado en
Macroglosia . )
Agrandamiento de la lengua, | el expediente
el cual determina una | clinico de los | Catego6rica Nominal Con macroglosia /
protrusion continla de la | pacientes en | Dicotdmica Sin macroglosia
lengua desde la boca.*® estudio.
. O criptorquidia, es la falta de . .
Malformaciones prorg ’ , Dato descrito en el Con testiculo no
- . descenso de un testiculo, ; - - . .
congénitas Testiculo no . expediente clinico | Categodrica . descendido / Sin
. este puede ser unilateral o ) oS Nominal .
menores / descendido ; de los pacientes del | Dicotomica testiculo no
. bilateral, es un trastorno . :
Malformaciones estudio. descendido

frecuente.'®
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congénitas de los Los oérganos genitales | Dato descrito en el Con genitales
drganos genitales Genitales externos no tienen la | expediente clinico | Categoérica Nominal ambiguos / Sin
ambiguos apariencia caracteristica | de los pacientes del | Dicotdmica genitales
masculina o femenina.'® estudio. ambiguos
Deformidad del pie con tres
componentes basicos: el pie
afectado apunta hacia abajo
(flexion plantar o equino), los | Dato descrito en el c . .
. ; : . s - on pie equino
. . dedos estan desviados hacia | expediente clinico | Categoérica . S
Pie equino varo . ; A Nominal varo / Sin pie
adentro (aduccién del ante | delos pacientesdel | Dicotomica .
) ; . . equino varo
pie y la planta del pie esta | estudio.
torcida hacia adentro (varo
de todo el pie)."°
Disminucién de la altura del | Dato descrito en el Con pie plano
Pie plano arco longitudinal plantar | expediente clinico | Categoérica . congénito / Sin
- - . ) oS Nominal ?
congeénito también llamado bdveda | de los pacientesdel | Dicotémica pie plano
plantar.'® estudio. congénito
Malformaciones Deformidad relativamente
congénitas infrecuente,  caracterizada
menores / por la presencia de | Dato descrito en el
Malformaciones . . duplicacion de los dedos o | expediente clinico | Categoérica . Con polidactilia /
R Polidactilia . ; A Nominal . . o
congénitas del artejos, suele afectar el | delos pacientesdel | Dicotomica Sin polidactilia
sistema quinto dedo (se observa mas | estudio.
osteomuscular de 5 dedos en la mano o
pie)."°
Separacion incompleta de .
los dedos, lo méas frecuente Dato c_iescrlto en el - Con sindactilia /
. . expediente clinico | Categérica . L -
Sindactilia es que ocurra entre el 3ro y de los pacientes del | Dicotémica Nominal Sin sindactilia
4to dedo de la mano y entre estudiop
el 2do y tercer dedo del pie.*? )
Ausencia total o parcial de
huesos. Puede presentar Con reduccion
Reduccion ausencia total de wuna | Dato descrito en el congénita de
L extremidad, pero lo comun | expediente clinico | Categoérica . extremidades /
congénita de : A Nominal . e
es que falte solo parte de la | de los pacientes del | Dicotdmica Sin reduccion

extremidades

misma y que el resto no se
haya formado de manera
normal.’®

estudio.

congénita de
extremidades
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Malformacion congénita que
se caracteriza por una
inclinacion lateral de la
columna, poco frecuente,

Dato descrito en el

Con escoliosis

Escoliosis . o expediente clinico | Categdrica . congénita / Sin
.y afecta mas a las nifias. Una ; A Nominal S
congénita . . de los pacientes del | Dicotomica escoliosis
de sus manifestaciones es la . .
S estudio. congénita
restriccion de la pared
toracica que reduce Ila
capacidad pulmonar total.™®
Malformacion congénita que
se caracteriza por que uno de Con hernia
Hernia los canales | Dato descrito en el diafragmatica
: . pericardioperitonales no se | expediente clinico | Categoérica . congénita / Sin
diafragmatica . ; A Nominal :
conaénita cierra adecuadamente vy | delos pacientesdel | Dicotomica hernia
9 permite que los drganos | estudio. diafragmatica
abdominales en formacion congeénita

salgan a la cavidad pleural.™




4.6 Recoleccion de datos

4.6.1 Técnicas de recoleccion

Se realizd observacion sistematica y andlisis de datos contenidos en los expedientes
clinicos de pacientes menores de un afio referidos de un centro o puesto de salud que tuvieron
seguimiento en la consulta externa de los hospitales de referencia en Guatemala y pacientes
menores de un afio que nacieron y tuvieron seguimiento en la consulta externa del Hospital
Regional de Occidente, que presentaron malformaciones congénitas durante el periodo de enero
2012 a diciembre 2016.

4.6.2 Proceso para recoleccién de datos

Para el proceso de recoleccion de datos se llevaron a cabo los siguientes pasos:

Se elabord protocolo de investigacion.

e Se solicitd autorizacion de protocolo por la Coordinacion de Trabajos de
Graduacion (COTRAG) de la Facultad de Ciencias Médicas de la Universidad de
San Carlos de Guatemala.

e Se tramitaron permisos para acceso a los expedientes clinicos en los hospitales

de referencia de la ciudad de Guatemala y Hospital Regional de Occidente.
e Con los permisos aceptados se inici6 con la recoleccion de datos.
4.6.3 Instrumentos
Los datos obtenidos para este trabajo, se recolectaron de los expedites clinicos de la
consulta externa de los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala y los expedientes
clinicos de pacientes menores de un afio nacidos y con seguimiento en la consulta externa del

Hospital Regional de Occidente que presentaron alguna malformacién congénita. Al obtener

dichos datos, se realizé en Microsoft Office Word 2016 ®, en una hoja en tamafo carta, el
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instrumento de recoleccion de datos el cual se utilizé para recopilar la informacién necesaria para

esta investigacion.

El instrumento de recolecciéon de datos, se encuentra identificado en la parte superior con
los logos de la Universidad de San Carlos de Guatemala, la Facultad de Ciencias Médicas y el
titulo de la investigacion. Este instrumento fue llenado con lapicero negro por cada investigador
gue recolecto los datos, identificando cada boleta con el codigo previamente asignado del
investigador, al igual que los datos de fecha de recoleccién, nombre del hospital, nimero de
expediente o historia clinica de la cual se obtuvieron los datos, en boletas previamente numeradas

en forma correlativa.

