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Hospitalization related to birth defects at the Pereira Rossell Hospital Center
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Resumen

Introduccién: las anomalias congénitas representan
una de las principales causas de mortalidad infantil en
Uruguay. Son responsables de hasta 25% de las
internaciones en centros de alta complejidad.
Objetivo: aportar al conocimiento de la carga de
enfermedad por anomalias congénitos. La
frecuencia de hospitalizaciones, sus caracteristicas
clinicas y tipos de defectos congénitos, motivos de
hospitalizacién, duracién de estadia hospitalaria,
niveles y tipos de cuidados requeridos.

Método: estudio descriptivo, prospectivo, se
incluyeron todos los menores de 15 afos portadores
de defectos congénitos hospitalizados en dreas de
cuidados moderados del Hospital de Nifios del CHPR
en un periodo de 6 meses independientemente del
motivo de ingreso. Se excluyeron los servicios de
neonatologia y los pisos quirdrgicos.

Resultados: del total de nifios ingresados, 5,1%
presentaban defectos congénitos. El diagndstico fue
prenatal en 13,6%. El defecto fue unico en 75%. El

ingreso fue por patologia vinculada con el defecto
congénito en el 80%. La media de estadia hospitalaria
de estos nifos fue 9,5 dias, superior a la media de la
estadia hospitalaria general de 4,6 dias (p<0,05). EI
5,2% de los nifnos requirieron ingreso a unidad de
cuidado intensivo (UCI).

Conclusiones: es la primera descripcion de
frecuencia y caracteristicas de la hospitalizacién
relacionada con defectos congénitos en el area de
cuidados moderados del Hospital de Nifnos del CHPR.
A pesar del sesgo de inclusion, los hallazgos
demuestran la demanda asistencial especializada y
elevada morbilidad de estos nifios. Futuras
investigaciones son necesarias para analizar factores
de riesgo relacionados con este problema de salud.
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Summary

Introduccion

Introduction: congenital anomalies represent one
of the main causes of child mortality in Uruguay. Up
to 25% of hospitalizations in high-complexity centers
are due to pathologies related with congenital
defects.

Objective: to contribute to the knowledge of
disease burden due to congenital anomalies. The
frequency of hospitalizations, their clinical
characteristics, and the types of congenital defects,
the reasons for hospitalization, the duration of
hospital stay, and the levels and types of caring
required are explored.

Method: descriptive, prospective study, in which all
patients under 15 years of age, carriers of
congenital defects, hospitalized in intermediate care
areas of the CHPR Children’s Hospital for a period
of 6 months, were included, regardless of the
reason for admission. Neonatology services and
surgical wards were excluded.

Results: out of the total of admitted children, 5.1%
presented congenital defects. Diagnosis was
prenatal in 13.6%. The defect was single in 75%.
The reasons for admission were pathologies related
to the congenital defects in 80%. The average
hospital stay of these children was 9.5 days, higher
than the general average hospital stay which was
4.6 days (p<0.05). 15.2% of the children required
admission to the intensive care unit (ICU).
Conclusions: it is the first description of the
frequency and characteristics of hospitalization
related to congenital defects in the intermediate
care area of the CHPR Children’s Hospital. In spite
of the inclusion bias, findings show the specialized
caring demand and the high morbidity of these
children. Future research is needed to analyze the
risk factors related to this health issue.

CONGENITAL ABNORMALITIES

PRENATAL DIAGNOSIS
HOSPITALIZATION
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Segln datos de la Organizacion Mundia de la Salud
(OMYS), se estima que los defectos, malformaciones o
anomalias congénitas afectan uno de cada 33 lactantes
en todo el mundo y causan 3,2 millones de discapacida-
desal afio. En el afio 2010 se produjeron 270.000 defun-
ciones neonatales por esta causa, |0 que representa el
8% del total delas defunciones neonatales a nivel mun-
dia®. Este porcentaje varia ampliamente entre las dis-
tintas regiones, desde 5% en Asia Sudoriental a mas de
25% en Europa®.

