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$Qué se sabe del tema que trata este estudio? $Qué aporta este estudio a lo ya conocido?
No existen reportes de prevalencia de malformaciones congénitas Se describe la frecuencia de malformaciones congénitas de acuerdo
actuales en la regién de la Araucania. a clasificacién CIE 10. Aportamos informacién relevante que per-

mite explicar una parte importante de la morbimortalidad neonatal
e infantil de la region.

Resumen Palabras clave:
CIE10;

Anualmente 7,9 millones de neonatos en el mundo presentan anomalfas del desarrollo. Junto a la Malformaciones;

prematurez, constituyen las principales causas de mortalidad durante el primer afio de vida en los ~ Malformaciones

paises desarrollados o en vias de desarrollo. En Chile, se estima una prevalencia de 3,9% del total de ~ Congénitas;

nacidos vivos. No existen reportes de prevalencia de malformaciones en la Regién de La Araucania. Recién Nacido;

Objetivo: Estimar la prevalencia al nacer de malformaciones congénitas en neonatos hospitalizados ~ Prevalencia

en un Servicio de Neonatologia. Pacientes y Método: Estudio de corte transversal. Poblacion de refe-

rencia: 54.241 nacidos vivos, en el Hospital Regional de Temuco en un periodo de 10 afos. Los casos

provienen de la base de datos de egresos hospitalarios de neonatologia segin clasificacién CIE 10,

desde el 1 de enero del 2009 al 31 de diciembre del 2018. Se realizé estadistica descriptiva y analitica

con el software STATA 15. Resultados: se identificaron 949 neonatos portadores de una o mas mal-

formaciones congénitas. La prevalencia global de neonatos con malformaciones fue de 1,7% siendo

las de mayor prevalencia: defecto del tabique ventricular 40,9 x 10.000 recién nacidos vivos (RNV),

defecto del tabique auricular 21,5 x 10.000 RNV, fisura labial y palatina 14,0 x 10.000 RRNV, cardio-

miopatias hipertréficas congénitas 8,1 x 10.000, ausencia, atresia y estenosis congénita del ano 7,9 x

10.000 RNV. Conclusiones: La prevalencia global de malformaciones es similar a la reportada para

el pais. Al analizar por tipo se encontraron frecuencias significativamente mayores a los reportados

en estudios previos.
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Abstract

Annually, 7.9 million neonates in the world have developmental anomalies. Together with prema-
turity, they constitute the main causes of mortality during the first year of life in developed and de-
veloping countries. In Chile, the estimated prevalence is 3.9% of all live births. There are no reports
on the prevalence of malformations in the Araucania Region. Objective: to estimate the prevalence
of congenital malformations at birth in neonates hospitalized in a Neonatology Service. Patients
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and Method: cross-sectional study. Reference population: 54,241 live births at the Regional Hospi-
tal of Temuco over a 10-year period. Cases came from the neonatology hospital discharge database
according to the ICD 10 classification, from January 1, 2009, to December 31, 2018. Descriptive and
analytical statistics were performed with the STATA 15 software. Results: 949 neonates with one or
more congenital malformations were identified. The overall prevalence of neonates with malforma-
tions was 1.7%, the most prevalent being ventricular septal defect 40.9 x 10,000 live newborns (LNB),
atrial septal defect 21.5 x 10,000 LNB, cleft lip and palate 14.0 x 10,000 LNB, congenital hypertrophic
cardiomyopathies 8.1 x 10,000 LNB, and congenital rectal atresia and stenosis or absence of the anus
7.9 x 10,000 LNB. Conclusions: the overall prevalence of malformations is similar to that reported
for the country. When analyzing by type, we found significantly higher incidences than those repor-
ted in previous studies.
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Introducciéon

