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Introduccion

Las malformaciones congénitas (MC) son anomalias es-
tructurales, morfoldgicas, moleculares o funcionales, que
ocurren durante la vida intrauterina y se detectan prena-
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Abstract

Introduction: Congenital malformation are structural, morphological, molecular or functional abnormalities
that occur during intrauterine life and are detected prenatally, natally or postnatally. Ultrasonography is the
universally accepted imaging method for the prenatal detection of most anomalies. General objective: To
determine the prevalence of Congenital malformation diagnosed prenatally by ultrasound in a hospital of
high complexity in Cali, Colombia during the period of 2012-2017. Methods: A retrospective descriptive
study was carried out that included 576 live and dead newborns with prenatal or postnatal diagnosis
of some congenital malformation, born in the Fundacion Valle (high complexity complexity hospital and
referral center) between January 2012 and December 2017. Information on the diagnosis and type of
malformation, sociodemographic data of the parents and exposure to risk factors during pregnancy were
collected from the medical records. This information also feeds the Latin American Collaborative Study of
Congenital Malformations. The database was stored in the BDClinic application. Descriptive analysis was
carried out with frequency tables, using STATA version 14.1. Results: A prenatal ultrasound detection rate
of Congenital malformation of 68.6% was found. The most detected malformations in order of frequen-
cy by affected system were circulatory (41%), central nervous (20.5%), musculoskeletal (15.2%), urinary
(7.6%) and chromosomal abnormalities (5.1%). Conclusions: The prenatal detection rate finding evidence
that there is probably an improvement in the implementation of prenatal care programs, since the figures
exceed the statistics previously reported in the national (32.5%) and international (61.4%) literature.
Keywords: congenital abnormalities, prenatal diagnosis, prenatal ultrasonography, prenatal care, genetic
diseases

Resumen

Introduccion: Las malformaciones congénitas son anomalias estructurales, morfologicas, moleculares o
funcionales que ocurren durante la vida intrauterina y se detectan prenatal, natal o posnatalmente. La
ultrasonografia es el método imagenoldgico universalmente aceptado para la deteccion prenatal de la
mayoria de las anomalias. Objetivo general: Determinar la prevalencia de malformaciones congénitas diag-
nosticadas prenatalmente por ultrasonido en un hospital de alta complejidad en Cali, Colombia, durante
el periodo de 2012-2017. Métodos: Se realizd un estudio descriptivo retrospectivo que incluyd 576 recién
nacidos vivos y muertos con diagnostico prenatal o postnatal de alguna malformacién congénita, nacidos
en el Hospital Universitario Fundacién Valle del Lili (hospital de alta complejidad y centro de referencia),
entre enero de 2012 y diciembre de 2017. Se recopil6 informacion sobre el diagnostico y tipo de malfor-
macion, datos sociodemogréficos de los padres y exposicion a factores de riesgo durante el embarazo a
partir de las historias clinicas. Esta informacion alimenta también el Estudio Colaborativo Latinoamericano
de Malformaciones Congénitas. La base de datos fue almacenada en el aplicativo BDClinic. Se realizd
un andlisis descriptivo con tablas de frecuencia, mediante STATA version 14.1. Resultados: La tasa de
deteccion prenatal por ultrasonido de recién nacidos malformados fue 68.6%. Las malformaciones mas
detectadas en orden de frecuencia por sistema afectado fueron el circulatorio (41%), el nervioso central
(20.5%), el osteomuscular (15.2%), el urinario (7.6%) v, luego, las anormalidades cromosomicas (5.1%).
Conclusiones: La tasa de deteccién prenatal encontrada evidencia que probablemente hay una mejoria en
la implementacion de los programas de atencion prenatal, ya que las cifras superan las estadisticas repor-
tadas previamente en la literatura nacional (32.5%) e internacional (61.4%).

