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RESUMEN

Objetivo: Determinar la incidencia y prevalencia de las malformaciones congénitas en el
Hospital General de Tlalnepantla y relacionarlos con los posibles factores de riesgo
asociados a estas.

Material y método: Se realizO un estudio descriptivo, observacional, transversal,
retrospectivo.

Se revisaron los expedientes clinicos de pacientes con diagnostico de alguna
malformacién, ingresados a la Unidad Neonatal del Hospital General de Tlalnepantla en
el periodo comprendido de enero del 2009 a enero del 2011, y se trataron de identificar
factores de riesgo durante el embarazo para la aparicién de estas alteraciones.
Resultados: La prevalencia de malformaciones en la poblacién estudiada fue de 0.0069,
con una incidencia absoluta de 28 casos por afio. El sistema mas afectado fue el sistema
digestivo con 28.5% de los casos con una IA de 8.1 casos por afio, seguido de
alteraciones cardiacas con 25% de los casos. No se demostr6 de forma clara algun factor
de riesgo especifico como causante etioldgico de alguna malformacion. No se hall6
relacién directa con la edad materna, sexo, uso de farmacos, radiacion, infecciones y
adicciones para la presentacion de alguna malformacién especifica.

Conclusién: No se logro identificar especificamente un factor de riesgo para cada
malformacién, y tal como lo describe la bibliografia, las teorias suelen ser generalmente
multifactoriales con agresiones en tiempos embriolégicos especificos y que resultan

imposibles identificar en la mayoria de los casos.

ABSTRACT:
Objective: To determine the incidence and prevalence of congenital malformations in the
General Hospital Of Tlalnepantla and relate them to potential risk factors assocciated with.

Material and méthod: We performed a descriptive, transversal, observacional,
retrospective estudy. We review the clinical records of patients with diagnosis of any
malfromation admitted to the Neonatal Unit of the General Hospital of Tlalnepantla in the
period from january 2009 to january 2011, and they tried to identify risk factors during
pregnancy for the appearance of these alterations.

Results: The prevalence of malformations in the studied population was 0.0069, with an
absolute incidence of 28 cases per year. The system most affected was the digestive
system with 28.5% of the cases with an absolute incidence of 8.1 cases per year, followed
by alterations heart with 25% of the cases. Not been shown so clearly some risk factor
specific as the etiological cause of any malformation. Found no direct relation ship with
maternal age, sex, use drugs, radiation, infection and addictions of any malformation
specifies.

.Conclusidn: Can not especifically identify a risk factor for each malformation, and such
as described in the literatura, theories tend to generally be multicatorial with assaults in
specific embryological times and wich are imposible to identify in the majority of cases.



ANTECEDENTES Y MARCO TEORICO

El nacimiento de un nifio con alteraciones es por lo general un hecho inesperado, ain con
las actuales posibilidades de deteccion pre-natal, tanto el personal médico como la familia
deben adecuarse a una realidad diferente de la prevista, que incidira en el manejo
médico, en el plano psicolégico y en la repercusion emocional.

Historicamente encontramos referencias a malformaciones en las cuales se mezclan la
realidad de la observacion con el componente magico que acompafaba a todos los
hechos no explicables mediante los conocimientos con que se contaba.

Cada afio, mas de 7.9 millones de nifios (6% de los nacimientos a nivel mundial) nacen
con un trastorno congénito grave debido a causas genéticas o ambientales; dentro de
estos los mas frecuentes son los defectos cardiacos, los del tubo neural y el sindrome de
Down.

Segun las estadisticas sanitarias mundiales en 2009 unas 260000 defunciones
neonatales en el mundo se deben a anomalia congénitas, lo que corresponde a un 7% de
todas las defunciones neonatales.

En lo que respecta a la salud publica, en los paises desarrollados se ha modificado la
importancia relativa de la patologia genética y congénita como causa de morbi-mortalidad
infantil gracias a el control de las causas infecciosas y nutricionales asi como al
mejoramiento del nivel socio-econdémico, pero hay otros factores que pueden intervenir en
la persistencia e incluso incremento de alteraciones genéticas

Se estima que alrededor del 8% de los defectos al nacimiento, dependen de factores
ambientales, el 33% de factores genéticos y cromosémicos y el restante 51% por la
interaccion de factores genéticos y ambientales o desconocidos.

La categoria y gravedad de los defectos congénitos estructurales dependen del gen o
genes involucrados en el desarrollo embrionario y de factores ambientales al que se vea
expuesto dicho desarrollo y desencadene un riesgo para su morfogénesis.

La etiologia de cada entidad es variable y depende de varios factores asi como de la
agresion especifica que se expresara en el defecto fisico; y se deben considerar factores
genéticos o cromosémicos y multifactoriales.

Los aspectos genéticos ocupan un lugar importante en muchas de las malformaciones. La
constitucion del huevo o cigoto se produce por la fusion de dos gametos haploides y cada
uno aporta un juego completo de genes que encuentran su homaélogo en el juego del otro
padre 0 madre; y estos genes ocupan lugares equivalente u homologos los cuales
codifican hacia un caréacter; y esta expresion puede no causar cambios fenotipicos y pasar
inadvertido o causar cambios fenotipicos normales o que incluso pueden representar
enfermedad o malformacion. Que un determinado genotipo pueda dar un fenotipo sano o



enfermo depende del caracter del gen. Si en una célula o en un individuo diploide ambos
alelos son iguales, se denomina homocigoto; si son diferentes lo denominamos
heterocigoto y si uno de estos alelos es reconocido y expresado, le decimos dominante.
Si la existencia del gen sdélo puede reconocerse fenotipicamente cuando esta en carga
doble, lo llamamos recesivo.

Estos genes estan contenidos en una constitucibn compleja de 46 cromosomas, con
estructuras bien determinadas y especificas, y cualquier alteracion en esta estructura
determina o no la expresién o falta de expresion de alguna caracteristica fisica, organica y
funcional; el 90% de las alteraciones se expresan en productos abortados ya sea
reconocidos o pre-implantados

Asi mismo cada individuo presenta una susceptibilidad diferente a la accion de un factor
ambiental, como por ejemplo: la probabilidad de enfermarse al ser expuesto a un agente
patdgeno; la sensibilidad a la accibn de una dosis determinada de un téxico o la
posibilidad de sufrir una deformacion por causa de presion intrinseca o extrinseca. Los
genes confieren al individuo un umbral de susceptibilidad a partir del cual los factores
ambientales teratogénicos ocasionaran manifestaciones fenotipicas; asi pues la suma de
la susceptibilidad genética y la accién desencadenante ambiental se llamara multifactorial
y este es el mecanismo considerado responsable en la mayoria de las patologias
congénitas comunes.

El recién nacido puede presentar una sola alteracién, como polidactilia aislada, pero
cuando presenta dos o mas alteraciones o combinaciones, ya sea deformaciones o
displasias el enfoque se torna complejo. Las malformaciones pueden responder a una
causa Unica generalmente genética y podria encasillarse en algun sindrome. Otros
cuadros de anomalias pueden responder a causas ambientales que afecte ciertas
estructuras en forma selectiva, segiin el momento de la embriogénesis.

Y en otras ocasiones se puede formar un complejo mal formativo con alteraciones unidas
o incorporadas de forma secundaria llamadas secuencias y que generalmente permiten la
identificacion de una causa primaria que explica las anomalias subsiguientes.

El desarrollo intrauterino controlado, modificado y regulado por la interaccion multifactorial
genes-ambiente, podria representarse como una serie escalonada de eventos que
involucran estructuras especificas en momentos especificos, lo cual nos permite
identificar momentos y regiones de vulnerabilidad a la accion de un factor cualquiera
Todos elemento ambiental que modifica la evoluciébn normal es considerado como
disrupcién. Tales elementos pueden ser de origen quimico, fisicos o biolégico, y estos no
solo modifican las estructuras sobre las que actlan, sino que introducen cambios en la
codificacién del ADN (mutaciones) los que son responsables del desarrollo de canceres
infantiles 0 que se expresan alteraciones en generaciones futuras.

El periodo de mayor susceptibilidad es antes de las semana 8 de gestacion; en la mayoria
de la poblacion los embarazos no son planeados y las medidas preventivas y profilacticas
respectivas no se llevan a cabo en este periodo, es aqui donde factores como las



infecciones, fiebre, radiaciones y medicamentos toman gran importancia para la expresion
posterior a una malformacion, y justamente es donde debemos hacer una labor
importante para reducir estos factores y contar con una poblacion sana.

Para poder diagnosticar la patologia es importante identificar y conocer algunas
definiciones:

Malformacién.- defecto morfolégico de un 6rgano o parte de este que resulta de un
proceso de desarrollo anormal. (polidactilia)

Malformacién mayor.- aquellas anormalidades graves que reducen la expectativa de vida
o comprometen la funcién normal.

Variacibn menor.- variante de desarrollo familiar, presente en una proporcion de
individuos normales (rasgo familiar de epicanto interno)

Disrupcion.- alteracion morfolégica de un 6rgano o regibn mas extensa como
consecuencia de una falla extrinseca en un proceso del desarrollo originalmente normal
(alcohol cTORCH)

Displasia.- defecto estructural que es consecuencia de una funcion celular anormal que
afecta un tipo tisular en general (displasia ectodérmica)

Secuencia.- anomalias multiples derivadas de un primer evento conocido (Potter)

Asociacién.- combinacion de anomalias multiples, en la que los componentes individuales
coexisten con mayor frecuencia de lo que podria esperarse por azar (vacter)

Sindrome.- anomalias mudltiples relacionadas genéticamente entre si, de etiologia
conocida o idiopética (Down)

MALFORMACIONES DIGESTIVAS.

DEFINICION.- alteracion morfologica del sistema digestivo, presente al nacer y que se
origina en las primeras semanas de gestacion por factores que actlan alterando o
deteniendo el desarrollo embriolégico normal del sistema digestivo en cualquier parte de
su trayecto.

GASTROSQUISIS

Defecto congénito de la pared abdominal anterior, adyacente y usualmente presente del
lado derecho de la insercién del cordon umbilical. (4,5)

Esto resulta en una hernia del contenido abdominal en el saco amniético, normalmente
sOlo el intestino delgado, pero a veces también el estbmago, colon y ovarios.



