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RESUMEN

OBJETIVO: Estimar la proporcion de malformaciones congénitas en los hospitales de
referencia de la ciudad de Guatemala: San Juan de Dios, Roosevelt, General Doctor Juan
José Arévalo Bermejo del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social -IGSS- y de Gineco-
Obstetricia del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social -IGSS- durante el periodo de
enero del 2012 a diciembre del 2016. POBLACION Y METODOS: Estudio transversal
retrospectivo, se revisaron 2,237 expedientes clinicos de nifios menores de un afio
hospitalizados durante el periodo en estudio. RESULTADOS: Se encontraron 1,810 casos
(3.25%) de malformaciones congénitas de un total de 55,612 menores de un afio
ingresados en los hospitales estudiados; 52.54% del sexo femenino, de etnia ladina y la
edad mas frecuente fue de 0 a 29 dias. Las malformaciones congénitas mayores reportadas
con mas frecuencia fueron: espina bifida, hidrocefalia y CIV; las menores fueron: pie equino
varo, puente nasal plano y labio leporino. ElI 55% de los casos se presentaron en el Hospital
General San Juan de Dios. Guatemala fue el departamento con mayor nimero de casos,
con 34% del total. La principal causa de muerte de los pacientes correspondié a espina
bifida con 21.26% y el afio en el cual se presentaron mas casos fue el 2012, con 4.19%.
CONCLUSIONES: La proporcion de malformaciones congénitas en los hospitales
estudiados fue del 3.25%. La espina bifida fue la malformacién congénita mas frecuente y
fue la causa principal de muerte, mientras que pie equino varo ocup6 el primer lugar de las

malformaciones congénitas menores.

Palabras clave: Embriologia, genética, mortalidad, prevencién y control.
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1. INTRODUCCION

La Organizacién Mundial de la Salud considera que cada afio fallecen alrededor de
276.000 recién nacidos durante las primeras cuatro semanas de vida debido a anomalias
congénitas; las mismas pueden llegar a ocasionar discapacidades crénicas de gran impacto

tanto en las familias de los afectados, los sistemas de salud y la sociedad misma.!

Actualmente no se cuenta con informacion actualizada a nivel nacional sobre
malformaciones congénitas, sin embargo en el afio 2002, se documentd una tasa de dos
pacientes con anomalias congénitas por cada 10,000 nacidos vivos, de estos el sexo
masculino y los defectos del tubo neural fueron los que presentaron mayor prevalencia; se
concluyd que la prevalencia de anomalias congénitas en las comunidades rurales
estudiadas fue de tres por cada 1000 nacidos vivos; el 2.7% de los mortinatos presentaron
anomalias congénitas y finalmente determinaron que hay un sub-registro de pacientes ya
gue no se cuenta con una forma eficiente de documentar la presencia o ausencia de

malformaciones congénitas en las municipalidades de las comunidades estudiadas.?

En Guatemala, segun el Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social, se disponen
de datos parciales con la recopilacién de ciertas variables; segun datos del Departamento
de Epidemiologia en el afio 2015 las malformaciones congénitas representaron la segunda
causa de muerte infantil con el 16.3% siendo las del sistema circulatorio las de mayor

prevalencia.®

Las malformaciones congénitas se han convertido en un tema trascendental para
nuestra sociedad, ya que existe un alto indice de mujeres embarazadas que no reciben un
control prenatal adecuado, por lo tanto existe un déficit en la vigilancia de deteccién de
anomalias por medio de ultrasonido, asi como también en la suplementacion de elementos
esenciales de nutricion como el 4cido félico, siendo estas acciones fundamentales para la
prevencion de dichas anomalias, un diagndstico precoz y por ende prevenir la mortalidad

neonatal por dichas causas.

Con base en esto, se considera que determinar la prevalencia de malformaciones
congénitas en Guatemala segun los datos reportados en los expedientes clinicos de los
pacientes menores de un afio atendidos en los hospitales de referencia de la ciudad de
Guatemala durante el periodo 2012-2016, sera de gran utilidad ya que podra servir como

insumo para el planteamiento de politicas de salud enfocadas a la prevencion y control para
1



brindar una mejor atencién a los pacientes con estas patologias, disminuyendo asi la

morbimortalidad que un problema como éste genera.

Por lo anteriormente expuesto se plantean las siguientes preguntas de investigacion:
¢, Cudles son las malformaciones congénitas mas frecuentes segun datos generales (edad,
sexo, etnia, procedencia) y condicion de egreso?; ¢Cudles son las malformaciones
congénitas mayores y menores mas frecuentes reportadas en los hospitales de referencia
de la ciudad de Guatemala?; ¢ Qué departamento del pais presenta mayor prevalencia de
malformaciones congénitas?; ¢Cual es la proporcion de mortalidad por causa directa e
indirecta segun tipo de malformacion?; ¢ En qué afio se presentd mayor prevalencia de

malformaciones congénitas?, a las cuales se les dio respuesta en esta investigacion.



2. MARCO DE REFERENCIA

2.1 Marco de antecedentes

2.1.1 Epidemiologia

Se calcula que cada afio 276,000 recién nacidos fallecen durante las primeras cuatro
semanas de vida en el mundo debido a anomalias congénitas, uno de cada 33 lactantes

presenta malformaciones congénitas, y causan 3,2 millones de discapacidad al afio. 1!

En Guatemala existe un sub-registro importante en los datos estadisticos por lo que
determinar la prevalencia real de malformaciones congénitas no es posible con estos datos;
sin embargo en el afio 2012 el Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social present6 en
la memoria de estadisticas vitales y vigilancia epidemioldgica de la republica de Guatemala,
gue las malformaciones congénitas y deformidades fue la décima causa directa de
mortalidad en menores desde el primer dia de vida hasta el afio de edad, representando
durante los primeros siete dias de vida 4.05% de la mortalidad de los pacientes en este
rango de edad, el 2% de las muertes en los menores de 8 a 28 dias y el 2.11% de las
muertes en menores de 1 afio. Las anomalias congénitas fueron reportadas como la
octava causa basica de mortalidad en menores de siete dias, representando el 6.02% de

estas. *

2.1.2 Estudios internacionales

Alrededor del 94% de las anomalias congénitas graves se producen principalmente
en paises tanto de bajos como de medios ingresos, debido a esto las mujeres no tienen
acceso a los alimentos que nutricionalmente requieren, asi como también hay un aumento
de la exposicién a agentes o factores teratogénicos como las infecciones y el alcohol que
inducen o aumentan el riesgo de presentar un desarrollo prenatal anormal. Es importante
mencionar que estas patologias son la segunda causa de muerte en los nifios menores de
28 dias y los menores de cinco afios en el continente americano; cada afio nacen en
Estados Unidos de América 150.000 nifios con malformaciones congénitas, basandose en
estos datos el American College of Obstetricians and Gynecologists afirma que tres de cada
100 bebés nacidos en Estados Unidos de América. presentan algun tipo de anomalia

congénita importante; el tipo de malformacion méas frecuentemente visto en ese pais son
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las cardiopatias congénitas, donde se ven afectados uno de cada 100 nifios, mientras que

las anomalias metabdlicas se presentan en uno de cada 3.500 nifios. °

En un estudio epidemioldgico descriptivo retrospectivo realizado en Argentina para
evaluar la mortalidad de nifios menores de 1 afio durante el quinquenio 2002-2006 fueron
revisados certificados de nacimiento de los recién nacidos y actas de defuncion de menores
de 1 aflo. Se observé el comportamiento de las malformaciones congénitas y su impacto
en la mortalidad de este grupo de edad. En este pais las malformaciones congénitas han
tomado un patron consistente con el de paises desarrollados: un descenso de la mortalidad
infantil por malformaciones congénitas (3.33% respecto al 20% entre 1997-2001) con un
aumento concomitante de las muertes infantiles por esta misma causa (22.1% en periodo
neonatal precoz, 24.3% periodo neonatal tardio, 22.6% periodo posnatal); las
malformaciones cardiacas y del sistema nervioso central son las primeras causas de

mortalidad infantil (35.6% y 14.7% respectivamente).®

En una tesis de post grado realizada en el 2009 en Nicaragua, cuyo objetivo fue
describir el comportamiento clinico epidemioldgico de las malformaciones congénitas en la
sala de neonatologia del Hospital Aleman Nicaraglense, durante julio del 2015 a enero del
2016; el estudio no presentdé muestreo ya que se estudiaron todos los casos de
malformaciones congénitas. En los resultados la mayoria de madres eran primigestas
(34%) y con parto institucional, el 9% de las madres tuvieron antecedentes patoldgicos
personales, el 72% fueron masculinos, el 25% femeninos y el 2% de sexo indiferenciado,
para una razon de masculinidad de casi 3:1; los principales 6rganos y sistemas afectados
fueron: osteomuscular (34%), sistema nervioso central (11%), ojos-cara-cuello (11% cada
uno), circulatorio-labios-boca-paladar (9% cada uno), la tasa de letalidad de los casos

reportados fue de 13%. ’

2.1.3 Estudios nacionales

En una tesis de grado realizada en el afilo 2002 cuyo el objetivo fue cuantificar la
prevalencia de anomalias congénitas en el Departamento de Guatemala, en los municipios
de Guatemala y Chuarrancho, y en el Departamento de San Marcos en los municipios de
Malacatan, El Quetzal y Ocoés. la metodologia utilizada fue autopsia verbal y se obtuvo como
resultado que de 821 mortinatos 16 presentaron anomalias congénitas, esto representa una

tasa de 19 por 1000 nacidos vivos, las defunciones en la primera semana de vida que
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presentaron defectos congénitos corresponde al 44% que equivale a 89 de las 200
defunciones reportadas que representa una tasa de 44.5 por 1000 nacidos vivos, se
evidencidé que el sexo masculino fue el mayormente afectado por las malformaciones
congénitas; la malformacién congénita que se presentd en la mayor parte de los nifios fue

anomalias del tubo neural, siendo mielomeningocele el méas frecuente. 8

En otra trabajo de tesis desarrollado en el 2013, el objetivo del estudio fue
caracterizar epidemiolégicamente a los neonatos con anomalias congénitas
gastrointestinales atendidos en los hospitales San Juan de Dios y Roosevelt durante el
periodo del 1 de enero del 2011 al 31 de diciembre del 2012; la metodologia fue revision
sistematica de expedientes clinicos, se incluyeron todos los neonatos que cumplian los
criterios de inclusién y se recabaron las variables en una boleta de recoleccién de datos
para luego realizar un analisis estadistico descriptivo. Como resultados de este trabajo de
tesis se obtuvo 184 neonatos con anomalias congénitas gastrointestinales, y el sexo
masculino fue el sexo més afectado, y fueron mas frecuentes en neonatos a término y con
adecuado peso al nacer, la anomalia mas frecuente fue atresia del intestino delgado y el

departamento de Guatemala fue el méas afectado. ®

En otra tesis de grado en el afio 2013, cuyo objetivo fue reportar a través de
imagenes recopiladas las anomalias congénitas halladas en neonatos evaluados en la
seccion de neonatologia del Hospital General San Juan de Dios, durante el periodo febrero
del 2011 a agosto del 2012. La metodologia usada fue examinar todas las mafianas a los
recién nacidos de nuevo ingreso en la seccién de neonatologia, areas de transicion y
postparto para captar a los recién nacidos que cumplieran con caracteristicas fenotipicas
mayores y/0 menores, sindromes y pacientes que presentaran anomalias fenotipicas
aisladas o asociadas a sindromes; se solicitdé autorizacién de los padres para tomar
fotografias. En este estudio se evidencio que de 14,416 nacimientos, 191 nacidos fueron
mortinatos y de los nacidos vivos se identificaron 170 pacientes con al menos una anomalia
congénita identificable, esto corresponde a una tasa de prevalencia de anomalias
congénitas de 117.9 por 10,000 nacidos vivos. Las anomalias congénitas mas frecuentes

fueron los trastornos gastrointestinales.*®

En un articulo publicado en la revista guatemalteca de cardiologia en el afio 2013,
titulado “Anormalidades cromosémicas asociadas a cardiopatias congénitas en pacientes

pediatricos”, el objetivo fue profundizar el conocimiento de las cardiopatias congénitas,



cromosomopatias y la asociacion entre ellas, utilizando como metodologia el estudio de 97
pacientes con diagndstico de cardiopatia congénita, a los cuales se le realizo analisis
cromosoémicos, ya sea de cariotipo FISH o Cariotipo de alto bandeo; los resultados de este
estudio fueron que al 90% de los pacientes se les diagnosticé alguna anormalidad
cromosomica, siendo la mas frecuente Sindrome de Down presente en el 40 % de pacientes
y se relaciond principalmente con defectos septales, el 24.7% tuvo un FISH positivo y la

cardiopatia mas frecuente fue teratologia de Fallot.'!

En una tesis de post grado realizada en el Hospital General de Enfermedades del
Instituto Guatemalteco de Seguridad (IGSS) en el afio 2015, se realizé revisién de
expedientes médicos de pacientes ingresados a la unidad de cuidados intermedios
pediatricos, con diagnéstico de malformaciones congénitas y que estén cursando con
patologias agudas graves; se obtuvo como resultado que el 90% de los casos abordados
fueron nifios menores de un afio y la malformacion mas frecuente correspondid a
cardiopatias congénitas aciandgenas, como la comunicacion interauricular y comunicacién

interventricular.?

2.2 Marco teérico

2.2.1 Teorias malformaciones congénitas del sistema nervioso central

La teoria predominante de la patogénesis de los defectos del tubo neural, es la que
resulta del fracaso en el cierre de los pliegues neurales que forman el mismo. El cierre de
estos pliegues ocurre aproximadamente el dia 20 después de la fertilizacion y se completa
hasta el dia 28. También se puede hablar de desérdenes monoalélicos, los cuales estan
asociados con defectos del cierre del tubo neural. Debido a que este riesgo puede ser
controlado, es necesario conocer el tiempo embrioldégico en el que ocurre el cierre del tubo

neural, y con esto la edad gestacional, en la cual puede aparecer dicho defecto.®®



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

2.2.2.1 Teoria genética

Brodie not6 el patron persistente de configuracion facial y supuso que estaba
bajo fuerte control genético. Se pensé que los cartilagos y suturas faciales estaban
determinados por los genes y que el cerebro determinaba las dimensiones de la boveda.
Esta implica que las suturas de la boveda eran pasivas, es decir no existia movimiento
en ellas, mientras que las suturas faciales forzaban activamente la separacion de los
huesos. Autores que apoyan esta teoria, suponen que la funcion de la programacion
genética ejerce una influencia fundamentalmente en el establecimiento del patrén facial
basico y las caracteristicas sobre las cuales el medio externo e interno trabajan
simultdneamente sobre ellas. El genotipo aporta toda la informacion necesaria para la
expresion fenotipica, y puede ser modificado por factores generales, regionales y

locales.'*

2.2.2.2 Teoria de Sicher

Sicher dedujo de los estudios que realizé con sustancias colorantes, que las suturas
estaban causando la mayor parte del crecimiento. Argumentaba que el tejido conectivo de
las suturas del complejo nasomaxilar y la béveda producian fuerzas que separaban los
huesos, tal como las sincondrosis expandian la base craneana y las laminas epifisales
elongaban los huesos largos. Consideraba a las suturas, cartilago y periostio responsable
de todo crecimiento facial y suponia que todos estaban bajo un fuerte control genético

intrinseco. 4

Se supuso que la programacion intrinseca en las células peridsticas productoras de
hueso, los cartilagos con vinculo 6seo y las suturas de los mismos huesos determinaba el
crecimiento, forma y dimensiones 6seas. Mientras que influencias como las hormonas y las
acciones musculares podrian reforzar estas determinantes con predominio genético. Los
desplazamientos 6seos a medida que dichas estructuras aumentan de tamafio se

atribuyeron a fuerzas expansivas en membranas osteogénicas (suturas y cartilagos). 4



2.2.2.3 Teoria de Scott

James Scott Consideré los sitios cartilaginosos en todo el craneo, como centros
primarios de crecimiento. El crecimiento cartilaginoso en la base craneal y el del septum
nasal son los factores fundamentales en el control del crecimiento facial. Consideraban que

los factores ambientales y locales influirian en menor proporcién, no como causa principal.
14

2.2.2.4 Teoria de la matriz funcional

Melvin Moss propuso una teoria, en la cual el hueso y el cartilago carecen de
determinantes de crecimiento y crecen en respuesta al crecimiento intrinseco de tejidos
asociados, sefialando que las bases genéticas para el crecimiento esquelético craneofacial
esta fuera del esqueleto 6seo. Denomina a los tejidos asociados matrices funcionales
donde cada componente realiza una actividad, mientras que los tejidos esqueléticos
soportan y protegen las matrices funcionales asociadas. Estos tejidos esqueléticos crecen
en respuesta al crecimiento de los tejidos blandos (tejido celular subcutaneo y submucoso,
epitelio nasal, bucal, vasos, nervios, musculos). Cualquier hueso crece por reaccion a
relaciones funcionales establecidas por la suma de todos los tejidos blandos que trabajan
vinculados con ese hueso, el cual no regula el ritmo ni las direcciones de su crecimiento.
La matriz funcional del tejido blando, como el la denomina, es el determinante verdadero

gue domina el crecimiento esquelético. 4

2.2.2.5 Teoria de Van Limborgh

Combina varias teorias para explicar los mecanismos de crecimiento construyendo
un modelo que distingue el conjunto de elementos que modifica el crecimiento y desarrollo
del craneo y cara. (condocraneal contra el desmocraneal (intramembranoso)). El
crecimiento condocraneal es controlado principalmente por factores genéticos intrinsecos
mientras que el crecimiento desmocraneal es controlado solo por unos pocos factores

genéticos intrinsecos. Los cartilagos del craneo en crecimiento son centros de crecimiento.
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2.2.3 Teorias de malformaciones congénitas del sistema circulatorio

Los primeros escritos acerca de las malformaciones congénitas del sistema
circulatorio fueron sefialados en registros cuneiformes gque se conservaban en la Biblioteca
Real de Ninive, hoy la ciudad de Mosul en Irak. El primer escrito trata respecto a la "Ectopia
Cordis". Asi, en hipérbola "el corazoén histérico" del conocimiento del sistema cardiovascular
nacié de conocimientos arabes, los cuales argumentaban teorias genéticas. Sin embargo,
al arribo del Renacimiento Italiano durante los siglos XV y XVI, el conocimiento del corazén
tuvo un nuevo impulso, especialmente con el estudio de la anatomia humana, basado en el
método de la diseccion en cadavery la introduccion de los nuevos conceptos de la anatomia

patolégica. **

Leonardo da Vinci describié y dibujé un caso de defecto septal interatrial ahora
conocido como la teoria de la comunicacion interventricular (CiA). En sus bocetos se puede
observar la primera descripcion del corazén univentricular con comunicacion interatrial y la

persistencia de vena cava superior izquierda.®

Nicolas Steno describié en 1665 por primera vez lo que mas tarde seria denominado
"Tetralogia de Fallot". Ademas, Steno fue el primero en cuestionar las hip6tesis de
condensacién de la sangre en los pulmones y su gasificacién en el corazén como medio
para conseguir el bombeo descrito por William Harvey. La clinica tuvo su esplendor con la
descripciébn de signos y soplos caracteristicos, asi por ejemplo, la extraordinaria
contribucion de Roger, en 1879 en la que aseverd que el soplo de la comunicacion
interventricular era "patognomaonico”, fue el concepto irrefutable el cual sélo pudo ser
demostrado hasta la época del Doppler a color muchas décadas después de que se diera
este descubrimiento. Muchos avances en el estudio de la embriologia humana en general
y cardiovascular desde sus inicios fueron hechos por miembros del Instituto Carnegie. Los
horizontes de Streeter fueron los pioneros en el andlisis sisteméatico del desarrollo del

corazdén humano. 1°

Por mas de 50 afios, una cadena de descripciones relevantes acerca del sistema
cardiovascular, existieron como consecuencia de las investigaciones de Mali, Streeter, de
Haan, Rosenquist, Manasek y Stalsberg. La Dra. Maria Victoria de la Cruz en el Instituto
Nacional de Cardiologia, con sus estudios, permiti6 conocer con mayor claridad la

morfogénesis de dos patologias complejas que son la doble entrada del ventriculo izquierdo



y la del derecho, esta Ultima descrita por el Dr. Luis Mufioz Castellanos, recordando al
boceto de Leonardo da Vinci. Por otro lado, Richter en 1962 demostré que una variedad de
malformaciones intracardiacas podrian ser provocadas por la constriccion del arco adrtico

del embrién. 1°

2.2.4 Teoria de malformaciones congénitas del tracto digestivo

Clasicamente se han descrito 2 teorias para explicar el origen de las malformaciones

congénitas del tracto digestivo, en especial del intestino.

