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RESUMEN

Objetivos Determinar la prevalencia de los defectos congénitos diagnosticados
al nacimiento y describir los factores sociodemogréaficos y del recién nacido
asociados a la ocurrencia de estas patologias en un hospital de tercer nivel de la
ciudad de Cali en Colombia.

Metodologia Se analizé la informacion del sistema de vigilancia del Hospital
Universitario del Valle entre marzo de 2004 y octubre de 2008. Para determinar la
ocurrencia de defectos congénitos se siguid la metodologia propuesta por el
ECLAMC. Se realizaron tablas y gréficos para describir las caracteristicas de los
recién nacidos y sus padres.

Resultados Durante el periodo de estudio, un total de 4 afios y 7 meses entre
2004 y 2008, se atendieron 32 995 nacimientos, de los cuales 735 presentaron al
menos un defecto congénito, para una prevalencia de 2,22 por 10 000 nacimientos.
Por grupos especificos de defectos congénitos se registraron las prevalencias
maés altas (casos x 10 000 nacimientos) para: polidactilia (22,1), pie equinovaro
(17,6), hidrocefalia (16,4), defectos del tubo neural (16,7), defectos por reduccién
de extremidades (8,2), labio y/o paladar hendido (10,9), cardiopatias (14,6),
hidronefrosis (11,5), gastrosquisis (7,3), ciclopia (2,4) y sirenomelia (1,2).
Discusidon Las prevalencias de defectos congénitos relacionados con factores
ambientales como hidrocefalia, defectos por reduccién de extremidades, pie
equino varo, hidronefrosis, gastrosquisis, ciclopia y sirenomelia presentaron
prevalencias mas altas en comparacion con lo reportado en la literatura. Se
presentan algunas hipoétesis que podrian explicar el aumento registrado.

Palabras Clave: Anomalias congénitas, epidemiologia, Colombia, cuidado del
nifio (fuente: DeCS, BIREME).
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ABSTRACT

Objective Determining the prevalence of infant birth defects and describing
sociodemographic factors associated with the occurrence of these diseases in a
tertiary hospital in the city of Cali in Colombia.

Methodology Data from the Valle Teaching Hospital's surveillance system was
analysed, covering March 2004 to October 2008. The methodology proposed by
the Collaborative Study of Congenital Malformations in Latin-America (ECLAMC)
was followed for determining birth defect occurrence. Tables and graphs were
constructed for describing the characteristics of the new-born, their parents and
the resulting pregnancies.

Results There were 32,995 births during the study period (4 years and 7 months);
there was at least one birth defect in 735 of them, giving a 2.22 per 10,000 births
prevalence. The major birth defects having the highest prevalence were polydactyly
(22.1 per 10,000 births), clubfoot (17.6), hydrocephalus (16.4), neural tube defects
(16.7), limb reduction defects (8.2), cleft lip or cleft palate (10.9), heart defects
(14.6), hydronephrosis (11.5), gastroschisis (7.3), cyclopia (2.4) and sirenomelia
1.2),

Discussion The prevalence of birth defects related to environmental factors such
as hydrocephalus, limb reduction defects, clubfoot, hydronephrosis, gastroschisis,
cyclopia and sirenomelia showed higher prevalence compared to those reported
in the pertinent literature. Some hypotheses which could explain such increase
are reported.

Key Words: Congenital abnormality, epidemiology, Colombia, child care (source:
MeSH, NLM).

a Organizacion Mundial de la Salud define los defectos congénitos

como todas las anomalias del desarrollo morfolégico, estructural,

funcional o molecular, presentes al nacer, externas o internas, familiares
o0 esporadicas, hereditarias o no, Unicas o multiples (1). Los defectos congénitos
afectan aproximadamente el 3 % de los recién nacidos y causan cerca del 20
% de las muertes en el periodo neonatal (2,3). Desde hace 20 afios los defectos
congénitos son la principal causa de mortalidad infantil en los Estados Unidos
(4) y desde 1994 son la segunda causa de muerte en menores de un afio en el
Valle del Cauca y Colombia (5,6).