El defecto de pared abdominal es relativamente pequefio en comparacion con el tamafio
del intestino eviscerado, que desarrolla a menudo paredes engrosadas con una cascara
fibrosa. (5,6,7)

La Gastrosquisis no tiene ningun saco de revestimiento y no tiene sindromes asociados,
lo cual lo diferencia de un onfalocele, que generalmente esta cubierto por un saco
membranoso y mas frecuentemente esta asociado con otras anomalias estructurales y
cromosdmicas (tabla 1). Aunque si pueden asociarse con otras anomalias
gastrointestinales como atresia intestinal, estenosis, malrotacion y tiene mejor pronostico
gue el onfalocele (5,7)

La patogénesis de la gastrosquisis sigue siendo controvertida. El tracto gastrointestinal se
desarrolla desde el tubo digestivo primitivo derivado de la vesicula vitelina. Una parte del
intestino se abre ventralmente en la vesicula vitelina. El disco embrionario se dobla en
pliegues cefélicos, caudales y laterales, cada uno de los cuales converge en el ombligo
para borrar el celoma, que forma al futuro la cavidad peritoneal. Al comienzo de la sexta
semana, se alarga a un ritmo mas rapido que el de la elongacién del cuerpo embrionario.
Esto da como resultado el desarrollo de una hernia umbilical fisiolégico. A las 10
semanas, la yema vuelve rdpidamente a la cavidad abdominal embrionaria y las capas de
la cefélica, caudal y pliegues laterales se unen para cerrar el defecto en la en la pared
abdominal. Esta reduccién normal de la hernia fisiol6gica va seguida por el cierre de
pared abdominal y es clave para el desarrollo normal. Se han desarrollado diversas
teorias para explicar cémo o por qué esto no ocurre. (4,5,6,7)

La teoria de la alteracion vascular se celebra mas comunmente. El embribn comienza
con dos arterias onfalomesentérico y dos venas umbilicales. Entre 28 y 32 dias después
de la concepcién, la vena umbilical derecha involuciona. Una teoria de gastrosquisis es
gue esa involucién prematura puede llevar a isquemia, que resulta en un punto débil de la
pared abdominal, posteriormente se rompe, resultando en hernia visceral, también
involuciona la arteria onfalomesentérico izquierda y el derecho se desarrolla en la arteria
mesentérica superior. Asimismo, la interrupcion de este proceso puede causar isquemia y
el desarrollo de gastrosquisis. Otras teorias que especulan sobre el origen embriolégico
de gastrosquisis incluyen la ruptura de un onfalocele y diversos insultos vasculares
intrauterinos y el estrangulamiento del intestino eviscerado. (6,7)

La creciente prevalencia de gastrosquisis en diferentes poblaciones y diferentes periodos
de tiempo en una distribucién geografica amplia, sugiere la exposicion a teratégenos
ambientales pero no se han identificado de forma clara y la investigacion actual ha
demostrado un mayor riesgo en madres que consumen farmacos vasoactivos incluyendo
la pseudoefedrina, aspirinas, ibuprofeno y acetominofen, pero de igual forma asociado a
cuadros infeccioso virales, por lo cual no queda clara la influencia directa. (18-19),
también el tabaquismo ha sido implicado como factor de riesgo vascular y microvascular.
Ademas se ha identificado mayor riesgo de defecto en mujeres adolescentes con
desnutriciéon durante el embarazo. (4,5,6)



Otro factor asociado de algunos estudios en la poblacién rural, es el uso o contacto con
pesticidas o fertilizantes, pero no hay estudios definitivos que confirmen esta hipoétesis.
(4,5)

El manejo preoperatorio es importante para el prondstico ya que los liquidos forman parte
importante en la estabilizacién del paciente y el cierre primario dependera del tamafio del
defecto, en ocasiones es necesaria la colocacion de un silo para extender la pared
abdominal y favorecer el crecimiento y cierre posterior. (6,7)

ATRESIA INTESTINAL

La atresia intestinal es la causa mas frecuente de obstruccién intestinal neonatal. Puede
presentarse a cualquier nivel del intestino, duodeno, yeyuno, ileon y colon. Son mas
frecuentes a nivel yeyuno-ileal y son excepcionales las de colon. (8,9)

La incidencia de la atresia intestinal es aproximadamente de un caso por cada 3.000-
4.000 nacidos vivos. Esta frecuencia es similar a la de la atresia de esofago y
aproximadamente tres veces mayor que la enfermedad de Hirschsprung. (8,9)

Existen, clasicamente, dos teorias embriol6gicas para explicar la patogenia de las atresias
intestinales:

Teoria de la recanalizacién de Tandler. Segun este autor, primitivamente el tubo digestivo
seria un cordén rigido sin luz, que en sucesivas semanas de gestacién se iria
recanalizando hasta formarse completamente la luz intestinal. Un defecto en la
recanalizacién de ese intestino provocaria la atresia. (9,10,11)

Teoria vascular. Segun esta teoria un defecto en la vascularizacién del intestino en la
época prenatal provocaria la atresia. Existen una serie de hechos que parecen demostrar
la veracidad de esta Ultima teoria, como son:
a) El hallazgo de meconio y células de descamacion intestinal distales a la atresia.
b) La posibilidad de reproducir atresias intestinales en animales de experimentacion
provocando alteraciones vasculares. Esto es un hecho comprobado por una
multitud de autores. (9,10,11)

La atresia intestinal se asocia con frecuencia a otras malformaciones congénitas:
A. Genéticas, especialmente algin tipo de trisomias. La trisomia 21 se asocia a
atresia duodenal (30% de los casos).
Cardiacas, frecuentemente canal comun, ducto arterioso, etc.
Renales, frecuentes en las atresias bajas.
Prematuridad, casi constante en las atresias complicadas.
Defectos de la pared abdominal como el onfalocele y la gastrosquisis pueden
asociarse también a atresia intestinal. (9,10,11)

moow

TIPOS DE ATRESIA INTESTINAL.-
1. Atresia duodenal.

Hay diferentes tipos de obstrucciéon duodenal:
a. En relacion a su forma anatémica:
l. Completa, con frecuencia membranosa.
II.  Incompleta, generalmente estenosis provocada por pancreas anular.



b. En relacion al lugar de atresia:
I.  Supravateriana, excepcional.
II. Infravateriana, las mas frecuentes.

El diagnéstico se realiza por la clinica y la radiologia. La imagen radiol6gica es tipica.
Existen dos Unicas burbujas de aire en la cavidad abdominal, que corresponden a
estbmago y duodeno, si la obstruccién es infravateriana los vomitos son biliosos. (8,9,10)

2. Atresia yeyuno-ileal.

Generalmente solitarias (multiples en el 6-20% de los casos), afectan por igual a ambos
sexos; siendo mas frecuentes en ileon distal (36%) o yeyuno proximal (31%).
Habitualmente se trata de nifios pequefios para su edad gestacional, existe la posibilidad
de presentacion familiar, habiéndose descrito un modelo de herencia autosémico recesivo
la imagen radiol6gica es tipica con niveles hidroaéreos mdltiples y asas dilatadas. Si se
asocia a peritonitis meconial aparecen calcificaciones peritoneales. (25-26-28-30) Desde
el punto de vista morfol6gico podemos encontrar cuatro tipos de atresia yeyuno-ileal:

- Tipo I. Atresia membranosa. 20% de los casos. No hay interrupcion del intestino ni de su
meso, solo de su luz.

- Tipo Il. Este tipo de atresia muestra dos bolsones ciegos separados por un cordén
fibroso. (30% de los casos).

- Tipo llla. En este tipo hay separacion de bolsones con defecto de meso. Es el mas
frecuente. (35%).

- Tipo lllb. Este tipo se llama también “apple peel” o “arbol de navidad” (10%). Es una
malformacién compleja que asocia una atresia yeyunal y un gran defecto de meso. El ileon muy
corto, aparece enrollado sobre una arteria ileocédlica, en forma de peladura de manzana. Esta
malformacion se asocia a intestino corto y a prematuridad.

- Tipo IV. Atresia multiple (5%). Suele incluir varias atresias de diferentes tipos.

3. Atresia cdlica.

Se presenta como interrupcion completa de la luz intestinal a nivel célico. Su mayor
frecuencia es del tipo | 0 membranosa aunque podemos encontrar atresias a lo largo del
marco célico de iguales caracteristicas que las del delgado. (9,10,11)

4. Atresias ano-rectales

Son las mas frecuentes en el grupo de las atresias de intestino grueso. Se clasifican en
altas o bajas segun la separacién del bolson rectal en relacién al periné. Es frecuente que
las atresias altas tengan fistulas rectourinarias y malformaciones asociadas (60% de los
casos), mientras las bajas tienen un porcentaje menor de anomalias asociadas en el 20%
de los casos (9,10,11)

DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO.- Todo tipo de atresia intestinal provoca un cuadro de
obstruccion intestinal en el neonato que con frecuencia es diagnosticado antes del
nacimiento por ecografia a la madre (en el seno de un polihidramnios), y por un cuadro
sindrémico tipico consistente en:
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- Distension abdominal.
- Vémitos biliosos.
- Deshidratacion y alteracion del equilibrio acido-base. (9,10,11)

Esto impone una actitud urgente en el diagnostico y tratamiento quirdrgico, sin olvidar que
la estabilizacion preoperatoria como el manejo de liquidos y antibidticos ayudara a la
evolucion del paciente.

El prondstico dependera del nivel de obstruccion, y severidad y tipo de la atresia que el
paciente muestre, ya que la reseccion intestinal nos permitira o no el desarrollo nutricional
del bebe con el éxito en su recuperacion y desarrollo general. (8,,9,10,11)

ATRESIA ESOFAGICA

Malformacién del intestino anterior en su trayecto toracico.

Se denomina asi a la interrupcion congénita del es6fago, con o sin conexion con el
aparato respiratorio. El hecho de que embriolégicamente la formacion del eséfago y la
trdquea sean simultaneas durante las seis primeras semanas de gestacion y ambos
procedan de un mismo tracto endodérmico explica la frecuencia con la que existe atresia
del es6fago con fistula traqueoesofégica asociada. (12,13,14)

La frecuencia de esta malformaciéon es de un caso cada 3,000 a 3,500 nacidos vivos, con
incidencia similar para ambos sexos. Esta frecuencia es equivalente a la del labio leporino
y aproximadamente la mitad de la estenosis pilérica hipertréfica. Se conoce desde hace
muchos afios que la incidencia de esta malformacién depende de factores ambientales,
de tal manera que los casos de atresias de eso6fago llegan a los centros especializados en
su tratamiento agrupados en “rachas” y excepcionalmente como casos aislados.(13,14)

Clasificacion Anatémica.

