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INTRODUCCION

Los defectos congénitos son una de las
principales causas de morbilidad y morta-
lidad pediatrica. A pesar de suimportancia
clinica se conoce muy poco de su etiolo-
gia. S6lo se han identificado algunos facto-
res genéticos y ambientales relacionados
con una pequefia proporciéon de defectos
congénitos.

En teoria, los estudios epidemiologicos
de malformaciones congénitas son de gran
importancia en la biisqueda de su etiologia.
Sin embargo, en la mayoria de los estudios
a largo plazo la recogida de informacién no
es facil, y muchos datos familiares y obsté-
tricos estan incompletos. En 1991, comen-
zamos un estudio epidemiolégico de base
hospitalaria con el principal objetivo de
analizar aquellos factores que pudieran
jugar un papel en la etiologia de defectos
congénitos mayores. Los objetivos son:

1. Identificar a los recién nacidos (vivos
o muertos) de la Comunidad Foral de
Navarra que presenten: uno o mas defec-
tos congénitos mayores o enfermedad
hereditaria, diagnosticables durante el pri-
mer aflo de vida.
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2. Elaborar un protocolo de diagnodstico
y seguimiento de los casos, coordinando la
actuacion intra e interhospitalaria de las
diversas especialidades médicas (ginecolo-
gia, pediatria, genética y anatomia patologi-
ca) que participan en dichas tareas.

3. Estimar la tasa de incidencia de ano-
malias congénitas en recién nacidos vivos
y recién nacidos muertos.

4. Estimar la frecuencia de partos
gemerales (monozigbticos y dizigdticos)
en Navarra.

5. Determinar los factores genéticos y
teratogénicos que dan lugar a patologia
prenatal en la Comunidad Foral de
Navarra.

6. Valorar el papel diagnéstico corres-
pondiente a los métodos actuales de eco-
grafia fetal.

7. Proporcionar informacion del riesgo
de recurrencia a todas las familias de los
casos identificados, que asi lo deseen.

8. Determinar la factibilidad de iniciar
un estudio poblacional, a largo plazo, de
anomalias de etiologia prenatal en la
Comunidad Foral de Navarra.

1 Servicio de Genética.

2 Servicio Ginecologia.

3 Servicio Anatomia Patologica.

4 Servicio Pediatria. Hospital Virgen del Ca-
mino. Pamplona.
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MATERIAL Y METODOS

Los datos para este estudio fueron
obtenidos en el Hospital Virgen del Camino
de Pamplona, el cual atiende mas del 75%
del total de partos en la provincia de
Navarra. Desde enero de 1991 a diciembre
de 1992, se recogieron datos clinicos, obs-
tétricos y familiares de todos los recién
nacidos vivos y muertos con defectos con-
génitos mayores nacidos en el Hospital. Se
defini6 como «Defecto congénito mayor»
aquel que tenia una repercusién clinica,
quirtirgica o estética para el nifio.

Cada recién nacido fue examinado
exhaustivamente por un pediatra con
experiencia en diagnosticar defectos al
nacimiento. Los nifios/as con sospecha o
diagnostico de defecto congénito fueron
seguidos periédicamente por los pedia-
tras, cirujanos y/o genetistas. El examen
anatomopatologico de los recién nacidos
muertos fue realizado rutinariamente y se
realiz6 anélisis citogenético cuando existia

la sospecha de anomalia cronosémica.
También se recogié la informacién adicio-
nal correspondiente a otros métodos espe-
ciales de diagnéstico tales como rayos X,
TAC, etc.

RESULTADOS

Durante los afios 1991-1992 nacieron un
total de 6.284 ninos, 237 de los cuales
tuvieron un defecto congénito mayor. Se
diagnosticé o hubo sospecha de malfor-
macién en alguna ecografia practicada
durante el embarazo en 27 casos. Un total
de 151 nifios fueron de sexo masculino, 83
de sexo femenino, y en tres casos el sexo
no estaba especificado. La incidencia de
malformaciones entre recién nacidos vivos
fue del 3,6% y aquella entre los recién naci-
dos muertos fue del 25,6% (Tabla 1). La
incidencia de malformaciones para defec-
tos mayores durante el periodo de estudio,
distribuido por meses, se presenta en la
figura 1. Cuarenta y uno nifos (17,3%) con

Tabla 1. Muestra de estudio y tasa de malformaciones (%).

Afio 1991

Aiio 1992 Total

Casos Nacimientos Tasa Malf.

Casos Nacimientos Tasa Malf.

Casos Nacimientos Tasa Malf.

Neonatos vivos 120 3132 38 107 3112 34 227 6244 36
Neonatos muertos 5 24 20,8 5 15 333 10 39 25,6
Total 125 3156 4 112 2137 3,6237 | 6248 338
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Figura 1. Tasa de malformacién por meses.
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malformaciones murieron antes del naci-
miento o durante el primer afio de vida. La
autopsia se llevé a cabo en el 77% de los
casos. En tres ocasiones el embarazo se
interrumpié voluntariamente.