El concepto de malformacién congénita se entiende
como una formacién anormal de una estructura fetal
presente al momento del nacimiento, debido a un fac-
tor subyacente que altera el desarrollo, de origen gené-
tico, epigenético o ambiental. Esta es la denominacién
mds utilizada en el &mbito clinico, a pesar de que sélo
hace referencia a alteraciones anatémicas estructurales.
Un concepto mas amplio, que incluye alteraciones a
nivel celular y molecular, es el de anomalia del desa-
rrollo’. Las malformaciones congénitas se clasifican en
mayores y menores siendo las primeras, las que repre-
sentan un impacto médico o cosmético significativo,
las cuales nunca se consideran como una variacién
de la normalidad?®. Segin estudios recientes el 10% de
las malformaciones son atribuidas a exposiciéon am-
biental, que incluyen: patologias maternas, abuso de
sustancias ilicitas, infecciones, medicamentos, radia-
cién, hipertermia, exposiciéon a quimicos y anomalias
uterinas. Entre un 15% a un 20% son producidas por
alteraciones genéticas tnicas, un 5% por anomalias
cromosomicas y en aproximadamente un 65% a un
75% la causa es desconocida, en las cuales se puede
atribuir a etiologias poligénicas y multifactoriales®. Se
estima que 7.9 millones de recién nacidos en el mundo
presentan algin tipo de anomalia del desarrollo al ano.
Estas patologias constituyen, junto a la prematurez, las
principales causas de mortalidad durante el primer afio
de vida en los paises desarrollados o en vias de desarro-
llo*. Segtun datos del observatorio regional de salud y
mortalidad de la Organizacién Panamericana de Salud,
las malformaciones congénitas han ocupado el segun-
do lugar como causa de mortalidad infantil por mas
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de 20 anos’. En Chile entre las principales causas de
muerte neonatal estdn las malformaciones congénitas,
las anomalias cromosdémicas, la prematurez y la sepsis
neonatal®.

El Estudio Colaborativo Latino Americano de Mal-
formaciones Congénitas (ECLAMC), que incluy6 una
cohorte de 2.406.407 nacimientos entre los afios 1995
a 2008, reporta una tasa de prevalencia de malforma-
ciones congénitas mayores para la region de 2,7% del
total de recién nacidos vivos (RRNV) y para Chile de
3,1%, destacando en nuestro pafs una baja incidencia
de anencefalia y espina bifida en el periodo estudiado,
pero una alta incidencia global de malformaciones’.
Reportes posteriores utilizando datos del ECLAMC
muestran una tasa de prevalencia en Chile durante el
periodo 2001 a 2010 de 3,9% del total de nacidos vi-
vos®.

En base alos resultados de un estudio ecoldgico po-
blacional, que utilizé datos del DEIS y el Instituto Na-
cional de Estadistica, Dipierri y col., lograron identifi-
car la existencia de una disparidad en la mortalidad por
malformaciones congénitas entre las distintas regiones
de Chile, especialmente en el sur del pais’. Segun los
datos disponibles en el Departamento de Estadisticas
e Informacién en Salud DEIS durante el afio 2012 la
tasa de mortalidad por malformaciones congénitas en
la Regién de la Araucania fue de 6,2 x 100.000 habitan-
tes; en este mismo ano se presentaron 264 egresos de
menores de un afio con malformaciones congénitas en
el Hospital Dr. Herndn Henriquez Aravena'®. Segtn el
Registro nacional de Anomalias Congénitas-RENACH
del 2016, la incidencia en la regién de la Araucania es
1,2%*".

El objetivo del estudio es describir la prevalencia
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al nacimiento de malformaciones congénitas en neo-
natos nacidos en el Hospital Regional Dr. Herndn
Henriquez Aravena de Temuco y hospitalizados en el
Servicio de Neonatologia del mismo hospital, segin
tipo y clasificacién CIE 10, en el periodo comprendido
entre el 1° de enero del afio 2009 y el 31 de diciembre
del 2018.

Pacientes y Método

Diseno

Estudio de corte transversal. Poblacién de referen-
cia: 54.241 nacidos vivos, en el Hospital Regional Dr.
Herndn Henriquez Aravena de Temuco en un periodo
de 10 afos, entre el 1 de enero de 2009 al 31 de diciem-
bre de 2018.

Muestra

Recién nacidos, con diagnéstico de malformaciéon
congénita hospitalizados en el Servicio de Neonato-
logia y nacidos en el Hospital Dr. Herndn Henriquez
Aravena, entre los afnos 2009 a 2018. Se excluy? a los
neonatos derivados desde otros hospitales de la region.
No se incluy6 a los neonatos con malformaciones que
no se hospitalizaron, ni a los mortinatos, ni mortineo-
natos, ni abortos. Se utilizé6 CIE-10 para clasificar las
malformaciones por sistema y tipo. La informacién
se obtuvo desde una base de datos de registros clini-
cos anonimizados. No se dispone de estudio genético,
dado que se analiza sélo los diagndsticos de egreso.

