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Resumen

Introducción: las anomalías 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 anomalías congénitos. La

frecuencia de hospitalizaciones, sus características

clínicas y tipos de defectos congénitos, motivos de

hospitalización, duración de estadía hospitalaria,

niveles y tipos de cuidados requeridos.

Método: estudio descriptivo, prospectivo, se

incluyeron todos los menores de 15 años portadores

de defectos congénitos hospitalizados en áreas de

cuidados moderados del Hospital de Niños del CHPR

en un período de 6 meses independientemente del

motivo de ingreso. Se excluyeron los servicios de

neonatología y los pisos quirúrgicos.

Resultados: del total de niños ingresados, 5,1%

presentaban defectos congénitos. El diagnóstico fue

prenatal en 13,6%. El defecto fue único en 75%. El

ingreso fue por patología vinculada con el defecto

congénito en el 80%. La media de estadía hospitalaria

de estos niños fue 9,5 días, superior a la media de la

estadía hospitalaria general de 4,6 días (p<0,05). El

5,2% de los niños requirieron ingreso a unidad de

cuidado intensivo (UCI).

Conclusiones: es la primera descripción de

frecuencia y características de la hospitalización

relacionada con defectos congénitos en el área de

cuidados moderados del Hospital de Niños del CHPR.

A pesar del sesgo de inclusión, los hallazgos

demuestran la demanda asistencial especializada y

elevada morbilidad de estos niños. Futuras

investigaciones son necesarias para analizar factores

de riesgo relacionados con este problema de salud.

Pa la bras cla ve: ANOMALÍAS CONGÉNITAS

DIAGNÓSTICO PRENATAL

HOSPITALIZACIÓN
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Summary

Intro duc tion: con ge ni tal ano ma lies re pre sent one

of the main cau ses of child mor ta lity in Uru guay. Up

to 25% of hos pi ta li za tions in high-com ple xity cen ters

are due to pat ho lo gies re la ted with con ge ni tal

de fects.

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.
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Introducción

Se gún da tos de la Orga ni za ción Mun dial de la Sa lud
(OMS), se es ti ma que los de fec tos, mal for ma cio nes o
ano ma lías con gé ni tas afec tan uno de cada 33 lac tan tes
en todo el mun do y cau san 3,2 mi llo nes de dis ca pa ci da-
des al año. En el año 2010 se pro du je ron 270.000 de fun-
cio nes neo na ta les por esta cau sa, lo que re pre sen ta el
8% del to tal de las de fun cio nes neo na ta les a ni vel mun-
dial(1). Este por cen ta je va ría am plia men te en tre las dis-
tin tas re gio nes, des de 5% en Asia Su do rien tal a más de
25% en Eu ro pa(2).

Se es ti ma que la pre va len cia de de fec tos con gé ni tos
es 2 a 3% al na ci mien to y au men ta a 7% al fi nal del pri-
mer año de vi da co mo con se cuen cia de ma ni fes ta cio nes
clí ni cas más tar días(3).

El Estu dio Co la bo ra ti vo La ti noa me ri ca no de Mal-
for ma cio nes Con gé ni tas (ECLAMC) mos tró una pre va-
len cia de de fec tos con gé ni tos de tec ta bles al na cer de
2,7% en el pe río do 1995-2008. Sin em bar go, la ci fra va-
ría am plia men te en tre los paí ses par ti ci pan tes: des de
1,4% en Ecua dor a 4,2% en Bra sil. En Uru guay se ob-
ser vó una pre va len cia de 2,4%, le ve men te por de ba jo de
la me dia(4,5).