Palabras claves: anomalias congénitas, diagnostico prenatal, ultrasonografia prenatal, atencién prenatal,
enfermedades genéticas congénitas

tal, natal o posnatal.” A nivel mundial la prevalencia es
del 3% en nacidos vivos (NV) y del 10-15% en nacidos
muertos, siendo una de las cinco primeras causas de mor-
talidad en lactantes, y son responsables de 10 a 25% de



las admisiones en urgencias pediatricas.> En Colombia,
la prevalencia de MC fluctta entre 1.7 y 7.4 por 100 NV,
existe una variaciéon interregional, por ejemplo, en Cali
la prevalencia es de 3.1% en instituciones de mediana y
alta complejidad, siendo mas frecuente las cardiopatias,
hidronefrosis, defectos de la pared abdominal, hidrocefa-
lia, polidactilia, apéndices preauriculares, pie equino varo
y hemangiomas.* Los factores de riesgo para MC incluyen
factores ambientales, farmacolégicos (deficiencia o baja
suplementacién de acido félico), toxicos, condiciones ma-
ternas (edad, genética, antecedentes de malformaciones
previas), infecciones (rubéola, toxoplasmosis, zika, sffilis,
citomegalovirus), entre otros.®

El diagnostico prenatal de MC emplea pruebas invasi-
vas (biopsia corial, amniocentesis clasica y cordocentesis)
y no invasivas (marcadores bioquimicos y ecogréficos),”y
es la ultrasonografia el método imagenolégico universal-
mente aceptado, no solo para evaluar el desarrollo fetal
y la viabilidad fetal, sino también para la deteccién de
MC,'%"" y para considerar la necesidad de intervenciones
perinatales de acuerdo al riesgo perinatal.

Teniendo en cuenta que no hay una caracterizacion
sobre la poblacién objeto de estudio, es de suma im-
portancia determinar la prevalencia de malformaciones
congénitas que son diagnosticadas por ultrasonido en
el periodo prenatal de aquellos pacientes que nacen en
nuestra institucion.

Materiales y métodos

Se realizd un estudio descriptivo retrospectivo que inclu-
yo a todos los recién nacidos vivos y muertos con diagnoés-
tico prenatal o posnatal de alguna malformacién congénita
y cuyo nacimiento fue atendido en el Hospital Universitario
Fundacién Valle del Lili (FVL) durante el periodo de 2012
a 2017. FVL es un centro de alta complejidad y centro de
referencia del Sur Occidente Colombiano, que atiende los
recién nacidos catalogados como de “alto riesgo perina-
tal” (aquellos con sospecha o diagnoéstico de algun defecto
congénito), por lo que recibe un nimero importante de
casos, ya que es un hospital de area de influencia de 5 a 6
millones de habitantes aproximadamente.

Recoleccion de la informacion

La informacion de los sujetos con MC nacidos en FVL se
ingreso a la base de datos del Estudio Colaborativo Lati-
noamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC).
La informacion se obtuvo al aplicar el cuestionario o ficha
del ECLAMC a los padres/acudientes de los sujetos y se
completd con los datos extraidos de las historias clinicas
de cada paciente y en el caso que no estuviese la infor-
macién se indicé como opcién: se desconoce. La ficha
ECLAMC contenia preguntas sobre el diagnéstico y tipo
de malformacién, datos sociodemograficos de los padres
y exposicion a factores de riesgo durante el embarazo.™
Para este estudio solo fueron seleccionados los sujetos cu-
yo diagnostico se realizé de manera prenatal.

Anadlisis estadistico

Posteriormente, los datos se almacenaron en una base
de datos de Excel, la cual fue sometida a revision median-
te un andlisis exploratorio para evaluar datos faltantes y
datos extremos y, una vez corregidos errores detectados,
la informacion fue importada al aplicativo BDClinic. De
manera consiguiente, se realizd un analisis descriptivo
con tablas de frecuencia, mediante STATA versién 14.1,
asi como un andlisis univariado con todas las variables nu-
méricas. Para evaluar la distribucion de los datos se aplicd
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una prueba de Shapirowill o Kolmogorov y en aquellas
variables que tenian distribucién normal o paramétrica se
resumieron los datos con media y desviacién estandar y
en aquellas que tenfan distribucién no normal se usé la
mediana y el rango intercuartilico.