Analisis estadistico

Se realizé andlisis descriptivo de los sujetos en el
periodo estudiado (n = 949). Se utiliz6 CHI2, T-Test
y andlisis de varianza, con un nivel de significacién de
5%. Se utiliz6 el software STATA 15. Se calculf la pre-
valencia considerando como denominador el niumero
de nacimientos en el Hospital Regional Dr. Herndn
Henriquez Aravena de Temuco durante el periodo de
estudio.

Consideraciones éticas

El estudio conté con la aprobacién del Comité de
Etica del Servicio de Salud Araucania Sur y la autori-
zacién de la direccion del Hospital Dr. Herndn Henri-
quez Aravena (HHA) de Temuco.

Resultados

En el periodo estudiado se identificaron 949 re-
cién nacidos portadores de una o mas malformaciones
congénitas, los que sumaron un total de 1494 malfor-
maciones. De estos recién nacidos, el 29,2% (n = 277)
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tenian diagnoéstico prenatal. La edad materna tuvo una
mediana de 30 afios con un rango entre 13 y 47 afos.
Las caracteristicas de los casos estudiados se describen
en la tabla 1. Se presenta el niimero total de malfor-
maciones por sistema desglosando los que tenian com-
promiso de uno o mds sistemas. La microcefalia fue el
diagndstico mas frecuentemente reportado en las mal-
formaciones del sistema nervioso central con 38 casos.
De este grupo 23 casos (60,5%) corresponde a recién
nacidos pequenios para la edad gestacional. Del total de
recién nacidos pequenios para la edad gestacional, 19
(82,6%) presentaron un perimetro cefélico por debajo
de 2 desviaciones estandar para su edad gestacional. Si
se agrupan todos los diagndsticos asociados a defectos
de cierre del tubo neural (espina bifida, anencefalia,
encefalocele occipital y otras anomalias hipoplésicas
del encéfalo, la prevalencia es de un 12,9 x 10.000 RNV
(n = 70) superando a la microcefalia como causa mds
frecuente de malformaciones del sistema nervioso
central. Se encontraron diferencias estadisticamente
significativas por sexo, en los casos con malformacio-
nes de los 6rganos genitales y del sistema urinario. La
condicién de pequenos para la edad gestacional (PEG)
fue significativamente mds frecuente en las malforma-
ciones del sistema nervioso y de los 6rganos genitales.
La condici6n de grande para la edad gestacional (GEG)
fue significativamente mayor para el grupo de las car-
diopatias congénitas. La letalidad durante la hospita-
lizacién fue de 102 casos (10,7%) y los egresados vi-
vos fueron 847 casos (89,3%). Se observ6 una mayor
letalidad en los casos con malformaciones del sistema
respiratorio, nervioso y urinario lo que fue estadistica-
mente significativo.

La prevalencia total de neonatos con malforma-
ciones fue de 1,74% del total de nacidos vivos. La pre-
valencia de malformaciones congénitas fue de 2,7%
de los recién nacidos vivos. Se reporta un total de 135
tipos de malformaciones congénitas. La prevalencia
por sistema y tipo de malformacién segun la clasifi-
cacién CIE 10, en orden de frecuencia, se presenta
en la tabla 2. Los sistemas que presentaron la mayor
proporcién de malformaciones fueron el sistema cir-
culatorio que da cuenta de 43,57% del total de mal-
formaciones, seguido de malformaciones del sistema
nervioso central con un 14,52%, en tercer lugar, el
sistema respiratorio con un 12,98% vy el sistema di-
gestivo con un 10,97%. El sistema urinario, osteo-
muscular, érganos genitales, ojo, cara y oido, y otras
malformaciones contribuyen en un 17,96%. Del total
de sujetos reportados 206 (21,7%), presentan como
diagnoéstico de egreso una genopatia. De este grupo
80 pacientes corresponden a trisomia 21(38,8%), 25 a
trisomia 18 (12,1%), y 9 a trisomia 13 (4,3%). Se en-
contré 92 pacientes (44,6%) clasificados como otras
genopatias, no identificadas.
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Tabla 1. Neonatos con malformaciones congénitas hospitalizados en servicio de Neonatologia, nacidos en Hospital Dr. Hernan
Henriquez Aravena, periodo 2009 - 2018 (n = 949)