Se estima que la preval encia de defectos congénitos
es 2 a3% al nacimiento y aumentaa 7% al final del pri-
mer afio de vidacomo consecuenciade manifestaciones
clinicas més tardias®.

El Estudio Colaborativo Latinoamericano de Mal-
formaciones Congénitas (ECLAMC) mostré unapreva-
lencia de defectos congénitos detectables al nacer de
2,7% en el periodo 1995-2008. Sinembargo, lacifrava-
ria ampliamente entre los paises participantes. desde
1,4% en Ecuador a 4,2% en Brasil. En Uruguay se ob-
servo unaprevalenciade 2,4%, levemente por debajo de
la media®.

En Uruguay, durante la primera mitad del siglo XX
la mortalidad infantil era elevada y las enfermedades
transmisibles representaban las principales causas. La
mejoriaen las condiciones de vida delapoblaciony en
losserviciosy prestacionesde salud setradujo enunare-
duccién sostenida de lamortalidad infantil. Esta reduc-
ciénseprodujo principalmenteaexpensasdel control de
lamortalidad por dichas causas. Uruguay se encuentra
en un régimen demografico postransicional, lo que im-
plicahaber alcanzado nivelesreducidosde mortaidad y
fecundidad (desde hace més de un quinquenio por deba-
jo del nivel dereemplazo poblaciona). Laesperanzade
vidaal nacer alcanz6 en 2010 laedad de 80 afios en mu-
jeresy 73 aflosen varones. Latasademortalidad infantil
muestra una reduccion progresiva, alcanzando por pri-
meravez unacifrainferior adosdigitosen e dltimotrie-
nio®®. En este contexto, al igual quelo observado en pai-
ses desarrollados, las anomalias congénitas y las afec-
ciones vinculadas con la prematurez representan las
principales causas de mortalidad infantil. En el afio
2012, las anomalias congénitas representaron el 27,7%
delas muertes en menores de 1 afio, ocupando € primer
lugar. Desde hace afios, en Uruguay la mortalidad
especifica por esta causa se mantiene incambiada,
2,1/mil nacidosvivosen 2011y 2,6/mil nacidosvivosen
20129),

En el afio 2011 se comenzd laimplementacion deun
Registro Nacional de Defectos Congénitos dando cum-
plimiento a la ordenanza 447/2009, como herramienta



Sara Marquez, Alejandra Vomero, Alejandra Tapie y colaboradores « 169

para conocer la epidemiologia de esta patologia. Su de-
sarrollo reciente hace que aln no se disponga de datos
que permitan estimar con exactitud la incidencia,
prevalenciani conocer sus caracteristicas.

El Centro Hospitalario Pereira Rossell (CHPR)
compuesto por dos hospitales, el Hospital del Nifioy el
Hospital delaMujer, esel centro dereferencianacional
para los usuarios de la Administracion de Servicios de
Salud del Estado (ASSE). Esun centro desegundoYy ter-
cer nivel de complejidad en e que se desarrollan activi-
dadesdocentesy deinvestigacién en conjunto conlaFa
cultad de Medicina de la Universidad de la Republica.
Desde hace mas de 30 afios su Maternidad, laméas gran-
dedel pais, integrael ECLAMC (grupo colaborador de
la OMS) que ha aportado informacion relevante en
relacion alavigilancia epidemiol 6gi cade malformacio-
nes congénitas en América Latina.

Sin embargo, no se dispone de datos para estimar €l
impacto asistencial de los nifios portadores de defectos
congénitos.

Algunos estudiosindican que aproximadamente en-
treel 10y el 25% delasinternaciones en centros de alta
complgjidad se deben apatol ogiasvinculadas adefectos
c?ggénitos y enfermedades genéticas, respectivamen
te™.