Debido al alto costo de atencidn de los recién nacidos con defectos congénitos
y al interés mundial en este problema de salud creciente, multiples
investigaciones han tratado de identificar factores de riesgo asociados a la
ocurrencia, con el proposito de ayudar a definir estrategias de prevencion (7).
Con base en esos estudios se ha identificado, por ejemplo, que la edad materna
avanzada es un factor de riesgo para alteraciones cromosémicas (8,9), y que la
exposicion a contaminantes quimicos como los metales pesados, el consumo
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de algunos medicamentos, el contacto con ciertos factores fisicos, algunas
deficiencias nutricionales, enfermedades maternas, infecciones perinatales y
factores hereditarios, se asocian a un aumento en el riesgo de ocurrencia de
defectos congénitos especificos (10-12).

Actualmente se llevan a cabo en el mundo, algunos programas de vigilancia
epidemioldgica de defectos congénitos. En Europa funcionan el European
Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT) (13) y el Estudio
Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas (ECEMC) (14). En
Latinoamérica existen diferentes registros entre ellos el Registro Cubano de
Malformaciones Congénitas (RECUMAC), el Registro de Malformaciones
Congénitas en Costa Rica, Vigilancia Epidemioldgica de Malformaciones
Congénitas Externas (RYVEMCE) en México y el Estudio Colaborativo
Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC) que cubre la
mayor parte de Sur América (10).

En 1967 se inici6 el ECLAMC, que en diferentes épocas ha incluido
Colombia (15,16), y desde el afio 2001 viene funcionando de manera
ininterrumpida, inicialmente en la ciudad de Bogoté (5), luego en Manizales y
Ubaté y, desde marzo del 2004, en Cali con el Hospital Universitario del Valle

(HUV) (17).

Durante los afios de funcionamiento del ECLAMC en Cali se han identificado
patrones y agregaciones de la ocurrencia de defectos congénitos en la ciudad
y se estan llevando a cabo estudios complementarios para la evaluacion de
posibles factores de riesgo (18,19). El presente trabajo tiene como objetivo
describir la ocurrencia de los defectos congénitos mayores diagnosticados al
nacimiento y las caracteristicas demograficas de los padres de los recién nacidos
afectados en un hospital de tercer nivel de la ciudad de Cali, Colombia durante
el periodo marzo de 2004 a octubre de 2008.

METODOLOGIA

Los datos fueron obtenidos del sistema de vigilancia de malformaciones
congénitas en el HUV en la ciudad de Cali. EI HUV es el mayor centro de
referencia de la red pablica de Cali y es el hospital que atiende el mayor nimero
de partos en la ciudad. Debido al alto nivel de complejidad de los servicios que
presta este hospital, a él se remiten la mayoria de las mujeres embarazadas
con patologias que necesitan un nivel 11y IV de atencion, incluidas aquellas
con diagndstico prenatal de defectos congeénitos. El &rea de influencia del HUV
incluye principalmente el departamento del Valle del Cauca que segln datos
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del El Departamento Administrativo Nacional de Estadistica -DANE con datos
del censo del 2005 sumaba una poblacion de 4 052 535 habitantes (20).

La recoleccion de la informacion de los casos fue realizada por el médico
encargado de evaluar diariamente todos los recién nacidos intrahospitalarios,
de acuerdo a la descripcion recomendada por el manual operacional del
ECLAMC version 2002 (10). De acuerdo con ese manual, se definié como
caso a todo RN vivo o mortinato con peso ?500 gramos que su parto fuera
atendido en el HUV, con presencia de uno o més defectos congénitos mayores
por examen fisico, durante las primeras 24 horas después del nacimiento.

Se definid defecto congénito mayor cuando se afecta la funcion normal de
un érgano o sistema y puede llegar a ocasionar la muerte (21).