Total Compromiso  Edad gestacional (sem) Sexo n (%) Adecuacién Letalidad
n (%) de 2 0 més Peso de nacimiento (g) Femenino n (%) n (%)
sistemas (DS) Masculino Adecuado
n (%) No definido Grande
Pequeno
Sistema 167 (17,6) 51 (30,5) 36,4 (2,9) 89 (55,3) 83 (53,4) 26 (16,4)*
Nerviosos 2702 (893) 72 (44,7) 24 (14,9)
central 0(0) 51(31,7)*
Ojo, cara, 22 (2,3) 13 (59,1) 36,2 (3,9) 17 (77,3) 17 (77,3) 0
cuello, oido 2612 (855) 5(22,7) 0 (0)
0 (0) 5(22,7)
Sistema 462 (48,7) 126 (27,3) 36,2 (3,6) 251 (54,3) 253 (55,0) 46 (10,1)
circulatorio 2761 (1108) 209 (45,2) 74 (16,0)*
2 (0,4) 134 (29)
Sistema 179 (18,9) 94 (52,5) 36,4(3,5) 86 (48,0) 114 (63,7) 34 (19,4)*
respiratorio 2752 (926) 90 (50,3) 15 (8,4)
3(1,7) 50 (27,9)
Sistema 148 (15,6) 52 (35,1) 36,4 (3,5) 79 (53,4) 101 (68,2) 14.(9,7)
digestivo 2752 (926) 67 (45,3) 14 (9,5)
2(1,4) 33(22,3)
Organos 31 (3,3) 14 (45,2) 36,3 (3,3) 12 (38,7) 21(67,7) 7 (22,6)*
genitales 2648 (827) 14 (45,2) 0 (0)
5(16,1)* 10 (32,3)*
Sistema 102 (10,7) 44 (43,1) 35,9 (3,5) 41 (40,2) 57 (55,9) 17 (16,8)*
urinario 2622 (980) 58 (56,9)* 10 (9,8)
3(2,9 35 (34,3)
Sistema 40 (4,2) 30 (75,0) 36,6 (3,4) 25 (62,5) 25 (62,5) 7(18,9)
osteomuscular 2647 (917) 15 (37,5) 2 (5)
0 (0) 13 (32,5)
Otras 39 (4,1) 25 (64,1) 36,2 (3,2) 17 (43,6) 21 (53,9) 3(7,7)
malformaciones 2589 (876) 20(51,3) 2(5,1)
2(5,1) 16 (41,0)

*Valor p menor a 0,05. Adecuacion de acuerdo a las curvas de crecimiento Chilenas de Alarcon-Pittaluga.

Tabla 2. Prevalencia de malformaciones congénitas x 10.000 nacidos vivos. Neonatos hospitalizados en servicio de Neonatologia,
nacidos en Hospital Dr. Hernan Henriquez Aravena, periodo 2009 — 2018

n Tasa x 10.000 RNV
Sistema nervioso central 217 40,0
Q02 Microcefalia 38 7
QO5 Espina bifida 26 4,79
Q03 Hidrocéfalo congénito 24 4,4
Q04.3 Otras anomalias hipoplasicas del encéfalo 23 4,42
Q04.0 Malformaciones congénitas del cuerpo calloso 22 4,05
QO04.6 Quistes cerebrales congénitos 21 3,87
Q04.9 Malformacion congénita del encéfalo, no especificada 18 3,31
QO01.2 Encefalocele occipital 8 1,47
QO03.1 Atresia de los agujeros de Magendie y de Luschka 7 1,29
Q03.8 Otros hidrocéfalos congénitos 7 1,29
Q04.2 Holoprosencefalia 7 1,29
Q00.0 Anencefalia 6 1.1
Q07.0 Sindrome de Arnold-Chiari 5 0,92
Q07.9 Malformacion congénita del sistema nervioso, no especificada 2 0,18
QO04.4 Displasia opticoseptal 1 0,18
Q04.8 Otras malformaciones congénitas del encéfalo, especificadas 1 0,18
QO06.1 Hipoplasia y displasia de la médula espinal 1 0,18
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Ojo, cara, oido, cuello 28 5,16
Q16.0 Ausencia congénita del pabellon 7 1,29
Q16.1 Ausencia congénita, atresia o estrechez del conducto auditivo 7 1,29
Q12.0 Catarata congénita 4 0,73
Q11.1 Otras anoftalmfas 3 0,55
Q13.0 Coloboma del iris 2 0,36
Q17.2 Microtia 2 0,36
Q13.4 Otras malformaciones congénitas de la cérnea 1 0,18
Q15.0 Glaucoma congénito 1 0,18
Q15.8 Otras malformaciones congénitas del ojo, especificadas 1 0,18

