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Incidencia y tipo de malformaciones congénitas. Casuistica 1984-86

M. R. RODRIGUEZ, I. FIDALGO y D. LOPEZ PALACIOS

RESUMEN: Se revisan las malformaciones congénitas ocurridas durante los tres altimos
afios. Entre 4.991 recién nacidos vivos y muertos la incidencia de malformados fue de
33,3 por 1.000. La anomalia mis frecuente fue la enfermedad congénita de cadera (14,6
por 1.000), seguida de malformaciones de extremidades, genitourinatias, cardiopatias,
cromosomopatias. No podemos precisar dentro de nuestra setie antecedentes claros de
ingesta de farmacos, exposicion a radiaciones o padecimientos de virasis durante la ges-
tacién. La incidencia de pretérminos y de pequefios para la edad de gestacién fue mis
elevada entre nifios malformados que en el grupo control. La edad media de las madres
de los nifios con cromosomopatias fue mis elevada que la de madres control y de nifios
con otras malformaciones. PALABRAS CLAVE: MALFORNACION CONGENITA.

INCIDENCE AND TYPE OF CONGENITAL MALFORMATIONS. RECOUNT 1984-86
(SUMMARY): A review is made of the types of congenital malformations that have occu-
rred during the last tree years. Of 4.991 newborn of malformations was 33,3 in 1.000.
The most frequent anomaly was the congenital hip ailment (14,6 in 1.000), followed by
malformations in the extremities, in the urogenital tract, congenital heart diseases and
chromosomal anomalies. We cannot precise in our series any clear evidence of ingestion
of drugs, exposure to radiation or of any virus infection during the pregnancy. The inci-
dence of premature infants and of small for date was higher in children with malforma-
tions than in the control group. The average age of the mothers of children with chro-
mosomal anomalies was higher than that of the control mothers and of children with
other types of malformations. KEY WORDS: CONGENITAL MALFORMATIONS.

Las malformaciones congénitas son la
patologia que produce mas morbi-morta-
lidad perinatal entre los recién nacidos de
paises desarrollados. La prevalencia publi-
cada de nifios malformados al nacimiento
varia entre 10 y 120 por 1.000, situdndose
en general alrededor del 25 por 1.000 (1,
2). Entre los nifios malformados, el 25 %
fallecen en el periodo perinatal, estiman-
dose que uno de cada ocho desarrollari re-
traso mental o disminucidn fisica severa
(3). En Espafia la mortalidad producida

por malformaciones congénitas durante el
primer afio de vida, supera el 20 % del
total (4).

Dado que los indices y tipo de malfor-
maciones vatian extraordinariamente en
diferentes publicaciones (1, 2, 3, 4, 5, 6),
nos ha parecido importante revisar nuestra
frecuencia de defectos congénitos basados
en los hallazgos malformativos mayores,
detectados hasta el séptimo dia de vida
postnatal.
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MATERIAL Y METODOS

El material utilizado abarca 5.037 re-
cién nacidos entre vivos y muertos, cotres-
pondientes a 4.995 partos atendidos con-
secutivamente en el Hospital Camino de
Santiago desde el 1 de enero de 1984 al 1
de enero de 1987. Solamente fueron in-
cluidos en el estudio nifios con edad de
gestacion de 28 semansas O SUPELIOf y Peso
natal de 1.000 grs. o superior. A los re-
cién nacidos se les efectué al menos una
revisiébn en las primeras 24 horas y otra al
ser dados de alta, durante las cuales se
realiz6 un examen fisico completo, inclui-
da la utilizacién de sonda nasogistrica pa-
ra comprobar la permeabilidad de coanas
y esofago. Ocasionalmente, si los hallazgos
lo hacifan necesario, se completaba el estu-
dio con determinaciones radioldgicas, ana-
liticas o de otro tipo.

El estudio se ha hecho retrospectiva-
mente, basindose en la informacién reco-
gida en las historias correspondientes a
madres y neonatos con malformaciones
«mayores».

En todas las historias de recién nacidos
malformados existia informacién acetca de
posibles datos patolégicos de padres y her-
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manos. Cuando las exploraciones prenata-
les (ecografia durante los Gltimos meses de
estudio) habian demostrado la posibi-
lidad de una malformacion, el paciente
era objeto de estudio postnatal hasta su
comprobacidon o exclusion.

RESULTADOS

La poblacidn estudiada reside en la co-
marca del Bierzo y alrededor de una terce-
ra parte habita en el medio urbano. La
mayoria de las mujeres son blancas, esti-
mindose que un 13 % son inmigrantes y
un 4 % negras. La proporcion de madres
menores de 20 afios es de 19,04 % y la de
mayores de 35 afios es de 8,33 %. La si-
tuacidn econdmica oscila entre clase media
o baja, hasta algunas mujeres que viven
en situacion primitiva.