Consideraciones éticas

Este estudio se acogié a las normas internacionales de
investigacion del Council for International Organizations
of Medical Sciences (CIOMS), a la Declaracién de Helsinki
y al Cédigo de Nuremberg, asi como a la normativa co-
lombiana consignada en el articulo 11 de la Resolucion
8430 de 1993. La investigacion fue aprobada por el Co-
mité de Etica en Investigacion Biomédica de la institucion.

Resultados

De 2012 a 2017 se recopilé informacion de 576 pa-
cientes que cumplieron los criterios de inclusion. De es-
tos 576, 422 (73.3%) fueron diagnosticados mediante
ultrasonografia con alguna MC y, de estos, 395 (68.6%)
correspondieron a diagnéstico prenatal. El porcentaje res-
tante corresponde a aquellos cuyo diagndéstico no se rea-

Tabla 1. Caracteristicas demograficas maternas y paternas de los
casos diagnosticados prenatalmente mediante ultrasonografia.

Residencia
Cali 227 (57.5)
Otros municipios 148 (37.5)
SD 20 (5.1)
Estrato
1 40 (10.1)
2 28 (7.1)
3 52 (13.2)
4 12 (3)
5) 10 (2.5)
6 6 (1.5)
SD 247 (62.5)
Maternas
Edad (afios)* 27 (22-33)
<17 26 (6.6)
18-34 292 (73.9)
235 76 (19.2)
SD 1(0.3)
Escolaridad
Ninguna 2(0.5)
Primaria incompleta 13 (3.3)
Primaria completa 16 (4.1)
Secundaria incompleta 67 (17)
Secundaria completa 151 (38.2)
Universitaria incompleta 35 (8.9)
Universitaria completa 67 (17)
SD 44 (11.1)
Paternas
Edad (afios)* 31 (25-36)
<17 2 (0.5)
18-34 204 (51.6)
235 94 (23.8)
SD 95 (24.1)
Escolaridad
Ninguna 0
Primaria incompleta 8(2)
Primaria completa 23 (5.8)
Secundaria incompleta 43 (10.9)
Secundaria completa 123 (31.1)
Universitaria incompleta 26 (6.6)
Universitaria completa 76 (19.2)
SD 96 (24.3)

*Mediana
SD, se desconoce
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Tabla 2. Tipo de malformaciones evidenciadas por cada afio del estud

Tipo de malformacion

io.

mas frecuentes fueron el sistema circula-
torio (41%), el sistema nervioso central

e 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017 | Total (%) )
congenita [SNC] (20.5%), el sistema osteomuscular
Sistema circulatorio 20 25 25 37 32 23 162 (41) (15.2%), el sistema urinario (7.6%) vy las
Sistema nervioso central "M | 10 | 17 | 8 | 24 | 11 | 81(205) | anormalidades cromosémicas (5.1%).
Sistema osteomuscular M | 10 | 14 | 8 | 13 | 4 | 60(15.2) Dentro de estos sistemas, las malforma-
) - ciones con mayor frecuencia presentadas
Sistema urinario 1 6 5 10 5 3 30 (7.6) . . .
para el sistema circulatorio fueron la co-
Anormalidades cromosémicas 2 0 4 13 1 0 20 (5.1) municaciéon interventricular, el conducto
Boca, labio y paladar 1 8 1 1 6 0 12 (3) arterioso permeable, el sindrome del co-
Sistema gastrointestinal 1 1 3 2 1 2 | 10(2.5) razon izquierdo hipoplasico y la comunica-
A 0 4 2 1 1 1 9(2.3) cion |’nt_eraur|cular; para las enfer_medaldeS
: congénitas del SNC se encontré hidrocéfa-
Otras malformaciones 1 1 1 0 2 2 7(1.8) Lo . . . "
lo congénito, microcefalia, espina bifida y
Ojos, cara y cuello 0 0 0 3 0 1 41 malformaciones congénitas del cuerpo ca-
Total general 48 60 72 83 85 | 47 395 lloso; en cuanto al sistema osteomuscular

Tabla 3. Malformaciones mas frecuentes por sistema y respectivo porcentaje de deteccion

prenatal por ultrasonido.

