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RESUMEN

Objetivo: Determinar cuales son las anomalias congénitas mas frecuentemente
encontradas en las necropsias realizadas en el Hospital Roosevelt, durante el periodo
de enero de 2005 a octubre de 2009.

Metodologia: Estudio retrospectivo, prospectivo, revisando los registros de neonatos
a quienes se les realizo necropsia en la morgue del Hospital Roosevelt y que
presentaron alguna malformacién congénita.

Resultados: Las malformaciones a nivel renal son las mas frecuentes con un
22.97%. Ninguna tuvo habitos nocivos y la mayor parte de malformaciones ocurrieron
entre las 37 y 41 semanas de gestacion con un 56.75%, y las madres en su mayoria
residen en el area urbana en un 70%.

Conclusiones: La anomalia congénita mas frecuente es a nivel renal, ninguna madre
refiri6 hébitos nocivos, padecer alguna enfermedad crénica o tener contacto con
agentes ambientales téxicos; la mayoria de malformaciones ocurrieron entre las 37y
41 semanas en recién nacidos con un peso entre los 2,000 y 2,499 gramos; y las
madres residen en su mayoria en el area urbana.

Palabras clave: Anomalias, congénitas, neonato, necropsia.



1. INTRODUCCION

El presente estudio es de tipo retrospectivo prospectivo y se estudiaron las
malformaciones congénitas macroscopicas encontradas en las necropsias realizadas a
neonatos, comprendidos desde su nacimiento hasta los 40 dias de vida, en el
Departamento de Patologia del Hospital Roosevelt desde enero del afio 2005 a octubre
del afio 2009, incluyendo en este estudio factores de riesgo y antecedentes maternos que
pudieran o no estar asociados a dichas malformaciones.

En el Hospital Roosevelt se realizan un promedio de 50 necropsias siendo mas del 50%
de ellas en neonatos, y en un 30 a 40% son solicitadas con el fin de descartar o confirmar
algun tipo de anomalia congénita, con la realizacion de este trabajo se encontrd que en el
afio 2005 las anomalias mas frecuentemente encontradas fueron las gastrointestinales,
sin embargo en el afio 2006 las mas frecuentemente observadas son a nivel renal,
observamos también que en los afios 2007 y 2008 la mayoria de anomalias se presentan
a nivel cardiaco, y en el afio 2009 la mayoria de malformaciones pudieron ser agrupadas
en sindromes siendo el méas frecuente la asociacion Vacter y las variantes del sindrome
de Potter.

Este tipo de malformaciones han ocurrido principalmente en hijos de madres
comprendidas entre los 19 y 34 afos; que el factor de riesgo preconcepcional mas
frecuente fue el antecedente de hipertension y en su mayoria las madres refirieron no
haber estado expuestas a factores de riesgo ambientales o tener habitos nocivos durante
su embarazo.

Encontramos que la mayor parte de las malformaciones se presentaron en recién nacidos
gue se encontraban entre las 37 y 41 semanas de gestacion y los 2,000 a 2,499 gramos
de peso. Podriamos decir que debido a la ubicacién de este centro de atencién la mayor
parte de las madres que se presentaron son originarias o residentes del area urbana.



2. ANTECEDENTES

Neonato

Un neonato o recién nacido es un bebé que tiene 28 dias desde su nacimiento, bien sea
por parto o por cesarea. La definicion de este periodo es importante porque representa
una etapa muy corta de la vida; sin embargo, en ella suceden cambios muy rapidos que
pueden derivar en consecuencias importantes para el resto de la vida del recién nacido. El
término se ajusta a nacidos pretérmino, a término o pasados los 9 meses del embarazo.

Durante los primeros 30 dias de vida, se pueden descubrir la mayoria de los defectos
congénitos y genéticos. No todas las anomalias genéticas se manifiestan por su clinica en
el momento del nacimiento, pero con el manejo adecuado, se pueden descubrir, prevenir
y tratar gran parte de las enfermedades del nuevo ser humano. %

Parametros fisicos de un neonato al nacimiento

En la longitud influyen factores genéticos y las condiciones de gestacion. A diferencia del
peso, no suele haber pérdida fisiolégica de talla. EI perimetro cefalico o craneal muestra
indirectamente en qué condiciones esta el cerebro (macro o microcefalia). Por lo general,
el torax tiene 1 cm menos que el perimetro craneal.

e El peso promedio comun para varones esta entre 2,6 y 4,15 kg
e Latallaentre 47 y 55 cm

e El perimetro craneal esté entre 32,6 y 37,2 cm

o Para nifias el peso promedio esta entre 2,3y 3,8 kg

o Latalla entre 45y 55 cm.

e El perimetro craneal esta entre 32,1y 35,9 cm

o El perimetro torécico oscila entre 31 y 35 cm. 9

Anomalias congénitas

La OMS define los Defectos Congénitos como: Toda anomalia del desarrollo morfol4gico,
estructural, funcional o molecular, presente al nacer (aunque pueda manifestarse mas
tarde), externa o interna, familiar o esporadica, hereditaria o no, Unica o multiple. Abarca
por lo tanto una amplia variedad de patologias que actual-mente se cifra en un 2-3% de
todos los recién nacidos, porcentaje que sube al 7% al primer afio de vida. Si se tiene en
cuenta que un 20% de las muertes ocurridas en el primer afio de vida se deben a estas
malformaciones congénitas. *®

Las anomalias congénitas o enfermedades congénitas, son defectos morfolégicos,
enfermedades estructurales o funcionales presentes en el momento del nacimiento,
aunque algunas anomalias pueden ser detectadas hasta tiempo después. El desarrollo
embrionario y fetal puede ser alterado por diversos factores externos o ambientales,
como, radiaciones, calor, sustancias quimicas, infecciones y enfermedades maternas.
Estos agentes externos se llaman teratdgenos (del griego teratos, 'monstruo’, y genes,
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'nacimiento’); también pueden ser causadas por una alteracién genética del feto, o por la
accion conjunta de un agente teratégeno y una alteraciéon genética. 6

Mas del 20% de los fetos malformados terminan en aborto espontaneo; el resto nacen con
una enfermedad congénita. Hasta un 5% de los recién nacidos presenta algun tipo de
anomalia congénita, y éstas son causa del 20% de las muertes en el periodo post-natal.
Un 10% de las enfermedades congénitas son hereditarias por alteracion de un solo gen;
otro 5% son causadas por alteraciones en los cromosomas. %

En promedio la frecuencia de las malformaciones congénitas “mayores” presentes al
nacimiento, es de 3 a 5 por ciento, considerando sélo los recién nacidos vivos.

La frecuencia aumenta si se toma en cuenta 6bitos y abortos. Son responsables del 15%
de las muertes que se producen durante el primer afio de vida.

Existen pruebas de que estas cifras representan solo la parte visible de un iceberg ya que
las formas con mayor y mas precoz letalidad se encuentran en gestaciones que no
alcanzan la viabilidad, particularmente abortos de primer trimestre, hechos ya puestos en
evidencias por los estudios de Hertig y Sheldan hace varios afios en los que se demostré
la presencia de anomalias morfoldgicas incompatibles con la supervivencia en el 50% de
los abortos espontaneos.

Hay que distinguir entre los términos hereditarios y congénitos, ya que en el primer caso,
se entiende la intervencion de un factor genético trasmisible, mientras que en el segundo
puede no estar involucrado un factor genético, sino ambiental y por tanto, no transmisible.

Por otra parte los términos genético y hereditario tampoco son estrictamente sinénimos ya
qgue el factor genético puede presentarse de nuevo sin haber estado presente en
generaciones precedentes, apareciendo como una nueva mutacion. “®

En sentido amplio deben considerarse dos tipos fundamentales de factores como causa
de anomalia: genéticos y ambientales. Con frecuencia ambos estan implicados en la
aparicion de una anomalia.

La causa mas comunmente reconocida de anomalia congénita es la genética,
estimandose que los mecanismos de transmision de tipos mendelianos (autosémicos vy
ligados a los cromosomas sexuales en sus variedades recesivas o0 dominantes) son
responsables del 20% de anomalias, las anomalias cromosomicas lo son en un 5% y la
herencia poligénica o multifactorial es un porcentaje importante pero dificil de precisar. En
este Ultimo caso se acepta la participacidon de varios genes como determinantes en la
aparicion de la anomalia, con frecuencia asociada a un factor ambiental (herencia
multifactorial) como es el caso de la mayor parte de defectos

del tubo neural (anencefalia, meningocele).

