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Resumen

Introducciodn: los defectos congénitos pueden ocasionar discapacidades con gran impacto en los
afectados, su familia, los sistemas de salud y la sociedad.

Objetivo: caracterizar la morbilidad pediatrica por defectos congénitos en la provincia de Las
Tunas en el periodo de enero 2016 a diciembre 2017.

Métodos: se realizé un estudio observacional, descriptivo, transversal de los pacientes desde su
nacimiento hasta los 18 afios, atendidos en la consulta de Genética Clinica Provincial de Las
Tunas, en este periodo. La muestra fueron los 247 pacientes que acudieron por primera vez a la
consulta. Los datos fueron procesados segun la estadistica descriptiva.

Resultados: el mayor nimero de pacientes estuvo en los que tenian hasta tres meses (42,5 %).
El sexo méas afectado fue el masculino con un 60,3 %. Al clasificarlos segin su impacto los
defectos mayores predominaron con un 53,9 %. Segln su mecanismo patogénico fueron las
malformaciones (45,7 %), siendo el SOMA el mas afectado, seguido del cardiovascular. Dentro de
los defectos mayores predominaron la polidactilia, seguido de las cardiopatias congénitas.
Conclusiones: se logré caracterizar los defectos congénitos evidencidndose el predominio de las
malformaciones. Los sistemas mas afectados fueron el SOMA vy el cardiovascular.

Palabras clave: DEFECTOS CONGENITOS; MALFORMACIONES; DEFORMIDADES; SINDROMES
GENETICOS.

Descriptores: DEFECTOS CONGENITOS; POLIDACTILIA; CARDIOPATIAS CONGENITAS.

Introduccién duracién de la vida y/o su calidad, y requieren

estructurales o funcionales, presentes desde el Menores también referidos como signos
momento del nacimiento; originadas por dismorficos, aparecen con relativa frecuencia y

mutaciones genéticas (genémicas, 9eneralmente no requieren atencién médica.
cromosémicas 0 génicas), por factores En los paises desarrollados, los trastornos
ambientales, o por interaccién de ambos. ¥ congénitos ocupan generalmente el segundo

Los DC se clasifican, por si presentan o no lugar como causa de mortalidad infantil
implicaciones funcionales o estéticas, en precedidas por las infecciones y prematuridad,
mayores 0 menores. Los mayores afectan la representan el 14,6 % del total de las causas de
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muertes. En los paises subdesarrollados esto no
deja de ser un problema de salud, por la falta
de atencién médica, el seguimiento prenatal
inadecuado de medios diagndsticos en Ia

poblacién menos favorecida econdémicamente.
(2)

Cerca del 3 % de los recién nacidos presenta, al
menos, un defecto congénito. En casi todo el
mundo, dichos defectos representan una de las
cinco primeras causas de defuncién en nifios
menores de un afo y son responsables de 10 a
25 % de las admisiones a servicios de urgencia
pedidtrica. En Colombia, representan Ila
segunda causa de mortalidad en hombres y la
primera en mujeres, para el grupo de menores
de un afio. ¥

Estudios realizados en Europa y Estados Unidos
han demostrado que entre el 25 y el 30 % de
las muertes neonatales se deben a anomalias
estructurales. En Cuba, los defectos congénitos
son la segunda causa de muerte entre los nifios
menores de un afo, lo que constituye un
problema de salud. ¥

En el 2014 en nuestro pais su prevalencia fue
de 11,3 por cada 1 000 nacidos vivos, y
constituyd la segunda causa de muerte en los
menores de un afio, con una tasa de 0,9 por
cada 1 000 nacidos vivos.! La identificacién de
los defectos congénitos en la provincia es de
vital importancia para la evaluacién vy
determinaciéon de nuevas estrategias para su
prevencidon y diagndstico precoz, motivacion
esta de la presente investigacién que tiene
como objetivo caracterizar la morbilidad
pedidtrica por defectos congénitos en la
provincia de Las Tunas en el periodo de enero
2016 a diciembre 2017.

Materiales y métodos

Se realizé un estudio observacional,
descriptivo, transversal en el Centro Provincial
de Genética, Las Tunas, en el periodo
comprendido del primero de enero de 2016

hasta el 31 de diciembre del 2017, con la
finalidad de caracterizar la morbilidad
pediatrica por defectos congénitos en la
provincia.

El universo estuvo constituido por los 824
pacientes atendidos en la consulta de Genética
Clinica durante este periodo, quedando como
muestra 247 pacientes en edad pediatrica
atendidos por primera vez en consulta, con
diagnéstico confirmado de defecto congénito.

