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RESUMEN

OBJETIVO: Describir las anomalias congénitas detectadas en la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt durante julio-agosto del afio 2017.
POBLACION Y METODOS: Se realiz6 un estudio cuantitativo transversal
prospectivo en el que se evaluaron a 161 recién nacidos con la finalidad de
identificar anomalias congénitas. RESULTADOS: Del total de recién nacidos
evaluados, el 51% fue masculino, el 8% fue prematuro, el 16% fue bajo peso al
nacer, 2% falleci6 a causa de una anomalia congénita mayor. El 43% presentd
anomalias congénitas, de éstas, el 91% con anomalias congénitas menores. El
94% necesitd tratamiento no quirdrgico. La edad del 41% de las madres fue de 25
a 39 afos, el 86% residid en el area metropolitana, el 37% no consumié 4cido
félico, ninguna presentd consanguinidad, 1% presentdé antecedente de hijo previo
con anomalias congénitas, y el 75% consumi6 tortillas durante el embarazo.
CONCLUSIONES: Leve predominio del sexo masculino, uno de cada diez fue
prematuro; dos tuvieron bajo peso al nacer; dos de cada cien fallecen al nacimiento
por una anomalia congénita. Nueve de cada diez presentaron anomalia congénita
menor con tratamiento no quirdrgico. La edad de cinco de cada diez madres fue de
25 a 39 afos, nueve de cada diez residen en el &rea metropolitana, cuatro de cada
diez no consumieron acido félico durante el embarazo, ninguna present6 alguin
grado de consanguinidad con el padre del recién nacido, una de cada cien presento
antecedente de hijo previo con anomalia congénita y siete de cada diez consumio

tortillas durante el embarazo.

PALABRAS CLAVE: anomalia congénita, sirenomelia, onfalocele, anencefalia,

aflatoxina.
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1. INTRODUCCION

Las anomalias congénitas son alteraciones morfolégicas o funcionales, de
etiopatogenia prenatal, presentes desde el nacimiento, inclusive si el diagnéstico se
realiza posteriormente al nacimiento.! En el 2000, en la mayoria de paises de América
Latina las anomalias congénitas ocuparon el segundo lugar como causa de muerte en
menores de un afio de edad, y se estima que ocasionan entre el 2% y el 27% de la

mortalidad infantil.2

Segun datos otorgados por la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), se
calcula que cada afio 276,000 recién nacidos fallecen durante las primeras cuatro
semanas de vida en el mundo debido a anomalias congénitas para el afio 2015.% La
Organizacion Panamericana de la Salud (OPS), indican que son la segunda causa de
muerte en nifios menores de 28 dias y en menores de cinco afios en las Américas,
representando el 44% de fallecimientos en conjunto con la prematuridad, asfixia y

sepsis.*

En Colombia las estadisticas indican que de todos los recién nacidos, existe un
predominio de anomalias congénitas en el sexo masculino, contemplando
antecedentes maternos infecciosos, por lo que concluyen que algunas infecciones de
transmision vertical se encuentran estrechamente relacionadas con el aparecimiento
de alguna anomalia congénita en el recién nacido.® Durante el afio 2011 en Cuba
presentaron la segunda causa de muerte en nifios menores de un afo, la tercera entre
los nifios de uno a cuatro afios con un evidente aumento respecto a afos anteriores,
con una tasa de mortalidad del 0.7 por cada 1,000 nacidos vivos.® En Costa Rica, la
mortalidad infantil fue de 9.46 por 1,000 nacidos vivos, ocupando el segundo lugar las

anomalias congénitas para el afio 2013.7

En México se reportd que las anomalias congénitas ocuparon el segundo lugar

en mortalidad infantil con una prevalencia de 73.9 por cada 10,000 nacimientos.®

Guatemala, por su parte, cuenta con dificultades para la caracterizacién de las
anomalias congénitas, ya que no se cuenta con una linea basal representativa para
toda la nacién ni con un programa de vigilancia epidemiolégica, con una mortalidad

perinatal de 16 por cada 1,000 nacidos vivos y mortalidad neonatal de 22 por cada



1,000 nacidos vivos segun la Encuesta Nacional de Salud Materno Infantil (ENSMI)
para el 2002.° Para el 2015 reportaron una mortalidad neonatal de 17 por cada 1,000
nacidos vivos.'° La tasa de mortalidad neonatal es un indicador sensible para valorar la
calidad de atencion en salud del recién nacido en una determinada area geografica o
en un servicio, y es un indicador de impacto de los programas e intervenciones en el

area a estudio.*

Uno de los problemas mas preocupantes relacionados con las anomalias
congeénitas, es que se sabe poco sobre su etiologia y se estima que del 40 al 60% de
todos los casos, la misma es desconocida.'? Tienen un gran impacto en la salud
publica, ya que afectan aproximadamente a dos de cada 100 recién nacidos, tomando
en cuenta que en algunos casos las secuelas se vuelven tangibles de forma tardia,

llegando a afectar a un 10% de los nifios de hasta seis afios de edad.*®

En un estudio realizado en el Ecuador en donde se determiné la frecuencia de
anomalias congénitas en hospitales de dicho pais, se revela una prevalencia de 3.5%

durante el afio 2005.%*

En Guatemala durante el afio 2003 se realiz6 un estudio descriptivo en donde
se reportd una prevalencia de anomalias congénitas en comunidades rurales de 3 por
cada mil nacidos vivos, dentro de los cudales, 2.7% de los mortinatos presentd
anomalias congénitas; las anomalias congénitas mas frecuentes fueron las del tubo
neural con 65%, seguidas las de labio leporino y paladar hendido en un 20%. Desde
entonces los estudios realizados en Guatemala sobre anomalias congénitas son
escasos Y la tasa de nacimientos se encuentra en aumento por lo que es importante

conocer la magnitud del problema para el afio 2017.%°

Teniendo presente que es uno de los problemas que representaran a futuro una
dependencia a centros asistenciales de salud, inclusive de forma permanente para
algunos casos; generaran de igual manera problemas econdémicos para la familia y
también inversién para la instituciéon encargada de velar por la atencion en salud y la
poblacion en general; generara problemas psicolégicos y de autoestima tanto para
quien presenta las anomalias congénitas como para la familia que cuida de la persona
afectada, y lo que es alin mas importante, que algunas de ellas se pueden prevenir con

una adecuada educacion prenatal.



Para el gremio médico, es de suma importancia conocer los problemas de salud
mas frecuentes en su area de trabajo y, lo que es aln mas trascendental, tener la
capacidad de dar un diagndéstico y tratamiento oportuno que logre aumentar la

probabilidad de una mejor calidad de vida para las personas afectadas.

Por todo lo expuesto anteriormente, se buscOd describir las anomalias
congénitas detectadas en la Unidad de Neonatologia del Hospital Roosevelt, durante
los meses de julio y agosto ya que es uno de los hospitales de referencia nacional mas
importante del sistema de salud publica del pais, y el cual maneja un nimero de
pacientes bastante extenso, sin importar la especialidad. Para poder llevar a cabo esta
investigacion se establecieron como objetivos especificos el caracterizar a todos los
recién nacidos de la Unidad de Neonatologia segun el sexo, edad gestacional, peso al
nacer y tipo de desenlace al nacer (vivo/muerto); estimar la proporcion de recién
nacidos con anomalias congénita; describir el tipo de anomalia congénita mas
frecuente y el tratamiento (quirdrgico/no quirdrgico) de estos recién nacidos; y
finalmente, caracterizar a las madres de todos los recién nacidos evaluados segun
grupo etario, residencia, consumo de &cido félico antes del segundo trimestre de
embarazo, consanguinidad con el padre, antecedentes de hijos con anomalias
congénitas y consumo de tortillas. Por lo que se realizd un estudio cuantitativo
transversal prospectivo en el que se evaluaron a 161 recién nacidos para identificar

anomalias congénitas, tanto mayores como menores.






2. OBJETIVOS

2.1 Objetivo general
Describir las anomalias congénitas detectadas en la Unidad de Neonatologia del

Hospital Roosevelt durante los meses de julio a agosto del afio 2017.

2.2 Objetivos especificos

2.2.1Caracterizar a todos los recién nacidos de la Unidad de Neonatologia del
Hospital Roosevelt durante el periodo de julio a agosto del afio 2017 segun

sexo, edad gestacional, peso al nacer y tipo de desenlace al nacer.

2.2.2Estimar la proporcion de recién nacidos con anomalias congénitas en la Unidad
de Neonatologia del Hospital Roosevelt durante el periodo de julio a agosto del
afio 2017.

2.2.3Describir el tipo de anomalia congénita mas frecuente y el tratamiento de los

recién nacidos con aomalias congénitas.

2.2.4Caracterizar a las madres de todos los recién nacidos evaluados en la Unidad
de Neonatologia del Hospital Roosevelt durante los meses de julio a agosto del
afio 2017 segln grupo etario, residencia, consumo de acido félico antes del
segundo trimestre, consanguinidad con el padre, antecedentes de hijos con

anomalias congénitas y consumo de tortillas.






3. MARCO DE REFERENCIA

3.1 Marco de antecedentes

Las anomalias congénitas son individualmente eventos poco frecuentes, de
orden de uno en 1,000 o mas raras aun. Sin embargo, en conjunto tienen un gran
impacto en la salud publica ya que afectan aproximadamente a dos de cada 100 recién
nacidos. A su vez, como algunos defectos se detectan mas tardiamente (ceguera
congénita, sordera congénita, discapacidad intelectual y otros), las anomalias
congénitas pueden llegar a afectar a un 10% de los nifios de hasta los seis afios de

edad.®®

En algunos paises en donde se ha mejorado el control de enfermedades
infecciosas y nutricionales, las anomalias congénitas han incrementado su importancia
relativa en la mortalidad infantil, pasando de representar el 11% en 1980 al 25% en

2010 y convirtiéndose en la segunda causa en Argentina.t

La OMS calcula que cada afio 276,000 recién nacidos fallecen durante las
primeras cuatro semanas de vida en el mundo debido a anomalias congénitas, las
cuales pueden tener un origen genético, infeccioso o medioambiental, aunque
dificilmente se pueda identificar de forma certera la causa.® En el afio 2010, la OMS
present6 a la Asamblea de la Salud un informe sobre los componentes basicos para la
creacion de programas nacionales de vigilancia, prevencion y atenciéon de las
anomalias congénitas antes y después del nacimiento. También se encuentra en
colaboracion con el Centro Nacional de Defectos Congénitos y Discapacidades del
Desarrollo de los Centros para el Control y la Prevencion de Enfermedades de los
Estados Unidos de América y con otros asociados para implementar en los paises una

politica mundial de enriquecimiento de los alimentos con &cido félico. 3

En Argentina se realizd un registro durante los afios 2008 a 2012 en 98
hospitales que brindan una cobertura anual del 65% en el sector publico y el 35% de
los nacimientos del pais, para conocer la prevalencia global de anomalias congénitas,
encontrdndose 1.76%, dentro de las cuales se encontraron frecuentemente las
cardiopatias, Sindrome de Down, fisuras orales y defectos del tubo neural como

anencefalia, espina bifida y encefalocele.!



En Cuba durante el afio 2012 se realiz6 un estudio descriptivo que incluia a 37
mujeres que tuvieron recién nacidos vivos con anomalias congénitas, analizandose
diferentes factores como edad de los padres, color de piel, nUmero de orden del
nacimiento, antecedentes familiares, abortos, consanguinidad, amenaza de aborto,
enfermedades cronicas, habitos y manias, ingestion de medicamentos y qué tipo. Se
reporta en este estudio una tasa de anomalias congénitas de 8.6 por 1,000 nacidos
vivos y una mortalidad de 0.7, siendo los sistemas mas afectados el osteomioarticular,
cardiovascular y digestivo. Se identificaron algunos factores de riesgo como la
nuliparidad (91.9%) y el antecedente de dos abortos espontaneos (83.7%) con un IC

de 95% utilizando como estadigrafo Chi cuadrado.®

En Costa Rica durante el afio 2010 se publicé un estudio que indicé que la
prevalencia de anomalias congénitas para ese afio fue de 3.2%, representando el
9.46% de las muertes infantiles del pais, datos obtenidos a través de un estudio
retrospectivo descriptivo con base a los datos de nacimientos y defunciones que se

reportan de caracter obligatorio en dicho pais. ’

En México, durante los afios 2009-2010, se inicid un registro sobre los
nacimientos del pais, en donde la proporcion de anomalias congénitas en nacidos
vivos fue de 0.7% y en muertes fetales de 8.4%, identificandose en primer lugar las
malformaciones del sistema musculo esquelético, anomalias orofaciales,
malformaciones en organos genitales y anomalias del tubo neural. Segun este estudio
la prevalencia fue menor a la esperada, sin embargo, mencionan que posiblemente se

deba a un subregistro de casos por lo que podria ser ain mayor.®

Un estudio retrospectivo realizado en la Unidad de Cuidados Intensivos
Neonatales Externos (UCINEX) del Hospital Civil de Guadalajara “Fray Antonio
Alcalde” publicada en el afio 2012 indican que el 10.14% de los pacientes neonatales
que se admitieron a la UCINEX presentd anomalias congénitas, siendo el sexo
masculino el mas afectado con un 66.4%, mientras que el femenino representaba el
33.5%. El aparato gastrointestinal fue el mas frecuentemente afectado con un 27.4%
de pacientes, teniendo en segundo lugar el sistema cardiovascular con un 23.7% y en
tercer lugar el sistema nervioso con 21.7%. La mortalidad que reporta este estudio fue
de 14.2% siendo las anomalias congénitas cardiovasculares el tipo de anomalia

congénita que mas contribuy6 a la cifra.!?



En un estudio realizado en Ecuador en donde se determiné la frecuencia de
anomalias congénitas en hospitales de dicho pais, se revela una prevalencia de 3.5%

durante el afio 2005.**

En Guatemala durante el afio 2003 se realizé un estudio descriptivo en donde
se reportd una prevalencia de anomalias congénitas en comunidades rurales de tres
por cada mil nacidos vivos, dentro de los cuales 2.7% de los mortinatos presenté
anomalias congénitas; las anomalias congénitas mas frecuentes fueron las del tubo
neural con 65%, seguidas las de labio leporino y paladar hendido en un 20%. Desde
entonces, los estudios realizados en Guatemala sobre anomalias congénitas son
escasos Y la tasa de nacimientos se encuentra en aumento por lo que es importante

conocer la magnitud del problema para el afio 2017.°
3.2 Marco tedrico

Durante el transcurso de la historia, existi6 un medicamento en Alemania que
fue lanzado al mercado por los afos 50, poseedor de propiedades
inmunomoduladoras, antiinflamatorias y antiangiogénicas, pero que posteriormente
desencadend una serie de anomalias congénitas las cuales fueron estudiadas y se
retiré finalmente el medicamento. La talidomida fue el medicamento que originé las
primeras investigaciones formales sobre anomalias congénitas, ya que luego de su
lanzamiento al mercado como un farmaco hipnético que no poseia los riesgos de los
barbitlricos, también se le atribuia propiedades antieméticas muy eficaces,
especialmente durante el embarazo, considerandose asi el medicamento de primera
eleccién para las nauseas al inicio de la gestacion. Sin embargo, este farmaco pasoé a
ser, en menos de una década, de esperanzador a devastador provocando anomalias
en las extremidades de los recién nacidos, y en algunos otros la muerte. A principios
de los 60 se inici6 su retirada del mercado y se publicaron investigaciones que
avalaban el efecto teratégeno del farmaco. Por lo que la talidomida es uno de los
medicamentos mas importantes del siglo XX, ya que causé movilizacion de la
legislacidn sanitaria a nivel mundial, siendo el punto de partida para la aplicacion de

conceptos de seguridad y farmacovigilancia de los farmacos.*®

Estudios sobre la talidomida demostraron que existe un periodo sensible en el

gue el farmaco produce las anomalias congénitas, durante los dias 38 y 47 de



gestacion, contando desde el primer dia del Ultimo periodo de amenorrea.'® Secundario
a esto, decidieron formular varias teorias, las cuales podrian explicar algunas de las

anomalias congénitas mas frecuentes, las cuales se presentan a continuacion.
3.2.1 Teoria de la gastrulacién

El inicio de la tercera semana del desarrollo intra Gtero en el ser humano es el
principal momento en que se definen como seran los sistemas del organismo, y éste,
es muy sensible a agresiones teratégenas, ya que inicia el proceso de gastrulacion. La
gastrulacion es el proceso durante el cudl se establecen las tres capas germinales
(ectodermo, mesodermo y endodermo) del embrion. El ectodermo es la capa mas
externa y la primera en formarse, y posteriormente, da lugar a las otras dos. El
ectodermo se diferencia para formar el sistema nervioso (médula espinal, nervios
periféricos y cerebro), esmalte dental y epidermis. EI mesodermo se encuentra situado
entre el ectodermo y el endodermo, da origen a la mayoria de tejidos y érganos (tejido
0seo, muscular, conjuntivo, cartilaginoso, hemético, excretor y circulatorio). El
endodermo es la capa mas interna y da origen al aparato digestivo (excepto boca,
faringe y porcion terminal del recto) y respiratorio.!’” Este proceso puede ser
interrumpido por anomalias genéticas o por agentes toxicos. El mesodermo contribuye
a la formacion de las extremidades inferiores, el sistema urogenital y las vértebras
lumbosacras, por lo que cualquier alteracion causa anomalias en las areas ya
mencionadas del embrion. De igual manera, se considera que la transposicion visceral

en térax y abdomen se debe a un mal proceso de gastrulacion.®
3.2.2 Teoria sobre anomalias del tubo neural

Cuando se produce un defecto en el cierre del tubo neural, ya sea craneal o
caudal, se origina un disrafismo o comunicacién persistente entre el neuroectodermo
posterior y el ectodermo cutaneo. El tubo neural se fusiona entre el dia 18 y 26 tras la
ovulacion. En relacion a la etiologia, se habla de un origen multifactorial, tanto
genéticos como medioambientales (déficit de folatos, madres adolescentes, bajo nivel
socioecondémico, ingesta de acido valproico o exposicién a radiaciones y antagonistas
del folato como trimetroprim, carbamacepina, fenitoina y fenobarbital. Durante la fase
germinativa se inicia el periodo embrionario en donde las tres capas germinativas

generan cambios definitivos para la formacion de los diferentes sistemas del embrion.

10



El mesodermo induce y envia sefiales al ectodermo para desarrollar el tejido
neural, la formacién de la cresta y el tubo neural. Al plegarse el ectodermo neural a lo
largo del embrién, en la neurulacién primaria, se cierran en neuroporo anterior (dias 24-
26) y después el posterior (dias 26-28). Lo siguiente es la fase de regionalizacion y
especificacién del sistema nervioso central a lo largo del tubo neural en sentido
rostrocaudal y dorsoventral. En la porcion rostral se forma el cerebro anterior, medio y
posterior; en la parte caudal, la médula espinal. Todo este proceso es el resultado de la
interaccion de genes que definen los territorios de los diferentes tipos de células
germinales, que se distribuyen por un patrén guiado por los genes llamados Sonic
hedgehog, que actian como moléculas sefalizadoras de las &reas neurales del
embrion. Las células mas dorsales del tubo neural forman, mediante la proliferacion y

migracion, la mayor parte del sistema nervioso periférico.*®

Cualquier factor de los ya mencionados que influyan durante este importante
proceso, durante el cual se define cada sistema del embrién, causard una anomalia
congénita segun el area en donde se produzca la falla, causando asi anencefalia,

espina bifida, etc.
3.2.2 Teorias sobre la gastrosquisis

La gastrosquisis es una malformaciébn congénita caracterizada por una
herniacién visceral a través de un defecto de la pared abdominal, generalmente del
lado derecho, con la presencia del corddén umbilical intacto y no cubierto por la
membrana. Fue Lycosthenes, en 1557, quién la describié por primera vez en la
literatura médica y Moore y Stokes, en 1953, quienes la clasificaron basandose en su

apariencia.?

A través del tiempo, varios autores han propuesto diversas hipétesis para el

desarrollo de la gastrosquisis:

e Duhamel, en 1963, propuso que la falla en la diferenciacion del mesénquima
embriénico (somatopleural) causa defectos en el crecimiento de la pared
abdominal lateral y herniacibn del intestino debido a una exposicion
teratogénica durante la cuarta semana del desarrollo. Sin embargo, no esta

claro cuél es el tipo de teratégeno y cémo éste afecta un area tan pequefia.?®
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Shaw, en 1975, plante6 que es causada por la ruptura de la membrana
amnidtica en la base del cordén umbilical durante el tiempo de herniaciéon
fisioldgica o por el retraso en el cierre del anillo umbilical. Esta teoria no deja
claro como ocurre dicha ruptura ni si existe piel normal entre el cordén umbilical

y el defecto de la pared.?

De Vries, en 1980, sugirid que la involucion anormal de la vena umbilical
derecha lleva a efectos adversos en el mesodermo adyacente, seguidos de la
ruptura subsecuente de la pared corporal. Sin embargo, la vena umbilical no
drena al mesodermo de la regién umbilical y las venas no degeneran hasta el
segundo y tercer mes de desarrollo, después de que ya ocurrio el cierre de la

pared corporal, lo que la hace poco probable. 2°

Hoyme y cols., en 1981, formularon que la disrupcion de la arteria vitelina
derecha llamada onfalomesentérica, en la regién umbilical ocasiona infarto y
necrosis de la base del cordon umbilical, ruptura de la pared corporal y
herniacién intestinal a través del defecto. Debido al descubrimiento reciente de
que las arterias vitelinas irrigan al intestino y al saco vitelino pero no a la pared

abdominal, esta teoria ha quedado totalmente descartada. %

Feldkamp y cols., en 2007, plantearon que las anormalidades en el plegamiento
corporal son responsables de los defectos de la pared; sin embargo, en la
mayoria ocurren en la linea media y no del lado derecho como en la

gastrosquisis. %

Stevenson y cols., en 2009, propusieron que es ocasionada por la falla del saco
y del conducto de Yolk, asi como de los vasos vitelinos, para incorporarse
inicialmente al alantoides y posteriormente al tallo corporal. Determina que hay
una segunda perforacion en la pared abdominal, ademas de la del anillo
umbilical, a través de la cual el punto medio del intestino (punto de Meckel) esta
unido a las estructuras vitelinas exteriorizadas. Estas se unen al intestino de
modo anormal, separandolo del tallo corporal, que ocasiona falla en la
incorporacién al tallo umbilical, por lo tanto, el intestino es extruido a la cavidad

amnidtica, sin remanentes del saco de Yolk o del amnios, por lo que el punto
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medio del intestino esta exteriorizado siempre y hay ausencia de remanentes
vitelinos en el corddn umbilical. La localizacién frecuentemente derecha puede
explicarse por la tendencia del tallo vitelino a desplazarse a este lado debido a
la presencia del corazén y al crecimiento mas rapido de la pared lateral
izquierda. Esta teoria es la que se encuentra aceptada en la actualidad,

refutando las anteriormente mencionadas. 2

Las anomalias congénitas han adquirido mayor importancia dentro de las
patologias del recién nacido que requieren atencion y hospitalizacion en la Unidad de
Cuidados Intensivos, la gran mayoria son dependientes de patologias maternas de
base como hipertensién arterial, diabetes, infecciones, etc., por lo que asistir con un

médico obstetra para el control prenatal es de suma importancia.t®

3.3 Marco conceptual

3.3.1 Anomalias congénitas

Es un conjunto de alteraciones que tienen un origen prenatal, que estan
presentes desde el nacimiento, visibles o no. En general, las anomalias congénitas
presentan una severidad variable. Algunas detectados durante los primeros dias

después del nacimiento e incluso, prenatalmente.?

