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Resumen

Fundamento: las malformaciones congénitas
constituyen la primera causa de muerte infantil en
los paises desarrollados, asi como la segunda causa
de muerte en Cuba, en nifios menores de un afo de
edad.

Objetivo: caracterizar a los recién nacidos vivos con
malformaciones congénitas en el municipio
Marianao durante el afo 2011.

Métodos: estudio descriptivo, de corte transversal,
de 30 recién nacidos vivos con malformaciones
congénitas en el municipio Marianao, La Habana,
durante el afio 2011. Algunas de las variables
analizadas, fueron: sexo, sistema afectado,
malformacion congénita, tipo de malformacién,
severidad, peso al nacer, edad gestacional,
diagnéstico prenatal, antecedentes familiares de
malformacién congénita, edad materna, entre otras.
Resultados: el sexo masculino fue el mas afectado,
con 18 casos que representaron el 60 % del total. La
polidactilia fue la malformacién mas frecuente, con
23,3 %, seqguida por el apéndice preauricular, con 10
%. El 20 % nacié pretérmino y solamente en el 10 %
de los casos se obtuvo un resultado positivo en
examenes de diagndstico prenatal.

Conclusion: los recién nacidos vivos con MC se
caracterizaron por ser varones con MC aisladas y de
menor severidad, a término, normopeso, sin
antecedentes familiares de dicha afeccién y con un
diagnoéstico prenatal negativo. La mayoria de las
madres pertenecian al grupo de edades de 20-35
afos, padecian hipertension arterial y durante el
embarazo, las principales enfermedades que
presentaron fueron las sepsis y la anemia.

Palabras clave: anomalias congénitas, nacimiento
vivo, recién nacido, cuba

Abstract

Background: the congenital malformations
constitute the first cause of infantile death in
developed countries, as well as the second cause of
death in Cuba, in younger children of an elderly year.
Objective: characterizing the live birth newborns
with congenital malformations at Marianao
municipality during the year 2011.

Methods: descriptive, cross-section study of 30- live
birth with congenital malformations at Marianao
municipality in Havana, during the year 2011. Some
of analyzed variables were: sex, affected system,
congenital malformation, type of malformation,
severity, birth weight, gestational age, prenatal
diagnosis, family history of congenital malformation,
maternal age, among others.

Results: the masculine sex was the more affected,
with 18 cases that represented the 60 %. The
Polydactyl was the malformation further frequent,
with 23.3 %, followed by the pre-aural appendix,
with 10 %. The 20 % was born pre-term and only in
the 10 % of the cases was obtained a positive result
in the tests of prenatal diagnosis.

Conclusions: the live birth with MC were
characterized to be males with isolated MC and less
severe, full term, normopeso, without family history
of the aforementioned affection and with a negative
prenatal diagnosis. The majority of mothers
belonged to 20-35's age group years, they suffered
from hypertension and during pregnancy, the
principal diseases that they presented were the
sepsis and anemia.
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INTRODUCCION

Las malformaciones se definen como la pobre
formacién de un tejido debido a defectos
genéticos propiamente dichos y que ya han sido
estudiados, pero en los cuales la anormalidad
genética afecta a genes involucrados en el
desarrollo.!

Su frecuencia en la especie humana se estima en
uno de cada 16 recién nacidos y son
responsables del 15 % de las muertes que se
producen en el primer afio de vida, siendo la
causa principal de mortalidad en lactantes.
Dentro de ellas el papel protagdnico lo ocupan
las MC mudiltiples.?

Entre un 2-3 % de todos los recién nacidos
presentan algin defecto detectable al
nacimiento, sin embargo, en mas del 50 % de los
casos no se pueden establecer explicaciones
definitivas de sus causas. Hoy en dia se conoce
que entre un 30-40 % de estas MC son de causa
genética, ocupando las cromosémicas un 6 %, los
defectos de un Unico gen 7,5 %, las ambientales
entre un 5-10 %, y las multifactoriales 20-30 %.**

En Cuba, en 1981 se cred un programa nacional
para el diagndstico y prevencién de las MC, con
el objetivo de ofrecer a la pareja la posibilidad de
interrumpir la gestacién si asi lo desea, cuando
se diagnostica una malformacién fetal a la
gestante. Los estudios prenatales que se realizan
en el pais (alfa feto proteina en suero materno,
estudio de la hemoglobina en sangre materna,
ultrasonografia y estudios del liquido amnidtico),
incluyen a todas las embarazadas. Para el
diagndstico postnatal se requiere de un
minucioso examen fisico e interrogatorio, asi
como la confeccion del arbol genealdgico familiar.
En muchos casos, para llegar al diagndstico se
precisa realizar otros estudios como la cromatina
sexual, el cariotipo, las lineas de las palmas de
las manos y de los pies, etc.>®

Por estas razones, desde el afio 1985 se ha
implementado en el Registro Cubano de
Malformaciones Congénitas (RECUMAC),
programa de atencién y vigilancia
clinico-epidemiolégica de los defectos congénitos
(DC). Su funcionamiento ha permitido el
establecimiento de las frecuencias de base de las
distintas MC y el anadlisis del comportamiento de
la tendencia de estas a través de los afios.’