Se evaluaron las variables: edad, sexo,
clasificacién de los defectos congénitos por su

impacto, mecanismo patogénico,
malformaciones, sistema afectado.
Los datos fueron analizados segun le

estadistica descriptiva.

Resultados

En la tabla 1 se muestra la distribucién de los
pacientes con defectos congénitos segln
grupos de edades y sexo. El sexo masculino
representé el 60,3 % de los pacientes. Los
pacientes hasta los 3 meses representaron el
42,5 %, sequido de los pacientes de 4 a 6
meses con 26,3 %. Los pacientes de 7 meses a
1 afo fueron el 14,2 % y los mayores de 1 afo
con 17 %.

En la tabla 2 se muestra la distribucién de los
pacientes con defectos congénitos segun la
clasificacion de estos por su impacto, los
defectos mayores con el 53,9 % y los defectos
menores representaron el 46,1 % de todos los
defectos.

Tabla 1. Distribucion de los pacientes con defectos congénitos seguin grupos de edades

y sexo
Edad Femenino Masculino Total

N2 % N2 % N2 %
hasta 3meses 41 39 64 61 105 42,5
4-6 meses 34 52,3 31 47,7 65 26,3
7m -1 afno 9 25,7 26 74,3 35 14,2
+1 afio 14 33,3 28 66,7 42 17
Total 98 39,7 149 60,3 247 100

Fuente: libro de registros
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Tabla 2. Distribucién de los pacientes

seglir,\ clasificacion de los defectos
congénitos por su impacto
Segun impacto N2 %
Defectos mayores 133 53,9
Defectos menores 114 46,1
Total 247 100

Fuente: libro de registros

En la tabla 3 se muestran los pacientes con
defectos congénitos segln el mecanismo
patogénico que los producen, observandose
que las malformaciones representaron el 45,7
% Yy los sindromes estuvieron en 114 pacientes
para un 46,1 %.

Tabla 3. Distribucién de los pacientes con
defectos congénitos segin mecanismo
patogénico que los producen

Mecanismo patogénico N2 %
Malformaciones 113 45,7
Deformaciones 14 5,7
Displasia 6 2,4
Sindromes 114 46,1
Total 247 100

Fuente: libro de registros

Tabla 4. Distribucién de los pacientes con
defectos congénitos segun malformacio-
nes

Malformaciones N¢ %
CIA 6 7,3
Clv 4 4,9
Ano imperforado 3 3,7
Microcefalia 3 3,7
Hidrocefalia 2 2,4
Microtia 4 4,9
Nevus hipermelanotico 2 2,4
Rifidén poliquistico 3 3,7
Hidronefrosis 6 7,3
Hipospadia 8 9,8
Polidactilia 9 11
Defecto de reduccién de
miembros 3 3.7

Fuente: libro de registros

En la tabla 4 se distribuyen los pacientes con
defectos congénitos segun el mecanismo
patogénico de malformacién, observandose la
polidactilia con 11 %, la hipospadia con 9,8 % y
la comunicacién interventricular (CIV) e
hidronefrosis con 7,3 % y de la comunicacién
interauricular (CIA) con 4,9 %.

En la tabla 5 se distribuyen los pacientes con
defectos congénitos segun el sistema afectado,
observdndose que el SOMA representa el 20,7
%, el cardiovascular el 17,1 % y el renal con
15,9 %.

Tabla 5. Distribuciéon de los pacientes con

defectos congénitos segun el sistema
afectado
Sistema afectado N2 %
Cardiovascular 14 17,1
Digestivo 10 12,2
Genital 3 3,7
Renal 13 15,9
Nervioso 6 7.3
Piel 11 13,4
SOMA 17 20,7

Fuente: libro de registros

Discusion

Los defectos congénitos constituyen un
problema no solo para el que las porta sino
también para todos aquellos que se encuentran
al cuidado de este ser. Son, ademas, causa
importante de morbilidad y mortalidad en los
servicios médicos. En la tabla 1 predominaron
los pacientes del sexo masculino y los nifios
hasta 3 meses, esto coincide con la literatura
cientifica. ®°® Pudiera deberse a la relacién
estadistica de la poblacién pediatrica, pero,
ademas, pudiera estar relacionado con la
variabilidad genética de las diferentes
poblaciones. En el estudio realizado por Harry
Pachajoa y colaboradores en Colombia durante
los afios 2012-2013 se encontré que el 59 % de
los recién nacidos con al menos un defecto
congénito, era de sexo masculino. ® En el
estudio realizado por Carlos Acosta y Rosali
Mullings en el municipio Marianao de La
Habana en el afo 2011 encontraron que el 60
% de los pacientes eran de sexo masculino. ®
En un estudio realizado en La Habana se
encontré que el 63,2 % de los pacientes fueron
del sexo masculino. ©

EsTuSalud [http://revistaestudiantil.ltu.sld.cu]

Volumen 1, septiembre-diciembre 2019

©®



Caracterizacion de la morbilidad pediatrica por defectos congénitos...