Resultanecesario conocer lafrecuenciade hospitali-
zaciones y las necesidades asistenciales de estos nifios
en e CHPR. Esto permitirdaportar informacion alavi-
gilanciaepidemiol 6gicaque seimpulsaen el pais, d co-
nocimiento de la carga de laenfermedad y alas necesi-
dades asistenciales de este grupo de pacientes, requeri-
miento indispensable para contribuir ala calidad de los
cuidadosy servicios de salud.

Objetivos

El objetivo general de este estudio fue aportar al conoci-
miento de la carga de enfermedad por defectos o ano-
malias congénitas en el Hospital de Nifios del CHPR.
L os objetivos especificos fueron:

1. Determinar la frecuencia de hospitalizaciones rela-
cionadas con defectos congénitos en salas de inter-
nacion de cuidados moderados.

2. Describir lascaracteristicasclinicasy tipos de defec-
tos congénitos en esta poblacion.

3. Conocer losmotivosde hospitalizacién, duracién de
la estadia hospitalaria, niveles y tipos de cuidados
requeridos.

Material y métodos

Serealizé un estudio descriptivo, prospectivo, en el que
se incluyeron todos los menores de 15 afios portadores

de defectos congénitos hospitalizados en areas de cui-
dados moderadosdel 1°, 2°y 3% piso del Hospital de Ni-
flosdel CHPR entreel 01 deenerode 2013y e 30deju-
nio de 2013, independientemente del motivo que
determino su ingreso.

Se excluyeron aquellos hospitalizados en los servi-
ciosde neonatologia, traumatologiay ortopedia, cirugia
pediétricay cirugia plastica.

Paraladefinicién de defecto congénito se utilizaron
los criterios de la OMS: “toda anomalia estructural o
funcional, incluidos trastornos metabdlicos, esporadica
o hereditaria, presente desde el nacimiento”?.

Seregistrd en unafichacodificadalas siguientesva
riables. edad, sexo, tipo de defecto congénito, antece-
dentes familiares de consanguinidad y de defectos con-
génitos, exposicién conocidaafactoresderiesgo prena
tal, ingresos hospitalarios previos, motivo de ingreso,
necesi dad de procedimientos quirurgicos, dias de hospi-
talizacion, ingreso a unidad de cuidado intensivo, dura-
ciéndelaestadiahospitalaria. Seindagaron lossiguien-
tes factores de riesgo prenatal: infecciones maternas
durante el embarazo; exposicién aradiacion, drogas de
abuso, farmacos; consumo de &cido fdlico.

Parala categorizacion del tipo de defecto congénito
se considerd el drgano y sistema principal afectado.

Lafuentededatosfuelahistoriaclinicacomplemen-
tada con entrevista a madre, padre y/o cuidadores.

Paracalcular lafrecuencia de hospitalizacion delos
nifios con defectos congénitos se solicité a Departa-
mento de Estadisticadel CHPR 6l total de nifios hospita-
lizadosen el periodo deestudio. Se comparé lamediade
estadia hospital aria de estos nifios, con lamediade esta-
diageneral en unidad de cuidados moderados e intensi-
VOS.

El estudio fue autorizado por laDireccidn del Hospi-
tal del Nifio del CHPR. Se consideraron aspecto éticos
necesarios para proteger la la confidencialidad y
privacidad de los datos.

Lasvariables cualitativas analizadas se describen en
frecuencia absoluta (FA) y frecuenciarelativa (FR); las
variables cuantitativas se describen en media y rango.
Parael andlisisdelos datos se utilizé €l programa SPSS
version 17. Se utilizé € test de Chi cuadrado, se
considerd significativo p<0,05.

Resultados

Entreel 1 deeneroy e 30 dejunio de 2013 fueron hos-
pitalizados en la unidad de cuidados moderados del 1°,
2°y 3er piso del Hospital de Nifios del CHPR 2440 ni-
fios, presentaban defectos congénitos 125 (5.1%).