En Cuba, en el afio 2012, estas enfermedades
representaron la segunda causa de muerte en los

nifios menores de un afo, con 152 casos para
una tasa de 1,2 por cada 1000 nacidos vivos.
Ademas, se presentaron como la cuarta causa de
muerte en los nifios de 1 a 4 afos de edad con
una tasa de 0,3 por cada 10 000 habitantes de 1
a 4 afos de edad, asi como la tercera causa en
las edades entre 5 y 14 afios con una tasa de 1,3
por cada 100 000 habitantes de 5 a 14 afios de
edad.®

En el 2008, en Ciudad Habana, las principales
causas de muerte en menores de 1 afio fueron
las infecciones, la sepsis, la asfixia y las MC.®
Segun datos obtenidos de la direccién municipal
de salud de Marianao, en este municipio las MC
constituyen la segunda causa de mortalidad.
Durante el afio 2010 se registraron 15 casos de
recién nacidos malformados y en el afio 2011 se
encontré un aumento notable, al detectarse 45
nacidos malformados.[a] El objetivo de este
trabajo es caracterizar a los recién nacidos vivos
con malformaciones congénitas en el municipio
Marianao durante el afo 2011.

METODOS

Se realizd un estudio descriptivo, con los nifios
menores de un afio con MC nacidos en el
municipio Marianao durante el afio 2011. De los
45 nifios nacidos en ese periodo, y registrados en
el RECUMAC, fueron excluidos aquellos cuyo
informe estuvo incompleto o aportd insuficiente
informacién. La muestra quedd constituida por
30 nifios.

Se estudiaron las siguientes variables: sexo,
sistema afectado, malformacién congénita, tipo
de malformacién, severidad, peso al nacer, edad
gestacional, diagnéstico prenatal, antecedentes
familiares de malformacién congénita, edad
materna, antecedentes patolédgicos maternos,
enfermedades durante el embarazo vy
antecedentes maternos de abortos espontdneos.

Los datos se obtuvieron del RECUMAC del
municipio Marianao y se vaciaron en un
formulario confeccionado para este fin.

Toda la informacién fue introducida y procesada
en una base de datos creada mediante el
programa estadistico SPSS versién 18.0. Se
realizaron distribuciones de frecuencias y
calculos porcentuales de la estadistica
descriptiva. Los resultados se exponen en tablas.

El estudio fue realizado con el cumplimiento de
los principios éticos basicos. A pesar de haber
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trabajado con el RECUMAC, no se tuvieron en RESULTADOS
cuenta los nombres de los pacientes, ni de sus

madres para evitar indiscreciones y violaciones  E| sexo masculino fue el més afectado, con igual
éticas. Los datos fueron utilizados Unicamente cantidad de nifios afectados en los sistemas

con fines cientificos. genito-urinario, SOMA, asi como de otros
sistemas. (Tabla 1).

Tabla 1. Distribucidn de recién nacidos sequn sistema afectado y sexo

Sexo I

Sistema afectado Masculino Femenino Ak
No. %/p? No. %2 No. %Yo
Genito-urinario o 16,7 ] ] 5 16,7
SOMA: 5 16,7 2 6,6 7 333
Digestiva 3 10,0 ] ] 3 10,0
Cardiovascular ] 0 2 6,6 2 6,6
Otras 5 16,7 8 26,7 13 433

Total 18 60,0 12 40,0 30 100
* 50MA: Sistema osteomioarticular

La polidactilia y el apéndice preauricular fueron frecuencia con el 23,3 % y el 10 %
las malformaciones que aparecieron con mas respectivamente. (Tabla 2).