2.2.4.1 Teoria de Tandler

Esta teoria plantea que el tubo digestivo en etapas tempranas de su desarrollo es
un corddn rigido sin luz que se recanaliza por la formacion de vacuolas hasta dar lugar a la

luz intestinal, un defecto de la recanalizacién podria dar lugar a la atresia. °

2.2.4.2 Teoria vascular

Esta ha sido la teoria méas aceptada por los cientificos plantea que un accidente
vascular que ocurre tardiamente en la gestacion lleva a necrosis y licuefaccion del

segmento afectado causando por ejemplo atresia del intestino. 1°

En la actualidad se han realizado estudios que sugieren nuevas hipétesis sobre la
morfogénesis de las malformaciones del tracto gastrointestinal. Diferentes autores plantean
gue la atresia duodenal, por ejemplo, tiene su origen en etapas tempranas del desarrollo
embrionario como resultado de una alteracion en el desarrollo de la notocorda, o bien por
una malformacion primaria de la arteria mesentérica superior y sus ramas, que resultan en
una atresia intestinal; por lo que mas que un trastorno adquirido se comienza a considerar
una verdadera malformacién congénita, producto de un desarrollo embriol6gico anormal

como todas las malformaciones de este tipo.

2.2.5 Teorias de malformaciones congénitas del sistema urinario

De forma global, se explica la aparicion de malformaciones congénitas del sistema
renal por tres factores, los cuales no se excluyen mutuamente: la primera teoria propuesta
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es una obstruccién del tracto urinario temprana en la formacion renal (estudios realizados
en animales avalan esta teoria), la segunda teoria afirma que se trata de una anomalia
global en el desarrollo embrionario renal secundaria a mutaciones en los genes que lo
controlan, y la tercera se dice es por factores epigenéticos. Como ejemplo de estos ultimos,

la diabetes mellitus mal controlada en la madre durante el embarazo. *

Se sugieren teorias en cuanto a los factores genéticos, en donde se ha demostrado
una clara agregacion familiar en la aparicion de anomalias renales congénitas que sugiere
la presencia de alteraciones genéticas heredadas de forma compleja y poligénica. Asi, en
diferentes estudios se demuestra aproximadamente un 10% de agregacién familiar en este
tipo de anomalias. En algunos casos, las malformaciones renales forman parte de
sindromes determinados secundarios a mutaciones de genes o a cromosomopatias. Por
ejemplo, el sindrome de Turner y el sindrome de Down asocian con frecuencia la aparicion
de varias malformaciones renales. Por otro lado, en los ultimos afios se ha descrito un

numero amplio de genes que controlan el desarrollo embrionario renal. 1’

2.2.6 Teorias de malformaciones congénitas y deformidades del sistema osteomuscular

Existen varias teorias acerca de este tipo de anomalias, entre las cuales se
encuentra: la teoria mecanica que se da a consecuencia de la posicién que adopta el feto
dentro del Gtero, por otro lado, la teoria genética, la cual se refiere a la modificacion de los
genes, y por ultimo la teoria neuromuscular, la que afirma existe un desequilibrio de la
fuerza de los musculos que traeria retracciones capsulares y tendinosas causando las

anomalias osteomusculares posteriormente. 8

2.3 Marco Conceptual

2.3.1 Concepto de malformaciones congénitas

Se denominan también como defectos de nacimiento, trastornos congénitos o
malformaciones congénitas; y se trata de anomalias estructurales o funcionales, que
ocurren durante la vida intrauterina y se detectan durante el embarazo, en el parto o en el
momento posterior de la vida. Las anomalias congénitas pueden tener un origen genético,

infeccioso o ambiental, aunque en la mayoria de los casos resulta dificil identificar su causa.
1
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En muchos paises las malformaciones congénitas son de las principales causas de
mortalidad infantil, enfermedad croénica y discapacidad, en el afio 2010 se llev6 a cabo la
Asamblea Mundial de la Salud en la cual se adopté una resolucion sobre defectos de
nacimiento en la que se pidi6é a todos los Estados miembros que fomentaran la prevencion

primaria y la salud de los nifios con malformaciones congénitas mediante:

o el desarrollo y fortalecimiento de los sistemas de registro y vigilancia.

e el desarrollo de conocimientos especializados y la creacion de capacidades.

o el fortalecimiento de la investigacion y los estudios sobre la etiologia, el diagndstico

y la prevencion.

e el fomento de la cooperacion internacional. *

2.3.2 Embriologia

2.3.2.1 Primera semana

Durante esta semana se da la fecundacion, en la cual acontecen los siguientes

pasos:
e El espermatozoide penetra la corona radiada y la zona pellcida

e Se da la reaccion cortical o de zona la cual consiste en la fusién de las membranas

del espermatozoide y el ovocito, liberando enzimas que impiden la entrada de otro

espermatozoide.

e Una vez dentro el nicleo del espermatozoide y del ovocito se unen formando un

solo ndcleo con 46 cromosomas, que da lugar a una nueva célula llamada cigoto.

e El cigoto entra en una serie de divisiones rapidas llamadas segmentacion, dando

lugar a los primeros dos blastémeros. 1°
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En el tercer dia se tiene ya una masa solida de 12 a 16 blastomeros llamada mérula,

la cual ingresa al Gtero entre el tercer y cuarto dia. °

Al cuarto dia entra liquido en la mérula formando una cavidad que se denomina
blastocisto, el cual posee células que se dividen en: Trofoblasto (parte externa) y

embrioblasto (masa celular interna). °

En el quinto dia desaparece completamente la zona pelcida. *°

Al sexto dia el blastocisto se adhiere a la superficie del endometrio, en este momento
el trofoblasto invasor tiene dos partes: el citotrofoblasto y sincitiotrofoblasto; los cuales

formaran parte de la placenta. *°

Al finalizar la primera semana se ha dado inicio al proceso de implantacién en esta

aparece una capa de células cubicas en el embrioblasto denominada hipoblasto. *°

2.3.2.2 Segunda semana

La implantacion finaliza durante esta semana, en seguida aparece un espacio entre
la masa celular interna y el trofoblasto denominado cavidad amnidtica, la cual presenta una
membrana denominada membrana amniética, luego de conformada esta cavidad, el
embrioblasto se transforma en un disco embrionario bilaminar formado por el epiblasto y el
hipoblasto. El amnios 0 membrana amniética se forma a partir del epiblasto, luego se forma
dentro de la cavidad del blastocisto la membrana exocelomica o de Heuser, que
posteriormente conformara el saco vitelino. A los 10 dias el embrion se incrusta totalmente
en el endometrio, a los 11 dias se forma el mesodermo extraembrionario, el cual se divide
en: asplacnico o esplacnopleura, rodeando al saco vitelino, y somatico o somatopleura, el
cual rodea el saco amnidtico. Al finalizar la segunda semana se establece las vellosidades

coriénicas primarias. °

2.3.2.3 Tercera semana

Se produce una serie de fendmenos que se inician con un proceso llamado
gastrulacion, en este proceso el disco embrionario bilaminar se convierte en un disco
trilaminar, esta transformacion se inicia con el aparecimiento de la linea primitiva, en la

superficie del epiblasto, donde se ubicara el extremo caudal del embridn, esto ocurre entre
13



los 15 a 16 dias del desarrollo, en el extremo de la linea primitiva se conforma el nédulo
primitivo y en el centro de la linea primitiva aparece un surco denominado surco primitivo,
asi como también una depresidn en el nédulo primitivo que recibe el nombre de fosita

primitiva. °

Las células de la parte méas profunda de la linea primitiva, producen una red laxa de
células mesenquimatosas, la cual se distribuye entre el epiblasto y el hipoblasto,

constituyéndose asi la tercera lamina germinativa denominada mesodermo. °

Se puede decir entonces que de esta forma queda conformado el embrién trilaminar:

1. Ectodermo: Origina el sistema nervioso central y sistema nervioso periférico,
epidermis de la piel y sus anexos, epitelio sensorial del oido nariz y ojo, glandula

hipdfisis y glandula mamaria

2. Mesodermo: Origina el tejido conjuntivo, cartilago, hueso, tejido muscular, sistema
urogenital, constituido por testiculos y rifiones, bazo y corteza de glandulas

suprarrenales.

3. Endodermo: Origina el revestimiento del epitelio respiratorio, revestimiento del
aparato digestivo, revestimiento del aparato urinario, parénquima de glandula

tiroides y paratiroides, parénquima de pancreas e higado. °

El embridn trilaminar presenta dos zonas en donde el ectodermo esta intimamente
unido al endodermo, de tal manera que en estas zonas el embrién es bilaminar, formando
la membrana bucofaringea, la cual desaparece durante la cuarta semana del desarrollo, la
zona restante la constituye la membrana cloacal que desaparece durante la séptima
semana del desarrollo, esta membrana tiene importancia clinica ya que en algunas

ocasiones no se permeabiliza produciendo ano imperforado. *°

Al estar ya conformado el mesodermo, se forman las células prenotocordales, las
cuales se dirigen hacia la region cefalica formando el proceso notocordal, después este se
transforma en el notocordio, el cual se considera como el primer sostén embrionario. El
mesodermo situado a los lados del notocordio se denomina mesodermo paraxial, el que se

sitba lateralmente en el embrién es el mesodermo lateral y el que queda entre ambos es el
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mesodermo intermedio. A los 16 dias también se forma el alantoides, que al principio
participa en la formacién de la sangre y posteriormente se relaciona con la formacién de la

vejiga urinaria y los vasos sanguineos umbilicales. 1°

Se denomina neurulacién al proceso de conformacion del tubo neural, el cual se
inicia en la tercera semana y termina en la cuarta semana, este proceso se inicia con la
formacioén de un engrosamiento del ectodermo por encima del notocordio llamado placa
neural, a los 18 dias aparece un surco neural en el centro de la placa, luego esta comienza
a plegarse hasta formar el tubo neural, una vez conformado este, los pliegues superiores
de la placa neural conforman las crestas neurales. Eltubo neural dara origen al SNCy las
crestas neurales al sistema nervioso periférico y de esta también se formard la membrana

gue dara origen al esqueleto craneofacial. °

Durante la tercera semana comienzan a formarse masas pares a partir del
mesodermo paraxial denominadas somitas, de ellas se originan las vértebras, las costillas,
huesos del tronco y parte de la base del craneo, también le da origen al tejido muscular y
conjuntivo de estas células. Elprimer par de somitas se forma a los 20 dias luego se forman
en promedio 3 pares diarios hasta tener 42 a 44 pares aproximadamente en la quinta
semana, quedando asi: 4 occipitales, 8 cervicales, 12 toracicas, 5 lumbares, 5 sacras, 8-
10 coccigeas. Por ultimo, desaparece el primer par occipital y de 5 a 7 coccigeas. En esta
semana también se inicia la formacién del corazén a partir del mesodermo asplacnico, el
cual conforma el area cardiaca donde aparecen un par de tubos, estos comienzan a latir
durante la tercera semana. La formacion de vasos sanguineos consiste en:
vasculogénesis, a partir de los islotes sanguineos y angiogénesis (formacion de vasos a

partir de otros). *°

2.3.2.4 Cuarta semana

Al principio de la cuarta semana se produce el plegamiento del embrion en plano
transversal y longitudinal, el plegamiento longitudinal produce un embrion en forma de letra
C, el plegamiento transversal produce un embridén cilindrico; como resultado de los
plegamientos, parte del saco vitelino queda atrapado dentro del embrién constituyendo el
intestino primitivo dividido en anterior, medio y caudal. *°

El tubo neural continta formandose, en sus extremos presenta aberturas llamadas

neuroporos los cuales se cierran a los 25 dias el craneal y a los 27 dias el caudal. Durante
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el dia 24 se forma el primer arco branquial o mandibular, que formaréa la mandibula superior
y parte de la inferior, luego se forma el segundo arco branquial o hioideo. A los 27 dias se
reconocen las yemas de los miembros superiores y aparecen los primordios de los oidos
internos. Al final de la cuarta semana se reconocen las yemas de los miembros inferiores,
después de cerrados los neuroporos aparecen las placodas del cristalino, se ve la cola del

embrion y se conforma el cuarto arco branquial. °

2.3.2.5 Quinta semana

En esta semana ocurren cambios menores, el crecimiento de la cabeza es mayor al
de otras regiones, la cara se pone en contacto con la prominencia cardiaca. Al finalizar la
guinta semana los miembros superiores presentan las laminas de las manos. Y las

extremidades inferiores tienen forma de remo. *°

2.3.2.6 Sexta semana

La cabeza continla creciendo, las extremidades superiores muestran una division
en la cual se comienza a identificar el codo y la mufieca. Entre los primeros arcos
branquiales aparecen dos tumefacciones que formaran el meato auditivo externo y el

pabelldén de la oreja. Al final de la sexta semana el tronco y el cuello inician a enderezarse.

19

2.3.2.7 Séptima semana

La comunicacion entre el intestino primitivo y el saco vitelino es amplio durante la
tercera semana con el plegamiento se reduce y al llegar a la séptima semana se ha reducido
a un conducto pequefio. En esta semana se produce la hernia fisiolégica (salida de los
intestinos primitivos al exterior) esta inicia su formacién en la cuarta semana, pero realmente
se conforma en la séptima semana, en este periodo inicia a conformarse la separacion
digital, asi como también se inicia el proceso de osificacion principalmente en miembros

superiores. 1°
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2.3.2.8 Octava semana

Los dedos de las manos son cortos y aln permanecen unidos por las pequefas
membranas, la cola aun es visible en el cuero cabelludo, se observa un amplio plexo
vascular. Al finalizar este periodo los dedos se han alargado y se distinguen los dedos de
los pies, los parpados son mas evidentes, los pabellones auriculares empiezan a adquirir
forma, asi como también se inicia la osificacion en los miembros inferiores, iniciando en el
fémur. Al finalizar la octava semana el embriébn ya tiene forma humana y realiza

movimientos con un propésito definido *°

Las malformaciones congénitas como anteriormente se ha mencionado, son
anomalias estructurales o funcionales, sin embargo, no se puede asignar una causa
especifica para alrededor del 50% de ellas, ya que estan implicados factores genéticos,
ambientales e infecciones principalmente. Se ha estimado que el 10% de las
malformaciones congénitas son atribuibles a factores ambientales, el 25 a factores

genéticos y el 65% a factores desconocidos. %

2.3.3 Etiologia

2.3.3.1 Factores socioecondmicos y demograficos

Aunque los ingresos bajos pueden ser un determinante indirecto de las
malformaciones congénitas, son las mas frecuentes en las familias de bajos ingresos y
paises en vias de desarrollo. Se calcula que aproximadamente el 94% de las anomalias
congénitas se encuentran en paises de ingresos bajos, ya que las mujeres en edad fértil se
encuentran privadas de alimentos ricos en nutrientes 0 se encuentran expuestas a agentes
gue inducen dafio al desarrollo prenatal, en especial factores como el alcoholismo y

tabaquismo. !
Otro de los factores, el cual es importante mencionar en este apartado, es la edad

materna avanzada, razon por la cual se considera un factor de riesgo para desarrollar

anomalias congénitas. !
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2.3.3.2 Factores genéticos

Los factores genéticos de las malformaciones han presentado obstaculos para
establecerse, principalmente porque la mayor parte de ellos se caracteriza por presentar
manifestaciones fenotipicas diversas, dentro de los cuales muchos casos aparentemente
no estan relacionados entre si y son variables para los individuos afectados que presentan
este tipo de anomalias. Por otra parte, los estudios indican que frecuentemente, en la
determinacion genética de las malformaciones, intervienen varios genes y las interacciones
de éstos con el ambiente. Sin embargo, en otros casos se ha descubierto que estas tienen
una determinacion monogénicay que las diversas manifestaciones fenotipicas se producen
por efectos de un solo gen. De esto se concluye que existen dos formas diferentes y

contrastantes de la determinacion genéticas de las anomalias congénitas. 2°

2.3.3.3 Factores teratbgenos

Un teratdégeno es un factor que se encuentra directamente relacionado con las

anomalias congénitas, y se restringe sélo a los factores ambientales. °

Se sabe que algunos farmacos pueden aumentar el riesgo de presentar anomalias
congeénitas, sobre todo los defectos del tubo neural. El &cido valpréico, produce defectos en
aproximadamente el 2% de los embarazos. Otros teratdgenos asociados son la talidomina,
los antifélicos como la aminopepterina, metotrexate, fenitoina, fenobarbital y
carbamazepina, de esto depende mucho la dosis administrada, asi como también la etapa
del desarrollo alcanzada en el momento que actua el teratdgeno. La vitamina A y los
retinoides son teratdgenos clasicos; La dosis diaria recomendada de vitamina A en los
suplementos nutricionales farmacéuticos es de 8.000 Ul. Se ha reportado también que
aquellos casos en las cuales mujeres embarazadas utilizaron el farmaco retinol para tratar

el acné, sus hijos presentaron con defectos faciales. %

2.3.3.4 Factores infecciosos

Las infecciones como por ejemplo la sifilis y la rubeola, son una causa importante
de anomalias congénitas en los paises subdesarrollados, como por ejemplo Guatemala.
Las infecciones virales, son las que mas se deben temer, ya que los virus representan
verdaderas bolsas de informacién genética. Estos estan constituidos solo por &cidos
nucleicos y proteinas, por lo que pueden proliferar dentro de las células embrionarias hasta
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producir su ruptura o bien pueden incorporar su informacién genética al genoma del
embrion, determinando sintesis de proteinas que pueden ser dafinas para éste causando

asi una malformacion. *

2.3.3.5 Factores fisicos

Los aumentos de temperatura, las condiciones de hipoxia y las radiaciones
ionizantes pueden ser factores etiol6gicos de suma importancia para que se presente una

anomalia congénita. %

2.3.3.6 Micotoxinas

Las fumonisinas son una familia de micotoxinas que contaminan el maiz y son
producidas principalmente por hongos F. moniliforme y el F. proliferatum, durante el cultivo
y el almacenamiento del grano. Existen 15 fumonisinas agrupadas en cuatro categorias;
las mas conocidas con la FB1, FB2 y FB3, de las cuales la FB1 es la mas tdxica y presenta

aproximadamente 70% de la fumonisina total. 2

La nixtamalizacion reduce la concentracion de la FB1 en aproximadamente 90% y
la cantidad restante permanece en su forma hidrolizada, la cual es menos potente in vitro
gue la FB1; sin embargo, cuando el proceso no se completa y no es eliminado de manera
adecuada el pericarpio, el 31% de la FB1 permanece en forma original. La ingestion maxima

tolerable provisional es de 2 mg/kg de peso dia segin la OMS.

El metabolismo de los esfingolipidos consta de dos etapas, la sintesis de Novo a
partir de complejo serina palmitoil-CoA y el recambio de esfingolipidos que incluye la
hidrélisis de enfingolipidos complejos. En ambas etapas interviene la enzima ceramida
sintetasa, la cual es blogqueada por la accién de la fumonisina, causando una reduccion en

la formacion de esfingomielina alterando la diferenciacién, crecimiento y muerte celular. 2

Un mecanismo toéxico adicional es a través de una relacion compleja con el
metabolismo de folato. La incorporacion de folato a la célula depende de dos proteinas
presentes en la membrana que requieren de la esfingomielina para su adecuado
funcionamiento. En condiciones de deficiencia de esfingomielina, disminuye Ila

incorporacién de folato a la célula y se produce un estado deficiente de folato. 2
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En las regiones donde el maiz es el principal componente de la dieta y donde
también la ingestidn estimada de fumonisinas es elevada (Guatemala, norte de China, y
Transkei en Sudafrica), la prevalencia de defectos del tubo neural es 6 a 10 veces mayor

que el promedio mundial (1 por 1000 nacidos vivos). %

2.3.4 Tipos de malformaciones congénitas

3.3.4.1 Malformaciones congénitas mayores

Son defectos que de no ser corregidos comprometen significativamente el funcionamiento
corporal o reducen la expectativa normal de vida. Generalmente tienen un potencial de
impacto médico, quirargico y psicolégico que interfiere con la aceptacion del sujeto en la
sociedad. 22

2.3.4.1.1 Malformaciones congénitas del sistema nervioso central

Las malformaciones del tubo neural constituyen la mayor parte de las anomalias
congénitas del sistema nervioso central y derivan del fallo del cierre espontaneo del tubo
neural entre la tercera y cuarta semana del desarrollo intrauterino; el sistema nervioso
humano se origina del ectodermo primitivo, que también da lugar a la epidermis. El
ectodermo, el endodermo y el mesodermo forman las tres capas germinales primarias que
se desarrollan hacia la tercera semana. El endodermo en especial la placa de la notocorda
y el mesodermo intraembrionario, inducen al ectodermo suprayacente a desarrollar la placa
neural durante la tercera semana de desarrollo embrionario. El fallo de esta induccién
originara la mayor parte de los defectos del tubo neural. El defecto del cierre del tubo neural
permite la excrecion de sustancias fetales al liquido amniético, que sirve como marcadores
bioquimicos de los defectos del tubo neural. La deteccion prenatal de AFP en el suero
materno a las 16-18 semanas de gestacion es un método eficaz para identificar embarazos

con riesgo de defectos del tubo neural %

2.3.4.1.1.1 Anencefalia

El paciente que presenta este tipo de anomalia presenta un gran defecto en la
calota, las meninges y el cuero cabelludo asociado a un cerebro rudimentario, como
resultado de un defecto del cierre del neuroporo rostral, la glandula hipofisaria es
hipoplasica y no hay haces piramidales en la médula espinal debido a la ausencia de la

corteza cerebral; otras anomalias asociadas son orejas plegadas, paladar hendido y
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defectos cardiacos congénitos en el 10-20% de los casos. La incidencia de anencefalia es
de 1/1000 nacidos vivos, el riesgo de recurrencia es del 4% y aumenta hasta un 10%

cuando la pareja ha tenido dos gestaciones previas afectadas.