Son relativamente escasas las anomalias en la especie humana en los que ha sido
posible establecer de modo inequivoco una relacion de causa a efecto con un factor
ambiental y ser considerado como teratbgeno. Por ello las causas estrictamente
ambientales son en gran parte, desconocidas o meramente especulativas. (**’

Las causas genéticas ocupan una frecuencia de un 10-15%, las causas ambientales o
debidas a agentes externos un 6-8% y las multifactoriales de un 20-25%, y de un 52-64%
la causa aun se desconoce.

Los diversos tipos de enfermedades genéticas son:
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Anomalias cromosémicas
Defectos de un Unico gen
Problemas multifactoriales
Problemas teratogénicos

Los problemas cromosdémicos mas frecuentes son los siguientes:

Aneuploidia - cantidad de cromosomas superior o inferior a la normal, que incluye:

o el sindrome de Down (trisomia 21) - las células contienen tres cromosomas
21 -

o el sindrome de Turner - uno de los cromosomas sexuales no se transfiere,
dejando un cromosoma X solo, o un total de 45 cromosomas.

Delecién - falta parte de un cromosoma o parte del cédigo de ADN.

Inversion - se un cromosoma se rompe y la parte del cromosoma que se
desprende se invierte y se vuelve a insertar. Las inversiones pueden causar
defectos congénitos o no, segun su estructura exacta.

Translocacion - rearreglo del segmento de un cromosoma de una ubicacion a otra,
ya sea dentro del mismo cromosoma o en otro.

o intercambia equitativamente - el ADN se intercambia equitativamente entre
cromosomas sin que se agregue o se pierda ninguno. Un padre con una
translocacion equilibrada es sano, pero corre el riesgo de transmitir
cromosomas no equilibrados en el embarazo.

o translocacién robertsoniana - un translocacién balanceada en la que un
cromosoma se une al extremo de otro.

Mosaicismo - presencia de dos 0 mas patrones cromosémicos en las células de un
individuo, que origina dos 0 mas lineas celulares (por ejemplo, algunas con 46
cromosomas y otras con 47).

Trastornos de un Unico gen

También se conocen como trastornos hereditarios mendelianos, debido al primer trabajo
en genética de Gregor Mendel. En estos trastornos, un solo gen es responsable de un
defecto o anomalia. Los trastornos de un Unico gen normalmente tienen mayores riesgos
de ser heredados y pueden ser:

Dominante - se produce una anomalia cuando sélo uno de los genes de uno de los
padres es anormal. Si el padre tiene el trastorno, el bebé tiene un 50 por ciento de
posibilidades de heredarlo. Ejemplos incluyen lo siguiente:

o acondroplasia - desarrollo imperfecto de los huesos que causa el
enanismo.

o sindrome de Marfan - trastorno del tejido conectivo que provoca
extremidades largas y defectos cardiacos.

Recesivo - s6lo se produce una anomalia cuando ambos padres tienen genes
anormales. Si ambos padres son portadores, el bebé tiene un 25 por ciento de
posibilidades de tener el trastorno. Ejemplos incluyen lo siguiente:

o fibrosis quisticas - trastorno glandular que produce exceso de mucus en los
pulmones y problemas en la funcién pancreatica y la absorcién de los
alimentos.

o anemia drepanocitica - trastorno que produce glébulos rojos anormales.

4



o enfermedad de Tay Sachs - trastorno autosémico recesivo hereditario que
produce la degeneracion progresiva del sistema nervioso central, con
resultados fatales (normalmente alrededor de los 5 afios de edad).

e Trastorno ligado al cromosoma X - el trastorno esta determinado por los genes del
cromosoma X. Los principales afectados y quienes tienen el trastorno son los
hombres. Las hijas de hombres que sufren el trastorno son portadoras del rasgo y
tienen una posibilidad cada dos de transferirlo a sus hijos. Los hijos varones de las
mujeres portadoras tienen una posibilidad cada dos de tener el trastorno. Ejemplos
incluyen lo siguiente:

o distrofia muscular de Duchenne - enfermedad de debilidad y desgaste
muscular.

o hemofilia - trastorno hemorragico causado por bajos niveles, o ausencia, de
una proteina de la sangre que es esencial para la coagulacion.

ALTERACIONES CROMOSOMICAS

Muchas veces ocurren cambios que se denominan alteraciones o0 aberraciones
cromosOmicas y que, segun afecten el nimero o la estructura de los cromosomas, se
clasifican como alteraciones numéricas o alteraciones estructurales, respectivamente.
También existen otro tipo de alteraciones subitas e independientes del medio ambiente, a
las que se denominan mutaciones, que pueden ser transmitidas a las siguientes
generaciones.

ABERRACIONES NUMERICAS

Euploidias

Entre los cambios que afectan el nimero cromosémico pueden distinguirse dos tipos. En
primer lugar aquellos cambios que afectan una dotacién completa de cromosomas (set
haploide) y los organismos que poseen multiplos del set haploide se denominan
euploides. Cuando los organismos euploides tienen un niamero cromosémico igual a dos,
decimos que son diploides y representamos su dotacion cromosémica como 2n; cuando la
dotacion cromosémica es superior a dos, decimos que los organismos son polipoides
(triploide: 3n, tetraploide: 4n, pentaploide: 5n, etc).

En otros casos los cambios s6lo afectan a uno 0 a unos pocos pares cromosémicos. En
este caso se dice gque los organismos son aneuploides tanto porque les sobra algun o
algunos cromosomas (hiperdiploides, 2n+x) como porque les falta (hipodiploides, 2n-x).

Las células u organismos con una dotacién n de cromosomas se denominan haploides.
Generalmente, esto no constituye una aberraciébn cromosomica sino que representa la
situacién normal. Tal es el caso de las gametas de los organismos diploides o de ciertas
castas de abejas y hormigas que son haploides porque proceden de huevos no
fecundados.

Los organismos polipoides suelen ser frecuentes entre los vegetales. Los triploides que,
en general, provienen de la fecundacion de un organismo diploide (2n) con otro
tetraploide(4n). El primero produce gametas n y el segundo, gametas 2n, de modo que el
cigoto resultante es un triploide 3n. Los triploides son estériles debido a que en su meiosis
son tres los cromosomas homadlogos que tendrian que aparearse.
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Aneuploidias
Entre las aneuploidias, las nulisomias (2n-2) estan muy escasamente representadas
debido a que, en general, son letales en los organismos diploides normales.

Las monosomias (2n-1) también son generalmente letales. En la especie humana, la
Unica viable es la monosomia para el cromosoma X y da lugar a un sindrome genético
llamado sindrome de Turner. Las mujeres con sindrome de Turner tienen ciertos rasgos
fenotipicos caracteristicos (talla baja, cuello corto, gbnadas rudimentarias, ausencia de
menstruacion) y son estériles. La frecuencia del sindrome de Turner es de 1 a 2% del total
de las concepciones humanas, aunque la mayoria de los embriones se pierde como
aborto espontaneo.
Existe una nomenclatura citogenética especifica que incluye algunas consignas basicas:
primero se escribe el nUmero cromosémico, seguido por la descripcion del par sexual y, a
continuacion, se indica la alteracion cromosomica, si la hubiere. La nomenclatura
correspondiente a los complementos cromosémicos normales de la especie humana son
46,XX para el complemento femenino y 46,XY para el masculino. Entonces, cuando una
mujer posee sindrome de Turner, su complemento cromosomico se escribe 45,X.

Las trisomias (2n+1) son, en general, mas viables que las monosomias. En la especie
humana hay varios ejemplos. En primer lugar, estan las trisomias autosomicas y, entre
ellas, la mas frecuente es la trisomia para el cromosoma 21 que da lugar al sindrome de
Down. Los individuos afectados con sindrome de Down suelen tener menor coeficiente
intelectual, hipotonia, inclinacién palpebral mongoloide, protrusion de la lengua, pliegue
Unico en la palma de la mano, dedos cortos y ausencia de la falange media del dedo
mefiique, cataratas y estrabismo y, a veces, cardiopatias. La frecuencia del sindrome de
Down en la poblacion es de aproximadamente 1 cada 800 nacimientos.
La mayoria de los individuos afectados tienen complementos cromosémicos 47,XX,+21 si
son mujeres 0 47,XY,+21 si son varones. Como vemos, en este caso la nomenclatura nos
dice que hay 47 cromosomas, indica el sexo del individuo representado por el par de
cromosomas sexuales, y denota la existencia de un cromosoma 21 extra.