Numero de
malformados

Tipo de malformacion

positiva

Deteccion | Deteccion | Porcentaje de
negativa | deteccién (%)

se presentd con mas frecuencia la hernia
diafragmética congénita, gastrosquisis,
exonfalos, otras malformaciones congéni-
tas de la pared abdominal y pie equino va-
ro; en el sistema urinario se detecto hidro-

Sistema circulatorio nefrosis congénita y displasia renal y, en
Comunicacion interventricular 78 60 18 76.9 cuanto a las anormalidades cromosémicas
Conducto arterioso permeable 48 37 1 77 las mas descritas en los pacientes fueron
Sindrome del corazon izquierdo 33 32 1 97 sindrome de Down y sindrome de Ed-
h'p°pla,s'co,, : : wards. En la Tabla 3 se puede observar el
g?gi'::iczlee;:ﬂ?:;tral S 2 8 7 porcentaje de detecclic')n prenatal dg estas
i e a7 a1 6 872 anormal_ldades mencionadas, obteniéndo-
Microcefalia 20 13 7 65 se las cifras mas altas para el exonfalos,
Espina bifida 12 9 3 75 la displasia renal, el sindrome del corazéon
Malformaciones congénitas 13 7 6 53.8 izquierdo hipOp'éSiCO, el hidrocéfalo con-
del cuerpo calloso génito y la comunicacién interauricular.

Sistema osteomuscular En lo concerniente a la exposicién de los
Hernia diaf@gmética congénita 21 15 6 71.4 factores que se consideran de riesgo para
g:j:;::;'s's 293 195 g i%‘é la apariciéon de MC (Tabla 4), se evidencié
Sistema urinario que de la muestra (n = 395), el 98% realizd
Hidronefrosis congénita 25 18 7 72 control prenatal y 86.3% asistié a mas de
SeEeE ] 5 5 0 100 4 controles. Dentro de los factores genéti-
Anor cromosémicas cos, la distribucion de los pacientes con an-
Sindrome de Down 22 15 7 68.2 tecedentes familiares de malformaciones u
Sindrome de Edwards 4 3 1 75 ocurrencia de consanguinidad se represen-

liz6 mediante ultrasonido (23.3%) y aquellos en los cua-
les se desconocia si el mecanismo de diagnostico fue la
ecografia (3.4%). También es de importancia mencionar
que, de la poblacion a estudio (los 395 pacientes diag-
nosticados prenatalmente mediante ultrasonido), 167
(42.3%) fueron catalogados como polimalformados.

En cuanto a las caracteristicas sociodemograficas (Ta-
bla 1), 227 (57.5%) de los casos tenian residencia en
Cali, 148 (37.5%) en otros municipios y el porcentaje
restante (5.1%) no tenia informacién sobre esta varia-
ble. La mediana de edad gestacional materna al momen-
to del diagnéstico fue de 27 afios (rango intercuartilico
[RI] 22-33), la mediana de edad paterna fue de 31 afios
(RI 25-36) y respecto a la escolaridad se encontré que
mas de 150 (> 38%) maternas habian culminado su
bachillerato, iniciado o terminado su vida universitaria,
distribucion similar observada en los padres, siendo para
ambos el grado de escolaridad mas presentado la secun-
daria completa.

Como se indica en la Tabla 2, respecto a las malfor-
maciones de los 395 casos diagnosticados prenatal-
mente mediante ultrasonido, los sistemas afectados

taron respectivamente con 7.6% y 1.8%.

Dentro de la categoria de factores am-
bientales se detecté que 259 (65.6%) pa-
cientes recibieron vacunacién durante el embarazo, solo
47 (11.9%) utilizaron el &cido félico preconcepcional y
210 (53.2%) ingirieron acido folico durante el primer
trimestre. También se reportaron 277 (70.1%) y 249
(63%) pacientes que recibieron otros suplementos, co-
mo los son el sulfato ferroso y el calcio respectivamen-
te. En cuanto a la exposicion a sustancias toxicas, 39
(9,9%) pacientes ingirieron alcohol durante el embara-
20, 8 (2%) fumaron tabaco y 4 (1%) consumieron otras
sustancias psicoactivas.