Ladistribucion por sexosfue similar, 65 (52%) sexo
masculino y 60 (48%) sexo femenino.
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Tabla 1. Hospitalizacion relacionada con defectos
congénitos. Antecedentes y factores de riesgo
prenatales. CHPR 1/1 — 30/6/2013.

Tabla 2. Hospitalizacion relacionada con defectos
congénitos. Infecciones durante el embarazo. CHPR
1/1-30/06/2013.

Antecedentes familiares FA FR I nfecciones FA FR
Consanguinidad 2 1,6 Infeccion urinaria 37 74
Defecto congénito 10 8,0 Infeccién urinaria e infeccion genital 4 8
Factoresderiesgo prenatales Sifilis 3 6
Acido félico no 115 92 HIV 3 6
Drogas de abuso o acohol 9 7,2 Infeccién genital 1 2
Farmacos 30 24 Infeccién urinariay sifilis 1 2
Radiaciones 1 0,8 Toxoplasmosis 1 2
Infecciones 50 40 Total 50 100

Tabla 3. Hospitalizacion relacionada con defectos
congénitos. Farmacos recibidos durante el embarazo.
CHPR 1/1-30/06/2013.

Tabla 4. Hospitalizacion relacionada con defectos
congénitos. Distribucion seguin sistema u érgano
principal afectado. CHPR 1/1 — 30/6/2013.

Farmacos FA FR

Antibi6ticos 24 19,2
ARV 3 2,4
Difenilhidantoina 1 0,8
Benzodiacepinas 1 0,8
Clonazepam, quetiapinay sertralina 1 0,8
Total 30 100

ARV: antirretrovirales

Lamediadelaedad fue 4,3 afios (rango 26 diasa 15
afios).

Presentaron consanguinidad dos nifios (1,%) y ante-
cedentesfamiliaresde defectos congénitos 10 (8%). Re-
firieron no haber recibido previoy ni duranteel embara-
7o &cido folico 115 madres (92%). Refirieron exposi-
cionadrogasdeabuso duranteel embarazo 9 (7,2%); ra-
diaciones1 (0,8%); y farmacos 30 (24%), lamayoriaan-
tibidticos. Presentaron antecedentes de infecciones du-
rante el embarazo 50 nifios (40%), cinco deellosmésde
unainfeccion. Enlatablal semuestranlosantecedentes
y factores de riesgo prenatal es indagados. En latabla 2
seresumen los diferentestipos deinfeccionesdurante el
embarazo y en latabla 3 losfarmacos alos que estuvie-
ron expuestos.

El diagndstico del defecto congénito fue prenatal en
17 nifios (13,6%) y posnatal en 108 (88,4%); Unico en 94
nifios (75%) y multiple en 31 (25%).
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Sistema u 6r gano afectado FA FR

Sistema nervioso central 45 36

Cardiacos 29 23,2
Nefrourol dgicos 17 13,6
Digestivo 8 6,4
Miembros 6 4.8
Genitales 3 24
Cara 3 2,4
Hematol 6gico 3* 24
Orejas 2 1,6
Vasculares 1 08
Suprarrenal 1 0,8
Térax 1 0,8
Otros** 6 4.8
Total 125 100

*HemofiliaA severa(n=2), anemiafalciforme (n=1).

** Mucopolisacaridosis tipol (n=1), sindrome de Angelman
(n=1), Stiff Skin syndrome (n=2), sindrome de Charge (n=1), sin-
drome de Down sin otras anomalias (n=1).