Existen otras dos trisomias autosémicas que se presentan al nacimiento en la especie
humana. La trisomia del cromosoma 18 , que da lugar al sindrome de Edwards vy la
trisomia del cromosoma 13, que origina el sindrome de Patau. Los nifios afectados con
estas patologias tienen multiples malformaciones congénitas y, en general, no sobreviven
mas alla del afio de edad.

Las trisomias también pueden afectar a los cromosomas sexuales. El sindrome triple X
ocurre en 1 de cada 1.000 mujeres vivas y estas mujeres son fenotipicamente normales.
La nomenclatura para designar el complemento cromosémico es 47,XXX y nos dice que
hay 47 cromosomas y que el cromosoma extra es un cromosoma X. Se ve que, a
diferencia de las trisomias autosomicas en las cuales el cromosoma extra se escribe
luego del par sexual seguido por una "coma', en las trisomias que involucran a los
cromosomas sexuales, se escribe el nimero cromosémico seguido por una "coma “y por
tantos cromosomas sexuales como posea el individuo.

El sindrome de Klinefelter ocurre en 1 de cada 1.000 recién nacidos varones y, en
general, se detecta en la pubertad debido a los rasgos fenotipicos caracteristicos: talla
alta, brazos y piernas muy largas, valores de testosterona bajos, escaso vello, caderas
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anchas y distribucién de la grasa corporal parecida a la de las mujeres. Estos individuos
son estériles y su complemento cromosOmico es 47,XXy. Otra combinacion, el sindrome
XYY, también ocurre en 1 de cada 1.000 varones pero da lugar a individuos fértiles.
El principal mecanismo por el cual se originan las células aneuploides es la no disyuncion,
gue constituye un error en la segregacién cromosémica y puede ocurrir tanto en meiosis
como en mitosis.
La no disyuncion meidtica puede ocurrir tanto en meiosis | como en meiosis Il. En el
primer caso la falla involucra la no disyuncion de los cromosomas homdlogos vy, en el
segundo, la disyuncion de las cromatides hermanas. Analicemos los pasos que tienen
lugar en el origen de un nifio afectado con sindrome de Down. Si ocurre una no
disyuncion en la meiosis | materna, no hay una correcta segregacion de los homdélogos
del par 21 y puede ocurrir gue ambos migren juntos a la célula de la linea que dara origen
al 6vulo. En la meiosis Il se separaran correctamente las crométides hermanas de cada
cromosoma pero el 6vulo tendrd dos cromosomas 21. Cuando este évulo con 24
cromosomas (23 autosomas mas un X, porque sobra un cromosoma 21) sea fecundado
por un espermatozoide normal, dara lugar a un cigoto con 47 cromosomas que sera
47 XX,+21 0 47,XY,+21, dependiendo de si el espermatozoide portaba el cromosoma X o
él Y, respectivamente.

ABERRACIONES ESTRUCTURALES

Muchas veces los cromosomas sufren rupturas espontaneas o inducidas por agentes
mutagénicos. Si bien existen mecanismos de reparacién que reldnen los segmentos
fragmentados, en ocasiones estos mecanismos fallan y dan lugar a alteraciones o
mutaciones cromosoémicas estructurales.

Entre los cambios que afectan la estructura de los cromosomas se encuentran las
deleciones, las duplicaciones, las inversiones y las translocaciones. Para ilustrar estos
reordenamientos, representaremos los cromosomas utilizando colores para designar
regiones ordenadas linealmente. Nuevamente, nos referimos en los ejemplos a la especie
humana.

Las deleciones son aquellos cambios en los que, tras la ruptura, se produce la reunion de
los fragmentos pero con pérdida de un segmento cromosémico. Las deleciones pueden
ser intersticiales, cuando comprenden dos puntos de ruptura, 0 terminales, cuando se
producen en un extremo del cromosoma e involucran un sélo punto de ruptura.
El principal efecto genético de las deleciones es que producen monosomias parciales, lo
cual lleva a un efecto de pseudodominancia debido a que los genes correspondientes al
segmento deleccionado se expresan aunque sean recesivos, pues se hallan en una sola
"dosis" (la del cromosoma normal, no delecionado). Por este mismo motivo, los genes
letales, generalmente recesivos, se expresan en presencia de una delecion cromosémica
que incluya el alelo normal.
Dos ejemplos de deleciones en la especie humana son: una la delecién en el brazo corto
del cromosoma 4 que causa el sindrome del Wolff (microcefalia, convulsiones, labio
leporino y/o paladar hendidos, retardo de crecimiento prenatal) y la otra la delecion en el
brazo corto del cromosoma 5 que da lugar al sindrome de Cri du Chat (bajo peso al
nacimiento, llanto caracteristico similar al maullido de un gato, microcefalia, entre otros
signos).

Las duplicaciones cromosdmicas producen un exceso de material genético y, en general,
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son mas viables que las deleciones. Ocurre lo mismo que en las anomalias numéricas
pues, aparentemente, el déficit de material genético es menos compatible con la vida.

Las inversiones cromosOmicas constituyen otro tipo de alteracién estructural y supone dos
rupturas y posterior reunion del segmento fragmentado pero de manera invertida. Si los
puntos de ruptura ocurren en brazos diferentes, la inversion involucra al centrémero y se
llama pericéntrica. Si los puntos de ruptura ocurren en el mismo brazo cromosémico, la
inversion no involucra al centrémero y se llama paracéntrica. A diferencia de las
deleciones y duplicaciones, las inversiones no involucran pérdida o ganancia de material
genético. Por este motivo, los individuos portadores de inversiones cromosémicas no
suelen estar afectados en su fenotipo sino en su fertilidad.

Otro tipo de reordenamiento cromosomico son las translocaciones. Las mas frecuentes se
denominan reciprocas y consisten en la ruptura de dos cromosomas no homadlogos con
posterior intercambio de segmentos entre ellos.
Cuando los individuos son portadores de translocaciones reciprocas balanceadas suelen
ser fenotipicamente normales ya que no hay exceso ni deficiencia de material genético.
Sin embargo, las translocaciones suelen afectar la fertilidad.
Otro tipo de reordenamientos cromosémicos son las translocaciones robertsonianas que
involucran tanto la fusion de dos cromosomas acrovéntricos que dan lugar a un
cromosoma metacéntrico o submetacéntrico en dos cromosomas acrocéntricos.
Al igual que en el caso de las translocaciones reciprocas, los individuos portadores de
translocaciones robertsonianas suelen ser fenotipicamente normales ya que no hay
exceso ni deficiencia de material genético. "2

MUTACIONES

Las mutaciones son el mecanismo por el cual, a partir de errores azarosos gue ocurren en
el material hereditario, surgen nuevas variantes en los genes, los cuales cambian de una
forma alélica a otra.
Las mutaciones génicas, ocurren por errores que tienen lugar durante la replicacion del
ADN o por acciéon de agentes ambientales llamados mutdgenos. Las mutaciones se
producen por una alteracién en la secuencia de bases de los nucleétidos del ADN. La
secuencia standard, que codifica para alguna caracteristica fenotipica del individuo, es
reemplazada por una secuencia alternativa que, durante la expresion génica, puede
impedir que se forme el producto, ocasionar una menor cantidad de producto o,
directamente, dar lugar a un producto diferente.
Las mutaciones pueden darse tanto en las células somaticas como en las germinales (las
gametas y precursores). Las mutaciones germinales son las Unicas susceptibles de ser
transmitidas a la descendencia. Sin embargo, las mutaciones somaticas no dejan de tener
importancia: ciertos tipos de cancer, por ejemplo, estan ligados a este tipo de cambios en
el material genético.(17,20)

Agentes externos o ambientales:

Alrededor de un 10% a 15% de las anomalias congénitas estan causadas por externos.
Se ha demostrado que la exposicion a dosis elevadas de radiacion durante el periodo de
organogénesis da lugar a malformaciones, como microcefalia, ceguera, defectos
craneales, espina bifida y otras malformaciones. Se demostraron los efectos de la
radiaciébn por la gran incidencia de malformaciones en los hijos de las japonesas
embarazadas expuestas a las bombas atomicas de 1945, asi como en las gestantes
sometidas a radioterapia. El riesgo para el feto es menor en las radiografias utilizadas
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para la elaboracion de diagndsticos; no obstante, los radi6logos recomiendan realizar sélo
las necesarias 0 no realizarlas durante el embarazo. Otros agentes externos como
someter a una gestante a temperaturas elevadas también pueden producir anomalias
congénitas. (5,2)

Los agentes quimicos y farmacos son teratogénicos, pero se sospecha que son
responsables del 1% de las malformaciones congénitas. Por lo cual el uso de cierto tipo
de medicamentos debe estar regulado durante el embarazo. (5)

En 1955 se descubrié en Japon una "epidemia" de paralisis cerebral debida a que las
embarazadas consumian pescado contaminado con el producto industrial metilmercurio.