Sistema circulatorio 651 20,01
Q21.0 Defecto del tabique ventricular 222 40,92
Q21.1 Defecto del tabique auricular 117 21,57
142.2 Otras cardiomiopatias hipertroficas 44 8,11
Q21.2 Defecto del tabique auriculoventricular 36 6,63
Q21.3 Tetralogia de Fallot 33 6,08
Q25.1 Coartacién de la aorta 22 4,05
Q25.4 Otras malformaciones congénitas de la aorta 21 3,87
Q22.1 Estenosis congénita de la valvula pulmonar 16 2,94
Q25.6 Estenosis de la arteria pulmonar 15 2.76
Q26.2 Conexion anémala total de las venas pulmonares 13 2,39
Q22.0 Atresia de la vélvula pulmonar 10 1,84
Q25.5 Atresia de la arteria pulmonar 10 1,84
Q20.4 Ventriculo con doble entrada 9 1,65
Q20.3 Discordancia de la conexion ventriculoarterial 8 1,47
Q20.3 Discordancia de la conexién ventriculoarterial 8 1,47
Q23.4 Sindrome de hipoplasia del corazén izquierdo 8 1,47
Q24.0 Dextrocardia 8 1,47
Q23.0 Estenosis congénita de la valvula adrtica 7 1,29
Q20.1 Transposicién de los grandes vasos en ventriculo derecho 6 1,1
Q23.1 Insuficiencia congénita de la valvula adrtica 6 1,1
Q89.3 Situs iRNVersus 5 0,92
Q20.2 Transposicion de los grandes vasos en ventriculo izquierdo 4 0,73
Q22.4 Estenosis congénita de la vélvula tricispide 4 0,73
Q22.6 Sindrome de hipoplasia del corazén derecho 4 0,73
Q22.3 Otras malformaciones congénitas de la valvula pulmonar 3 0,55
Q22.5 Anomalia de Ebstein 3 0,55
Q25.3 Estenosis de la aorta 3 0,55
Q26.3 Conexién anémala parcial de las venas pulmonares 3 0,55
Q22 Malformaciones congénitas de las valvulas pulmonar y trictspide 2 0,36
Q24.9 Malformacion congénita del corazén, no especificada 2 0,36
M8903/0 Rabdomioma fetal 2 0,36
Q24.1 Levocardia 1 0,18
Q24.4 Estenosis subadrtica congénita 1 0,18
Q25.7 Otras malformaciones congénitas de la arteria pulmonar 1 0,18
142.4 Fibroelastosis endocardica 1 0,18
144.2 Bloqueo auriculoventricular completo 1 0,18
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Sistema respiratorio 194 35.76
Q35-Q37 Fisura del paladar y labio leporino 76 14,01
Q79.0 Hernia diafragmatica congénita 32 5,89
Q31.5 Laringomalacia congénita 21 3,87
Q39.1 Atresia del es6fago 21 3,87
Q33.6 Hipoplasia y displasia pulmonar 20 3,68
Q30.0 Malformaciones congénitas de la nariz 7 1,29
Q33.8 Otras malformaciones congénitas del pulmén 5 0,92
Q31.1 Estenosis subglética congénita 2 0,36
Q32.3 Estenosis congénita de los bronquios 2 0,36
Q33.3 Agenesia del pulmén 2 0,36
Q38.2 Macroglosia 2 0,36
Q31.3 Laringocele 1 0,18
Q32.0 Traqueomalacia congénita 1 0,18
Q32.1 Otras malformaciones congénitas de la traquea 1 0,18
Q32.2 Broncomalacia congénita 1 0,18