Este instrumento contd con dos secciones descritas a continuacion:

o Seccién l.a. Datos generales: en esta seccién se colocé con letra clara en el
espacio indicado la edad del paciente en meses y la procedencia con el nombre del
departamento, se coloc6 una X en el espacio correspondiente a la respuesta, seleccionando una

sola opcion en los espacios de sexo, etnia, afio de nacimiento y condicion de egreso.

o Seccién |.b. Este espacio solamente fue llenado si en la casilla de condicion de
egreso, se encontraba seleccionada con una X la casilla de fallecido. En esta seccién se colocé
con letra clara la edad de muerte en meses y marc6 con una X la casilla directa si la causa de la
muerte fue la malformacion congénita o indirecta si la causa de muerte no se encuentra

relacionada con la malformacion.

o Seccidn Il. Malformaciones congénitas: en esta seccion se muestra una lista donde
se presentan las malformaciones congénitas mayores y menores que son identificadas como
variables de estudio, cada investigador marcd en el espacio correspondiente con una X las
malformaciones congénitas presentes en el paciente al cual corresponde el expediente del cual

se obtuvieron los datos.
Los datos recolectados fueron ingresados en la base de datos creada en Microsoft Office

Excel 2016 ®, la cual permitira facilitar su procesamiento. Se puede encontrar el instrumento de

recoleccién de datos en la seccién de anexos (Anexo No. 11.1).

57



4.7 Procesamiento y andlisis de datos

47.1 Procesamiento de datos

Después de realizar la revision de cada uno de los expedientes clinicos de interés para el

estudio y obtenido los datos en los hospitales nacionales de referencia de la ciudad de Guatemala

y de la ciudad de Quetzaltenango, por medio del instrumento de recoleccién de datos, se procedio

a tabular en hojas digitales del programa Microsoft Office Excel 2016®, con el que se creé la base

de datos de las variables de estudio.

La matriz fue construida basdndose en las variables a ser estudiadas y que estan

especificadas en la tabla, esto para facilitar el acceso a los datos de interés. Fue asignado un

cbdigo a cada variable del estudio y, de esta manera, poder facilitar y simplificar el acceso a los

mismos que posteriormente se utilizé para realizar el analisis respectivo de los datos.

A continuacién, se muestran las tablas con la codificacion especifica de acuerdo a cada

variable utilizada:

Tabla 4.1.
Malformaciones congénitas
Cddigos asignados a las variables de estudio
Datos generales, 2017

VARIABLES CODIGO CATEGORIA CcODIGO
Femenino 0
Sexo SEXO -
Masculino 1
0- 28dias 0
1-4 meses 1
Edad EDAD
5-8 meses 2
9-12 meses 3
Garifuna 0
_ Ladino 1
Grupo étnico ETN
Maya 2
Xinca 3
Alta Verapaz AvVZz
Departamento Baja Verapaz BVZ
. PROC .
de procedencia Chimaltenango CHI
Chiquimula CHQ
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El Progreso EPG
Escuintla ESC
Guatemala GUA
Huehuetenango HUE
Izabal IZA
Jalapa JAL
Jutiapa JUT
Petén PET
Quetzaltenango QZT
Quiché QuUI
Retalhuleu REU
Sacatepéquez SAC
San Marcos SNM
Santa Rosa STR
Solola SOL
Suchitepéquez sucC
Totonicapan TOT
Zacapa ZAC
2012 0
AR 2013 1
ngé)ig?ento NS 2014 2
2015 3
2016 4
Hospital General San Juan de Dios HGSJDD
Hospital Roosevelt HR
_ Hospital Gengral Doctor Juan José Arévalo IGSS76
Hospital HOSP Bermejo (IGSS de la zona 6)
Hospital General de Enfermedades (IGSS de la IGSS79
zona 9)
Hospital Regional de Occidente HRO
icié Vivo 0
coreso | FoR uert ]
Directa 0
%?Jl:asr?ede cM Indirecta 1
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Tabla 4.2.

Malformaciones congénitas
Cddigos asignados a las variables de estudio
Malformaciones congénitas, 2017

VARIABLES CIE-10 | CODIGO CATEGORIA CcODIGO
Anencefalia 0
Malformaciones Encefalocele L
congénitas del sistema| MSNC Microcefalia 2
EAEEE (L) Hidrocefalia congénita 3
Espina bifida 4
Catarata congénita 0
) Microftalmia 1
Malformaciones Microfi 5
Ani i icrotia
congénitas de ojos, MOCC : .
CQTS)V cuello (Q10- Seno y quiste preauricular 3
Epicanto 4
Puente nasal plano 5
Tronco arterioso comun 0
Malformaciones Transposicion de los grandes vasos (derecho e 1
congénitas del sistema | MCIR izquierdo)
circulatorio (Q20-Q28) Comunicacion interventricular 2
Tetralogia de Fallot 3
Fisura del paladar 0
Malformaciones Labio leporino 1
congénitas de labios, . . .
bocay paladar (Q35- MLBP Fisura del paladar con labio leporino 2
Q38) Anquiloglosia 3
Macroglosia 4
Atresia de eséfago con o sin fistula 0
Malformaciones Estenosis hipertrofica del piloro 1
congénitas del tracto MDIG — -
digestivo (Q39-Q45) Atresia intestinal 2
Ano imperforado 3
Malformaciones Testiculo no descendido 0
(;ongenltas d_e los MGEN . .
organos genitales Genitales ambiguos 1
(Q50-Q56)
Luxacion congénita de la cadera 0
Malformaciones y Pie equino varo 1
deformidades q
congénitas del sistema| MOM Pie plano congénito 2
osteomuscular (Q65- . .
Q76) Polidactilia 3
Sindactilia 4
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Reduccidn congénita de extremidades

Craneosinostosis

Escoliosis congénita

Onfalocele

O |00 | N || O,

Gastrosquisis

Hernia diafragmética 10

4.7.2 Andlisis de datos

Se analizaron los datos recolectados de los expedientes clinicos de los hospitales de
referencia nacional, ya ordenados y organizados en la matriz de datos para esto se utilizaron
tablas de andlisis bivariadas con el fin de obtener frecuencias y porcentajes con base al total de

malformaciones congeénitas identificadas, disponible en la seccion de anexos.