Para cada caso se diligencia una ficha, donde se recolecta informacion
sobre la ocurrencia de enfermedades agudas como preeclampsia, infeccion
urinaria, gripa, vaginosis, rubéola y otras infecciones, la exposicion a
inmunizaciones y a factores fisicos como traumatismos severos, radiaciones,
exposicion a toxicos, maniobras abortivas mecanicas, medicamentos recibidos
(especificando razones de la prescripcion, las dosis y vias de administracion), y
la presencia de hemorragias durante el embarazo. Para cada una de estas
variables se trat6 de precisar el tiempo exacto de inicio de la exposicion durante
el embarazo, segun trimestres.

Adicionalmente, se indagd en la mujer embarazada la presencia de
enfermedades cronicas preexistentes, que al momento del embarazo requerian
tratamiento continuo. Otras variables tenidas en cuenta fueron la edad y
escolaridad materna y paterna, la paridad, la edad gestacional, la raza y la
ocupacion.

En los recién nacidos con uno o varios defectos congénitos, se tuvieron en
cuenta: sexo, tipo de defecto congénito, defectos congénitos asociados, via del
parto, diagnostico prenatal del defecto congénito y estado vital al momento del
nacimiento. El sindrome de Down se registro inicialmente con criterio clinico, y
la mayoria de los casos fueron confirmados por cariotipo.

Andlisis estadistico

La informacion se digitd en una base de datos construida en Access® v. 2007.
El andlisis exploratorio de los datos se realizd mediante la construccion de
tablas y gréficos resumen con la totalidad de los nacimientos para describir la
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distribucion porcentual segun el tipo de malformaciones, el estado al nacer en
vivos y muertos, y la distribucion por sexo y edad. Posteriormente, en el programa
estadistico Stata v10 se calcularon medidas de ocurrencia de los defectos
congénitos. Ademas se realizo una evaluacion particular, de la distribucion de
los principales defectos congénitos de acuerdo a caracteristicas de la madre y
el padre.

RESULTADOS

Durante el periodo de estudio de 4 afios y 7 meses entre 2004 y 2008, se
atendieron 32 995 nacimientos, de los cuales 735 presentaron al menos un
defecto congénito mayor, para una prevalencia de 2,22 por 10 000 nacimientos.

Entre los casos registrados el 85,0 % nacieron vivos, 54,0 % fueron de sexo
masculino, y en 3,5 % no se definio el sexo. El 71,2 % procedia de la ciudad de
Caliy el porcentaje restante de los municipios aledafios y otros departamentos.
Las caracteristicas sociodemograficas de los casos y sus madres se muestran
en la Tabla 1.

En la Tabla 2 se muestran las prevalencias estimadas de los defectos
congénitos mayores méas importantes. Los defectos congénitos mayores con
prevalencias mas altas fueron: polidactilia (22,1 x 10 000 nacimientos); pie
equinovaro, 17,6; defectos del tubo neural, 16,7; hidrocefalia, 16,4; cardiopatias,
14,6; hidronefrosis, 11,5; labio y/o paladar hendido, 10,9; defectos por reduccion
de extremidades, 8,2; gastrosquisis, 7,3; ciclopia, 2,4; y sirenomelia, 1,2.

DISCUSION

La prevalencia de los defectos congénitos mayores en este hospital universitario
de tercer nivel en Cali fue de 2.22 por 100 nacimientos. En Colombia, la
prevalencia de los defectos congénitos ha sido estimada en diferentes ciudades
en niveles similares entre 2,18 y 3,20 por 100 nacimientos, como se indica en la
Tabla 3 (22-27). En 1989 la prevalencia de defectos congénitos en este mismo
hospital fue estimada en 2,3 por 100 nacimientos, lo que sugiere que la ocurrencia
total de defectos ha permanecido estable en los dltimos 10 afios (22). No
obstante, la prevalencia de algunos defectos como las cardiopatias, las hernias
diafragmaticas y las hidrocefalias han mostrado una tendencia al incremento,
que pudiera estar influenciada, al menos en parte, por la mayor accesibilidad
que se tiene en la actualidad al diagnostico ecogréfico prenatal y por un mejor
diagnastico postnatal.
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Tabla 1. Caracteristicas demogréficas, maternas y paternas de los RN con
defectos congénitos atendidos en el HUV, Cali, 2004-2008