La mayoria de los defectos fisicos congénitos dan lugar a manifestaciones
externas que son detectadas al hacer una exploracion clinica minuciosa en el neonato;
en algunas ocasiones los defectos internos no dan lugar a cambios corporales
tangibles y sélo puede sospecharse su presencia cuando el paciente manifiesta algin

tipo de sintomatologia.?
3.3.2 Clasificacién de anomalias congénitas
3.3.2.1 Estructurales

Son todas las que involucran alteraciones morfolégicas, es decir, que afectan
algun tejido, 6rgano o conjunto de 6rganos del cuerpo. Por ejemplo, hidrocefalia,

espina bifida, labio hendido, paladar hendido, cardiopatia congénita.?*
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3.3.2.1.1 Anomalias congénitas mayores

Implican un dafio significativo en la salud. Estas anomalias explican la mayor
parte de las defunciones, la morbilidad y la discapacidad relacionada con las anomalias
congénitas. Tienen consecuencias meédicas, sociales o estéticas significativas para los
afectados y, por lo general requieren tratamiento médico y/o quirdrgico y de

rehabilitacion.?*

Dentro de las anomalias congénitas mayores segun la OMS, el Centro Nacional
de Defectos Congénitos y Discapacidades del Desarrollo (NCBDDD), Centros para el
Control y Prevencion de Enfermedades (CDC) de los Estados Unidos y la Organizacion
Internacional de Vigilancia e Investigacién de los Defectos Congénitos (ICBDSR) se
engloban malformaciones congénitas del sistema nervioso central como anencefalia,
encefalocele y espina bifida; del sistema musculo esquelético se encuentra pie
equinovaro, luxacion congénita de cadera; cardiopatias como comunicacion
interventricular, comunicacion interauricular, ductus arterioso persistente, coartacion de
la aorta, estenosis pulmonar, estenosis adrtica, tetralogia de Fallot, transposicién de
grandes vasos; anomalias congénitas del eséfago como atresia esofagica; anomalias
congénitas del intestino como atresia intestinal; defectos de la pared abdominal como
onfalocele y gastrosquisis; en anomalias congénitas del estbmago esta estenosis
hipertrofica del piloro; defectos orofaciales como labio y paladar hendido; hidrocefalia;

sirenomelia, ectrodactilia.?®
3.3.2.1.2 Anomalias congénitas menores

Frecuentes en la poblacién, generalmente no implican ningln problema de
salud importante, ni tienen consecuencias sociales o cosméticas. Sin embargo, la
presencia de una o mas anomalias menores (visibles), se puede asociar a una o0 mas
anomalias mayores (ocultas). Las personas que tienen dos anomalias menores tienen
una probabilidad de aproximadamente el 10% de presentar una anomalia mayor. Si el

individuo presenta tres o0 mas anomalias aumentan al 25%.%!

Dentro de las anomalias congénitas menores segun la OMS, el NCBDDD, la
CDC, y la ICBDSR, se encuentran las del sistema mdusculo esquelético como

polidactilia; en cardiopatias est4 ductus arterioso persistente asintomatico; en
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anomalias digestivas acalasia; y de la pared abdominal se encuentran la hernia

umbilical, malformaciones auriculares, politelia, hipertelorismo mamario. 23
3.3.2.2 Funcionales

Son aquellas que interrumpen procesos biol6gicos sin implicar un cambio
macroscopico de forma; involucran alteraciones metabodlicas, hematologicas, del
sistema inmune, entre otras. La mayoria son trastornos secundarios a un cambio de
informacién genética, o son de origen multifactorial, cuyo resultado no afecta el
desarrollo macroscopico de las estructuras anatémicas del bebé sino la funcion post
natal de o6rganos y sistemas. Por ejemplo, hipotiroidismo congénito, discapacidad
intelectual, tono muscular disminuido, ceguera, sordera, convulsiones de inicio

neonatal.?

3.3.3 Etiologia

3.3.3.1Genético

Incluye todas aquellas que involucran alteraciones en la informacién genética.
El cuerpo humano esta formado por células, las cuales en su nicleo cuentan con la
informacion genética. Los genes son segmentos cortos de ADN que se organizan en
un nivel mayor, llamados cromosomas. Por lo que se ha realizado una clasificacion

entre enfermedades cromosémicas y monogenéticas.?

La genética en toda anomalia congénita ha sido dificil de estudiar, debido a que
la mayoria se caracteriza por presentar manifestaciones fenotipicas diversas que en
muchos casos aparentemente no estan relacionados y son variables de cada individuo
afectado. Por otra parte, se ha descubierto que pueden intervenir varios genes y que al

presentar interacciones con el ambiente suelen manifestarse.?
3.3.3.1.1 Enfermedades cromosdmicas

Se producen por una alteracion en los cromosomas, ya sea en el numero o en
la estructura de alguno de ellos por una pérdida o ganancia de grandes pedazos de
informacioén genética, reordenamiento de segmentos cromosémicos o incluso de un
cromosoma entero. Esto determina que el embridén no tenga todas las instrucciones

para desarrollar adecuadamente sus érganos y tejidos.?!
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Estas alteraciones cromosomicas suelen producir manifestaciones en el
fenotipo (las caracteristicas visibles de una persona como el aspecto fisico, las

conductas y el funcionamiento del cuerpo).?!
3.3.3.1.2 Enfermedades monogenéticas

Son todas aquellas que estan causadas por la alteracién (mutacién) en un solo
gen principal. A veces las alteraciones pueden darse en alguien sin antecedentes

familiares para esa enfermedad, entonces decimos que son nuevas o “de novo”.%
3.3.3.2 Infecciosas

Son todas aquellas enfermedades transmitidas por la madre a su hijo antes del

nacimiento y que como consecuencia causan anomalias congénitas en el feto.?®

Las infecciones mayormente estudiadas se encuentran en el acrénimo TORCH
que involucra Toxoplasmosis, Rubedla, Citomegalovirus, Herpes virus. La transmision
puede ocurrir por via transplacentaria, o intraparto por contacto directo con el patégeno
durante la expulsion del recién nacido dependiendo del tipo de infeccion que presente

la madre. %
3.3.3.3 Ambientales teratogénicos

Los agentes ambientales teratogénicos mas frecuentemente vinculados con
anomalias congénitas si la madre se expone durante el embarazo son el uso de
drogas, el consumo de alcohol, el tabaquismo, presencia de ciertas enfermedades
crénicas en la madre como la diabetes, el consumo de ciertos medicamentos por parte
de la madre como anticonvulsivantes, todos ellos aumentan el riesgo de anomalias

congénitas.?

3.3.4 Tipos de anomalias congénitas

3.3.4.1 Del tubo neural

Cuando se produce un defecto en el cierre del tubo neural (craneal o caudal se
origina un disrafismo (comunicacion persistente entre el neuroectodermo posterior y el

ectodermo cutaneo). El tubo neural se fusiona entre el dia 18 y 26 tras la ovulacion.
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Las alteraciones en la formacion adecuada del tubo neural pueden provocar

anencefalia, encefaloceles y espina bifida abierta y oculta.®

Pueden comprometer estructuras importantes como el cerebro y la columna
vertebral, por lo que los recién nacidos que presentan esta patologia pueden requerir
de un tratamiento quirargico para evitar diversos grados de compromiso motor y
sensitivo en sus extremidades inferiores, incontinencia urinaria y digestiva, como
también secuelas que puedan conllevar a trastornos de aprendizaje y en algunos casos

retraso mental.??

Se trata de un grupo de malformaciones mas frecuentes del sistema nervioso
central y su prevalencia varia entre las diferentes poblaciones, con cifras entre 0.8 y

uno entre cada 1,000 nacidos vivos. *°
3.3.4.1.1 Anencefalia

Se produce cuando existe fallo global del cierre cefélico del tubo neural. Esta
condicién es letal, afortunadamente infrecuente por el rapido diagndstico prenatal.
Existe degeneracion de las células neurales, ausencia de tejido mesodérmico dorsal y
ausencia del hueso craneal, y sélo estan presentes restos distales del sistema nervioso
central, como el tallo y la médula espinal. Algunos neonatos pueden tener
automatismos de succién, reflejo de moro y crisis que remedan los espasmos

infantiles. Su sobrevida es de dia o semanas.*®

En esta patologia, el tejido neuronal craneal esta expuesto, no cubierto por piel
0 huesos. A pesar de que puede ocurrir incluso algin desarrollo de hemisferios
cerebrales, hay destruccion subsecuente por exposicion de tejido, produciendo
hemorragia, masas fibroticas de tejido neuronal y glia con una corteza cerebral no
funcional. Debido a variaciones en el proceso embrioldgico, la anencefalia puede

tomar diferentes apariencias.?®

La anencefalia es una de las malformaciones mas frecuentes del tubo neural y
aparece en uno a dos de cada 1,000 nacidos vivos. El riesgo de recurrencia para
gestantes que tuvieron un hijo con anencefalia puede llegar a ser de hasta 10%.*® En
Estados Unidos durante este siglo ha presentado variaciones desde 0.3 a siete por

cada 1,000 nacidos vivos. En Gran Bretafia hay un estimado de 5.3 por 1,000
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concepciones al inicio de la octava semana de gestacion, con mas de la mitad de

abortos espontaneos.?®

La mayoria de casos reportados con neonatos que presentan anencefalia
mueren durante las primeras horas o dias después del nacimiento por lo que el
tratamiento para estos pacientes es de tipo no quirdrgico, ya que los pocos pacientes

gue sobreviven mayor tiempo presentan una funcién neuronal totalmente abolida.?®
3.3.4.1.2 Encefalocele

En este grupo existe un defecto mesenquimal con herniaciébn de estructuras
cerebrales y sus cubiertas fuera de la béveda craneana. Hay protrusién de las
meninges a través de un defecto, generalmente de la linea media. Existen los
encefaloceles anteriores (etmoidales, esfenoidales, nasoetmoidales y frontonasales)
gue son menos frecuentes pero en algunas ocasiones se presentan.®* Comprenden un

tercio de todas las alteraciones congénitas en el periodo prenatal.®

Se observan frecuentemente en la regiébn occipital o fosa posterior. Los
lactantes con encefalocele tienen riesgos de presentar hidrocefalia por estenosis del
acueducto, malformaciones de Arnold-Chiari o Sindrome de Dandy Walker, ademas
pueden presentar problemas visuales, microcefalia, retraso mental y crisis

convulsivas.'®

El encefalocele debe tener un tratamiento de tipo quirtrgico para corregir el
defecto antes de dar de alta al paciente, sin embargo, antes de cualquier procedimiento
se debe realizar una tomografia computarizada para tener una visiobn mas clara del
defecto. Si el paciente presenta fuga de liquido cefalorraquideo el tratamiento
quirdrgico es de urgencia, mientras que si se encuentra el defecto epitalizado se debe

de programar la cirugia lo méas pronto posible.*®

En encefalocele se estima que se encuentra en uno por cada 1,000 nacidos
vivos, encontrandose paises en donde su reporte varia de 0.5 a 1.5 por cada 1,000

nacidos vivos como en el caso de Gran Bretafia.*®
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3.3.4.1.3 Espina bifida

Su etiologia se corresponde con un defecto primario del cierre posterior del tubo
neural, presente ya en la cuarta semana tras la concepcion, que involucra factores
genéticos y ambientales. Son junto con la anencefalia las dos malformaciones mas
frecuentes del tubo neural y afecta uno a dos de cada 1,000 nacidos vivos. El factor
teratbgeno mas frecuente es el déficit de acido félico en las primeras semanas de
gestacién que se correlaciona con malnutricion, nivel socioeconémico bajo, diabetes

mellitus o consumo de alcohol o &cido valproico por la madre.*®
3.3.4.1.3.1 La espina bifida oculta

Existe cuando hay un defecto en el cierre del arco posterior, generalmente a
nivel de L5, asintomatico la mayoria de las veces. Se detecta por alguna exploracion

radiologica en la que se observa la falta de cierre.®

Como la mayoria de personas no tienen sintomas ni signos neuroldgicos lo
habitual es que la anomalia no tenga ninguna consecuencia. En ocasiones la presencia
de un mecho de pelo, un lipoma, un cambio de color de la piel 0 un sinus dérmico en la

linea media de la parte baja de la espalda indica la presencia de espina bifida oculta.*®
3.3.4.1.3.2 Lipomeningocele

Es un tumor de grasa cubierto de piel ubicado en la médula lumbo-sacra.
Debido a la relacién con el tejido nervioso, los nifios con esta clasificacién a menudo
tienen problemas con el control urinario y la funcion musculo esquelética de las

extremidades inferiores.®
3.3.4.1.3.3 Meningocele

Se forma cuando las meninges se hernian a través de un defecto en los arcos
posteriores de las vértebras. La médula espinal generalmente es normal y adopta una
posiciébn normal en el canal vertebral, aunque puede asociarse a medula espinal
anclada, siringomielia o diastematomelia. Aparece una masa fluctuante, que puede ser
transiluminada, en la linea media a lo largo de la columna, generalmente en la region
lumbar, la mayoria estan cubiertos por piel y no suponen ninguna amenaza para el

paciente.®
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Su incidencia dentro del conjunto de espina bifida abierta es baja oscilando
entre 5y 12%, y su frecuencia es mayor en el sexo masculino. Su incidencia ha ido
disminuyendo en las dltimas décadas y si con anterioridad constituia el 25%, ahora

llega a ser inferior al 5% a partir de los afios 70.%’
3.3.4.1.3.4 Mielomeningocele

Es un defecto congénito de los arcos vertebrales con dilatacion quistica de las
meninges y anormalidades estructurales y funcionales de la médula espinal.

Representa la forma mas grave de disrafismos espinales.*®

La incidencia suele ser de uno a dos casos por 1,000 nacidos vivos, pero varia
segun los paises. En los primogénitos el riesgo es mas alto. El riesgo de recurrencia de
los defectos del tubo neural después del nacimiento de un hijo afectado es del 4-8%, y

aumenta tras dos hijos afectados al 10%.28

Puede localizarse a lo largo del neuroeje, pero el 75% de los casos se presenta
en la region lumbosacra. La extension y déficit neurolégico depende de su localizacién,
en los casos mas severos por encima de L3 la paraplejia es completa con imposibilidad
de deambulacion, en lesiones lumbares mas bajas se conserva la flexion aduccion de

la cadera y la extension de la rodilla siendo posible la marcha con ayuda.®

Los mielomeningoceles se complican frecuentemente con meningitis, bien

ascendente por infeccion del quiste, o secundaria al tratamiento de la hidrocefalia.*®

En la actualidad, la reparacién quirdrgica esta indicada en todos los casos,
luego de la operacion la mortalidad inicial es del 1% y la supervivencia del 80-95%, en

los dos primeros afios de vida, pero secuelas graves en el 75%.%°
3.3.4.2 Sistema musculo esquelético

Las anomalias o defectos estructurales menores de los miembros son
relativamente comunes, mientras que las mayores de los miembros son raras. El
periodo mas critico del desarrollo de los miembros es de los 24-36 dias después de la

fecundacion.'®

Cuando un recién nacido presenta ausencia completa de uno o varios

miembros se reporta bajo el diagndstico de Amelia; mientras que la Beromelia es una
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ausencia parcial de uno o varios miembros. Existen pocos casos reportados en
Guatemala sobre estos diagnosticos por lo que se supone que existe un sub registro o

simplemente el pais no cuenta con este subtipo de anomalias congénitas.®
3.3.4.2.1 Polidactilia

Son comunes los dedos de manos o de pies supernumerarios. Con frecuencia
el dedo extra es incompleto o rudimentario. Si se afecta la mano, el dedo extra es
medial o lateral en lugar de central generalmente. En el pie, el dedo extra suele

encontrarse en la posicion lateral. La polidactilia se hereda con caracter dominante.®

En la actualidad se concluye que se trata de una malformacién de herencia
autosdmica dominante con una prevalencia de 64.9%. En otros estudios realizados se
encuentra en pacientes de piel negra, predominando en el sexo masculino, por lo que
se supone que hay existencia de genes modificadores recesivos ligados al cromosoma

X, que estaria presente en ese tipo de raza. ?°

El tratamiento es de tipo quirdrgico el cual debe de ser programado lo mas

pronto posible para que el procedimiento presente menos riesgo.*®
3.3.4.2.2 Pie equino varo congénito o pie de Bott

El pie de Bott es una deformidad presente desde el nacimiento el cual el pie
presenta una actitud en equino, desvio hacia la linea media (varo), se asocia de
deformidad en metatarsos aductos y cavo (cavidad plantar, planta del pie céncava).
Esta se presenta con una incidencia de uno entre 1,000 nacidos vivos, y los parientes
de primer grado tienen una incidencia mayor de 20 a 30 veces y en el 50% de los

pacientes la deformidad es bilateral.*

La etiologia no estd clara adn. Existe una teoria mecénica que seria
consecuencia de la posicion que adopta el feto dentro del Utero, mientras que otra
teoria de caracter genético refiere que se debe a modificacion de los genes; y por
ultimo, la teoria neuromuscular indica que se debe a un desequilibrio de la fuerza de

los musculos que traeria retracciones capsulares y tendinosas posteriormente.*°

Esta patologia se caracteriza por presentar deformidades rigidas en equino y

supinacion. Los pies suelen ser pequefios, gordos, con metatarsianos aducidos y el
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cavo anterior se manifiesta con un pliegue profundo tanto en el medio pie como en el

talén.s!

Actualmente el tratamiento mas efectivo y utilizado es el método de Ponseti,
tratamiento no quirdrgico considerado como el estdndar de oro en el manejo de esta
patologia, el cual se puede iniciar rapidamente después del nacimiento utilizando
manipulaciones y enyesado semanal, debiendo obtener un resultado después de 6 o 7
yesos. En algunos casos el tratamiento es puramente quirtrgico en donde se realiza un
alargamiento del talén de Aquiles, produciendo una liberacion capsular medial del pie,
seccion de ligamentos en algunos casos transfiriendo la mitad del tibial anterior a la

2da y 3era cufia corrigiendo asi la posicién del talon.3!
3.3.4.2.3 Luxacion congénita de cadera

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

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

La causa es aun desconocida, aparentemente existe un factor hereditario, y las
mujeres tienen una incidencia mayor en proporcion 9:1. La incidencia varia de uno a
dos por cada 1,000 nacidos vivos. Esta patologia se desarrolla antes de la décima
semana de vida intrauterina, la cabeza femoral puede estar sub luxada o
completamente luxada. En los dos casos existe un acetabulo deficiente, verticalizado,

gue no puede contener la cabeza femoral.3!

Se piensa que la causa principal es de tipo hereditario, asociada a factores
mecanicos como la posicién en el Utero, la cantidad de liquido amnidtico, la forma de
envolver a los recién nacidos y problemas musculares de base como debilidad del
musculo gliteo medio, ya sea real o debida a la fuerza de los aductores y el musculo

psoas.*?

Una cadera normal tiene que tener rangos de movimientos amplios y simétricos
en relaciébn con la otra cadera, el diagnoéstico es clinico y debe ser hecho por el

pediatra que evalla inicialmente al recién nacido.®

El pronéstico de estas lesiones depende del tratamiento precoz, una luxacion
de cadera diagnosticada después de los tres meses, es muy probable que no se

consiga un resultado 6ptimo. Por eso la importancia de saber diagnosticar estas
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lesiones. El examen fisico del recién nacido en donde se evidencia asimetria de
pliegues glateos, diferencia de longitud de la extremidad en casos de grandes
luxaciones es un signo positivo, la Maniobra de Ortolani en donde es audible o
palpable un clic al traccionar y abducir los miembros inferiores, la Maniobra de Barlow
en donde la sensacion de luxacion a nivel de la articulacién se evidencia con el resalte
producido en la cadera luxable con la entrada y salida de la cabeza femoral de la

cavidad cotiloidea.®!

El tratamiento que se les brinda a estos pacientes es no quirdrgico, ya que se
utilizan aparatos de abduccién, y flexibn ya que permite movimiento y graduar
progresivamente el rango de movimiento que el paciente puede tener. El instrumento
gue se utiliza es el aparato de Pavlik, utilizandose las 24 horas del dia por 6 semanas,

inicialmente con una flexion mayor de 120 grados y con restriccion total en aduccion.
3.3.4.3 Cardiopatias

Las cardiopatias congénitas son consideradas como alteraciones estructurales
del corazon o de los grandes vasos que presentan o potencialmente tienen el riesgo de
un compromiso funcional. Se estima que un 2-4% de los recién nacidos presentan
malformaciones congénitas. Las cardiopatias son las mas frecuentes y suponen un

30% de todas ellas.®*

La incidencia de las cardiopatias congénitas es de cuatro a 12 por cada 1,000
nacidos vivos. La prevalencia de las cardiopatias varia con la edad de la poblacién que
se estudie habiéndose estimado en un ocho por 1,000 antes del primer afio de vida y
en un 12 por 1,000 antes de los 16 afios. Alrededor del 25-30% de los nifios con
cardiopatias congénitas se presentan en el contexto de sindromes mal formativos
como la asociacion VACTERL (anomalias vertebrales, atresia anal, defectos cardiacos,
anomalias traqueales incluyendo fistula traqueoesofagica, atresia esofagica, anomalias
renales, otras anomalias en las extremidades) son defectos de nacimiento que ocurren
juntos y afectan varias partes del cuerpo, o CHARGE (coloboma ocular, cardiopatia,
atresia de coanas, retraso del crecimiento y/o desarrollo, hipoplasia genital, anomalias
del pabell6n auricular y/o sordera) y cromosomopatias como la Trisomia 21, Trisomia
13, Sindrome de Turner y Sindrome de DiGeorge donde se encuentra una incidencia

asociada de 10%, 90%, 25% y 80%, respectivamente. Los pacientes con cardiopatia
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congénita tienen 6.5 veces mas riesgo de tener una cromosomopatia asociada. La
mortalidad en nifilos menores de un afio supone algo mas de 1/3 de las muertes por
anomalias congénitas y alrededor de 1/10 de todas las muertes en ese periodo de la
vida con una tendencia a disminuir con el tiempo debido a los avances y mejoras

técnicas de manejo médico y quirtrgico.®*

Las cardiopatias congénitas son consecuencia de alteraciones en el desarrollo
embrionario del corazén, principalmente entre la tercera y décima semanas de la
gestacion. La etiologia es desconocida en la mayoria de los casos, pero en un diez a
25% se asocian a anomalias cromosomicas, el 2-3% pueden ser causadas por factores
ambientales, bien sean enfermedades maternas o causadas por teratdbgenos. La mayor
parte de origen genético, mendeliano o multifactorial. Actualmente hay datos
importantes sobre la asociacion causal de algunos factores ambientales, entre los que

se encuentran agentes maternos, fisicos, farmacos o drogas y agentes infecciosos.3*
3.3.4.3.1 Comunicacién interventricular (CIV)

Es una lesion en la cual el tabique interventricular permite la comunicacién entre
los dos ventriculos. Corresponde al 20-25% de las cardiopatias congénitas con una

incidencia de 25 a 50 por 1,000 nacidos vivos.3*

El septo interventricular se divide en cuatro porciones: membranosa, trabecular,
tracto de entrada y tracto de salida o infundibular, en las cuales tenemos el defecto en
un 80%, 5-20%, 5-7%, y 5% respectivamente.