Enlatabla4 se muestraladistribucion de frecuencia
delos defectos congénitos segln sistemau érgano afec-
tado. Los defectos del sistema nervioso central (36%0),
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neurohipéfisis ectépica

Total 45 100

las cardiopatias congénitas (23,2%) y las anomalias ne-
frourol 6gicas (13,6%) fueron los més frecuentes. Enlas
tablas 5, 6 y 7 se describen las principales anomalias
dentro de cadauno deellosordenadas por frecuencia. Se
hizo diagnéstico sindromético en 31 (24.8%) nifios, de
loscuales7 correspondieron atrisomia21. Los defectos
hematoldgicos correspondieron a Hemofilia A severa
(n=2) y anemiafalciforme (n=1).
Enningunadelashistoriasfigurabasi estaban notifi-
cadosen el Registro Nacional de Defectos Congénitos.
El ingreso fue motivado por patologia vinculada di-
rectamente con el defecto congénito en 100 nifios
(80%). Tenian antecedente de hospitalizaciones previas
90nifios (72%). Presentaron reingresosdurante el perio-
do deestudio 37 delos 125 nifios portadores de defectos

Tabla 5. Hospitalizacion relacionada con defectos Tabla 6. Hospitalizacion relacionada con defectos
congénitos. Anomalfas del Sistema Nervioso Central. congénitos. Anomalias cardiacas. CHPR 1/1 —
CHPR 1/1 - 30/6/2013 (N=45). 30/6/2013 (N=29).
Defectos del sistema nervioso FA FR Defectos car diacos FA FR
Hidrocefalia 13 10,4 CIA 4 3,2
Mielomeningocele 6 4.8 Cana AV completo 4 32
Holoprosencefalia 3 24 Clv 3 24
Craneosinostosis 3 24 CIAyClV 3 24
Malformacion arteriovenosa 2 16 Tetralogia de Fallot 3 24
Distrofiamuscular 2 16 Coartacion de aorta 2 16
Atrofia espina 2 16 DAP 1 0,8
Sindrome de Arnold Chiari 2 16 Anomalia de Ebstein 1 0,8
Agenesia o hipoplasiadel cuerpo 2 1,6 Trasposicion de grandes vasos 1 0,8
caloso
Aneurisma de ventriculo izquierdo 1 0,8
Espinabifida 1 08 ' ) .
Otras cardiopatias congénitas complejas 6 4.8
Encefalocele 1 0,8
Tota 29 100
Neurofibromatosistipo 1 1 0,8
Hinoplasia del . bel 1 08 CIA: comunicacion interauricular; CIV: comunicacion interventri-
Ipoplasia del VErmis Cerebeloso ' cular; DAP: ductus arterioso persistente.
Hipoplasia septo ptica, agenesia 1 0,8
septum pellucidum L, . . .
congeénitos (29,6%). Lafrecuenciadereingresos, duran-
Microcefalia 1 08 teel periodo en queseredlizd € estudio, semuestraenla
Lipomeningocele 1 0.8 teblas. ) i ) ) .

o Lamediade |a estadia hospitalaria de |os nifios por-
Miastenia ocular 1 0.8 tadores de defectos congénitosfue 9.5 dias, superior ala
Werding Hoffman 1 0,8 media delaestadia hospitalariageneral en lostres pisos

) o deinternacion 4,6 dias (p<0,05).
Agenesiadd tallo pituitario y 1 0,8

El 15.2% delos nifios portadores de def ectos congé-
nitos requirieron ingreso a unidad de cuidado intensivo
(UCI), comparado con €l 2,8% de la poblacién hospita-
lariageneral (p<0,05). Lamediadelaestadiaen UCI fue
23 dias, superior alamediadelaestadiageneral 7.2 dias
(p<0,05).

El 32,8% delos nifios portadores de defectos congé-
nitos requirié cirugia durante lainternacion.

Discusion

L os defectos congénitos constituyen un problemade sa-
lud publica. En los paises desarrollados, donde las ci-
fras de mortalidad infantil son inferiores a 10/mil naci-
dosvivos, losdefectos congénitosrepresentan laprime-
racausa de mortalidad infantil. Ademas del impacto en
lamortalidad de los nifios menores de un afio, esta en-
fermedad determina importante morbilidad con disca