El bajo estatus socioecondémico, las deficiencias nutricionales y vitaminicas y un
gran namero de factores ambientales y téxicos son factores de riesgo para el desarrollo de

esta patologia. 23

Las parejas que han tenido un nifio con anencefalia deben ser controladas en
sucesivas gestaciones mediante amniocentesis, determinacién de los valores de

alfafetoproteina y examen ecografico entre las 14 y 16 semanas de gestacion. 3

2.3.4.1.1.2 Espina bifida

Espina bifida, que literalmente significa "columna hendida," esté caracterizada por
el desarrollo incompleto del cerebro, la médula espinal, o las meninges. Es el defecto del
tubo neural mas comun en los Estados Unidos; afecta de 1,500 a 2,000 de los mas de 4

millones de bebés nacidos anualmente en el pais. ?*

La causa exacta de la espina bifida se desconoce. Nadie sabe qué interrumpe el
cierre completo del tubo neural, haciendo que se desarrolle una malformaciéon. Los
cientificos sospechan que juegan un papel los factores genéticos, nutricionales vy
ambientales. Los estudios de investigacion indican que la ingesta insuficiente de acido folico
y el complejo B, en la dieta de la madre es un factor clave en la causa de espina bifida y

otros defectos del tubo neural. 2*

El diagnéstico en la mayor parte de los casos se realiza en forma prenatal, a través
de alfafetoproteina sérica materna en el segundo trimestre y ultrasonido fetal, sin embargo,
la alfafetoproteina no es especifica para espina bifida; si la madre presenta alfafetoproteina

elevada se debera solicitar pruebas complementarias como ultrasonido o amniocentesis. 24
Cuando estas malformaciones no se diagnostican durante el periodo prenatal se

pueden diagnosticar en el periodo postnatal por radiografias, tomografia o resonancia

magnética. Los tipos de espina bifida son: ?
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a. Espina bifida oculta

Acontece en el 5% de la poblaciéon mundial *¥. Se define como el defecto de los
cuerpos vertebrales en la linea media sin protrusion de la médula espinal ni las meninges.
La mayor parte de los individuos son asintomaticos y no presentan signos neuroldgicos, y
la malformacién no tiene generalmente ninguna consecuencia. En ocasiones la presencia
de un mechén de pelo, un lipoma, una decoloracion de la piel sugiere de forma significativa
la presencia una malformacion de la medula espinal. La espina bifida oculta en ocasiones
se asocia a anomalias mas importantes de la médula espinal, incluyendo siringomielia,

diastematomielia y médula anclada, estos hallazgos son mejor identificados con la RM. %

En ocasiones se presentan sinus dermoide los cuales generalmente se ve como un
pequefio orifico cutdneo que conduce a un canal estrecho que en ocasiones viene indicado
por unos pelos que sobresalen, un mechén de pelo o un nevus vascular. Su trayecto puede
atravesar la duramadre y puede actuar como via de entrada de infecciones. Una meningitis
recurrente de origen indeterminado debe conducir a una busqueda inmediata de un
pequefio trayecto sinusal en la region de la linea media dorsal, incluyendo la parte posterior

de la cabeza. %

El diagndstico se realiza a través de radiografia simple de columna en la que se
evidencia un defecto de cierre de las laminas y arcos posteriores vertebrales que afecta
tipicamente a L5 Y S1. No existen anomalias en las meninges, la médula espinal ni las

raices nerviosas. %

Los pacientes con este tipo de malformacion con frecuencia no ameritan tratamiento

ya que no presentan complicaciones %2

b. Meningocele

Se produce cuando las meninges se hernian a través de un defecto de los arcos
vertebrales posteriores. La médula espinal generalmente es normal y adopta una posicion
también normal en el canal medular, aunque en ocasiones existe una médula anclada,
siringomielia o diastematomielia. Se detecta una masa fluctuante en la linea media a lo
largo de la columna vertebral que puede tener transiluminacion positiva, generalmente en

la region lumbar, la mayor parte de estas anomalias se encuentran recubiertos por la piel y
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no suelen representar un peligro para el paciente, en estos pacientes es importante realizar

una evaluacion neuroldgica cuidadosa.

Es necesario realizar estudios complementarios en estos pacientes como
radiografias, resonancia magnética y tomografias para determinar la extension del tejido
nervioso afectado, si existen y las anomalias asociadas, se debe realizar una evaluacion
urolégica para identificar a los pacientes con vejiga neurdgena con riesgo de desarrollar
falla renal, los pacientes con fistulizacion de liquido cefalorraquideo o una fina cubierta
cutanea deben ser sometido inmediatamente a correccion quirtrgica para la prevencion de

meningitis. %

El meningocele anterior protruye hacia el interior de la pelvis a través de un defecto
del sacro, originando sintomas de estrefiimiento y disfuncién vesical debido al tamafio

creciente de la lesion. &

c. Mielomeningocele

Este tipo de malformacién del tubo neural constituye la forma més grave de las
disrafias que afectan la columna vertebral y aparecen con una incidencia de alrededor

1/4000 nacidos vivos. 22

El riesgo de aparicion después de tener un hijo afectado aumenta a un 3-4% y se
incrementa hasta aproximadamente 10% tras dos gestaciones andmalas previas; los
factores nutricionales y ambientales también constituyen factores etiolégicos de
mielomeningocele, los folatos estan intimamente relacionados con la prevencion y la
etiologia de este tipo de anomalias, las coenzimas con folatos estan implicadas en la
sintesis de acido desoxirribonucleico, sintesis de purinas, la generacién de acido férmico
en el conjunto de formatos y la interconversion de aminoacidos. La utilizacibn materna
preconcepcional de suplemento de &cido félico disminuye hasta en un 50% las
malformaciones del tubo neural. Ciertos farmacos antagonizan el acido félico los cuales
aumentan el riesgo de mielomeningocele, algunos de ellos son los anticonvulsivantes
carbamazepina, fenitoina, fenobarbital y primidona; el acido valproico causa
malformaciones del tubo neural en un 1-2% de las gestaciones cuando se administra

durante el embarazo. %
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En esta malformacion se producen alteraciones esqueléticas cutaneas y del tracto
genitourinario y gastrointestinal ademas de las del sistema nervioso periférico y sistema
nervioso central. La extensién y el grado de déficit neurolégico depende de la localizacion
del mielomeningocele; una lesién sacra causa incontinencia rectal y vesical asociada, los
gue presentan la lesion en la regién lumbar media presentan tipicamente una estructura
quistica en forma de saco cubierta por una fina capa de tejido parcialmente epitelizado, el
resto de tejidos nerviosos son visibles por debajo de dicha membrana, la cual en ocasiones
puede romperse y presentar salida de liquido cefalorraquideo. Los lactantes presentan
pardlisis flacida de las extremidades inferiores, ausencia de reflejos osteotendinosos
profundos ausencia de sensibilidad y deformidades, goteo urinario constante y esfinter anal
relajado. %

Al menos un 80% de los pacientes con mielomeningocele desarrolla hidrocefalia
asociada a una malformacién Chiari tipo II; el 15% de estos pacientes puede desarrollar
sintomas de disfuncion del tronco del encéfalo, debido a herniacién del bulbo raquideo y

las amigdalas cerebelosas a través del foramen magnum. %

El tratamiento requiere un equipo multidisciplinario; el tratamiento quirdrgico se
realiza habitualmente en los primeros dias después del nacimiento, se realiza una
correccion y la mayoria de los pacientes habitualmente amerita un procedimiento de
derivacion para la hidrocefalia, uno de los aspectos mas importantes del tratamiento es la
evaluacion cuidadosa del sistema genitourinario. La mortalidad de un nifio con

mielomeningocele, tratado de forma agresiva, se aproxima al 10-15%. 23

2.3.4.1.1.3 Encefalocele

Existen dos tipos de disrafia que afectan el craneo y dan lugar a una protrusién de
tejido a través de un defecto dseo de la linea media; se denomina craneo bifido. El
meningocele craneal consiste en un saco meningeo lleno solo de LCR y la encefalocele
craneal tiene este saco y ademas corteza cerebral, cerebelo o porciones del tronco del
encéfalo. El defecto craneal aparece sobretodo en la regién occipital, a nivel de la unién o
por debajo del mismo, pero en ciertos lugares del mundo es mas frecuente encefalocele
frontal o frontonasal, estas anomalias son diez veces menos frecuentes que los defectos
del cierre del tubo neural que afectan la columna vertebral. La etiologia es similar a la de
la anencefalia y mielomeningocele, ya que se han descrito casos de cada uno de ellos en

la misma familia. 2
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En la exploracién fisica se puede evidenciar un pequefio saco con un tallo
pedunculado o una gran estructura quistica que puede superar el tamafio del craneo, la
lesion puede estar completamente cubierta por piel, pero pueden existir areas desprovistas
de ella y requerir tratamiento quirdrgico urgente. La transiluminacion del saco puede indicar
la presencia de tejido nervioso. Esta indicado realizar radiografia simple de craneo y de
columna cervical para definir la anatomia de las vértebras. La ecografia es util para
determinar el contenido del saco; la resonancia magnética y tomografia axial computarizada

ayudan a definir el espectro de la lesion. 12

Los pacientes con encefalocele tienen riesgo de problemas visuales, microcefalia y
crisis comiciales; los pacientes con tejido nervioso dentro del saco e hidrocefalia son los
gue presentan peor prondéstico. El sindrome de Meckel-Gruber es un raro trastorno
autosdmico recesivo que se caracteriza por un encefalocele occipital, labio leporino o
paladar hendido, microcefalia, microftalmia, anomalias genitales, riflones poliquisticos y
polidactilia. El diagnéstico se puede realizar intrautero mediante la determinacién de niveles
séricos maternos de alfa fetoproteina, medicion ecografica del diametro biparietal e

identificando el encefalocele. %3

2.3.4.1.1.4 Hidrocefalia congénita sin defecto del tubo neural

Se desarrolla intrautero durante el embarazo, pero puede detectarse hasta el parto
o0 en el periodo neonatal manifestandose en periodos posteriores lo cual hace dificil
diferenciar entre una causa congénita y otra adquirida. Lo que si es comun es que se trata
de un estado patolégico de diferentes causas, donde hay un incremento de la cantidad de
liquido cefalorraquideo ventricular, por una ruptura de equilibrio entre la formacion y
absorcion del mismo, lo cual lleva a un aumento de la presion intracraneal con disminucién

concomitante de la sustancia cerebral, sin que esto deba asociarse siempre a macrocefalia.
25

La clasificacibn de la hidrocefalia es no comunicante y comunicante; en la
hidrocefalia no comunicante se presenta una interferencia en la circulacion normal del
liquido cefalorraquideo dentro del sistema ventricular desde uno o ambos agujeros de
Monro, acueducto de Silvio, IV ventriculo, Luschka y Magendie. En la hidrocefalia
comunicante hay bloqueo de la absorcion de liquido cefalorraquideo en las vellosidades

aracnoideas
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Las manifestaciones clinicas dependen de la edad de la instalacién del desequilibrio
entre produccion y absorcién de liquido cefalorraquideo, las manifestaciones clinicas en los
recién nacidos incluyen irritabilidad psicomotora, hiporexia marcada con alteraciones en la
succion, insuficiencia postnatal o presentar signos severos de paro cardiorrespiratorio,
coma herniacion transtentorial por hipertension intracraneana severa. Los signos de
Parinaud y Max-Ewen aparecen en forma mas posterior, el denominado pulgar cortical
asociado a déficit mental, espasticidad de miembros inferiores, fascies asimétricas y tosca
con rasgos de escafocefalia puede presentarse en algunas hidrocefalias ligadas al

cromosoma X. %

El diagnéstico precoz se realiza por ultrasonografia durante el embarazo, la
tomografia axial computarizada y la resonancia magnética pueden delimitar completamente
las estructuras del sistema nervioso central y dan idea exacta de la magnitud y etiologia del
proceso. El spect puede dar informacion sobre flujo sanguineo cerebral y con la

ventriculografia isotdpica dibujar el edema cerebral asociado a hidrocefalia. %

2.3.4.1.1.5 Microcefalia

La microcefalia es una malformaciéon con la que el nifio nace con una cabeza
pequefia 0 en la que la cabeza deja de crecer después del parto, la forma mas fiable de
determinar si un nifilo presenta 0 no microcefalia es medir su perimetro cefalico 24 horas
después del parto, compararlo con los patrones de crecimiento de la OMS y seguir midiendo

el ritmo de crecimiento de la cabeza en la primera infancia. 2

La microcefalia es rara. Las estimaciones de su incidencia son muy variables debido
a diferencias en las definiciones y entre las poblaciones, en este momento los
investigadores estan estudiando la posible relacion entre el reciente aumento de los casos

de microcefalia y la infeccion por el virus zika. %

Las causas de microcefalia son mdltiples, pero a menudo no es posible

determinarlas. Sin embargo, las mas frecuentes son:

¢ Infecciones intrauterinas: toxoplasmosis (causada por un parasito presente en la

carne mal cocinada), rubéola, herpes, sifilis, citomegalovirus y VIH.
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e Exposicién a productos quimicos téxicos: exposicion materna a la radiacién o a

metales pesados como el arsénico y el mercurio, y consumo de alcohol y tabaco.

¢ Anomalias genéticas, como el sindrome de Down.

e Malnutricién grave durante la vida fetal. ¢

Entre los signos y sintomas mas frecuentes se encuentran epilepsia, paralisis
cerebral, problemas de aprendizaje incapacitantes, pérdida de audiciébn y problemas

visuales. %6

No hay tratamiento especifico para la microcefalia, se debe dar seguimiento por un
equipo multidisciplinario. Las intervenciones precoces con programas de estimulacion y
ladicos pueden repercutir positivamente en el desarrollo. El asesoramiento a la familia y el

apoyo a los padres también son extremadamente importantes. 2

2.3.4.1.2 Enfermedades congénitas del sistema circulatorio

Se define como anomalia cardiaca congénita a toda anomalia estructural del
corazén o de los grandes vasos; estas son consecuencia de las alteraciones del origen y/o
desarrollo embrionario del corazén, esto comprendido entre la tercera a la décima semana

de gestacion aproximadamente. 12

En cuanto a la etiologia, la cual no esta bien definida actualmente en muchas de
estas anomalias, se consideran tres causas principales, las cuales son: genética, factores
ambientales y multifactoriales, en las que se combinan factores tanto genéticos como

ambientales. 12

2.3.4.1.2.1 Tronco arterioso comun

En esta cardiopatia, una sola arteria emerge del corazon y da origen a las
circulaciones sistémica, pulmonar y coronaria desde la porcion ascendente de la aorta. Se
clasifica en 3 tipos segun Collett y Edwards. En el tipo |, la arteria pulmonar principal emerge
del tronco arterioso y posteriormente se divide una rama derecha e izquierda para llevar la

sangre a los pulmones. En el tipo I, tanto la rama derecha e izquierda nacen directamente
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del tronco arterioso y se encuentran muy cerca una de la otra. En el tipo lll, las ramas
también nacen directamente del tronco arterioso, sin embargo, se encuentran mas lejos una
de la otra. En esta enfermedad, toda la sangre de los ventriculos derecho e izquierdo se
junta en el tronco arterioso y posteriormente se distribuye hacia los pulmones, las
coronarias y el resto del organismo. El flujo a cada region depende de la resistencia que se
aplique en cada una de ellas. Al nacimiento, las resistencias pulmonares bajan, de modo
gue el flujo de sangre posee preferencia por irse a esta circulacién. Esto producira hiperflujo

pulmonar severo e insuficiencia cardiaca. '

El diagnéstico se basa en la radiografia de térax, en donde podemos visualizar
cardiomegalia y congestion pulmonar, es decir los pulmones se observaran con cierta
opacidad por el abundante flujo sanguineo a ellos. El primer aspecto del tratamiento debe
estar enfocado a compensar la insuficiencia cardiaca que presentan estos pacientes
mediante el uso de inotrdpicos y diuréticos. Una vez se compensa esta parte, el paciente

puede ser intervenido para evitar la progresion al desarrollo de hipertension pulmonar. %°

2.3.4.1.2.2 Transposicion de los grandes vasos

La transposicion escribe una anatomia reversa en relacion a las grandes arterias
(aorta y arteria pulmonar), es una dextro transposicion. Normalmente la aorta es posterior
y medial y la arteria pulmonar anterior y hacia la izquierda. Debe existir comunicacién entre
las circulacion pulmonar y sistémica, ya que de otra manera esta situacién no es compatible
con la vida; la sangre sin oxigeno que llega al corazén se dirige nuevamente hacia la
circulacion sistémica y la sangre oxigenada se dirige nuevamente hacia la circulacion
pulmonar. En la transposicién de la aorta surge del ventriculo derecho, y a la derecha de la
arteria pulmonar en la vista anteroposterior. La arteria pulmonar surge detras de la aorta,
posicién que permite que el flujo del ventriculo izquierdo tenga una mayor eyeccion hacia
la rama derecha de la arteria pulmonar. Cuando existe esta malformacion la sangre venosa
pasa a través del corazon derecho hacia la aorta, mientras la sangre arterial regresa a los
pulmones. Clinicamente se manifiesta con cianosis sin distrés respiratorio. Si existe un
defecto grande del tabique interventricular, muchas veces no se manifiesta. La saturacion
de oxigeno es baja con o sin uso de oxigeno al 100%. El tratamiento se basa en la cirugia
y depende del momento en que se realice el diagnostico, por lo que éste se realiza

idealmente en la etapa perinatal. 2
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2.3.4.1.2.3 Comunicacion Interventricular

Esta anomalia se caracteriza por un defecto de cierre o de continuidad a nivel del
septo interventricular que comunica el ventriculo izquierdo con el ventriculo derecho. La CIV
aislada corresponde a un 25% de todas las malformaciones congénitas cardiacas. Es
comun ver esta anomalia asociada a otras, como: tetralogia de Fallot, canal atrioventricular,

transposicion de grandes arterias, truncus. 2

La clasificacién de CIV segln su localizacion es:

e CIV membranosa, es la mas frecuente (75%), localizada por debajo de la valvula

aortica y detras de la valva septal de la valvula tricispide.

e CIV supracristal, localizada inmediatamente debajo de las valvulas de ambos
troncos arteriales, corresponde al 5 a 7% de estas anomalias y no suele cerrar

espontaneamente.

e CIV muscular, (15% de las CIV) localizadas en la zona muscular del septo, en la
zona central o en la apical, pueden ser mdltiples y tienden a cerrar

espontaneamente. 2

Segun su tamano se clasifican las CIV en:

e Pequefias o restrictivas, hay una resistencia al paso de sangre, dando sélo un
cortocircuito ligero. Se suelen diagnosticar por la presencia de un soplo sistélico los
primeros dias de vida; La historia natural de estas CIV es buena, ya que
aproximadamente un 35% presenta un cierre espontaneo en los primeros dos afios

de vida.!?

e Moderadas, ofrecen una ligera resistencia al flujo, hay una sobrecarga de volumen
en cavidades izquierdas, dando como resultado signos y sintomas de insuficiencia
cardiaca, pudiendo auscultarse un soplo holosistélico en el tercer y cuarto espacio
intercostal izquierdo en los rayos X de térax, podra documentarse cardiomegalia
con hiperflujo pulmonar; La evolucién de estas CIV dependera del tamafio del

defecto y de la presion pulmonar.*?

29



e Grandes, generalmente son de igual o mayor tamafio que la raiz adrtica y no ofrecen
resistencia al flujo; la presion en ambos ventriculos es igual y el grado de
cortocircuito dependera de las resistencias sistémicas y pulmonares. Clinicamente,
puede aparecer ICC entre las 2 y 8 semanas de vida con: ritmo de galope,
taquicardia, taquipnea, tiraje, hepatomegalia y mala perfusion periférica; Estas CIV
no cierran espontdneamente y, si no se realiza cirugia, pueden evolucionar hacia

una HTP por aumento de resistencias pulmonares. 2

2.3.4.1.2.4 Tetralogia de Fallot

Anatémicamente la tetralogia de Fallot se compone de tres caracteristicas:
Estenosis pulmonar, CIV, Cabalgamiento adrtico e Hipertrofia del ventriculo derecho. En
esta anomalia ocurre una obstruccién en la salida del trayecto pulmonar, la cual puede ser
en diversos niveles: infundibular (50-75%), valvular (10%) y ramas pulmonares hipoplasicas
(50%). Las anomalias frecuentemente asociadas a este cuadro son las coronarias, el

sindrome de Di George y la presencia de Trisomia 21. 2

2.3.4.1.3 Malformaciones del tracto digestivo

2.3.4.1.3.1 Atresia de es6fago con o sin fistula

Se denomina asi a la interrupcion congénita del es6fago, con o sin conexion con el
aparato respiratorio. El hecho de que embrioldégicamente la formaciéon del eséfago y la
trAquea sean simultaneas durante las seis primeras semanas de gestacion y procedan de
un mismo tracto endodérmico explica la frecuencia con la que existe atresia del es6fago

con fistula traqueoesofagica asociada.