Diferentes infecciones padecidas por una gestante pueden lesionar al feto. En ellas los
virus son los principales implicados en la prevalencia de malformaciones congénitas. La
infeccién intrauterina por citomegalovirus, la cual en muchas ocasiones es asintomatica,
es la infeccién virica fetal mas frecuente, la afectacion de sistema nervioso central,
microcefalia, sordera y hepatoesplenomegalia son las mas frecuentes. La rubéola, puede
producir retraso mental, ceguera y/o sordera en el recién nacido, con més frecuencia que
el citomegalovirus. La vacunacion de nifias y adolescentes evita que se produzca la
infeccién durante los embarazos futuros de esas mujeres. Otras infecciones que pueden
dafar al feto si se producen durante la gestacion son el sindrome de inmunodeficiencia
adquirida (SIDA), la varicela y la toxoplasmosis. (2, 4,5,15)

Las mujeres con diabetes mellitus tipo | (insulin-dependiente), mal controlada durante la
gestacion, pueden tener hijos con congénitas, malformaciones del tubo neural, y otras
malformaciones debido a la hiperinsulinemia fetal inducida por la hiperglucemia materna.
La fenilcetonuria puede producir poli malformaciones y retraso mental en el nifio, si no se
controla durante el embarazo. (5)

Causas genéticas
Las anomalias de origen genético se pueden dividir en dos grupos:

e Asociadas con aberraciones cariotipicas
e Debidas a mutaciones monogenicas

Las anomalias cariotipicas estan presentes en un 10-15% de los recién nacidos vivos o
sea 1 por cada 1,000 nacidos vivos. (5)

Algunas anomalias genéticas presentan sintomas evidentes ya en el momento del
nacimiento. Pueden ser causadas por mutaciones génicas de un gen, de varios genes
(herencia poligénica), o por alteraciones cromosomicas complejas. Muchas enfermedades
se heredan de modo recesivo: ninguno de los padres padece la enfermedad pero ambos
son portadores del gen causante de ella. Cuando ambos padres presentan un gen
dominante A y un gen recesivo a, sus descendientes pueden heredar una de las cuatro
posibles combinaciones: AA, Aa, aA, o aa. Si el gen recesivo a transmite la enfermedad,
existe un 25% de probabilidades de que cada hijo esté enfermo. En otras anomalias
congénitas la presencia de un solo gen recesivo produce la enfermedad. (2,10)
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Patogenia de las anomalias congénitas

La patogenia de las anomalias congénitas es compleja y todavia poco comprendida,
aunque algunos principios generales de la patologia del desarrollo son relevantes
independientemente del agente etiol6gico. El momento de agresion teratogenica prenatal
tiene un impacto importante sobre la aparicion el tipo de anomalia.

El desarrollo intrauterino del ser humano puede ser dividido en dos fases la primera, el
periodo embrionario, que ocupa las primeras 9 semanas del embarazo y la segunda, el
periodo fetal el cual comprende desde la decima semana hasta el momento del
nacimiento.

Si en las primeras tres semanas luego de la fertilizacion existe un agente lesivo, éste es
capaz de dafar suficiente cantidad de células como para provocar la muerte y aborto.
Entre la tercera y la novena semanas, el embribn es bastante susceptible a la
teratogénesis, teniendo una mayor sensibilidad entre la cuarta y quinta semanas; mientras
qgue el feto es susceptible a dafios en 6rganos ya formados y a retraso de crecimiento.
(16,25)

Diagnostico y deteccion

Durante mucho tiempo, los defectos congénitos fueron considerados curiosidades sin
tratamiento y la accidon de la ciencia se limitd a atestiguar su existencia e intentar
catalogarlos, posiblemente debido a la ho compresién de su patogenia (se consideraban
errores de la naturaleza o se asociaban a acciones de tipo magico o religioso rea-lizadas
por los progenitores), por otro lado, no existian posibilidades terapéuticas y ademas,
habia otros problemas sanitarios mas numerosos y de mayor morbilidad como las
enfermedades infecciosas. En cualquier caso, se consideraban desgracias inevitables e
incurables.

El desarrollo cientifico hace que a partir de los afios 60 (prevencién y tratamiento de la
enfermedad hemolitica Rh) pasen a considerarse como enfermedades, con posibilidades
de diagnostico, correccién e incluso curacién.

Por otro lado, la presencia de una malformacion congénita supone un fuerte impacto
sobre los progenitores y sobre la sociedad. Los padres sufren un fuerte sentimiento de
dolor, frustracién y culpabilidad que requiere si no tratamiento por lo me-nos adecuada
preparacion y apoyo. La sociedad por su parte recibe a su nuevo miembro cuando menos
con recelo, cuestiondndose sus posibilidades de utilidad e integracion, requiriendo
ademas una fuerte inversion econdémica para su correcto tratamiento.

Dentro del diagnéstico de las malformaciones congénitas se han realizado grandes
avances en los ultimos afios y en el mismo tendriamos que distinguir entre diagndstico
prenatal y diagndstico clinico. (25)
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Diagnéstico prenatal

Es en este apartado del diagnostico, donde la instauracion de programas de deteccion
precoz de malformaciones, tratamiento y prevencién de los mismos, mas han avanzado
en los dltimos afios. Puede llevarse a cabo mediante pruebas invasivas o no invasivas.

Las técnicas invasivas implican cierto riesgo de pérdida fetal por lesién accidental al
embarazo y este riesgo varia de acuerdo a la técnica y la experiencia del operador (entre
1 cada 300 a 1000 embarazos). Estas técnicas tienen un altisimo porcentaje de certeza
diagnostica y comprenden la puncion de vellosidades coridnicas que se realiza entre la
semana 12 a 14 de gestacion y la puncion de liqguido amniético que se realiza alrededor
de la semana 16, dependiendo de cada centro. Las técnicas no invasivas consisten en
evaluar el riesgo de enfermedades fetales a través de la ecografia y de analisis
bioquimicos y comprenden entre otras, la medicién del espesor de la nuca en la semana
13 para riesgo de Sindrome de Down, medicién de alfa feto proteina para espina bifida.
(15,19)

Técnicas no invasivas:
e Tamizaje Bioquimico de cromosomopatias:

= Triple marcador (S. Down): Alfa feto proteina, Gonadotropina coriénica
humana, Estriol no conjugado.

e Marcadores del primer trimestre:
= HCG beta libre
= Alfa feto proteina sérica materna

Este analisis identifica los embarazos que tienen un riesgo mayor que el
promedio de gestar bebés con ciertos defectos congénitos graves, como la
espina bifida y el sindrome de Down. Es importante aclarar que un
resultado fuera de lo normal, en la mayoria de los casos, no determina la
existencia de un problema en el bebé. En estos casos se pueden llevar
adelante otros exdmenes para confirmarlo, si tu médico lo considera
necesario.