Se produce un cortocircuito de izquierda a derecha permitiendo una
comunicacion entre la circulaciéon pulmonar y la sistémica, la magnitud del shunt va a
depender del tamafio de la lesibn y las resistencias pulmonares. El cortocircuito
aparece después del nacimiento al disminuir las resistencias vasculares pulmonares
con lo cual se presenta el soplo a partir de la segunda semana. El ventriculo derecho
sufre una sobrecarga de presioén y flujo, el ventriculo izquierdo solo de flujo esto lleva a
crecimiento biventricular, de la auricula izquierda y posteriormente por aumento de
presiones en el ventriculo derecho y en la pulmonar hay aumento en la auricula
derecha. El aumento progresivo de flujo pulmonar produce cambios estructurales en la

pared arteriolar que lleva a mayor resistencia pulmonar y por ende a hipertension
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pulmonar, al Sindrome de Eissenmenger con inversion del shunt ahora de derecha a

izquierda produciendo cianosis.®*

Dependiendo del tamafio y el compromiso de las resistencias pulmonares se
pueden observar infecciones pulmonares a repeticion y retardo pondoestatural. EI RN a
término puede estar asintomatico mientras en pretérminos puede desarrollar falla

cardiaca severa.

Los efectos hemodinamicos después del nacimiento dependen de los cambios
fisiologicos de la circulacion sistémica y pulmonar, asi como del diametro del orificio.

De su diametro dependera el grado de cortocircuito.®®

A la auscultacién cardiaca se escucha un soplo holosistélico en el tercer a
cuarto espacio intercostal izquierdo irradiado en banda, a mayor tamafio menor
intensidad del soplo, puede haber reforzamiento del R2 si hay aumento de presiones
pulmonares. Al igualarse las presiones desaparece el soplo, pero persiste el
reforzamiento de R2. En hipertensién pulmonar severa con shunt de derecha a
izquierda puede presentarse un soplo diastélico de insuficiencia pulmonar. Si se
desarrolla falla cardiaca se presentara disnea, diaforesis, cansancio con la

alimentacién, hepatomegalia, estertores, entre otros.3*

El tratamiento conservador o no quirdrgico depende si la lesién es pequefa y
sin repercusion hemodindmica, en donde se realizan controles perioddicos, higiene
dental, profilaxis para endocarditis bacteriana y control de crecimiento. Si hay
repercusion hemodinamica y es sintomatico podemos utilizar un inhibidor de la enzima
convertidora de angiotensina (IECA) como vasodilatador, diuréticos, digoxina y
seguimiento por cardiologia. El tratamiento quirdrgico esta indicado si no hay mejoria al
tratamiento médico como compromiso del crecimiento, insuficiencia cardiaca
congestiva no controlada en menores de seis meses. Si la presién en la arteria
pulmonar es mayor al 50% en nifios de seis meses a dos afos. Esta contraindicado el
tratamiento quirdrgico si hay enfermedad vascular pulmonar obstructiva con shunt de

derecha a izquierda.®*
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3.3.4.3.2 Comunicacién interauricular (CIA)

Es un defecto del tabique interauricular que permite el flujo sanguineo entre las
dos auriculas. Se localiza en cualquier parte del tabique interauricular pero con mayor
frecuencia region del foramen oval en un 70%. El diagnéstico puede ser dificil en los
primeros dias de vida y puede confundirse con un foramen oval normal. Tiene una
incidencia global del 7% de todas las cardiopatias con predominio en el sexo femenino
2:1.3

Se clasifica segun la localizacion anatémica del defecto en: tipo osteum
secundum o foramen oval 70%; tipo seno venoso cerca a la llegada de la vena cava
inferior o superior 10%; tipo postero inferior o seno coronario 1-2%; tipo osteum primun
aqui el defecto es a nivel de los cojines endocardicos 20%, y tipo auricula Unica en

donde hay ausencia del tabique interauricular.®*

Este defecto se produce debido a que al bajar las resistencias pulmonares se
produce un shunt de izquierda a derecha, que produce sobrecarga derecha y aumento
del flujo pulmonar, hay retraso en la eyeccion del ventriculo derecho lo que retrasa el
cierre de la valvula pulmonar produciendo un desdoblamiento de segundo ruido
cardiaco. La disminucion en el flujo lleva a la disminucion del tamafio de estas
estructuras. La sobrecarga derecha produce cambios en los vasos pulmonares
produciendo segun el tamafio del defecto hipertension pulmonar que en su forma
severa invierte el cortocircuito de derecha a izquierda hasta en un 15% de los

pacientes. El defecto puede tener un cierre espontaneo o disminuir de tamario.®*

Usualmente los pacientes son asintomaticos, en los primeros meses o afos, sin
compromiso en el peso o talla, pero pueden consultar por problemas respiratorios a
repeticién. Generalmente se descubre incidentalmente después del segundo afio de
vida al encontrar un soplo eyectivo en el segundo espacio intercostal izquierdo con
desdoblamiento permanente del segundo ruido, hiperactividad del ventriculo derecho y
frémito en el segundo espacio intercostal izquierdo con linea paraesternal. Puede

haber reforzamiento del segundo ruido y cianosis.3*

El tratamiento es de tipo no quirdrgico, consistiendo en colocacion de catéteres
cardiacos para el cierre a través de cateterismo, los cuales han demostrado ser

seguros y eficaces, aplicables a una CIA con un borde del tabique adecuado. Los
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dispositivos disponibles son el Sideris abotonado, alas de angel, Cardioseal, y el

Amplatzer, este ultimo como el mas utilizado.3
3.3.4.3.3 Ductus arterioso persistente (DAP)

El conducto arterioso es un vaso que permite la comunicacion entre la aorta y la
arteria pulmonar provocando un cortocircuito de izquierda a derecha en la vida fetal
circulando el 70% de gasto cardiaco a través suyo. El cierre del ductus se inicia
después del nacimiento por medio de la contraccién de las células musculares y
edema subendotelial (primer estadio funcional), posteriormente hay destruccion del
endotelio y proliferacion de la intima (segundo estadio anatomico). El aumento de las
presiones de oxigeno al nacimiento favorece la contraccion del ductus junto con la
disminucion en los niveles de prostaglandinas principalmente la E2, producidas por la
placenta que ejercian un efecto vasodilatador local. El cierre funcional esta dado a las
48 horas en un 90% vy a las 96 horas en un 100% en recién nacidos a término,
mientras el cierre anatébmico es completo a los 21 dias, considerandose DAP si

permanece abierto mas de siete dias en RN a término o 21 dias en pretérminos. 3

Se ha observado que afecta con mayor frecuencia al sexo femenino en una
proporcion de dos a uno hasta tres a uno. La incidencia del DAP se relaciona con la
edad gestacional y el peso, se presenta en un 53% en menores de 34 semanas de
gestacion, 65% en menores de 26 semanas y en un 80% de pretérminos con peso
menor de 1,000 g y en 40% en pretérminos menores de 1,750 g. Con una incidencia

que varia entre 1/2,500 y 1/5,000 recién nacidos vivos.3

Los factores que han relacionado a este tipo de patologia es la exposicion a
rubéola en el primer trimestre el cual interfiere con la formacion de tejido elastico y
contribuye a la persistencia en su abertura; otros factores que favorecen su
presentacion son el nacimiento por cesarea, o en ciudades con altitud mayor a 2,500

sobre el nivel del mar.3*

Con la caida de la resistencia pulmonar y el aumento de la resistencia sistémica
hay un shunt y aumento de volumen de izquierda a derecha, este volumen produce
aumento en la precarga de la auricula y ventriculo izquierdo con recirculacion
pulmonar, mientras el volumen sistémico se mantiene. Hay sobrecarga pulmonar

siendo esta la responsable de la mayoria de sintomatologia del paciente. En DAP
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grandes la sobrecarga de volumen lleva a edema pulmonar, lo cual activa sistemas
contra reguladores simpéticos responsables de la taquicardia y sudoracién para su
compensacioén la cual puede fallar si se mantiene el defecto o no recibe tratamiento. El
aumento progresivo de la arteria pulmonar por el aumento del flujo y la resistencia
termina comprometiendo las cavidades derechas y el shunt empieza a disminuir
desapareciendo en fase diastélica quedando solo el soplo sistélico. Cuando se igualan
las presiones el paciente puede mejorar sintomaticamente pero si continla el aumento
de las resistencias pulmonares el flujo se invierte y se presenta cianosis, desaparece el
soplo y solo persiste el reforzamiento del segundo ruido con cambios estructurales

irreversibles. Al final puede aparecer un soplo de insuficiencia pulmonar.3*

La sintomatologia dependera del tamafio del DAP ya que se ha evidenciado
gue en ductus pequefios menor a 1.5 mm generalmente es asintoméatico y el Unico
hallazgo es la presencia de un soplo sistélico eyectivo en el foco pulmonar o en la
region infraclavicular izquierda; en el ductus moderado de 2 mm en la lactancia hasta
3.5 mm en la edad escolar hay signos de congestion pulmonar como disnea,
infecciones respiratorias recurrentes y disminuciéon en el crecimiento, con presencia de
soplo sistodiastélico continuo o en maquinaria a nivel del foco pulmonar o de la region
infraclavicular izquierda, el segundo ruido esta ligeramente reforzado y los pulsos son
hiperdindmicos en forma difusa; y por ultimo en el ductus grande mayores a 4 mm en la
infancia se presenta disnea, taquicardia en reposo, historia de infecciones respiratorias
recurrentes y desnutricibn crénica, con hiperdinamia precordial a expensas del
ventriculo izquierdo, presion de impulsibn maxima hacia la linea axilar anterior
izquierda, presion de pulso amplia, soplo sistélico eyectivo en el foco pulmonar y soplo
diastolico en foco mitral con segundo ruido reforzado. Cuando se presenta HTP y se

invierte el cortocircuito se presenta cianosis.3*

El tratamiento es de tipo no quirdrgico, iniciando con farmacos como la
indometacina y el ibuprofeno en su forma parenteral. Con un tratamiento precoz se
obtiene cierre a los nueve dias hasta en un 90% de los casos y tardios un éxito en un
50-60%, fracaso del 30% en menores de 28 semanas y del 10% con 29 semanas 0
mas, con tasa de reapertura variable entre 25-30% y es mayor con edades

gestacionales menores a 28 semanas y peso menor de 1,000 gramos. La cirugia se
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utiliza sélo si no hay respuesta, disponibilidad o contraindicacién al tratamiento

farmacoldgico y en ductus de gran tamafio. 3
3.3.4.3.4 Coartacion de la aorta

Es una lesion de tipo obstructiva debido a una estrechez en la aorta que lleva a
compromiso hemodindmico. La union del cayado adrtico con la parte proximal de la
aorta descendente es el sitio mas comun, donde se origina el ligamento arterioso,

ocasionalmente se presenta en la aorta abdominal.

Representa el 5-7% de todas las cardiopatias con una incidencia de 0.24 por
1,000 nacidos vivos, presentandose del 15-36% en el Sindrome de Turner. Un tercio
de los pacientes presentan CIV, aorta biclspide en un 30-85%, con asociacion
importante a lesiones obstructivas izquierdas. El 75% de los pacientes con coartacion
sin tratamiento fallece en promedio a los 46 afos, el 90% a los 58 por falla cardiaca,

ruptura de aorta y endocarditis.®*

En la vida intrauterina el ventriculo derecho esta sometido a una sobrecarga de
volumen, el volumen que debe pasar a la auricula izquierda a través del foramen oval
se devuelve a cavidades derechas por la alta presion de la obstruccidn, inicialmente es
tolerado por que el flujo del ventriculo derecho se desvia por el ductus a la aorta
descendente. Al final del periodo fetal por la resistencia vascular pulmonar hay
crecimiento de cavidades derechas y dilatacién del tronco pulmonar en CA severa pero
no se presenta crecimiento de cavidades izquierdas. Al nacimiento puede mantenerse
la estabilidad hemodindmica, mientras el ductus esté abierto por las resistencias
pulmonares altas, el shunt de derecha a izquierda que lleva a buena perfusion distal a
la coartacion, incluso con buenos pulsos, cuando el ductus inicia su cierre aumenta el
flujo pulmonar y por aumento de presiones izquierdas debido a la obstruccién hay
dificultad para el vaciado venoso pulmonar llevando a hipertensién venocapilar, edema
intersticial alveolar e HTP retrograda, por eso la primera manifestacion clinica es la
disnea. ElI compromiso mayor es derecho con hepatomegalia congestiva y falla
cardiaca. Cuando el ductus se cierra totalmente hay una disminucién marcada del flujo
a la aorta ascendente que lleva a disminucion de pulsos, hipoflujo renal, oliguria,

hipertensioén y choque cardiogénico. Hay una variante tipo adulto que se descubre de
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los tres a cinco afios en donde la circulacion colateral compensa y descomprime la

aorta ascendente mejorando la circulacion pos estenosis.®*

La clinica dependerd de la velocidad en la disminucion de las resistencias
pulmonares y el cierre del ductus, usualmente inician de dos a seis semanas después
del nacimiento. Los pulsos son clave del diagnostico, son saltones en miembros
superiores y disminuidos en miembros inferiores, puede haber disminucion en miembro
superior izquierdo si la hipoplasia no es solo del istmo y compromete el origen de la
subclavia izquierda, ademas observamos precordio derecho hiperdinamico, R2 intenso,
galope ventricular, clic protosistélico, reforzamiento de la fase pulmonar del S2 en HTP,
soplo eyectivo en region interescapular izquierda, congestiéon hepatica e hipertension
con diferencia mayor de 20 mmHg de tensién arterial de miembros superiores con los

inferiores.®*

El tratamiento en recién nacidos sintomaticos debe iniciarse de manera
farmacoldgica, utilizando infusion de PGE1l (prostaglandina) para abrir el ductus y
establecer el flujo de la aorta descendente y los rifiones; asi como agentes inotrépicos
de accion corta como dobutamina, diuréticos, nitroprusiato y oxigeno de ser

necesarios.>*
3.3.4.3.5 Estenosis pulmonar

Es una alteracién en la valvula pulmonar que lleva a obstruccién en el tracto de
salida del ventriculo derecho, de forma aislada se puede encontrar en un 80-90% y de
10-20% asociado a otras patologias. Segun su localizacion puede ser valvular,

subvalvular o supravalvular, constituyendo el 8% de las cardiopatias.3

Representa el 5-7% de todas las cardiopatias con una incidencia de 0.24 por
1,000 nacidos vivos, presentandose del 15-36% en el Sindrome de Turner. Un tercio
de los pacientes presentan CIV, aorta bicuspide en un 30-85%, con asociacién
importante a lesiones obstructivas izquierdas. El 75% de los pacientes con coartacion
sin tratamiento fallece en promedio a los 46 afios, el 90% a los 58 por falla cardiaca,

ruptura de aorta y endocarditis. 3*

La obstrucciébn produce un aumento en el trabajo del ventriculo derecho

secundario a la resistencia generada por la alteracion valvular, esto lleva a hiperplasia

30



de la pared muscular compensatoria para mantener el gasto pulmonar que al
perpetuarse o en estenosis importantes lleva a dilatacion y falla derecha. Con la
disminucion del flujo pulmonar hay tendencia a desarrollar cianosis cuando aumentan
las necesidades de oxigeno como el ejercicio. En las estenosis criticas durante la vida
fetal se produce compromiso en el desarrollo ventricular derecho causando hipoplasia
del mismo debido a un cortocircuito importante de derecha a izquierda siendo su

principal manifestacion al nacer la cianosis acomparfada de presiones altas.

Si la alteracién no es critica regularmente es asintomatico y se encuentra de
forma incidental al evidenciar un soplo sistélico de eyeccion en el segundo espacio
intercostal izquierdo irradiado a regién axilar asociado a thrill supraesternal. No hay
compromiso pondoestatural. Puede haber con el tiempo disnea de esfuerzos por la
disminucion en el flujo pulmonar y hacer signos de falla cardiaca inicialmente derecha y
cianosis lo que empeora el prondstico. En la estenosis pulmonar critica el RN se
presenta muy comprometido al cerrarse el ductus arterioso por el shunt de derecha a
izquierda con hipoxemia, taquipnea y cianosis.®* Es una lesién de tipo obstructiva
debido a una estrechez en la aorta que lleva a compromiso hemodinamico. La union
del cayado adrtico con la parte proximal de la aorta descendente es el sitio mas comun,
donde se origina el ligamento arterioso, ocasionalmente se presenta en la aorta

abdominal.

En la vida intrauterina el ventriculo derecho esta sometido a una sobrecarga de
volumen, el volumen que debe pasar a la auricula izquierda a través del foramen oval,
se devuelve a cavidades derechas por la alta presion de la obstruccidn, inicialmente es
tolerado por que el flujo del ventriculo derecho se desvia por el ductus a la aorta
descendente. Al final del periodo fetal por la resistencia vascular pulmonar hay
crecimiento de cavidades derechas y dilatacién del tronco pulmonar en CA severa pero
no se presenta crecimiento de cavidades izquierdas. Al nacimiento puede mantenerse
la estabilidad hemodindmica, mientras el ductus esté abierto por las resistencias
pulmonares altas, el shunt de derecha a izquierda que lleva a buena perfusion distal a
la coartacion, incluso con buenos pulsos, cuando el ductus inicia su cierre aumenta el
flujo pulmonar y por aumento de presiones izquierdas debido a la obstruccién hay
dificultad para el vaciado venoso pulmonar llevando a hipertension venocapilar, edema

intersticial alveolar e HTP retrograda, por eso la primera manifestacion clinica es la
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disnea. ElI compromiso mayor es derecho con hepatomegalia congestiva y falla
cardiaca. Cuando el ductus se cierra totalmente hay una disminucion marcada del flujo
a la aorta ascendente que lleva a disminucion de pulsos, hipoflujo renal, oliguria,
hipertensién y choque cardiogénico. Hay una variante tipo adulto que se descubre de
los tres a cinco afios en donde la circulacion colateral compensa y descomprime la

aorta ascendente mejorando la circulacion pos estenosis.3*

La clinica dependerd de la velocidad en la disminucion de las resistencias
pulmonares y el cierre del ductus, usualmente inician de dos a seis semanas después
del nacimiento. Los pulsos son clave del diagnostico, son saltones en miembros
superiores y disminuidos en miembros inferiores, puede haber disminucion en miembro
superior izquierdo si la hipoplasia no es solo del itsmo y compromete el origen de la
subclavia izquierda, ademés observamos precordio derecho hiperdinamico, R2 intenso,
galope ventricular, clic protosistélico, reforzamiento de la fase pulmonar del S2 en HTP,
soplo eyectivo en region interescapular izquierda, congestion hepatica e hipertensién
con diferencia mayor de 20 mmHg de tensién arterial de miembros superiores con los

inferiores.®*

El tratamiento es de tipo no quirirgico, en neonatos y estenosis critica se debe
mantener abierto el ductus a través de la administraciéon de PGE1 y posteriormente
realizar valvuloplastia de emergencia. La valvuloplastia con balén se realiza en
pacientes asintomaticos, manteniendo profilaxis para endocarditis bacteriana. Si el
tratamiento falla se realiza tratamiento quirdrgico, con una tasa de mortalidad neonatal

del 6% y si la estenosis es critica puede llegar al 8%.3*
3.3.4.3.6 Estenosis adrtica

Es una alteracion en la valvula aértica que lleva a una obstruccion del tracto de
salida del ventriculo izquierdo por engrosamiento, rigidez y fusion de las comisuras
valvulares. Corresponde al 5% de las cardiopatias congénitas. Con una incidencia de
0.5-0.8 por cada 1,0000 nacidos vivos. La malformacion més frecuente es que la aorta
sea bivalva por la fusion de dos valvas, esta es la cardiopatia congénita mas frecuente
con repercusion a edades tardias cuando se presenta calcificacion valvular. El

compromiso puede ser valvular, subvalvular o supravalvular.®*
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El compromiso dependera de la magnitud de la obstruccion, en neonatos con
estenosis grave el ventriculo izquierdo falla al ser incapaz de mantener un gasto
adecuado, pudiendo llevar a compromiso hemodindmico importante y choque
cardiogénico los cuales se agravaran con el cierre del ductus. En estenosis que no son
severas el mantenimiento del gasto cardiaco se hace por el aumento en el trabajo

ventricular izquierdo que con el tiempo presta engrosamiento de su pared muscular.®*

La clinica que presentaran estos pacientes tiene una amplia presentacion
dependiendo del grado y tipo de estenosis. Se encontrara regularmente a la
auscultacion un soplo sistélico de eyeccién, con click de eyeccion en el 50% de los
pacientes y frémito supraesternal. El soplo puede no encontrarse si la obstruccion es
severa. Los casos leves pueden ser asintométicos y solo encontrar el soplo de forma
incidental, cuando son sintomaticos suelen referir disnea de esfuerzos, mareo, sincope
por bajo flujo cerebral, diaforesis y en ocasiones dolor toracico. Los pulsos periféricos
pueden estar normales o débiles. Las estenosis severas pueden presentar signos de

falla cardiaca y choque cardiogénico.3

El tratamiento de inicio es no quirargico, utilizando farmacos como PGEL para
estabilizar hemodindmicamente al paciente, llevandolo posteriormente a dilatacion
percutanea o correccion quirdrgica, siendo este el procedimiento que mas se realiza en

los pacientes.3
3.3.4.3.7 Tetralogia de Fallot

Es una cardiopatia cianotizante mas frecuente en todas las edades y representa
el 10% de las cardiopatias congénitas con una prevalencia de 0.26-0.48 por 1,000
nacidos vivos. Estd asociada a arco aédrtico derecho en un 17-25%, vena cava
izquierda en un 11%, implantacion anémala de coronarias en un 5% y Sindrome de