pacidad y afectacion delacalidad de vida. Se destaca el
impacto psicoldgico, socia y econémico para los pa-
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Tabla 7. Hospitalizacion relacionada con defectos Tabla 8. Hospitalizacion relacionada con defectos
congénitos. Anomalias nefrourolégicas. CHPR 1/1 — congénitos. Frecuencia de reingresos. CHPR 1/1 —
30/6/2013 (N=17). 30/6/2013.
Defecto nefrour ol 6gico FA FR NUmero dereingresos FA FR
Hidroureteronefrosis 8 6,4 Cero 88 70,4
RvVU 6 4,8 Dos 24 19,2
Valvas ureterales posteriores 1 0,8 Tres 8 6,4
Rifién poliquistico 1 0,8 Cuatro 3 2,4
Sindrome de Alport 1 0,8 Siete 2 1,6
Total 17 100 Tota 125 100

RV U: reflujo vesicoureteral.

cientes, lasfamilias, los sistemas de atencién sanitariay
la sociedad en general Y.

En relacion a este problema de salud, Uruguay
muestra una situacién comparable ala de los paises de-
sarrollados. Las maformaciones, deformacionesy ano-
malias cromosomicas (CIE-10 Q00-99) representan la
principal causademuerteenel primer afiodevida. Lata-
sade mortalidad por esta causa se hamantenido estable
desde hace més de 20 afios'*?. Sin embargo se dispone
deescasainformacién sobrelaincidencia, prevalenciay
repercusionesde estaenfermedad en Uruguay. Conside-
rando latasade natalidad y las cifrasdeincidenciamun-
dial y regiond, es esperable que cada afo en Uruguay
quenazcan 3 a5 nifios/diacon anomal iascongénitas'™®.

Si bien la notificacion de defectos congénitos es
obligatoriaindependientemente de laedad, condicién al
nacimiento y momento dd diagndstico desde € afio
2009 (Ordenanza del Ministerio de Salud Publica
447/2009), €l Registro Nacional de Defectos Congéni-
tos y Enfermedades Raras se implementd en enero de
2011. Se espera que el mismo dé respuesta a la insufi-
cienteinformacion epidemiol 6gicay contribuyaacono-
cer tipos, distribucion y frecuencia de los defectos con-
génitos en € pais; informacion necesaria para disefiar
estrategias de salud ptblica™. Sin embargo, son cono-
cidaslas debilidades que presentan | os programas espe-
cialesde registro derivadas principa mente de la subno-
tificacion relacionada con la vigilancia pasiva sin fuer-
tes mecanismos de fiscalizacion®. Esto refuerzalane-
cesidad de redizar estudios de corte transversal para
aproximarse a conocimiento de las diferentes dimen-
siones de este problema de salud publica. En esta serie
no constaba en las historias clinicas si existia notifica-
cion. Destacamos laimportancia tanto de la comunica-
cion de casos a Registro Nacional por parte del equipo
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de salud asi como |la necesidad de que sus datos estén
disponiblesy accesibles.

Esta es la primera descripcion de una serie de casos
de nifios portadores de anomalias congénitas hospitali-
zados en un centro asistencial de referencia de segundo
y tercer nivel complejidad en el Uruguay.

Este estudio de base hospitalaria aportainformacion
al conocimiento de la carga de esta enfermedad en los
usuarios del principal prestador publicoy el masgrande
del pais.

Se destaca que en la primera mitad del afio 2013, €
5,1% delos nifios hospitalizados en las unidades de cui-
dados moderados del 1°, 2°y 3% piso del CHPR presen-
tabadefectos congénitos. En estudios de base hospitala-
ria se han hallado frecuencias variables pero superiores
alaobservadaen el CHPR, de12a18,5%"*®. En algu-
nos centros de alta complgjidad se comunicaron cifras
de hasta25%". Es posible quelafrecuenciade hospita-
lizacin este subestimada debido aque no seincluyeron
serviciosclave como laUnidad Neonatal y los Servicios
Quirdrgicos. Para conocer la verdadera magnitud del
problemaen este prestador es necesario prolongar el pe-
riodo de observacion e incluir todos los sectores de in-
ternacion. También resulta necesario realizar estudios
de base hospitalaria en otros prestadores del sistemade
salud.