= Triple test

El Triple test bioquimico en sangre materna se basa en el dosaje de 3
proteinas algunas fetales y otras placentarias,
el triple test no puede identificar ninguin defecto del desarrollo por si mismo.
Sin embargo, alerta sobre la posibilidad de que el bebé por nacer padezca
Sindrome de Down o un defecto en el cierre del tubo neural -por ejemplo
espina bifida abierta -. Ante un resultado positivo, el médico de cabecera
podra recomendar hacer estudios complementarios especificos para un
diagnéstico definitivo. Debido a que en ciertos casos de bebés anormales el
test da un resultado normal - y viceversa - existe un porcentaje de casos en
los que tanto el Sindrome de Down como un defecto en el cierre del tubo
neural pueden no ser identificados. (25,29)
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Tamizaje ecografico de cromosopatias y defectos estructurales:
= Ecografia 10-14 semanas
» Ecografia 18-22 semanas

Este estudio se realiza para:

o Diagnosticar un embarazo ectépico (cuando el embrién se implanta en una
de las trompas de Falopio o en el abdomen).

o Verificar la fecha estimada de parto.

o Determinar la existencia de ciertas anomalias en el bebé.

e Para descartar o confirmar la existencia de un embarazo ante la falta
menstrual después de la séptima semana.

e Determinar la causa de pérdidas de sangre (si las hubiere) durante las
primeras semanas de gestacion.

e Guiar la ejecucion de ciertos test de diagndstico como la amniocentesis o la
biopsia de las vellosidades coriénicas (CVS).

o Diagnosticar la presencia de un embarazo mdltiple.

o Determinar posibles causas en el caso de que el Gtero crezca mas rapido
gue lo normal.

o Determinar la condicion de la placenta y su ubicacion (la placenta previa
obstruye la salida del bebé del utero).

o Determinar cambios cervicales que pueden predecir partos prematuros.

e Determinar el tamafio del bebé.

e Evaluar el estado del bebé teniendo en cuenta los movimientos
respiratorios y el volumen del liquido amnidtico.

o Verificar la posicion del bebé y del cordén umbilical previo al parto.

» Ecografia tridimensional. (23,25)

Técnicas invasivas:

Biopsia de vellosidad corial.

Este andlisis se lleva a cabo entre 11 y 14 semanas después de la dltima
menstruacion. Este andlisis es altamente preciso y se utiliza para detectar la
presencia de anomalias como por ejemplo sindrome de Down. Para tomar la
muestra de villus coridnico actualmente la via de eleccién es transabdominal,
menos riesgosa y mas confortable para la paciente. Durante el procedimiento se
llevard a cabo una ecografia que permitira guiar las acciones del médico.
Generalmente no ocasiona dolor por lo que no se necesita aplicar anestesia.
Después de tomar la muestra, se comprueban los latidos del corazén del bebé. Es
recomendable que la mujer descanse unas horas luego de llevar a cabo este
procedimiento. Este estudio no se realiza en todos los embarazos puesto que
conlleva un determinado riesgo sobre el bebé. Junto con tu médico podras discutir
sus beneficios y riesgos. En la mayoria de los casos s6lo se recomienda:

e Si la embarazada tiene mas de 35 afios. Los riesgos de tener un bebé con
sindrome de Down aumentan con la edad de la mujer.
e Sila pareja ha tenido un hijo con defectos cromosoémicos.
12



e Si existe algun antecedente familiar de nacimientos con trastornos genéticos.

Segun las estadisticas el 0,5 % de mujeres (1 en 200 casos) que se realizan el test
sufren pérdidas o complicaciones del embarazo. La ventaja de este analisis por
sobre la amniocentesis es que la muestra del villus coridénico puede realizarse en
una etapa mas temprana del embarazo, mientras que para la amniocentesis se
debe esperar hasta el segundo trimestre. Sin embargo, como contrapartida, este
test no detecta la espina bifida que si es detectada por la amniocentesis. Es
importante aclarar, que ninguna prueba prenatal puede garantizar el nacimiento de
un bebé saludable; s6lo algunos defectos de nacimiento se pueden anticipar con
este examen. Por lo tanto, la prueba de muestra del villus cori6nico sélo debe
efectuarse si los beneficios del resultado superan los posibles riesgos. (18,26)

Fetoscopia

Consiste en la introduccién de un aparato éptico (endoscopio) de 1.7 a 6.8 mm de
diametro en la cavidad amniética, a través de la pared abdominal materna, guiado
con sonografia. Mediante este procedimiento no so6lo es posible visualizar el feto,
sino también tornar muestras de sangre del cordén umbilical y biopsias de la piel.
No es un procedimiento totalmente innocuo, pues se ha comunicado una tasa de
pérdidas gestacionales de 3.0 a 3.7%.

Embrioscopia. La necesidad de hacer diagnosticos lo mas tempranamente posible
llevé a los investigadores a utilizar, a cambio de la fetoscopia, la embrioscopia, es
decir, el empleo de un endoscopio de aguja muy delgada (endoscopio fibro-6ptico
submliimétrico) para visualizar el embrion o el feto en sus etapas tempranas. Por
eso también se conoce el procedimiento con el nombre de "embriofetoscopia” y la
via utilizada puede ser la transcervical (vaginal) ? o la abdominal. Aun cuando
tiene mas ventajas que la fetoscopia (mas temprana, menos traumatica, menos
posibilidad de infeccion, menos pérdida de liquido amnidtico) se tiene temor de
que la luz y el calor irradiados por el aparato Optico llegue a ocasionar algin dafio
en el tubo neural o las vias visuales en desarrollo.(25)

La utilidad de la embriofetoscopia apenas empieza a desarrollarse. Practicada en
el primer trimestre permite hacer diagndsticos que no serian posibles con la
ultrasonografia -ni aun transvaginal-, como la polidactilia posaxial y el encefalocele
a las 11 semanas. Dada la circunstancia de que el acceso al feto ocurre muy
tempranamente, es posible tratar por ese medio trastornos inmunolégicos de
caracter mortal, como la inmunodeficiencia combinada. Practicada a partir del
segundo trimestre, ademas de permitirla biopsia de piel y musculo, puede
convertirse en un recurso importante para tratamiento quirtrgico cerrado, es decir,
sin abrir el Utero, lo cual seria de mejor prondstico. Se espera que por ese
procedimiento puedan corregirse defectos tales como la espina bifida, trastornos
renales obstructivos, el paladar hendido y el corto circuito de vasos placentarios en
la transfusion intergemelar. (25,26)
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Amniocentesis

La amniocentesis es un procedimiento médico por el cual se obtiene una muestra
del liquido amnidtico. Se utiliza el ultrasonido para guiar las acciones del médico
que insertara una aguja a través del abdomen materno para llegar hasta el liquido
amniético. El médico extraerd una muestra del liquido amniético y posteriormente
se verificaran los latidos del corazon del bebé.

La amniocentesis se realiza para determinar si el bebé tiene:

e Alguna anomalia de cromosomas.

e Alguna enfermedad que afecte su metabolismo Defectos congénitos graves,
como espina bifida o sindrome de Down.

o Enfermedades producidas por un gen anormal, metabdlicas, neuroldgicas, etc.

e Asimismo, se determinara el sexo del bebé.

e En el caso que se deba verificar el desarrollo pulmonar, la amniocentesis se
llevara a cabo durante el tercer trimestre.

En los Estados Unidos, las estadisticas indican que 1 de cada 200 mujeres a
las que se les practican una amniocentesis experimentan infecciones u otras
complicaciones que pueden causar la pérdida del embarazo. Ademas, es
importante aclarar, que ninguna prueba prenatal puede garantizar el
nacimiento de un bebé saludable; sélo algunos defectos de nacimiento se
pueden anticipar con este examen. Por lo tanto, la amniocentesis sélo debe
efectuarse si los beneficios del resultado superan los posibles riesgos.