Down en un 8%.%

En esta patologia existe un desplazamiento del infundibulo hacia la arteria
pulmonar. Se produce un shunt de derecha a izquierda por la estenosis pulmonar, la
CIV y el cabalgamiento de la aorta. Se produce una sobrecarga del ventriculo derecho
en presion y volumen, la aorta puede estar dilatada ya que recibe flujo de dos
ventriculos. El flujo, la hipoxia y la cianosis son directamente proporcional a la

estenosis pulmonar y entre mas critica sea mas ductus dependiente sera. El hipoflujo
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pulmonar lleva a un retorno pobre a cavidades izquierdas por lo cual estan disminuidas
de tamafio a menos que haya un flujo importante a través del ductus o colaterales.
Crisis de hipoxia pueden presentarse con el ejercicio, el llanto, la alimentacion, los
cuales llevan a liberacion adrenérgica produciendo espasmo del infundibulo que
disminuye el flujo pulmonar y aumenta el shunt de derecha a izquierda. La hipoxia
cronica puede llevar a policitemia en una respuesta medular para mejorar el transporte
de oxigeno, esto aumenta la viscosidad sanguinea y el riesgo de microtrombos

disminuyendo ain mas el flujo pulmonar.3*

Su clasificacion se encuentra de la siguiente manera: Fallot tipico (estenosis
pulmonar moderada) 70%; Fallot rosado 15%; Fallot extremo (estenosis pulmonar

critica) 5%; y por ultimo, Fallotizacién de una comunicacién interventricular 5%.3*

La clinica dependera de la severidad de la estenosis pulmonar, la mayoria
presentan cianosis al nacimiento siendo su principal manifestacién, pero no son
comunes las crisis hipoxicas en la etapa neonatal. Se puede auscultar un soplo
sistolico de eyeccion en la regién supraesternal izquierda, foco pulmonar irradiando a
axilas y espalda. La insuficiencia cardiaca es rara ya que la estenosis no permite flujo
pulmonar excepto en obstrucciones al tracto de salida izquierdo o hipertension
importante asociada. Puede haber retardo en el crecimiento, acropaquia por hipoxia
cronica, y acuclillamiento durante las crisis hipdxicas ya que esto aumenta la

resistencia sistémica mejorando el flujo pulmonar y la oxigenacion. 34

Todos los pacientes deben ser llevados a correccion quirdrgica, la cual dependera de

la anatomia de las arterias pulmonares. 3
3.3.4.3.8 Transposicion de grandes vasos

Es una discordancia en la conexion de las arterias aortica y pulmonar en donde
el ventriculo derecho da origen a la aorta y el ventriculo izquierdo da origen a la
pulmonar. Corresponde del 5-8% del total de las cardiopatias congénitas con
predominio en el sexo masculino 3:1 y muy relacionado con los hijos de madres
diabéticas, ingestas de anfetaminas, trimetadona y hormonas sexuales. Se asocia a
otras lesiones cardiacas en un 50% y al Sindrome de Digeorge. El 30% de pacientes
muere en la primera semana de vida, el 50% en el primer mes, el 70% en los primeros

seis meses y el 90% en el primer afio si no se realiza ningan tratamiento. Puede ser
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dextrotransposicion si la aorta es anterior y a la derecha de la pulmonar (frecuente) o

levotransposicion si la aorta es anterior pero a la izquierda de la pulmonar.3

Esta alteraciébn anatémica causa dos circulaciones separadas en paralelo, la
sangre venosa entra al ventriculo izquierdo y sale a través de las pulmonares mientras
el flujo venoso que viene de las cavas pasa al ventriculo derecho y posteriormente a la
aorta requiriendo un shunt como una CIA, un DAP o una CIV gque permita la mezcla
entre sangre oxigenada y no oxigenada, de lo contrario, habra trauma circulatorio y

cianosis severa.3*

Las manifestaciones dependeran de la presencia o no de CIV, ductus o
estenosis pulmonar. Si no hay compromiso del septo, el paciente presenta cianosis
critica y disnea leve durante las primeras 24 horas con nula respuesta al aporte de
oxigeno suplementario. El grado de cianosis dependera de la mezcla realizada a través

del ductus. La cianosis puede ser solamente evidente con el llanto del nifio.3*

El tratamiento es de tipo quirtrgico, realizando una correccion definitiva a través
de la cirugia de Jatene, que consiste en llevar el ventriculo derecho a una conexién con

la arteria pulmonar y el izquierdo con la aorta con una sobrevida del 92%.3

3.3.4.4 Anomalias congénitas digestivas

3.3.4.4.1 Anomalias congénitas del es6fago

Las malformaciones congénitas del eséfago se originan en las primeras
semanas de desarrollo embrionario. En la cuarta semana comienza la division del
intestino primitivo en los brotes traqueal y esofagico; un agente teratogénico que
interfiera con este proceso puede generar atresia o estenosis del es6fago. Cuando la
secuencia normal de organogénesis se interrumpe en torno de la sexta semana, se
afectan en cambio la formacion del eso6fago distal y la unién cardioesofagica,
alterandose el desarrollo de las estructuras que proveen la coordinacién del es6fago

con el estbmago y el diafragma y su inervaciéon auténoma.
3.3.4.4.1.1 Atresia esofagica (AE)

Es una malformacién congénita en la cual la luz esofagica se encuentra

interrumpida originando dos segmentos, no superior y otro inferior. EI segmento
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superior es un cabo ciego dilatado con una pared muscular hipertrofiada; por lo
general, este cabo se encuentra entre la segunda y cuarta vértebra toracica. La porcion
distal es un cabo atrésico con un diametro muy pequefio y una pared muscular

delgada.*’

La interrupcion congénita de la luz del es6fago es una malformacion frecuente
con una incidencia de uno de cada 2,500 - 3,000 nacidos vivos. En la enorme mayoria
la porcibn media estd ausente en tanto que el esodfago inferior presenta una

comunicacion con la traquea configurando una fistula traqueoesofagica. %

La AE puede presentar multiples variantes. Existen diversas clasificaciones
teniendo como base la anatomia que los identifiqgue. La clasificacion de Vogt indica
que la atresia tipo | es una atresia del es6fago con ambos cabos esofagicos ciegos sin
fistula traqueoesofagica (FTE), la tipo Il es una atresia del es6fago con FTE superior y
cabo inferior ciego; la tipo Ill es una AE con FTE inferior y cabo esofagico superior
ciego; la tipo IV es una AE con FTE en ambos cabos del eséfago; la tipo V es una
fistula en H, FTE sin atresia de eso6fago; y por ultimo, la tipo VI estenosis esofagica

aislada.®

En la atresia del es6fago es de observacion habitual el polihidramnios materno,
cuya evidencia en la ecografia prenatal permite la sospecha de malformacion; asi

mismo, el nacimiento prematuro es muy frecuente.>®

El diagndstico se puede sospechar en etapa prenatal al realizar ultrasonograma
(USG) obstétrico después de la semana 18 de gestacién. El polihidramnios, como bien
ya se menciond es el hallazgo mas frecuente, particularmente en nifios con AE pura,
sin fistula; y esto es debido a que el nifio es incapaz de deglutir y absorber el liquido
amniético a través del intestino. EI USG prenatal sugiere el diagnéstico con una
sensibilidad de 42% cuando no se identifica el estbmago con liquido en su interior. El
diagnostico post natal debe realizarse en la sala de partos. Luego de la adaptacion
neonatal inmediata se aspiran secreciones orales suavemente con una sonda que
debe avanzar hasta el estbmago; si la sonda no avanza entonces se debe sospechar

de la presencia de atresia de eséfago. *
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El tratamiento es de tipo quirargico, variando la técnica segun el tipo de atresia
esofagica que presente. EIl momento ideal para realizarla es entre el primero y segundo

dia de vida, lo que es posible en la mayoria de los pacientes.3®
3.3.4.4.1.2 Acalasia

Trastorno motor primario del es6fago que se caracteriza por la falta de
relajacion del esfinter esofégico inferior y alteraciones de la motilidad del cuerpo del
esofago. Presenta baja incidencia en la poblacién general, aproximadamente 0.2 por
cada 1,000 nacidos vivos, dentro de la cual sélo un 5% aparece en nifios. Su
manifestacion es temprana, en los primeros meses de vida, por lo comin se asocia a

diferentes sindromes de origen genético.%®

El sintoma principal es la disfagia; ésta y los vomitos producto de la retencion
esofagica, dificultan la alimentacién provocando desnutricién y retraso del crecimiento
del nifio; aunque demoraran frecuentemente la presencia de enfermedad respiratoria a

repeticién con predominio en nifios mas pequefios.

Radiol6gicamente se observa dilatacion del es6fago y estrechamiento de la
unién gastro-esofagica en forma de pico de pdjaro, retenciéon de secreciones y pobre

motilidad.3!

El tratamiento es de tipo no quirdrgico, realizando dilataciéon pneumética a
través de la colocacion de un balén inflado en el tercio inferior del es6fago. Si este

procedimiento no funciona se realiza una miotomia laparoscopica. ¢
3.3.4.4.2 Anomalias congénitas del estdmago
3.3.4.4.2.1 Estenosis hipertréfica de piloro

Se presenta entre las dos a ocho semanas de vida, con un pico de incidencia
entre 4:1-6:1 veces mas frecuente entre hombres que mujeres. La incidencia varia
segun el pais de estudio, desde 0.5-1.5 por cada 1,000 nacidos vivos. Los factores
genéticos son muy importantes, estudios demuestran gque si hay antecedente materno
de esta patologia el paciente tendrd mas riesgo de desarrollarla (20% hombres y 10%

muijeres), en gemelos existe mas riesgo en monocigotos que en dicigotos.
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Se han descrito varias teorias sobre la posible etiologia; algunos mencionan la
descoordinacién entre el peristaltismo gastrico y la relajacién pilérica que lleva a una
contraccion gastrica contra un piloro cerrado que causa hipertrofia del piloro; la
segunda teoria indica que la elevacion de la concentracion de gastrina por el aumento
hereditario de las células epiteliales de la mucosa gastrica que genera un vaciamiento

gastrico lento.*’

Clinicamente los pacientes presentaran vomitos post prandiales, no biliares,
progresivos, profusos, que incluso pueden ser en proyectil. Inclusive 1.4% pueden
presentar vémitos biliosos. Se produce una hiperbilirrubinemia de predominio indirecta
secundaria al aumento de la circulacién enterohepatica y por disminucién de la accion
de la glucoronil transferasa. Hay pérdida de peso secundario a la disminucién de la
ingesta calérica y deshidratacion, aunque generalmente es un signo tardio. Ademas se

puede presentar alcalosis metabdlica hipoclorémica.

Durante el examen fisico la palpacion de la oliva pilérica se considera el signo
patognomonico, al palpar el cuadrante superior derecho en el borde medial con el

epigastrio. 3’

El tratamiento es quirargico, y se realiza hasta que el nifio se encuentre estable.

La solucién quirdrgica clasica es la piloromiotomia de Ramstedt.®’

3.3.4.4.3 Anomalias congénitas del intestino

3.3.4.4.3.1 Atresia intestinal

La atresia intestinal es una de las causas mas frecuentes de obstruccion en la
edad neonatal. En el 95% de los casos ésta es completa y en 5% incompleta y se
manifiesta como una estenosis. Tiene una incidencia que varia de uno por 330 o 400
nacimientos en EE.UU y Dinamarca, a uno por 1,500 nacidos en otros lugares. Las

atresias yeyunoileales son mas frecuentes que las duodenales.®

La causa se ha explicado en dos mecanismos: el primero, indica que es
secundario a una detencion en el proceso de revacualizacion del intestino. Durante su
formacioén, primero es un tubo sélido sin lumen, luego se forman vacuolas que al unirse
unas con otras van a crear el lumen. La segunda indica que es secundario a defectos

vasculares en el mesenterio.
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La atresia puede producirse a lo largo de todo el intestino, desde el duodeno
hasta el recto, lo que origina cambios en el cuadro clinico, de acuerdo a la altura de la

lesion. Al producirse cambios clinicos también el tratamiento tiene sus modificaciones.

El diagndstico se realiza generalmente en los rimeros dias de la vida, cuando
los pacientes presentan polihidramnios vémitos biliosos, ausencia de meconio normal,
distensién abdominal, ondas peristalticas e ictericia. El polihidramnios se presenta en la
tercera parte de los casos. Los vomitos biliosos son un signo vital para el diagnostico y
son de aparicion muy precoz en las atresias altas y en mayor cantidad en las bajas. La

expulsion de un meconio anormal o su ausencia es un dato muy importante.*®
3.3.4.4.3.1.1 Atresia pil6rica

Este tipo de atresia se presenta en el piloro, la apertura entre el estbmago y la
primera parte del intestino delgado (duodeno). El bloqueo del piloro debido a la atresia
puede ser causado por una membrana, 0 en casos raros, por la ausencia del piloro lo
cual da como resultado un final “ciego” del estbmago y una falta de comunicacién entre

el estbmago y el duodeno.*
3.3.4.4.3.1.2 Atresia duodenal

Se considera que es el fallo en la recanalizacién de la primera porcién del

intestino delgado que tiene lugar durante la semana ocho a diez de gestacion.

Existen varios tipos dentro de los que tenemos el tipo I, es una red mucosa que
obstruye la luz del intestino, pero las paredes son normales. No hay ningun defecto en
el mesenterio y no esté afectado el tamafio del intestino, siendo la mas coman. El tipo
Il es un cordon fibroso que une a los dos segmentos del duodeno. Tipo Ill representa la

completa separacién del duodeno en dos partes, es el mas raro. **
3.3.4.4.3.2.3 Atresia Yeyunal

Es un defecto congénito, en donde esta parte del intestino estd cerrado o
carece completamente de una porcion. El Yeyuno y el ileon forman la segunda y
tercera porcion del intestino delgado. Va desde el duodeno hasta introducirse en el
colon. Tiene mas prevalencia en embarazos gemelares y en bebés de bajo peso al

nacer.
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Hay cuatro tipos de atresia del yeyuno y el ileon, encontrandose el tipo | en
donde la mucosa y la submucosa forman una red de tejido que forma un diafragma que
ocluye el lumen, pero el intestino esta completo en ambos lados de la obstruccion. El
tipo Il el mesenterio esta intacto pero el intestino esta separado. El segmento proximal
termina en un saco ciego y esta dilatado; se une al segmento distal, que también esta
cerrado, por medio de un cordén fibroso en donde la longitud es normal. El tipo Il se
subdivide en a y b, siendo el llla en donde las dos partes del intestino terminan en
sacos ciegos, pero no existe un cordén fibroso que los une y hay un hueco entre las
dos puntas. El mesenterio presenta un defecto en forma de “V” y la longitud es menor
gue la normal; el subtipo Illb presenta ademas de un gran defecto en el mesenterio, un
intestino més corto. Esta lesion recibe el nombre de &rbol de navidad o céscara de
manzana por la forma que toma el intestino al enredarse alrededor de un solo vaso
sanguineo. Y por ultimo el tipo IV es la menos comin y se caracteriza porque existen
multiples atresias de tipo | a lll, lo que da un aspecto como de un cordén de

salchichas.®
3.3.4.4.3.1.4 Atresia de ileon

El ileon es la seccidn final del intestino delgado en el aparato digestivo y esta
separado del intestino grueso por la valvula ileocecal. Aqui se absorbe la mayor parte
del liquido de los alimentos. Los restos no absorbidos pasan al intestino grueso. Esta
malformacién congénita consiste en la ausencia de un segmento de esta parte del

intestino delgado, pudiendo ser Gnica o multiple. *°

El tratamiento para todas las patologias anteriores es de tipo quirargico, y la

técnica a utilizar depende del tipo de patologia que presente el paciente. *°
3.3.4.4.3.2 Diverticulo de Meckel

El diverticulo de Meckel es un vestigio embrionario del conducto
onfalomesentérico, el cual normalmente involuciona en forma completa entre la quinta
y séptima semana se gestacion. Su incidencia es de 1-2% de la poblacion general, con
una relacion varon: mujer de 3-4:1. Se puede presentar de forma aislada o asociado a
otras patologias como atresia de es6fago, ano imperforado y onfalocele. En la gran
mayoria de los casos se mantiene asintomatico durante toda la vida, estimandose un

1% de los portadores la aparicién de sintomas.
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Se trata de una evaginacion del ileon que se ubica dos terceras partes de los
casos a 90 cm proximales a la valvula ileocecal. En su extremo distal puede presentar
bandas que lo adhieran a la pared abdominal, derivadas de la involucién de la arteria
vitelina izquierda. Ademas puede presentar mucosa heterotdpica de tipo gastrica o

pancredtica, la cual es fuente de complicaciones importantes.*

Cuando es asintomatico, se puede manifestar con tres sindromes diferentes:

Sindrome oclusivo, inflamatorio o hemorragico.

El sindrome oclusivo es el menos frecuente, puede deberse a una
intususcepcion secundaria, en la cual el diverticulo actia como cabeza invaginante. El
sindrome inflamatorio se debe a diverticulitis, que casi siempre se asocia con la
presencia de la mucosa ectdpica, y se da mayormente en nifios mayores y adultos. Se
manifiesta por un abdomen agudo con fiebre y dolor difuso abdominal, aunque el
diagnostico definitivo es intraoperatorio. La manifestacion mas frecuente es el
sindrome hemorréagico, el cual se da casi siempre en menores de cinco afios. Se
presenta como una enterorragia episddica o masiva y anemia oculta, en un nifio por lo
demas en muy buen estado general. Cuando el diverticulo de Meckel sangra, no se
asocia con dolor abdominal.*°

En pacientes sintomaticos, el tratamiento es quirlrgico, mediante la resecciéon

del diverticulo.*
3.3.4.4.3.3 Malformaciones anorrectales (MAR)

Son la causa mas frecuente de obstruccion intestinal congénita, la cual se
origina por la interrupcién del desarrollo normal caudal del embrién en sus primeras
semanas de vida. Un agente teratdgeno aun desconocido determina la defectuosa

formacion de estructuras viscerales, 6seas, musculares y nerviosas. #

Su incidencia ha sido estimada con rangos variables: desde uno en cada 1,500

hasta cada 5,000 nacidos vivos segun distintas series internacionales. *

Existen diferentes clasificaciones de las MAR. Por un lado, Wingspread las
dividié en altas, intermedias y bajas de acuerdo a la altura del recto con respecto a la
insercion pelviana del masculo elevador del ano, sin embargo, esta no ofrece utilidad

en cuanto a prondstico y tratamiento.
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La clasificacion de Alberto Pefia habla de ano imperforado con fistula perineal,
la cual se puede presentar en ambos sexos en donde el extremo distal del recto
desemboca en forma de fistula por delante del area del ano teérico. La fistula
rectouretral bulbar en donde la desembocadura rectal tiene lugar a diferentes niveles
de la cara posterior de la uretra. Cuando la fistula comunica con la porcién bulbar de la
uretra se denomina fistula rectobulbar. La fistula rectoureteral prostatica cuando el
recto desemboca en un nivel mas alto, presentando periné plano y con débil tono
muscular. EI ano imperforado sin fistula siendo inusual, los nifios presentan bien

desarrollado el sacro y los musculos.

El tratamiento para estas patologias es de tipo quirdrgico, en donde la manera
méas segura de abordar el problema es realizando una colostomia para aliviar la
obstruccién intestinal, postergando para un segundo tiempo la reconstruccion recto

anal.*

3.3.4.4.4 Defectos de la pared abdominal

3.3.4.4.4.1 Hernia umbilical

Es un defecto del cierre de la fascia abdominal que permite la protrusion del
contenido intestinal, a través del anillo umbilical. Es la patologia umbilical mas
frecuente en lactantes, se observa el 10% de todos los recién nacidos normales, y con
mayor frecuencia en pretérminos el Sindrome de Down, hipotiroidismo, etc. Su

incidencia varia desde tres a cinco por cada 1,000 nacidos vivos.*?

Se identifica a partir de la segunda semana de vida después del
desprendimiento del cordon umbilical. Es una pequefia tumoracién blanda, del tamafio
de una cereza que se reduce facilmente, que esta formada por el peritoneo y la grasa
del epiplon que protruye a través del anillo inguinal. Suele aumentar de tamafio al
esfuerzo del nifio, indoloras. Con el tiempo el anillo umbilical se contrae
espontaneamente y cierra el defecto, siendo ocho de cada diez hernias umbilicales las
que cierran solas, durante los cuatro primeros afios de vida. Para predecir el cierre
espontaneo tiene importancia el diametro del defecto del anillo umbilical;, tamafios
superiores a 1.5 cm pueden precisar cierre quirargico a partir de los dos afios de

edad.®
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El tratamiento inicial es de tipo no quirdrgico, realizando reduccién de la hernia
con compresidén. Posteriormente si se presenta molestias se puede recurrir a un

tratamiento quirdrgico.*?
3.3.4.4.4.2 Onfalocele

Defecto de la pared abdominal, de tamafio variable, que se ubica en directa
relacién con el corddén umbilical, que contiene asas intestinales y a veces otros 6rganos
como parte del higado, recubiertos por amnios en la superficie externa, peritoneo en la
superficie interna y entre ambos gelatina de Wharton, junto a ellos los vasos propios

del cordén.*®

Su incidencia se estima entre 1.5 y tres por cada 10,000 nacimientos. La tasa
de prevalencia al nacimiento en Chile fue de 2.7 por 10,000 nacimientos durante el
periodo 1,982-2,003.%3

Esta patologia se forma debido a un cierre incompleto de los pliegues laterales
del embrién durante la cuarta semana de gestacion, secundaria a un defecto del
desarrollo del mesodermo a nivel del saco vitelino, que hace que la mayor parte de los
6rganos abdominales permanezcan fuera del embrién dentro de un saco transparente
formada por el amnios, peritoneo parietal y gelatina de Wharton. Ello ocurre a la sexta
semana de gestacion. Al terminar su formacion, alrededor de la décima a la doceava

semana, el intestino regresa a la cavidad, rota y se fija a la pared posterior.*?

El tratamiento es de tipo quirdrgico, luego de realizar soporte vital a los

pacientes, y que estos se encuentren estables para el procedimiento.*
3.3.4.4.4.3 Gastrosquisis

La gastrosquisis es un defecto de la pared abdominal anterior, paraumbilical
habitualmente a la derecha, por el que salen asas intestinales las que flotan libremente
en el liqguido amni6tico, sélo recubiertas por el peritoneo visceral. Su prevalencia al

nacimiento se estima entre 0.4 y tres por 10,000 nacimientos.*

Se cree que sucede probablemente a una disrupcion vascular a nivel de la
arteria onfalomesentérica derecha y de la vena umbilical derecha que en un momento

de su embriogénesis involucionan. Si el desarrollo y la involucién ordenados se alteran
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tanto en su intensidad como en su cronologia, se produciria un defecto de la pared

abdominal como efecto de una isquemia de la pared. *

El tratamiento es puramente quirargico, sin embargo, se debe realizar
inmediatamente recubrimiento de las asas intestinales para evitar perforacion de las

mismas y cuando el paciente se encuentre estable programar la cirugia.*?