Sistema digestivo 164 30,23
Q42.2 Ausencia, atresia y estenosis congénita del ano 43 7,92
Q79.3 Gastrosquisis 36 6,63
Q41.0 Ausencia, atresia y estenosis congénita del duodeno 23 4,24
Q41.2 Ausencia, atresia y estenosis congénita del ileon 13 2,39
Q79.2 Exdnfalos Onfalocele 11 2,02
Q40.0 Estenosis hipertréfica congénita del piloro 9 1,65
Q41.1 Ausencia, atresia y estenosis congénita del yeyuno 9 1,65
Q43.3 Malformaciones congénitas de la fijacién del intestino 7 1,29
Q43.0 Diverticulo de Meckel 3 0,55
Q43.1 Enfermedad de Hirschsprung 3 0,55
Q43.5 Ano ectopico 2 0,36
Q43.7 Persistencia de la cloaca 1 0,18
Q44.0 Agenesia, aplasia e hipoplasia de la vesicula biliar 1 0,18
Q44.4 Quiste del colédoco 1 0,18
Q44.6 Enfermedad quistica del higado 1 0,18
Q45.1 Pancreas anular 1 0,18

Organos genitales 31 5,71
Q50.1 Quiste en desarrollo del ovario 12 2,21
Q54 Hipospadias 10 1,84
Q56 Sexo indeterminado y seudohermafroditismo 9 1,65

Sistema urinario 124 22,86
Q62.0 Hidronefrosis congénita 39 7,19
Q62.5 Duplicacion del uréter 23 4,24
Q61.4 Displasia renal 16 2,94
Q61 Enfermedad quistica del rindn 15 2,76
Q60.0 Agenesia renal, unilateral 8 1,47
Q63.1 Rindn lobulado, fusionado y en herradura 6 1,1
Q63.2 RiN6N ectépico 5 0,92
Q60.6 Sindrome de Potter 4 0,73
Q62.3 Otros defectos obstructivos de la pelvis renal y del uréter 3 0,55
Q62.7 Reflujo vésico—urétero-renal congénito 3 0,55
Q62.1 Atresia y estenosis del uréter 1 0,18
Q64.4 Malformacion del uraco 1 0,18

388 ebitoriaL_qiku



Malformaciones Congénitas en Recién Nacidos - M. Munoz et al

ARTICULO ORIGINAL

Sistema osteomuscular 46 8,48
Q74 Otras anomalias congénitas del (de los) miembro(s) 7 1,29
Q74.3 Artrogriposis multiple congénita 6 1.1
Q75.0 Craneosinostosis 5 0,92
Q76.4 Otra malformacion congénita de la columna vertebral 4 0,73
Q71.3 Ausencia congénita de la mano y el (los) dedo(s) 3 0,55
Q73.1 Focomelia, miembro(s) no especificado(s) 3 0,55
Q73.8 Otros defectos por reduccion de miembro(s) 3 0,55
Q76.0 Espina bifida oculta 2 0,36
Q78.9 Osteocondrodisplasia, no especificada 2 0,36
Q79.4 Sindrome del abdomen en ciruela pasa 2 0,36
Q67.8 Otras deformidades congénitas del térax 1 0,18
Q71.8 Otros defectos por reduccién del (de los) miembro(s) 1 0,18
Q72.8 Otros defectos por reduccion del (de los) miembro(s) inferior(es) 1 0,18
Q75.1 Disostosis craneofacial, Enfermedad de Crouzon 1 0,18
Q76.3 Escoliosis congénita debida a malformacién congénita 6sea 1 0,18
Q76.6 Otras malformaciones congénitas de las costillas 1 0,18
Q77.1 Enanismo tanatoférico 1 0,18
Q77.4 Acondroplasia 1 0,18
Q77.6 Displasia condroectodérmica 1 0,18

Otras malformaciones 39 7.19
Q87.0 Sind. de malf. congénitas que afectan principalmente la apariencia facial 14 2,58
Q87.1 Sind. de malf. congénitas asociadas principalmente con estatura baja 11 2,02
Q80 Ictiosis congénita 4 0,73
Q87.2 Sind. de malf. congénitas que afectan principalmente los miembros 2 0,36
Q87.3 Sind. de malf. congénitas con exceso de crecimiento precoz 2 0,36
Q89.0 Malformaciones congénitas del bazo 2 0,36
Q96 Sindrome de Turner 2 0,36
Q87.8 Otros sindromes de malformaciones congénitas 1 0,18
Q89.2 Malformaciones congénitas de otras glandulas endocrinas 1 0,18