Caracteristicas Demogréficas

Casos (%)

Procedencia el o)
Otros Municipios 212 (28,8)
Estrato socioeconémico en Cali Bajo: uno y dos 333
Medio-alto: tres a seis 106
Caracteristicas maternas y paternas
<15 afios 16 (2,2)
15 - 19 afios 217 (29,8)
20 - 24 afios 250 (34,3)
Edad Materna 25 - 29 afios 106 (14,5)
30 - 34 afios 80 (11,0)
35 - 40 afios 44 (6,0)
> 40 afios 16 (2,2)
Primaria incompleta 96 (15,5)
Primaria completa 105 (17,0)
Escolaridad Secundaria Incompleta 257 (41,5)
Secundaria Completa 145 (23,4)
Universitaria Incompleta 11 (1,8)
Universitaria Completa 6 (1,0)
Ama de casa 519 (81,2)
Desocupada 39 (6,0)
Obrera no calificada 49 (7,7)
Ocupacion Obrera calificada 9(1,4)
Obrero independiente 4 (0,6)
Empleada 14 (2,2)
Profesional/ejecutiva 5(0,8)
<15 afios 1(0,2)
15 - 19 afios 77 (12,4)
20 - 24 afios 193 (31,2)
25 - 29 afios 138 (22,3)
Edad Paterna 30 - 34 afios 77 (12.4)
35 - 39 afios 57 (9,2)
40 — 44 afios 41 (6,6)
> 45 afios 35 (5,7)
Primaria incompleta 51 (9)
Primaria completa 108 (19)
Escolaridad Secundaria Incompleta 192 (34)
Secundaria Completa 202 (35,8)
Universitaria Incompleta 6(1,1)
Universitaria Completa 6(1,1)
Hogar 9 (1,5)
Desocupado 53 (8,7)
obrero no calificado 344 (56,3)
Ocupacion Obrero calificado 82 (13,4)
Obrero independiente 30 (5,0)
Empleado 90 (14,7)
Patrén 2(0,3)
Profesional/ejecutivo 1(0,2)
Caracteristicas del embarazo
1 344 (47,0)
) 2 171 (23,4)
Gravidez 3 88 (12.0)
Més de 3 129 (17,6)
Control Prenatal glo 64712 ggg;
Caracteristicas del recién nacido
Masculino 397(54,0)
Sexo Femenino 311(42,4)
Indeterminado 26(3,5)
Adecuado para la edad gestacional 118 (18,1)
Peso Pequefio para la edad gestacional 514(78,8)
Grande para la edad gestacional 20(3,1)
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Tabla 2. Frecuencia y prevalencia de recién nacidos con defectos congénitos
en el HUV segun total de nacimientos y los provenientes de la ciudad de Cali

L - Casos Tasa X Casos Tasa X Tasa

CIE-10 Descripcién de la malformacion v 10 000 : 10 000
alle Cali - ECLAMC
HUV Cali