La frecuencia de esta malformacion es de un caso por cada 3.000 a 3.500 nacidos
vivos, con incidencia similar para ambos sexos. Se conoce desde hace muchos afos que

la incidencia de esta malformacion depende de factores ambientales. #°

Existen diversas clasificaciones que se basan en la anatomia que se identifique en
las diversas malformaciones de este tipo. Los datos mas importantes para estas

clasificaciones son el sitio de la fistula y la separacion de los cabos. Se han reportado mas
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de cien tipos de atresia de eso6fago, pero la clasificacion original de Vogt (1929), modificada

por Ladd en 1944 y Gross en 1953 es la que se continla utilizando actualmente. 2°

La atresia esofagica es una malformacion congénita que si no es diagnosticada en
el momento preciso, es una de las patologias en donde la supervivencia es muy baja.
Existen 2 signos que pueden ser de mucha utilidad para el diagndstico, entre éstos se
encuentra el hidramnios que el 30 al 50% de los casos acompafia a las atresias, y el otro
se basa en la prematuridad que la acompafia en el 34% de los casos. Los signos clinicos

mas tipicos para el diagndstico son:

e Aumento de secreciones y saliva en boca y faringe: sialorrea

e Crisis de sofocacion, tos y cianosis.

Dentro de los métodos utilizados para el diagnéstico se encuentran la radiologia y

ecografia. %

Debe de existir una adecuada monitorizacién previa o a llevar al paciente a cirugia,
el cual es el tratamiento definitivo para esta patologia. Entre las complicaciones mas
frecuentes se encuentran la estenosis de la anastomosis, dehiscencia parcial de la

anastomosis esofagica, refistulizacion y reflujo gastroesofagico grave. 3!

2.3.4.1.3.2 Estenosis hipertréfica del piloro

Se presenta clinicamente como un sindrome pilérico, caracterizado por obstruccién

al flujo de salida del estbmago.*?

Se desconoce su etiologia. Apoya su origen congénito la alta coincidencia de este

proceso en gemelos univitelinos frente a los bivitelinos.

La estenosis hipertrofica del piloro afecta tipicamente a lactantes pequefios y a
recién nacidos. Se presenta entre las 2 y 8 semanas de edad, con un pico entre las 3y las
5 semanas. Es 4 a 5 veces mas comln entre varones que en mujeres, con una mayor
incidencia en primogénitos. En los EE.UU. afecta mas a nifios caucésicos en comparacion

con niflos de origen asiatico o afroamericano. La prevalencia se ha estimado en 2 a 5 casos
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por 1000 nacidos vivos. En algunos reportes de los paises nérdicos indican una disminucién

en la incidencia durante los dltimos afios. %3

Los vomitos suelen comenzar en la segunda o tercera semana de vida. Suelen ser
en chorro y abundantes, con contenido solamente gastrico, pueden coincidir o no con las
tomas, aunque suelen vomitar tras cada una de éstas. No existe pérdida de apetito. Es
frecuente la oliguria y el estrefiimiento. En ocasiones existe ictericia a expensas de
hiperbilirrubinemia indirecta resultado de la alteracién de la circulacion enterohepdtica, la
compresion de las vias biliares o la coexistencia de una enfermedad de Gilbert. En la
exploracion, pueden observarse diversos grados de deshidratacion y desnutricion
dependiendo de lo avanzado del proceso. Se pueden ver movimientos peristalticos de
izquierda a derecha y, ocasionalmente, se consigue palpar una masa del tamafio de una
aceituna, dura, movil y no dolorosa a la derecha del epigastrio y por debajo del borde

hepatico, la cual se conoce como oliva. ?°

Para el diagnéstico se realiza una ecografia, en donde se puede visualizar la tipica
imagen de dona, y medir el diametro, grosor y longitud del musculo pildrico (regla de 1: > 3
mm de espesor parietal de piloro, > 14 mm de didmetro de oliva pilérica superior, y; > 16
mm de longitud de oliva pilérica). Si existen dudas con la ecografia es necesario realizar un
estudio radioldgico con bario. En este se puede visualizar un conducto pilérico delgado y
alargado que se ve como una linea de bario Unica (“signo de la cuerda”) o a veces doble y
un bulbo duodenal en forma de paraguas abierto sobre el piloro hipertréfico. La presencia
de una Unica burbuja aérea géstrica en la radiografia simple de abdomen, nos permite

diferenciarle de la atresia duodenal. **

El tratamiento se basa en la cirugia, en un procedimiento llamado piloromiotomia
extramucosa de Fredet-Ramstedt-Weber, la cual consiste en la incision de las capas serosa
y muscular del antro y del piloro dejando que la mucosa se prolapse entre las fibras

musculares. 3

2.3.4.1.3.3 Atresia intestinal

La atresia intestinal es la falta de formacion completa de una porcién del conducto

intestinal. La clasificacion mas cominmente usada las divide en:
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e Tipo I: Caracterizada por uno o mas diafragmas transversos.

e Tipo Il: El asa ciega esta conectada por una banda fibrosa.

e Tipo llla: Hay una separacién completa del asa ciega.

e Tipo lllb: Atresia de intestino delgado en cascara de manzana (Apple Peel).

e Tipo IV: Se caracteriza por atresia del intestino delgado de gran extension que

envuelve duodeno distal, yeyuno e ileon proximal.

Sucede con mayor frecuencia en el ileon. Las atresias intestinales son mas comunes
gue las estenosis y son usualmente multiples. A pesar de que la causa de este defecto no
esta aun definida, existen evidencias que sugieren alteraciones vasculares como factores

etiologicas de la misma. Hay algunos subtipos descritos con herencia autosdmica recesiva.
35

El diagnostico se sospecha con radiografia de abdomen simple en proyecciones
anteroposterior, en decubito dorsal y lateral en decubito dorsal, asi como también
horizontal, que generalmente muestran dilatacion de asas de intestino delgado con niveles
hidroaéreos en su interior, en grado y nimero variables dependiendo de la localizacion de
la lesién. Actualmente, el diagnéstico prenatal de malformaciones intestinales se debe
realizar mediante ultrasonido y se detecta entre el 50 y 100% de los casos, lo que permite
un manejo optimo de la patologia en el periodo neonatal inmediato. Dentro del tratamiento,
la atresia ileal o yeyunal requiere la reseccién de la porcion dilatada proximal del intestino
seguida de una anastomosis termino-terminal. Es importante que los recién nacidos con
este tipo de malformaciones, deben de someterse obligatoriamente a intervencion
quirdrgica. Las cirugias que se realizan con mayor frecuencia son la duodeno-
duodenostomia y duodeno-yeyunostomia, generalmente por via laparoscépica. El
pronéstico es en general bueno si no hay otras alteraciones digestivas que dificulten la

cirugia. 3¢
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2.3.4.1.3.4 Ano imperforado

Se trata de una malformaciéon congénita sin una apertura anal obvia. La mayoria
tienen una fistula desde recto distal hasta periné o aparato genitourinario. La incidencia es
de 1 por cada 5000 nacimientos. Puede ocurrir de forma aislada o como parte del sindrome

Vacterl. 2

Clinicamente, las lesiones se dividen en altas o bajas, dependiendo si el final de la
malformacién queda por encima o por debajo del componente puborrectal del complejo del
elevador del ano. Las malformaciones bajas pueden manejarse con simples dilataciones o
cirugia menor perineal, como la anoplastia perineal. Se sospechara si en los hombres
aparece meconio en cualquier lugar del periné o en el rafe medio del escroto, aun ante falta
de evidencia de fistula anocutanea. En las mujeres suele ser evidente una fistula
anocutanea o anovestibular. Por otro lado, los defectos altos requieren colostomia temporal
neonatal, y una correccién formal posterior a los 3-9 meses, cerrando entonces la
colostomia. La mayoria de las lesiones altas finalizan con una fistula desde el intestino a
vejiga, uretra o vagina. A menudo estas anomalias se asocian con malformaciones en tracto
genitourinario, espinal o cardiaco. En las lesiones altas el esfinter anal interno esta ausente
en practicamente todos los casos, mientras que el externo esta presente al menos en parte,
aunque su relacién normal con la ampolla se ha perdido si el ano es ectépico o no existe

apertura a periné. %

2.3.4.1.4 Malformaciones y deformidades congénitas del sistema osteomuscular

2.3.4.1.4.1 Luxacién congénita de cadera

Se define como la pérdida de relacién entre la cabeza femoral, el acetabulo en el

momento de nacer, sin tener una causa traumatica, infecciosa o debida a paralisis. ®

La causa es desconocida, aparentemente existe un factor hereditario, y las mujeres

tienen una incidencia mayor en proporcion 9:1. 8
La clinica se manifiesta a través de la asimetria de pliegues gliteos, la cual es mas
frecuente en nifios normales. Puede existir una diferencia de longitud de la extremidad, sin

embargo, es muy dificil de determinar a menos que se trate de una luxacion grande. 8
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Para el diagnéstico de la luxacién congénita de cadera se realizan dos maniobras
gue son de mucha importancia y utilidad para confirmar el diagndstico. La primera es la
maniobra de Ortolani, en la cual se escucha un clic cuando se tracciona y se abduce los
miembros inferiores, por lo que se reduce la luxacion. Por otro lado, la maniobra de Barlow
es la sensacion de luxacion de la articulacion coxofemoral al tentar luxarla. Debido a que
ésta es una sensacion tactil requiere de un entrenamiento practico. La maniobra de Barlow

es la mas util para el diagnéstico de la luxacion congénita de cadera. 18

El tratamiento depende de la edad del paciente, pero en términos generales debe
realizarse una reduccién delicada y procurar que la articulacién coxofemoral no se
encuentre en comprension, ya que incrementa la incidencia de necrosis de cabeza femoral,

con dafio irreparable del cartilago articular. 8

2.3.4.1.4.2 Craneocinostosis

Las craneosinostosis es una malformacion congénita que producen entre la cuarta
y sexta semana de vida intrauterina. Esta se caracteriza por presentar una obliteracion
prematura de una o varias suturas craneales, que de acuerdo a su grado de complejidad

se clasifica en simple o asilada y craneosinostosis sindromaticas o secundarias. 3’

La craneosinostosis simple es la que se presenta con mas frecuencia y se trata de
una entidad patologica de caracter idiopatico, la cual se desarrolla de manera aislada y se
caracteriza por la afectacién de una sola sutura. Puede ser diagnosticada a temprana edad,
mediante una ecografia de control en la etapa prenatal, 0 mediante estudios radiolégicos
durante la edad neonatal. El tratamiento se basa en una cirugia reconstructiva de caréacter
estético, ya que no se han reportado casos de craneosinostosis con hipertension

endocraneana o afeccion al sistema nervioso central. 37

2.3.4.1.4.3 Onfalocele

Es un defecto de la pared abdominal a nivel de la linea media caracterizado por la

herniacion de contenido abdominal y recubierto por peritoneo y amnios. 3

La incidencia del onfalocele es aproximadamente de 1-3 por 1 000 nacidos vivos; es

mas frecuente en el sexo masculino (relacién 3:1). Se puede asociar a otras anomalias en
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un 50-70 % de los casos, en 40-60 % de estos se presentan anomalias cromosémicas,
probabilidad que aumenta si existe oligohidramnios o polihidramnios. La frecuencia de

aneuploidia es de 16 % cuando existe tejido hepatico y asas intestinales dentro del saco. %

La etiologia del onfalocele, como ocurre en la mayoria de las anomalias congénitas,
es desconocida. Se postulan factores como exposicion a agentes teratbgenos como los
recaptadores de serotonina en las primeras semanas de gestacion, deficiencias
nutricionales y predisposicién genética posiblemente vinculada a defectos enzimaticos

maternos, edad materna mayor de 30 afios y raza negra. *°

El defecto en el crecimiento y fusion de los pliegues laterales y craneales originara
la pentalogia de Cantrell, la cual se caracteriza por una hendidura esternal, defectos

diafragmaticos, pericardicos, cardiacos y onfalocele. *°

El tratamiento se basa Unicamente en la correccion del defecto mediante la cirugia.
30

2.3.4.1.4.4 Gastrosquisis

La gastrosquisis es una malformacién congénita caracterizada por una herniacion
visceral a través de un defecto de la pared abdominal, generalmente del lado derecho, con
la presencia del cordon umbilical intacto y no cubierto por membrana como se encuentra el
onfalocele. El intestino herniado puede presentar atresias, isquemias segmentarias, entre

otras. El tratamiento definitivo es el quirdrgico. %

Entre las causas que se han documentado destacan las deficiencias dietéticas, es
mucho mas comun que el onfalocele en madres jévenes, y con un indice de masa corporal
bajo durante el embarazo. También se han detectado en mujeres con niveles bajos de alfa-

caroteno, glutation y una ingesta elevada de nitrosaminas. 4°

La prevalencia de esta anomalia es de 0.5 a 7 por cada 10,000 recién nacidos vivos,
con un promedio de 1/2700 nacimientos. La frecuencia de esta malformacién es mas alta
en México, mas baja en la Republica Eslovaca y mas frecuente en los paises de
Suramérica. Se presenta en forma aislada o asociada a otras malformaciones con una

relacién masculino/femenino de 1:1.3 en casos aislados y de 4:1 en casos no aislados.
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Desde 1980 se ha observado un aumento de 10 a 20 veces en la frecuencia a escala

mundial, aunque se desconoce la causa especifica de dicho incremento. #

Se realiza el diagnostico por ecografia usualmente después de las 18 semanas de
gestacion debido a que, antes de la semana 14, el proceso de herniacion fisioldgica del
intestino medio atn no se ha completado. También se puede realizar mediante la medicion

de alfafetoproteina en suero materno entre la semana 16 y 18 semana de gestacién. 4°

2.3.4.2 Malformaciones congénitas menores

Es una alteracién con significacion primariamente cosmética que no compromete la forma

o funcionalidad corporal y que puede ser corregida o no requiere manejo médico. %

2.3.4.2.1 Enfermedades congénitas de los ojos, cara y cuello

2.3.4.2.1.1 Catarata congénita

La catarata congénita es una patologia poco frecuente, esta baja frecuencia se
explica por la puesta en marcha de la vacunacion para la rubeola desde 1977. En los paises
en vias de desarrollo las causas mas frecuentes son la rubéola congénita y la avitaminosis
A, en estos paises la catarata congénita es la causa mas frecuente de ceguera infantil

llegando a ser responsable del 10 a 39% de esta 42

Al comienzo de la semana cuatro de desarrollo embriolégico se forman los
cristalinos a partir de un engrosamiento del ectodermo superficial inducido por la vesicula
Optica, estos pronto se invaginan y se fusionan formando | vesicula del cristalino, el cristalino
en el desarrollo esta irrigado por la arteria hialoidea y en el octavo mes su parte distal
involuciona quedando el cristalino avascular y la parte proximal quedara como arteria
central de la retina. La persistencia de esta vascularizacion es frecuente en la patogénesis

de esta patologia. 42

Puede ser uni o bilateral, la mas frecuente es bilateral idiopatica, los factores de
riesgo para desarrollar este tipo son historia familiar, sindromes, desordenes sistémicos o
infecciones. Los factores de riesgo para catarata congénita unilateral son mucho menos
claros la casusa mas frecuente es la persistencia de la vascularizacion. Es autosémica

dominante por lo que se debe dar consejo genético a las parejas con factores de riesgo, las
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cataratas congeénitas se relacionan con prematuridad, bajo peso al nacer y con el sexo (el
masculino se asocia con mas frecuencia a bilaterales y femenino a unilaterales). La
exposicion a farmacos intrautero como clorpromazina, corticoesteroides, sulfonamidas,

vitamina D y vitamina A se asocia a esta patologia. #?

2.3.4.2.1.2 Microftalmia

Se define como la reducciéon anormal del diametro del globo ocular, puede ser
unilateral o bilateral. Su etiologia es hereditario autosémica dominante, autosémica
recesiva y ligada al X o corresponder a un desorden esporadico. Esta puede ser de origen

cromosoémico, génico y viral. %

Se sugiere la evaluacion oftalmica del paciente y la solicitud de una ecografia del
globo ocular a fin de definir los diAmetros transversales y anteroposterior. La presencia de

otras anomalias oculares asociadas orienta en el diagnéstico etiolégico. **°

2.3.4.2.1.3 Anotia/ microtia

Es un defecto congénito caracterizado por la ausencia de alguna de las partes de la

oreja o de la oreja completa, puede afectar incluso el conducto auditivo externo.

Puede deberse a causas hereditarias, sin embargo en la mayor parte de los casos
no se identifica una causa aparente; frecuentemente se ve afectado con mayor frecuencia
el oido izquierdo y en el 20% de los casos pueden estar afectados ambos lados. Se debe
evaluar el crecimiento homolateral en la microtia unilateral ya que se puede presentar en
sindromes genéticos como Goldenhar y en la microtia bilateral se debe evaluar las
caracteristicas de las hendiduras palpebrales, huesos malares, boca y manos por verse

comprometidas en sindromes tales como Nager y Treacher-Collins. %

Se clasifica de la siguiente forma:

o Microtia | oreja malformada mas pequefia de lo normal. Es posible reconocer

todas las partes de la oreja
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) Microtia Il hélix parcialmente desarrollado. Las otras partes de la oreja

pueden no estar bien definidas

o Microtia Il Solo se visualiza el hélix en forma de corddn y algunos segmentos

sueltos no identificables.

o Microtia IV Anotia. 3°

Todos los sujetos que presenten esta malformacion deberan ser evaluados

auditivamente. 3°

2.3.4.2.1.4 Seno y quiste preauricular

Los apéndices o tragos accesorios y los senos preauriculares son malformaciones
relativamente frecuentes, con una prevalencia de cinco a diez por cada 1,000 recién

nacidos. #3

Las fositas preauriculares son consecuencia de la fusién imperfecta de los
tubérculos del primer y segundo arco branquial, pueden ser unilateral o bilateral, son méas
frecuentes en el sexo femenino y la poblacién negra; es autosémico dominante. El orificio
cutaneo esta siempre presente desde el nacimiento y se contindia con un fino trayecto que
puede terminar en forma ciega o dividirse en un ramillete de pequefios quistes, que estan
en intimo contacto con el pericondrio de los cartilagos auriculares. Es posible que estas
pequefias dilataciones quisticas resulten de acumulacion de material secretado por el
epitelio de los senos, estos senos nunca tienen conexién con el conducto auditivo externo
ni con la trompa de Eustaquio. Raramente se asocia con problemas renal o con sordera u
otras anomalias o sindromes. Los senos preauriculares siempre estan presentes desde el
nacimiento y en general permanecen asintomaticos, pero pueden eliminar material caseoso
o complicarse con infeccion mas cominmente por estafilococos, pero también por proteus,
estreptococo y peptococos. Por lo cual se debera dar tratamiento con antibiéticos de alto

espectro. ©

Los apéndices 0 tragos accesorios se presentan como una prominencia
pedunculada. Pueden ser tnicos o multiples y se sitlan en la zona preauricular, en la mejilla

a lo largo de la linea media mandibular o en la regién cervical lateral delante del masculo
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esternocleidomastoideo. En general se presentan como malformaciones aisladas, pero a
veces pueden ser parte de un sindrome; los cuadros clinicos dismorficos mas frecuentes
son el sindrome branquio-oto-renal, el sindrome del ojo de gato, sindrome Johnson-

McMillin, Wolf-Hischhorn. El tratamiento es quirtrgico y con fines estéticos. 4

2.3.4.2.1.5 Epicanto

Es un pliegue cutaneo entre el parpado superior e inferior, en forma de media luna,
gue recubre el 0jo en su angulo interno, en ocasiones se confunde con estrabismo ya que
al realizar rotacion interna, este se recubre parcialmente con el pliegue palpebral y semeja
un estrabismo convergente, esta malformacion es frecuente en la raza amarilla, pero se
observa en nifios de otras razas entre el primer y cuarto afio de vida, disminuye y
desaparece espontaneamente con los afios, al desarrollar la raiz nasal. Se presenta en

algunos sindromes como el Down, Turner y otros. 4

Se describen cuatro tipos de epicanto los cuales son:

Epicanto tarsal: El pliegue cutdneo es mas prominente en el parpado superior

Epicanto inverso: El pliegue cutaneo es méas prominente en el parpado inferior

Epicanto palpebral: El pliegue esta distribuido de igual forma entre ambos parpados

Epicanto supraciliar: El pliegue se extiende desde la ceja al saco lagrimal.