Posterior mente al ser establecida la frecuencia de cada una de las malformaciones
congénitas, se procedié a expresar y analizar los resultados por medio de frecuencias, de esta
forma se identific6 cual es el tipo de malformacion congénita que se presenta con mayor
frecuencia segun sexo, edad, etnia, lugar de procedencia y afio de nacimiento, en los pacientes

en estudio en el tiempo determinado.

Se utilizaron graficas de barras para comparar la frecuencia de las malformaciones
congénitas segun datos generales, causa de muerte, etc., descritos en los expedientes clinicos

revisados.

4.8 Alcances y limites de la investigacion

4.8.1 Obstaculos (riesgos y dificultades)

Entre los limites que se presentaron durante la realizacion de este estudio surgieron:

e Elretraso en la entrega de los permisos para autorizar el trabajo de campo dentro de
los hospitales incluidos en el estudio.

e La demora en los tramites para solicitud de archivos en los distintos hospitales de
referencia, obtencion de datos, tales como, la mortalidad en los hospitales de la

ciudad de Guatemala debido a que en estos hospitales no se posee un registro de la
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mortalidad de pacientes atendidos en consulta externa, al igual que archivos

depurados los cuales no pudieron ser recuperados para ser incluidos en este estudio.

4.8.2 Alcances

Mediante el estudio de malformaciones congénitas en los nifios que consultan a las
consultas externas de los hospitales de la ciudad de Guatemala y Regional de Occidente, se
pretendié actualizar la informacion estadistica sobre las malformaciones congénitas, asi como
conocer los tipos mas frecuentes y genero mas afectado, con esta informacion se podra mejorar
el sistema de vigilancia y monitoreo de las malformaciones congénitas por parte del MSPAS,
reforzandose este sistema se podran elaborar medidas preventivas para disminuir la

morbimortalidad que estas anomalias generan en el pais.

4.9 Aspectos éticos de lainvestigacion

4.9.1 Principios éticos generales

La informacién obtenida para la realizacién del presente trabajo de investigacion fue a
través de la revisibn de expedientes clinicos de pacientes con malformaciones congénitas
diagnosticadas y registrados desde enero 2012 a diciembre de 2016 en los hospitales
previamente mencionados. La informacién personal de los pacientes fue de uso confidencial y
anénimo, lo que no implicé ningun tipo de dafio ni abuso hacia su integridad.

4.9.2 Categoria de riesgo

El estudio se ha realizado bajo categoria | de riesgo, este estudio fue sin riesgo, ya que

fue realizado de manera observacional dénde se trabajé con expedientes clinicos y no

directamente con pacientes, por lo que no se invadié la intimidad de las personas.
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5. RESULTADOS

A continuacién se presentan los resultados obtenidos de la revision de expedientes
clinicos de 1,350 pacientes con diagndéstico de malformaciones congénitas, distribuidos de la
siguiente manera: 1,148 atendidos en consulta externa de los hospitales de referencia nacional,
Hospital General San Juan de Dios, 204 (15%); Hospital Roosevelt, 179 (13%); Hospital General
Doctor Juan José Arévalo Bermejo (IGSS de la zona 6), 40 (3%); Hospital General de
Enfermedades (IGSS de la zona 9), 575 (43%); Hospital Regional de Occidente, 150 (11%); y
202 neonatos, nacidos en el Hospital Regional de Occidente, los cuales se encuentran registrados

durante el periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016.

Por medio de las tablas 5.1 y 5.2, se cumple con el objetivo 3.2.1: Definir las caracteristicas
generales (edad, sexo, etnia, procedencia) y clinicas (clasificacion CIE-10, condicidon de egreso
y causa de muerte) de los nifios con diagnéstico de malformacién congénita nacidos en el Hospital

Regional de Occidente y los atendidos en la consulta externa de los hospitales de estudio.

Flujograma 5.1

N=1350
(100%)
|
| ]
Consulta
Neo_natos Externa
n=202 _
2 n=1148
(15%) (85%)
| |
| ] | ]
Femenino Masculino Femenino Masculino
n=77 n=125 n=414 n=734

Nota: Total masculinos: 734 + 125 = 859 (64%) y total de femeninos: 414 + 77 = 491 (36%).
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Tabla 5.1
Datos generales segun sexo, edad, etnia y procedencia de los pacientes menores de un afio
atendidos en la consulta externa de los hospitales de referencia nacional, enero de 2012 a

diciembre de 2016.

(n=1148)

Caracteristicas HGSJDD HR IGSS 76 IGSS 79 HRO Total
Sexo f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%)

Masculino 118 (58) | 99 (B5) | 21 (53) | 402 (70) | 94 (63) | 734 (64)

Femenino 86 (42) | 80 (45) | 19 (47) | 173 (30) | 56 (37) | 414 (36)
Edad

0-28 dias 11 9 | 49 @41)| 1 (1) 58  (49) -- 119 (10)

1-4 meses 70 (18) | 25 (6) | 7 (2) | 202 (52)| 85 (22) | 389 (34)

5-8 meses 28 (12) | 25 (11) | 11 (5) | 150 (63) | 24 (10) | 238 (21)

9-12 meses 95 (24)| 80 (20)| 21 (5) | 165 (41) | 41 (10) | 402 (35)
Etnia

Garifuna -- -- -- 1 (100) -- 1 (1)

Ladina 194 (22) | 179 (21) | 35 (4) | 391 (45) |67 (8) | 866 (2)

Indigena 10 (4) - 5 (2) | 183 (65) | 83 (30) | 281 (0.6)

Xinca - -- -- -- - -
Procedencia

Guatemala 150 (26) | 163 (28) | 35 (6) | 224 (39) - 572  (50)

Quetzaltenango 3 2) 2 (2) -- 2 (2) 1120 (94) | 127 (11)

Chimaltenango 2 4) -- 1 (2) 44 (94) -- 47 (4)

Escuintla 4 (10| 3 ™| 1 (@ | 34 (81 - 42  (4)

Santa Rosa 2 6 | 1 @3 - 31 (91) - 34 (2)

64




Tabla 5.2
Datos generales segun sexo, edad, etnia y procedencia de los pacientes nacidos en el Hospital
Regional de Occidente durante el periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016.
(n=202)