3.3.4.5 Defectos orofaciales

3.3.4.5.1 Labio hendido y paladar hendido

Los defectos de cierre orofaciales son los defectos de nacimiento
craneofaciales mas frecuentes, con una incidencia en conjunto, que se sitlla en uno de

cada 700 nacidos vivos.*

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 que provoca falta de fusion de los
procesos nasales y maxilar mediales. El paladar hendido consiste al parecer en el fallo

de la aproximacion o fusién de los anaqueles o tabiques palatinos.*®

El labio hendido se asocia con el paladar hendido o fisura palatina en alrededor
del 75% de los casos. La incidencia de labio leporino, asociado o no a fisura palatina,
varia de forma significativa en funcion de la raza, mientras que la incidencia de fisura
palatina se relaciona con la raza y se considera normal entre 1/1,500-2,000 nacidos

vivos.*

Los factores genéticos tienen mas importancia en el labio leporino con o sin

fisura palatina que cuando esta Ultima es la Unica malformacion.®

El labio hendido varia desde una pequefia escotadura en el borde rojo del labio
hasta una separacion completa que se extiende hasta la nariz. La hendidura puede ser
unilateral (mas a menudo en el lado izquierdo) o bilaterales y suele afectar el borde
alveolar. Se acompafia de ausencia, deformidades o exceso de dientes. El labio
hendido que afecta al cartilago del ala de la nariz se acompafia con frecuencia de
defectos de la columela y de alargamiento de vomer, provocando una protrusion de la

cara anterior del proceso premaxilar hendido.*®
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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 o extenderse hasta el paladar duro por uno o por
ambos lados, dejando expuesta a una o ambas cavidades nasales segun la hendidura

palatina sea uni o bilateral. *°

Segun estudios la genética tiene un papel primordial en la aparicion de la
enfermedad. Clinicamente, cuando el defecto de cierre oro facial aparece con otras
malformaciones dentro de patrones reconocibles se clasifica como defecto de cierre
sindrémico. Si aparece como un hecho aislado o si no es posible identificar el sindrome

se denomina defecto de cierre no sindrémico.**

Diferentes observaciones epidemiolégicas condujeron al convencimiento de que
determinados agentes ambientales podrian desempefiar un papel en la produccién de
defectos del cierre oral. Entre ellas estan la falta de concordancia total entre gemelos
monocigoéticos o variaciones sociales, geograficas o étnicas. La edad avanzada del
padre y madre incrementan el riesgo de aparicibn de labio leporino con paladar
hendido; mientras que la edad paterna avanzada incrementa el riesgo de aparicion de

hijos con paladar hendido aislado.**

El tratamiento para estas patologias es de tipo quirlrgico por lo que se

programa la cirugia en el momento en que el paciente se encuentre estable.**
3.3.4.6 Sindrome de Down

El Sindrome de Down es un trastorno que supone una combinacion de defectos
congénitos entre ellos retrasos mentales, facciones caracteristicas fisicas y con
frecuencia defectos cardiacos, mayor cantidad de infecciones visuales y auditivas y

otros problemas de salud.*

Se trata de una anomalia cromosémica que tiene una incidencia de uno de
cada 800 nacidos, y que aumenta con la edad materna. Es la cromosomopatia mas

frecuente y mejor conocida. #°

Normalmente todo 6vulo y todo espermatozoide contienen 23 cromosomas. La

unién de ellos da como resultado 23 pares, 0 sea un total de 46 cromosomas. A veces,
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se produce un accidente durante la formacion de un 6vulo o espermatozoide que hace
que tenga un cromosoma numero 21 de mas, esta célula aporta un cromosoma 21
adicional al embrién, produciéndose asi el sindrome. Las facciones y defectos
congénitos propios provienen de la existencia de un cromosoma 21 adicional en cada

una de las células del cuerpo por lo que también se le conoce como trisomia 21.%°

Ocasionalmente el cromosoma 21 adicional se adhiere a otro cromosoma
dentro del évulo o del espermatozoide, esto puede provocar lo que se denomina
translocacion en el Sindrome de Down, esta es la Unica forma del Sindrome de Down
que pueda heredarse de uno de los padres. En estos casos, el padre tiene una
redistribucion del cromosoma 21 llamada translocacién equilibrada, que afecta su

salud.*®

En casos aislados puede producirse Sindrome de Down llamado en mosaico,
cuando tiene lugar un accidente en la division celular después de la fertilizacion. Las
personas afectadas tienen algunas células con un cromosoma 21 adicional y otras con

la cantidad normal.*®

Los nifios con este sindrome fisicamente pueden presentar ojos almendrados y
orejas pequefias y ligeramente dobladas en la parte superior. Su boca puede ser
pequefia, lo que hace que la lengua parezca grande. La nariz también puede ser
pequeia y achatada. Algunos RN pueden presentar cuello corto y las manos pequefias
con dedos cortos y debido a la menor tonicidad muscular pueden parecer blandos. A
menudo el nifio o adulto con Sindrome de Down es bajo y sus articulaciones son

particularmente flexibles.*®

No existe cura para el Sindrome de Down ni hay manera alguna de prevenir el
accidente cromosomico que lo causa, sin embargo, varios estudios realizados
recientemente sugieren que algunas mujeres que han tenido nifios con Sindrome de
Down tenian una anomalia que afecta la manera en que sus organismos metabolizan
la vitamina B conocido como &cido félico, sin embargo, no hay resultados conclusos

sobre el tema.*®
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3.3.4.7 Hidrocefalia

Se define como un incremento del volumen total de liquido cefalorraquideo en
el interior de la cavidad craneal, lo que conlleva un aumento del tamafio de los
espacios que lo contienen (ventriculos, espacios subarachoideos y cisternas de la
base). La incidencia y prevalencia son dificiles de establecer ya que no hay un registro
nacional o base de datos de las personas que tienen la enfermedad; sin embargo, se

cree gue la hidrocefalia afecta a uno de cada 500 nifios. 46

El liquido cefalorraquideo circula desde el interior de los ventriculos, en donde
se produce (plexos coroideos), hasta los espacios subaracnoideos en la superficie del
cerebro y médula, donde se reabsorbe pasando a los senos venosos a través de
granulaciones aracnoideas llamadas de Pachioni. Cualquier alteracién del equilibrio
entre la produccién y la reabsorcion del liquido cefalorraquideo podra provocar la

patologia.*®

Las funciones del liquido cefalorraquideo son tres, las cuales son vitales:
envuelve por completo la médula y el cerebro lo que supone un mecanismo anti
choque que les protege de traumatismos; es un vehiculo para transportar nutrientes al
cerebro y eliminar desechos; fluye entre el craneo y canal raquideo para compensar los
cambios de volumen de sangre intracraneal, con el fin de evitar incrementos excesivos

de presion intracraneal.*®

Existen tres tipos de hidrocefalia: la activa, con presion aumentada en las
cavidades de liquido cefalorraquideo consecuencia de un desequilibro en la
produccion, circulacién o reabsorcion de liquido cefalorraquideo bien por aumento en
su produccion a nivel de los plexos coroideos, por obstruccion a la circulacion a través
de las vias de drenaje o por disminucion de la reabsorcibn en los corpusculos
aracnoideos de Pachioni; la pasiva o hidrocéfalo “ex vacuo” consiste en una dilatacion
de las cavidades de liquido cefalorraquideo por disminucién de la masa cerebral; y una
hidrocefalia idiopatica del lactante con evolucién habitual hacia la resolucion
espontdnea, en donde el liquido cefalorraquideo se acumula en los espacios
subaracnoideos, con ventriculos laterales moderadamente dilatados. Se aprecia un

crecimiento rapido del perimetro cefélico, lo que provoca megacefalia.*®
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El tratamiento de la hidrocefalia es de tipo quirargico, tratando la causa que
provoca la patologia, como masas ocupantes de espacio, oclusiéon en alguno de los

agujeros involucrados en el paso de liquido cefalorraquideo.*®
3.3.4.8 Sirenomelia

Es una anomalia congénita extremadamente rara con una incidencia reportada
de 1.5 a 4.2 por cada 100,000 nacimientos. A nivel mundial se reportan mas de 300
casos y el nombre deriva del parecido fisico a los seres miticos conocidos como
sirenas, ya que presentan las extremidades inferiores fusionadas y las estructuras de
los pies ausentes. Se caracteriza por tener extremidades inferiores fusionadas o la
presencia de un uUnico y rudimentario miembro inferior, puede acompafiarse de
agenesia renal bilateral, agenesia de genitales externos, agenesia sacral, ano
imperforado, ausencia de vejiga y atresia ano rectal. El oligohidramnios severo durante
el segundo trimestre del embarazo constituye uno de los signos ultrasonogréficos de

sospecha para sirenomelia.*’

Es una patologia letal, en algunos casos se acomparfa también de alteraciones
en la columna vertebral. La etiologia se desconoce y se presenta en general en forma
esporadica. Se ha descrito como factor de riesgo para sirenomelia la diabetes

materna.!

A pesar de tener una etiologia desconocida, se debaten varias teorias para
explicar esta patologia, una de ellas indica que es causada por afeccién embrionaria de
la region caudal y la otra por disrupcion vascular. Antiguamente se habia atribuido a un
déficit temprano del blastema (masa de células indiferenciadas de la que derivara un
organo o tejido determinado) del eje caudal posterior del embrion, que origina la fusion
temprana de los brotes de los miembros inferiores con ausencia o desarrollo
incompleto de las estructuras caudales. Se considera que existe un “robo vascular’ que
desvia el flujo sanguineo y los nutrientes desde las estructuras caudales del embrion
hacia la placenta. En algunos casos estudiados se ha encontrado una gran arteria que
surge desde la parte alta de la aorta abdominal y asume funciones de las arterias
umbilicales, derivando del complejo arterial vitelino. Por tanto, las arterias que
normalmente surgen posteriores a esta arteria vitelina estan atenuadas o ausentes,

dejando sin nutrientes los tejidos que daran origen a los miembros inferiores.*’
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Otras teorias proponen la influencia de teratdgenos, como la cocaina, el acido
retinoico utilizados durante el primer trimestre del embarazo, sin embargo, no se ha
demostrado que causen esta patologia de manera certera. Por otro lado, en un 2% de
los casos se ha asociado a una Unica enfermedad materna, la diabetes mellitus tipo 2;
aunque existen estudios que refutan esta asociacion. Lo que es bien conocido es la
forma de realizar el diagnéstico, y es a través de un ultrasonido Doppler color, ya que
de forma prenatal permite demostrar la presencia del defecto vascular en el extremo
distal de la aorta abdominal y la presencia del vaso sanguineo aberrante, lo que

permite realizar el diagnédstico diferencial con otras patologias.*’
3.3.4.9 Ectrodactilia

Es una enfermedad hereditaria, autosomica dominante, presente en seis de
cada 10,000 nacidos vivos, descrita por primera ocasion en los esclavos africanos de
Sudamérica. Para los anglosajones se conoce también como malformacion de mano
hendida o pie hendido. Esta patologia puede presentarse de forma aislada o asociada

a diversos sindromes.*®

Esta enfermedad ocasiona deformidades en las extremidades, que pueden
incluir: ausencia parcial o total de los dedos, sindactilia, hendiduras profundas en
manos o pies, produciendo una semejanza con las pinzas de una langosta o cangrejo,
asociandose a diversos sindromes genéticos. La explicacion que se le otorga a esta
rara patologia es sobre su desarrollo embriolégico, a partir de la cresta superior del
ectodermo a la cuarta semana de gestacion, completdndose el desarrollo a las 12
semanas; influyendo diversos genes. Estudios demuestran que hay mayor incidencia
en las extremidades superiores en comparacién con las inferiores 3.4/1.1 por cada

10,000 nacidos vivos respectivamente.*®

Blauth y Borisch propusieron una clasificacion radiografica de los defectos de
pies, la que consiste en seis grados o tipos: el primero y segundo presentan cinco
metatarsianos, el segundo hipoplasia de metatarsianos. En el tipo Il s6lo estan
presentes cuatro metatarsianos, en el IV sélo tres metatarsianos, en el V dos

metatarsianos y en el VI sélo un metatarsiano. 4

Estos pacientes deben tener una valoracibn por un genetista, por ser una

malformacién autosémica dominante, con una penetracién del 70% y expresion

49



variable secundaria, tanto a re-arreglos cromosémicos, como deleciones o
translocaciones entre los cromosomas siete y nueve. El gen implicado en los seres
humanos es el TP63 y en los cromosomas 7q11.2-21.3, 19p13-q13 y 3g-27. Existen

algunos casos mas raros de presentacion autonémica recesiva o ligados al sexo. %

3.3.4.10 Anomalias congénitas de etiologia infecciosa

3.3.4.10.1 Microcefalia

Es una anomalia craneal en donde el perimetro se encuentra menor de dos
desviaciones estandar por debajo de la media para la edad, sexo, raza y tiempo de
gestacion. La incidencia es muy variable, debido a que desde que se dio a conocer el
efecto del virus del Zika en las mujeres gestantes ha aumentado los casos por lo que
se estima que se encuentra de manera tentativa entre dos a tres de cada 1,000

nacidos vivos.*°

En las microcefalias primarias el cerebro no consigue completar un desarrollo
embrionario normal; mientras que en las microcefalias secundarias el cerebro completa
un desarrollo inicial normal pero luego sufre un dafio que altera su crecimiento
posterior. En ambos casos la microcefalia puede ser arménica si se asocia a retraso
del peso y la talla, por lo que las microcefalias se pueden clasificar como microcefalia
por defecto primario del desarrollo cerebral; y las microcefalias secundarias a
detencion del crecimiento cerebral por agentes nocivos fetales, infecciones prenatales,
infecciones post natales, otras agresiones y enfermedades o cierre precoz de todas las

suturas craneales, presentes al nacimiento.*

Muy poco nimero de casos que presentan microcefalia es secundario a rubéola

congénita adquirida en el periodo de gestacion antes de las 12 semanas.®°

Actualmente, una de las causas fuertemente relacionadas con microcefalia y
gue contintia en estudio es la infeccion por el virus del Zika. Desde el uno de enero del
2007 hasta el nueve de marzo del 2016, la transmision del virus del Zika se habia
documentado en un total de 55 paises y territorios. Entre el 22 de octubre del 2015y el
cinco de marzo del 2016, Brasil notificé un total de 6,158 casos de microcefalia o de
malformacién del sistema nervioso central, incluidas 157 defunciones. La prevalencia

de microcefalia ha aumentado en paralelo al nimero de casos con infeccion
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confirmada por el virus del Zika; sin embargo, no se ha comprobado que el virus del
Zika sea la causa del aumento de la incidencia de microcefalia en Brasil, pero en vista
de las asociaciones temporales y geograficas entre las infecciones por el virus del Zika
y la microcefalia, el descubrimiento repetido del virus en el tejido cerebral de algunos
fetos, y a falta de una hipétesis alternativa convincente, una posibilidad fuerte que se

esta investigando es que el virus del Zika sea un factor causal.®*

Ademas, microcefalia es sélo un posible resultado adverso entre un espectro de
condiciones que pueden ser parte de un Sindrome congénito asociado al Zika. A pesar
de que mucho permanece sin conocerse sobre los efectos de la infeccién por el virus
del Zika durante el embarazo, datos de la poblacion de Polinesia francés y Bahia
revelan una clara asociacion entre la infeccion durante el primer trimestre de embarazo

y el riesgo de presentar microcefalia.>?

No existe una cura ni un tratamiento estandar para esta patologia por lo que se

incluiran dentro de las patologias con tratamiento no quirdrgico.
3.3.4.10.2 Rubéola congénita

La frecuencia de esta infeccibn congénita es muy baja secundaria al uso
generalizado de la vacuna en los humanos, Unicos huéspedes posibles. La infeccion es
sub clinica en el 30% de los casos. El contagio se produce por contacto directo o por

secreciones nasofaringeas.*

En la rubéola materna con erupcion en las primeras 12 semanas de embarazo,
la infeccién del feto supera el 80%, posteriormente disminuye llegando al 30% hacia las

30 semanas y asciende de nuevo hasta el 100% en el Gltimo mes. *°

En los fetos infectados antes de las 12 semanas de gestacion entre el 85-90%
presentaran la tétrada de Gregg que incluyen: cardiopatia (sobre todo ductus arterioso
persistente y estenosis pulmonar), microcefalia, sordera y cataratas. En infecciones
maternas aparecidas entre las 12 y 16 semanas un 15% de los fetos presentaran
microcefalia, sordera y en menor proporcién defectos oculares como coriorretinitis
puntiforme en sal y pimienta o glaucoma. Cuando la infeccién es entre las 16 y 20
semanas existe un riesgo minimo de sordera y en infecciones adquiridas

posteriormente a las 20 semanas no se han descrito secuelas. Los recién nacidos

51



suelen ser a término, pero con bajo peso y, aunque al inicio no presenten afectacion,
en un 20-40% desarrollaran diabetes hacia los 35 afios y en un 5% alteracion

tiroidea.®°

Si la infeccion se produce en épocas tardias del embarazo el recién nacido
puede presentar enfermedad sistémica con erupcion generalizada parecida al eczema
seborreico, lesiones purpudricas, neumonia intersticial, hepatoesplenomegalia,

meningoencefalitis entre otros, pudiendo excretar el virus hasta los 30 meses. *°
3.3.4.10.3 Toxoplasmosis congénita

La infeccibn materna por Toxoplasma gondii se adquiere principalmente por
ingestion de quistes vegetales y frutas mal lavados o carne cruda o poco cocinada, al
limpiar excrementos de gato (Unico huésped comprobado) o al realizar trabajos de
jardineria sin guantes. SoOlo un 10% de las mujeres inmunocompetentes que se
infectan presentan sintomatologia, usualmente leve e inespecifica o puede dar lugar a

un cuadro mononucleésico.®

Esta infeccion se transmite al embrién o al feto durante la fase de parasitemia
materna y estd aceptado que la transmisién soélo tiene lugar, en las gestantes no
inmunocompetentes, durante la primoinfeccién. Cuanto mas precoz sea la infeccion en
el embarazo menor sera el riesgo de transmision fetal, aproximadamente del 10-20%
en el primer trimestre, 25-30% en el segundo y 60-80% en el tercero, pero las
consecuencias para el feto seran mas graves si la infeccibn es precoz que si se

transmite en fases tardias.®

El recién nacido puede presentar varias formas clinicas, un 5% puede presentar
una forma sistémica inicial que aboca a una fase de secuelas con la tétrada
sintomatica de Sabin (hidrocefalia, calcificaciones intracraneales, convulsiones y
coriorretinitis), en general se trata de infecciones adquiridas antes de las 20 semanas.
Si la infeccibn es tardia pueden objetivarse meningoencefalitis, fiebre,
hepatoesplenomegalia, ictericia, exantema, neumonitis y diarrea, y en la analitica
sanguinea suelen aparecer anemia, trombocitopenia y eosinofilia. Un 10% pueden
presentar lesiones aisladas del sistema nervioso central u ocular de pronéstico variable

y un 85% de los recién nacidos infectados estaran asintomaticos al nacer, pero de ellos
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un 20-30% pueden desarrollar afectacion neurolégica y coriorretinitis a medida que el

nifio crece si no reciben tratamiento.>
3.3.4.10.4 Citomegalovirus congénito

Es la infeccién congénita mas comun. Este virus produce primoinfeccion en un
1-2.5% de gestantes y un 30-40% de ellas se produce una infeccion fetal. Algunos
recién nacidos adquieren la infeccion en el periodo perinatal, al pasar por el canal del
parto, pero ésta suele ser sub clinica o en algunos casos presentarse como sindrome

mononucledsico. También puede adquirirse por la leche materna.*°

La infeccién por este virus puede producir una afectacion fetal grave con
lesiones del sistema nervioso central como microcefalia, calcificaciones
periventriculares; atrofia Optica, hepatoesplenomegalia, ascitis o hidrops fetal, sobre
todo cuando la infeccion materna se produce antes de las 20 semanas. El retraso del

crecimiento intrauterino es una constante.>®

Entre 10-15% de los recién nacidos infectados presentan afectacion sistémica
al nacer con fiebre, afectacion respiratoria, purpura, hepatoesplenomegalia, hepatitis e
ictericia por anemia hemolitica, encefalitis, coriorretinitis, retraso ponderal y psicomotor.
De todos ellos alrededor del 20-30% fallecen en los 3 primeros meses. En la mitad de
los casos existe microcefalia ya al nacer y en otros se objetiva a medida que el nifio
crece. Solamente entre el 10-20% de los recién nacidos sintomaticos tendran un

desarrollo normal. %°
3.3.4.10.5 Virus herpes simple

La mayor parte de las infecciones por virus herpes simple (87%) se transmiten
al feto a través del canal del parto, siendo excepcional la afectacion del feto en los dos
primeros trimestres del embarazo por transmision hematdgena. Existe la posibilidad de

contaminacién post natal por contacto con lesiones herpéticas no genitales.