Este estudio no se realiza en todos los embarazos puesto que conlleva un
determinado riesgo sobre el bebé. Junto con tu médico podras discutir sus
beneficios y riesgos. En la mayoria de los casos soOlo se recomienda una
amniocentesis:

e Sila embarazada tiene mas de 35 afios. Los riesgos de tener un bebé con
sindrome de Down aumentan con la edad de la mujer.

e Si la pareja ha tenido un hijo con defectos cromosomicos o
malformaciones.

e Si la pareja ha tenido un hijo o pariente cercano con defectos del tubo
neural (defectos de la espina y cerebro incluyendo espina bifida y
anencefalia).Si la embarazada es portadora de alguna enfermedad
genética como por ejemplo hemofilia.

e Si los padres son portadores de enfermedades como Tay-Sachs o la de
glébulos falciformes.

e Sies necesario determinar la maduracion de los pulmones del bebé.

e Si otros test (como el analisis triple o el alfafetoproteinas) han reflejado
resultados anormales.
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Cordocentesis o fanipuncion

Es posible la obtencion de sangre fetal a partir del segundo trimestre del
embarazo y hasta el término, introduciendo una aguja a través de la pared
abdominal materna y funcionando el cordén umbilical muy cerca de su
insercion placentaria. Tiene como ventajas su relativa simplicidad técnica y la
pureza de la muestra obtenida; como desventaja la bradicardia fetal
prolongada, la rotura prematura de membranas, la infeccion ovular vy,
excepcionalmente, la muerte fetal.

e Con fines similares se han utilizado la puncién de las venas intrahepaticas
y la puncién del corazén (cardiocentesis), cuyos riesgos para el feto son
mayores que los registrados con la funicentesis .

e La muestra de sangre asi obtenida permite diagnosticar enfermedades
intrauterinas  (congénitas) como la rubéola, la toxoplasmosis, el
citomegalovirus, la varicela, la sifilis; enfermedades de la sangre como las
hemoglobinopatias (drepanocitemia, la beta-talasemia), la trombocitopenia,
las inmunodeflcencias, las hemofiias A y B, y la isoinmunizacién
eritrociticas. Ademas, el estudio de los eritrocitos fetales hace posible el
diagnéstico de errores congénitos del metabolismo. El andlisis rapido en
unas cuantas horas- del DNA mediante la reaccion de polimerasa en
cadena permite el diagnostico indirecto de enfermedades tales como las
distrofias musculares de Duchenneyde Becker, el retraso mental ligado al
cromosoma X Y la fibrosis quistica. (23,25,

Diagnéstico clinico

Es el diagnéstico que se ha llevado a cabo clasicamente, su realizacion se basa en las
caracteristicas clinicas de la malformacién, aunque deberia de incluir:

Exploracion fisica.

Antecedentes familiares.

Evolucién embarazo.

Historia clinica dirigida.

Cariotipo.

Pruebas complementarias: Imagen (ecografia, tomografias)
Analiticas (determinaciones hormonales)

Se han desarrollado diferentes pruebas diagnésticas para detectar los genes defectivos y
las anomalias fetales. Para algunas enfermedades hereditarias como la enfermedad de
Tay-Sachs y la anemia de células falciformes se dispone de pruebas para detectar los
genes defectuosos en los padres sanos.

Muchas enfermedades congénitas se pueden diagnosticar mediante amniocentesis. Se
toma una muestra del liquido amnidtico que rodea al feto para analizarlo y se cultivan las
células fetales descamadas para estudiarlas. Otro método para obtener células fetales
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consiste en la realizacién de la biopsia de vellosidades coriénicas. En las células fetales
cultivadas se puede estudiar una funcion concreta o analizar su ADN para detectar una
anomalia congénita. También se puede obtener una muestra de sangre fetal del cordén
umbilical.

Existen algunas pruebas diagnésticas menos agresivas que las anteriores. La mas
utiizada es la ecografia (basada en los ultrasonidos), util para diagnosticar
malformaciones, la edad fetal, los embarazos mudltiples y el sexo fetal. Los niveles
elevados de alfa-feto proteina en sangre materna pueden indicar la presencia de una
espina bifida; los niveles bajos pueden indicar sindrome de Down. En este caso también
pueden aparecer niveles anormales en sangre materna de estriol no conjugado y de
gonadotropina coriénica humana

Muchas malformaciones congénitas estructurales pueden ser corregidas mediante cirugia.
Entre ellas se incluyen el paladar hendido y el labio leporino, los defectos de desarrollo de
partes del tubo digestivo, las malformaciones cardiacas, el pie zambo y la escoliosis
congénita. El tratamiento de algunas enfermedades hereditarias utilizando la ingenieria
genética es un avance reciente que se encuentra en fase de ensayo clinico. (23, 25, 26,
29)
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3. OBJETIVOS

3.1 OBJETIVO GENERAL

> Se determind cuédles son las anomalias congénitas mas frecuentemente
encontradas en las necropsias realizadas a neonatos en el Hospital Roosevelt.

3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

3.2.1 Se determiné que factor de riesgo preconcepcional se asocia malformaciones
congénitas.

3.2.2 Se determin6 en que semanas de gestacion ocurren con mayor frecuencia las
anomalias congénitas.

3.2.3 Se identifico la frecuencia de anomalias congénitas de acuerdo a lugar de
procedencia de la madre.

3.2.4 Se determiné el peso de los recién nacidos que presentaron anomalias
congénitas.
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4.1

4.2

4.3

4.4

4.5

4.6

4.7

4.8

4. MATERIAL Y METODO
Tipo de Estudio
Descriptivo, retrospectivo prospectivo, pues se tomaron los datos registrados en el
libro de Necropsias del Departamento de Patologia para describir las anomalias
congénitas encontradas en las necropsias hechas en el periodo de enero de 2005
a diciembre de 2009.
Poblacién

Neonatos a quienes se les realizo necropsia en la morgue del Hospital Roosevelt
durante el periodo de enero de 2005 a diciembre de 2009.

Sujetos de estudio

Neonatos a quienes se les hizo necropsia y presentaron alguna
malformacién congénita durante el periodo de estudio.

Proceso de seleccion de muestra
Se utilizo el libro de registros de necropsias del departamento Patologia, se
revisaron los registros de las necropsias realizadas durante el periodo de estudio,
tomando los datos necesarios para llenar una boleta de recoleccién de datos. Se
seleccionaron los casos que cumplieron con el criterio de inclusion.

Andlisis estadistico
Los datos obtenidos mediante la boleta de recoleccion fueron ingresados en el
programa Excel, se utilizaron medidas de tendencia central para dar a conocer los
resultados obtenidos.

Célculo de muestra

Se tomaron todos los casos con hallazgos de malformaciones congénitas a los que
se les realizo necropsia durante el periodo de estudio.

Criterios de inclusién
Se incluyeron todos los registros de neonatos a quienes se les realizo necropsia,
en la morgue del Hospital Roosevelt, y que presentaron alguna malformacion
congénita durante el periodo de estudio.

Criterios de exclusion

Se excluyeron los registros en los que el informe de necropsia se encontraba
incompleto.
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4.9 OPERACIONALIZACION DE VARIABLES

VARIABLE DEFINICION DEFINICION TIPO DE ESCALA UNIDAD DE
CONCEPTUAL OPERACIONAL VARIABLE | DE MEDIDA MEDIDA
Edad materna NUmero de afios Menor o igual de 18
cumplidos afios
de la madre al 19-34 afios Cuantitativa Numérica Afios
momento del Mayor o igual de 35
estudio. afios
Procedencia Lugar de origen de Lugar de A[ea urbana
las pacientes. Procedencia Cualitativa Nominal Area rural
Casuistica de . Anomalias Datos obtenidos del
anomalias cardiacas libro de registro de
congeénitas Anomalias necropsias del Cualitativa Nominal Si
gastrointestinales Departamento de No
Anomalias del Patologia
Sistema Nervioso
Central
Otras
Antecedentes HTA crénica Datos obtenidos del
patoldgicos Diabetes libro de registro de
maternos Cardiopatia necropsias del Cualitativa Nominal Si
Otras Departamento de No
Ninguna. Patologia
Gestaciones NUmero de Datos obtenidos del
embarazos al libro de registro de Cualitativa Nominal Numero
momento del estudio necropsias del
Departamento de
Patologia
Edad Menos de 30 Datos obtenidos del
gestacional 30-32 6/7 libro de registro de Cuantitativa Razon Semanas
33-36 necropsias del
37-41 Departamento de
>42 Patologia
Habitos Drogas Datos obtenidos del
maternos Tabaco libro de registro de Si
Alcohol necropsias del Cualitativa Nominal No
Ninguna Departamento de
Patologia
Exposicion a Traumatismo Datos obtenidos del
factores Radiaciones libro de registro de Si
ambientales Plaguicida necropsias del Cualitativa Nominal No
Ninguna Departamento de
Patologia
Sexo del Clasificacion
recién nacido teniendo en cuenta Evaluacién durante el Femenino
las procedimiento de Cualitativa Nominal Masculino
caracteristicas Necropsia Ambiguos
anatémicas
Peso del Menor de 1,500 Datos obtenidos del
recién nacido 1,500 a 1,999 libro de registro de Cuantitativa Razon Gramos
2,000 22,499 necropsias Depto. De
Mas de 2,500 Patologia
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4.10 Descripcion del instrumento de recolecciéon de datos

Se utilizo una boleta de recoleccion la cual incluye edad materna, lugar de
procedencia de la madre antecedentes maternos patoldgicos, historia obstétrica,
edad gestacional, habitos maternos, exposicion ambiental, sexo del recién nacido.

