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Las anomalías congénitas (AC) son una causa ma-
yor de morbilidad, mortalidad y discapacidad pediá-
trica, con un impacto considerable a nivel global. Estas 
condiciones, de origen genético, ambiental o multifac-
torial1,2, afectan entre 3 y 6% de los recién nacidos vi-
vos (RNV) y generan cerca de 34 millones de años de 
vida ajustados por discapacidad (AVAD) cada año3. En 
Chile, el panorama es similar, en 2021, según datos del 
Ministerio de Salud (MINSAL), las AC representaron 
el 38,7% de las muertes en menores de un año para una 
tasa de mortalidad infantil de 5,8 por cada 1.000 RNV. 
Además, fueron la segunda causa de AVAD en esta po-
blación en 20074,5. Este escenario pone en evidencia la 
necesidad de contar con sistemas sólidos de vigilancia 
que apoyen la toma de decisiones y la formulación de 
políticas efectivas.

En línea con la resolución de la 63ª Asamblea Mun-
dial de la Salud de 2010, que promovió la prevención 
y el registro de AC, el MINSAL creó en 2015 el Regis-
tro Nacional de Anomalías Congénitas de Chile (RE-
NACH)6,7. Este sistema de registro, de base hospitala-
ria, recopila información epidemiológica sobre la mag-
nitud y características de las AC en RNV con una o más 
AC detectadas al nacer o durante su hospitalización en 
puerperio o neonatología.

El proceso de diseño de RENACH comenzó en 
2010 en el Departamento de Estadística e Información 
en Salud (DEIS) del MINSAL, en el marco del Sistema 
Nacional de Información Perinatal (SNIP), con el fin 
de integrar datos sobre nacimientos y otras estadísticas 
vitales. La recolección de información es realizada por 
profesionales en maternidades y neonatologías a tra-
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vés de diferentes módulos tales como el Comprobante 
de Atención del Parto con Nacido Vivo (CAPNV), el 
Módulo de AC del SNIP, el Módulo de Vigilancia de 
AC y el Certificado de Defunción Fetal. En el caso de 
RENACH  se optó por anidarlo en el SNIP, utilizando 
las dos primeras instancias de registro mencionadas. 
En 2011, se implementó el CAPNV digital mediante 
un convenio entre el MINSAL, el Instituto Nacional 
de Estadísticas (INE) y el Registro Civil. Entre 2011 y 
2012, un piloto evaluó y mejoró el sistema en mater-
nidades de diferentes niveles de complejidad, y entre 
2013 y 2015 se expandió su cobertura en la red pú-
blica. El Decreto N°1245 de diciembre 2015 oficializó 
el RENACH, estableciendo el reporte de todas las AC 
detectadas en RNV de instituciones públicas y priva-
das. Para garantizar su operatividad, se desarrolló un 
curso obligatorio en formato digital para capacitar a 
1.900 profesionales de maternidades y neonatologías 
entre 2013 y 2014. Este curso incluyó capacitación en 
el uso del SNIP, llenado del CAPNV y de AC. Además, 

se implementó una estrategia de capacitación conti-
nua mediante charlas presenciales y virtuales dirigidas 
a personal de salud, instituciones educativas y congre-
sos científicos. 

En cada institución, los profesionales deben re-
portar la presencia o ausencia de AC en el CAPNV. Si 
la detección ocurre durante el puerperio o en neona-
tología, el registro se realiza en el módulo RENACH 
del SNIP, en ambos casos todas las AC presentes se 
describen detalladamente en texto libre. Los datos in-
gresados se envían al servidor del MINSAL, donde la 
coordinación del RENACH, equipo compuesto por 
genetistas clínicas expertas, revisa, codifica (usando la 
CIE-10), tabula y analiza la información. El acceso a los 
datos, está organizado por niveles: el DEIS tiene acceso 
completo; las SEREMI y Servicios de Salud acceden a 
datos regionales, y cada centro de salud puede consul-
tar su propia información.

Desde 2017, el RENACH ha generado avances sig-
nificativos en la vigilancia de AC (tabla 1). Entre 2017 

Tabla 1. Prevalencia de anomalías congénitas seleccionadas en recién nacidos vivos, RENACH, 2017-2019.

Anomalía congénita
(Código CIE-10)

2017 2018 2019 Total

N Tasa 
(IC 95%)

N Tasa 
(IC 95%)

N Tasa 
(IC 95%)

N Tasa 
(IC 95%)

DTN 
(Q00; Q01; Q05)

99 7,3 
(6,9, 7,6)

65 4,9 
(4,6, 5,2)

59 4,7 
(4,3, 5,0)

223 5,6 
(5,5, 5,8)

   Anencefalia 
   (Q00)

42 3,1 
(2,8, 3,3)

15 1,1 
(1,0, 1,3)

9 0,7 
(0,6, 0,8)

66 1,7 
(1,6, 1,7)

   Espina Bífida 
   (Q01)

37 2,7 
(2,5, 2,9)

42 3,2 
(2,9, 3,4)

44 3,5 
(3,2, 3,8)

123 3,1 
(3,0, 3,2)

   Encefalocele
   (Q05)

20 1,5 
(1,3, 1,6)

8 0,6 
(0,5, 0,7)