Las atresias esofagicas se clasifican en:

1. AE con fistula Traqueo Esofagica (FTE) distal (88%)

2. AE sin FTE distal (8%)

3. FTE en “H” sin AE (4%)

4. AE con doble fistula, proximal y distal y otras variantes (<1%)
Diagndstico.
La AE se debe sospechar cuando existe el antecedente de polihidroamnios especialmente
si se asocia a ausencia camara gastrica en la ecografia prenatal, siendo en el 56% de los
casos, predictivo de AE. (12,13,14,15)
En el periodo de recién nacido inmediato se debe sospechar ante la imposibilidad de
pasar una sonda para aspirar secreciones gastricas, o la presencia de sialorrea, cianosis,
tos o atragantamiento con la primera alimentacion. Se confirma intentando pasar una
sonda orogastrica de 10 a 12 F, la que se detiene a 10 - 12 cms. de la arcada dentaria
inferior cuando hay atresia esofagica. (13,14,15)
La radiografia de térax muestra dilatacion del cabo proximal del eséfago (en la placa
lateral). Si hay aire en el tubo digestivo, indica presencia de FTE. La imagen de doble
burbuja en abdomen es indicativa de obstruccion duodenal. (13,14,15)
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La radiografia puede mostrar ademas malformacion vertebral (hemivértebras) y /o
costales.

IV. Manejo y tratamiento.

Hecho el diagnéstico, se debe instalar aspiracion continua del cabo esofagico proximal
con sonda de doble lumen, administrar antibiéticos, y trasladar a un centro quirdrgico. Si
el traslado precoz no es posible, o se estd en zona alejada, deberia hacerse gastrostomia
previa al traslado, para disminuir el riesgo de reflujo acido y el dafio pulmonar por
neumonitis quimica. (14,15,16)

El tratamiento quirdrgico es la seccion y sutura de la FTE y la anastomosis término-
terminal del es6fago. A los siete dias se realiza esofagograma para comprobar
indemnidad de la anastomosis y buen paso a través de ella. Si es adecuado se inicia
alimentacién por boca en volumenes progresivos. (14,15,16)

De no ser posible una anastomosis primaria (AE sin fistula o cabos esofagicos muy
separados en AE con fistula T-E), se hace tratamiento en etapas, dejando una
gastrostomia para alimentacibn y una Esofagostomia para manejo se secreciones
salivales (AE sin fistula). (14,15)

En el caso de la AE con FTE de cabos separados, se puede obviar la esofagostomia e
intentar la reconstitucién esofagica en a 4 semanas.

En el caso de AE sin FTE la siguiente etapa es el reemplazo esofagico, en el que puede
utilizarse estomago (ascenso gastrico o tubo gastrico) o la interposicion de un segmento
del colon, solucion factible de efectuar alrededor del afio de edad o con diez kilos de peso.
(14,15,16)

En todo nifilo con AE, es obligatorio estudiar malformaciones asociadas: cardiopatias
(29%), defectos gastrointestinales (atresia duodenal y malformaciones anorectales),
genitourinarias y malformaciones esqueléticas. (14,15,16)

Las complicaciones postoperatorias inmediatas son: filtraciones menores de la
anastomosis (10%) o dehiscencia (<5%) o estenosis de la anastomosis (40%) o
reproduccion de la fistula traqueo esofagica (< 10%).

En atresia esofagica puede haber aparicion de sintomas tardios de otras patologias:
reflujo gastroesofagico (40% de los casos), alteraciéon de la motilidad esofagica, lo que se
manifiesta por disfagia y traqueomalacia (5% de los casos). (14,15)

LABIO Y PALADAR HENDIDO

Las fisuras labio palatinas constituyen deficiencias estructurales congénitas debidas a la
falta de coalescencia entre algunos de los procesos faciales embrionarios en formacion.
Existen diferentes grados de severidad que comprenden fisura de labio, labio palatina y
palatina aislada (17)

Es el defecto mas comun de los nacimientos con una prevalencia de 1 a 2 x 1000
nacimientos y puede ser tan variante que puede implicar algunas otras alteraciones de la
linea media o solo el defecto craneofacial. Implica manejo multidisciplinario donde la
cirugia plastica y maxilofacial toma gran importancia en la evolucion y seguimiento de
estos pacientes. Las complicaciones iniciales son la dificultad para la alimentacién y en el
seguimiento neurolégico presentan pérdida auditiva, alteraciones del lenguaje y fonacion y
algunas complicaciones ortodonticas. (17,18)
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Se ha planteado que la incidencia global de hendiduras maxilofaciales esta comprendida
entre 1:500 y 1:700 nacimientos, aunque en los Ultimos afios a causa del control de la
natalidad y del asesoramiento genético, la incidencia de estas hendiduras ha disminuido
(3,17). Las zonas comprometidas por las fisuras bucales comunes son el labio superior, el
reborde alveolar, el paladar duro y el paladar blando. Ligeramente mas del 50% son
fisuras combinadas del labio y el paladar, y aproximadamente la cuarta parte de ellos es
bilateral. Las fisuras aisladas del labio y el paladar constituyen el resto de las variedades
gue se ven. (2, 17))

Se ha comprobado que las fisuras de labios son mas frecuentes en los varones, mientras
que las fisuras aisladas del paladar son mas comunes en las mujeres. Igualmente, el
compromiso del labio fisurado es mas frecuente del lado izquierdo que el derecho. (2,3
17))

Estos fendmenos carecen de explicacion, y la causa subyacente de la deformidad se
comprende s6lo de una manera parcial. La falta de unién de las partes que normalmente
forman el labio y el paladar, se produce en un momento temprano de la vida fetal. (33-34)
Esta afeccion resulta de la falta de fusion del proceso maxilar y nasal medio, entre la

semana 4 a 6 de gestacion. El paladar derecho e izquierdo falla en la elevacién y fusién
en la linea media hacia la semana 8 a 12 de gestacién. En general se acepta que es
producto de la susceptibilidad genética asociado a un insulto ambiental lo cual progresa a
la expresion del defecto puede ocurrir por si solo o en combinaciébn con otras
deformidades, pudiendo ser de igual forma uni o bilateral. (17,18)

En la variedad unilateral, el alveolo maxilar es asimétricamente dividido en dos piezas, el
segmento mayor que incluye la pre maxila y el menor, encargado del cierre del labio.
Cuando el segmento premaxilar protruye de forma anterior y se desvia hacia el lado
nasal, favorece la inserciébn medial y lateral con el cierre del cartilago nasal y los labios de
un solo lado, resultando el defecto clasico. Se vuelve mas complicado cuando hay un
prolapso del ala nasal afectada por falta de ascenso, lo cual genera mas tensién del punto
de insercidon y mayor complicacion a la correccion quirargica. (3,17)

En la variedad bilateral, la rama alveolar es dividida en tres segmentos, el segmento
premaxilar esta posicionado fuera de la boca a ambos lados, mientras un segmento
permanece intraoral. El labio también se divide en tres partes: el prolabio aparece en la
base da la nariz, pero la columnela es deficiente y corta y el segmento lateral del labio se
localiza detras de la protrusion premaxilar anterior y del prolabio dando como resultado el
defecto. (18)

Los nifilos que tienen paladar hendido presentan alteraciones fisiopatoldgicas tales como
la imposibilidad para succionar por estar permanentemente comunicadas la boca con las
fosas nasales; como resultado, los liquidos contenidos en la boca acompafian facilmente
al aire que se inspira y penetran en la laringe. Es una alteraciébn que puede causar
neumonias. De igual manera, y debido a la gran relacion entre el orificio interno de la
trompa de Eustaquio y la boca en el caso de los labios hendidos con fisura palatina, se
producen frecuentes infecciones del oido medio. El factor mecénico lo constituye la
irritacion que provocan los alimentos al entrar facilmente en contacto con el orificio
faringeo de la trompa de Eustaquio, lo que produce inflamaciones que cierran la luz del
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conducto y facilitan la infeccién. Ademas, en la mayoria, de los casos de labio hendido
completo y fisura palatina ocurre una pérdida de audicién superior a los 10 decibeles,
misma que parece crecer en progresion aritmética a medida que aumenta la edad en la
que se realiza la reconstruccion del paladar anterior y posterior. (17,18)

MALFORMACIONES CARDIACAS.

Definicion.- alteracion morfologica cardiaca, presente al nacer y que se origina en las
primeras semanas de gestacion por factores que actian alterando o deteniendo el
desarrollo embriol6gico normal del sistema cardiovascular.

Incidencia.- las cardiopatias constituyen el grupo de malformaciones congénitas mas
frecuentes. Su etiologia es multifactorial (1) En la literatura sudamericana se dan cifras de
0.5 a 0.8 x cien nacidos vivos con variables por pais y situacion demogréfica y en E.U. la
incidencia se reporta desde 0.3 a 0.9 x cien, con un impacto importante en las tasas de
mortalidad perinatal constituyendo el 20% de muertes perinatales por malformaciones
congénitas. (2-3-19)

Las cardiopatias congénitas se asocian a otras malformaciones en un 30 a 50% y a
cromosomopatias en un 25% de los casos. (19,20) Durante el embarazo pueden ser
causa de hidrops, retardo del crecimiento intrauterino y muerte fetal y en el periodo
neonatal un tercio fallece en el primer mes y de estas la mitad en la primera semana de
vida. (2-3-19, 20)

Las cardiopatias mas frecuentes son comunicacion interventricular, persistencia del ducto
arterioso y estenosis pulmonar, canal auriculoventricular y tetralogia de fallot. (19,20,21)

Los nifios que nacen con una malformacién congénita tendran riesgo 10 veces mayor de
tener un hijo afectado que la poblacion general. Ademas, la variabilidad de expresion de
las malformaciones significa que esos adultos con malformacion congénita cardiaca
podrian tener nifios gravemente afectados, aunque ellos presenten una malformacion
moderada. (20,21,22)

Los nifios estan generalmente mas afectados que las niflas, sobre todo para la
transposicion de los grandes vasos y las malformaciones aorticas valvulares. Por el
contrario, el nUmero de nifias es mayor para los canales auriculoventriculares (CAV) y las
comunicaciones intraauriculares (CIA). (21,22,23)