En Uru guay, du ran te la pri me ra mi tad del si glo XX
la mor ta li dad in fan til era ele va da y las en fer me da des
trans mi si bles re pre sen ta ban las prin ci pa les cau sas. La
me jo ría en las con di cio nes de vi da de la po bla ción y en
los ser vi cios y pres ta cio nes de sa lud se tra du jo en una re-
duc ción sos te ni da de la mor ta li dad in fan til. Esta re duc-
ción se pro du jo prin ci pal men te a ex pen sas del con trol de
la mor ta li dad por di chas cau sas. Uru guay se en cuen tra
en un ré gi men de mo grá fi co pos tran si cio nal, lo que im-
pli ca ha ber al can za do ni ve les re du ci dos de mor ta li dad y
fe cun di dad (des de ha ce más de un quin que nio por de ba-
jo del ni vel de reem pla zo po bla cio nal). La es pe ran za de
vi da al na cer al can zó en 2010 la edad de 80 años en mu-
je res y 73 años en va ro nes. La ta sa de mor ta li dad in fan til
mues tra una re duc ción pro gre si va, al can zan do por pri-
me ra vez una ci fra in fe rior a dos dí gi tos en el úl ti mo trie-
nio(6). En es te con tex to, al igual que lo ob ser va do en paí-
ses de sa rro lla dos, las ano ma lías con gé ni tas y las afec-
cio nes vin cu la das con la pre ma tu rez re pre sen tan las
prin ci pa les cau sas de mor ta li dad in fan til. En el año
2012, las ano ma lías con gé ni tas re pre sen ta ron el 27,7%
de las muer tes en me no res de 1 año, ocu pan do el pri mer
lu gar. Des de ha ce años, en Uru guay la mortalidad
específica por esta causa se mantiene incambiada,
2,1/mil nacidos vivos en 2011 y 2,6/mil nacidos vivos en
2012(7,8).

En el año 2011 se co men zó la im ple men ta ción de un
Re gis tro Na cio nal de De fec tos Con gé ni tos dan do cum-
pli mien to a la or de nan za 447/2009, co mo he rra mien ta

168 • Hos pi ta li za ción re la cio na da con de fec tos con gé ni tos en el CHPR

Archi vos de Pe dia tría del Uru guay 2015; 86(3)



pa ra co no cer la epi de mio lo gía de es ta pa to lo gía. Su de-
sa rro llo re cien te ha ce que aún no se dis pon ga de da tos
que per mi tan es ti mar con exac ti tud la in ci den cia,
prevalencia ni conocer sus características.

El Cen tro Hos pi ta la rio Pe rei ra Ros sell (CHPR)
com pues to por dos hos pi ta les, el Hos pi tal del Ni ño y el
Hos pi tal de la Mu jer, es el cen tro de re fe ren cia na cio nal
pa ra los usua rios de la Admi nis tra ción de Ser vi cios de
Sa lud del Esta do (ASSE). Es un cen tro de se gun do y ter-
cer ni vel de com ple ji dad en el que se de sa rro llan ac ti vi-
da des do cen tes y de in ves ti ga ción en con jun to con la Fa-
cul tad de Me di ci na de la Uni ver si dad de la Re pú bli ca.
Des de ha ce más de 30 años su Ma ter ni dad, la más gran-
de del país, in te gra el ECLAMC (gru po co la bo ra dor de
la OMS) que ha apor ta do in for ma ción re le van te en
relación a la vigilancia epidemiológica de mal for ma cio-
nes congénitas en América Latina.

Sin em bar go, no se dis po ne de da tos pa ra es ti mar el
im pac to asis ten cial de los ni ños por ta do res de de fec tos
congénitos.

Algu nos es tu dios in di can que apro xi ma da men te en-
tre el 10 y el 25% de las in ter na cio nes en cen tros de al ta
com ple ji dad se de ben a pa to lo gías vin cu la das a de fec tos
con gé ni tos y en fer me da des ge né ti cas, res pec ti va men-
te(9).

Re sul ta ne ce sa rio co no cer la fre cuen cia de hos pi ta li-
za cio nes y las ne ce si da des asis ten cia les de es tos ni ños
en el CHPR. Esto per mi ti rá apor tar in for ma ción a la vi-
gi lan cia epi de mio ló gi ca que se im pul sa en el país, al co-
no ci mien to de la car ga de la en fer me dad y a las ne ce si-
da des asis ten cia les de es te gru po de pa cien tes, re que ri-
mien to in dis pen sa ble para contribuir a la calidad de los
cuidados y servicios de salud.

Objetivos
El ob je ti vo ge ne ral de este es tu dio fue apor tar al co no ci-
mien to de la car ga de en fer me dad por de fec tos o ano-
ma lías con gé nitas en el Hos pi tal de Ni ños del CHPR.
Los ob je ti vos específicos fueron:

1. De ter mi nar la fre cuen cia de hos pi ta li za cio nes re la-
cio na das con de fec tos con gé ni tos en sa las de in ter-
na ción de cuidados moderados .