2.3.4.2.1.6 Puente nasal plano

Es una anomalia menor la cual se define como un aplanamiento de la parte superior
de la nariz. La disminucion en el crecimiento del puente nasal se puede presentar en
asociacion con enfermedades infecciosas o0 genéticas. Las etiologias méas frecuentes son
la disostosis cleidocraneal, sifilis congénita, sindrome de Down, sindrome de Williams y

otros sindromes congénitos 4
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2.3.4.2.2 Malformaciones de labios, boca y paladar

2.3.4.2.2.1 Fisura del paladar (hendido) y labio leporino

Las hendiduras de labio y el paladar son entidades distintas, pero intimamente
relacionadas con la embriologia, funcional y genéticamente. El labio leporino parece
deberse a la hipoplasia de la capa mesenquimatosa, lo cual provoca falta de fusién de los
tejidos nasales y maxilar mediales. El paladar hendido consiste en el fallo de la
aproximacion o la fusién de los tabiques palatinos. Entre las causas propuestas esta el uso

de benzodiacepinas durante las primeras etapas del embarazo. 2

La incidencia del labio leporino con o sin paladar hendido es aproximadamente
1:1000 nacimientos; la incidencia de paladar hendido aislada es de 1:2500 nacimientos, el
primero es mas frecuente en varones. El tratamiento definitivo es la cirugia por medio de la

reconstruccion de la anatomia. 12

El labio leporino varia desde una pequefia escotadura en el borde rojo del labio
hasta una separacién completa que se extiende hasta la nariz. La hendidura puede ser
unilateral, mas frecuente del lado izquierdo, como bilaterales y suele afectar el borde
alveolar. Se acompafia de ausencia, deformidades o aumento de las piezas dentales. El
labio leporino que afecta al cartilago del ala de la nariz se acompafa con frecuencia de
defectos de la colmuela y de alargamiento de vémer, provocando una protrusion de la cara

anterior del proceso premaxilar hendido. 2

La hendidura aislada del paladar aparece en la linea media y puede afectar
solamente a la Gvula o extenderse por dentro a través del paladar blando y duro hasta el
foramen del 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 por ambos
lados, dejando expuesta a una o a ambas cavidades nasales segun la hendidura palatina

sea unilateral o bilateral. 1»

2.3.4.2.2.2 Anquiloglosia

La anquiloglosia es una malformacion congénita que tiene la peculiaridad de
presentar un frenillo lingual anormalmente corto y/o grueso, que da como resultado la
dificultad de movilidad lingual. Esta puede ser asintomatica o bien puede manifestarse con
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dificultad para alimentarse en la lactancia, posteriormente trastornos en el habla y en la
denticidn, asi como también problemas sociales, consecuencia de la limitacién funcional de

la lengua. %6

El frenillo lingual es el ligamento que une la parte ventral de la lengua con el piso de
la boca. La prevalencia de esta anomalia es del 4 al 10% de los recién nacidos, se presenta
mayormente en varones, con una relacion de 2.5:1 con respecto a las mujeres; esta
malformaciéon suele presentarse de forma aislada, aunque se han visto casos en los que

esta forma parte de un sindrome. “6

El diagnostico es clinico, basado en la apariencia y/o funcién de la lengua, el
estandar de oro para esta malformacion es la correccion quirargica del mismo, sumado a
una terapia del habla constante, esta anomalia no debera de influir en la vida a corto,

mediano y largo plazo de los nifios. 4

2.3.4.2.2.3 Macroglosia

La macroglosia congénita esta caracterizada por una lengua que en posicion de
reposo protruye mas alla del borde alveolar, esta condicion se ha clasificado en dos
categorias: verdadera, que puede ser congénita o adquirida y causada por una condicion
primaria de la lengua, y relativa, que se debe a una cavidad oral pequefia 0 a una disfuncién
neuroldgica. Su incidencia es variable ya que se le relaciona con multiples causas, la mas
frecuentemente asociada es el sindrome de Beckwith-Widemann. La macroglosia es una
anomalia que se caracteriza por una lengua alargada, engrosada o ancha, que causa
dificultad para el lenguaje, la alimentacion y deglucién, sialorrea e infecciones respiratorias

superiores recurrentes. 4/

Su valoracién en niflos debe iniciarse con una historia clinica y examen fisico
completo en busca de la presencia o ausencia de una entidad sindrémica. En cuanto al
tratamiento, se han propuesto multiples técnicas quirirgicas para la resolucion de esta
malformacién, sin embargo a la fecha no existe consenso que establezca un estandar de
oro para el tratamiento quirdrgico de estas anomalias, por lo que el mismo debe ser
multidisciplinario para reducir el riesgo de alteraciones maxilofaciales permanentes y del

lenguaje, por lo que se debe dar tratamiento médico con medidas conservadoras para
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reducir la inflamacion y el sangrado; de ser necesario brindar un tratamiento quirdrgico

adecuado. ¥’

2.3.4.2.3 Malformaciones de los 6rganos genitales

2.3.4.2.3.1 Testiculo no descendido

También denominada criptorquidia, esta patologia se caracteriza por el descenso
incompleto testicular, ya sea uni o bilateral, en condiciones normales se produce este
descenso de manera espontanea durante el tercer trimestre de gestacion pudiendo
permanecer en cualquier punto del trayecto, ya sea intraabdominal, conducto inguinal o en
la raiz del escroto. Su etiologia se debe a: defectos anatdomicos, defectos hormonales por
alteracion primaria del dérgano testicular o por defecto hipotalamo-hipofisario,
malformaciones congénitas sin insuficiencia hormonal o bien puede ser de etiologia

desconocida al descartarse las anteriores. 3°

En cuanto al manejo inicial, de no haber un descenso espontaneo en nifios mayores
de un afio, se procederda a realizar una orquidopexia para la correccion de esta anomalia,
gue consiste en realizar una incision en la ingle, se localiza el cordén espermatico, este se
separa del tejido circundante y permite que el corddn se extienda, luego se realiza una
incisién escrotal, para luego jalar el testiculo hacia la bolsa escrotal, donde es fijado con
sutura para evitar recidivas. Es importante mencionar que el testiculo retractil, no tiene

indicacion de cirugia. *°

2.3.4.2.3.2 Genitales ambiguos

Este grupo de anomalias que se caracterizan por la ausencia de rasgos genitales
externos que ayuden a discernir el sexo del recién nacido en femenino o masculino, siempre
se debe tener en cuenta al momento de buscar estas caracteristicas la ubicacion del meato
urinario, presencia o no de orifico vaginal, caracteristicas de pliegues uretrales y grado de
fusion, descripcién de prominencias labio-escrotales, rugosidad y pigmentacion, y génadas

palpables o no. **

Una de las causas mayormente asociadas a la presencia de genitales ambiguos es
la hiperplasia suprarrenal congénita, por lo que es de mucha importancia la realizacion de

un dosaje de 17 hidroxi-progesterona y electrolitos séricos, de ser confirmada la presencia
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de hiperplasia suprarrenal congénita se realizaran electrolitos séricos control hasta el mes
de vida; de ser descartado el diagndstico debera proceder a la realizacion de un estudio de
cariotipo, asi mismo realizar la consulta con un especialista en genética para el adecuado

abordaje del nifio. %

2.3.4.2.4 Malformaciones y deformidades congénitas del sistema osteomuscular

2.3.4.2.4.1 Pie equino varo

El pie equino varo es una deformidad presente desde el nacimiento, en la cual el pie
presenta una actitud en equino y desviacion hacia la linea media (varo). Se asocia con

deformidad en metatarsos aductos y cavo (cavidad plantar, planta del pie concava). 18

Se presenta con una incidencia de 1 entre 1000 nacidos vivos, y los parientes de
primer grado tienen una incidencia mayor de 20 a 30 veces. Es importante mencionar que

en el 50 % de los pacientes la deformidad es bilateral. 18

No hay una causa clara de esta anomalia, sin embargo se han postulado teorias en
donde se presenta a consecuencia de la posicién que adopta el feto dentro del utero. Por
otro lado, en cuanto a la genética se dice que se debe a la modificacion de genes, y por
Gltimo la teoria neuromuscular se refiere a un desequilibrio de la fuerza de los musculos, lo

cual traeria retracciones capsulares y tendinosas posteriormente. 8

El tratamiento quirargico no esta indicado en todos los casos, ya que existen nuevos
métodos no invasivos que han presentado adecuados resultados, como lo es el método

Ponsetti. 18

2.3.4.2.4.2 Polidactilia

La polidactilia es una anomalia congénita caracterizada por la existencia de dedos
supernumerarios. Esta puede presentarse aislada o asociada a otras malformaciones
formando parte de algunos sindromes conocidos como el sindrome de Meckel, la trisomia
13, entre otros. La polidactilia tiene distintas formas de presentacion, las cuales se han
clasificado de la siguiente forma: Preaxial 1 = polidactilia del pulgar o primer artejo del pie,
preaxial 2 = pulgar trifalangico, preaxial 3 = polidactilia del dedo indice, y postaxial =

polidactilia en el borde cubital de la mano o peroneo del pie. 18
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La mayor prevalencia de polidactilia se observa en poblaciones de raza negra,
especialmente la polidactilia postaxial. En un estudio en Nigeria se encontraron
prevalencias de polidactilia postaxial de 17,9 y 27,1 por 1.000 RN en mujeres y varones

respectivamente. 18

Se ha encontrado una relacién directa como factor causal de anomalias de miembro

superior a hijos de madres menores de 19 afios. 8

Los objetivos del tratamiento es el control de la mano en el espacio, tener una mano
funcional y con una estética adecuada. Se realiza cirugia para corregir el defecto, sin

embargo, previo a realizarse debe determinarse paquete vascular dominante. 18
2.3.4.2.4.3 Sindactilia
Esta es la fusion de dos o méas dedos entre si. La forma mas comin en que se

presenta es la fusion del segundo y tercer artejo. Para realizar un diagnéstico de sindactilia

deben considerarse ciertos aspectos, entre los cuales se encuentran los siguientes:

Los dedos o artejos que estan fusionados.

e Sihay fusién 6sea o de partes blandas.

e La extension de la malformacion, es decir, si afecta la unién de la 1ra, 2da o 3ra

falange.

e Lateralidad, si es uni o bilateral. Debe de tenerse presente que la sindactilia blanda
(no 6sea) del 2do y 3er artejo que abarque hasta un tercio de la extension es una

anomalia menor y no debe ser registrada. %

En algunos casos las sindactilias pueden considerarse una anomalia menor. La
importancia de las sindactilias esta en su correcta descripcién y diferenciacion entre
cutaneas y 6seas, asi como la asociacién a otras malformaciones para la realizacién de la

cirugia de correccion. %
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2.3.4.2.4.4 Reduccion congénita de extremidades

Las malformaciones de reduccidén congénita de extremidades es un grupo amplio
de anomalias que incluyen la ausencia, total o parcial, de estructuras de los miembros
desde la falta de una falange hasta la ausencia total del miembro. Para el diagnéstico de

estas malformaciones se requiere de distintas proyecciones de rayos x. *

Clasicamente los defectos de miembros pueden clasificarse en defectos
transversales (cuando hay ausencia de las estructuras distales al defecto) o longitudinal
(cuando la ausencia de estructuras puede comprometer solo algun hueso). La etiologia de
este tipo defectos es heterogénea formando parte de diversos sindromes genéticos de
herencia autosémico dominante, recesivo y multifactorial a causa de bridas amniéticas o
teratogénico como la exposicidn prenatal a misoprostol, la exposicion prenatal a alcohol o

exposicion a talidomida. *°

2.3.4.2.4.5 Escoliosis congénita

La escoliosis se define como la desviacién lateral patoldgica de la columna del eje
medio sagital, considerandose como patoldgica una angulacion mayor de diez grados
medida segun el método de Cobb. La radiografia es la primera prueba de imagen ya que
permite identificar las curvaturas patolégicas y objetivar anomalias vertebrales asociadas.
48

Escoliosis congénita representa 10% de todas las escoliosis y puede ser a su vez

osteogénica o neuropatica de acuerdo al tejido afectado. #®

El tratamiento es quirurgico dependiendo de la localizacion, extension, edad del
paciente y la presencia de otras anomalias asociadas, la cirugia puede ser correctiva o

profilactica. 48

2.3.4.2.4.6 Hernia diafragmética

Esta malformacién se caracteriza por un grupo de defectos de la anatomia
diafragmatica, lo que genera una comunicacion toraco-abdominal anémala, permitiendo el
ingreso de visceras abdominales en la cavidad toracica. Debido a anomalia puede
generarse hipoplasia e hipertensién pulmonar, los tipos de hernia mas frecuentemente
vistos son: Hernia posterolateral o de Bochdalek (95%) usualmente esta se ubica sobre el
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lado izquierdo del diafragma, y la hernia anterior o de Morgagni (<5%) que se ubica retro o

paraesternal, usualmente son pequefias. **°

La hernia de Bochdalek posterolateral izquierda es causada por la falta de cierre de
los canales pleuroparietales entre la quinta y la octava semana de gestacion, su etiologia
aun es desconocida, sin embargo se sabe que los casos presentados ocurren
esporadicamente; este tipo de anomalia presenta alta tasa de mortalidad neonatal (30-
60%). Cuando se diagnostica la presencia de una hernia diafragmatica, se debe realizar
una exhaustiva blsqueda de otras malformaciones congénitas que puedan estar presentes
gue puedan amenazar la vida del nifio, entre las patologias sindrémicas asociadas a esta
anomalia suelen encontrarse: sindrome de Fryns, pentalogia de Cantrell o en algunas

cromosomopatias (trisomia 13y 18). %

2.4 Marco geografico

El estudio se llevard a cabo por medio de datos recolectados a partir de los
expedientes clinicos de los pacientes menores de un afio con malformaciones congénitas
en los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala durante enero del 2012 a
diciembre del 2016.

2.5 Marco demografico

En los dltimos afios en el pais se ha obtenido uno de los mejores desempefios
economicos de América Latina segun el Banco Mundial, sin embargo, a pesar de ser la
mejor economia de Centroamérica, el pais se ubica dentro de los paises con mayor
desigualdad econdémica en Latinoamérica, presentando altos indices de pobreza,
mayormente en zonas rurales y en poblaciones indigenas, con algunas de las tasas de
desnutricion cronica y mortalidad materno-infantil mas altas de la region, a sabiendas que
la falta de recursos es uno de los puntos mas importantes a tratar de la nacién; a nivel
internacional el gobierno nacional recauda el menor porcentaje de ingresos publicos en el
mundo en relacién con el tamafio de su economia, por lo que no se espera una mejora en
este punto en el pais en un futuro cercano, motivo por el cual en la poblacion tanto
inversiones del sector privado como la participacién del sector publico juegan un papel
fundamental en el abordaje, prevencion, formacién y fortalecimiento de los programas de

anomalias congénitas en el pais.*
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Las caracteristicas de los pacientes incluidos en este estudio pueden dividirse en
aquellos que acuden a un servicio de salud publico, siendo el caso de los hospitales
nacionales del pais y aquellos que cuentan con un beneficio laboral en el Instituto
Guatemalteco de Seguridad Social —-IGSS-; estos forman parte de la economia formal del
pais, pues se necesita que posean esta caracteristica socioeconémica para ser
beneficiarios y dar beneficio a su familia de los servicios de salud en las diversas unidades
gue el IGSS posee. Los pacientes que acuden a los servicios de salud a los hospitales
nacionales provienen en su mayoria de areas rurales, no son afiliados ni beneficiarios del
IGSS y son captados en la comunidad por los lideres de salud quienes los refieren a puestos
y/o centros de salud del MSPAS; siguen la linea de referencia hacia los centros de mayor
resolucion como lo son los hospitales de tercer nivel y de referencia nacional segun sea la
gravedad de la condicién del paciente y el alcance de resolucién del centro donde se
encuentre. Se trabajara con expedientes tanto del IGSS como de los hospitales publicos de
referencia de la ciudad de Guatemala con el fin de obtener resultados mas confiables de la

situacion de salud en lo que a malformaciones congénitas se refiere.

2.6 Marco institucional

Para realizar el estudio se contara con la colaboracion de los hospitales de
referencia de la ciudad de Guatemala: Hospital General San Juan de Dios, Hospital
Roosevelt, Hospital General Doctor Juan José Arévalo Bermejo Instituto Guatemalteco de
Seguridad Social -IGSS- y Hospital de Gineco-Obstetricia Instituto Guatemalteco de
Seguridad Social -IGSS-; con el apoyo de la unidad de vigilancia epidemiol6gica del Centro
Nacional de Epidemiologia del MSPAS. De esta manera se determinara la prevalencia de
las malformaciones congénitas de los ultimos cinco afios en el pais, proporcionando asi

estadisticas actuales del tema.
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3. OBJETIVOS

3.1 Objetivo general

3.1.1

Estimar la proporciéon de malformaciones congénitas en los pacientes menores de
un afo en los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala: General San Juan
de Dios, Roosevelt, General Doctor Juan José Arévalo Bermejo Instituto
Guatemalteco de Seguridad Social -IGSS- y de Gineco-Obstetricia del Instituto
Guatemalteco de Seguridad Social -IGSS-, durante el periodo de enero del 2012 a
diciembre del 2016.

3.2 Obijetivos especificos

3.21

3.2.2

3.2.3

3.2.4

3.2.5

Describir las malformaciones congénitas mas frecuentes segun datos generales:

sexo, edad, etnia, procedencia y condicion de egreso.

Identificar las malformaciones congénitas mayores y menores mas frecuentes
reportadas en los expedientes clinicos de los pacientes menores de un afo en los

hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala.

Identificar el departamento del pais que presenta mayor prevalencia de

malformaciones congénitas segun los datos reportados en los expedientes clinicos.

Describir la proporcion de mortalidad por causa directa e indirecta segun el tipo de

malformacién congénita.

Determinar el afio en que se presentd mayor prevalencia de malformaciones

congénitas.
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4. POBLACION Y METODOS

4.1 Enfoque y disefio de investigacion

4.1.1 Enfoque

Cuantitativo

4.1.2 Disefio de investigacién cuantitativa

Estudio transversal, retrospectivo

4.2 Unidad de informacién

4.2.1 Unidad de andlisis

Expedientes clinicos y bases de datos de pacientes menores de un afio

atendidos en los hospitales a estudio de enero del 2012 a diciembre del 2016.

4.2.2 Unidad de informacion

Expedientes clinicos y bases de datos de pacientes menores de un afio
reportados con malformaciones congénitas en hospitales a estudio de enero del
2012 a diciembre del 2016.

4.3 Poblacién y muestra
4.3.1 Poblacién

e Poblacion diana: Expedientes clinicos y bases de datos de pacientes menores de
un afio en los cuatro hospitales incluidos en el estudio durante enero del 2012 a
diciembre del 2016.

¢ Poblacion de estudio: Expedientes clinicos y bases de datos de pacientes menores
de un afio atendidos en hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala que

presentan malformaciones en el periodo de enero del 2012 a diciembre del 2016.
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e Muestra: No se calculd6 muestra pues se trabajé con el total de datos reportados en

bases de datos y expedientes clinicos.

4.4 Seleccién de sujetos a estudio

4.4.1 Criterios de inclusion

Todo paciente menor de un afio atendido en los hospitales de referencia de la ciudad
de Guatemala que haya presentado alguna malformacion congénita, reportada en los
expedientes clinicos e ingresados en las bases de datos de cada Institucion durante enero
del 2012 a diciembre del 2016.

4.4.2 Criterios de exclusion

Expedientes clinicos de los pacientes menores de un afio con malformaciones
congénitas de los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala, a los cuales les falte
mas de 3 variables a estudio, que el expediente se haya extraviado, esté deteriorado o no
esté al alcance del personal de archivo, que no se encuentre ingresado en las bases de

datos de las instituciones estudiadas
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4.5 Definicion y operacionalizacion de las variables

Variable Definicién Definicién Tipo de Escalade Criterios de
Conceptual Operacional variable Medicion Clasificacion/ Unidad
de Medida
Macrovariable Variable
Edad Tiempo que un Dato descrito en los | Numérica Razon Meses de vida
individuo, animales expedientes clinicos | Discreta
o ciertos vegetales de los pacientes
ha vivido desde su estudiados
nacimiento hasta un
momento
(n .
u determinado- *°
ﬁ Condicion Organica, | Dato descrito en los | Categérica Nominal Masculino
Z Sexo masculina o expedientes clinicos | Dicotomica Femenino
O . .
N femenina, de los de los pacientes
O . .
:: animales y las estudiados
o plantas. %
Afio de Periodo en el tiempo | Dato descrito en los | Categorica Ordinal 2012
nacimiento comprendido por 12 | expedientes clinicos 2013
meses, en el que un | de los pacientes en 2014
ser vivo sale del estudio. 2015
vientre materno. *° 2016




145

Etnia Comunidad Humana | Etnias reconocidas | Categérica Nominal Ladino/ Mestizo
definida por por la Republica de | Policotémica Indigena
afinidades raciales, Guatemala Garifuna
linglisticas y anotadas en los Xinca
culturales %0 expedientes

clinicos.

Procedencia Lugar en donde se Lugar de residencia | Categorica Nominal Nombre del
vive, ya sea pais, segun Policotomica departamento
departamento, departamento,
municipio o zona.%® | descrito en los

expedientes clinicos
de los pacientes en
estudio.

Condicién de Es el retiro de los Dato descrito en los | Categorica Nominal Vivo

egreso servicios de expedientes clinicos | Dicotdmica Muerto

hospitalizacion de
un paciente que ha

ocupado una cama

de los pacientes en

estudio.




SS

del hospital. El
egreso puede darse
por alta médica,
traslado a otro
establecimiento,
fallecimiento, retiro
voluntario del
paciente u otro-5°

Causa de muerte | Enfermedad o Dato descrito en los | Categorica Nominal Directa
condicién que expedientes clinicos | Dicotémica Indirecta
provoco el cese de de los pacientes en
las funciones vitales. | estudio.