Presentan vesiculas cutaneas en racimos, la queratoconjuntivitis con cicatrices
corneales, y calcificaciones en ganglios de la base, sobre todo en talamos, son tipicas
lesiones de infeccién precoz. Pocos nifios nacen sintomaticos. Post natalmente el 50%
presentan enfermedad diseminada, en el 9% de los casos las manifestaciones se

inician el primer dia de vida y en el 40% al final de la primera semana. Sélo el 20%
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aparecen vesiculas cutaneas como signo inicial; los sintomas sistémicos progresan
con rapidez y hay afectacion del sistema nervioso central con letargia, irritabilidad,

fiebre y convulsiones, ictericia, shock y coagulacion intravascular diseminada. °

El 30% tiene infeccion localizada en el sistema nervioso central iniciando entre
los diez y 28 dias de vida y presentan clinica de encefalitis con convulsiones, letargia,
irritabilidad, rechazo del alimento, inestabilidad térmica y fontanela prominente. El 20%
restante tendrd afectacion Oculo-mucocutanea, que suele iniciarse en la segunda
semana. La mortalidad en este grupo oscila entre 17-50% y apareceran secuelas
neurolégicas en el 40% de los afectos, en muchos de ellos sin afectacién aparente del

sistema nervioso central durante la fase aguda.*
3.3.4.11 Caracteristicas del recién nacido

En el estudio se tomaron las siguientes variables para realizar la caracterizacion

de todo recién nacido que fue evaluado por el investigador:
3.3.4.11.1 Sexo

La Real Academia Espafola (RAE) lo define como una condicion organica,
masculina o femenina, de los animales y las plantas.®® La variable sexo indicé el grupo
de recién nacidos que se encuentra mayormente afectado por la presencia de

anomalias congénitas.
3.3.4.11.2 Edad gestacional

Tiempo de vida de un embrién, feto o recién nacido desde el primer dia de la
ultima menstruacion hasta el nacimiento.>* Esta variable se evalud a través del test de
Capurro, el cudl es el mas utilizado a nivel mundial. El test de Capurro, clasifica a los
recién nacidos menores de 32 semanas como prematuro extremo, entre 32 a 34
semanas como prematuro moderado, entre 35 a 36 semanas prematuro leve, entre 37

a 41 semanas a término y por Ultimo los que tienen 42 semanas o mas post maduro.>*
3.3.4.11.3 Peso al nacer

Peso de un neonato inmediatamente después de su nacimiento.>* Esta variable
fue medida a través de una balanza digital MS-2400 la cual fue calibrada por el

investigador al momento de realizar la evaluacion clinica del recién nacido. La
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Federacion Nacional de Neonatologia de México clasifica a los recién nacidos segun

su peso al nacer como: °°
Macrosoémico: > 4, 000 gramos
Peso normal: 2, 500 a 3, 999 gramos
Bajo peso: < 2,500y > 1, 500 gramos
Muy bajo peso: < 1, 500 gramos
3.3.4.12 Caracteristicas maternas

Se tomaron las siguientes variables para la caracterizacion de las madres de

todo recién nacido que fue evaluado por el investigador:
3.3.4.12.1 Edad materna

La RAE lo define como el tiempo que un individuo ha vivido desde su
nacimiento hasta un momento determinado.>® Este estudio utilizé la clasificacién por
grupos etarios del Ministerio de Salud Publica en su SIGSA 18, en donde se clasificd
las madres de 18 a 19 afios, 20 a 24 afios, de 25 a 39 afios, de 40 a 49 afios, de 50 a

59 afios de 60 a 64 afios de 65 a 69 afios y mas de 70 afios.%®
3.3.4.12.2 Residencia

La RAE lo define como lugar en donde se vive.*>® Esta variable se obtuvo a
través de la entrevista realizada a la madre, indicando en cual de los 22 departamentos

del pais de Guatemala reside.
3.3.4.12.3 Consumo de acido folico

La RAE lo define como un componente del complejo vitaminico B, usado en el
tratamiento de alguna anemia y que, tomado durante el embarazo, ayuda a prevenir
malformaciones de la médula espinal.>® Se determiné si la madre consumié o no el
acido folico antes o durante el primer trimestre de embarazo, que es el tiempo

empleado embrioldgicamente por el feto para la formacién de todo el sistema nervioso.
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3.3.4.12.4 Consanguinidad con el padre

La RAE lo define como parentesco de dos o més individuos que tienen un
antepasado comun préximo.>® Esta variable fue recolectada durante la entrevista con la
madre del recién nacido evaluado por el investigador para determinar si efectivamente
la presencia de algun grado de consanguinidad con el padre es un factor de riesgo

para la aparicién de anomalias congénitas.
3.3.4.12.5 Antecedente de hijos con anomalias congénitas

La RAE define antecedente como accion, dicho o circunstancia que sirve para
comprender o para valorar hechos posteriores.>® Por lo que se obtuvo la informacién al
momento de la entrevista de la madre, determinando asi si la presencia de anomalias
congénitas previas se relaciona con el aparecimiento posterior de otro recién nacido

con anomalias congénitas.
3.3.4.12.6 Consumo de tortillas

La RAE lo define como alimentacion con torta aplanada hecha con maiz para
acompafiar algunas comidas.>®* Se han reportado estudios en donde investigan la
posible relacién entre el alto consumo de tortillas de maiz y la aparicién de anomalias
congénitas. Se puede considerar que una persona si consume tortilla cuando son mas
de tres tortillas al dia, siete dias de la semana; y quienes no consumen practicamente

son menos de tres tortillas al dia, cuatro a cinco dias a la semana.>’
3.4 Marco demogréfico

En el &mbito demogréfico el Instituto Nacional de Estadistica (INE) para el afio
2014 reportan una poblacién total para Guatemala de 15 millones 607 mil 640
personas. La distribucion por grupos quinquenales de edad muestra que el 37.8% era
menor a 14 afios. Para este mismo afio se registraron 386 mil 195 nacimientos, y al
desagregar el total de nacimientos, se observé que en el departamento de Guatemala
residen la mayor proporcion con 17% del total de nacimientos, seguido de
Huehuetenango con el 9.8% y Alta Verapaz con 8.6%. Segun la distribucién de
nacimientos por grupo de edad de la madre, se observé que casi el 30% son atribuidos
a mujeres entre 20 y 24 afios, seguido de mujeres de 25 a 29 afios, sin embargo, se

registran cada vez mas nacimientos en mujeres de 15 a 19 afios, que en mujeres de 30
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a 34 anos. En el departamento de Guatemala, se cuenta con la edad mediana de 21
afios de las madres que registraron su primer nacimiento en el lugar. Sin embargo,
para el 2014 se registraron 379 nacimientos en nifias de diez a 13 afios, mientras que
para las nifias de 14 afios, fueron mas de 1,500 nacimientos. El departamento de
Petén fue el que mas registros de madres menores de 15 afios realizaron para el
2014.%8

Segun el INE en lo que respecta a los recién nacidos durante el afio 2014 se
reportaron un 87.5% del total de nacimientos con un peso normal al nacer (5,5 libras o
mas), mientras que el 11.8% registrdé bajo peso al nacer. Del total de nacimientos, el
0.5% presentaron muy bajo peso al nacer (menos 3.3 libras) y 0.2% extremadamente
bajo peso al nacer (menos de 2.2 libras). A nivel nacional se registraron 7,342
defunciones de menores de un afio, el 56.1% representado por el sexo masculino, el
48.1% fallecieron entre los primeros 27 dias de nacido y el 51.9% a partir de los 28

dias pero antes de cumplir el afio de edad.>®

Las proyecciones que realizd el INE para el 2050 indican que la poblacién
ascenderd a 24 millones 254 mil 428 habitantes, se espera que la tasa de natalidad
descienda a 19.2 nacimientos por cada mil habitantes, sin embargo, cada vez se

registran mas embarazos en menores de edad.*®
3.5 Marco geogréafico

Guatemala es un pais delimitado al norte y al oeste con México, al sur con el
Océano Pacifico y al este con Belice, Honduras y el Salvador. La extension territorial
es de 108,889 kilbmetros cuadrados. El pais se encuentra organizado en 22
departamentos y actualmente la Republica de Guatemala se divide en 338

municipios.>®

El departamento de Guatemala se encuentra al sur, su capital es la Ciudad de
Guatemala, con una superficie de 2,126 kildmetros cuadrados. Esta capital es la sede
de los poderes gubernamentales de la Republica de Guatemala, asi como sede del
Parlamento Centroamericano. De acuerdo con el Ultimo censo realizado en la ciudad,
en ella habitan 2,149,107 personas, pero considerando su area metropolitana de
acuerdo al INE, alcanza un estimado de 4,703,865 habitantes para el afio 2015, lo que

la convierte en la aglomeracion urbana mas poblada y extensa de América Central.>®
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Debido a todas las instituciones de gran importancia que se encuentran en la
Ciudad de Guatemala, existen muchas personas que migran desde otros
departamentos en busca de empleo, ya que la mayor parte del area empresarial se
encuentra localizada en este departamento y son fuente fundamental de trabajo para
toda la poblacion. La dificultad de devengar un salario mensual fijo ha generado que la
cantidad de personas que se encuentran en el departamento de Guatemala aumente
cada dia mas, y con esto, aumenta el nimero de nacimientos registrados en los
hospitales nacionales y los reportados por comadronas que son personas capacitadas
para atender un parto eutécico simple en el area rural, ya que muchas de las mujeres
embarazadas no cuentan con el monto econémico para movilizarse al area urbana y
asi llevar un control prenatal adecuado ni recibir atencibn médica en centros

especializados.

Los estudios realizados en el Hospital Roosevelt sobre anomalias congénitas
son escasos, el mas reciente es el que se publico en el afio 2013 llamado
“Caracterizacién epidemiolégica de anomalias congénitas gastrointestinales”, el cual
report6 a 184 neonatos que presentaron anomalia congénita gastrointestinal, la
anomalia congénita gastrointestinal mas frecuente fue la atresia de intestino, el sexo
masculino fue el mas afectado con una tasa de letalidad de 40%. Este estudio se
realizé solamente con los que presentaron anomalias congénitas gastrointestinales,
pero no se cuenta con un dato completo de la situacion en dicho hospital para

considerar el comportamiento del resto de anomalias congénitas que se presentan.®®
3.6 Marco institucional

El Hospital Roosevelt es uno de los hospitales publicos de referencia mas
importantes a nivel nacional, ya que maneja una gran poblacién de pacientes, en
consulta externa como en el area de emergencia, tanto de adultos como de nifios. El
estudio se llevo a cabo en la Unidad de Neonatologia, la cual se encuentra localizada
en el &rea de maternidad, en el segundo nivel. La Unidad de Neonatologia cuenta con
un area de recibimiento para el recién nacido, tanto para los que son producto de
cesérea (3 quiréfanos), y quienes son producto de un parto eutdcico simple (2 salas de
parto), los cuales se encuentran constituidos por mddulos térmicos moviles, regulables,
protegidos por sdbanas limpias las cuales se cambian con cada recién nacido. Cada

area designada cuenta con equipo médico que consta en aspirador de secreciones,
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oxigenoterapia, tubos orotraqueales de diferentes diametros (2.5 cm, 3 cm, 3.5 cm, 4
cm), sonda nasogastrica, jeringas descartables (3 ml, 5 ml, 10 ml), guantes
descartables estériles y descartables de diferente tamafo, cinta métrica, cartas de
identificacion pediatrica que presenta nombre de la madre, sexo, hora y fecha de
nacimiento, peso al nacer, longitud, circunferencia cefalica y dos areas para huellas
plantares (derecha e izquierda). De igual manera al recién nacido se le coloca una
pulsera con los datos de la madre, hora y fecha de nacimiento para su correcta
identificacion. Posteriormente a la atencion que se le brinda al recién nacido por parte
del médico pediatra, se presenta a la madre, se indica sexo, peso al nacer, longitud y
estado clinico, luego se traslada al &rea de Transicion, en donde se bafia al recién
nacido, se colocan las vacunas respectivas y se colocan en moédulos térmicos para
evitar hipotermia. Cuando las madres se encuentran en area de recuperacion y tienen
su papeleria en orden para ser trasladadas a un area de encamamiento se evalla
nuevamente al recién nacido para asegurarse de que se encuentra bien, y se hace
entrega a la madre, quien se queda a cargo de alimentarlo y cuidarlo mientras se
recupera para poder dar el egreso respectivo. A la madre se le instruye sobre la
correcta manera de amamantarlo y en cada servicio de encamamiento se cuenta con
personal médico y de enfermeria quienes se encuentran encargados de brindar la

correcta atencion a cada madre y recién nacido que permanece en el servicio.
3.7 Marco legal

Todo establecimiento encargado de brindar atencién médica en Guatemala se
encuentra laborando bajo la Constitucion Politica de la Republica de Guatemala, en
donde se debe velar por el cumplimiento de los derechos de cada persona, como el
derecho a la vida, libertad e igualdad. En la seccién séptima se habla sobre salud,
seguridad y asistencia social, en donde indica que el derecho a la salud es derecho

fundamental de todo ser humano.!

De igual manera el Cédigo de Salud de Guatemala indica la responsabilidad
que tiene el Hospital como institucion que vela por la salud de la poblacién de colaborar
con el resto de instituciones para mejorar el servicio otorgado a la poblacion y brindar

datos necesarios para la estadistica de las situaciones de salud del pais.®?
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El Acuerdo Gubernativo No. 376-2007, Reglamento para la regulacion,
autorizacion, acreditacion y control de establecimientos de atencién para la salud. En el
cual se regula que todo personal que brinde asistencia médica debe ser médico
graduado y colegiado activo que se responsabilice por la atencion brindada a la

poblacion. (Ver anexo 11.1)%

En Guatemala, el 24 de noviembre de 1992 se publicé en el diario oficial, el
Decreto numero 44-92 del Congreso de la Republica de Guatemala, que contiene la
Ley General de Enriguecimiento de Alimentos, dicho instrumento legal tiene por objeto
establecer la obligatoriedad del enriquecimiento, fortificacion o equiparacién de los
alimentos necesarios para suplir la ausencia o insuficiencia de nutrientes en la

alimentacién de la poblacion.®

El control y prevencion de la deficiencia de micronutrientes, principalmente de
vitamina A, yodo y hierro, han sido incorporados en las metas mundiales relacionadas
con la salud y nutricién, debido al mejor conocimiento de las repercusiones de los
desordenes o enfermedades que ocasionan; asi como por los efectos que éstas
deficiencias tienen sobre el crecimiento, desarrollo mental, prevencién de
enfermedades infecciosas y la conservacién de importantes funciones del organismo

humano, como son la visién y el metabolismo.*
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4. POBLACION Y METODOS

4.1 Enfoque y disefio de la investigacion
e Enfoque: cuantitativo

¢ Disefio: transversal prospectivo
4.2 Unidad de analisis y de informacion

4.2.1 Unidad de andlisis: datos clinicos, epidemioldgicos y terapéuticos registrados
en el instrumento de recoleccion de datos.

4.2.2 Unidad de informacion: todo recién nacido auxiliado en la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt durante el periodo de julio a agosto del
afio 2017.

4.3 Poblacién y muestra
4.3.1 Poblacién
e Poblacion diana: todo recién nacido auxiliado en la Unidad de Neonatologia

del Hospital Roosevelt durante el periodo de julio a agosto del afio 2017.

e Poblacion de estudio: todo recién nacido auxiliado en la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt durante el periodo de julio a agosto del
afio 2017.

4.3.2 Muestra

e Marco muestral: se realiz6 una evaluacion clinica exhaustiva en todos los
recién nacidos ingresados a la Unidad de Neonatologia del Hospital
Roosevelt durante los meses de julio a agosto del afio 2017.

e Tipo y técnica de muestreo

Se realiz6 un muestreo no probabilistico, por ser un estudio de reconocimiento

dentro de la poblacion; que no depende de la probabilidad, sino de las causas
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relacionadas con las caracteristicas del investigador. Se tomd muestra no
probabilistica, con muestreo consecutivo; haciendo referencia a que la poblacién en
estudio es seleccionada por accesibilidad, incluyéndose a todos los sujetos que se
encuentren con un examen fisico normal y quienes presentaron alguna anomalia

congeénita sin importar si es mayor o menor.

El estudio supone un procedimiento de seleccién poco arbitrario, tratando de
inferir sobre la poblacion a estudio. Seleccionando recién nacidos para la
representacion de la poblaciéon determinada. Como sesgo se encuentra la incidencia de
casos de alguna anomalia congénita que pueda ser mayor 0 menor segun la época del

afio, por lo que el nivel de confianza del estudio es estimado.

Durante el afio 2016 la cantidad de recién nacidos en la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt registrada fue de 18,250 neonatos. Por lo que en
base al dato anterior se realiz6 el calculo de tamafio de muestra utilizando la siguiente

formula:

n= N*Zaz*p*qg
d2*(N-1)+Za2*p*q

Donde N (poblacion total) es la cantidad de recién nacidos que se registraron
durante el afio 2016, datos otorgados por el licenciado Rafael L6pez del Departamento
de Estadistica del Hospital Roosevelt, indica que fue de 18,250 recién nacidos (*). El
nivel de confianza (Za?) se encuentra determinada por el investigador en un 95%
(1.962) segun referencias estadisticas de estudios previos realizados en anomalias
congénitas.® La proporcién esperada (p) es de 0.035 obtenido de un estudio realizado
en Ecuador siendo un pais tercermundista, como lo es Guatemala, durante el afio 2005
en donde se determina una prevalencia de anomalias congénitas de 3.5%. El Estudio
Colaborativo Latino Americano de Malformaciones Congénitas (ECLAM) es un estudio
gue reportd datos en base a un programa de investigacion clinica y epidemiolégico de
los factores de riesgo en la producciébn de anomalias congénitas registradas en
hospitales de América Latina como lo es Argentina, Bolivia, Brasil, Chile, Colombia,
Paraguay, Uruguay, Venezuela y Ecuador, cuya finalidad fue la prevencion de las
anomalias congénitas que se detectaron al nacimiento.'* La probabilidad de fracaso (q)

se obtiene restando de la unidad la proporcién esperada por lo que para este caso en
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particular, seria de 0.965. La precision se encuentra otorgada por el investigador en un
3%, segun estudio realizado en Ecuador en donde se utilizé con la finalidad de

identificar recién nacidos con anomalias congénitas.*

Debido a que se buscé estimar la proporcion de recién nacidos que presentaron
anomalias congénitas y la proporcidn de quienes presentaron un examen fisico normal,

se utiliza la férmula anterior, quedando el tamafio de la muestra de la siguiente manera:

n= (18,250) (1.96)2 (0.035' (0.965) = 143.87
(0.03)2 (18,250 — 1) + (1.96)2 (0.035) (0.965)

n = 144 recién nacidos

Al realizar la ecuacion de muestra ajustada, la cual sirve para estimar las
posibles pérdidas de pacientes por diversas razones, por lo que se debe calcular el
tamafio muestral respecto a dichas pérdidas para que no se pierda la objetividad del

mismo, se obtuvieron los siguientes datos:
na= n(@l/1-R)

En donde na (muestra ajustada a las pérdidas) son los 144 recién nacidos
determinados para el tamafio de la muestra, R (proporcién esperada de pérdida)

considerada para este estudio es del 10% (0.01), por lo que se obtuvo lo siguiente:
na= 144 (1/1-0.1)
na= 144 (1/0.9)
na= 144 (1.11)
na = 161 recién nacidos

Por lo que se necesitaron evaluar a 161 recién nacidos en el periodo de julio a
agosto del afio 2017 para poder conocer la proporcién de neonatos que presentaron
algun tipo de anomalia congénita, ya que el investigador fue capacitado por el

genetista experto en el tema (Dr. Julio Rafael Cabrera Valverde) la evaluaciéon fue
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minuciosa y detallada segun el instrumento de recoleccion de datos elaborado para
dicha finalidad.

4.4 Seleccién de los sujetos de estudio

4.4.1 Criterios de inclusion

Todo recién nacido ingresado en la Unidad de Neonatologia del Hospital
Roosevelt durante el periodo de julio a agosto del afilo 2017 que presentaron un
examen fisico normal y los que presentaron algun tipo de anomalia congénita ya sea
mayor o menor, que la madre haya autorizado a través del consentimiento informado el
participar en dicho estudio y que se encuentren en la Unidad de Neonatologia de lunes

a viernes de 6:00 a.m. a 4:00 p.m. durante los meses ya indicados.
4.4.2 Criterios de exclusion

Todo recién nacido que presentd algun tipo de anomalia congénita que haya
fallecido y que la causa de muerte no fue consecuencia directa de la misma anomalia y

toda madre que fue menor de edad (menor de 18 afios).
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4.5 Definicion y operacionalizacion de las variables

inmediatamente
después de su

nacimiento.?

momento del exdmen fisico

por el investigador.

MACRO VARIABLE DEFINICION DEFINICION TIPO DE ESCALA DE CRITERIOS DE
VARIABLE CONCEPTUAL OPERACIONAL VARIABLE MEDICION CLASIFICACION/
UNIDAD DE
MEDIDA
Condicion Sexo obtenido a la Categorica Nominal Masculino /
Sexo del recién organica, evaluacioén clinica realizada dicotémica Femenino
nacido masculina o por el investigador al
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'®) femenina, de los | nacimiento del recién nacido.
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<
z plantas.53
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(7') nacido desde el al nacimiento segun Test de
O] . .
8 primer dia de la Capurro
= ltima
L
2 menstruacion
0 hasta el
> miento.5?
N nacimiento.
ﬁ Peso al nacer del Peso de un Peso obtenido con balanza Numérica Razoén Kilogramos
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&E) recién nacido neonato electrénica calibrada al continua
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CARACTERIZACION DE LOS RECIEN

NACIDOS CON ANOMALIAS CONGENITAS

funcionales,
visibles o no,
presentes desde

el nacimiento.?°

espina bifida, pie equinovaro,
luxacién congeénita de
CIA, CIV, DAP,

Coartacion de la

cadera,
aorta,
Estenosis pulmonar y
aodrtica, tetralogia de Fallot,
transposicion de grandes

vasos, atresia esofagica,
MAR,

gastrosquisis,

atresia  intestinal,
onfalocele,
estenosis  hipertrofica  del
piloro,
hendido,

sirenomelia, ectrodactilia)

labio y paladar

hidrocefalia,

MACRO VARIABLE DEFINICION DEFINICION TIPO DE ESCALA DE | CLASIFICACION/
CONCEPTUAL OPERACIONAL VARIABLE MEDICION UNIDAD DE
VARIABLE
MEDIDA
% Tipo de desenlace al Modo en que se Tipo de desenlace obtenido Categorica Nominal Vivo / Muerto
g 8 nacer resuelve o acaba | al momento de la evaluacién dicotomica
%‘ J‘, una accion o clinica por parte del
w O . - . . s
3 8 > 8 situacion.> investigador en el recién
‘w

S F 5 % nacido.
< W<
o 6 x Z

Tipo de anomalia Alteraciones Mayor Categédrico Nominal Mayor/ Menor

congénita estructurales o (Anencefalia, encefalocele, dicotémico
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MACRO VARIABLE DEFINICION TIPO DE ESCALA DE | CLASIFICACION/
VARIABLE CONCEPTUAL DEFINICION VARIABLE MEDICION UNIDAD DE
OPERACIONAL MEDIDA
Menor
(Polidactilia, acalasia,
hernia umbilical, esternén Categoérico Nominal Quirurgico / No
corto, esternén largo, dicotébmico quirdrgico

CARACTERIZACION DE LOS RECIEN

NACIDOS CON ANOMALIAS CONGENITAS

hipertelorismo mamario,
seno pre-auricular, apéndice

pre-auricular, filtrum corto)?®

Tratamiento sugerido
en recién nacidos
con anomalias

congénitas

Conjunto de
medios que se
utilizan para curar
o aliviar una
enfermedad en
cualquier
momento dado.>3

Tratamiento que se debe
realizar segun la literatura en
respuesta al tipo de
anomalia congénita
encontrada por el
investigador.
Quirurgico: (encefalocele,
espina bifida, polidactilia,
estenosis adrtica, tetralogia
de Fallot, transposicion de
grandes vasos, atresia
esofagica, estenosis
hipertréfica del piloro, atresia
intestinal, diverticulo de
Meckel, malformaciones

anorrectales, onfalocele,
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de recoleccién de datos al
momento de la entrevista.

MACRO VARIABLE DEFINICION DEFINICION TIPO DE ESCALA DE CLASIFICACION/
VARIABLE CONCEPTUAL OPERACIONAL VARIABLE MEDICION UNIDAD DE
MEDIDA
z o gastrosquisis, labio y paladar
W 3 hendido, hidrocefalia) 1343637
=z 0 =2 39,40,41,43,44,46
o O w
= 0O O L,
2 ) Cz) No quirdrgico:
N < . .
= = (anencefalia, pie
w z 2
55 S equinovaro, luxacion
< b < , .
5(1 o C§) congénita de cadera, CIV,
n
© 9 <Z,: CIA, DAP, coartacion de la
aorta, estenosis pulmonar,
acalasia, hernia umbilical,
sindrome de Down,
microcefalia)26’320*32*34'36'42'
45,50
Tiempo que un Edad otorgada por la madre Numérica Razén Afios
Edad materna individuo ha a través de la boleta de discreta
vivido desde su recoleccion de datos al
nacimiento hasta momento de la entrevista.
un momento
determinado.53
Residencia Lugar en donde Residencia otorgada por la Categorica Nominal Petén, Quiché,
se vive.%® madre a través de la boleta Policotomica Suchitepequez,

Huehuetenango,
Alta Verapaz,
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MACRO
VARIABLE

VARIABLE

DEFINICION
CONCEPTUAL

DEFINICION
OPERACIONAL

TIPO DE
VARIABLE

ESCALA DE
MEDICION

CLASIFICACION/
UNIDAD DE
MEDIDA

CARACTERIZACION DE LAS
MADRES

Izabal, Solola,
San Marcos,
Quetzaltenango,
Totonicapan,
Chimaltenango,
Santa Rosa,
Sacatepéquez,
Guatemala,
Jutiapa, Zacapa,
Baja Verapaz, El
Progreso, Jalapa
Chiquimula,
Retalhuleu,

Escuintla.