PERSISTENCIA DE DUCTO ARTERIOSO

El ducto arterioso es un componente esencial en la circulacion fetal permitiendo la
comunicacion entre la arteria pulmonar y la aorta. (4-19,20) Después del nacimiento
usualmente se cierra en las primeras 48horas y se puede considerar persistencia cuando
el cierre falla pasadas 72 horas de vida. Estos pacientes incrementan su presion pulmonar
asi como el volumen auricular izquierdo produciendo mala redistribucion sanguinea
sistémica (3-19,20).
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Clinicamente las complicaciones dependen del grado de corto circuito izquierda-derecha
a través del ducto. Los sintomas hemodinamicos estan presentes en 55 a 70% de los
nifios que desarrollan esta patologia la cual se agrava a mayor prematurez de tal forma
que el 70 a 80% de los niflos menores a 28 SDG requieren manejo medico o
quirdrgico.(20,21,22) Existen varios factores que contribuyen a la aparicion de ducto
arterioso y asi mismo numerosas estrategias para el manejo de estos pacientes, que
incluyen desde el manejo apropiado de liquidos, el uso de indometacina hasta el abordaje
quirdrgico en el momento adecuado.(20,21,23)

Las complicaciones que pueden generar y la evolucion de estos pacientes depende del
tamafio del ducto asi como de las patologias agregadas que en el paciente se presentan y
el prondstico suele ser favorable si el manejo es oportuno.(19,20)

Incidencia:

Peso Incidencia
Menores de | 45%
1750qr

Menores de | 70%
1500gr

Menores de | 80%
1200gr

Clinicamente los pacientes se asocian a morbilidad variante debido a las alteraciones en
la presion sanguinea. (19,20). La presién de salida del ventriculo izquierdo puede estar
incrementada a mas del 100%, lo que incrementa el flujo pulmonar y disminuye la presién
sistémica asi como a 6rganos pasivos tales como el intestino, piel, misculos y rifién. (Esta
redistribucion prolongada puede llevar al sufrimiento hipoxico de estos 6rganos resultando
no solo en acidosis metabdlica sino en enterocolitis necrozante, insuficiencia renal y
edema agudo pulmonar. (2-19,20,21)

La evolucion respiratoria si es que requiere apoyo mecanico se vuelve insidiosa y
predispone al incremento de parametros ventilatorios y fallo de la extubacion. El tiempo de
evaluacion y el manejo oportuno modifican la evolucion y el éxito del manejo por lo cual es
importante el abordaje diagnostico y el manejo integral de los pacientes de riesgo.
(19,20,22)

COMUNICACION INTERVENTRICULAR (CIV).

La CIV describe un orificio en el tabique interventricular, que puede encontrarse en
cualquier punto del mismo, ser Unico o multiple y con tamafio y forma variable. Pueden
presentarse aisladas o formando parte integrante de otras cardiopatias mas complejas
(1-22,23)

INCIDENCIA

La comunicacion interventricular (CIV) es la cardiopatia congénita méas frecuente si
excluimos la valvula adrtica bictspide. En su forma aislada representa aproximadamente
el 20% de todas las cardiopatias congénitas. (22,23)

15



La prevalencia se calcula entre 1 y 3.5/1000 recién nacidos vivos, mayor en prematuros;
sin embargo, recientemente se han dado cifras mas elevadas, hasta de 50/1000 nacidos
vivos y superiores.(21,22,23) Los factores que explican las diferencias son: la poblacion
seleccionada, si el diagnostico atiende a criterios clinicos o ecocardiograficos y si se
incluyen o no diagndsticos prenatales.(19,20) Los estudios a todos los recién nacidos con
ecocardiografia arrojan una elevada incidencia, a expensas de pequefas-minimas CIV
musculares de las que un 85-90% cerraran espontaneamente en el primer afio y
guedarian excluidas en otro tipo de valoracién.(21,22,23)

Se ha propuesto una etiologia multifactorial con interaccién entre predisposicion
hereditaria y factores ambientales como condicionantes del defecto. (19,20,21) El riesgo
recurrencia de cardiopatia congénita en familiares de primer grado de un afectado se sitla
entre el 3 y 4%, existiendo concordancia (la cardiopatia sera también una CIV) en mas de
la mitad de los casos. (19,20)

Las CIV se clasifican atendiendo a su situacion en el tabique:

1) CIV perimembranosas (membranosas, infracristales o cono-ventriculares): Son las mas
frecuentes, constituyendo el 75-80% del total. El septo membranoso es una pequefia zona
adyacente a la valvula aértica, por debajo de la misma en el lado izquierdo y contiguo a la
valvula tricuspide en el lado derecho. La valva septal tricispide lo divide en dos porciones
(septo membranoso interventricular y atrioventricular), que separan el ventriculo izquierdo
del ventriculo derecho y de la auricula derecha respectivamente. (19,20,21)

2) CIV musculares o del septo trabeculado: Constituyen entre el 5y 20% del total. Hacia
el lado derecho el septo trabeculado se extiende entre las inserciones de las cuerdas
tricuspideas, el apex y la crista supra-ventricular. Pueden subdividirse en apicales,
centrales y marginales o anteriores (cercanas al limite entre septo y pared libre). (20,21)
3) CIV infundibulares (supracristales, conales, subpulmonares o subarteriales doblemente
relacionadas): Representan aproximadamente el 5 a 7% de las CIV (30% en poblacién
asiatica). El septo infundibular comprende la porcién septal entre la crista supraventricular
y la valvula pulmonar. Son defectos en el tracto de salida del ventriculo derecho debajo de
la valvula pulmonar y asocian con frecuencia insuficiencia adrtica. (20,21)

4) CIV del septo de entrada (posteriores): Suponen el 5 a 8% de las CIV. Se han llamado
también defectos tipo canal atrio-ventricular, término no adecuado pues no asocian
anomalias de valvulas auriculo-ventriculares. El septo de entrada separa las porciones
septales de los anillos mitral y tricispide. Son defectos posteriores e inferiores a los
membranosos, por detras de la valva septal de la valvula tricispide. (20,21)

La localizacién del defecto condiciona la relacion del tejido de conduccién con el mismo y
tiene implicaciones con la tendencia a disminuir de tamafio y con la predisposicion a
desarrollar anomalias secundarias. (19,20)

Las repercusiones funcionales dependen de la direccidon y grado del cortocircuito. A su
vez, la magnitud del cortocircuito esta condicionada por el tamafio del defecto y la relacion
de presiones entre ambos ventriculos a través del ciclo cardiaco lo que, en ausencia de
defectos asociados, depende de la relaciobn de resistencias vasculares sistémicas y
pulmonares (19,20)

MANIFESTACIONES CLINICAS
Los nifios con una CIV pequefia estan asintomaticos, el patron alimentario, de crecimiento

y desarrollo es normal. El Unico riesgo es la endocarditis infecciosa.
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Habitualmente se detecta un soplo en las primeras semanas de vida, que se ausculta en
3° y 4° espacio intercostal izquierdo, con irradiacion a apex o 2° espacio intercostal
izquierdo en funcién de la localizacion del defecto. (8-9-10) El soplo es pansistdlico, de
alta frecuencia, normalmente intenso IlI-VI/VI y con frecuencia acompafiado de frémito. (1-
,19,20,21) Los nifios con CIV mediana o grande pueden desarrollar sintomas en las
primeras semanas de vida, mas precoces en el prematuro que en el nifio a término.
(19,20,21) La clinica consiste en taquipnea con aumento de trabajo respiratorio,
sudoracion excesiva debida al tono simpético aumentado y fatiga con la alimentacion, lo
gue compromete la ingesta cal6rica y conduce, junto con el mayor gasto metabdlico, a
escasa ganancia ponderal. (19,20,21,22,23)

Los defectos membranosos y musculares reducen su tamafio con el tiempo y en muchos
casos se cierran espontaneamente, sobre todo durante los dos primeros afios de vida
aungue pueden hacerlo mas tarde, incluso en la edad adulta.(9-10) Las CIV infundibulares
y las del septo de entrada no se cierran, como tampoco lo hacen los defectos con mala
alineacion.

El porcentaje global de cierre espontaneo es de 30-35%, significativamente mayor en las

CIV musculares generalmente en relacién con crecimiento e hipertrofia del musculo
alrededor del defecto. (1,19,20,21,22)

Tras el cierre espontdneo de una comunicacion interventricular el paciente puede ser
dado definitivamente de alta, sin requerir controles o precauciones especiales y si el
tamafio del defecto es muy amplio y no se asocia a otras alteraciones estructurales se
puede desarrollar el cierre quirargico o mediante cateterismo con excelentes
resultados.(19,20,21)

TRANSPOSICION DE GRANDES VASOS

La Transposicién de las Grandes Arterias (TGV) es una anomalia cardiaca congénita en
la que la aorta sale enteramente o en su mayor parte del ventriculo derecho y la arteria
pulmonar sale del ventriculo izquierdo. (Discordancia ventriculo arterial). (1-2-3-4)

El ventriculo derecho (VD), esta normalmente posicionado, es hipertréfico y grande y
estructuralmente consta de las tres partes de un VD normal en el 90% de los casos
(cadmara de llenado, camara trabeculada y un infundibulo), del que sale la aorta, situada a
la derecha de la arteria pulmonar (D-TGV). (3-20,21)

El ventriculo izquierdo (VI) tiene continuidad mitro-pulmonar, similar a la continuidad mitro-
adrtica de un corazon normal. (3-22,23)

En la TGV, al nacer el VD es considerablemente de mayor grosor que el VI, al contrario
de lo que ocurre en un corazén normal. El VI que tiene un grosor normal, comienza a
disminuir el tamafio de su pared a las pocas semanas vida y entre los 2 a 4 meses del
nacimiento tiene una pared relativamente delgada.(2-3-19) Esta evolucion anatdmica sera
la que condicione en parte el procedimiento quirargico que se podré aplicar.(2-3-19)
Cuando existe una comunicacion interventricular (CIV) asociada y esta es grande, la
situacion fisiopatoldgica complica la enfermedad con una Insuficiencia Cardiaca
Congestiva (ICC), afadiéndole una mayor mortalidad pre y post operatoria y un mayor
riesgo de un rapido desarrollo de enfermedad vascular pulmonar. (3-19,20,21)
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La Comunicacion interventricular se clasifica en: cono-ventriculares (perimembranosas),
yuxtaaorticas (subpulmonares), del septo de entrada (tipo canal a-V), y musculares. (19)
Se puede asociar ademas a obstruccion ventricular izquierda, la cual puede ser dinamica
0 anatomica.