Cuarenta y seis nifios presentaron un
sindrome de etiologia conocida, mientras
que en 148 ocasiones los nifos presentaban
un defecto aislado o miltiples defectos de

origen desconocido. La distribucion de los
casos por etiologia se muestra en la Figura
2. La alteracién cromosdmica mas frecuen-
te fue la trisomia 21 (Tabla 2). Tres nifios
murieron en el momento del nacimiento y
en dos ocasiones el embarazo fue interrum-
pido. Siete madres eran mayores de 35
anos. La prevalencia del sindrome de Down
entre los recién nacidos vivos fue de 1:450.

CROMOSOMICA
13%

MENDELIANA
5%

MULTIFACTORIAL
18%

TERATOGENICA
1%

DESCONOCIDA/
ESPORADICA
63%

Figura 2. Distribucién de los casos por etiologia.

Tabla 2. Anomalias cromosdmicas.

TIPO 1991 1992 TOTAL
Trisomia 21 11 7 18
Trisomia 18 3 3 6
Trisomia 13 1 0 1
47, XYY 1 0 1
Otras trisomias 1 2 3
Traslocaciones balanceadas 2 0 2
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La prevalencia de algunos defectos CONCLUSIONES

congénitos especificos en los ninos con 1. La prevalencia de defectos congar:
malformaciones aisladas o maultiples se tos mayores en recién nacidos vivgem,
Sy

muestra en la Tabla 3. muertos en nuestro estudio (3,6%) fye

Tabla 3. Prevalencia de algunos defectos congénitos especificos.

CLASIFICACION DE LOS DEFECTOS* 1991 1992 PREVALEW
Por10000)

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL 6 9 23,9 %
-Anencefalia 1 1 32 %
-Espina bifida 2 1 48 %
-Hidrocefalia 3 3 9,5 .
-Microcefalia 0 1 1,6 ’ﬁ%
-Agnesia cuerpo calloso 0 1 1,6 .
SISTEMA CARDIACO 4 10 22,3 ;
-Persistencia conducto arterioso 1 0 1,6 %
-Transposicién grandes vasos 1 0 1,6 i
-Cia 0 1 1,6 %
-Civ 1 2 4.8
-Tetralogia fallot 0 1 1,6
SISTEMA ESQUELETICO 13 10 36,6
-Polidactilia 2 3 8 |
Defectos transversales de los miembros 4 2 95 1
-Luxacién cadera 3 2 8
SISTEMA DIGESTIVO 11 10 334
-Estenosis pilorica 11 4 23,9
-Estenosis intestinal 0 1 1,6
-Ano imperforado 0 3 48
SISTEMA GENITOURINARIO 8 3 17,5
-Hipospadias 6 1 22,3
-Agenesia renal 1 1 3,2
PIEL 3 3 9,5
-Angiomas 2 2 6,4
CRANEOFACIAL 10 4 22,3
-Microftalmia 1 0 1,6
-Labio leoporino + Fisura palatina 5 0 8
-Fisura palatina 0 1 1,6
OTROS
-Hernia umbilical/inguinal 35 32 106,6
-Hernia diafragmatica 3 3 9,5

* No estan incluidos los casos con sindromes de etiologfa desconocida.
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mayor que la observada en la mayoria de
los estudios anteriormente publicados.
Este hecho puede ser, en parte, debido a
una mejor identificacién de los casos y un
seguimiento més directo de aquellos
nifios/as con sospecha de un defecto con-
génito al nacimiento. Por otro lado hay
que tener en cuenta que, el Hospital Virgen
del Camino es centro de referencia obsté-
trica para embarazos de alto riesgo, lo que
hace mas probable el nacimiento y poste-
rior control de nifios con sospecha de pro-
blemas al nacimiento.

2. El diagnéstico etiologico, y por lo
tanto, el riesgo de recurrencia para sus
familiares, se pudo realizar en un 40% de
los casos. Las causas (conocidas) mas fre-
cuentes de defectos congénitos fueron de
tipo multifactorial y cromosémica.

3. Las técnicas de ecografia fetal cons-
tituyen un pilar importante en el proceso
de diagnostico prenatal de defectos congé-
nitos. El dato obtenido a través de este
estudio de sospecha diagnostica por eco-
grafia en el 11% de los casos, no puede
considerarse un reflejo real de las posibili-
dades de diagnéstico ecografico en el
Hospital Virgen del Camino, ya que,
muchos de los embarazos fueron controla-
dos fuera el mismo, tanto a nivel de sani-
dad piblica como privada.

4. Los efectos de origen prenatal cons-
tituyen una de las causas mas importantes
de mortalidad perinatal, ya que el 26% de
los nifios recién nacidos muertos presen-
taban alguna malformacioén, y el 10% de
aquellos que nacieron con esta patologia
muri6 durante el primer afio de vida.

5. Los estudios epidemiolégicos de
defectos congénitos de base poblacional
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constituyen una herramienta de vital
importancia para conocer la magnitud real
de la patologia de origen prenatal y valorar
la eficacia de los mecanismos de preven-
cion y diagnésticos de la misma.
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