Tabla 2. Distribucién de recién nacidos segin malformacion congénita

Malformaciones congénitas No. %
Polidactilia 7 23,3
Apéndice preauricular 3 10
Sindrome de Down 2 6,7
Tetilla supernumeraria 2 6,7
Criptorquidea bilateral 2 6,7
Comunicacidn interauricular 2 6,7
Hemangioma en la cara 1 3,3
Angioma de la lengua 1 3,3
Hipospadia peneana con fistula ciega intraescrotal 1 3,3
Hipoplasia de colon 1 3,3
Defecto del pabelldn auricular 1 3,3
Sindactilia 1 3,3
Hipoplasia balanica 1 3,3
Comunicacidn interventricular 1 3,3
Paladar hendido 1 3,3
Hipospadia balanica 1 3,3
Depresidn de puente nasal 1 3,3
Dilatacidn de cavidades cardiacas 1 3,3
Onfalocele 1 3,3
Hipospadia peneana 1 33
Hipocromia lineal 1 3,3
Mesidioblastosis 1 3,3
Trastorno metabdlico (hiperinsulinismo) 1 3,3
Opacidad del cristalino 1 3,3
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Las MC se presentaron en 25 (83,3 %). EI 100 % se obtuvo un resultado positivo en examenes de
de los nifios presenté malformaciones menores. diagndstico prenatal de MC. El 13,3 % de los
El 90 % nacié normopeso. El 20 % nacié nifos presenté antecedentes familiares de MC.
pretérmino y solamente en el 10 % de los casos (Tabla 3).

Tabla 3. Distribucidn de recién nacidos segln tipo de
malformacién, severidad, peso al nacer, edad
gestacional,  diagndstico  prenatal y  antecedentes
familiares de malformacién congénita

Variables No. %o

Aislada 25 83,3

Tipo de malformacidn Miltiple 5 16,7
Mayaores ] 1]

Severidad Menaores 30 100

Eajo peso 3 10,0

Peso al nacer Mormopesa 27 a0,0

Pretérmino 5] 20,0

Edad gestacional A término 24 80,0

Positivo 3 10,0

Diagndstico prenatal Megativo 27 90,0

Antecedentes familiares de Si 4 13,3

malformacidn congénita Mo 20 86,7

Las madres del 90 % de los nifios pertenecian al mientras que las principales enfermedades que

grupo de edades de 20-35 afos. Las se presentaron durante el embarazo fueron las

enfermedades maternas mas frecuentes la sepsis (43,3 %) y la anemia (33,3 %). Solamente

hipertensién (20 %) y el asma bronquial (16,7 %), el 6,7 % de las madres tenian antecedentes de
abortos espontaneos previos. (Tabla 4).
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Tabla 4. Distribucidn de

recien nacidos segin edad materna,

antecedentes

patoldgicos maternos, enfermedades durante el embarazo y antecedentes maternos

de abortos espontaneos previos

Variables No. O3

< 20 afios 1 3.3

20-34 27 an0,0

Edad materna =35 afios 2 6,7
Asma bronguial 5 16,7

Hipertensidn arterial ] 20,0

Epilepsia 1 3,3

Antecedentes patoldgicos maternos®  Otras 3 10,0
Anemia 10 333

Sepsis 13 43,3

Diabetes gestacional 3 10,0

Enfermedades durante el embarazol® Otras 2 6,7
Antecedentes  maternos  de  abortos SP 2 6,7
espontdneos previos Mo 28 03,3

*Puede existir mas de una opcian.

DISCUSION

Este estudio tuvo como objeto una muestra
pequefia, si se compara con los numerosos
estudios sobre el tema, tanto dentro como fuera
del pais; no obstante, si se consideran el tiempo
de estudio, el espacio geografico y los criterios
de selecciéon que se tuvieron en cuenta, la
muestra es valida, aunque no deja de ser una
posible fuente de sesgos.

Al analizar las variables sexo y sistema afectado,
se observd que el sexo masculino fue el mas
afectado, con igual cantidad de nifios varones
afectados en los sistemas genito-urinario, SOMA,
asi como de otros sistemas, mientras que la
mayoria de las nifias presentaron la afectacion
en otros sistemas. Un estudio realizado en tres
paises latinoamericanos (Argentina, Chile y
Uruguay), con una muestra mas amplia, obtuvo
resultados muy similares a estos, solo que el
sexo femenino resulté con mas afectaciones en
el SOMA y menos afectaciones en otros sistemas.*
Mclntosh!! también obtuvo que las tasas de
nifos malformados variaban con el sexo, registré
un 8,4 % de varones afectados y 5,5 % de
hembras y como malformaciones mas frecuente
las del SOMA. Un estudio realizado en Cienfuegos,
también refirié mayor nimero de casos con
afectacién del SOMA.*

En otros estudios, con muestras de nacidos
malformados después de fertilizacién in vitro, los

resultados acerca del sistema afectado difieren
de lo anterior. En el estudio de Anthony et al,** el
aparato cardiovascular aparecié como el mas
afectado; Wennerholm et al** y Ericson'®
obtuvieron que la malformacién encontrada en
exceso fue la hipospadia (sistema
genito-urinario), aunque Ericson también
encontré mayor frecuencia de defectos del tubo
neural (sistema nervioso), atresia alimentaria y
onfalocele (sistema digestivo). En nuestro
estudio no se encontraron afectaciones del
sistema nervioso.