La obstruccién dinamica se ve en pacientes con TGA con septo integro (Sl) y es el
resultado de un abultamiento en el lado izquierdo del tabique muscular interventricular
secundario a una presion ventricular derecha alta, que junto a un anormal funcionamiento
por movimiento sistolico anterior de la mitral reproduce un mecanismo similar a la
miocardiopatia hipertréfica obstructiva. (19,21,22)

La obstruccion anatémica por membrana fibrosa subvalvular, raramente produce
obstruccion al VI en pacientes con TGA y tabigue interventricular integro. La estenosis

valvular pulmonar y el anillo valvular hipoplasico son muy raros. (2,20,22)

Cuando los pacientes presentan TGA con CIV la estenosis del VI es subvalvular, ya sea
del tipo de estenosis subvalvular por anillo fibroso o una estenosis tipo tunel fibro-
muscular o estenosis por protrusion del septo infundibular en la parte medial y anterior del
tracto de salida del VI. (2,20,22)

INCIDENCIA

La TGA es una forma comun de cardiopatia congénita y supone una incidencia de 19,3 a
33,8 por 100.000 nacidos vivos y presenta una incidencia del 7% al 8% de las
cardiopatias congénitas. Es mas frecuente en varones en la relaciéon 2:1 y no se relaciona
con cromosomopatias. (19,20,22)

MANIFESTACIONES CLINICAS

Se presenta como una cardiopatia cianozante severa, debido a que al no existir mezcla
entre las circulaciones sistémicas y pulmonares, no es posible la oxigenaciéon a nivel
sistémico. La presencia de conexiones entre los dos circuitos, principalmente a nivel
auricular (natural o secundaria a atrioseptostomia con bal6n) aportara a la cardiopatia una
excelente paliacion en los primeros dias de la vida. (19,20,22)

El tratamiento convencional en neonatos y nifios pequefios con cianosis severa sera la
realizacion de una fistula sistémico-pulmonar tipo Taussig-Bing modificada. (20,21,22)
Cuando en el neonato existe una estenosis sub-pulmonar por membrana o por
excrecencias de tejido endocardico facil y completamente resecables, se puede corregir
mediante correccién anatoémica de la TGA con cierre de CIV y reseccion subpulmonar.
(19,20,21)

La Correccién mediante técnica de Rastelli es la técnica definitiva de correccion de este
tipo de cardiopatia, tanto para los que tienen una fistula previa, como para la correccién
de neonatos, o nifios mayores sin intervencion paliativa, ya que al nacer tenian una
anatomia mas favorable y no precisaron de paliacion previa. (19,20,21)
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MALFORMACIONES MUSCULOESQUELETICAS

Definicion.- alteracion morfolégica del sistema musculoesqueletico presente al nacer y
gue se origina en las primeras semanas de gestacion por factores que actian alterando o
deteniendo el desarrollo embriolégico normal del sistema musculo esquelético en
cualquier segmento corporal.

PIE EQUINO VARO

El pie equino-varo (EV) es una malformacién congénita rigida de etiologia desconocida
gue se presenta en el 1 a 3/1000 de los nacidos vivos. Es bilateral en el 50% de los
casos, el 70% de los pacientes son varones y puede estar asociada a otras deformidades.
Oscila entre el 6,8/1000 en polinesios y maories, el 3.5/1000 en los negros sudafricanos al
0.56/1000 en chinos y japoneses.(1,24)

No se conoce de forma precisa su etiologia pero entre las siete y nueve semanas del
embarazo existe una postura en equino-varo que desaparece en la onceava semana. La
falta de correccion espontéanea llevaria a la deformidad de manera persistente al nacer y
consiste en una posicion rigida en e quinismo, varo y supinacién del tarso posterior con el
ante pié aducto y con mayor o menor grado de cavo. Lo caracteristico es que se trata de
una postura rigida, es decir, de una deformidad con atrofia de la pantorrilla, disminucién
de la masa muscular flexora y aductora pero engrosamiento de las vainas tendinosas de
peroneos Yy tibial posterior. Las capsulas articulares posterior del tobillo, astragalo
escafoidea y calcaneo-cuboidea estan retraidas junto con Los ligamentos mediales del
tobillo, plantares del tarso anterior y la fascia plantar Se clasifica en tres tipos. En el Tipo |
no hay alteracion ésea, se produce por una postura en la fase terminal del embarazo y la
actitud se corrige facilmente mediante manipulaciones que se debe realizar precozmente
para que la actitud no se fije durante el crecimiento rapido de los primeros meses.(24,25)

En los Tipo Il y Il ya existen de entrada alteraciones morfolégicas siendo mucho més
graves en el pie teratolégico. El astragalo presenta un aumento del angulo entre el cuerpo
y el cuello, la parte anterior del cuerpo del astragalo no esta cubierta por la tibia y por ello
se hipertrofia (barra de Adams). El calcaneo esta desviado en varo con alteraciones de las
carillas subastragalinas y el talamo deformado con desalineacion tridimensional. El
escafoides esta aplastado y desplazado medialmente por la traccion del tibial posterior y
casi en contacto con el maléolo interno donde aparece un aplanamiento. (24,25)

El escafoides tarsiano tiene un papel de charnela entre el retropié y antepié y se desvia
de forma activa o pasiva segun las fuerzas que actian. Se desvia hacia dentro por la
traccion del tibial posterior en el pie equino-varo. Estas deformaciones éseas van en
aumento a medida que el esqueleto crece y las partes blandas que lo rodean no ceden.
Las alteraciones tendinosas y musculares, ya presentes, se van acentuando con la
traccion ejercida por el esqueleto. El sistema aquileo-calcaneo-plantar, que ya esta tenso
y desalineado (desplazado a medial), va aumentando el varo del calcaneo y el aducto del
antepié. Los flexores retromaleolares internos (tibial posterior, flexor coman y propio) le
ayudan en la desviacion. Todo el pie por debajo de la tibia y astragalo gira hacia abajo y
hacia dentro. El entrecruzamiento del flexor comun y propio del hallux, en la parte interna
y plantar del pie bajo el escafoides, rodeado por un manguito fibroso (el llamado nudo
maestro de Henry), degenera en una zona de gran fibrosis que amalgama todas las
estructuras y las retiene impidiendo su reduccion.
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Lo mismo sucede en la parte posteroexterna en que se forma otra zona de fibrosis por el
equinismo y la supinacion del retropié. La compensacion en rotacién externa produce el
retraso del maléolo peroneo lo que obliga a alargar el tend6n de Aquiles, a la seccién de
los ligamentos peronéo-astragalino posterior y peroneo-calcaneo para corregir totalmente
la deformidad. (2,24,25)

El cuboides puede estar desplazado medialmente respecto al calcdneo y se debe corregir.
También se observa cuando existe una correccion incompleta. Con el tiempo el tobillo se
valguiza en un intento de compensar el pie. Entendidas todas estas deformaciones se
comprende que el tratamiento del pie rigido debe comenzar de inmediato, es decir
después de nacer, para evitar que las deformaciones aumenten.(24,25)

POLIDACTILIA

La polidactilia es una anomalia congénita caracterizada por la existencia de dedos
supernumerarios 0 bifidos. Esta puede presentarse aislada o asociada a otras
malformaciones formando parte de algunos sindromes conocidos (sindrome de Meckel,
trisomia 13, etc). La polidactilia aislada fue la primera enfermedad autosémica reconocida
por su transmisibn mendeliana simple, cuya herencia dominante fue descrita por
Maupertis, en el afio 1756, en base a tres generaciones de afectados en la familia de un
cirujano que tenia seis dedos en todas sus extremidades®. A pesar de este temprano
conocimiento, aun persisten muchas interrogantes respecto de la herencia de esta
anomalia, debido a su heterogeneidad genética y a la penetrancia incompleta de los
genes responsables.(26)

La polidactilia tiene distintas formas de presentacion, las que se han clasificado de la
siguiente manera Preaxial 1 = polidactilia del pulgar o primer ortejo del pie, preaxial 2 =
pulgar trifalangico, preaxial 3 = polidactilia del dedo indice, y postaxial = polidactilia en el
borde cubital de la mano o peroneo del pie. Antiguamente se consideraban como
diferentes a la polidactilia postaxial A (dedo extra bien articulado) y la postaxial B (dedo
extra incompleto o mal articulado), sin embargo, en la actualidad se las considera como
una misma entidad (26)

La mayor prevalencia de polidactilia se observa en poblaciones de origen negroide,
especialmente la polidactilia postaxial. En un estudio en Nigeria se encontraron
prevalencias de polidactilia postaxial de 17.9 y 27.1 por 1000 RN en mujeres y varones
respectivamente®; los autores concluyen que se trata de una malformacion de herencia
autondmica dominante con una penetrancia de 64.9%. OrioliZ en un extenso estudio en
base al total de la casuistica registrada en el ECLAMC (Estudio Colaborativo
Latinoamericano de Malformaciones Congénitas) encuentra que en pacientes de raza
negra hay una frecuencia de polidactilia superior en los hijos de varones afectados que de
mujeres afectadas, pero no encuentra esta diferencia en los casos de polidactilia de
individuos de otras razas, por lo cual plantea la existencia de genes modificadores
recesivos ligados al X, que estarian presentes en raza negra y no en otras etnias.(26)

Muchos estudios han revelado una mayor frecuencia de esta malformacion en varones
gue mujeres, y un predominio del tipo postaxial sobre el preaxial.
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Se han hecho estudios familiares con el fin de localizar el gen responsable de la
polidactilia postaxial, y éstos han permitido identificar un gen responsable diferente, en
cada una de las tres familias estudiadas: en una de ellas el gen responsable se lo
identific en el brazo corto del cromosoma 7, gen GL13, en otra familia éste se identificd
como PAPA2 ubicado en el brazo largo del cromosoma 13, y una tercera familia permitio
ubicar el gen PAPA3 en el brazo corto del cromosoma 19, lo cual estaria demostrando la
heterogeneidad genética de esta anomalia. Adicionalmente, otros investigadores han
postulado la posible existencia de un gen recesivo e incluso evidencias en favor de una
herencia multifactorial, debido a la baja penetrancia génica encontrada. También se ha
planteado que la polidactilia postaxial de manos es una entidad diferente que la de los
pies, siendo la primera mas comun en poblaciones negroides y la de pies, mas comun en
poblaciones amerindias. Todos estos antecedentes demuestran que hay mdltiples
mecanismos genéticos distintos actuando, los cuales difieren de una poblacion a otra y
hace recomendable tener un conocimiento particular de cada poblacion (2,26)

MALFORMACIONES DE SISTEMA NERVIOSO

Definicion.- alteracion morfol6gica del sistema nervioso presente al hacer y que se origina
en las primeras semanas de gestacion por factores que actian alterando o deteniendo el
desarrollo embrioldgico normal

HIDRANENCEFALIA

La hidranencefalia (del griego, Hydor: agua y Egkephalos.cerebro) es la condicion
congénita del sistema nervioso central en la cual los hemisferios cerebrales estan casi
completamente ausentes, reducidos a unos sacos membranosos llenos de fluido y
generalmente con el craneo y las meninges intactas. (27)

El méas antiguo caso descrito corresponde a Ambrosio Paré, 3 quien al abrir el craneo de
un nifio con sospecha de hidrocefalia encontré el cerebro del tamafio de una "pequefia
bola”.