Se trata de una poblacién que demanda cuidados
asistenciales especialesy frecuentes. Lamayoriade los
nifiosfue hospitalizadapor problemasdirectamentevin-
culadoscon el defecto congénitoy teniaantecedentesde
hospitalizacionesprevias. Sedestacalaimportanciaque
esto determina sobre € sistemaasistencial. Lashospita-
lizaciones aumentan lamorbimortalidad. Mejorar laca
lidad de vida de estos pacientes requiere profundizar en
losmotivosdereingreso con el objetivo deprevenirlos.

Resultatrascendente que € promedio deestadiahos-
pitalariade estos nifiosesmasdel doblequed promedio
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deestadiadelosnifios sin defectos congénitosy lanece-
sidad de cuidado intensivo 5 veces mayor con estadias
promediotresvecessuperior. Ademas|atercerapartede
los nifios requirié cirugia durante la hospitalizacion.
Estoreflgjalacomplgjidad deestapoblacidny lanecesi-
dad de planificar la atencidn contemplando €l tipo de
enfermedad, su severidad y los niveles de cuidado pro-
gresivo.

En este trabajo no se analizé la mortalidad de este
grupo de nifios. En futurasinvestigaciones es necesario
valorar este aspecto.

Tradicional mente se haconsiderado que las Anoma-
lias Congénitas forman parte de una carga de enferme-
dades “no reductibles”. Sin embargo, se ha podido esta-
blecer que los determinantes sociales influyen directa-
mentey que esposiblelaprevenciontotal o parcial enel
50% a 70% de | os casos con acciones sencillas®21"1#),
Diversos factores de riesgo se vinculan con esta patol o-
gia. Lamalnutricion materna, las carencias de micronu-
trientes, las infecciones, la exposicion atoxicos, farma:
cos, radiacionesionizantes, laedad, laconsanguinidad y
los antecedentes familiares, son alguno de los factores
de riesgo bien conocidos™®. Este trabajo no tuvo como
objetivo identificar posibles factores de riesgo en esta
poblacién; mas aln el disefio no permite abordar posi-
bles factores de causalidad. Sin embargo, algunos ha-
[lazgos observados en esta serie son llamativos. Se des-
taca que medidas de prevencién de eficacia demostrada
como lasuplementacion con écido félico no fueron utili-
zadas en formauniversal. Esto podria estar relacionado
con la elevada frecuencia de defectos neurol 4gicos ob-
servada. Es necesario profundizar en el estudio de este
factor deriesgo. Unaproporciénimportante presentaron
infecciones durante € embarazo, especialmente infec-
cion del tracto urinario y genital. En concordancia con
esto, e 24% de las madres refirieron recibir farmacos
durante e embarazo, en la mayoria de los casos
antibiéticos. Es necesario profundizar en el estudio del
significado de estos hallazgos.

Algunos estudios han permitido identificar que una
proporcidn importante delos nifios que nacen enlaMa-
ternidad del CHPR han estado expuestos asustanciasde
consumo recreativo y psicofdrmacos. A pesar que un
porcentaje elevado de las mujeres embarazadas niegan
consumo, estudiosrealizadosen meconioindican eleva
da exposicion aacohol y cocaina’®®. En esta serie el
7,2% de las madres refirié consumo de drogas o alcohol
durante el embarazo. Resultanecesario, enfunciéndela
epidemiologia local, profundizar en e estudio de
posibles factores de riesgo en esta poblacion.