Datos generales

Hospital Regional de Occidente

Sexo f (%)
Masculino 125 (62)
Femenino 77 (38)

Etnia
Garifuna -
Ladina 101 (50)
Indigena 101 (50)
Xinca --

Procedencia

Quetzaltenango 194 (96)
Solola 4 )
San Marcos 2 Q)
Otros 2 (1)
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Gréfica 5.1
Malformaciones congénitas mas frecuentes segun grupo de edad en los hospitales de
referencia nacional de enero de 2012 a diciembre de 2016.
(n=1350)

Malformaciones

o T e—— 3, congenitas
I M Polidactilia
é B Anquiloglosia
fo) 6% B Testiculo no descendido
-86)% B Microcefalia
o B Tronco arterioso comun
. _171%)% ® Estenosis hipertréfica del piloro
;8) B Atresia de esdéfago con o sin fistula
o% B Comunicacidn interventricular
o) B Ano imperforado
‘%10% B Pie equino varo
o B Hidrocefalia
©
Ll

—
- 6%
25%
(%]
0
©
® 9
: 8%
O 149
16%
18%
0% 10% 20% 30% 40%
Porcentaje

*Pacientes vistos en la consulta externa de los hospitales de referencia nacional y nacidos en el Hospital Regional de
Occidente, diagnosticados con alguna malformacion congénita.
*Malformaciones congénitas mas frecuentes respecto al 100% de cada rango de edad.

Fuente: Tabla 11.1 de anexos.
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Tabla 5.3
Frecuencia de malformaciones congénitas mayores y menores en hospitales de referencia
nacional, pacientes menores de un afio registrados durante el periodo de enero de 2012 a
diciembre de 2016.

(n=1350)
Hospital
Frecuencia de Total
malformaciones HGSJDD HR IGSSZ6 IGSSZ9 HRO
congénitas
f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%)
Mayores 92 (13%) | 108 (15%) | 9 (1%) | 258 (37%) | 238 (34%) | 705 (52%)
Menores 112 (17%) | 71 (11%) | 31 (5%) | 317 (49%) | 114 (18%) | 645 (48%)
Total 204 (15%) | 179 (13%) | 40 (3%) | 575 (43%) | 352 (26%) | 1350 (100%)
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Tabla 5.4
Malformaciones congénitas mayores y menores mas frecuentes en pacientes menores de un
afio atendidos en la consulta externa de los hospitales de referencia nacional de enero de 2012
a diciembre de 2016.

(n=1148)

Malformaciones congénitas mayores f (%)
Hidrocefalia 182 (16)
Ano imperforado 66 (6)
Estenosis hipertréfica del piloro 60 (5)
Atresia de eséfago con o sin fistula 36 3)
Microcefalia 35 3)
Tronco arterioso coman 39 3)
Espina bifida 36 3)
Comunicacion interventricular 11 Q)

Malformaciones congénitas menores

Testiculo no descendido 186 (16)
Pie equino varo 78 @)
Anquiloglosia 89 (8)
Fisura del paladar con labio leporino 28 (2)
Fisura del paladar 30 3)
Microtia 26 (2)
Hernia diafragmética congénita 12 (1)
Polidactilia 21 (2)
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Tabla 5.5
Malformaciones congénitas mayores y menores mas frecuentes en pacientes nacidos en el
Hospital Regional de Occidente de enero de 2012 a diciembre de 2016.

(n=202)

Malformaciones congénitas mayores f (%)
Hidrocefalia 32 (16)
Comunicacion interventricular 26 (13)
Ano imperforado 25 (12)
Estenosis hipertréfica del piloro 11 (5)
Atresia de esofago con o sin fistula 11 (5)
Tetralogia de Fallot 7 3)
Anencefalia 5 (2)
Atresia intestinal 5 (2)

Malformaciones congénitas menores

Pie equino varo 47 (23)
Hernia diafragmatica congénita 13 (6)
Labio leporino 4 (2)
Fisura del paladar con labio leporino 3 (1)
Seno y quiste preauricular 2 (1)
Sindactilia 1 (0.4)
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Tabla 5.6

Malformaciones congénitas en pacientes menores de un afio atendidos en la consulta externa

de los hospitales de referencia nacional segun departamento de procedencia
durante el periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016.

(n=1,148)
Hospital
Departamento Total
de procedencia HGSJDD HR IGSS 76 | IGSS 29 HRO
f (%) f %) [f (%) f (%) f (%) f (%)
Alta Verapaz 2 (13) - 1 (6) |13 (81 - 16 (1.39)
Baja Verapaz 1 (8) - - 12 (92) - 13 (1.13)
Chimaltenango | 2 (4) -- 1 (2 |44 (99 -- 47  (4.09)
Chiquimula -- 1 (6) -- 15 (94) -- 16 (1.39)
El Progreso 6 (29) -- 1 (3) |25 (78) -- 32 (2.79)
Escuintla 4 (10) 3 @ 11 (@ |34 (81 - 42  (3.66)
Guatemala 150 (26) (163 (28) (35 (6) [224 (39) - 572 (49.83)
Huehuetenango | 3 (20) 1 @) -- 10 (67) | 1 @) 15 (1.31)
Izabal 1 (20) - - 4 (80) - 5 (0.44)
Jalapa 1 (8) - -- 12 (92) - 13 (1.13)
Jutiapa 6 (24) 1 (4) -- 18 (72) - 25 (2.18)
Petén 3 (43) 1 (14 -- (43) - 7 (0.61)
Quetzaltenango | 3 2) 2 Q) -- (2) 1129 (94) | 137 (11.93)
Quiché 2 (10) 1 G) |11 B (14 70)| 2 (10) [ 20 (1.79)
Retalhuleu 1 (6) 3 (17 -- 10 (56) [ 4 (22) | 18 (1.57)
Sacatepéquez | 10  (30) - - 23  (70) - 33  (2.87)
San Marcos 3 (33) 1 (11 -- 3 (83| 2 (22 9 (0.78)
Santa Rosa 2 (6) 1 3) - 31 (91 - 34  (2.96)
Solola 1 4) - - 17 ®3) [ 9 (33) | 27 (2.35)
Suchitepéquez | 3 (9) 1 3) -- 30 (88) -- 34 (2.96)
Totonicapan - - - 4 (57) | 3 (43 7 (0.61)
Zacapa -- -- -- 26 (100) -- 26 (2.26)
Total 204 (15) |179 (13) (40 (3) |575 (43) [352 (26) |1148 (100)
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Tabla 5.7
Malformaciones congénitas en pacientes nacidos en el Hospital Regional de Occidente segun
departamento de procedencia durante el periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016.
(n=202)