Es reconocido que es Cruveilhier quien da la primera descripcion de los hallazgos
anatomicos de la hidranencefalia, llaméandolos en esa ocasiébn Anencephalic
Hydrocephalique. Aungue no llevé a cabo estudios histolégicos consideré la posibilidad de
que fuera debido a procesos destructivos porque el tejido cerebral encontrado era muy
parecido al cerebro de los adultos que habian fallecido por hemorragias o infartos
cerebrales. (27,28)

El término hidranencefalia fue introducido en 1904 por Spielmeyer 4. Los patélogos del
presente siglo la consideran una entidad particular

La incidencia se reporta cerca de 2 en 10,000 nacidos vivos. La patogénesis es
multifactorial y permanece desconocida. (27)

Numerosas teorias se han planteado para explicar la condicién, como hay siempre un
crecimiento progresivo del perimetro cefalico se ha sugerido el hecho de que sea una
hidrocefalia que haya cursado intrautero. (27,28,29)

Otros la consideran un defecto del desarrollo como resultado de lesiones vasculares. (8-
12)
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Entre los factores que se reconocen como elementos causantes se encuentran una serie
de procesos destructivos: Sifilis materna, Toxoplasmosis, Hepatitis infecciosa,
Leptopirosis, Influenza, Radiaciones, intentos de aborto, trauma fisico, torsion del cordon
y anoxia fetal. (27,28,29)

Los mecanismos patogenéticos han sido explicados desde distintos puntos de vista.
Como en una gran parte de los casos reportados se preserva la parte inferior de los
I6bulos occipitales. Se ha argumentado que una de las causas principales es la oclusion
de las cardtidas (28,29)

La explicacion del mecanismo de produccion en los casos de obstruccion o malformacion
de las cardtidas, es variada e incluyen agenesias, infeccién por Herpes Simple y otras
encefalitis.

Friede, reporta una serie de 31 casos, de los cuales la gran mayoria padecieron de
infeccion placentaria y miocarditis, explicando el fallo en la circulacion cerebral por el
severo edema. (28,29,30)

Aunque el dafio al territorio de irrigacion de las carétidas es lo mas comunmente
encontrado. Roesmann (29,30), presenta un caso de hidranencefalia en el territorio de la
arteria basilar, con casi toda la destruccién del cerebelo, secundario a hemorragia intra-
atero. (29,30)

La evidencia en los casos reportados indica que los distintos procesos productores de la
hidranencefalia pueden actuar intra-Utero desde el 3er. mes hasta el término del
embarazo.

Se han reportado casos de meningitis post-natal y traumas que han actuado en periodos
tardios de hasta dos afios. (28,29,30)

Los factores genéticos parecen no desempefiar un papel importante en esta patologia,
s6lo se han reportado dos casos con relacién familiar. Uno presentado en mellizos, con el
resto de la historia familiar negativa,

Cuadro clinico:

Dada su presentacién polimorfa parece no existir un "clasico" patrén clinico de la
hidranencefalia.

Al nacimiento el perimetro cefélico es algunas veces de mayor tamafio, aunque en
ocasiones puede presentarse dentro de los limites normales. El nifio presenta
movimientos espontaneos de las extremidades, el llanto y el reflejo de succion pueden
estar completamente normales. Se explica esta porque se preservan las estructuras
subcorticales. (29,30)

El método mas simple e inocuo de diagndstico consiste en la transiluminacion del craneo
del infante, la cual sera en todos los casos muy dramatica, pues produce frecuentemente
la total iluminacién de la boveda craneana por encima de las orejas. (28,29,30).

A las 7 u 8 semanas cuando la corteza empieza a asumir sus funciones se hacen
evidentes las diversas manifestaciones clinicas que incluyen: severo retardo mental,
ceguera, cuadriparesia espastica y crisis epilépticas de diferentes tipos. No existiendo un
periodo determinado en la aparicion de dichas manifestaciones. (28,29,30)

En caso de sobrevivir y al pasar las semanas el nifio se tornara irritable, los reflejos
osteotendinosos se exaltardn, aparecerdn movimientos oculares incoordinados con
ausencia de la actividad motora, y el disco 6ptico se presenta pdlido. Aunque la ceguera
es uno de los encuentros comunes, Glen reporta un caso en que se observaron
fendbmenos de seguimiento a un campo visual moévil y a la vez fendmenos de habitacion
auditiva. (28,29,30)
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Diagndstico

En los casos de severa Hidranencefalia el diagnéstico podra hacerse intradtero, en la
mayoria de los casos alrededor de las 28 semanas con el equipo de ultrasonido. (30) En
las primeras semanas de vida el diagndéstico es de vital importancia y debe ser el objetivo
principal evitar la confusién con Hidrocefalia que tiene un prondstico diferente, mucho
mejor. Es comunmente aceptado que el diagnostico de Hidranencefalia se hara en el caso
de que las pupilas se transiluminen si los parpados son elevados, (29,30), Este signo es
patognomonico de Hidranencefalia, aunque recientemente se ha reportado su aparicion
en los casos de encefalomalacia multicistica, Ford sefala que las "V" invertidas que
aparecen en la proyeccion antero-posterior son sombras de los ventriculos y exclusivas
de la Hidranencefalia. Contrario a este criterio Martin Jhons sefiala que dichas sombras
son debidas al adelgazamiento de la tabla ésea del crAneo y no a los ventriculos como se
creia anteriormente. (28,29)

La transiluminacion del craneo no es un procedimiento nuevo fue primeramente reportado
por Richard Bright en 1831, su importancia radica en que puede obtenerse una respuesta
positiva en el diagnéstico de la Hidranencefalia aun en los casos de micro o macrocefalia.

Las entidades con las que habra que hacer el diagnéstico diferencial seran: Hidrocefalia,
hematoma subdural, porencefalia bilateral, Dandy Walker, quistes y atrofia cerebral.
(29,30)

Los examenes complementarios que podran ayudar al diagndstico son EEG,
Ventriculografia y Arteriografia cerebral. La tomografia axial computarizada es el medio
mas efectivo de diagndstico. (29,30)

Pronéstico

La mayoria de los infantes con Hidranencefalia mueren en los primeros dias de vida, pero
se han reportado casos con mayor sobrevida. (30)

MALFORMACIONES RESPIRATORIAS.

DEFINICION.-.- alteracion morfolégica del sistema respiratorio presente al nacer y que se
origina en las primeras semanas de gestacion por factores que actlan alterando o
deteniendo el desarrollo embriolégico normal de este sistema.

HERNIA DIAFRAGMATICA.

Es un defecto severo de la cavidad toracica, con una incidencia aproximada de 1 por
cada 2000 recién nacidos, con una tasa de sobrevida entre 50 y 70% con variaciones
regionales de hasta el 80% en paises desarrollados, basada en la deteccion prenatal, el
manejo intrauterino y los cuidados posnatales adecuados. (31)

La hernia diafragmética es consecuencia de un desarrollo anormal del septum
transversum con cierre incompleto de la capa pleuroperitoneal entre la semana 6 y 10 de
gestacion. Lo que provoca, la herniacion de visceras abdominales hacia la cavidad
toracica. (31,32)
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La mayoria de los defectos se caracterizan por la migracion del higado y del mesogastrio
dorsal hacia el pecho. Normalmente la proliferacion de células hepaticas alrededor de los
vasos umbilicales indica el crecimiento del septum transversum hacia atras del
mesenterio dorsal. (31)

Asi mismo hay un crecimiento pleuroperitoneal y se extiende hacia el mesenterio del
eséfago al septum transverso y la expansion de la cavidad pleural forma la membrana
pleuroperitoneal para después penetrar hacia la pared muscular y formar el diafragma
hacia la semana 11 de gestacion. Después ocurre el cierre diafragmatico primero del lado
derecho hacia el izquierdo. Es por eso que el 90% de las hernias son del lado izquierdo.
Al desarrollo del diafragma precede la formacion y maduracion del arbol traqueobronquial
y pulmones hasta la semana 28. Cualquier disrupcién de la secuencia con eventracion
toracica explica la asociacion con la hipoplasia pulmonar por la compresion mecéanica de
las visceras dentro del térax. De las hernias, la de Bochdaleck izquierda se observa en 85
a 8905 de los casos, la hernia de Morgagni se observa en el 15 a 20% de los restantes.
(31,32,33)

Existen mas de 70 sindromes que pueden incluir hernia diafragmatica, casi todos
asociados a hipoplasia pulmonar. La regulacion proteica del DNA juega un rol central en
la diferenciacion muscular, el defecto se ha asociado a delecién de 15926 dando como
resultado la alteracién muscular del diafragma. Aunque también se han descrito mutacion
de Novo con factores maternos no especificos. (31,32,33)

Los actuales avances en le tecnologia, permiten la deteccion intrauterina del defecto, el
efecto del ultrasonido permite identificar la presencia de visceras abdominales en el
espacio pleural asi como el desplazamiento del corazén y mediastino. Asi mismo se
‘puede apreciar la burbuja gastrica en la cavidad toracica, y de igual forma en casos
graves puede apreciarse hirdrops no inmune. (33,34)

El diagnostico de hernia de morgagni es mas dificil debido a que se puede ser una hernia
incompleta o reductible lo que podria dificultar en el momento del estudio la presencia de
visceras en cavidad toracica, por lo cual tomar USG seriados y en caso de sospechas por
otras malformaciones asociadas tomar resonancia magnética para llegar al diagndstico
puede ser necesaria. (32,33,34)

El prondstico de estos pacientes depende del grado de hipoplasia pulmonar que pueden
presentar asi como de las malformaciones que estén asociadas a este paciente.
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

¢, Cudl es la incidencia y factores de riesgo asociados a las malformaciones congénitas en
el hospital general Tlalnepantla?