En funcion delagravedad, lasanomalias congénitas
se clasifican en mayoresy menores. Se consideran ano-
malias mayores aquellas que tienen un impacto impor-

tante en la salud del individuo o afectan su fenotipo de
forma importante'®”. Las anomalias mayores pueden
presentarse enformaaislada, 0 combinada, en ocasiones
formando parte de sindromes conocidos. Todos los ni-
fiosincluidos en estaseriepresentaron anomaliascongé-
nitas mayores. Enlamayoriadelos casos el defecto fue
nico. Sehizo diagndstico sindromatico en 24,8% delos
pacientes. En orden decreciente de frecuencialos siste-
mas u 6rganos mas frecuentemente afectados fueron:
sistema nervioso central, corazon y grandesvasosy sis-
tema nefrourol gico. El mayor peso relativo delasmal-
formacionesy defectos del sistema nervioso central de-
be considerarse con precaucion, ya que en esta serie
existe un sesgo de inclusion. Para conocer la distribu-
cion delosdiferentestiposdedefectos congénitosen ni-
fios hospitalizados es necesario analizar losingresos en
otrasunidades (cirugia, ortopedia, otorrinolaringologia,
neonatol ogia). Independientementedeello, esnecesario
sefidar que la severidad de las malformaciones y
anomaliasdel sistemanervioso central posiblemente ex-
plicala elevada tasa de hospitalizacién.

Lavariabilidad en la frecuenciay severidad de los
diferentes tipos de defectos congénitos es un hecho re-
conocido en diferentes paises. Diversos factores se han
relacionado con esta variabilidad, edad materna, facto-
res ambientales, genéticos y étnicos® #1422,

En esta serie, lamayoria de |os defectos congénitos
fueron diagnosticados luego del nacimiento. Solo
13,6% de los nifios tenia diagndstico prenatal. Este ha-
llazgo es similar a observado en diversos paises de
Américalatina. Enlaactualidad se disponedediversas
herramientas que permitenrealizar el diagndstico prena-
tal. Estasincluyen ecografia, estudios bioquimicosy ci-
togenéticos. Es posible hacer diagndstico mediante ul-
trasonido en 50% a85% delasanomal ias congénitas de-
pendiendo del entrenamiento del observador, laresolu-
cién del equipo y el tipo de defecto’®.

Mejorar el diagndstico prenatal constituye un desa-
fioy requiereun mayor desarrollo delosserviciosde pe-
rinatologia incluyendo la genética clinica. Solo de esta
forma sera posibleimplementar programas de tamizagje,
optimizar las medidas de prevencion y realizar un diag-
néstico y tratamiento oportuno™-.

Conclusiones

Esta es|la primera descripcién de la frecuenciay carac-
teristicas de la hospitalizaci én relacionada con defectos
congénitos en el dreade cuidados moderadosdel Hospi-
tal de Nifios del CHPR, un centro de segundo y tercer
nivel de complejidad, dereferenciaparalos usuariosdel
subsector publico del sistema de salud. Conocer laver-
dadera magnitud del problema requiere extender el pe-
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riodo de observacion incluyendo el andlisis de hospita-
lizacionesen otros servicios. A pesar del sesgo deinclu-
sién, los hallazgos demuestran la demanda asistencial
especiaizaday elevada morbilidad de estos nifios.

La elevada frecuencia de defectos neuroldgicos
constituye un Ilamado de atencion en esta poblacion.
Futuras investigaciones son necesarias para analizar el
cumplimiento de medidas de prevencién de eficaciade-
mostrada y otros posibles factores de riesgo relaciona-
dos con este problema de salud publica. Continuar aba-
tiendo lamortalidad infantil y mejorar lacalidad devida
de los nifios y nifias requiere realizar los méaximos es-
fuerzos en la prevencion, diagnéstico, tratamiento y
rehabilitacion de estanuevamorbilidad. En este sentido,
la educacién de la poblacion en relacion alos cuidados
previosy duranteel embarazo esesencia paradisminuir
losfactoresderiesgo. Laatencionintegral, el desarrollo
de servicios de asesoramiento preconcepcional y de
diagnéstico prenatal resultaunaestrategiafundamental.
Desde el sector salud, lacapacitacion delos profesiona-
les de la salud en el abordagje de este problema y la
conformacion de eguipos interdisciplinarios para su
atencion integral resultacritica
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