Hospital Regional de
Departamento de procedencia Occidente

f (%)
Alta Verapaz - -
Baja Verapaz - -
Chimaltenango - -
Chiquimula - -

El Progreso - -

Escuintla - -

Guatemala -- --
Huehuetenango 1 (0.50)
Izabal - --
Jalapa -- --
Jutiapa -- --
Petén - --
Quetzaltenango 193 (95.54)
Quiché -- --
Retalhuleu 1 (0.50)
Sacatepéquez - --
San Marcos 2 (0.99)
Santa Rosa -- --
Solola 4 (1.98)
Suchitepéquez -- --
Totonicapan 1 (0.50)
Zacapa -- --
Total 202 (100)
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Gréfica 5.2
Diagnéstico mas frecuente en pacientes fallecidos del Hospital Regional de Occidente por
causa de muerte (directa o indirecta) en pacientes nacidos durante el periodo de enero de 2012
a diciembre de 2016.
(n=202)
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Fuente: Tabla 11.3 de anexos.
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Tabla 5.8
Primeras causas de mortalidad por malformaciones congénitas en nacidos en el Hospital
Regional de Occidente segun sexo durante el periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016.

(n=202)
Sexo
Primeras cinco causas Total
do areliced Masculino Femenino
f (%) f (%) f (%)
Atresia de esofago
o 4 (12.5) 3 (9.38) 7 (21.88)
con o sin fistula
Comunicacién
) 3 (9.38) 1 (3.13) 4 (12.5)
Interventricular
Hernia diafragmatica
o 2 (6.25) 2 (6.25) 4 (12.5)
congénita
Hidrocefalia
. 0 (0.00) 3 (9.38) 3 (9.38)
congénita
Anencefalia 2 (6.25) 1 (3.13) 3 (9.38)
Otros 9 (28.13) 2 (6.25) 11 (34.38)
Total 20 (62.5) 12 (37.5) 32 (100)

Nota: De los 202 nacidos vivos con diagnostico de malformaciones congénitas en el Hospital Regional
de Occidente, hubo 32 fallecidos (16%) de los cuales 26 fueron por causa directa 'y 6 por causa indirecta
(ver tabla 11.2)
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Gréfica 5.3
Cambio porcentual en malformaciones congénitas durante el periodo de estudio en pacientes
menores de un afio atendidos en la consulta externa de los hospitales de referencia nacional,
enero de 2012 a diciembre de 2016.
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Fuente: Tabla 5.9

Tabla 5.9
Proporcion de malformaciones congénitas en pacientes menores de un afio atendidos en los
hospitales de referencia nacional durante el periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016.

HOSPITAL Total de pacientes Total de casos (%)
HGSJDD 6,553 204 3)
HR 9,768 179 2)
HRO 5,355 352 7)
IGSSZ6 12,072 40 (0.3)
IGSSZ9 9,028 575 (6)

Total 42,766 1350 18.3
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Grafica 5.4
Cambio porcentual en diagndsticos de malformaciones congénitas por afio de pacientes
nacidos en el Hospital Regional de Occidente durante el periodo comprendido entre enero de
2012 a diciembre de 2016.
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Fuente: Tabla 5.10

Tabla 5.10
Proporcion de malformaciones congénitas en pacientes nacidos en el Hospital Regional de
Occidente durante el periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016.

Afo Nacidos vivos Casos (%)
2012 6,869 31 (0.49)
2013 6,954 34 (0.48)
2014 7,000 40 (0.57)
2015 7,265 36 (0.49)
2016 7,542 61 (0.80)

Total 35,630 202 --

75



76



6. DISCUSION

En muchos paises las malformaciones congénitas son una causa importante de
mortalidad infantil, enfermedad crénica y discapacidad. Es por ello que es de importancia estudiar
este tipo de enfermedades asociadas especialmente a factores congénitos, sobre todo por la
influencia de las mismas en la morbilidad y mortalidad en la edad pediatrica de los pacientes que

las presentan.

Durante los meses de julio y agosto de 2017 se determiné la frecuencia de
malformaciones congénitas mayores y menores, en nifilos menores de 1 afio que fueron atendidos
en la consulta externa de los hospitales: General San Juan de Dios, Roosevelt, Instituto
Guatemalteco de Seguridad Social, asi como los nacidos vivos y los que consultaron al Hospital

Regional de Occidente.

Ademas, las anomalias congénitas predominaron en el sexo masculino con un 64%,
encontrando similitud al comparar con la literatura revisada, asi mismo la etnia ladina present6
mayor frecuencia en hospitales General San Juan de Dios, Roosevelt, Instituto Guatemalteco de
Seguridad Social, la mayor poblacién de etnia indigena se encontr6 en el Hospital Regional de
Occidente, en comparacion con el resto de los hospitales incluidos en el estudio, a nivel nacional
no se cuenta con ningun aporte de datos que permitan determinar una clara comparacion de
estos resultados obtenidos. La etnia, es un dato de suma importancia que obligatoriamente debe
registrarse en los expedientes clinicos para evaluar las disparidades que se pudieran presentar
en el pais.® Respecto a la mayor frecuencia de etnia indigena que se presenta en el Hospital
Regional de Occidente, se considera que la poblacion atendida proviene de areas cercanas al
departamento de Quetzaltenango que son captados por lideres de salud, quienes los refieren a
puestos y/o centros de salud del MSPAS, y posteriormente son referidos al mismo, en donde

reciben una atencién mas completa de acuerdo a su condicion y al tratamiento que ésta amerita.

Con respecto a las malformaciones congénitas mayores mas frecuentes se encuentran
hidrocefalia 16%, ano imperforado 6%, estenosis hipertrofica del piloro 5%, atresia de es6fago
3% y microcefalia 3%. En cuanto a los resultados obtenidos, la hidrocefalia se muestra con una
mayor frecuencia en comparacion a la literatura revisada de los cuales difieren, ya que se

menciona a las anomalias del sistema musculo esquelético como las malformaciones congénitas
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de mas frecuente aparicion.”® Esta diferencia de resultados podria ser porque en el pais dichas

malformaciones se diagnostican de manera tardia.