Un total de 4.995 partos dieron lugar
a 4.989 recién nacidos vivos (7), 48 fetos
murieron ante o intraparto y 64 neonatos
lo hicieron en el periodo neonatal precoz
(Tabla I). La mortalidad perinatal media
fue de 2,2 %. Carecemos de informacion
suficiente para descartar malformacion en
46 de los 48 fetos muertos ante o intrapar-
to. Asi pues, el nimero de recién nacidos

INCIDENCIA DE MALFORMADOS

INDICE DE
POBLACION TOTAL R. N. MALFORMADOS MALFORMADOS
POR GRUPO
N.° % N.° % %
NACIMIENTOS 5.037 100 % 168 100 % 3,33 %
NACIDOS VIVOS 4.989 99,0 % 161 95,8 % 3,22 %
MORTALIDAD PERINATAL 112 2,2 % 7 4,1 % 6,25 %
PREPARTO O FETAL TARDIA 48 0,9 % 2 1,2 % 4,16 %
NEONATAL PRECOZ 64 1,2 % 5 2,9 % 7,81 %
EMBARAZOS MULTIPLES 42 0,8 % 0 0,0 % 0,00 %
PESO NATAL <2.500 215 4,2 % 53 32,0 % 24,6 %
VARONES 2611 52,0 % 89 53,0 % 3,40 %
HEMBRAS 2.380 48,0 % 79 47,0 % 3,33 %
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fue de 4.991, 168 de los cuales tuvieron
algin tipo de malformacién mayor, lo que
supone un 3,33 % de nacidos malforma-
dos. El niimero de nifios con «bajo peso al
nacimiento» fue de 4,2 % con un indice
varén/hembra de 1,08.

En la Tabla II se encuentran las mal-
formaciones agrupadas por el sistema que
afectan. Se identifican 10 nifios sindromi-
cos (4 con sindrome de Down), cuyas mal-
formaciones especificas no se agruparon
con las de los demds. Hubo un recién na-
cido polimalformado sin sindrome conoci-
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do, que se tabuld con los demis. Tres de
los ocho nifios con anomalias cromos6mi-
cas tenfan ademds otras malformaciones
que frecuentemente se asocian con el tras-
torno cromosdmico; microrretrognatia,
atresia unilateral de coana, pie equinovaro
y defecto cardiaco (trisomia 18), defecto
cardiaco y atresia de esdfago (trisomia 21).

La enfermedad congénita de cadera
(14,6 por 1.000), fue la anomalia mis fre-
cuente seguida de malformaciones de ex-
tremidades, genitourinarias, cardiopatias y
cromosomopatias (Tabla III).

TaBLA Il.  PREVALENCIA DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS POR SISTEMA AFEC-

TADO
NUMERO DE NUMERO DE INCIDENCIA
R. NACIDOS MALFORMACIONES ~ MALFORMACIONES
; %0
S. NERVIOSO CENTRAL 3 5* 1,0
CABEZA Y CUELLO 8 8 1,6
CARCIOVASCULAR 18 18 3,60
GASTROINTESTINAL 9 9 1,8
GENITOURINARIO * 29 29 5,81
MUSCULO ESQUELETICO * 88 88 17,63
HERNIA CAVIDAD ABDOMINAL 2 3* 0,6
SINDROMES POLIMALFORMATIVOS 10 10 2,0
POLIMALFORMADOS NO SINDROMICOS i 1 0,2
TOTAL 168 170 34,06

* Datos registrados parcialmente en los Servicios de Traumatologia y Urologia.

TABLA III.

INCIDENCIA POR ORDEN DE CRECIMIENTO DE LAS MALFORMACIONES

MAS FRECUENTES

RECIEN NACIDOS

MALFORMACION o %
CADERAS INESTABLES / LUXADAS 73 14,6
DEFORMIDAD DE PIES 15 3,0
CRIPTORQUIDIA 14 2,8
HIPOSPADIA 13 2,6
COMUNICACION INTRAVENTRICULAR 5 1,0
SINDROME DOWN 4 0,8
ARTRESIA ANORRECTAL 3 0,6
ANENCEFALIA 2 0,4
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Se han comparado diversos caracteres
de nifios con malformaciones y su madres
frente a un grupo control de 120 madres y
nifios normales seleccionados al azar:

1. Ia edad media de gestacion en el
grupo de madres de malformados fue de
38,26 semanas frente a 40,03 del grupo
control. No hubo ningtin postérmino mal-
formado; sin embargo la incidencia de
pretérminos fue mas elevada que en la po-
blacién general estudiada (p < 0,0025).

2. No hubo diferencias significativas
(p > 0,10) en el peso medio de los recién
nacidos malformados (X = 2.680 gts.),
frente al grupo control (X = 3.220 grs,).
La incidencia de pequefios para la edad de
gestacion (19,2 %), fue muy superior (p
< 0,005) al de la poblacién general
(3,4 %). Los recién nacidos grandes para
la edad de gestacion fueron mis frecuen-
tes entre la poblacion general (13,39 %)
que en el grupo de malformados (3,0 %)
(p < 0,05).