Consumo de acido
félico antes del

segundo semestre

Componente del
complejo
vitaminico B,
usado en el
tratamiento de
alguna anemia y
que, tomado
durante el
embarazo, ayuda

a prevenir

Consumo durante el primer
trimestre de embarazo
otorgado por la madre a
través de la boleta de
recoleccion de datos al

momento de la entrevista.

Categorica

dicotbmica

Nominal

Si/ No
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MACRO VARIABLE DEFINICION DEFINICION TIPO DE ESCALA DE CLASIFICACION/
VARIABLE CONCEPTUAL OPERACIONAL VARIABLE MEDICION UNIDAD DE
MEDIDA
malformaciones
de la médula
espinal.>®
Parentesco de Informacién proporcionada Si/ No
Consanguinidad con | dos o mas por la madre en la entrevista Categorica Nominal
el padre individuos que respecto a si existe algin dicotomica
‘2 tienen un grado de consanguinidad
g antepasado con el padre del recién
% " comiin préximo.®® | nacido.
g %—‘ Antecedente de hijo Accion, dicho o Antecedente otorgado por la Categorica Nominal Si/ No
’é‘ <§,: con anomalias circunstancia que | madre através de la boleta dicotémica
E congénitas sirve para de recoleccion de datos al
g comprender o momento de la entrevista.
) para valorar
hechos
posteriores.>3
Consumo de tortillas | Alimentacién con Consumo otorgado por la Categorica Nominal Si/No
torta aplanada madre a través de la boleta dicotémica

hecha con maiz
para acompafiar
algunas

comidas.?

de recoleccion de datos al
momento de la entrevista.
Si :>de 3 tortillas al dia, 7
dias de la semana.
No: < de 3 tortillas al dia, 4-5

dias a la semana).




4.6 Recoleccion de datos

4.6.1 Técnicas

Se realizé una investigacion cuantitativa a través del examen fisico de todo recién
nacido en la Unidad de Neonatologia del Hospital Roosevelt durante el periodo de julio a

agosto del afio 2017 para identificar anomalias congénitas mayores o menores.

Durante la investigacion se realiz6 una entrevista a la madre del recién nacido
evaluado por el investigador, con previo consentimiento informado por parte de la madre

para la realizacion de la misma. (Ver anexo 11.2)

4.6.2 Procesos

e Paralelo a la aprobacion del protocolo de investigacion el investigador se
encontré bajo la capacitacion del genetista Dr. Julio Cabrera para realizar en
todo recién nacido un examen fisico adecuado con la finalidad de identificar
anomalias congénitas mayores y/o menores, la misma se realizd de lunes a

viernes de 8:00 a.m. a 3:00 p.m. durante 1 mes.

e Se solicité a través de una carta al Jefe de Pediatria del Hospital Roosevelt el
permiso correspondiente para realizar evaluaciéon clinica de todos los recién
nacidos que se encontraron ingresados en la Unidad de Neonatologia durante
los meses de julio a agosto del afio 2017 para identificar cualquier caso de

anomalia congénita.

e Se incluyeron al estudio todos los recién nacidos que cumplieron con los

criterios de inclusion para alcanzar objetivos establecidos.

e Se asistio a la Unidad de Neonatologia de lunes a viernes de 6:00 a.m. a 4:00
p.m. para la evaluacion de todos los recién nacidos que se encontraron en ese

horario.

o Posterior a que la madre firmara el consentimiento informado y se le haya
explicado cada punto de la investigacion se realizé encuesta para obtener

datos que se encuentran en la boleta de recoleccion de datos.
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e Se procedié a evaluar al recién nacido, quien se colocé sin ropa sobre pesa
digital MS-2400 la cual fue calibrada previamente por el investigador. Se
procedi6 a medir al recién nacido utlizando cinta métrica marca dandis
retractable de 1.5 metros, utilizando el area en centimetros. Posteriormente se
realizé el examen fisico cefalocaudal para identificar anomalias congénitas

mayores y menores.

e Posteriormente se indico a la madre los resultados de la evaluacion y en los
casos en donde fue necesario se gestiond la atencién médica especializada a
través del médico residente responsable de velar por la atencién y tratamiento

del recién nacido.

4.6.3 Instrumentos

Se utilizé un instrumento de recoleccion de datos, el cual fue disefiado con la
finalidad de cumplir con cada objetivo establecido en este estudio, por lo que se desarrollé
en dos hojas de papel bond tamafio carta, que consta de tres paginas impresas en ambos
lados de la misma. Cuenta con tres secciones, la primera llamada caracterizacion de
todos los recién nacidos, en donde se pregunta sobre el sexo, edad gestacional, peso al
nacer y tipo de desenlace al nacer de todo recién nacido evaluado durante la
investigacion. La segunda seccion llamada caracterizacion de los recién nacidos que
presentan algun tipo de anomalia congénita, en donde se indica el tipo de anomalia
congénita encontrada por el investigador al momento de realizar el examen fisico del
recién nacido y el tipo de tratamiento sugerido segun la literatura que debe de
proporcionarse al recién nacido. La tercera seccién llamada caracterizacion de las madres
de todos los recién nacidos evaluados, en donde se cuestiona la edad de la madre, la
residencia, el consumo de acido félico antes del segundo trimestre de embarazo, si existe
algun grado de consanguinidad con el padre del recién nacido, antecedentes de hijos con

anomalias congénitas y el consumo de tortillas durante el embarazo. (Ver anexo 11.3)
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4.7 Procesamiento y analisis de datos

4.7.1 Procesamiento de datos

La recoleccién de la informacion se relaciona con los objetivos de la investigacion,
por lo que la boleta de recoleccion de datos fue diseflada para disminuir el sesgo
producido por muertes de neonatos que presenten alguna anomalia congénita pero que el
fallecimiento no haya sido consecuencia de la anomalia. Se realizé una tabulacion manual
diaria de las boletas de recoleccion de datos, a cada una se le otorgd un ndamero
correlativo para el facil manejo de la informaciéon. Se ingres6 la informacién en el
programa Microsoft Excel 2007 para obtener una base de datos digital que fue actualizada

diariamente.

Para el primer objetivo que buscé caracterizar a todo recién nacido de la Unidad
de Neonatologia del Hospital Roosevelt durante el periodo establecido, la variable edad
gestacional se obtuvo de forma numérica, sin embargo, se interpret6 y analizo
categéricamente, segun el Test de Capurro, el cudl es el mas utilizado para hacer el
calculo respectivo en el Hospital Roosevelt, y uno de los mas utilizados a nivel mundial. El

test de Capurro clasifica la edad gestacional de la siguiente manera:>*

e Prematuro extremo: menos de 32 semanas
e Prematuro moderado: de 32-34 semanas

e Prematuro leve: de 35-36 semanas

e Atérmino: de 37 a 41 semanas

e Post maduro: 42 semanas 0 mas

De igual manera la variable peso al nacer se recolecté de forma numérica, sin
embargo, para su analisis se categoriz6 segun la clasificacién realizada por la Federacién

Nacional de Neonatologia de México, de la siguiente manera: >°

e Macrosomico: > 4, 000 gramos
e Adecuado peso: 2, 500 a 3, 999 gramos
e Bajo peso:<2,500y>1, 500 gramos

e Muy bajo peso: < 1, 500 gramos

Para el segundo objetivo que buscd determinar la proporcion de recién nacidos

gue presentan anomalias congénitas, se utilizé la formula estadistica que se define asi:®°
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e Proporcién= Numero de casos nuevos

Suma de todos los periodos libres de la enfermedad durante

el periodo definido en el estudio (tiempo-persona)

Para el tercer objetivo que buscd describir el tipo de anomalia congénita mas
frecuente y el tratamiento que segun la literatura debe ofrecerse, se registré la informaciéon

en una base de datos en el programa de Microsoft Excel 2007.

Para el cuarto objetivo que buscd caracterizar a las madres de todos los recién
nacidos que fueron evaluados en el estudio, la variable edad materna se recolect6é en su
forma numérica, sin embargo, para su andlisis se categorizdé segun la clasificacion del

Ministerio de Salud Publica en su SIGSA 18, de la siguiente manera: °®

e 18-19 afios
e 20-24 afios
e 25-39 afios
e 40-49 afios
e 50-59 afios
e 60-64 afos
e 65-69 afos

e Mas de 70 afios

De igual manera la variable residencia se categorizd segin las regiones

establecidas dentro del pais de Guatemala, las cuales se encuentran de la siguiente

manera;: %
l. Region metropolitana (Ciudad de Guatemala)
. Region norte (Baja y Alta Verapaz)
Il Regidn nororiental (El Progreso, Izabal, Zacapa y Chiquimula)
V. Regién suroriental (Santa Rosa, Jalapa y Jutiapa)
V. Regién central (Sacatepéquez, Chimaltenango y Escuintla)
VI. Regién suroccidental (Solola, Totonicapan, Quetzaltenango,
Suchitepéquez, Retalhuleu y San Marcos)
VII. Regidn noroccidental (Huehuetenango y Quiché)

VIIl.  Region del Petén
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Se obtuvieron datos necesarios para dar respuesta a las preguntas de
investigacion, se establecid la proporcién de recién nacidos que presentaron anomalias
congénitas y se determiné el porcentaje de recién nacidos fallecidos a causa de una
anomalia congénita para implementar planes de prevencién a futuro para disminuir

namero de casos de recién nacidos con anomalias congénitas.

Para el procesamiento de la informacién se realiz6 una codificacion de variables
para que la elaboracién de la base de datos fuera certera y rapida. (Ver anexo 11.4, tabla
11.1y 11.2)

4.7.2 Andlisis de datos

Los datos se analizaron estadisticamente a través de la utilizacion del programa de
Microsoft Excel 2007, con base a las tablas proporcionadas a continuacién, en donde se
realizé un analisis descriptivo con frecuencias y porcentajes segun el objetivo a cumplir.
De igual manera se utiliz6 medidas de tendencia central en las variables presentadas en

las tablas univariadas, como lo son la media, la mediana y la moda.

Para el primer objetivo especifico se analizaron los datos en una tabla univariada
con frecuencias absolutas y porcentuales en su naturaleza mas pura. La variable edad
gestacional y peso al nacer se recolectaron de forma numérica, sin embargo, se

categorizaron para su andlisis.

Para el segundo objetivo especifico que busc6 estimar la proporcion de recién
nacidos que presentd anomalias congénitas, se contabilizaron los casos a través del
programa Microsoft Excel 2007 segun base de datos obtenida por el instrumento de
recolecciéon de datos en donde se determind cudl fue la mas frecuente y la proporcion que

representaba.

Para el tercer objetivo especifico que caracteriz6 a todo recién nacido que
presentd anomalias congénitas, se procesd en una tabla univariada con frecuencias

absolutas y porcentuales.

Para cumplir con el cuarto objetivo especifico se elabord una tabla univariada con
frecuencias absolutas y porcentajes. La variable edad materna se recolecté de forma

numeérica, sin embargo, se categorizé para su analisis.
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4.8 Limites de la investigacion

4.8.1 Obstaculos

La cantidad de nacimientos por dia oscila entre 40 a 50 recién nacidos y el estudio
cont6 solamente con un investigador, por lo que se establecié horarios de trabajo ya que
fue imposible cubrir las 24 horas del dia los siete dias de la semana durante los meses

que durd el estudio.

En algunas ocasiones el Hospital Roosevelt no tuvo la capacidad para recibir a
toda mujer en periodo de gestacion con trabajo de parto en la Unidad, por lo que quienes
no contaron con factores de riesgo fueron referidas a varias cantonales que se encuentran

en asociacion con la institucién para poder brindar la atencién necesaria.
4.8.2 Alcances

El estudio logré brindar la caracterizacion de los recién nacidos en la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt y determind la proporcion de recién nacidos con
anomalias congénitas, quienes fallecieron a causa de una anomalia congénita y quienes

sobrevivieron.

Se brind6 la informacién necesaria a las madres de los recién nacidos que
presentaron anomalias congénitas, tanto mayores como menores para que se
comprendiera la causa y factores de riesgo que pudieron haber llevado a la aparicion de

las mismas.

El estudio otorg6é la oportunidad de tener informacion de base para estudios
futuros.

4.9 Aspectos éticos de lainvestigacion

4.9.1 Principios éticos generales

No se reveld la identidad de los pacientes tomados en cuenta en el estudio,
evitando asi la exposicion de los mismos, contribuyendo asi con la privacidad. No se
buscaron ni intimidaron a las madres de pacientes ingresados con algun tipo de anomalia
congénita por lo que el estudio fue puramente descriptivo con fines informéticos para

valorar planes de prevencion a corto plazo.
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Este estudio fue analizado por el Departamento de Investigacion y Docencia,
Comité de ética y el Director del Hospital Roosevelt quienes otorgaron la autorizacién por

escrito a través de la hoja H1R1.

Se utilizé el consentimiento informado en donde se le explic6 a la madre sobre el
tema a investigar, la confidencialidad, el propdsito de la investigacion, los procedimientos
gue se realizaron para obtener la informacién necesaria y que pudo 0 no aceptar su
participacion en el estudio y tanto el trato como su tratamiento no cambid para su persona

y para su hijo (a). (Ver anexo 11.2)
e Justicia:

Los recién nacidos evaluados durante los meses establecidos para la investigacion
fueron tratados de la misma manera, tanto si presentaron o no algun tipo de anomalia
congénita. No se hizo distincién entre sexo, raza, procedencia, antecedentes familiares;
por lo que la finalidad de la investigaciébn fue tener conocimientos reales sobre la
proporcién de muertes neonatales como consecuencia de las anomalias congénitas en la

Unidad de Neonatologia del Hospital Roosevelt.
e Autonomia:

En este estudio se respeté el deseo de participacién por parte de la madre
entrevistada en la Unidad de Neonatologia del Hospital Roosevelt, por lo que su deseo
para participar o no dentro del mismo fue respetado y valorado en todo momento. No se le
menosprecié ni se modifico el nivel de atencién médico a las madres, tanto para las que

participaron como para las que no lo desearon.
e Beneficencia:

Durante la investigacion se refirié al recién nacido que presenté alguna anomalia
congénita al especialista indicado segun el tipo que presentd para que se le brindara el
tratamiento oportuno desde el momento en que se detecté la anomalia congénita, sin
importar si es menor o mayor. El estudio se limité a realizar un examen fisico minucioso
por parte del investigador quien fue entrenado por el médico especialista en la rama de
genética, sin violentar los derechos de los recién nacidos y sin alterar los resultados de la

investigacion.
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5. RESULTADOS

A continuacion, se presentan los resultados del examen fisico realizado en una
muestra de 161 recién nacidos que se incluyeron en este estudio, en la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt durante los meses de julio a agosto del afio 2017,
gue cumplian con los criterios previamente descritos y a las madres a quienes se les
realizé una encuesta segun la boleta de recoleccién de datos, informacién que ayudé a

alcanzar los objetivos del estudio. Los resultados se presentan en el siguiente orden:

e Caracterizacion de todos los recién nacidos de la Unidad de Neonatologia del
Hospital Roosevelt.

e Proporcién de recién nacidos con anomalias congénitas.

¢ Tipo de anomalia congénita mas frecuente y el tratamiento indicado.

e Caracterizacion de las madres de los recién nacidos evaluados.

5.1 Caracterizacion de todos los recién nacidos.

Tabla 5.1
Caracterizacion de los recién nacidos evaluados en la Unidad de Neonatologia del
Hospital Roosevelt, Guatemala, julio-agosto 2017.

VARIABLE CATEGORIA f %

Sexo Masculino 81 51

Femenino 80 49

Post maduro 0 0

A término 148 92

Edad gestacional Prematuro leve 11 6

Prematuro moderado 1 1

Prematuro extremo 1 1

Peso al nacer Macrosoémico 4 2

Peso normal 130 81

Bajo peso 26 16

Muy bajo peso 1 1

Tipo de desenlace al Vivo 158 98

nacer Muerto 3 2
n=161

La edad gestacional del 8% fue prematuro en sus distintas subclasificaciones.
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5.2 Proporcion de recién nacidos con anomalias congénitas.

Para el segundo objetivo que busc6 determinar la proporcién de recién nacidos

gue presentaron anomalias congénitas, se utilizé la férmula estadistica que se define
asi:®

e Proporcion= 69 (NUmero de casos nuevos) = 0.43

161(Total de recién nacidos evaluados)

Del total de recién nacidos evaluados, el 0.43 presentd anomalias congénitas,
mayores y menores.

Del total de recién nacidos con anomalias congénitas, el 9% present6 anomalias

congénitas mayores, mientras que el 91% presentaron anomalias congénitas menores.

5.3 Caracterizacion de los recién nacidos con anomalias congénitas

Tabla 5.2
Caracterizacion de los recién nacidos con anomalias congénitas evaluados en la Unidad
de Neonatologia del Hospital Roosevelt, Guatemala, julio-agosto 2017

VARIABLE CATEGORIA f %
Tipo de anomalia Mayor 6 9
Menor 63 91
Tratamiento segun literatura Quirdrgico 4 6
No quirdrgico 65 94

n =69
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Tabla 5.3
Anomalias congénitas mayores y menores detectadas en recién nacidos evaluados en la
Unidad de Neonatologia del Hospital Roosevelt, Guatemala, julio-agosto 2017

VARIABLE CATEGORIA f %
Sirenomelia 1 16
Anomalia congénita Onfalocele 2 33
mayor Ectrodactilia 1 17
Hidrocefalia 1 17
Anencefalia 1 17
TOTAL 6 100
Esternén corto 13 17
Esternoén largo 36 48
Hipertelorismo mamario 7 9
Anomalia congénita Apéndice pre-auricular 1 2
menor Seno pre-auricular 1 1
Malformacion auricular 13 17
Térax en tonel 1 1
Pdlipo en pezbn izquierdo 1 1
Filtrum corto 3 4
TOTAL 76 100

Durante el examen fisico que se realizé a los recién nacidos se detectaron varios recién

nacidos con dos y tres anomalias congénitas menores.

5.4 Caracterizacion de las madres de los recién nacidos

Tabla 5.4
Caracterizacion de las madres de los recién nacidos evaluados en la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt, Guatemala, julio-agosto 2017

VARIABLE CATEGORIA f %
Edad materna 25- 39 afios 67 41
Residencia Region metropolitana 138 86

(Ciudad de Guatemala)

Consumo de acido folico No 59 37
Antecedente de hijos con anomalias Si 2 1
congénitas

Consumo de tortillas Si 120 75

Fuente: anexo 11.5,tabla 11.3y 11.4
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6. DISCUSION

Segun la Organizacion Panamericana de la Salud, las anomalias congénitas son la
segunda causa de muerte en los nifios menores de 28 dias y en menores de cinco afios

en las Américas.*

En Guatemala, hay muy pocos centros de diagndéstico genético y las pruebas
suelen ser costosas en promedio al salario minimo que manejan los guatemaltecos. A
pesar de ello, es importante realizar un examen fisico adecuado, y aunque
lamentablemente la situacion en salud del pais y la sobrecarga de pacientes en los
centros hospitalarios no han permitido el poder implementar un instrumento que ayude a
identificar anomalias congénitas menores, el realizarlo de forma adecuada evaluando
cualquier anormalidad perceptible en el recién nacido es la manera mas factible y
econdmica de poder diagnosticar, y sobre todo de poder dar un tratamiento eficaz que

ayude a mejorar la calidad de vida del paciente a futuro.

De los recién nacidos evaluados, el 51% fue de sexo masculino. Esto coincide con
el estudio que se realizé en Argentina en cuanto al predominio del sexo masculino en un
52.9%' y otro en Colombia que identific6 al sexo masculino como el mayormente
afectado.” Dato que podria deberse a que en Guatemala, la tasa de nacimientos para el
afio 2015 fue de 26.75% en donde existen diferencias minimas en cuanto al sexo

predominante.*?

El 8% de los recién nacidos present6 una edad gestacional prematuro,
discrepando con el estudio que se realizd en Argentina publicado en el afio 2013 el cual
reporté que el 28.19% fue prematuro.! Esto se consideraria una adecuada evolucién de la
actitud y cuidados que brinda la mujer para llevar a término su embarazo cuidando de su

salud y la del hijo (a).

El 16% presentd bajo peso al nacer, siendo mucho menor a los datos reportados
en Argentina para el afio 2013 que fue de 31.14%.%° Este dato sorprende en el aspecto
gue Guatemala se considera un pais tercermundista, en donde la poblaciéon sufre de
problemas econdmicos conllevando asi a la aparicion de muchas enfermedades que
pueden influir en el peso de los recién nacidos, sin embargo, en este estudio existié un
predominio de mujeres que residian en el area metropolitana, pudiendo ser esa la

explicacién de dicho resultado.
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El 2% falleci6é a causa de una anomalia congénita mayor. Esto difiere visiblemente
en el estudio que se publicé en México en el afio 2010 en donde se reportd que un 8.4%
de los recién nacidos falleci6 a causa de una anomalia congénita.® Este resultado que es
visiblemente menor al de México puede deberse a que el estudio se circunscribe
solamente a un hospital nacional, a pesar de que el Hospital Roosevelt maneja una
cantidad elevada de pacientes, no es el Unico que se encuentra funcionando, por lo que
un estudio similar realizado en cada uno de estos centros asistenciales puede ser de vital

importancia.

La proporcién de recién nacidos que presentdé anomalias congénitas fue de 0.43.
En México la prevalencia fue mucho mayor para el afio 2010, ya que fue de 73.9%.8 Esta
proporcion menor que se reportd durante este estudio es solamente el dato de un hospital
nacional, pudiendo ser mayor al realizar un estudio que incluya mas centros hospitalarios

nacionales.

De los recién nacidos con anomalias congénitas, 9% presentdé anomalias
congénitas mayores, mientras que el 91% presenté anomalias congénitas menores. Este
dato es mayor a los que reporté un estudio en Cuba, que del total de recién nacidos
evaluados con anomalias congénitas, el 1% fue anomalias congénitas mayores.® Este
dato en Guatemala es mayor y posiblemente se deba a que Cuba es un pais que invierte

en la prevencion de las enfermedades para evitar llegar a la fase curativa.

Dentro de las anomalias congénitas mayores se encontr6 que el 33% present6
onfalocele. Este resultado concuerda con un estudio que se realiz6 en la Unidad de
Cuidados Intensivos Neonatales Externos del Hospital Civil de Guadalajara, en donde la
poblacion mayormente afectada por anomalias congénitas fue de tipo gastrointestinal.?
Las anomalias congénitas de tipo gastrointestinal alin cuentan con una etiologia diversa,
desde factores de riesgo maternos, nutricionales y genéticos, siendo los nutricionales y
genéticos los que predominan en la gestante, pudiendo ser la explicacién de su frecuente

aparicion.