Aunque, la informacién obtenida respecto a las diferentes anomalias, por diagnéstico,
reportadas divergen al ser comparadas con la literatura revisada, es de importante consideracion
sefalar que estos defectos tienen como origen asociado a varios factores tales como defectos
cromosémicos, influencias ambientales, errores genéticos, sustancias teratégenas, carencias
nutricionales, deficiente cobertura y atencion materno-infantil, poca suplementacién con acido

folico previo a la concepcién y durante el primer trimestre de la gestacién.?

Por otro lado, al observarse la prevalencia de malformaciones congénitas mayores en los
hospitales de referencia nacional, determina que existe un diagndéstico certero y oportuno de parte
del personal de salud en los diferentes puestos y/o centros de salud del pais, encontrando

similitud de frecuencias con la literatura consultada.

Como se observa en las tablas 5.6 y 5.7 de la seccion de resultados, los departamentos
gue presentan mayor frecuencia de anomalias congénitas en los hospitales estudiados son:
Guatemala, Quetzaltenango, Chimaltenango, Escuintla y Santa Rosa. En el estudio a nivel
nacional sobre prevalencia de anomalias congénitas en recién nacidos en hospitales regionales
y de referencia en el afio 2004 se calculé la tasa de prevalencia de anomalias congénitas mayores
externas en recién nacidos a nivel hospitalario para los afios 2001-2003; el departamento de
Guatemala encabezaba la prevalencia, presentando 80 casos por cada 10,000 nacidos vivos,
mientras que en Quetzaltenango se presentaron alrededor de 65 casos por cada 10,000 nacidos
vivos, Sacatepéquez 58 casos por cada 10,000 nacidos vivos, Alta Verapaz 51 casos por cada
10,000 nacidos vivos y Huehuetenango con 45 casos por cada 10,000 nacidos vivos.® Segun el
resultado de ambos estudios se puede observar una similitud en los dos primeros departamentos
de mayor frecuencia de aparicion de anomalias congénitas a pesar de los afios de diferencia que
existen entre ambos. Como es de conocimiento publico, las malformaciones congénitas se han
convertido en un tema trascendental para la poblacion reflejandose en los resultados,
encontrandose que en el aflo 2016 aumento la frecuencia, demostrando el interés tanto del

personal de salud como de la poblacién en general para su diagnostico temprano.

La mortalidad se presento principalmente en el sexo masculino, en los recién nacidos del

Hospital Regional de Occidente, siendo el diagndstico de mayor frecuencia, atresia de eséfago
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con o sin fistula, seguida de comunicacion interventricular y hernia diafragmatica, dato que fue
obtenido Unicamente del Hospital Regional de Occidente, en el que se revisaron expedientes de

pacientes nacidos en dicho centro hospitalario.

La OMS describe que las anomalias o defectos congénitos son la segunda causa de
muerte en los nifilos menores de 28 dias y de menos de 5 afios en las Américas.*’ A su vez la
OPS reporta que cada afio 276.000 recién nacidos fallecen durante las primeras cuatro semanas
de vida en el mundo debido a anomalias congénitas.* La literatura revisada difiere de los
resultados del estudio ya que las malformaciones del sistema nervioso, anencefalia y espina
bifida son reportadas como principales causas de morbi-mortalidad.” Esto podria deberse a que
este estudio incluyé informacion de recién nacidos de un solo centro hospitalario y tomando en

cuenta que las malformaciones del sistema nervioso son referidas a centros especializados.

En 2008 el INE reportdé 3,152 mortinatos, estimando que aproximadamente 2,262
presentaron algun tipo de anomalia congénita ya que las estadisticas a nivel de América Latina
consideran que el 72% de mortinatos presentan algun tipo de anomalia congénita.?>3Con base en
la literatura consultada, se puede observar cierta similitud respecto a las malformaciones
congénitas reportadas como causas de mortalidad, aunque en distinto orden de aparicién, pero
no determina una diferencia especifica 0 marcada debido a que en este estudio solo se considero

al Hospital Regional de Occidente para los datos de mortinatos.

Dentro de la frecuencia de malformaciones congénitas en hospitales de referencia
nacional segun el periodo de tiempo estudiado enero 2012 a diciembre 2016, se determiné que
en el afio 2012 se present6 una frecuencia del 3.2% del total de los casos. En el afio 2013 la
frecuencia fue de un 3.1%, sin embargo, en el afio 2014 y 2015 disminuyd la frecuencia a 3% y
2.5% respectivamente, y por ultimo en el afio 2016 aumento significativamente a 3.7%, siendo el
afio que presentd mayor frecuencia de malformaciones congénitas. Al analizar estas cifras, se
puede determinar que existe una gran fluctuacién en los datos de malformaciones congénitas en
el pais, especialmente en los hospitales de referencia nacional. Sin embargo, es importante
destacar que estos cambios estan determinados por factores emergentes como lo son viremias,
dentro de las cuales cabe recalcar el aparecimiento del virus del Zika a finales del afio 2015, lo
cual se puede relacionar con el aumento de la frecuencia de malformaciones congénitas en el
afio 2016; este repunte de malformaciones en el 2016 también podria deberse a que por el

surgimiento del virus del Zika en el pais se realizaron revisiones mas acuciosas en los recién
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nacidos y esto motivé un mayor niumero de diagndsticos de anomalias congénitas, sin embargo,
en este estudio por ser de tipo descriptivo nho se puede hablar de causalidad. A pesar de los
esfuerzos del MSPAS por promover un adecuado control prenatal, suplementacion oportuna
durante el embarazo y en el periodo post parto, y del diagnéstico oportuno de las mismas. Se
puede determinar que aun no se ha controlado la frecuencia de malformaciones congénitas en el

pais.

Este estudio marca una pauta sobre la importancia de identificar y prevenir las
malformaciones congénitas en el pais, ayudando a evidenciar y a evaluar las deficiencias en el
subregistro de datos en los distintos hospitales, centros y puestos de salud, la notificacion de los
casos de malformaciones congénitas por parte del personal médico y sobre todo de los padres
de cada paciente, reforzando de esta forma la prevencion de malformaciones congénitas para asi

mismo disminuir la morbimortalidad.