50
Malformaciones | Son defectos que de | Dato descrito en los | Categdrica Nominal
congénitas no ser corregidos expedientes clinicos | Policotdmica
mayores comprometen de los pacientes en Si
significativamente el | estudio, segun No

funcionamiento
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corporal o reducen
la expectativa
normal de vida.
Generalmente
tienen un potencial
de impacto médico,
quirdrgico y
psicolégico que
interfiere con la
aceptacion del
sujeto en la

sociedad. *°

clasificacion CIE-
10:

Malformaciones

congénitas de
Sistema nervioso:

Anencefalia
Espina bifida
Encefalocele
Hidrocefalia
congénita sin
defecto del tubo
neural

Microcefalia

Malformaciones

congénitas del
sistema circulatorio:

Tronco arterioso
coman
Transposicion de
grandes vasos
Tetralogia de Fallot
Comunicacién

Interventricular




LS

Malformaciones

congénitas del

tracto digestivo:
Atresia esofagica

Estenosis
hipertrofica del
piloro

Atresia 0 estenosis
intestinal

Ano imperforado
Malformaciones
congeénitas del
sistema
osteomuscular:
Luxacion congénita
de la cadera
Craneocinostosis
Onfalocele,

Gastrosquisis

Malformaciones
congénitas

menores

Es una alteracion
con significacién
primariamente
cosmeética que no

compromete la

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio, segln

Categoérica

Policotémica

Nominal

Si
No
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forma o
funcionalidad
corporal y que
puede ser corregida
0 no requiere

manejo médico. 2

clasificacion CIE-
10:
Malformaciones
congénitas de ojos,

cara y cuello:
Catarata congénita

Microftalmia
Anotia/microtia
Seno y quiste
preauricular
Epicanto

Puente nasal plano

Malformaciones

congénitas de
labios boca y

paladar
Fisura del paladar

(hendido)

Labio leporino
Fisura de paladar
con labio leporino
Anquiloglosia

Macroglosia




6§

Malformaciones

congénitas de los

Oérganos genitales:

Testiculo no
descendido

Genitales ambiguos

Malformaciones
congénitas del
sistema
osteomuscular
Pie equino varo
Pie plano congénito
Polidactilia
Sindactilia
Reduccién
congénita de
extremidades
Escoliosis
congénita
Hernia
diafragmatica

congénita
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Malformaciones Congénitas del Sistema

Nervioso

Anencefalia

Anomalia severa
con ausencia parcial
o total del encéfalo
(cerebro). Puede
existir parte de la

base del craneo. 5!

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Categoérica

Dicotémica

Nominal

Con anencefalia/ sin

anencefalia
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Espina bifida

Malformacién del
tubo neural puede
ser quistica o
cerrada. Se
caracteriza por
defecto del arco
vertebral y
protrusion de las
meninges y/o
médula espinal

meningocele /

mielomeningocele.

51

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Categoérica

Dicotémica

Nominal

Con espina bifida/ sin

espina bifida
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Encefalocele

Es una protrusién
del encéfalo a través
de la boveda
craneal. Protrusion
de las meninges
(10%) y de las
meninges con tejido
cerebral (90%) a
través de una

abertura del craneo.
51

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Categoérica

Dicotémica

Nominal

Con encefalocele/sin

encefalocele
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Hidrocefalia Crecimiento anormal | Dato descrito en los | Categérica Nominal Con hidrocefalia/ sin
congénita sin de los ventriculos expedientes clinicos | Dicotémica hidrocefalia
defecto del tubo cerebrales como de los pacientes en
neural (DTN) resultado de un estudio.
desbalance entre
produccién y
absorcion del LCR,
esto resulta en un
exceso de liquido en
los ventriculos del
cerebro. 5!
Microcefalia Cuando el perimetro | Dato descrito en los | Categérica Nominal Con microcefalia/sin
craneal de un nifio expedientes clinicos | Dicotémica microcefalia

esta por debajo de
dos desviaciones
estandar de la
media para la edad

y el sexo. %1

de los pacientes en

estudio.
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Malformaciones congénitas de los ojos, caray cuello

Catarata Cualquier opacidad Dato descrito en los | Categorica Nominal Con catarata/ sin
congénita del cristalino al expedientes clinicos | Dicotémica catarata
nacimiento, la cual de los pacientes en
puede ser unilateral | estudio.
o bilateral. 5!
Microftalmia Reduccién anormal Dato descrito en los | Categérica Nominal Con microftalmia/ sin
del diametro del expedientes clinicos | Dicotdmica microftalmia
globo ocular. >t de los pacientes en
estudio.
Anotia/microtia Ausencia, parcial Dato descrito en los | Categorica Nominal Con anotia/ sin anotia

(microtia) o total
(anotia) de alguna
de las partes de la

oreja. !

expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Dicotémica
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Seno y quiste Son invaginaciones | Dato descrito en los | Categérica Nominal Con seno y quiste
preauricular epiteliales de la expedientes clinicos | Dicotémica preauricular/ sin seno y
primera capa de la de los pacientes en quiste preauricular
piel, localizadas en estudio.
la region
preauricular, quedan
como consecuencia
de la alteracion en la
formacion del
pabellén auricular. 5!
Epicanto Desplazamiento Dato descrito en los | Categorica Nominal Con epicanto/ sin
externo del angulo expedientes clinicos | Dicotémica epicanto
palpebral interno del | de los pacientes en
o0jo. 5t estudio.
Puente nasal Aplanamiento de los | Dato descrito en los | Categérica Nominal Con puente nasal plano/

plano

huesos del puente
nasal. Angulo fronto-

nasal muy marcado.
51

expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Dicotémica

sin puente nasal plano
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Malformaciones congénitas del sistema circulatorio

Tronco arterioso

comun

Presencia de un
solo vaso
sanguineo, que
tiene su salida en
los ventriculos
derecho e izquierdo,
en lugar de la arteria
pulmonar y la aorta.
Hay una valvula
troncal como
resultado de la union
de la valvula adrtica
y la valvula

pulmonar. 5

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Categoérica

Dicotémica

Nominal

Con tronco arterioso
comun / sin tronco

arterioso comun

Transposicion de

los grandes vasos

Condicion en la que
la salida de la aorta
y de la arteria
pulmonar del
corazon estan

invertidas. !

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Categorica
Dicotémica

Nominal

Con transposicion de
grandes vasos/ sin
transposicién de

grandes vasos.
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Comunicacion Presencia de un Dato descrito en los | Categorica Nominal Con CIV/ sin CIV
Interventricular orificio en el tabique | expedientes clinicos | Dicotdmica

interventricular, a de los pacientes en

nivel muscular o estudio.

perimembranoso. 5!
Tetralogia de Malformacién del Dato descrito en los | Categérica Nominal Con tetratologia de
Fallot septo ventricular, expedientes clinicos | Dicotdmica Fallot/ sin tetralogia de

estenosis de la
véalvula pulmonar o
justo debajo de ella,
hipertrofia del
ventriculo derecho y
la aorta se
encuentra
directamente sobre
la malformacion

septal ventricular. 5!

de los pacientes en

estudio.

Fallot.
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Malformaciones de labios, bocay paladar

Fisura del paladar | Abertura en el techo | Dato descrito en los | Categorica Nominal Con fisura del paladar/
(hendido) de la boca originada | expedientes clinicos | Dicotdmica sin fisura del paladar
por la fusion de los pacientes en
incompleta del estudio.
paladar. Puede
incluir paladar duro,
paladar blando y la
Gvula. 5t
Labio leporino Hendidura del labio | Dato descrito en los | Categoérica Nominal Con labio leporino/ sin

que puede variar
desde leve hasta
severo. La falta de
fusion adecuada del
labio superior puede
ser unilateral o
bilateral, completa o

incompleta. 5!

expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Dicotémica

labio leporino




69

Fisura de paladar | Fusion incompleta Dato descrito en los | Categorica Nominal Con fisura de paladar
con labio leporino | de las partes que expedientes clinicos | Dicotémica con labio leporino/ sin
forman el labio y el de los pacientes en fisura de paladar con
paladar, puede ser estudio. labio leporino
unilateral o bilateral.
51
Anquiloglosia Atadura lingual, se Dato descrito en los | Categorica Nominal Con Anquiloglosia/ sin
caracteriza por un expedientes clinicos | Dicotémica anquiloglosia
frenillo lingual de los pacientes en
anormalmente corto | estudio.
que dificulta el
movimiento de la
lengua. **
Macroglosia Trastorno en el que | Dato descrito en los | Categdrica Nominal Con macroglosia/ sin
la lengua es méas expedientes clinicos | Dicotémica macroglosia

grande de lo normal.

51

de los pacientes en

estudio.




0L

Malformaciones del tracto digestivo

Atresia de Ausencia de la Dato descrito en los | Categorica Nominal Con atresia de es6fago
es6fago con o sin | continuidad del expedientes clinicos | Dicotémica con fistula o sin fistula/
fistula eso6fago con o sin de los pacientes en sin atresia de eso6fago
fistula estudio. con fistula o sin fistula
traqueoesofagica. 5
Estenosis Obstruccion del Dato descrito en los | Categérica Nominal Con estenosis
hipertréfica del piloro provocando expedientes clinicos | Dicotdmica hipertréfica del piloro/
piloro disminucién o de los pacientes en sin estenosis hipertréfica
ausencia de la estudio. del piloro
salida géstrica. 5
Atresia o Obstruccién Dato descrito en los | Categorica Nominal Con estenosis intestinal/
estenosis completa de la luz expedientes clinicos | Dicotémica sin estenosis intestinal
intestinal intestinal (atresia) 0 | de los pacientes en

un bloqueo parcial
de los contenidos
luminales

(estenosis). *!

estudio.




itales

T,
6rganos geni

Malformaciones de los

Ano Imperforado | Puede presentarse Dato descrito en los | Categorica Nominal Con ano imperforado/
como fistula o sin expedientes clinicos | Dicotémica sin ano imperforado
fistula, el recto de los pacientes en
puede terminar en estudio.
un saco ciego sin
comunicacion con el
colon o puede unirse
a la uretra, vejiga o
vagina. %!

Testiculo no O (criptorquidea) es | Dato descrito en los | Categérica Nominal Con testiculo no

descendido

la falta de descenso
de un testiculo, este
puede ser unilateral
o bilateral, es un

trastorno frecuente.
51

expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Dicotémica

descendido/ sin testiculo

no descendido
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Malformaciones y deformidades congénitas

del sistema osteomuscular

Genitales Los 6rganos Dato descrito en los | Categorica Nominal Con testiculo no
ambiguos genitales externos expedientes clinicos | Dicotémica descendido/ sin testiculo
no tienen la de los pacientes en no descendido
apariencia estudio.
caracteristica
masculina o
femenina. 5!
Luxacién Es una alteracion en | Dato descrito en los | Categoérica Nominal Con luxacion de cadera/
congénita de la la relacion entre el expedientes clinicos | Dicotdmica sin luxacion de cadera

cadera

cétilo y la cabeza
femoral. La cadera
luxable o luxacion
de tipo fetal esta
causada por una
detencion parcial del
crecimiento
intrauterino en la

region de la cadera.
51

de los pacientes en

estudio.
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Pie equinovaro

Deformidad del pie
con tres
componentes
basicos: el pie
afectado apunta
hacia abajo (flexién
plantar o equino),
los dedos estan
desviados hacia
adentro (aduccién
del antepié) y la
planta del pie esta
torcida hacia
adentro (varo de

todo el pié).

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Categoérica

Dicotémica

Nominal

Con pie equinovaro/ sin

pie equinovaro

Pie plano

congénito

Disminucion de la
altura del arco
longitudinal plantar
también llamado

boveda plantar. 5!

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Categorica

Dicotomica

Nominal

Con pie plano congénito/

sin pie plano congénito
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Polidactilia

Deformidad
relativamente
infrecuente,
caracterizada por la
presencia de
duplicacion de los
dedos o artejos,
suele afectar el
quinto dedo (se
observa mas de 5
dedos en la mano o

pie). 51

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Categoérica

Dicotémica

Nominal

Con polidactilia/ sin

polidactilia

Sindactilia

Separacién
incompleta de los
dedos, lo méas
frecuente es que
ocurra entre el 3roy
4to dedo de la mano
y entre el 2do y

tercer dedo del pie.
51

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Categodrica

Dicotémica

Nominal

Con sindactilia/ sin

sindactilia
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Reduccién Ausencia total o Dato descrito en los | Categorica Nominal Con reduccion congénita
congénita de parcial de huesos. expedientes clinicos | Dicotémica de extremidades/ sin
extremidades Puede presentar de los pacientes en reduccion congénita de
ausencia total de estudio. extremidades
una extremidad,
pero lo comun es
que falte solo parte
de la mismay que el
resto no se haya
formado de manera
normal. 5
Craneocinostosis | Consiste en el cierre | Dato descrito en los | Categoérica Nominal Con craneosinostosis/
prematuro de las expedientes clinicos | Dicotémica sin craneosinostosis
suturas craneales. 5! | de los pacientes en
estudio.
Escoliosis Malformacion Dato descrito en los | Categorica Nominal Con escoliosis
congénita congénita que se expedientes clinicos | Dicotémica congénita/ sin escoliosis

caracteriza por una
inclinacion lateral de

la columna. 5t

de los pacientes en

estudio.

cnhgénita
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Onfalocele Defecto de la pared | Dato descrito en los | Categoérica Nominal Con onfalocele/ sin
anterior del expedientes clinicos | Dicotémica enfalocele
abdomen el cual de los pacientes en
desarrolla una estudio.
herniacién del
intestino y otros
contenidos
abdominales a
través del cordén
umbilical. 5

Gastrosquisis Cierre incompleto de | Dato descrito en los | Categérica Nominal Con gastrosquisis/ sin
la pared anterior del | expedientes clinicos | Dicotdmica gastrosquisis

abdomen,
usualmente al lado
derecho del ombligo
permitiendo salida
de intestinos y
estomago de la

cavidad abdominal.
51

de los pacientes en

estudio.
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Hernia
diafragmatica

congénita

Malformacion
congénita que se
caracteriza por que
uno de los canales
pericardioperitonales
no se cierra
adecuadamente y
permite que los
organos
abdominales en
formacion salgan a

la cavidad pleural. 5!

Dato descrito en los
expedientes clinicos
de los pacientes en

estudio.

Categoérica

Dicotémica

Nominal

Con hernia
diafragmatica/ sin hernia

diafragmética




4.6 Recoleccion de datos

4.6.1 Técnica de recoleccion de datos

Observacién sistematica y andlisis de datos contenidos en los expedientes clinicos
y bases de datos de pacientes menores de un afio que presentaron malformaciones

congénitas de enero 2012 a diciembre 2016.

4.6.2 Procesos

El proceso de recoleccion de datos se llevé a cabo con

los siguientes pasos:

Se elaboro el protocolo de investigacion

e Se busco la autorizacion del mismo 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 y bases de datos en

los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala.

¢ Cuando se obtuvieron los permisos necesarios se inicié la recoleccién de datos.

4.6.3 Instrumentos

Para el manejo de los datos de los expedientes clinicos, se realiz6 en Microsoft
Office Word 2010 una hoja tamafio carta la cual presenta en la parte superior los logos de
la Universidad de San Carlos de Guatemala y de la Facultad de Ciencias Médicas, y el titulo

de la investigacion.

En el instrumento se identificé al investigador con nimero de cédigo el cual fue
asignado previamente, se describe cual es el hospital al que corresponden los expedientes
utilizados para llenar el mismo, se debera escribir el nUmero de boleta y fecha en la cual se

recolecto la informacion.
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El instrumento cuenta con tres secciones:

e Seccion I: En esta seccion se describen los datos generales de los expedientes
clinicos utilizados, donde se marcara con “x” el sexo, afio de nacimiento o de
diagnéstico, la condicion de egreso y si la causa de muerte es directa o indirecta de
haber fallecido el paciente, se debera escribir tanto la edad como la procedencia en

la casilla correspondiente.

e Seccion ll: En esta seccion se describe el tipo de malformacién mayor descrita en

los expedientes clinicos en estudio, se marcara con una “x” la o las malformaciones

presentes.

e Seccion lll: En esta seccién se describe el tipo de malformacion menor descrita en
los expedientes clinicos en estudio, se marcara con una “x” la o las malformaciones

presentes.

Dentro de la seccion | se describe la condicion de egreso por lo que se marcara con
una “x” la casilla vivo o de no ser asi la casilla fallecido; de haber egresado fallecido se debe
marcar con una “X” la casilla directa si la causa de muerte fue la malformacién congénita o
indirecta si fue otra causa no asociada a dicha malformacion. Cada una de estas variables
tiene un cédigo especifico para facilitar el ingreso de datos y posteriormente crear una base
de datos en Microsoft Office Excel 2010. EIl instrumento de recoleccién de datos se

encuentra en el anexo 11.1

4.7 Procesamiento y analisis de datos

4.7.1 Procesamiento de datos

Tras obtener los datos de los expedientes clinicos de los hospitales de referencia
de la ciudad de Guatemala de enero del 2012 a diciembre del 2016, a través del instrumento
de recoleccién de datos, se procedera a tabular los mismos en una hoja electronica del
programa “Microsoft Excel 2010”, mediante el cual se elaborara una base de datos con la

informacion relacionada a las variables bajo estudio.
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La matriz se elabor6 con base en las variables a estudio especificadas en el cuadro
de variables, de modo que se ingresaron los datos de interés. Previo a realizar la matriz, se
asigno un coédigo a cada variable registrada, de modo que se facilité la manipulaciéon y

posterior andlisis de los datos obtenidos.

A continuacioén, se muestra tablas con la codificacion especifica de acuerdo a cada

variable utilizada.

TABLA 4.1
Lista de codigos asignados a variables de estudio.
Variable Caodigo Categoria Caodigo
Sexo SEXO Femenino 0
Masculino 1
2012 0
) 2013 1
e | A0 z
2015 3
2016 4
Etnia ETN Ladino 0
Indigena 1
Guatemala 0
Petén 1
Huehuetenango 2
Quiché 3
Alta Verapaz 4
Izabal 5
San Marcos 6
Quetzaltenango 7
Procedencia PROC Totonicapan 8
Solola 9
Chimaltenango 10
Sacatepéquez 11
Baja Verapaz 12
El Progreso 13
Jalapa 14
Zacapa 15
Chiguimula 16
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Retalhuleu 17
Suchitepequez 18
Escuintla 19
Santa Rosa 20
Jutiapa 21
Vivo 0
Condicién EGR
de egreso
Muerto 1
Directa 0
Causa de CM
muerte
Indirecta 1
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TABLA 4.2
Lista de codigos asignados a las variables de malformaciones congénitas.

Anencefalia 0
Encefalocéle 1
Malformaciones
congénitas del . .
sistema MSNC Microcefalia 2
nervioso (q00-
q09)
Hidrocefélia congénita 3
Espina bifida 4
Tronco arterioso comun 0
Malformaciones
congénitas del
sistema MCIR Transposicion de los grandes vasos (derecho e 1
circulatorio izquierdo)
(920-928)
Comunicacion interventricular 2
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Tetralogia de fallot

Malformaciones
del tracto

Atresia de esofago con o sin fistula

Estendsis hipertréfica del piloro

digestivo (q39- MDIG
045)
Atresia o estenosis intestinal
Ano imperforado
Luxacion congénita de la cadera
Malformaciones
y deformidades Craneosinostosis
congénitas del MOM
sistema
osteomuscular
(q65-979)

Onfalocele

Gastrosquisis
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Hernia diafragméatica 4
Reduccién congénita de cadera 5
Pie equino varo 6
Escolidsis congénita 7
Pie plano congenito 8
Polidactilia 9
Sindactilia 10
Catarata congénita 0
Malformaciones
congénitas de
0jos, cara'y MOCC ] )
cuello (q10- Microftalmia 1
q18)
Microtia 2
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Seno y quiste preauricular

Epicanto

Puente nasal plano

Malformaciones
de labios, boca

Fisura del paladar

Labio leporino

Fisura del paladar con labio leporino

y paladar (g35- MLBP
038)
Anquiloglosia
Macroglosia
Testiculos no descendidos
Malformaciones
de los organos MGEN

genitales (g50-
056)

Genitales ambiguos
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4.7.2 Andlisis de datos

Se analizaron los datos recolectados de los expedientes clinicos de los hospitales
de referencia de la ciudad de Guatemala, ya ordenados y organizados en la matriz de datos
para esto se utilizaron tablas de analisis bivariadas con el fin de obtener frecuencias y
porcentajes con base al total de malformaciones congénitas identificadas, disponibles en la

seccion de anexos.

Posteriormente a ser establecida la frecuencia de cada una de las malformaciones
congénitas, se procedié a expresar y analizar los resultados por medio de frecuencia
absoluta y relativa, de esta forma se identificd cual es el tipo de malformacién congénita
gue 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 gréficas de barras para comparar la prevalencia de las malformaciones
congénitas segun datos generales, causa de muerte, etc. descrito en los expedientes

clinicos revisados.

4.8 Alcances y limites de la investigacion

4.8.1 Obstaculos (riesgos y dificultades)

La recoleccion de datos obtenidos para el trabajo de investigacion se vio limitada
debido a que algunos pacientes nacidos en las instituciones que presentaron
malformaciones congénitas no fueron inscritos en las instituciones, por lo que no contaban
con expedientes clinicos en dichas unidades, algunos expedientes se encontraban
deteriorados o fuera del alcance del personal de archivo. En el departamento de estadistica
del hospital de Gineco-obstetricia del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social no se
contaba con una base de datos de pacientes con las variables requeridas debido a que el
software del &rea de estadistica lleva cuatro afios sin ser actualizado, motivo por el cual no
se obtuvo el 100% de los datos requeridos de dicha institucion. Asi como también el ingreso
inadecuado de diagndsticos en el software de recoleccién de datos de las distintas unidades

genera sesgo en el analisis de los mismos.
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4.8.2 Alcances

Mediante la identificacién de la prevalencia de malformaciones congénitas en los
hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala, se pretende actualizar la informacién
estadistica sobre estas anomalias, de modo que se puedan establecer los tipos de estas
mas frecuentes e implementar asi refuerzos a las politicas de salud enfocadas a la
prevencion, control y mejor manejo del problema, disminuyendo asi la morbimortalidad que
se presenten este tipo de defectos congénitos a nivel nacional, asi como también empezar
el estudio a nivel nacional para establecer una linea de base confiable de estas anomalias

en el pais.