El tratamiento sugerido para los recién nacidos que presentaron anomalias
congénitas fue el 94% de tipo no quirdrgico. Segun la literatura consultada por cada
patologia congénita identificada, éste fue el tipo de tratamiento predominante debido a

gue la mayoria de las anomalias congénitas detectadas fueron menores.
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La edad materna que se encontrd6 con mayor frecuencia fue de 25 a 39 afios, con
el 41%. Esto concuerda con un estudio que se realiz6 en Argentina, en donde el 28.42%
de madres se encontré en ese rango de edad y en las madres que superan los 35 afios se
concluyé que presentan 2.37 veces mas riesgo de tener un recién nacido vivo con
anomalias congénitas que aquellas que presentan menos edad.! Este dato podria
deberse a que varios centros de salud han realizado campafias informativas sobre la edad

ideal para poder procrear, evitando los extremos de edad.

El 86% de las madres reside en la regidon metropolitana. Esto podria deberse a la
ubicacién del Hospital Roosevelt, ya que los ciudadanos que gozan de la cobertura de

este hospital es bastante significativa.

El 37% de las madres entrevistadas no consumié ningun tipo de suplemento
prenatal durante todo el embarazo, o su inicio fue posterior al primer trimestre de
embarazo. Este dato es similar al que se reporté en un estudio que se realiz6 en México
en donde se indicd que el 35% de las madres no tomé prenatales ni llevd un control
prenatal adecuado.'? Esto puede deberse a que algunas de ellas procedian del area rural,
con otros hijos bajo su tutela, por lo que la condicidn econémica y el lugar de residencia

no les facilitaba el llevar un adecuado control prenatal.

Ninguna madre indic6 la existencia de algin grado de consanguinidad con el padre
del recién nacido. En Cuba se realizé un estudio el cual identific6 como factor de riesgo el
presentar consanguinidad con el padre.® Esto podria deberse a que se ha difundido la
informacién entre la poblacion de que la probabilidad de que aparezca algun tipo de

anomalia congénita es mayor si son de la misma familia.

El 1% presentd antecedente de hijo con anomalia congénita, siendo un caso de
ductus arterioso persistente y uno mas de Sindrome de Edwards. Un estudio que se
realiz6 en Cuba report6 que el 21.6% de las madres que presentaron hijos con anomalias
congénitas tuvo antecedentes familiares previos.® Se ha considerado que el presentar
antecedente familiar de anomalia congénita podria influir en la aparicibn de alguna

anomalia congénita, dependiendo la etiopatogenia de la misma.

El 75% de las madres encuestadas indico haber consumido tortillas durante el
embarazo. En un estudio que se realiz6 en Estados Unidos sobre las aflatoxinas,

sustancias quimicas producidas por Aspergillus flavus y Aspergillus parasiticus, indicé que
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se pueden encontrar estrechamente relacionados con mutaciones en los fetos, si las
mujeres en periodo gestacional consumen alimentos contaminados, especialmente
derivados del maiz.>” Este resultado puede deberse a que la poblacién guatemalteca es
consumidora de alimentos derivados del maiz, sin embargo, como se encuentra regulado
por la Foud and Drog Administration (FDA) puede ser sumamente raro el poder atribuir
alguna anomalia congénita al consumo de alimentos contaminados, pudiendo ser mas

probable en la poblacién del area rural quienes cultivan sus propios alimentos.

Algunas de estas patologias suelen ser prevenibles, por lo que la importancia de
concientizar a toda mujer en edad fértil es primordial, ya ninguna de las madres
entrevistadas se habia preparado previamente al embarazo para que al momento de la
concepcion las reservas vitaminicas necesarias para el correcto desarrollo del embrién

fuesen posibles.

El presente estudio tuvo como fortaleza el hecho de haber contado con la
capacitacion y supervision adecuada de un médico genetista para que el investigador

realizara una busqueda activa de anomalias congénitas, tanto mayores como menores.
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7. CONCLUSIONES

7.1 En los recién nacidos estudiados se presenta un leve predominio del sexo masculino;
de cada diez uno fue prematuro, dos presentaron bajo peso al nacer; y de cada cien,

dos fallecen a causa de una anomalia congénita.

7.2 La proporcion de recién nacidos con anomalias congénitas fue de 0.43.

7.3 De los recién nacidos con anomalias congénitas; nueve de cada diez presentaron

anomalias congénitas menores y recibieron tratamiento no quirdrgico.

7.4 De cada diez madres de los recién nacidos estudiados; cuatro tenian una edad entre
25 a 39 afos; nueve residen en el area metropolitana; cuatro no consumieron &cido
félico durante el embarazo; ninguna presenté consanguinidad con el padre del recién
nacido; siete consumieron tortillas durante el embarazo; y de cada cien, una presenté

antecedente de hijo previo con anomalia congénita.

87



88



8. RECOMENDACIONES

A las mujeres en edad fértil que asisten al Hospital Roosevelt:

8.1 Se les recomienda llevar una adecuada alimentacién previa al embarazo, y
durante el periodo gestacional acompafado de un adecuado control prenatal con

suplementacién de acido folico.

A la Unidad de Pediatria del Hospital Roosevelt:

8.2 A los residentes y médicos en formacién se recomienda realizar un examen fisico
adecuado del recién nacido para detectar casos de anomalias congénitas, ya sean
mayores 0 menores, las cuales deben ser notificadas a las madres y referirlos a los
especialistas indicados segun sea el caso presentado, para poder otorgar un
tratamiento oportuno, con el Unico objetivo de que se le brinde una mejor calidad de

vida.

8.3 Brindar la capacitacion adecuada de los médicos en formacién, ya que la mayoria

de ocasiones son ellos quienes evaltan al recién nacido.

8.4 La correcta utilizacion de los instrumentos con los que cuenta la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt, como lo es la balanza electrénica, para que el
peso del recién nacido documentado sea el correcto, y la cinta métrica, realizando
idealmente dos mediciones de cada parametro para confirmar de manera certera los

datos.

8.5 A todo recién nacido se le realiza un examen fisico al nacimiento, por lo que se
lleva un registro médico de cada uno, siendo importante el describir cualquier
anomalia congénita detectada en los apartados respectivos del examen fisico, y no

olvidar colocarlo dentro de los diagnésticos segun el método de Weed.
Al Departamento de Gineco-Obstetricia del Hospital Roosevelt:

8.6 Se recomienda fomentar el consumo de acido félico y multivitaminas previo a la
concepcion y durante el periodo gestacional en el &rea de consulta externa, ya que la
mayoria de madres inician su consumo posterior al primer trimestre de embarazo, o

no lo consumen en ningin momento.
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9. APORTES

e Los resultados de la presente investigacion fueron presentados en el
Departamento de Pediatria, al Departamento de Gineco-Obstetricia y a la Unidad
de Docencia e Investigacion del Hospital Roosevelt los cuales se estaran

discutiendo en una Asamblea General.
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11. ANEXOS

Anexo 11.1

Bases legales

Acuerdo Gubernativo No. 376-2007. Reglamento para la regulacion, autorizacion,
acreditacion y control de establecimientos de atencion para la salud
ARTICULO 7. Los responsables. Los propietarios, representantes legales,
administradores o directores de los Establecimientos en adelante denominados Los

Responsables, estan obligados a gestionar ante El Departamento la licencia sanitaria.

ARTICULO 8. Del funcionamiento. Los Responsables y personal que labora en
Los Establecimientos, tienen la responsabilidad de dar servicio de calidad al usuario,
ademas de velar por el correcto funcionamiento y mantenimiento de la infraestructura y

equipo de Los Establecimientos.

ARTICULO 9. Infraestructura y equipo. Los Responsables deberan velar porque
Los Establecimientos tengan la infraestructura y equipo necesarios para el buen

funcionamiento del mismo.

ARTICULO 10. Seguridad y salubridad. Los Establecimientos deberan estar
construidos con materiales firmes y resistentes, iluminacion y ventilaciéon, provistos de
todos los servicios necesarios para la seguridad, salubridad e higiene del lugar, del

personal y de los usuarios.

ARTICULO 11. Recursos humanos. Los Responsables, estan obligados a
contratar o emplear personal técnico, intermedio y/o auxiliar, vinculado con la atencién en
salud, de acuerdo a lo que establece el CAdigo de Salud, Decreto No. 90-97 del Congreso
de la Republica de Guatemala, y las normativas para su registro, debiendo estar bajo la
supervision de un profesional universitario. De toda renuncia, despido, cambio o
contratacion de personal profesional, técnico y auxiliara, Los Responsables deberan dar
aviso por escrito a El Departamento, en un plazo no mayor de veinte dias habiles

posteriores, adjuntando la documentacion correspondiente.

ARTICULO 12. Profesionales universitarios. S6lo podran ejercer en los

establecimientos de salud los profesionales universitarios, inscritos en el Colegio
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Profesional correspondiente y tener la calidad de colegiados activos, estar registrados en

la Direccion General de Recursos humanos de El Ministerio.

ARTICULO 13. Directores o supervisores técnicos. Los Establecimientos
deberan estar bajo la direccidén y supervision técnica de un profesional universitario segun
el tipo de establecimiento y de acuerdo a las actividades y especialidades que realicen,
cumpliendo con lo establecido en el articulo 12 de este Reglamento. A dicho profesional le
correspondera asegurar el buen funcionamiento del establecimiento y la atencion de la

calidad a los usuarios.

ARTICULO 14. Responsabilidad por infracciones a la legislaciéon sanitaria.
Se considera autores de infracciones, sea por comisiébn u omisién, a Los Responsables
gue de forma directa o indirecta infrinjan las leyes, los reglamentos y normas especificas
de la salud. También se consideran autores responsables a los profesionales, técnicos,
auxiliares o personal dependiente que cooperen en la comisidon activa o pasiva de las

infracciones.
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Anexo 11.2

» USAC

\ jTRlCENTENARIA
B st sncocaco e HOJA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

“ANOMALIAS CONGENITAS EN RECIEN NACIDOS” IS A

PARTE | Hoja de informacién a pacientes

Soy estudiante de sexto afio de la carrera de Médico y Cirujano de la Facultad de
Ciencias Médicas de la Universidad de San Carlos de Guatemala. Me encuentro
investigando sobre anomalias congénitas en los recién nacidos (cualquier anormalidad
detectada en los recién nacidos). Le voy a dar informacién sobre qué son las anomalias
congénitas e invitarla a participar en el estudio. Antes de decidirse, puede hablar con
alguien de su confianza y con quién se sienta cémoda sobre la investigacion. A medida
gue le explique en qué consiste el estudio tiene todo el derecho de pedirme tiempo para
explicarle lo que no vaya comprendiendo. Si posterior a su decision tiene preguntas,
puede hacérmelas cuando crea mas conveniente que yo responderé a las mismas.

Las anomalias congénitas son alteraciones que presenta el recién nacido, algunas
externas, otras internas, y que dependiendo del tipo que presente podria llevar o0 no a
complicaciones posteriores, tanto en la calidad de vida del recién nacido como el de la
madre y familiares que cuidardn de €l. En Guatemala los nacimientos van aumentando
con los afos, sin embargo, la deteccion oportuna de cualquier alteracién en el recién
nacido puede ser fundamental para mejorar su estado de salud en el futuro.

Por tal motivo, estoy invitando a madres que se encuentran en la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt para tener su parto durante los meses de julio a
agosto del aflo 2017, para que yo realice un examen fisico minucioso a su hijo (a), recién
nacido, con la finalidad de identificar cualquier anormalidad y poder referirlo al médico
especialista para su tratamiento oportuno, y determinar cuantos casos se registran
durante este periodo y poder darles seguimiento.

Su participaciéon en esta investigacion es totalmente voluntaria. Usted puede elegir
participar o no hacerlo, que el trato médico hacia su persona y su hijo (a) no se vera
alterado en ningun sentido. Usted puede cambiar de idea mas tarde y dejar de participar
aun cuando haya aceptado antes. Los datos obtenidos durante la investigacién no
incluyen datos personales, y los que se solicitan no seran utilizados para dar persecucion

a ninguna de las participantes.
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El procedimiento que se llevara a cabo en su persona, como madre, es el
siguiente:

1. Se le solicitara llenar una boleta de recoleccion de datos en donde se requiere
informacién sobre su edad en afios, procedencia, si consumié o no acido fdlico
antes del segundo trimestre de embarazo, si tiene algin grado de consanguinidad
con el padre, si alguno de sus hijos anteriores present6 alguna anomalia congénita
y si consume tortillas.

El procedimiento que se llevara a cabo en su hijo (a) sera el siguiente:

1. Se verificaran datos basicos del recién nacido como su sexo, edad gestacional,
peso al nacer.

2. Se realizard un examen fisico completo de cabeza a pies, el cudl sera observar si
presenta alguna anomalia craneal, diametro cefalico normal, si presenta simetria
ocular, simetria facial, labios y paladar sin fisuras, presencia de macroglosia,
presencia de macrostomia, microstomia, orejas de adecuada implantacion, cuello
simétrico, térax simétrico, presencia de 2 pezones, parrilla costal sin defectos,
adecuada entrada de aire pulmonar bilateral, abdomen sin presencia de masas,
hernia umbilical, o alguna otra anormalidad, presencia de luxacion congénita de
cadera, evaluacion genital, extremidades moviles y simétricas, presencia de mas o
menos dedos tanto de las manos como de los pies.

3. De los recién nacidos que se detecte alguna anomalia congénita, ya sea menor o
mayor, se registrara el tiempo de vida y si el tratamiento ofrecido fue quirargico o

no quirargico, dependiendo del tipo de anomalia que presente.

PARTE Il Formulario de consentimiento

He sido invitada a participar en la investigacion “Anomalias Congénitas en Recién
Nacidos”. Entiendo que necesito bridar algunos datos personales para la investigacion, y
gue mi hijo (a) ser& evaluado por el investigador para determinar si presenta o0 no alguna
anormalidad. He sido informada de que los riesgos son minimos y que puede incluir
incomodidad para llenar ciertos datos en la boleta, y que si se detecta alguna anomalia
congénita en mi hijo (a) éste serd referido al especialista indicado para su rapido y
oportuno tratamiento. Se me ha proporcionado el nombre completo y correo electrénico
del investigador para ser facilmente contactado en caso de cualquier duda.

He leido y comprendido la informacion proporcionada o me ha sido leida. He tenido la

oportunidad de preguntar sobre la investigacion y se me ha contestado satisfactoriamente
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las preguntas que he realizado. Consiento voluntariamente participar en esta investigacion
como participante y entiendo que tengo el derecho de retirarme de la investigacion en
cualquier momento sin que me afecte en ninguna manera mi cuidado médico ni el de mi
hijo (a).

Nombre del

participante

Firma del

participante

Fecha

Si es analfabeto

He sido testigo de la lectura exacta del documento de consentimiento para el potencial
participante y la persona ha tenido la oportunidad de hacer preguntas. Confirmo que la
persona ha dado consentimiento libremente.

Nombre del

testigo

Firma del testigo

Huella dactilar del participante

Fecha

He leido con exactitud o he sido testigo de la lectura exacta del documento de
consentimiento informado para el potencial participante y la persona ha tenido la
oportunidad de hacer preguntas. Confirmo que la persona ha dado consentimiento
libremente.

Nombre del

investigador

Firma del

investigador

Fecha
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Anexo 11.3

BOLETA DE RECOLECCION DE DATOS PARA DETERMINAR'?
ANOMALIAS CONGENITAS EN RECIEN NACIDOS
USAC UNIDAD DE NEONATOLOGIA
HOSPITAL ROOSEVELT
i ¥ TRICENTENARIA ANO 2017

Universidad cle San Carlos de Guatemala

FACULTAD DE
CIENCIAS MEDICAS

Esta boleta debe ser llenada con informacién obtenida del examen fisico recién nacido
realizado por el investigador que haya presentado o no algun tipo de anomalia congénita
en la Unidad de Neonatologia del Hospital Roosevelt durante julio a agosto del afio 2017,
y datos otorgados por la madre del recién nacido.

NUmero de caso:

Fecha de nacimiento: / / Hora: /
Dia Mes Afio

Fecha de fallecimiento: / / Hora:_ /|
Dia Mes Afio

SEXO Masculino Femenino
zZ
w
¢ EDAD Post maduro A término
Ind GESTACIONAL
0 (Semanas) Prematuro leve Prematuro moderado
9 Prematuro extremo
w
0Q PESO AL Macrosémico
85 NACER
o <Z( (Kilogramos) Adecuado peso al hacer
é Bajo peso al nacer
o .
||_|_J TIPO DE Muy bajo peso al nacer
2 DESENLACE AL
NACER :
st: Vivo____ Muerto
) -
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CARACTERIZACION DE LOS RECIEN NACIDOS QUE PRESENTAN ALGUN TIPO DE

ANOMALIA CONGENITA

DEL TUBO
NEURAL

AC MUSCULO
ESQUELETICO

Anencefalia
Espina bifida

Polidactilia
Luxacién congénita de cadera

CARDIOPATIAS |CIV___ CIA__
TIPO DE DAP Tetralogia de Fallot
ANOMALIA Transposicion de grandes vasos
CONGENITA
Atresia esofagica Acalasia
DIGESTIVA Esten_osfis hip_ertréfica del piloro
Atresia intestinal
Diverticulo de Meckel
Malformaciones anorrectales
Hernia umbilical Onfalocele
DE LA PARED Gastrosquisis
ABDOMINAL
Labio y paladar hendido
DEFECTOS Labio hendido
OROFACIALES
Sindrome de Down
ORIGEN _ _ _ _
GENETICO Hidrocefalia___ Microcefalia__
Rubéola congénita__
ETIOLOGIA Toxoplasmosis congénita
INFECCIOSA Citomegalovirus congénito
Virus herpes simple
TIPO DE Quirdrgico__ No quirdrgico

TRATAMIENTO
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Encefalocele

Pie equino varo




EDAD MATERNA 18-19 aflos____ 20-24 afios___
(Anos) 25-39 aflos____ 40-49 afos____
_ 50-59 aflos____ 60-64 afios____
65-69 aflos____ Mas de 70 afios____
Petén Huehuetenango
Quiché Alta Verapaz__
lzabal San Marcos_
. RESIDENCIA Quetzaltenango__ Totonicapan_____
§ Solola__ Chimaltenango___
§ Sacatepéquez_~ Guatemala__
<>E Baja Verapaz__ El Progreso_
(L;J) Jalapa_ Zacapa
2 Chiquimula____ Retahuleu
S%:) Suchitepéquez__  Escuintla____
E Santa Rosa___ Jutiapa
ﬁj CONSUMO DE ACIDO |Si_ No
3‘) FOLICO (antes del
9 segundo Trimestre)
I:?J) CONSANGUINIDAD Si No
v CON EL PADRE Hermano Tio
% Primo Sobrino_
% Otro__ Especifique:
(z) ANTECEDENTE DE Si_ No
g HIJOS CON Cual:
E ANOMALIAS
- CONGENITAS
%ﬁ CONSUMO DE |Si_ No
S TORTILLAS

Agradecimientos: se agradece al Dr. Raul Fernando Velasco Sol6rzano, Jefe del Departamento de
Pediatria del Hospital Roosevelt por la autorizacién brindada para llevar a cabo la recoleccion de datos para la
investigacion, al Dr. Julio Rafael Cabrera Valverde, genetista, por haber brindado la capacitacion precisa al
investigador para llevar a cabo un examen fisico adecuado en los recién nacidos para la busqueda e
identificacion de anomalia congénitas, tanto mayores como menores, al Dr. Irving Oswaldo Paniagua

Soldrzano, neonatdlogo, por haber brindado su apoyo para la evaluacién correcta de recién nacidos.
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Anexo 11.4

Tabla 11.1

CODIFICACION DE VARIABLES

Segun sexo, edad gestacional, peso al nacer, tipo de desenlace al nacer, tipo de anomalia

congénita y tratamiento segun la literatura.

VARIABLE CODIFICACION CATEGORIA CcODIGO
Sexo del recién nacido SEXRN Masculino 0
Femenino 1
Edad gestacional del recién EGRN Post maduro 0
nacido A término 1
Prematuro leve 2
Prematuro moderado 3
Prematuro extremo 4
Peso al nacer PAN Macrosémico 0
Adecuado peso 1
Bajo peso 2
Muy bajo peso 3
Tipo de desenlace al nacer DESEN Vivo 0
Muerto 1
Tipo de anomalia congénita TIPAC Mayor 0
Menor 1
Ninguna 2
Tratamiento segun la TRAT Quirurgico 0
literatura No quirdrgico 1
Ninguno 2
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Tqbla 11.2
CODIFICACION DE VARIABLES

Segun edad materna, residencia, consumo de acido félico, consanguinidad con el padre,
antecedente de hijos con anomalias congénitas y consumo de tortillas.

VARIABLE CODIFICACION CATEGORIA CODIGO
Edad materna EDAD Afos Afos

Residencia RES Region Metropolitana 0
Region Norte 1
Regién Nororiental 2
Region Suroriental 3
Region Central 4
Region Suroccidental 5
Region Noroccidental 6
Region del Petén 7
Consumo de &cido folico AFO Si 0
No 1
Consanguinidad con el CONSAN Si 0
padre No 1
Antecedente de hijos con ANTEC Si 0
anomalias congénitas No 1
Consumo de tortillas TORT Si 0
No 1
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Anexo 11.5

Tabla 11.3

Caracterizacion de las madres de los recién nacidos evaluados en la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt segun edad y residencia.

VARIABLE CATEGORIA f %
18- 19 afios 37 23
20- 24 afios 56 35
25- 39 afos 67 41
EDAD MATERNA 40 a 49 afios 1 1
50 a 59 afios 0 0
60 a 64 afios 0 0
65 a 69 afios 0 0
Mas de 70 afios 0 0
TOTAL 161 100
l. Region Metropolitana 138 86
(Ciudad de Guatemala)
RESIDENCIA Il. Region Norte 2 1
(Baja y Alta Verapaz)
Il Region Nororiental 1 1

(El Progreso, Izabal, Zacapa y Chiquimula)

V. Region Suroriental 2 1

(Santa Rosa, Jalapa y Jutiapa)

V. Region Central 17 10

(Sacatepéquez, Chimaltenango y Escuintla)

VI. Regién Suroccidental 0 0
(Solol4, Totonicapan, Quetzaltenango,

Suchitepéquez, Retalhuleu y San Marcos)

VILI. Regién Noroccidental 1 1
(Huehuetenango y Quiché)
VIIl.  Region del Petén 0 0
TOTAL 161 100
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Tabla 11.4

Caracterizacion de las madres de los recién nacidos evaluados en la Unidad de
Neonatologia del Hospital Roosevelt segin consumo de &cido félico, consanguinidad con
el padre, antecedente de hijos con anomalias congénitas y consumo de tortillas.

VARIABLE CATEGORIA f %
CONSUMO DE ACIDO Si 102 63
FOLICO No 59 37
TOTAL 161 100

Hermano 0 0

Tio 0 0

Si Primo 0 0

CONSANGUINIDAD CON Sobrino 0 0

EL PADRE Otro 0 0

Total 0 0
No 161 100
TOTAL 161 100

ANTECEDENTE DE HIJOS Si 2 1
CON ANOMALIAS No 159 99
CONGENITAS TOTAL 161 100

Si 120 75

CONSUMO DE TORTILLAS No 41 25
TOTAL 161 100

114