Gonzélez-Martin IM...

En la tabla 2 predominaron los defectos
congénitos mayores coincidiendo con la
literatura. ®>” En el estudio realizado en el
Ecuador se encontré predominio de los defectos
congénitos menores con el 53,68 %, no
coincidiendo con este estudio. ® Esto pudiera
deberse a que en este estudio se reflejan los
pacientes que acuden a la consulta, y los
defectos menores generalmente no son
motivos de consulta frecuentes.

A nivel nacional el diagnéstico prenatal, incluye
entre otras tareas, la realizacion a toda
embarazada de la alfafetoproteina,
electroforesis de hemoglobina y ultrasonido
diagndstico en el primer y segundo trimestre
del embarazo, y técnicas mas especificas como
la amniocentesis en pacientes con
determinados riesgos. Ello ha permitido una
disminucién en la incidencia de defectos
congénitos y enfermedades cromosémicas,
aungue, aun la morbilidad por esta causa es
elevada, por lo que es importante la prevencién
para lograr una mejor calidad de vida en
nuestros infantes. 19

Los DC menores generalmente no requieren
atencién médica. A pesar de ser menos graves
es importante identificarlos, pues son
indicadores de una morfogénesis alterada, y
son un valioso dato para el diagnéstico de DC
mayores, especialmente cuando su numero se
incrementa. Los expertos recomiendan que un
recién nacido con al menos tres DC menores
debe ser valorado para descartar la presencia
de un defecto congénito mayor, muchos de las
cuales pudieran estar ocultos (por afectar
6rganos internos). ¥

En la tabla 3 y 4 se encontré un predominio de
las malformaciones y dentro de estas las mas
frecuentes  fueron la polidactilia, las
cardiopatias congénitas, la hipospadia y la
hidronefrosis, coincidiendo con la literatura
cientifica. En el estudio realizado en Colombia
encontraron que las afecciones
cardiovasculares, como la CIV, ocuparon el
primer lugar con 25,3 %, seguido de las del
SOMA, como la polidactilia, con 11,8 %. ® En un
estudio realizado en La Habana se encontré
como malformacién mas frecuente |Ia
polidactilia con el 23,3 %. ® En el estudio
realizado en el Centro Provincial de Genética en
La Habana se encontraron las cardiopatias
congénitas como las més frecuentes con una
tasa de 2,84 por cada 1000 nacidos vivos. "

En Cuba existe el Programa Nacional para el
Diagndstico, Manejo y Prevenciéon de Defectos
Congénitos y Enfermedades Hereditarias, lo

que explica que, aungue en el mundo y Cuba
predominan las cardiopatias congénitas no
coincida con el estudio presente, pues se les da
la opcién a los padres de interrupcién del
embarazo con afecciones mas graves, por lo
que explica el aumento de las afecciones del
SOMA que no tienen consecuencias para la
vida.

En la tabla 5 predominé el sistema
osteomioarticular, seguido del cardiovascular y
el renal. En el estudio realizados por Harry
pachoja y colaboradores predominé el Sistema
Cardiovascular con el 25,3 %. ©® Carlos Acosta
encontré como sistemas mas comunes el SOMA
y el genitourinario con 16,7 %. ® En un estudio
realizado en La Habana se encontré que
predominé el sistema cardiovascular, seguido
del SOMA. ™ En Pinar del Rio las
malformaciones cardiovasculares encabezan el
diagnéstico, seguidas de las del sistema
nervioso central y las renales, siendo el
ultrasonido una herramienta poderosa para el
diagnéstico prenatal de defectos congénitos.

En resumen, la presente investigacidon permitié
caracterizar la morbilidad pediatrica por
defectos congénitos en Las Tunas, donde
predominaron: los pacientes menores de 3
meses y del sexo masculino, los defectos
congénitos mayores y dentro de estos las
malformaciones. Los sistemas mas afectados
fueron el SOMA vy el cardiovascular, siendo la
polidactilia y las cardiopatias congénitas las
mas frecuentes.
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