4.9 Aspectos éticos de la investigacion

4.9.1 Principios éticos generales

La informacion ingresada en la base de datos se obtuvo de expedientes clinicos de
pacientes que presenten malformaciones congénitas de enero del 2012 a diciembre del
2016, brindada por los hospitales de referencia a estudio, dichos datos se utilizaron
Unicamente como referencia, la informacion personal de los pacientes se mantuvo
confidencial por lo que no representd invasion o riesgo a la privacidad de los sujetos

descritos.

4.9.2 Categoria de riesgo

Este trabajo de graduacion, en cuanto a categoria de riesgo es categoria | (sin
riesgo), ya que la técnica que se utilizé es observacional y por ende no se tuvo ninguna
intervencion con la poblacién en estudio, debido a que la informacién con la que se trabajo

se encuentro en la base de datos proporcionada por los expedientes clinicos.

87



88



5. RESULTADOS

Para la recoleccion de la siguiente informacién se revisaron bases de datos
estadisticos de los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala, las cuales tienen
registrados a todos los pacientes menores de un afio que fueron atendidos, tanto
nacimientos, consultas y referencias a dichas instituciones, se filtraron aquellos que
presentan o presentaron malformaciones congénitas durante el periodo de tiempo de enero
del 2012 a diciembre del 2016 y posteriormente se revisaron los expedientes clinicos, con
el fin de documentar cada una de las variables en estudio y posteriormente poder realizar
una base de datos con dicha informacion y asi dar respuesta a las preguntas de

investigacion y cumplir con los objetivos del presente estudio.
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Tabla 5.1

Datos generales segun sexo, edad, etnia y procedencia de los pacientes en los hospitales
de referencia de la ciudad de Guatemala de enero del 2012 a diciembre del 2016.

n= (1810)
HGSJDD HR IG6 1G13 Total
Sexo f (%) f (%) f (%) f (%) f (%)
Masculino 511 (51.1) | 242 (41.15) | 33 (50.7) | 73 (43.49) | 859 (47.45)
Femenino 489 (48.9) 346 (58.8) 32 (49.2) 84 (53.50) | 951 (52.54)
Edad
X (£DE)
+
(edad en dias) 4 £DE 1+DE 5+DF *SD 3+DFE
0 — 29 dias 758 (60.35) | 454 (36.14) | 44 (2.43) 1256 (69.39)
1 -3 meses 118 (57.56) | 73 (35.60) | 14 (6.82) 205 (11.32)
4 — 6 meses 42 (84) 6 (12) 2 4) . 50 (2.76)
7 — 9 meses 21 (77.77) | 2 (7.40) | 4 (14.81) SD 27 (1.49)
10 — 12 meses 12 (80) 2 (13.33) | 1 (3.70) 15 (0.8)
Etnia
Indigena 500 (62.42) | 297 (37.07) | 4 (0.49) | - - 801 (44.25)
Ladino 488 (58.23) | 289 (34.48) | 61 (7.27) - - 838 (46.29)
SD* 12 (7.01) |2 (1.16) | - - 157 (91.81) | 171 (9.44)
Procedencia
Guatemala 281 (45.29) | 311 (49.60) | 35 (5.58) 627 (34.64)
Alta Verapaz 139 (84.04) | 17 (10.42) | 7 (4.29) 163 (9.0)
Chimaltenango 40 (52.63) | 36 (47.36) | O - 76 (4.19)
Quiché 48 (60.75) | 31 (39.24) | O - 79 (4.36)
Petén 49 (69.01) | 17 (23.94) | 5 (7.04) 71 (3.92)
Chiquimula 55 (83.33) | 10 (15.15) | 1 (1.51) *SD 66 (3.64)
San Marcos 38 (67.85) | 18 (32.14) | 0 - 56 (3.09)
Sacatepéquez 27 (58.69) | 19 (41.30) | O - 46 (2.54)
Escuintla 30 (58.82) | 21 (41.17) | 0 - 51 (2.81)
Suchitepéquez 27 (69.23) | 12 (30.76) | O - 39 (2.15)
Otros 266 (70.18) | 96 (25.32) | 17 (4.48) 379 (20.93)

*SD= Sin datos.

HGSJDD= Hospital General San Juan de Dios

HR= Hospital Roosevelt

IG6= Instituto Guatemalteco de Seguridad Social zona 6
IG13=Instituto Guatemalteco de Seguridad Social zona 13
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Grafica 5.1
Malformaciones congénitas mas frecuentes segun grupo de edad en hospitales de referencia de enero 2012 a diciembre de 2016.
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Fuente: Tabla 11.1 de anexos.
*CIV: Comunicacion interventricular.

Interpretacidon: Malformaciones congénitas mas frecuentes respecto al 100% de cada rango de edad.



Tabla 5.2
Malformaciones congénitas mayores y menores mas frecuentes en pacientes

menores de un afio segln los expedientes clinicos revisados de enero de 2012 a
diciembre de 2016.

Malformaciones congénitas mayores f (%)
Espina bifida 579 (31.55)
Hidrocefalia congénita 406 (22.12)
Ano imperforado 197 (10.73)
Atresia intestinal 111 (6.04)
Estenosis hipertrofica del piloro 83 (4.52)
Atresia de eso6fago 81 (4.41)
Encefalocele 80 (4.35)
Gastrosquisis 80 (4.35)

Malformaciones congénitas menores f (%)
Pie equino varo 148 (45.39)
Testiculo no descendido 25 (7.66)
Polidactilia 22 (6.74)
Anquiloglosia 22 (6.74)
Fisura del paladar con labio hendido 20 (6.13)
Labio hendido 18 (5.52)
Sindactilia 14 (4.29)
Genitales ambiguos 13 (3.98)
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Gréafica 5.2

Prevalencia de malformaciones congénitas en hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala segln departamentos de
procedencia mas frecuentes durante enero del 2012 a diciembre del 2016.
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Tabla 5.3
Condicion de egreso de los pacientes menores de un afio con malformaciones congénitas
en los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala de enero del 2012 a diciembre

del 2016.
Condicién de Egreso
Malformacién congénita Muerto
Vivo Causa directa L
Causa indirecta *SD
f (%) f (%) f (%) f (%)
Espina bifida 574 (38.06) 64 (21.19) 11 (3.65) -
Gastrosquisis 79 (5.23) 26 (8.6) 8 (2.66) -
. . 6 (2) -
Atresia o estenosis 105 (6.96) 21 (6.95)
intestinal
L 6 (2) -
Comunicacion 38 (2.51) 7 (2.31)
interventricular
Fisura del paladar con 1(0.33) -
labio leporino 20 (1.32) 3(0.99)
Otros 692 (45.88) 84 (27.81) 32 (10.59) -
Subtotal 205 (67.88) 55 (18.21) (1‘;29)
Total 1508 (83%) 302 (16.68%)

*SD= Sin datos

Interpretacion: La mayoria de pacientes ingresados por malformaciones congénitas egresa vivo del
hospital de referencia al cual ingresé (83%); sin embargo del porcentaje de pacientes que mueren,
mas del 60% mueren por causa directa.
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Proporcion de malformaciones congénitas en pacientes menores de un afio segun
hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala durante enero del 2012 a diciembre

del 2016
Hospital Total pacientes | Total casos Porcentaje
HGSJDD 16,647 1,000 6
HR 18,095 588 3.25
IGSSZ6 9,744 65 0.66
IGSSZ13 11,126 157 1.41
Total 55,612 1,810 3.25
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6. DISCUSION

Las malformaciones congénitas son en muchos paises causa importante de
mortalidad infantil, enfermedad crénica y discapacidad. Es por ello que es importante
estudiar este tipo de enfermedades asociadas especialmente a factores genéticos, sobre

todo en la morbilidad y mortalidad en la edad pediatrica de los pacientes que las presentan.

En la presente investigacion se encontré que durante el periodo de enero 2012 a
diciembre de 2016, el total de pacientes atendidos en los hospitales de referencia de la
ciudad de Guatemala con alguna malformacién congénita fue de 1810 pacientes, de los
cuales el 52.54% son del sexo femenino. Esta cifra comparada con estudios anteriores,
demuestra que el sexo méas afectado ha variado con el tiempo, ya que, en estudios
nacionales previos, de los afios 2002 y 2013, describen que el sexo masculino se encuentra
mas estrechamente relacionado con las malformaciones congénitas.® Esto podria ser
consecuencia a que segun datos proporcionados por el registro nacional de personas
(RENAP) para diciembre del afio 2015, la poblacion superaba los 17 millones 154 mil 812
personas en Guatemala, de los cuales 8 millones 378 mil 742 son hombres (48.84%) y 8
millones 776 mil 70 son mujeres (51.15%), lo que detalla una diferencia de 397 mil personas
mas de sexo femenino, representando el 2.31% del total de la poblacién,® dato que se

encuentra intimamente relacionado con el resultado obtenido en este estudio.

Del total de pacientes atendidos en los diferentes hospitales de referencia de la
capital que llenaron los criterios de inclusion para ser tomados en cuenta en esta
investigacion, se puede observar que la mayor poblacién encontrada fue de pacientes de 0
a 29 dias. En esta seccién es importante mencionar que las malformaciones congénitas,
representan la segunda causa de muerte en los pacientes menores de 28 dias y en menores
de cinco afios del continente americano; ya que segun datos del American College of
Obstetricians and Gynecologists, se afirma que tres de cada 100 bebés nacidos en Estados
Unidos de América presentan algun tipo de anomalia congénita importante, y a quienes se
realiza el diagndstico en los primeros dias de vida.® Afiadido a esta informacién, el Ministerio
de Salud Publica y Asistencia Social en el afio 2012 present6 en la memoria de estadisticas
vitales y vigilancia epidemiolégica de la republica de Guatemala, que las malformaciones
congénitas y deformidades, representaron la décima causa directa de mortalidad en
pacientes menores de un afio, determinando que el grupo de pacientes en rango de edad

de 0 a 29 dias representaba mas del 50% de la mortalidad por esta causa.? Como se
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observa en este estudio, el 69.39% de la poblacion total son pacientes de 0 a 29 dias tanto
en el Hospital San Juan de Dios y Roosevelt, sin embargo en el Instituto Guatemalteco de
Seguridad Social el rango de edad con mayor prevalencia de malformaciones fue de 7 a 9
meses. Es importante destacar que el diagndstico se realiza con mayor frecuencia a esta
edad, determinando que los primeros dias son de vital importancia, ya que la mayoria de
pacientes van a presentar un funcionamiento anormal de 6rganos vitales, por lo que

ameritan cuidados criticos en edad neonatal y lactante para continuar con su supervivencia.

Se identificé que del total de casos que presentaron malformaciones congénitas, el
46.29% pertenece a la etnia ladina. A pesar de que la etnia ladina corresponde al mayor
porcentaje obtenido, se observa que tanto en el Hospital General San Juan de Dios
(HGSJDD) como en Hospital Roosevelt (HR), la etnia indigena es la que predomina en
comparacion al Instituto Guatemalteco de Seguridad Social (IGSS), quienes reciben
Unicamente al 0.49%. Esto puede deberse a que la poblaciéon que reciben los hospitales
nacionales de la ciudad, provienen en su mayoria de areas rurales, no son afiliados ni
beneficiarios del IGSS y son captados en las distintas comunidades por los lideres de salud,
quienes los refieren a puestos y/o centros de salud del MSPAS, y posteriormente son
referidos a los hospitales nacionales de referencia de la ciudad, en donde reciben una
atencion mas completa de acuerdo a su condicion y el tratamiento que ésta amerita. En
contraste con esta informacién, se determind que la procedencia de los pacientes
detectados con malformaciones congénitas en los hospitales de referencia de la ciudad,
después del departamento de Guatemala (34.64%), fue Alta Verapaz con un 9%.
Nuevamente se observa que segun la tabla 5.1 de la seccién de resultados, tanto el
HGSJDD como el HR, reciben un mayor porcentaje de pacientes procedentes de los
departamentos que de la ciudad en comparacion a los atendidos en el IGSS, exceptuando
IGSS zona 13, pues no se obtuvieron datos de procedencia, edad, sexo ni causa de muerte

de los pacientes atendidos en este hospital.

En la clasificacion de la prevalencia de malformaciones congénitas segun edad,
sexo y etnia, se determind que, tanto en la etnia indigena como ladina, espina bifida es la
gue se encuentra con mayor frecuencia sobre todo en el sexo femenino y en edad neonatal,
es decir de 0 a 29 dias. Esto puede deberse a un deficiente control prenatal y
suplementacion con &cido félico previo a la concepcién y durante los primeros tres meses
de embarazo dando como resultado este tipo de malformacion congénita. Los datos

anteriores concuerdan con estudios realizados anteriormente en donde los defectos del
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tubo neural representan el mayor porcentaje asociado a que en el pais existe
predominantemente la etnia indigena y ladina.? Otras malformaciones que se encuentran
asociadas a la etnia y sexo en este estudio son hidrocefalia congénita, ano imperforado y

atresia intestinal.

La malformacién congénita mayor encontrada segun hospital corresponde a espina
bifida en el HGSJDD, comunicacion interventricular en el IGSS zona 6 e hidrocefalia
congénita para Hospital Roosevelt e IGSS zona 13. Se determind que el hospital que
presenta el mayor nimero de casos fue el HGSJDD con 6% de la poblacion total estudiada.
Al identificarse espina bifida con una mayor prevalencia, se confirma que continda siendo
la anomalia congénita con mayor frecuencia en el pais como consecuencia de la pobreza,
mala alimentacion, deficiente cobertura materno-infantil, poca suplementaciéon con acido
félico previo y durante la concepcion. Por otro lado, al observarse la prevalencia de
malformaciones congénitas mayores como hidrocefalia, comunicacion interventricular,
seguido de ano imperforado, anencefalia, atresia intestinal, estenosis hipertrofica del piloro
en los hospitales estudiados, se determina que existe un diagndstico certero y oportuno en
la mayoria de casos por parte del personal médico especializado en las distintas areas de
los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala, lo cual contribuye a disminuir la

mortalidad infantil por causa de malformaciones congénitas en el pais.

La principal malformacién congénita menor encontrada tanto en el HGSJDD como
HR fue pie equino varo. Por otro lado, en el IGSS zona 6 se determina al puente nasal plano
y labio hendido como las malformaciones congénitas menores que se detectan con mayor
frecuencia. Otras malformaciones congénitas menores que se encontraron en el estudio
fueron: testiculo no descendido, polidactilia, anquiloglosia, sindactilia, fisura del paladar

hendido asociado a labio hendido.

Como se observa en la gréfica 5.2 de la seccion de resultados, la malformacion
congénita con mayor prevalencia en el departamento de Guatemala, es la hidrocefalia
congénita. En comparacién con otros departamentos del pais, como por ejemplo Alta
Verapaz, en donde la malformacion congénita que mayor prevalencia presenta, es espina
bifida. En relaciébn a estudios previos nacionales, se determina que la malformacién
congénita con mayor prevalencia a nivel nacional son las malformaciones del tubo neural,
8 por lo que los datos de esta investigacion continian confirmando estos hallazgos, ya que

se encuentra una mayor prevalencia de espina bifida en la mayoria de pacientes
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procedentes de los distintos departamentos del pais. Como se sabe, las malformaciones
congénitas se han convertido en un tema trascendental para la sociedad guatemalteca, ya
gue existe un alto indice de mujeres embarazadas que no reciben un control prenatal
adecuado, de modo que disminuye la deteccion de anomalias sobre todo en los
departamentos de Guatemala, asi como también en la suplementacion de minerales y
vitaminas esenciales como el acido folico, siendo estas acciones fundamentales para la
prevencion de dichas anomalias por medio de la prevencion, diagnéstico oportuno y por

ende prevenir la mortalidad neonatal por esta causa.

Del total de 1810 casos encontrados de pacientes con malformaciones durante el
periodo de enero 2012 a diciembre 2016 en los hospitales de referencia de la capital, se
encontr6 que 302 (16.6%) pacientes fallecieron, y de éstos 205 fallecieron directamente por
algun tipo de malformacion congénita. Segun datos epidemiolégicos del MSPAS, en el
informe final ENSMI 2014-2015, se reporta que las malformaciones congénitas como
causas de muerte en menores de 1 afio Unicamente en el afio 2015 registraron 1,065
muertes de un total de 8,202 (13%), por lo que al comparar la cifra obtenida en esta
investigacion con los UGltimos reportes nacionales registrados, 2 representa un porcentaje
menor de defunciones por malformaciones congénitas durante los 5 afios estudiados en
esta investigacion. Al obtenerse una cifra menor de la esperada, podrian mencionarse
varios factores para sospechar del subregistro de estos datos, como por ejemplo, al nacer
los pacientes, éstos no son inscritos en los hospitales y por ende no cuentan con expediente
clinico, diagnostico adecuado, ni seguimiento de las patologias presentadas, asi como
también el registro inadecuado de los diagndsticos en el sistema de recoleccion de datos
estadisticos de cada hospital de referencia nacional de la ciudad de Guatemala,
perdiéndose esta informacion. Asi mismo, muchos de estos pacientes son referidos de los
distintos departamentos, por lo que al ser referidos a hospitales de la ciudad, no logran
transportarse por falta de recursos, o por no continuar el seguimiento a una larga distancia

de la aldea donde residen.

Del total de pacientes fallecidos en los hospitales de referencia de la ciudad de
Guatemala que presentaron algun tipo de malformacién congénita, la mayoria fallecié por
causa directa, colocando a los pacientes con espina bifida en primer lugar, seguido de
gastrosquisis. A diferencia de estudios previos nacionales, en donde se concluy6 que las
malformaciones congénitas que mayor mortalidad causan son anomalias gastrointestinales

y cardiacas respectivamente,® este estudio identifica que la malformaciéon congénita como
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causa directa de fallecimiento corresponde principalmente a espina bifida e hidrocefalia
congénita. Esto probablemente se deba a complicaciones quirlrgicas de los pacientes
ingresados por este diagnostico al momento de la correccidon de la malformacién como al

diagnostico tardio de las mismas.

Dentro de la prevalencia de malformaciones congénitas en hospitales de referencia
de la ciudad de Guatemala segun el periodo de tiempo estudiado enero 2012 a diciembre
2016, se determin6 que en el aflo 2012 fue en donde se presentd la mayor frecuencia de
malformaciones congénitas con un porcentaje de 4.19% del total de casos. En el afio 2013
la prevalencia se redujo, sin embargo en el afio 2014 aumentd nuevamente. En el 2015 la
prevalencia redujo, y por ultimo en el afio 2016 nuevamente aumenté a 3.19%. Al analizar
estas cifras, se puede determinar que existe una gran fluctuacion en los datos de
malformaciones congénitas en el pais, especialmente en los hospitales de referencia de la
ciudad. Sin embargo, es importante mencionar que estos cambios estan determinados por
factores emergentes como lo son viremias, por lo cual cabe recordar el aparecimiento del
virus Zika en noviembre del afio 2015, lo que concuerda y puede relacionarse con el
aumento de la prevalencia de malformaciones congénitas en el afio 2016, posterior al
registro de este dato epidemioldgico. A pesar de los esfuerzos del Ministerio de Salud
Publica y Asistencia Social por promover un adecuado control prenatal a través de la
suplementacion de vitaminas y minerales esenciales previo y durante el embarazo, como
el oportuno diagnéstico para la supervivencia de los pacientes, los datos obtenidos en este
estudio de los pacientes menores de un afio atendidos/nacidos en los distintos hospitales
de referencia de la ciudad, determinan que aun no se ha controlado la prevalencia de las
malformaciones congénitas, sobre todo de espina bifida a lo largo del tiempo, aunque ha
disminuido durante el mismo, probablemente por la mayor cobertura en control prenatal y
los avances tecnolégicos dentro de los hospitales como el adecuado diagndstico temprano

y oportuno por parte del personal médico especializado dentro de los mismos.

Este estudio marca una pauta sobre la importancia de identificar y sobre todo
prevenir las malformaciones congénitas en el pais; ayuda a evidenciar y 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 asi los planes de
prevencion de este tipo de malformaciones como el diagnostico oportuno de las mismas

para disminuir asi la mortalidad.
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Por medio del mismo, se buscé crear una linea basal para continuar con la vigilancia
epidemioldgica de malformaciones congénitas en nuestro pais y comenzar asi el registro
de las mismas. A lo largo de la realizacién de este estudio, cada uno de los investigadores
revis6 detalladamente los requisitos para obtener los datos de los distintos hospitales,
presentando cartas y permisos en los departamentos de registro y estadistica por parte de
los jefes de departamento y directores de hospitales. Sin embargo, se presentaron
dificultades para obtener los datos requeridos en algunos de ellos, por lo que solicité apoyo
de junta directiva, gerencia y subgerencia, para que por medio de ellos se autorizara la
obtencion de la informacién solicitada. A pesar de los esfuerzos por parte de cada
investigador, no fue posible completar la informacion requerida, por lo que en este estudio
se presentan tablas con un apartado “SD”, lo que significa que no existen datos registrados,
lo que hace necesario la implementacién de una ficha epidemiolégica para reportar
obligatoriamente este problema de salud en todas las instituciones de salud del pais, tanto

del sector publico, como del sector autbnomo y privado.
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7. CONCLUSIONES

7.1 Las malformaciones congénitas en nifios menores de un afio en los hospitales de
referencia nacional se presentaron entre los cero y veintinueve dias de vida, en el sexo
femenino, etnia ladina y con procedencia del departamento de Guatemala, siendo la

espina bifida la mas frecuente.