JUSTIFICACION

Desconociamos en nuestro medio, la frecuencia de las principales malformaciones
congénitas que se presentan en este hospital asi como la magnitud y gravedad de las
mismas, ya que esto determina la calidad de vida de los pacientes es importante tratar de
identificar qué factores de riesgo presentaron y si es posible influir directamente en estos
para modificar de alguna forma la presentacion y evolucion de estas alteraciones.

En los dltimos afios gran parte de la atencién y esfuerzo de los equipos neonatolégicos ha
estado dirigido a los recién nacidos de término y pretérmino, en quienes se han alcanzado
importantes logros en lo referente a sobrevida, disminucién de secuelas y calidad de vida;
la cual puede verse afectada con otras alteraciones no inherentes a la atencién perinatal
sino a las condiciones iniciales del embarazo o incluso previas a este suceso asi como a
los factores de riesgo individuales y ambientales que rodean a una mujer embarazada.

Por consiguiente, el poder repercutir de manera temprana en los factores de riesgo
asociados a malformaciones pudiera aumentar niveles y calidad de vida y disminuir costos
hospitalarios ya que este grupo de pacientes concentra altos indices de morbimortalidad
infantil y tasa de secuelas a largo plazo, constituyendo un grupo de alto riesgo biomédico
que requiere de prolongadas hospitalizaciones y de un complejo manejo multidisciplinario,
representando una gran carga a la salud publica por los altos costos y consumo de
recursos; ademas que al detectar estos pacientes con malformaciones se podrian referir
de modo oportuno a unidades de alta especialidad en donde su manejo seria adecuado
en tiempo y con el equipo humano y tecnoldgico necesario para cada malformacion.

HIPOTESIS

e Por ser un estudio descriptivo no requiere hipétesis

OBJETIVOS
GENERAL:

e Determinar la incidencia y prevalencia de las malformaciones congénitas en el
hospital general Tlalnepantla y los factores de riesgo asociados a estas
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ESPECIFICOS

o Determinar cudl de las malformaciones congénitas en los recién nacidos fue la
mas frecuente en el Hospital General de Tlalnepantla durante el periodo estudiado

e Conocer los factores maternos de riesgo asociados con malformaciones
congénitas como la ingesta de medicamentos y presentacion de infecciones

METODOLOGIA

Se analizé el total de los expedientes de recién nacidos con diagnéstico de
malformaciones en el hospital general de Tlalnepantla, del primero de enero de 2009 al
primero de 31 de enero del 2011

Se realizo estadistica descriptiva y porcentual en base a frecuencias y casos, y se calculo
incidencias y prevalencia de los casos detectados x sistemas.

La incidencia absoluta de un evento una poblacidon determinada es el numero de veces
que ocurre dicho evento en la poblacién por unidad de tiempo

La incidencia relativa de un evento en una poblacion es una fraccién cuyo numerador es
el nidmero de ocurrencias de dicho evento y cuyo denominador es la cantidad de
observacion.

La prevalencia se define como el numero de casos estudiados entre el nimero de nacidos
vivos en el universo de trabajo.

Prevalencia = NUmero de pacientes con malformaciones

NUmero de nacidos vivos

TIPO DE ESTUDIO

Descriptivo, observacional, transversal, retrospectivo
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VARIABLES

Recién nacidos en el hospital general de Tlalnepantla con alguna malformacion.

Variable Definicion Dominio Definicién Tipo Nivel de
tedrica operacional medicién
Malformacion Defecto Malformacion a)Ducto arterioso | Independiente | Presente
cardiaca morfoldgico | cardiaca permeable.- Cualitativa
del corazén b)comunicacion Nominal
interventricular
c)trasposicion de
grandes vasos
Malformacion Defecto Malformacion. a) Atresia Independiente | Presente
Digestiva morfolégico | Digestiva esofagica. Cualitativa
del sistema b)Atresia Nominal
digestivo intestinal
en c)gastrosquisis
cualquier d)labio y paladar
parte de su hendido
trayecto
Malformacion Defecto Malformacién A)hidranencefalia | Independiente | Presente
de SNC morfolégico | neuroldgica Cualitativa
del sistema Nominal
nervioso
central
Sindrome de Alteracion Sx Down Sx down Independiente | Presente
Down genética, Cualitativa
causada Nominal
por la
triplicacion
del material
genético
correspon-
diente al
cromosoma
21
Malformacion Defecto Malformacién a)Pie equino Independiente | Presente
Musculo- morfolégico | musculo- varo Cualitativa
esquelética de los esqueléticas b)polidactilia Nominal
huesos
Malformacion Defecto Malformacion Hernia Independiente | Presente
respiratoria morfologico | respiratorias diafragmatica Cualitativa
del sistema Nominal

respiratorio.
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Factores de Riesgo: Toda circunstancia o situacion que aumenta las probabilidades de

una persona de contraer una enfermedad

Variable Definicion Dominio Definicion | Tipo Nivel de
tedrica operacional medicion
Genero Asignacién Femenino o Femenino | Cualitativa | Masculino
genética a ser | masculino 0 Nominal y
hombre o masculino femenino
mujer
Edad Edad Edad Afos Cualitativa | Edad en
materna cronoldgica cumplidos | Nominal anos
Consumo Ingesta de Consumo de Si Dicotémica | Presente
de acido medicamentos | ac félicoy No /Ausente
folicoy potencialmente | vitaminas
vitaminas benéficos para
el desarrollo
embrionario
Farmacos | Ingesta de Medicamentos | Si Dicotémica | Presente
medicamentos No /Ausente
Potencialmente
riesgosos para
el desarrollo
embrionario
Radiacion | Exposicion a Radiacion Si Dicotomica | Presente
radiacion No /Ausente
potencialmente
riesgosa para
el desarrollo
embrionario
TORCH Agresion viral Torch Positivo Dicotémica | Positivo o
presente antes Negativo negativo
0 durante el
embarazo
Infecciones | Afeccion Infeccion Si Dicotémica | Presente
del ler sospechada o | durante el No /Ausente
trimestre comprobada embarazo
de causada por un
embarazo | patdgeno
adicciones | Ingestay Adicciones Si Dicotémica | Presente
dependencia No /Ausente

de sustancias
toxicas
potencialmente
riesgosas para
el desarrollo
embrionario
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UNIVERSO DE TRABAJO Y MUESTRA

Se incluyeron los expedientes de los recién nacidos con malformaciones que nacieron en
el Hospital General de Tlalnepantla, ingresados al servicio de Neonatologia durante el
periodo comprendido del primero de enero de 2009 al 31 de enero del 2011.

Se considerd también en el estudio al Sindrome de Down, sospechado solo por fenotipo
ya que el protocolo para identificar las posibles malformaciones asociadas y el cariotipo
no se realizd en el hospital en ninguno de los casos detectados.

CRITERIOS DE INCLUSION
e Todos los expedientes de los recién nacidos con malformaciones congénitas en el

Hospital General de Tlalnepantla, en el periodo comprendido del primero de enero
del 2009 al primero de enero del 20011

CRITERIOS DE EXCLUSION
e Todos los expedientes de recién nacidos que no presentaron malformaciones
¢ No se contd con el expediente

CRITERIOS DE ELIMINACION

e Expedientes incompletos

INSTRUMENTO DE INVESTIGACION
= Expedientes clinicos

= Sabana de recoleccién de datos y factores de riesgo.

DESARROLLO DEL PROYECTO

e Se analizé la bithcora de ingresos a UCIN, verificando el diagnostico de
malformaciones anotando el numero de expediente para revision del mismo. Se
registré la malformacion en la sabana de recoleccion de datos y se trataron de
identificar los probables factores de riesgo durante el embarazo. Se analizaron los
resultados con estadistica descriptiva y porcentual.
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DISENO DEL ANALISIS

1. Se elaboré una base de datos Excel 2007 para analisis estadistico y elaboracion
de tablas.

HwnN

IMPLICACIONES ETICAS

Se realiz6 calculo estadistico de Incidencias
Se realiz6 calculo estadistico de prevalencias.
Se incluyeron en el marco tedrico solo las patologias encontradas en la serie.

Aun cuando este estudio incluye a seres humanos, no implica riesgo para la salud o la
vida de los participantes; atendiendo los lineamientos de investigacion que se realiza
con seres humanos, indicados en el Cédigo de Helsinki, se desempefia cabalmente
el deber del médico de proteger la vida, la salud, la dignidad, la integridad, la
intimidad y la confidencialidad de la informacion personal de los pacientes que
forman parte de esta investigacion.

RESULTADOS

De los expedientes revisados se encontraron 56 casos de recién nacidos con diagnéstico
de malformaciones congénitas, de los cuales 14 (25%) presentaban alteraciones
cardiacas; 16 casos (28.5%) alteraciones digestivas; 2 casos (3.5%) con malformaciones
de sistema nervioso central; 9 (16%) con malformaciones musculo esqueléticas; 2 (3.5%)
con malformaciones respiratorias; y 13 pacientes (23.5%) mostraban datos sugestivos de
Sindrome de Down (este sindrome puede reunir malformaciones en varios sistemas del
organismo, los pacientes detectados no fueron estudiados con protocolo completo por lo
cual solo se comentara la incidencia de los cuadros fenotipicos con Sindrome de

Down)cuadro 1

Cuadro 1

Sistema Numero de Porcentaje de Prevalencia Incidencia Incidencia
afectado casos casos relativa absoluta

Malf. Cardiacas | 14 25% 0.0017 0.00086 7 casos x aio
Malf. Digestivas | 16 28.5% 0.0019 0.00098 8.1 casos x afio
Malf. SNC 2 3.5% 0.00024 0.00012 1 caso x afo
Malf musculo- | 9 16% 0.0011 0.00055 4.5 casos x afio
esqueleticas

Malf, 2 3.5% 0.00024 0.00012 1 caso x afio
respiratorias

Sx Down 13 23.2% 0.0016 0.00080 6.5 casos x afo
Totales 56 100% 0.0069 0.0034 28 casos x afio

Fuente: archivo clinico del Hospital general de Tlalnepantla
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GRAFICA 1 Distribucién de las malformaciones por aparatos y sistemas.