3. No se encontraron diferencias en
el sexo al considerar de forma global los
distintos tipos de malformados (p >
0,30).

4. No hubo diferencias significativas
en cuanto a la edad media global de ma-
dres de malformados (X = 26,59 afios) y
poblacién general (X = 25,38 afios), aun-
que la edad media de madres de nifios
con cromosomopatias (X = 34,40 afios)
fue mis elevada que la de madres control
(p < 0,0025) y de nifios con otras malfor-
maciones (p < 0,01).

5. No ha existido un indice mayor de
abortos espontineos previos (p > 0,50),
muertes perinatales previas (p > 0,70), ni
malformaciones en los hermanos (p >
0,50) del grupo estudiado comparado con
el grupo control.

No podemos precisar dentro de nues-
tra serie antecedentes claros de ingesta de

farmacos, exposicién a radiaciones o pa-
decimientos de virasis durante la gesta-
cibn.

COMENTARIOS

La incidencia global de malformacio-
nes congénitas detectadas al nacimiento
fue de 33,3 por 1.000 similar a la sefiala-
da en otros estudios (3, 4, 5, 8). Proba-
blemente este indice estd infravalorado
debido a que solo estin incluidas las
malformaciones hasta el séptimo dia de
vida. Se ha calculado que el porcentaje
de malformaciones que se diagnostican al
nacimiento es de 43 % frente a un 82 %
para los 6 meses (10). No obstante resul-
ta muy dificil comparar la frecuencia de
malformaciones congénitas de los distin-
tos estudios (1, 5, 11) debido a que la
incorporacién de determinadas técnicas
como ecografia y muestras fetales, han
permitido la identificacién mas precoz y
exacta de muchas anomalias fetales (4,
11).

La incidencia de malformaciones ma-
yores del SNC, 1 por 1.000, es relativa-
mente baja comparada con otros estudios
donde vatia entre 1,8 y 5,9 por 1.000 (5,
8, 13). La anencefalia, espina bifida, hi-
drocefalia y encefalocele constituyen un
grupo de anomalias cuyo diagndstico
puede realizarse en el periodo neonatal.

Los defectos congénitos han aparecido
con una frecuencia de 3,6 por 1.000. Es-
tan incluidos 18 nifios que presentaron
soplo y/o uno mas de los siguientes sig-
nos: dificultad respiratoria, cianosis, cat-
diomegalia, trastorno del ritmo y hepato-
megalia. Por otra parte, hubo otros dos
casos que presentaron como primera ma-
nifestacién insuficiencia cardiaca en el pe-
fiodo de lactante. Nuestra frecuencia de
defectos cardiacos estd incluida en la refe-
rida por otras series que oscila entre 1,3
y 4,5 por 1.000 (1, 8).
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La frecuencia de cromosomopatias va-
tfa mucho con los medios de estudio, asi
SMITH (9) considera que hasta un 4 % de
los embarazos las presentan, mientras que
la incidencia de cromosomopatias en re-
cién nacidos oscila entre 2,26 y 2,86 por
1.000 (1, 5). En nuestra casuistica solo
quedan reflejadas las cromosomopatias de-
tectadas clinicamente cuya incidencia, 1,6
por 1.000, resulta inferior a la de otras se-
ries.

La frecuencia de malformaciones diges-
tivas fue de 1,80 por 1.000. La atresia
anorrectal resultd la mas frecuente; un ca-
so de atresia de esdfago no incluido, ocu-
trid en una trisomia 21.

La hendidura palatina aislada o asocia-
da a hendidura labial (0,2 por 1.000) re-
sult6 al contrario de lo que ocurre en otras
series, més elevada que la hendidura la-
bial aislada cuya frecuencia es de 0,6 por
1.000 (1, 8).

El indice de displasia congénita de ca-
dera, 14,6 por 1.000 resultd ligeramente
superior a otras series (1, 4). Estdn inclui-
dos 73 recién nacidos que tuvieron algin
tipo de anomalia en la exploracion de ca-
deras (limitacién de abduccién, Ortola-
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ni+) y que requirieron controles en eta-
pas posteriores. Solo 6 de 73 presentaban
una luxacion congénita de caderas.

La ecografia obstétrica permite detectar
sistematicamente la hidronefrosis fetal. La
mayoria de nuestra casuistica no ha sido
estudiada mediante esta técnica, pero du-
rante el Gltimo afio se detectaron dos casos
de hidronefrosis fetal, uno de los cuales
requirid cirugia en el tercer mes de vida.
Nuestra incidencia global fue de 5,81 pot
1.000, mis baja que en otras seties (1, 4,
8).

La incidencia de hernia diafragmatica,
0,40 por 1.000, es superponible con la es-
timada en otros calculos (13).

Los factores causales permanecen des-
conocidos en el 60-65 % de las malforma-
ciones, entre un 5 a 10 % se deben a fac-
tores ambientales y alrededor del 25 % re-
conocen una anomalia genética (14).

El riesgo de recurrencia depende del
tipo de defecto congénito, habiéndose es-
timado que el 78 % de las malformacio-
nes encontradas tienen un riesgo de recu-
rrencia mayor del 1 % (3), lo que hace
necesaria una profilaxis basada en el con-
sejo genético.
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