Discusion

La tasa de deteccion prenatal por ultrasonido encon-
trada en la poblacién a estudio fue de 68.6%, cifra que
supera las estadisticas reportadas previamente en la lite-
ratura nacional,’> como lo es el estudio de Gomez en tres
hospitales de Bogota que report6 una tasa de 32.5%.'
De igual manera, la cifra calculada en FVL también se
equipara o inclusive supera las tasas informadas a nivel
mundial, por ejemplo el estudio EUROFETUS, el cual pre-
sentd una tasa de deteccion prenatal de 61.4%." Estas
estadisticas, aungue son comparables, también tienen



Tabla 4. Factores de riesgo asociados a la aparicion de malformaciones
congénitas.

esd0 NO, n b
(%) (%)
Control prenatal
Si 148 (92.5) 387 (98) 20 559
NO 9 (5.6) 2 (0.5) 0 11
SD 3(1.9) 6 (1.5) 1 10
Pobre control prenatal (< 4 consultas)
<4 13 (8.1) 29 (7.3) 1 43
>4 126 (78.8) | 341 (86.3) 19 486
SD 9 (5.6) 17 (4.3) 0 26
Factores genéticos
Consanguinidad
si 2(1.3) 7(1.8) 0 9
NO 129 (80.6) | 330 (83.5) 16 475
SD 29 (18.1) 58 (14.7) ) 92
Antecedentes familiares
Sl 22 (13.8) 30 (7.6) 1 53
NO 104 (65) 297 (75.2) 13 414
sSD 34 (21.3) 68 (17.2) 7 109
Factores ambientales
Vacunacién
Si 97 (60.6) 259 (65.6) 17 373
NO 41 (25.6) 82 (20.8) 1 124
SD 22 (13.8) 54 (13.7) 3 79
Acido félico preconcepcional
Si 10 (6.3) 47 (11.9) 0 57
NO 124 (77.5) 292 (74) 1 417
SD 26 (16.25) 56 (14.2) 20 102
Acido félico primer trimestre
si 69 (43.1) | 210(53.2) 1 280
NO 65 (40.6) 128 (32.4) 0 193
SD 26 (16.3) 57 (14.4) 20 103
Sulfato ferroso
Si 100 (62.5) | 277 (70.1) 1 378
NO 34 (21.3) 62 (15.7) 0 96
SD 26 (16.25) 56 (14.2) 20 102
Calcio
Si 90 (56.3) 249 (63) 1 340
NO 44 (27.5) 90 (22.8) 0 134
SD 26 (16.25) 56 (14.2) 20 102
Ingesta de alcohol
Si 11 (25.6) 39 (9.9) 4 54
NO 126 (78.8) 308 (78) 13 447
SD 23 (14.3) 48 (12.1) 4 75
Cigarrillo
Si 8 (5) 8(2) 0 16
NO 130 (81.3) | 335(84.8) 17 482
SD 22 (13.8) 52 (13.2) 4 78
Otras sustancias psicoactivas
Si 2(1.3) 4(1) 0 6
NO 137 (85.6) | 346 (87.6) 17 500
SD 21 (13.1) 45 (11.4) 4 70

NA, no aplica; SD, se desconoce.

sesgos, ya que la mayoria de los pacientes que llegan a
esta institucion de mayor complejidad son referidos del
area de influencia de todo el Valle del Cauca y Caucay,
por ende, si son admitidos en la institucion es porque ya
tienen una ecografia que demuestra alguna malforma-
ciéon congénita simple o compleja, situacion que clara-
mente sobreestima la tasa descrita.