7.2 Las tres malformaciones congénitas mayores y menores reportadas con mas
frecuencia fueron la espina bifida, hidrocefalia congénita, ano imperforado y pie equino

varo, criptorquidia y polidactilia, respectivamente.

7.3 El departamento del pais que presenta mayor frecuencia de malformaciones congénitas

es Guatemala con el 32.9%, seguido de Alta Verapaz con el 9.81%.
7.4 Los pacientes con malformaciones congénitas reportados presentaron 3.7 muertes
directas por cada muerte indirecta y la espina bifida fue la causa mas frecuente de

mortalidad.

7.5 La proporcion de malformaciones congénitas en el periodo de estudio fue del 3.25%

entre los niflos menores de un afio ingresados en los hospitales en estudio.

7.6 El afio en que se presentdé mayor porcentaje de malformaciones congénitas fue el 2012
con 4.19%.
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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 una ficha epidemiolégica en cada hospital de
referencia, centro y puesto de salud, de modo que se pueda llevar un control mas
detallado y especifico de las malformaciones congénitas en el pais.

e Implementar la notificacion obligatoria de los casos de malformaciones congénitas
en los distintos hospitales, centros y puestos de salud del pais por parte del personal
médico y de salud que conforman dicho ministerio.

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

e Prevenir a los padres sobre la importancia de llevar un adecuado control prenatal,
lo cual permitiria el diagnéstico temprano y o6ptimo de las malformaciones
congénitas con el fin de mejorar el manejo multidisciplinario de cada paciente y
tomar las medidas terapéuticas necesarias para aquellos pacientes cuyos

diagnésticos se pudieran corregir tempranamente o prevenir.

8.2 Al Instituto Guatemalteco de Seguridad Social -IGSS-

e Que el departamento de Registro y Estadistica del Hospital de Gineco-
Obstetricia facilite el proceso de obtencién de datos a toda la poblacién que
solicite dicha informacion como referencia para futuras investigaciones,
mediante la actualizacién de los programas que ahi se utilizan.

e Realizar campafias informativas utilizando videos u otro material audiovisual
acerca de la importancia del control prenatal en las salas de espera de

consulta externa de las diferentes unidades de esta institucion.
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9. APORTES

9.1 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 y a la Facultad

de Ciencias Médicas de la Universidad de San Carlos de Guatemala.

9.2 Actualizacion de datos sobre malformaciones congénitas en los hospitales de referencia
de la ciudad de Guatemala, haciendo conciencia sobre la importancia de estas

patologias en el pais.

9.3 Este estudio forma parte de un estudio a nivel metropolitano y de Quetzaltenango para
evaluar la 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 con la

recoleccién de estos datos, ya que el pais aln no cuenta con una.
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11. ANEXOS

Tabla 11.1

Malformaciones congénitas mas frecuentes segln grupo de edad en hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala segun
expedientes clinicos revisados de enero de 2012 a diciembre de 2016.

Grupo MC1 MC2 MC3 MC4 MC5 Otras MC
de edad
0-29 dias Espina hidrocefalia Ano imperforado Pie equino varo Atresia intestinal
n= 1552 bifida
511 230 (14.81%) 159 (10.24%) 102 (6.57%) 89 (5.73%) 461
(32.92%) (29.7%)
1-3 meses Hidrocefalia | Estenosis del Espina bifida Comunicacion Polidactilia
n=80 piloro interventricular
27 (33.75%) | 12 (15%) 6 (7.5%) 5 (6.25%) 3 (3.75%) 27
(33.7%)
4-6 meses Hidrocefalia | Espina bifida Pie equino varo Luxacién de cadera Craneosinostosis
n=60 22 (36.66%) | 12 (20%) 6 (10%) 4 (6.66%) 3 (5%) 13
(21.6%)
7-9 meses Hidrocefalia | Pie equino varo | Anquiloglosia Criptorquidia Luxacién de cadera
n=32 6(18.75%) | 4(12.5%) 3(9.37%) 2 (6.25%) 2 (6.25%) 15
(46.8%)
10-12 meses Pie equino | Hidrocefalia Craneosinostosis Polidactilia Labio leporino
n=15 varo
4(26.66%) | 3(20%) 2 (13.33%) 1(6.66%) 1(6.66%) 4 (26.6%)




Tabla 11.2
Prevalencia de malformaciones congénitas segun sexo y etnia de los pacientes menores de un afio en los hospitales centinela segun los
expedientes clinicos revisados de enero del 2012 a diciembre del 2016

0cT

Espina bifida Hidrocefalia Ano imperforado Pie equino varo Gastrosquisis
Ladino | Femenino | 149 (30.40%) 99 (20.20%) 31 (6.32%) 28 (5.71%) 25 (5.10%)
R Espina bifida Hidrocefalia Ano imperforado Pie equino varo Estenosis hipertrofia del piloro
Masculino | 121 (22.96%) 83 (15.74%) 48 (9.10%) 45 (8.53%) 39 (7.40%)
— Espina bifida Hidrocefalia Pie equino varo Ano imperforado Atresia intestinal
Indigena | Femenino | 148 (33.63%) 79 (17.95%) 34 (7.72%) 33 (7.5%) 30 (6.81%)
R Espina bifida Hidrocefalia Ano imperforado Pie equino varo Estenosis hipertréfica del piloro
Masculino | 151 (28.33%) 104 (19.51%) 57 (10.69%) 39 (7.31%) 26 (4.87%)
— Hidrocefalia Ano imperforado Atresia intestinal Hidrocefalia Encefalocele
SD Femenino | 20 (24.39%) 12 (14.63%) 10 (12.19%) 8 (9.75%) 6 (7.31%)
ne e Hidrocefalia Ano imperforado Encefalocele Labio leporino Espina bifida
I\N/Iasécoulino 21 (23.33%) 16 (17.77%) 9 (10%) 8 (8.88%) 6 (6.67%)




Gréfica 11.1
Prevalencia de malformaciones congénitas segun sexo y etnia ladina de los pacientes
menores de un afio en los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala de enero
del 2012 a diciembre del 2016
N = 1810

LADINO

B femenino masculino

Porcentaje
I 33.63%
28.33%
N 17.95%
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ESPINA BIFIDA HIDROCEFALIA ANO PIE EQUINO ATRESIA ESTENOSIS
IMPERFORADO VARO INTESTINAL HIPERTROFICA
DEL PILORO

Malformacidn congénita

Fuente: Tabla 11.2 de anexos
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Gréfica 11.2
Prevalencia de malformaciones congénitas segun sexo y etnia indigena de los pacientes
menores de un afio en los hospitales de referencia de la ciudad de Guatemala de enero
del 2012 a diciembre del 2016.
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Tabla 11.3

Malformaciones congénitas mas frecuentes en hospitales de referencia segun departamentos de procedencia durante enero del

2012 a diciembre del 2016.

Hidrocefalia Espina bifida Ano imperforado Pie equino varo Estenosis Otras mc
hipertrofica del piloro
Guatemala
N=711 111 (15.61%) | 91 (12.79%) | 77 (10.82%) | 58 (8.1%) 50 (7.03%) 324
(45.5%)
Alta Verapaz Espina bifida Hidrocefalia Pie equino varo Atresia esofagica Atresia intestinal
n=212 105 (74.5%) | 40 (18.86%) | 20 (9.43%) | 7 (3.3%) 7 (3.3%) | 33 (15.5%)
Chimaltenango Espina bifida Hidrocefalia Ano imperforado Pie equino varo Encefalocele
n=88 30 (34.09%) | 13 (14.77%) | 12 (13.63%) | 5 (5.68%) |4 (4.54%) 24 (27.2%)
Quiche Espina bifida Hidrocefalia Ano imperforado Encefalocele Atresia esoféagica
n=96 39 (40.62%) | 23 (23.95%) |9 (9.37%) | 7 (7.29%) 5 (5.20%) 13 (13.5%)
Peten Espina bifida Hidrocefalia Ano imperforado Atresia esofagica Gastrosquisis
n=87 30 (34.48%) 20 (22.98%) |7 (8.04%) | 5 (5.74%) 5 (5.74%) 20 (22.9%)
Chiquimula Espina bifida Hidrocefalia Atresia intestinal Pie equino varo Ano imperforado
n=87 30 (34.48%) | 16 (18.39%) |7 (8.04%) | 7 (8.04%) 5 (5.74%) 42 (48.2%)
San marcos Espina bifida Hidrocefalia Ano imperforado Encefalocele Atresia intestinal
n=75 26 (34.66%) | 23 (30.66%) | 7 (9.33%) |5 (6.66%) 4 (5.33%) 10 (13.3%)
Sacatepéquez Espina bifida Hidrocefalia Pie equino varo Atresia intestinal Ano imperforado
n=56 21 (37.5%) 12 (21.42%) |5 (8.92%) | 4 (7.14%) 3 (5.35%) 11 (19.6%)
Escuintla Espina bifida Hidrocefalia Pie equino varo Ano imperforado Atresia intestinal
n=64 21 (32.81%) | 14 (17.18%) | 6 (9.37%) |5 (7.81%) 4 (6.25%) 14 (21.8%)
Suchitepéquez Espina bifida Hidrocefalia Pie equino varo Atresia intestinal Atresia esofagica
n=49 20 (40.81%) | 11 (22.41%) 4 (8.16%) | 3 (6.12%) 3 (6.12%) 8 (16.3%)
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Tabla 11.4

Malformaciones congénitas mayores mas frecuentes en pacientes menores de un afio segin los expedientes clinicos revisados de
enero de 2012 a diciembre de 2016.

Hospitales Malformaciones mayores
1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
Ano Atresia Atresia Luxacién congénita de
HGSJDD | Espina bifida | Hidrocefalia | imperforado | Encefalocele intestinal Est. Hip. Pil* | Gastrosquisis esofagica cadera Hernia diafragmatica
n=1104
f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%)
496  (44.9) | 251 (22.7) |74 (6.7) 52  (4.7) 44 (3.9) 39 (35) |38 (3.4) 27 (2.4) |19 1.7) 16 (1.4)
Ano Atresia Atresia Hernia
Hidrocefalia | imperforado | Espina bifida Intestinal esofagica Est. Hip pil* | Gastrosquisis | diafragmatica Tetralogia de Fallot Encefalocele
HR
n=531 f (%) F (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%)
108 (20.3) |93 (17.5) |65 (12.2) |54 (10.1) |47 (8.8) 41 (7.7) |36 (6.7) 15 (2.8 |14 (2.6) 13 (2.4)
Ano Atresia Tetralogia de Luxacién congénita
CIv Espina bifida | Hidrocefalia | Microcefalia | imperforado esofégica Fallot Anencefalia Est. Hip. Pil* de cadera
I1G6
n=69 f (%) F (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%)
18 (26) 11  (15.9) 9 (13) 6 (8.69) 6 (8.69) 4 (5.79) |4 (5.79) 3 (4.34) |3 (4.34) 2 (2.89)
Ano Atresia Microcefalia Espina Hernia
Hidrocefalia | imperforado | Encefalocele Intestinal bifida diafragmética Anencefalia Gastrosquisis Atresia esofagica
IG13
n=131 f (%) F (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%)
38 (29) 24 (18.32) |15 (11.4) 12 (9.16) 10 (7.63) 7 (5.34) | 6 (4.58) 6 (4.58) |5 (3.81) 3 (2.29)

*Est. Hip. Pil: Estenosis hipertréfica del piloro




Gréfica 11.3
Malformaciones congénitas mayores mas frecuentes en Hospital General San
Juan de Dios en pacientes menores de un afio segun los expedientes clinicos revisados
de enero del 2012 a diciembre del 2016.

Hernia diafragmatica ™ 1.44
Luxacion congenita de cadera ™ 1.72
Atresia esofagica ™1 2.44
Gastrosquisis ™™ 3,44
Estenosis hipertrofica del piloro == 3.53
Atresia intestinal ™ 3,98
Encefalocele ™™™ 4,71
Ano imperforado =™ 5.7
Hidrocefalia 122.73
Espina bifida 144.92
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Fuente: Tabla 11.4 de anexos

Gréafica 11.4
Malformaciones congénitas mayores mas frecuentes en Hospital Roosevelt en

pacientes menores de un afio segun los expedientes clinicos revisados de enero del 2012
a diciembre del 2016.

Encefalocele M 2.44
Tetralogia de Fallot [ 2.63
Hernia diafragmatica [ 2.82
Gastrosquisis [ 6.77
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Espina bifida [ 12.24
Ano imperforado | ]117.51
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Fuente: Tabla 11.4 de anexos
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Gréfica 11.5
Malformaciones congénitas mayores mas frecuentes en Hospital General Doctor
Juan José Arévalo Bermejo del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social en pacientes
menores de un afio de enero del 2012 a diciembre del 2016.

Luxacion congenita de cadera I 2.89
Estenosis hipertrofica del piloro I 4.34
Anencefalia T 4.34
Tetralogia de Fallot T 579
Atresia esofigica I 5.79
Ano imperforado IT————— 8.69

Malformaciones congénitas mayores

Microcefalia | ] 8.69
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Espina bifida I 15.94
Clv I 56,08
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Fuente: Tabla 11.4 de anexos

Gréfica 11.6
Malformaciones congénitas mayores mas frecuentes en Hospital de Gineco
Obstetricia del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social en pacientes menores de un
afo de enero del 2012 a diciembre del 2016.

Atresia esofagica T 2.29
Gastrosquisis [ 3.81
Anencefalia [ 4.58
Hernia diafragmatica [ 4.58
Espina bifida [ 5.34
Microcefalia [T 7.63

Malformaciones congénitas
mayores

Atresia Intestinal | 19.16
Encefalocele | 111.45
Ano imperforado | 118.32
Hidrocefalia | 129.07
% 0 5 10 15 20 25 30 35

Fuente: Tabla 11.4 de anexos
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Tabla 11.5
Malformaciones congénitas menores mas frecuentes en pacientes menores de un afio segun los expedientes clinicos revisados de
enero de 2012 a diciembre de 2016.

LT1

Hospital Malformaciones menores
1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
. . Fisura del . . Reduccion .
Pie equino Criptorquidia Polidactilia Anquiloglosia | paladar y labio Fisura del Gen!tales Labio leporino congénita de Seno y quiste
HGSJIDD varo leporino paladar ambiguos cadera preauricular
n=170 [¢ %) [f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) |f (%) f (%) |f (%) f (%)
110 (64.7) |14 (8.2) 13 (7.6) 13 (7.6) 7 (4.1) 3 @7 |3 1.7) 2 11y |1 (05 |1 (0.5)
. . Fisura del . Reduccion
Plevzqrgmo Sindactilia Criptorquidia Anquiloglosia | paladar y labio | Polidactilia Srﬁgzteﬂiz congénita de Fisura del paladar Epicanto
HR leporino 9 cadera
n=103 |f ) [f (%) f (%) f (%) f (%) f ) |f (%) f ) |f (%) f (%)
35 (33.9) |10 (9.7) 9 (8.7 9 (8.7) 8 (7.7) 6 (5.8) |5 (4.8) 4 (3.8) |4 (38) |3 (2.9)
Puente . . " . - . . Lo Seno y quiste . . Fisura del paladar . -
nasal plano Epicanto Sindactilia Polidactilia Pie equino varo Microtia preauricular Labio leporino y labio leporino Criptorquidia
IG6 n=29 | f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%) f (%)
6 (20.6) |5 (17.2) 3 (10.3) 2 (6.8) 2 (6.89) 2  (6.8) |2 (6.8) 2 6.8) |2 6.8 |1 (3.4)
. . Fisura del .
Labio Genitales . Fisura del . - Catarata . . . -
leporino ambiguos pal?éj;gr%/nlgblo paladar Criptorquidia congénita Pie equino varo Polidactilia
ey A N ) (%) %) ) k) |f %) f %) | %) [T %)
11 (45.8) |4 (16.6) 3 (125) 2 (8.3) 1 (4.1) 1 (41 |1 (4.1) 1 (4.1)




Gréfica 11.7
Malformaciones congénitas menores mas frecuentes en Hospital General San

Juan de Dios (HGSJDD) en pacientes menores de un afio de enero del 2012 a diciembre
del 2016.

Seno y quiste preauricular ] 0.58
Reduccion congenita de cadera ] 0.58
Labio leporino 01.17
Genitales ambiguos M 1.76
Fisura del paladar ™ 1.76
Fisura del paladar y labio leporino ™9 4.11
Anquiloglosia T 7.64
polidactilia T 7.64
Criptorquidea T 8.23
pie equino varo | 64.7

Malformaciones congénitas
menores

% 0 10 20 30 40 50 60 70

Fuente: Tabla 11.5 de anexos

Gréafica 11.8
Malformaciones congénitas menores mas frecuentes en Hospital Roosevelt (HR)

en pacientes menores de un afio de enero del 2012 a diciembre del 2016.

Epicanto ™ 2 91

Fisura del paladar ™ 3.08

Reduccion congenita de cadera T 3.88

Genitales ambiguos T 4.85
Polidactilia T 5.82
Fisura del paladar y labio leporino T 7 76

Anquiloglosia T g 73
Criptorquidea I 8.73
sindactilia T 9.7

pie equino varo 1 33.98

Malformaciones congénitas
menores

% O 5 10 15 20 25 30 35 40

Fuente: Tabla 11.5 de anexo
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Gréfica 11.9
Malformaciones congénitas menores mas frecuentes en Hospital General Doctor Juan

José Arévalo Bermejo del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social de pacientes
menores de un afio de enero del 2012 a diciembre del 2016.

Criptorquidea T 3.44
Fisura del paldar y labio leporino - 6.89
Labio leporino - 6.89
Seno y quiste preauricular T 6.89
Microtia TN 6.89
Pie equino varo [ 6.89
Polidactilia - 6.89
Sindactilia - 10.34
epicanto - 17.24
puente nasal plano I 2068

% 0 5 10 15 20 25

Menores

Malformaciones Congénitas

Fuente: Tabla 11.5 de anexos

Gréfica 11.10
Malformaciones congénitas menores mas frecuentes en Hospital de Gineco Obstetricia
del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social en pacientes menores de un afio de enero
del 2012 a diciembre del 2016.

Polidactilia ™ 4.16
Pie equino varo [ 4.16
Catarata congenita [ 4.16
Criptorquidea ™ 4.16
Fisura del paladar [ 533
Fisura del paldar y labio leporino [ > 5
Genitales ambiguos [ 16.66
labio leporino [———— 45.83

% 0 10 20 30 40 50

Malformaciones Congénitas
Menores

Fuente: Tabla 11.5 de anexo
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Tabla 11.6
Porcentaje de malformaciones congénitas en hospitales de referencia segun afio
durante enero del 2012 a diciembre del 2016

Afio Total Porcentaje
2012 422 4.19
2013 355 2.83
2014 374 3.43
2015 320 2.78
2016 339 3.19
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11.1 Instrumento de recoleccién de datos

&P TRICENTENARIA
UNIVERSIDAD DE SAN CARLOS DE GUATEMALA
COORDINACION DE TRABAJOS DE GRADUACION

PREVALENCIA DE MALFORMACIONES CONGENITAS EN GUATEMALA

CIENCIAS MEDICAS

Boleta No. Fecha: Hospital: Codigo:
SECCION | SECCION Il
Datos generales Malformaciones congénitas mayores
Anencefalia
Sexo . Encefalocele
M Malformaciones Mi .
- icrocefalia
congénitas del Hidrocefalia
Edad sistema nervioso congénita
2012 Espina bifida
Tronco arterioso
2013 comdn
Afio de 2014 Malformaciones Transposicion de
nacimiento congénitas del grandes vasos
sistema circulatorio (derecho e izquierdo)
2015 Comunicacion
interventricular
2016 Tetralogia de Fallot
Ladino Atresia de eséfago
Etnia con o sin fistula
Indigena Malformaciones Estenosis hipertrofica
] congénitas del del piloro
Procedencia tracto digestivo | Atresia o estenosis
_ intestinal
Vivo Ano imperforado
Condicién . Luxacion congénita
de egreso Muerto Mglf?rchaloges Y| de cadera
coenogrr:iltaz g;l Craneosinostosis
sgistema Onfalocele
Directa osteomuscular Gastrosqwss —
Causade Hernia diafragmética
muerte Indirecta
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SECCION llI

Malformaciones congénitas menores

Malformaciones y
deformidades
congénitas del

sistema
osteomuscular

Reduccién congénita de
cadera

Pie equino varo

Escoliosis congénita

Pie plano congénito

Polidactilia

Sindactilia

Malformaciones
congénitas de ojos,
caray cuello

Catarata congénita

Microftalmia

Microtia

Seno y quiste pre auricular

Epicanto

Puente nasal plano

Malformaciones de
labios, bocay
paladar

Fisura del paladar

Labio leporino

Fisura del paladar con
labio leporino

Anquiloglosia

Macroglosia

Malformaciones de
los érganos genitales

Testiculos no descendidos

Genitales ambiguos
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