Por medio del mismo, se buscé crear una linea basal para continuar con la vigilancia
epidemiologica de malformaciones congénitas en nuestro pais y comenzar asi su registro.
Durante el desarrollo de la investigacion solo se encontr6 como limitante la burocracia de cada

hospital, generando retraso en la recoleccion de datos.
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7.1.1

7.1.2

7.1.3

7.1.4

7.15

7.1.6

7.1.7

7. CONCLUSIONES

Las malformaciones congénitas en los niflos menores de un afio, atendidos en la
consulta externa de los hospitales de referencia nacional, se presentaron principalmente
entre los nueve y doce meses, en el sexo masculino, etnia ladina y con procedencia del

departamento de Guatemala.

Entre los nifios con malformaciones congénitas que nacieron en el Hospital Regional de
Occidente, durante los cinco afios de estudio, predomin6é el sexo masculino, sin

predominio de etnia, procedentes de Quetzaltenango.

Las malformaciones congénitas mayores reportadas con mas frecuencia en los nifios
atendidos en la consulta externa fueron: hidrocefalia congénita y ano imperforado; las

menores fueron: testiculo no descendido y pie equino varo.

Las malformaciones congénitas mayores reportadas con mas frecuencia en los nifios
nacidos en el Hospital Regional de Occidente fueron: hidrocefalia congénita y
comunicacion interventricular; las menores fueron: pie equino varo y hernia

diafragmética congénita.

La principal causa de muerte reportada en los nacidos vivos en el Hospital Regional de
Occidente fue la atresia del es6fago con o sin fistula y el 12.5% fueron del sexo

masculino.

El departamento del pais que presenta mayor frecuencia de malformaciones congénitas

es Guatemala con el 43%, seguido de Quetzaltenango con el 24%.

El porcentaje de malformaciones congénitas reportadas fue mayor durante el afio 2016

con un 3.7%.
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8. RECOMENDACIONES

8.1 Al Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social

¢ Que las malformaciones congénitas formen parte del sistema nacional de vigilancia
epidemioldgica, implementando un instrumento de recoleccion de datos estandarizado en
cada hospital de referencia, centro y puesto de salud, de modo que se pueda llevar un
control mas detallado y especifico de las anomalias congénitas en el pais.

¢ Implementar la notificacion obligatoria de los casos de malformaciones congénitas en los
distintos hospitales, centros y puestos de salud que conforman dicho ministerio.

e Promover la suplementacion obligatoria de acido folico a las mujeres en edad fértil con
antecedentes de abortos con hijos con malformaciones congénitas que consultan a
hospitales centros y puestos de salud en cada departamento del pais.

e Promover el control prenatal temprano entre las mujeres en edad feértil para realizar el
diagnéstico temprano de las malformaciones congénitas con el fin de mejorar el manejo
multidisciplinario de cada paciente y tomar las medidas terapéuticas necesarias para

prevenir o brindar atencién temprana cuando ya se haya presentado el problema.

8.2 A los hospitales General San Juan de Dios, Roosevelt, Instituto Guatemalteco de

Seguridad Social y Hospital Regional de Occidente

o Mejorar el manejo de expedientes clinicos en el departamento de archivo en hospitales
de referencia nacional.

e Se recomienda implementar el area de genética en la consulta externa del Hospital
Regional de Occidente, para una mejor atencion de los pacientes con malformaciones

congénitas.
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9.1

9.2

9.3

9. APORTES

Presentacion de resultados de la investigacion al Ministerio de Salud Publica y Asistencia
Social de la Republica de Guatemala, al Instituto Guatemalteco de Seguridad Social —
IGSS-, al Hospital General San Juan de Dios, Hospital Roosevelt, Hospital Regional de
Occidente y a la Facultad de Ciencias Médicas de la Universidad San Carlos de

Guatemala.

Este estudio forma parte de un estudio a nivel metropolitano y de Quetzaltenango para
evaluar la frecuencia y prevalencia de malformaciones congénitas en los hospitales de
referencia, con el fin de obtener una linea basal a partir de la cual se pueda continuar la

recoleccion de datos.

Divulgacién de la informacién a través de un articulo cientifico que sera publicado en la

Revista del Colegio de Médicos.
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11. ANEXOS

SAC

>’ TRICENTENARIA

Universidad de San Carlos de Guatemala

11.1 Instrumento de recoleccién de datos
Universidad de San Carlos de Guatemala
Facultad de Ciencias Médicas

Malformaciones Congénitas en Hospitales de Referencia Nacional

Fecha: Hospital: Cddigo de recolector:

No. De boleta: No. De registro/ historia clinica del paciente:

I. Datos generales: coloque una X donde corresponda a la respuesta afirmativa y llene los espacios

de edad en meses y procedencia con el nombre del departamento al cual pertenece el paciente.

SEXO Masculino ‘ Femenino

EDAD (Meses)

PROCEDENCIA (Nombre del departamento)

ETNIA | Ladino | | Indigena | Garifuna | | Xinca |
ANO DE NACIMIENTO | 2012 2013 | | 2014 | 2015 | | 2016 |
CONDICION DE EGRESO | Vivo Muerto |

l.a. En caso de paciente fallecido coloque una X donde corresponda a respuesta afirmativa y

llene el espacio de edad de fallecimiento en meses.

CAUSA DE MUERTE Directa | Indirecta
EDAD DE MUERTE (MESES) |
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1. Malformaciones congénitas: coloque una X en el espacio que corresponde a las malformaciones

congénitas mayores 0 menores que se encuentre presentes.

MALFORMACIONES CONGENITAS | (marque MALFORMACIONES (marque

(MC) MAYORES con una X | CONGENITAS (MC) MENORES con una X
la MC la MC
presente) presente)

Anencefalia Catarata congénita

Espina bifida Fisura del paladar

Encefalocele

Labio leporino

Hidrocefalia congénita sin defecto del
tubo neural

Fisura del paladar con labio leporino

Microcefalia

Seno y quiste preauricular

Tronco arterioso comun

Epicanto

Transposicién de vasos grandes

Puente nasal plano

Comunicacién interventricular Anotia
Tetralogia de Fallot Microtia
Atresia de es6fago con o sin fistula Microftalmia
Estenosis hipertréfica del piloro Anquiloglosia
Atresia o0 estenosis intestinal Macroglosia

Ano imperforado

Testiculo no descendido

Luxacién congénita de cadera

Genitales ambiguos

Craneosinostosis

Pie equino varo

Onfalocele

Pie plano congénito

Gastrosquisis

Polidactilia

Sindactilia

Escoliosis congénita

Hernia diafragmatica congénita

Reduccién congénita
extremidades

de
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L6

Malformaciones congénitas mas frecuentes segun grupo de edad en Hospitales de Referencia Nacional, segun expedientes clinicos

Tabla 11.1

revisados durante el periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016.