4.11 Aspectos éticos de la investigacion

Se solicitaron los permisos pertinentes para obtener los datos de la Investigacién,
informando a las autoridades del Departamento de Patologia del Hospital
Roosevelt.

Los datos personales obtenidos de cada caso son caracter confidencial y
Unicamente fueron utilizados para cumplir con los objetivos de la investigacion.

4.12 Recursos materiales y humanos

Recursos materiales
» Libro de registro de necropsias del Departamento de Patologia
del Hospital Roosevelt.
Computadora
Impresora
Internet
Papel
Impresiones

VVVYYVY

Humanos
» Investigador

> Asesor
> Revisor
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5. RESULTADOS

TABLA No. 1

SEXO DEL RECIEN NACIDO

SEXO Ano Afio Ano Afio Afo TOTALES
2005 2006 2007 2008 2009
FEMENINO 6 8 6 5 5 30 | 40.54%
MASCULINO 3 6 14 10 10 43 | 58.10%
AMBIGUO/INDEFINIDO 0 1 0 0 0 1 1.35%
TOTAL 9 15 20 15 15 74 100%

Datos obtenidos de ficha de recoleccion

GRAFICA No. 1

SEXO DEL RECIEN NACIDO
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12
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B Fermnmenino

B Masculino
® Ambiguo
0

Afo 2005  Afo 2006  Afo 2007 Afo 2008 Ao 2009
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[

Datos obtenidos de ficha de recoleccién
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TABLA No. 2

EDAD MATERNA

EDAD Afio Afio Afio Afio TOTALES
MATERNA 2005 2006 | 2007 | 2008 | 2009
MENOR O 13 17.56%
IGUAL A 18

ANOS 1 3 4 2

19 A 34 ANOS 5 16 10 12 54 72.97%

MAYOR O 7 9.47%
IGUAL A 35

ANOS 3 1 1 1

TOTAL 9 20 15 15 74 100%

Datos obtenidos de ficha de recoleccién

GRAFICA No. 2

EDAD MATERNA

18

16

14

12

10

ARo 2005 Afo 2006 Afic 2007 Afo 2008 Afo 2009

B Menor o igual a 18 arios

W 19-34 anos

B mayor o igual a 35 afios

Datos obtenidos de ficha de recoleccién
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TABLA No.3
LUGAR DE PROCEDENCIA

LUGAR DE PROCEDENCIA

LUGAR DE Afo ARo ARo Afo ARo
PROCEDENCIA 2005 2006 | 2007 | 2008 2009 | TOTALES
URBANA 5 10 15 12 10 52 70%
RURAL 4 5 5 3 5 22 30%
TOTAL 9 15 20 15 15 74 100%

Datos obtenidos de ficha de recoleccion

GRAFICA No. 3

LUGAR DE PROCEDENCIA
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Datos obtenidos de ficha de recolecciéon
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TABLA No. 4

TIPO DE MALFORMACION CONGENITA ENCONTRADA

CASUISTICA DE
ANOMALIAS Ano Afo Afo Ano Ano
CONGENITAS 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 TOTALES
CARDIACAS 2 0 3 4 4 13 17.56%
GASTROINTESTINALES 3 0 3 5 3 14 18.91%
TUBO NEURAL 1 3 3 2 0 9 12.16%
ANOMALIAS RENALES 1 6 5 2 3 17 22.97%
MALFORMACIONES EN
EXTREMIDADES 2 5 3 2 3 15 22.27%
OTRAS 0 1 3 0 2 6 8.13%
TOTAL 9 15 20 15 15 74 100%
Datos obtenidos de ficha de recoleccion
GRAFICA No. 4
TIPO DE MALFORMACION
CONGENITAENCONTRADA
7
6
5
4 H Afio 2005
- M Afio 2006
% B Afio 2007
1 H Afio 2008
9 M Afio 2009

Datos obtenidos de ficha de recoleccion
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TABLA No. 5

LUGAR DE PROCEDENCIA Y TIPO DE MALFORMACION CONGENITA

TIPO DE MALFORMACION
PROCEDENCIA | CARDIACAS | EXTREMI- GASTRO OTROS | RENAL | TUBO TOTAL
DADES INTESTINALES NEURAL
RURAL 3 4 5 3 5 1 21 | 28%
URBANA 10 10 9 4 12 8 53 | 72%
TOTAL 13 14 14 7 17 9 74 | 100%
Datos obtenidos de ficha de recoleccion
GRAFICA No. 5

LUGAR DE PROCEDENCIA Y TIPO DE MALFORMACION CONGENITA
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Datos obtenidos de ficha de recoleccién
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TABLA No. 6

ANTECEDENTES PATOLOGICOS MATERNOS

ANTECEDENTE Afio Afio Afo Afo Afio
MATERNO 2005 | 2006 | 2007 2008 2009 TOTALES
HIPERTENSION 0 0 1 2 1 4 5.41%
DIABETES 1 0 0 0 0 1 1.35%
CARDIOPATIAS 0 0 0 0 0 0 0
NINGUNO 8 15 19 13 0 69 93.24%
TOTAL 9 15 20 15 15 74 100%

Datos obtenidos de ficha de recoleccion

GRAFICA No. 6

ANTECEDENTES PATOLOGICOS MATERNOS

20
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16

14

12 B Hipertension
10 W Diabetes Mellitus
8 B Cardiopatias
6 ENinguno
4
2
]
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Datos obtenidos de ficha de recoleccién
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TABLA No. 7

GESTACIONES
GESTACIONES Afio Afio Afio Afio Afio
2005 2006 2007 2008 2009 TOTALES
PRIMIGESTA 3 8 10 6 2 29 39.18%
BIGESTA 3 3 7 4 6 23 31.08%
MULTIGESTA 3 4 3 5 7 22 29.74%
TOTAL 9 15 20 15 15 74 100%

Datos obtenidos de ficha de recolecciéon

GRAFICA No. 7

GESTACIONES

12

B Primigesta

Afo 2005 Afo 2006 Ano 2007  Ano 2008 Afo 2009

B Secundigesta

B Multigesta

Datos obtenidos de ficha de recoleccién
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TABLA No. 8

EDAD GESTACIONAL

EDAD ARo Ano Ano Afo Ano
GESTACIONAL 2005 2006 2007 2008 2009 TOTALES
MENOR 30
SEMANAS 0 1 0 0 0 1 1.35%
30-32 6/7 3 4.05%
SEMANAS 1 0 2 0 0
33-36 SEMANAS 2 8 7 5 5 27 36.48%
37-41 SEMANAS 6 6 11 9 10 42 56.75%
42 SEMANAS A
MAS 0 0 0 1 0 1 1.36%
TOTAL 9 15 20 15 15 74 100%
Datos obtenidos de ficha de recoleccion
GRAFICA No. 8
EDAD GESTACIONAL
12
10
8 B MENOR 30 SEMANAS

=

N

Ano 2005 Ano 2006 Ano 2007 Ano 2008 Ano 2009

B 30-326/7 SEMANAS
® 33-36 SEMANAS
H37-41SEMANAS
H 42 SEMANAS A MAS

Datos obtenidos de ficha de recoleccién
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TABLA No. 9

ANTECEDENTES MATERNOS Y NUMERO DE GESTACIONES

GESTAS
ANTECEDEN PRIMIGESTA | SECUNDIGESTA | MULTIGESTA TOTAL
DIABETES 0 0 1 1 1.36%
MELLITUS
HIPERTENSION 2 2 0 4 5.40%
CARDIOPATIAS 0 0 0 0 0%
NINGUNO 26 22 21 69 | 94.60%
TOTAL 28 24 22 74 100%
Datos obtenidos de ficha de recoleccién
GRAFICA No. 9
ANTECEDENTES MATERNOS Y NUMERO DE GESTACIONES
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Datos obtenidos de ficha de recoleccion

29




TABLA No. 10

NUMERO DE GESTAS Y SEMANAS DE GESTACION

EDAD
ESTACIO-
NAL MENOS 30-32 33-36 37-41 MAS DE TOTAL
DE 6/7 SEM. SEM. 42 SEM.
GESTAS 30SEM. SEM.