6 0,5 
(0,4, 0,6)

34 0,9 
(0,8, 0,9)

FOF 
(Q35; Q36; Q37)

172 12,6 
(12,1, 13,1)

159 12,0 
(11,5, 12,5)

125 9,9 
(9,4, 10,4)

456 11,6 
(11,4, 11,7)

   FP 
   (Q35)

53 3,9 
(3,6, 4,2)

45 3,4 
(3,1, 3,7)

34 2,7 
(2,4, 3,0)

132 3,3 
(3,3, 3,4)

   FL sin FP 
   (Q36)

48 3,5 
(3,2, 3,8)

29 2,2 
(2,0, 2,4)

26 2,1 
(1,8, 2,3)

103 2,6 
(2,5, 2,7)

   FL con FP 
   (Q37)

71 5,2 
(4,9, 5,5)

85 6,4 
(6,0, 6,8)

34 2,7 
(2,4, 3,0)

190 4,8 
(4,7, 4,9)

DPA 
(Q79.3; 79.2)

77 5,6 
(5,3, 6,0)

64 4,8 
(4,5, 5,2)

59 4,7 
(4,3, 5,0)

200 5,1 
(5,0, 5,2)

   Gastrosquisis 
   (Q79.3)

52 3,8 
(3,5, 4,1)

41 3,1 
(2,8, 3,4)

41 3,3 
(3,0, 3,5)

134 3,4 
(3,3, 3,5)

   Onfalocele 
   (79.2)

25 1,8 
(1,6, 2,0)

23 1,7 
(1,5, 1,9)

18 1,4 
(1,2, 1,6)

66 1,7 
(1,6, 1,7)

CC 
(Q20-Q26)

225 16,5 
(15,9, 17,1)

210 15,9 
(15,3, 16,4)

311 24,7 
(23,9, 25,4)

746 18,9 
(18,7, 19,1)

N: casos anuales. Tasas por 10.000 nacidos vivos. CIE-10: clasificación internacional de las enfermedades, versión 10. IC 95%: intervalo 
de confianza del 95%. DTN: defectos del tubo neural. FOF: fisuras orofaciales. FP: fisura palatina. FL: fisura labial. DPA: defectos de la 
pared abdominal. CC: cardiopatías congénitas.
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y 2019, se registraron 4.627 RNV con AC entre 369.086 
partos ingresados al SNIP lo que equivale aproximada-
mente al 57% de los nacimientos país en el mismo pe-
riodo (651.105). En 2017, la prevalencia en RNV de de-
fectos del tubo neural (DTN) fue de 7,7 por 10.000 na-
cidos vivos, similar a la reportada en la Región Metro-
politana entre 2001 y 2015, durante el monitoreo de la 
fortificación de harina con ácido fólico8,9. En 2018, esta 
prevalencia disminuyó significativamente (-32,4%; 
p = 0,014), manteniéndose estable entre 2018 y 2019 
(-4,7%; p = 0,790). Esta reducción se debió a una caída 
en los casos de anencefalia (-63,2%; p = 0,001) y ence-
falocele (-58,8%; p = 0,029), probablemente relacio-
nada con la entrada en vigor de la Ley N° 21.030, que 
permite la interrupción del embarazo en casos de ano-
malías fetales incompatibles con la vida. Entre 2017 y 
2019, la prevalencia de fisuras orofaciales también dis-
minuyó significativamente (-21,4%; p = 0,040), debido 
principalmente a la reducción de fisuras labio palati-
nas entre 2018 y 2019 (-58%; p = 0,001), lo que podría 
deberse a interrupciones de embarazos asociados con 
trisomías 13 y 18 o a un posible subregistro de casos. 
En contraste, las cardiopatías congénitas aumentaron 
significativamente en 2019 (+55,5%; p = 0,001), refle-
jando mejoras en la detección pre y postnatal y en los 
procesos de registro clínico.

El RENACH, sin embargo, enfrenta desafíos que li-
mitan su potencial. Es necesario mejorar el soporte in-
formático, la capacidad de los servidores y fortalecer la 
capacitación continua del personal, especialmente ante 

su alta rotación y a las mejoras y cambios en el CAPNV. 
Asimismo, se requiere revisar y actualizar las variables 
recolectadas y promover una participación más activa 
de los equipos de salud en el proceso de registro.

A nivel internacional, el RENACH se unió en 2019 
a la International Clearinghouse for Birth Defects Sur-
veillance and Research (ICBDSR) y está avanzando en 
un convenio con la Red Latinoamericana de Malfor-
maciones Congénitas (ReLAMC)6,7. Estas alianzas son 
valiosas para intercambiar experiencias y adoptar me-
jores prácticas en la vigilancia de AC.

Conclusión

El RENACH ha demostrado ser una herramienta 
fundamental para el monitoreo de AC en Chile, pro-
porcionando datos esenciales para investigación, po-
líticas públicas y atención en salud. Sin embargo, para 
maximizar su impacto, es importante superar los de-
safíos operativos y fortalecer su implementación. Con 
un compromiso sostenido, el RENACH puede conso-
lidarse como un referente regional, mejorando no solo 
la salud infantil en Chile, sino también la vigilancia de 
AC en América Latina.
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