Dentro de la afectacién de otros sistemas,
predominante en nuestro estudio, fueron mas
frecuentes las del apéndice preauricular,
resultado que coincide con el de Garcia’® et al.
La polidactilia (SOMA) fue la malformacién que
mas se observd (7 nifios); en este sentido, un
estudio realizado en México, concluyé que la
fuerte asociacion con el antecedente familiar del
padecimiento y con la consanguinidad entre los
padres, sugiere que los apéndices preauriculares,
como malformacién congénita aislada, pueden
tener un componente hereditario, sin embargo,
es probable que algunos factores ambientales,
como la diabetes mellitus de inicio
pregestacional, jueguen algun papel en el origen
de esta anomalia, lo que de comprobarse
reforzaria la hipétesis de que la heterogeneidad
genética se relaciona con el desarrollo de esta
malformacion.'’
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En cuanto al tipo de malformacién, las
malformaciones aisladas se presentaron con
mayor frecuencia, asi mismo se comporté en el
estudio de Castilla.’® El peso al nacer y la edad
gestacional al parto se presentaron con valores
positivos, para tratarse de una serie de nacidos
con MC, pues la mayoria (90 %) tuvo un peso
normal y solo la quinta parte nacié pretérmino;
con respecto a estas variables se encontraron
resultados similares en el estudio de Montes
Zamora et al;*® aunque Zamora Linares et al,**
al estudiar 92 recién nacidos con MC, obtuvieron
asociacion de estas con el bajo peso al nacer.

El programa de Genética de Cuba establece que
ante la presencia de una MC y/o enfermedad
genética grave incompatible con la vida, o que
presuponga grandes secuelas, y siempre que la
pareja lo solicite libre y voluntariamente, se
puede proceder a la interrupcién del embarazo,
gque se realizard hasta la semana 26. Dicho
diagnostico se basa en elementos de alta
probabilidad, lo que conlleva un margen de error,
ademas de que existen malformaciones y otros
defectos congénitos que no se manifiestan -ni
ultrasonograficamente ni por otros estudios- en
etapas tempranas del embarazo o antes de esa
edad gestacional.?® En este estudio, los
examenes de diagnéstico prenatal de MC fueron
positivos solo en la décima parte de los casos, lo
que puede estar relacionado con que el total de
las malformaciones fueron menores, las cuales
son de muy dificil diagnéstico en el ultrasonido.
El especialista las busca cuando existen
antecedentes familiares de defectos congénitos,
los cuales tampoco fueron frecuentes en la serie
estudiada.

Aunque algunos autores*®?' han concluido que las
mujeres afosas y adolescentes corren mayor
riesgo de tener un nifio con MC, en este estudio
la edad materna no se manifesté como variable
asociada a MC, pues la mayoria de las madres de
los niflos pertenecian al grupo de edades de
20-35 afios. Solamente la decima parte de los
nifos malformados tenian madres con edades
menores a 20 afios y mayores a 35 afos.
Estudios como el de Herrera Garcia et al*?
coinciden con este resultado, al encontrar en la
Isla de la Juventud durante un periodo de seis
afos, que el 74 % de las madres de nifos
malformados pertenecian al grupo de edades de
20-35 afos.

En cuanto al estado de salud de las madres de
los nifios, la hipertensién arterial fue la
enfermedad mas frecuente, seguida del asma

bronquial, aunque no representaron altos
porcientos. Las principales enfermedades que se
presentaron durante el embarazo fueron las
sepsis y la anemia. Muy pocas madres tenian
antecedentes de abortos espontdneos previos.
Zarate et al*® encontraron como factores
asociados significativamente a la presencia de
malformaciones fueron: el rango de edad de
25-29, vaginosis y las enfermedades crénicas.

Los recién nacidos vivos con MC se
caracterizaron por ser varones con MC aisladas y
de menor severidad, a término, normopeso, sin
antecedentes familiares de dicha afeccién y con
un diagnéstico prenatal negativo. Las
malformaciones congénitas mas frecuentes
fueron la polidactilia y el apéndice preauricular.
En cuanto a las madres, la mayoria pertenecian
al grupo de edades de 20-35 afios, padecian
hipertension arterial y durante el embarazo, las
principales enfermedades que presentaron
fueron las sepsis y la anemia.

[a] Ministerio de Salud Publica. Anélisis de la
Situacion de Salud 2010. Marianao. La Habana:
Cuba; 2010.
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