Grupo de edad MC1 MC2 MC3 MC4 MC5 Otras MC
0-28 dias Hidrocefalia Pie equino varo | Ano imperforado CIv AEF
120 (37%)
(n=321) 58 (18%) 50 (16%) 45 (14%) 26 (8%) 22 (6%)
] . ) ) Tronco arterioso ] )
1-4 meses Hidrocefalia EHCP Pie equino varo i Microcefalia
coman 194 (50%)
(n=389) 94 (25%) 41 (11%) 23 (6%) 17 (4%)
20 (5%)
Testiculo no . ) . ] . . ] .
5-8 meses ) Anquiloglosia Hidrocefalia Pie equino varo Polidactilia
descendido 100 (42%)
(n=238) 40 (17%) 25 (10%) 20 (8%) 10 (4%)
43 (18%)
Testiculo no ) ) . ) . . ]
9-12 meses ) Hidrocefalia Anquiloglosia Pie equino varo Ano imperforado
descendido 135 (34%)
(n=402) 39 (9%) 38 (9%) 32 (8%) 28 (6%)
131 (33%)

*CIV: comunicacion interventricular.

*AEF: atresia de es6fago con o sin fistula.

*EHCP: estenosis hipertrofica congénita del piloro.

*QOtras MC: otras malformaciones congénitas (ver tabla 11.2).




Tabla 11.2
Frecuencia de malformaciones congénitas en los Hospitales de Referencia Nacional
durante el periodo de enero de 2012 a diciembre de 2016.

Malformaciones congénitas mayores f (%)
Hidrocefalia congénita sin defecto del tubo neural 217 (16.07)
Ano imperforado 91 (6.74)
Estenosis hipertréfica del piloro 71 (5.26)
Atresia de es6fago con o sin fistula 47 (3.48)
Espina bifida 39 (2.89)
Microcefalia 39 (2.89)
Tronco arterioso comudn 39 (2.89)
Comunicacién interventricular 37 (2.74)
Tetralogia de Fallot 25 (1.85)
Gastrosquisis 24 (1.78)
Craneosinostosis 23 (1.70)
Atresia o0 estenosis intestinal 17 (1.26)
Luxacién congénita de cadera 12 (0.89)
Transposicion de grandes vasos 9 (0.67)
Encefalocele 8 (0.59)
Anencefalia 6 (0.44)
Onfalocele 0 (0)

Subtotal 704 (52.15)

Malformaciones congénitas menores

Testiculo no descendido 187 (13.85)
Pie equino varo 126 (9.33)
Anquiloglosia 90 (6.67)
Fisura del paladar con labio leporino 32 (2.37)
Fisura del paladar 30 (2.22)
Microtia 26 (1.93)
Hernia diafragmética congénita 25 (1.85)
Labio leporino 21 (1.56)
Polidactilia 21 (1.56)
Sindactilia 19 (1.41)
Seno y quiste preauricular 16 (1.19)
Macroglosia 13 (0.96)
Pie plano congénito 11 (0.81)
Genitales ambiguos 9 (0.67)
Reduccién congénita de extremidades 5 (0.37)
Epicanto 4 (0.30)
Puente nasal plano 4 (0.30)
Escoliosis congénita 3 (0.22)
Anotia 2 (0.15)
Catarata congénita 1 (0.07)
Microftalmia 1 (0.07)
Subtotal 646 (47.85)
Total 1350 (100)
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Tabla 11.3
Malformaciones Congénitas en Hospitales de Referencia Nacional, causa de muerte y
diagndstico de pacientes menores de un afio registrados durante el periodo de enero de 2012 a
diciembre de 2016.

Causa de muerte
Diagnéstico Directa Indirecta
f (%) f (%)
Anencefalia 3 (11.54) -
Malformaciones Encefalocele - -
congénitas del sistema | Microcefalia - -
nervioso (Q00-Q09) Hidrocefalia congénita 3(11.54) -
Espina bifida - -
Catarata congénita - -

. Microftalmia - -
Malfo,rr'r_]amones _ Microtia i i
CRTEIIED 6 O, CRIEL Y Seno y quiste preauricular - -
cuello (Q10-Q18) -

Epicanto - -
Puente nasal plano - -
Tronco arterioso comudn - -
Malformaciones Transposicion de los grandes vasos
congénitas del sistema | (derecho e izquierdo) i i
circulatorio (Q20-Q28) Comunicacién interventricular 4 (15.38) 1(16.67)
Tetralogia de Fallot 2 (7.69) -
Fisura del paladar - -
Malformaciones Labio leporino - -
congénitas de labios, boca | Fisura del paladar con labio leporino - -
y paladar (Q35-Q38) Anquiloglosia - -
Macroglosia - -

. Atresia de eséfago con o sin fistula 7 (26.92) -
zﬂoa::goérmg Cslone(sjel tracto Estenosis hipertréfica del piloro - -
e ) Atresia intestinal 1(3.85) 1(16.67)

gestivo (Q39-Q45) =

Ano imperforado 1 (3.85) 2 (33.33)
Malformaciones Testiculo no descendido - -
congénitas de los érganos Genitales ambiauos i i
genitales (Q50-Q56) 9

Luxacién congénita de la cadera - -

Pie equino varo - 2 (33.33)

Pie plano congénito - -

) Polidactilia - -
Malformaciones Y [Sindactilia i} i}
deformidades congénitas — —
del sistema osteomuscular |- Reduccion congénita de cadera - -
(Q65-Q76) Crane_os_mostosys . - -

Escoliosis congénita - -
Onfalocele - -
Gastrosquisis 1 (3.85) -
Hernia diafragmatica 4 (15.38) -
Total 26 (100) 6 (100)
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