Dentro del estudio, se encontré una prevalencia de
42.3% de pacientes polimalformados, es decir que por
cada afo del estudio se va a evidenciar mas malforma-
ciones detectadas que pacientes ingresados, ya que un
solo paciente podria tener 2 o mas malformaciones y
estas se cuentan por separado. Este resultado es com-
parable con otros estudios colombianos, por ejemplo el
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de Molina, quien describio una prevalencia de pacientes
con mas de un sistema afectado del 30%." A su vez, en
el estudio de Molina mencionan en orden de frecuencia
los sistemas mas afectados los cuales son el sistema ner-
vioso central (37%), el sistema cardiovascular (28%), el
sistema genitourinario (23%), el sistema toracico (18%)
y el sistema musculoesquelético (17%), todos los cuales
conservan parcialmente una distribucion similar a la ob-
servada en el estudio en cuestion.

Con respecto a los controles prenatales de los pacien-
tes, se logré evidenciar que casi el 100% de la poblacion
realizé control prenatal durante la gestacion y 86.32%
tuvo adherencia a un adecuado control prenatal, consi-
derado como la asistencia a mas de 4 citas. Dicha situa-
cion pone de manifiesto que el adecuado seguimiento
de las pacientes en las consultas ginecoobstétricas po-
siblemente haya contribuido a aumentar la tasa de de-
teccion prenatal de malformaciones congénitas hallada
en el estudio.

En cuanto a los factores ambientales descritos por la
poblaciéon a objeto, se encontré que solo el 11.9% reci-
bi6 acido félico preconcepcional, componente que cla-
ramente se sabe contribuye a la prevencion de aparicién
de malformaciones congénitas del SNC, como lo es la
espina bifida. Por lo tanto, dicho lo anterior, se podria
considerar la asociacién de la deficiencia del &cido félico
con la aparicién de ciertas malformaciones presentadas,
asi como también el uso de ciertos factores ambientales
(alcohol, cigarrillo y sustancias psicoactivas) pudo haber
contribuido a estas patologias pese a su bajo porcentaje
encontrado (9.9%, 2% y 1% respectivamente).

El alcohol es un factor de riesgo modificable, es con-
siderado un teratégeno humano en mdltiples sistemas
organicos, con mayor respaldo bibliografico en los de-
fectos cardiacos, las hendiduras orales y las hernias; tam-
bién tiene evidencia, aunque menor, con respecto a los
problemas urinarios, gastrointestinales y genitales.'® El
reporte de ingesta de alcohol durante el embarazo, tan
significativo en nuestra cohorte, evidencia la necesidad
de campanas educativas sobre la prevenciéon de su con-
sumo en mujeres en edad fértil y con deseo reproductivo.

Como ventaja del estudio, se encuentra la importancia
en haber podido contar con el ECLAMC como registro
de informacion, el cual funciona como programa de in-
vestigacion de las anomalias congénitas del desarrollo
en nacimientos hospitalarios latinoamericanos, siendo
reconocido por la OMS como centro colaborador para la
prevencion de las malformaciones congénitas, ademas
que también actia como sistema de vigilancia epidemio-
l6gica, observando sistematicamente las fluctuaciones
en las frecuencias de las diferentes malformaciones."”

Finalmente, las tasas de deteccién prenatal por ultra-
sonido evidencian una posible mejora en la implemen-
tacion de politicas publicas orientadas a la realizacion
adecuada de ecografias prenatales dentro de las sema-
nas de gestacion recomendadas. Esto permite identificar
anomalias detectables cuando el examen es realizado
por personal calificado, y tratables cuando el paciente es
derivado a un centro de complejidad adecuado. Sin em-
bargo, la vigilancia epidemiolégica no debe limitarse al
informe de estas alteraciones, ya que, a largo plazo, en
lo que respecta al diagnéstico y tratamiento de malfor-
maciones, es posible incorporar estrategias que aumen-
ten la tasa de deteccién y mejoren la rehabilitacion de los
menores afectados. Esto no solo minimizaria el impacto
emocional en las familias, sino que también ayudaria a
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crear conciencia entre los profesionales de la salud y las
entidades gubernamentales, como el Ministerio de Salud
y Proteccién Social, sobre la importancia de estas ano-
malias.

Se recomienda y es esencial que el personal de salud
se mantenga actualizado sobre las malformaciones con-
génitas mas frecuentes en la poblacion y que se fomente
la concienciaciéon sobre su impacto, tanto en los padres
como en las instituciones responsables. Un programa de
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