Total 1494 275,43

Discusiéon los datos actuales corresponden al centro de referencia

La prevalencia total de recién nacidos con malfor-
maciones congénitas encontradas en el periodo estu-
diado fue de 1,7% y de malformaciones un 2,7% con
respecto al total de nacidos vivos. Esta prevalencia re-
sulta cercana a los datos entregados por la OMS que
en grandes estudios poblacionales reporta un 2 a 3%
de malformaciones mayores en todos los nacimientos
vivos en paises desarrollados e inferior al 6% reportado
para los paises en desarrollo’. En Chile el ECLAMC
reporta una prevalencia de 3,9% en los periodos (2001-
2010) con 10.925 casos de malformaciones en 282.568
nacimientos. En el 2017 el registro nacional de anoma-
lias congénitas para la regién de la Araucania repor-
ta un 1,2% lo cual es inferior a lo encontrado en este
estudio'’. Es posible que esta diferencia se deba a que

perinatal de la region, que concentra la mayor cantidad
de gestantes de riesgo.

Segun los datos reportados por el RENACH, la
mayor proporciéon de malformaciones mayores co-
rrespondieron al sistema circulatorio con un 32.9%,
similar a lo encontrado en este estudio, con un 43,5%,
representando una tasa de prevalencia para este grupo
en 120 x 10.000 nacidos vivos''. Dentro de este sistema,
la mayor parte corresponde a defecto del tabique ven-
tricular: 34,1%, seguido por el tabique auricular: 18%,
lo que corresponde a una prevalencia de 40,9 x 10.000
y 21,5 x 10.000 RNV, respectivamente. Estas cifras son
similares a lo descrito por otros autores en Chile, en
las que se reporta una tasa de 100 x 10.000 RNV"Y, y
superior a lo reportado por la OMS para Sudamérica
28 x 10.000 RNV'2,
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En este estudio, la segunda frecuencia la ocupa el
sistema nervioso central con un porcentaje de malfor-
maciones de 14,52%. Llama la atencién que la mayor
frecuencia estd dada por la microcefalia, con una tasa
de 7 x 10.000 RNV lo que no se menciona en el estudio
de ECLAMC. La segunda frecuencia en este grupo lo
constituye la espina bifida, con una tasa de 4,7 x 10.000
RNV, lo que experimenta un leve aumento en compa-
racién a lo reportado en la serie del ECLAMC. Una po-
sible explicacién podria ser la ausencia de prevencién
primaria con 4cido félico periconcepcional en nuestra
poblacién dado la alta proporcién de embarazos no
planificados, 56,4%, segtn las cifras reportadas en pu-
blicacién anterior del mismo autor'.

En el sistema respiratorio la mayor frecuencia estd
dada por la fisura palatina con 14,1 x 10.000 RNV si-
milar a lo descrito en el ECLAMG; en segundo lugar, la
hernia diafragmatica 58,9 x 10.000 RNV supera a la re-
portada por ECLAMC con 4 x10.000 RNV, como tam-
bién supera a la atresia de eséfago con un 5,8 x 10.000
RNV comparado con 2 x 10.000 RNV reportado por
ECLAMC. En el sistema digestivo se encontr6 un 7,9 x
10.000 RNV en malformacién ano rectal, lo que es su-
perior al reporte de ECLAMC con un 6 x 10.000 RNV
y no reportan gastrosquisis, la cual destaca en este es-
tudio con una tasa de 6,6 x 10.000 RNV.

En los 6rganos genitales el sexo indeterminado co-
rrespondié a un 1,6 x 10.000 RNV, cifra inferior a la
reportada por ECLAMC con un 2 x 10.000RNV. En
el sistema osteomuscular la artrogriposis representa
la mayor incidencia en este estudio 1,1 x 10.000 RNV,
siendo inferior a la informada por el ECLAMC con 2
x 10.000 RNV3,

Las malformaciones que en este estudio ocupan la
mds alta incidencia son el defecto del tabique ventri-
cular con un 40,9 x 10.000 RNV, seguido del defecto
del tabique auricular 21,5 x 10.000 RNV, la fisura del
paladar y labio leporino 14 x 10.000 RNV, otras mio-
cardiopatias hipertréficas 8,1 x 10.000 RNV, Ausencia,
atresia y estenosis congénita del ano 7,9 x 10.000 RNV,
microcefalia 7 x 10.000 RNV, defecto del tabique auri-
culoventricular 6,6 x 10.000 RNV, tetralogia de Fallot
6,0 x 10.000 RNV, hernia diafragmética congénita 5,8 x
10.000RNV y espina bifida 4,7x 10.000 RNV.