Q60 Agenesia renal 5 1,52 4 1,21 1,5
Q564 Ambigliedad sexual 7 2,12 5 1,52 1,9
Q000 Anencefalia 21 6,36 16 4,85 6,9
Q743 Artrogriposis multiple congénita 2 0,61 2 0,61 1,8
Q42 Atresia anal-rectal 20 6,06 14 4,24 4.4
Q39 Atresia del eséfago 10 3,03 5 1,52 2,9
Q41 Atresia duodenal 7 2,12 5 1,52 1
Q411-2 Atresia jejuno-ileal 2 0,61 2 0,61 0,6
Q2 Cardiopatia 48 14,55 41 12,43 22,9
QoO1 Cefalocele 10 3,03 7 2,12 9,8
Q89,8 Ciclopia 8 2,42 5 1,52 0,3
Q71-3 Defectos reduccién extremidades 27 8,18 15 4,55 6,1
Q05 Espina bifida 24 7,27 15 4,55 8,1
Q793 Gastrosquisis 24 7,27 17 5,15 1,4
Q790 Hernia diafragmética congénita 11 3,33 8 2,42 2,4
Q03 Hidrocefalia 54 16,37 40 12,12 8
Q62 Hidronefrosis 38 11,52 30 9,09 3,8
Q54 Hipospadia 20 6,06 12 3,64 8,5
Q360 Labio fisurado c/s paladar hendido 36 10,91 31 9,40 11,2
Q65 Luxacion de cadera 9 2,72 4 1,21 16,2
Q02 Microcefalia 5 1,52 2 0,61 0,7
Q172 Microtia 10 3,03 7 2,12 3,7
Q792 Onfalocele 12 3,64 8 2,42 2,6
Q35 Paladar hendido 3 0,91 3 0,91 3,8
Q660 Pie equino varo 58 17,58 43 13,03 16,4
Q69 Poldidactilia 73 22,12 66 20,00 20,1
Q613 Rifién poliquistico, no especificado 5 1,52 5 1,52 2,4
Q70 Sindactilia 15 4,55 7 2,12 5,8
Q90 S. de Down, no especificado 31 9,40 20 6,06 16,3
Q87,03 Sirenomelia 4 1,21 4 1,21 0,2

Tabla 3. Prevalencia de defectos congénitos segun autor y afio de
publicacién realizados en Colombia

Autor, afio de publicacion Cludad.de Nacimientos Prevalencia
estudio x 100
Silva, 1984 Cartagena 6 805 3,2
Isaza, 1989 Cali 9103 2,3
Pinto,1990 Barranquilla 8 469 2,2
Giraldo,1992 Bogota 7752 2,7
Arteaga, 1993 Bogota 9224 2,7
Giraldo, 2003 Bogota 5 686 3,0
Fernandez, 2007 Bogota 54 397 3,0
Presente estudio, 2010 Cali 32995 2,2

El 54 % de los recién nacidos con defectos congénitos mayores era de
sexo masculino con una relacion hombre: mujer de 1,27; lo que coincide con
lo reportado en la literatura mundial (28).
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Adicionalmente, el 78 % de los casos de este estudio tuvieron un peso
bajo para la edad gestacional, lo cual es explicable por el compromiso que
representa el defecto congénito para el desarrollo embrionario y fetal.

Otros defectos congénitos que mostraron prevalencias aumentadas,
fueron la atresia anal, la ciclopia y la sirenomelia, que se ha sugerido pudieran
estar asociados a la exposicion a contaminantes y teratdgenos.

Tabla 4. Prevalencia y tendencia de los recién nacidos con defectos
congénitos en el HUV durante dos periodos de estudio

HUV (1987-  HUV (2004-

CIE-10 Descripcion de la malformacion P 1988). 2008). Tendencia
revalencia X Prevalencia X
10 000 10 000

Q65 Luxacién de Cadera 36,4 2,72 Disminucién
Q564 Ambiguedad sexual 3,2 2,12 Disminucién
Q42 Atresia anal-rectal 1 6,06 Aumento
Q2 Cardiopatia 4,2 14,55 Aumento
Q89,8 Ciclopia NR 2,42 Aumento
Q790 Hernia diafragmatica congénita 2,1 3,33 Aumento
Q03 Hidrocefalia 4,2 16,37 Aumento
Q54 Hipospadia 53 6,06 Aumento
Q360 Labio fisurado con o sin paladar hendido 8,5 10,91 Aumento
Q660 Pie equino varo 8,5 17,58 Aumento
Q69 Polidactilia 34,2 22,12 Disminucién
Q70 Sindactilia 2,1 4,55 Aumento
Q87,03 Sirenomelia 1 1,21 Aumento
§o°f’ 005 DTN 31 16,66  Disminucion