3.50%

B malf cardiacas

B malf digestivas

m malf. SNC

H sx down

B malf. Musculo-esq

m malf. Respiratorias

3.50%

Ref. Cuadro 1 (archivo clinico del hospital general de Tlalnepantla)

GRAFICA 2. Distribucion de sexo por sistema malformado

# de pacientes

10
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8 N
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0 I I I

femenino masculino

Gréfica 2.- muestra la distribucién de las malformaciones en cuanto a sexo, de tal forma
gue se encontraron para las cardiopatias 8 mujeres y 6 hombres.
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Para alteraciones digestivas: 8 mujeres y 8 hombres, del SNC 1 hombre y una mujer; para
alteraciones musculo esqueléticas 4 mujeres y 5 hombres y para respiratorias 2 mujeres.
No hay predominio claro por sexo para estas alteraciones. (Archivo clinico del hospital

general de Tlalnepantla)

GRAFICA 3. Distribucion de la edad materna x sistema afectado

5
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‘ ‘
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Grafica 3.- esta grafica muestra resultados en cuanto a tipo de malformacién y edad,
considerando como edad de riesgo a madres menores de 18 afios y mayores de 37. De
tal forma que para malformaciones cardiacas 2 pacientes fueron del primer grupo y dos
mas del segundo. Para digestivas 4 madres eran menores de 18 afio , para SNC las dos
eran menores de 18 afios,: Sx. Down 2 del primer grupo y tres mayores de 27 afios, y
para alteraciones musculo esqueléticas 4 madres menores de 18 afios, y finalmente 1
paciente era menor en relacion a alteraciones respiratorias (archivo clinico del hospital

general de Tlalnepantla)

La edad materna es un factor de riesgo potencial y universal para todas las
malformaciones y patologias, pero no es causante directo de alguna alteracion especifica,
por lo cual no podemos darle peso o relacion concluyente a este factor como

determinante de la alteracion morfolégica.
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GRAFICA 4. Distribucién de la ingesta de acido félico por sistema afectado.
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Gréfica 4.- esta muestra la ingesta de acido félico la cual es tuvo presente en todos los
embarazos analizados, por lo cual no hay asociacién de esta ingesta o no con las

alteraciones morfoldgicas. (Archivo clinico del hospital general Tlalnepantla)
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GRAFICA 5. Distribucion en la ingesta de farmacos por sistema afectado.
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Gréfica 5.- muestra la distribucion en la ingesta de algun farmaco por malformacion; asi
pues para las malformaciones cardiacas 2 pacientes refirieron haber ingerido algin
farmaco no especificado, igualmente 3 de los casos con malformaciones digestivas, 4

para sx de Down y una sola para alteraciones musculo esqueléticas (archivo clinico del
hospital general de Tlalnepantla)

No se especifico el tipo de farmaco administrado, pero todos los casos eran
aparentemente recomendados por indicacidbn médica y como tratamientos especificos, por
lo cual no podemos asociar esta ingesta con alguna malformacién especifica.
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GRAFICA 6. Distribucién de la exposicién a radiacion por sistema afectado.
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Grafica 6.- Esta grafica muestra que en ningun caso hubo exposicién a radiacion, por lo
cual no hay relacion como causante de algun defecto. (Archivo clinico del hospital general de

Tlalnepantla)

GRAFICA 7. Distribucion de perfil TORCH en pacientes afectados.
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Gréfica 7.- esta grafica muestra la positividad del perfil torch en un caso de
malformaciones digestivas; el resto se reporto negativo. No representa asociacion causal

con algun defecto (archivo clinico del hospital general de Tlalnepantla)
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Se asocia el perfil torch a alteraciones del desarrollo neurolégico y calcificaciones, asi
mismo a alteraciones visuales principalmente cataratas y retardo del crecimiento. En esta
serie no se incluyo ningln paciente con estas caracteristicas y en el caso positivo no se
identificd la titularidad de los anticuerpos especificos para determinar la carga y actividad
de la infeccién, asi como el tiempo de infeccion por lo cual la relacion directa como
causante de la alteracion no se puede especificar.

GRAFICA 8- Distribucion de cuadros infecciosos durante el embarazo por sistemas

afectados.
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Gréfica 8.- esta grafica muestra que en todos los casos se presento alguna infeccion,
vaginal o urinaria durante el embarazo, no se especifica el mes del embarazo en que se
presento y tampoco se aislé agente en ninguno de los casos, todos fueron manejados de
forma medica sin aparentes complicaciones (archivo clinico del hospital general de Tlalnepantla)

Esté bien establecido como factor de riesgo universal las trasgresiones infecciosas sobre
todo en el primer trimestre de la gestacion, pero en todos los casos no hubo aparentes
complicaciones y no logro detectarse agente especifico para asociarlo a las
malformaciones y en consecuencia es parte solo de la multicausalidad de las alteraciones.
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GRAFICA 9. Distribucién de adicciones en las madres de nifios afectados.
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Gréfica 9.- esta grafica muestra que ninguna paciente refirio alguna adiccion o

toxicomania durante el embarazo, por lo cual no hay asociacion con las malformaciones.
(Archivo clinico del hospital general de Tlalnepantla)
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DISCUSION

En relacion al sexo, algunas malformaciones comentan cierta predileccion en la
presentacién de los casos pero nunca como factor determinante, dependera entonces de
la carga genética especifica y si la informacién hereditaria es dominante o recesiva en
relacion a género.

La edad materna es un factor importante comentado para todas las patologias
perinatales, sobre todo para el sindrome de Down, pero en esta serie solo 3 pacientes
tocaban las lineas de riesgo, y el resto de la poblacion se distribuyo para las demas
malformaciones, por lo cual no se puede establecer como causante este factor, solo se
agrega a la lista multifactorial para la agresion en la formacién normal del feto.

Todas las pacientes recibieron acido félico, no se encontré relacion directa con alguna
alteracion.

En este estudio encontramos que todas las pacientes recibieron algun farmaco de
prescripcion médica y bajo estricta indicacion prenatal, no se especifico el tipo de
medicamento y en las patologias encontradas en la serie, en ninguna se describe como
causante directa a algun medicamento especifico. Por lo cual tampoco se establece
relacion causal en esta serie.

Ninguna paciente se sometié a radiacién ni presento algun tipo de adiccién, por lo que no
se establece tampoco relacion causal de estas y las malformaciones.

En el presente estudio se encontr6 que todas la pacientes habian referido alguna
infeccion de tracto genitourinario durante el embarazo, pero en ninguno se aisl6 agente
especifico, la bibliografia comenta claramente como factor de riesgo sobre todo en el
primer trimestre la agresion bacteriana en relacion a la susceptibilidad genética
determinada de forma hereditaria, por lo cual también se suma a los factores
multifactoriales que pueden influir en la aparicion de alguna alteracion.

Como se comenta en la bibliografia universal, y a pesar de que hay muchos factores de
riesgo asociados a las malformaciones, resulta dificil y a veces imposible determinar si un
solo factor fue el responsable de la alteracion morfolégica o responsable mas
especificamente de la falta de expresién genética y por consiguiente fenotipica y organica
de un recién nacido.

Los factores de riesgo asociados son practicamente los mismos para todas las
alteraciones, entre ellos la edad y nutricibn materna, el consumo de sustancias quimicas y
la exposicion a factores ambientales son los principales agentes, pero en la mayorias de
las alteraciones no se identifico de forma especifica y en otros casos no hubo exposicion
a alguno de estos factores y desgraciadamente en el hospital no contamos con el servicio
de genética para el estudio y consejo genético pertinente y el seguimiento subsecuente no
se completo para poder identificar el factor hereditario.
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CONCLUSIONES

La incidencia absoluta fue de 28 casos x afio. La relativa se calcul6 en 0.0034 y la
prevalencia total fue de 0.0069.

La malformaciones mas comunes fueron las alteraciones digestivas con 16 casos,
seguidas de alteraciones cardiacas con 14 casos, le sigue el sx de Down con 13, luego
las musculo esqueléticas con 9 casos y las de sistema nervioso central al igual que las
respiratorias con dos casos cada una.

No se logro identificar especificamente un factor de riesgo para cada malformacién, y tal
como lo describe la bibliografia, las teorias suelen ser generalmente multifactoriales con
agresiones en tiempos embrioldgicos especificos y que resultan imposibles identificar en
la mayoria de los casos...

RECOMENDACIONES

Continuar con el seguimiento longitudinal de los niflos con malformaciones aun
habiéndose enviado a tercer nivel para protocolo de estudio. Ampliar la historia clinica
perinatal asi como mejorar el seguimiento prenatal de todos los embarazos.

Dar seguimiento por malformacién especifica y realizar un proyecto de andlisis méas
amplio para cada alteracion, sobre todo las méas frecuentes encontradas en nuestro
hospital.
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ANEXOS

Cardiacas digestivas Snc Down MUSC- Respiratorias
ESQ
Genero M.-11 M.- LI M.-l M.- 1 M.- 1l M.- 1l
H .-IH H.-Hm H.- | H.- [l H.- 1 H
Edad materna | <18.-ll <18.-ll <18.- 1l <18.- 1l <18.-ll <18.-1
19-36.- 19-36.-I1I111 19-36 19-36. 19-36. >37.- 1
T [ 1111
>37.- >37
+37.-lI >37.- 1l >37.- 1l
Ac folicoy
vitaminicos
Si.- Si .- si- 1l Si .- Si.-l1 Si.- I
T T
NO.- NO.- NO.- NO.-
NO.- NO.-
Farmacos Si.- I Si.-lll Si Si.-ll Si.- | Si
primer
trimestre No.-HTHT No.-[lime | No.- 1l No.- No.-llIHIFE | No.- 1l
T
Radiacién Si Si Si Si Si Si
No.- No.- No.-1'1 No.- No.- No.- Il
T T T it
Torch + +.- + + + +
=2 T =TT | =: 1 =2 T =1 - 1l
Adicciones si.-lll Sl.- Si.- Sl.- Sl.- Sl.-
NO.- NO.-I |
T
NO.- NO.- NO.- NO.- 1l
T T T
Infeccién SL- e | sl.- SL-1I Sl. Sl.- S 1l
T T T
NO.- NO.- NO.-
NO.- NO.- NO.-
Total 14 Total 16 Tot 2 Total 13 TO9 TOT 2
PCA.-11 AT ES.-3 Hidra 2. PEV.- 2
CIV.-2 AT INT.-4 POLI.- 7 h.diaf.- 2
TGV.-2 GAST.-4
Labioy
paladar .-5
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Tipo de
malformacion

Sexo

Edad
materna

Ingesta
de
acido
folico

Farmacos
en el
primer
trimestre

Exposicion
a
radiacion

TORCH

Adicciones
maternas

Infecciones
durante el
embarazo

10

11

12

13

14

15

16

17

18

19

20

21

22

23

24

25

26

27

28

29

30

31

32

33
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