Para el caso de las microcefalias, encontramos en
la literatura una tasa en Chile de 0,3 x 1000 RNV,
mientras que en este estudio la tasa fue mds del doble
(0,7 x 1000 RNV). Podemos senalar que en este grupo
el 60,5% de los recién nacidos son pequefios para la
edad gestacional. No obstante, al analizar el perimetro
cefélico de estos pacientes encontramos que 31 de 38
(81,5%) tenfan mediciones por debajo de 2 DS para
la edad gestacional. De los casos con microcefalia pe-
quenos para la edad gestacional, 19 de 23 (82,6%) pre-
sentaron un perimetro ceflico por debajo de 2 desvia-
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ciones estdndar para su edad gestacional. Por lo tanto,
de acuerdo a las diferencias de definicién podriamos
encontrar una cifra levemente sobre estimada.

Cabe destacar que, para el grupo total, el promedio
de edad gestacional al nacer fue de 36 semanas, tenien-
do la mayor letalidad el grupo de malformaciones del
aparato cardiovascular.

Este estudio adolece de algunas limitaciones, como
por ejemplo, incluye solo los neonatos con malforma-
ciones que habiendo nacido en el hospital fueron hos-
pitalizados en el servicio de neonatologia, excluyendo
algunas que no merecian hospitalizacién y que solo
estuvieron en puerperio. Por esta razoén es probable
que la prevalencia de recién nacidos con trisomia 21
esté subvalorada, considerando que un ndmero no
despreciable no se hospitalizan, lo que no ocurre para
la trisomias 18 o 13. El hospital regional no registra
datos en el RENACH desde el ano 2015 en adelante
por lo que no se cuenta con esa informacién. Por otro
lado, lo que interesa mayormente para el analisis de la
mortalidad neonatal e infantil, son las malformaciones
mayores, que salvo excepciones se hospitalizan casi en
su totalidad. Hay algunas mayores que actualmente no
se hospitalizan y a cuyas madres se les ofrece cuidados
paliativos en puerperio hasta su fallecimiento. Sin em-
bargo, esta conducta se ha comenzado a realizar des-
pués de los anos del estudio y por lo tanto durante los
afios analizados, los cuidados paliativos se entregaban
en el servicio de neonatologia. Por lo tanto, el nifio con
malformacién mayor y no viable, era igualmente hos-
pitalizado.

Otro elemento a considerar es que el hospital re-
gional recibe embarazadas con diagndstico prenatal
de malformaciones mayores para resolverse en este
hospital, tnico de nivel terciario, con UCIN y cirugia
neonatal en la region, lo que puede explicar las altas
tasas de algunas malformaciones como la hernia dia-
fragmadtica y gastrosquisis, dado la mejoria del diag-
noéstico prenatal que ha experimentado la regién en
los dltimos afos.

Conclusiones

Se describe la prevalecia al nacer de malformacio-
nes en pacientes hospitalizados en el servicio de neona-
tologia y la distribucién por sistemas, de acuerdo con
la clasificacién internacional CIE-10. La prevalencia
encontrada es similar a la reportada para Chile y por la
OMS. Al analizar por tipo se encontraron algunas pre-
valencias significativamente mayores a los reportados
en estudios previos. Pese a las limitaciones de estudio,
se describen tasas de prevalecia que reflejan la realidad
de la regién, en ausencia de otros trabajos en el drea,
lo que es relevante al momento de disefiar estrategias
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que permita la reduccién de la mortalidad neonatal e
infantil, que se encuentra estabilizada en los dltimos
anos.

Responsabilidades Eticas

Proteccion de personas y animales: Los autores decla-
ran que los procedimientos seguidos se conformaron
a las normas éticas del comité de experimentacién hu-
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dica Mundial y la Declaracién de Helsinki.
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obtenida de datos previos en forma anonimizada, por
lo cual el Comité de Etica de Investigacién en uso de
sus facultades, ha eximido de la obtencién de un con-
sentimiento informado, lo cual consta en el acta res-
pectiva.
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