Otro hallazgo que merece atencidn, es la baja prevalencia de la luxacion
de cadera, que de acuerdo a registros previos, paso de una prevalencia de
36,4 en 1988 a 2,7 por 10 000 nacimientos durante el periodo de estudio, lo
que podria explicarse por cambios en los protocolos diagnésticos de esta
patologia y un sub diagnéstico. Otra prevalencia que disminuyo fue la de los
defectos del tubo neural (DTN) que pasé de 31 a 16,66 por 10 000
nacimientos, como se indica en la Tabla 4 (17), lo que podria atribuirse en
parte a la fortificacion de harina de trigo con acido félico que viene llevandose
a cabo en Colombia desde 1996 (29). Esta disminucion no habia sido reportada
hasta el momento en Colombia, principalmente porque la mayoria de los
registros de defectos congénitos son posteriores al inicio de la fortificacion.
Similares hallazgos ya habian sido reportados sin embargo en Chile, donde se
inici6 un programa de fortificacion de la harina de trigo con &cido félico con
el objetivo de disminuir la frecuencia de DTN (30,31). En la poblacion chilena
en el afio 2005 Lopez-Camelo y colaboradores reportaron una disminucién
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de aproximadamente un 51 % para espina bifida (minimo 27 %, maximo 66
%), y de 46 % para anencefalia (minimo 15 %, méaximo 66 %) (32).

Los sistemas de vigilancia de malformaciones congénitas permiten
monitorear cambios en la prevalencia de los defectos congénitos y detectar
patrones inusuales de agregacion temporal y/o espacial que puedan sugerir
la influencia de factores medioambientales o de exposicion individual. Nuestro
registro ha permitido detectar dos conglomerados (“clusters™) de defectos
congenitos de baja frecuencia para sirenomelia y ciclopia, lo que dio lugar a
plantear una hipotesis sobre el origen de los conglomerados y evaluar
exposicion a factores medioambientales (18,19).

En comparacion con lo reportado en el ECLAMC, llama la atencion en
particular, en el registro del HUV en Cali, la prevalencia aumentada de los
casos de defectos por disrupcion vascular (DDV). Estos defectos son
alteraciones estructurales del desarrollo producidas por problemas vasculares
como vasoconstriccion severa intermitente, regresion anormal de vasos
durante la remodelacion del sistema vascular, trombosis arterial o cualquier
fenébmeno que produzca falta de O2 en un tejido u érgano, durante periodos
especificos del desarrollo, y que conllevan a destruccion del tejido o detencién
de su desarrollo (33). Estos defectos incluyen la gastrosquisis, los defectos
por reduccion de las extremidades y la sirenomelia, que son de origen
multifactorial, y se ha sugerido que puedan presentarse por agregaciones
temporales o espaciales (34-36). El HUV es un hospital de referencia de la
red publica que atiende una poblacion materna de bajos recursos econémicos
y bajo nivel de educacion, lo que sumado a un predominio importante de
mujeres jovenes y primigestantes, podria estar influenciando la ocurrencia
de DDV. Otros factores que se han asociado a la ocurrencia de este tipo de
defectos, son el cigarrillo y la cercania a rellenos sanitarios, que en el caso
especifico de Cali, pueden estar influyendo en la ocurrencia aumentada de
estos defectos. En particular, es posible que la ocurrencia de estos defectos
estd relacionada con el relleno sanitario de Navarro (botadero municipal de
residuos domésticos que operd en Cali entre 1967 y 2008) (18,19), por lo que
se ha sugerido la necesidad de investigar dicha relacion mediante estudios
multidisciplinarios que permitan evaluar la exposicion a posibles sustancias,
disruptores vasculares provenientes de este relleno, sin olvidar que las
poblaciones vecinas a estos rellenos generalmente tienen bajo nivel educativo
y socioecondémicoa
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