PRIMIGESTA 1 0 11 11 0 23 31.08%

BIGESTA 0 1 6 21 0 28 37.84%

MULTIGESTA 0 2 10 10 1 23 31.08%

TOTAL 1 3 27 42 1 74 100%
Datos obtenidos de ficha de recoleccion
GRAFICA NO. 10
NUMERO DE GESTAS Y SEMANAS DE GESTACION
25
20
15
B PRIMIGESTA
10 W BIGESTA
B MULTIGESTA
5
a
MEMOSDE 30-326/7 33-365EM. 37-41SEM. MAS DE 42
I0OSEM. SEM. SEM.

Datos obtenidos de ficha de recoleccién
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TABLA No. 11

PESO DEL RECIEN NACIDO

PESO EN GRAMOS Ao Afio Afo Ao Afo TOTALES
2005 | 2006 2007 2008 | 2009
MENOS DE 1,500 0 1 0 1 0 2 2.70%
1,500-1,999 2 2 3 6 4 17 22.98%
2,000-2,499 6 12 16 8 9 51 68.92%
MAYOR DE 2,500 1 0 1 0 2 4 5.40%
TOTAL 9 15 20 15 15 74 100%

Datos obtenidos de ficha de recolecciéon

GRAFICA NO. 11

PESO DEL RECIEN NACIDO
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Datos obtenidos de ficha de recoleccién
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6. DISCUSION Y ANALISIS

Podemos observar en cuanto la edad materna que los hijos de madres que se encuentran
en un rango etario entre los 19 y 34 afios son los mas afectados por anomalias
congénitas, sin embargo hemos visto que un 17% de las madres de hijos con
malformaciones congénitas son menores de 18 afos; a diferencia de otros paises en
Latinoamérica en donde la mayor parte de este tipo de trastornos ocurren en hijos de
madres menores de 18 afios, principalmente en Brasil y Venezuela que presentan tasas
de embarazos en adolescentes muy altas comparados con otros paises latinoamericanos;
comparandonos con otros paises como Chile y Uruguay en donde un gran porcentaje de
embarazos se presentan en mujeres mayores de 35 afios al igual que recién nacidos que
presentan malformaciones, en este centro asistencial solamente un 9.47% de recién
nacidos son hijos de mujeres que sobrepasan esta edad y que presentaron
malformaciones congénitas, podria esto ser debido a que en nuestro pais la mayor parte
de mujeres prefiere un embarazo por debajo de esta edad.

Podriamos inferir que por encontrarse nuestro hospital en un area urbana la mayoria de
los casos de anomalias vistas han sido en hijos de madres provenientes del area urbana.

Podemos ver en cuanto las anomalias mas frecuentemente presentadas son las
malformaciones te tipo renal, siendo la anomalia mas frecuentemente vista la presencia
de riflones poliquisticos pudiéndose o no ser encasillada en un sindrome de Potter o sus
variantes ; en frecuencia les siguen las malformaciones en extremidades incluyéndose
aqui polidactilias y sindactilias que son malformaciones menores que no ponen en riesgo
la vida del recién nacido; a nivel gastrointestinal las anomalias encontradas con mayor
frecuencia fueron las atresias intestinales y esofagicas; y en cuanto a anomalias
cardiacas la que pudimos observar con mayor frecuencia fue la persistencia del ductus
arterioso. Nos damos cuenta que al igual qgue en mayor parte de paises latinoamericanos
las anomalias del tubo neural han ido en disminucion, esto podria deberse a las politicas
de fortificacién de algunos alimentos principalmente la harina con acido félico.

Nos damos cuenta que la mayor parte de las malformaciones congénitas predominaron
en recién nacidos de sexo masculino, con un peso entre los 2,000 y 2,499 gramos y que
se encontraban a término, es decir entre la 37 y 41 semanas de gestacion.

Vemos también que la mayoria de madres de estos neonatos niegan padecer alguna

enfermedad crénica, tener algun habito nocivo o haber estado en contacto con agentes
ambientales toxicos.
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6.1.1

6.1.2

6.1.3

6.1.4

6.1.5

6.1 CONCLUSIONES

Las malformaciones congénitas mas frecuentemente encontradas son las
malformaciones a nivel renal con un 22.97%; siendo la més frecuente la existencia
de rifiones poliquisticos asociados a Sindrome de Potter, a estas les siguen en
frecuencia las malformaciones a nivel de extremidades con un 22.27%; seguidas
luego de las gastrointestinales en un 18.91%, las anomalias cardiacas las siguen
con un 17.56% siendo la persistencia del ductus arterioso la mas frecuente de ellas
y por ultimo las anomalias del sistema nervioso central con un 12.16%; entre las
otras anomalias encontradas con un 8.!13% se incluyen el paladar hendido y labio
leporino.

No se encontrd ningun factor preconcepcional asociado a malformaciones
congeénitas.

Un 56.75% de malformaciones ocurrieron en recién nacidos entre las 37 y 41
semanas de gestacion, es decir en recién nacidos a término, seguidas por las que
ocurrieron en recién nacidos en las semanas de la 33 a 36 con un 36.48%, luego
las ocurridas en las semanas de las 30 a la 32 6/7 con 4.05% y por ultimo las
ocurridas en un tiempo menor a las 30 semanas de gestacion o después de la
semana 42 con un 1.35% respectivamente.

Un 70% de las madres de recién nacidos que presentaron anomalias son
originarias del area urbana o residen en ella contra un 30% de las madre de estos
recién nacidos que viven en el area rural.

Un 68.92% de anomalias ocurrieron en recién nacidos con un peso entre los 2,000
y 2,499 grs; seguidos de recién nacidos con un peso entre los 1,500 y 1,999 grs con
un 22.98% y en un menor porcentaje en los recién nacidos de menos de 1,500 grs y
con un peso mayor de 2, 500 gramos, con un 2.70% y un 5.40% respectivamente.
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6.2 RECOMENDACION

6.2.1 La informacién obtenida con este trabajo permitira el fortalecimiento de los
programas para la identificacién de malformaciones congénitas durante el

embarazo.

6.2.2 Continuar con la consejeria genética ofrecida a los padres de nifios con anomalias
congénitas como hasta la fecha se ha realizado en la Clinica de Nifio Sano del

Hospital Roosevelt.
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8. ANEXO
FICHA DE RECOLECCION DE DATOS

Edad materna :

Lugar de procedencia:

Tipo de malformacion congénita :

Anomalias cardiacas:
Anomalias gastrointestinales:
Anomalias del sistema nervioso central:

Otras:

Antecedentes patoldégicos maternos:
-HTA: ()

- Diabetes ()

- Cardiopatia ()

- Ninguno ()

HISTORIA OBSTETRICA :

Gestaciones:
- Primigestas ()
- Bigestas ()
- Multigestas ()

Edad gestacional:
-<30()
-30-326/7 ()

- 33-36 ()

-37-41 ()
-420+ ()

HABITOS MATERNOS:
- Drogas: ()

- Tabaco: ()

- Alcohol: ()

- Ninguno: ()

EXPOSICION A FACTORES AMBIENTALES:

- Traumatismos ()
- Radiaciones ()

- Plaguicidas ()

- Otros ()

- Ninguno ()

SEXO DEL RECIEN NACIDO:

- Masculino: ()
- Femenino: ()
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PESO DEL RECIEN NACIDO

- Menos de 1,500 grs ()
-1,500-1,999 ()

- 2,000-2,499()

- Mas de 2,500 ()
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El autor concede permiso para reproducir total o parcialmente y por
cualquier medio la tesis titulada “CARACTERIZACION EPIDEMIOLOGICA
DE ANOMALIAS CONGENITAS EN NECROPSIAS REALIZADAS” para
propositos de consulta academica. Sin embargo, quedan reservados los
derechos de autor que confiere la ley, cuando sea cualquier otro motivo
diferente al que se sefala lo que conduzca su reproduccion o
comercializacion total o parcial.
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