2. Des cri bir las ca rac te rís ti cas clí ni cas y ti pos de de fec-
tos con gé ni tos en esta población.

3. Co no cer los mo ti vos de hos pi ta li za ción, du ra ción de
la es ta día hos pi ta la ria, ni ve les y ti pos de cui da dos
requeridos.

Material y métodos
Se rea li zó un es tu dio des crip ti vo, pros pec ti vo, en el que
se in clu ye ron to dos los me no res de 15 años por ta do res

de de fec tos con gé ni tos hos pi ta li za dos en áreas de cui-
da dos mo de ra dos del 1º, 2º y 3er piso del Hos pi tal de Ni-
ños del CHPR en tre el 01 de ene ro de 2013 y el 30 de ju-
nio de 2013, in de pen dien te men te del motivo que
determino su ingreso.

Se ex clu ye ron aque llos hos pi ta li za dos en los ser vi-
cios de neo na to lo gía, trau ma to lo gía y or to pe dia, ci ru gía
pe diá tri ca y cirugía plástica.

Pa ra la de fi ni ción de de fec to con gé ni to se uti li za ron
los cri te rios de la OMS: “to da ano ma lía es truc tu ral o
fun cio nal, in clui dos tras tor nos me ta bó li cos, es po rá di ca
o he re di ta ria, pre sen te des de el na ci mien to”(10).

Se re gis tró en una fi cha co di fi ca da las si guien tes va-
ria bles: edad, se xo, ti po de de fec to con gé ni to, an te ce-
den tes fa mi lia res de con san gui ni dad y de de fec tos con-
gé ni tos, ex po si ción co no ci da a fac to res de ries go pre na-
tal, in gre sos hos pi ta la rios pre vios, mo ti vo de in gre so,
ne ce si dad de pro ce di mien tos qui rúr gi cos, días de hos pi-
ta li za ción, in gre so a uni dad de cui da do in ten si vo, du ra-
ción de la es ta día hos pi ta la ria. Se in da ga ron los si guien-
tes fac to res de ries go pre na tal: in fec cio nes ma ter nas
durante el embarazo; exposición a radiación, drogas de
abuso, fármacos; consumo de ácido fólico.

Pa ra la ca te go ri za ción del ti po de de fec to con gé ni to
se con si de ró el ór ga no y sis te ma prin ci pal afectado.

La fuen te de da tos fue la his to ria clí ni ca com ple men-
ta da con en tre vis ta a ma dre, pa dre y/o cuidadores.

Pa ra cal cu lar la fre cuen cia de hos pi ta li za ción de los
ni ños con de fec tos con gé ni tos se so li ci tó al De par ta-
men to de Esta dís ti ca del CHPR el to tal de ni ños hos pi ta-
li za dos en el pe rio do de es tu dio. Se com pa ró la me dia de
es ta día hos pi ta la ria de es tos ni ños, con la me dia de es ta-
día ge ne ral en unidad de cuidados moderados e in ten si-
vos.

El es tu dio fue au to ri za do por la Di rec ción del Hos pi-
tal del Ni ño del CHPR. Se con si de ra ron as pec to éti cos
ne ce sa rios pa ra pro te ger la la con fi den cia li dad y
privacidad de los datos.

Las va ria bles cua li ta ti vas ana li za das se des cri ben en
fre cuen cia ab so lu ta (FA) y fre cuen cia re la ti va (FR); las
va ria bles cuan ti ta ti vas se des cri ben en me dia y ran go.
Pa ra el aná li sis de los da tos se uti li zó el pro gra ma SPSS
ver sión 17. Se uti li zó el test de Chi cua dra do, se
consideró significativo p<0,05.

Resultados
Entre el 1 de ene ro y el 30 de ju nio de 2013 fue ron hos-
pi ta li za dos en la uni dad de cui da dos mo de ra dos del 1º,
2º y 3er piso del Hos pi tal de Ni ños del CHPR 2440 ni-
ños, pre sen ta ban de fec tos con gé ni tos 125 (5.1%).

La dis tri bu ción por se xos fue si mi lar, 65 (52%) se xo
mas cu li no y 60 (48%) se xo femenino.
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La me dia de la edad fue 4,3 años (ran go 26 días a 15
años).

Pre sen ta ron con san gui ni dad dos ni ños (1,%) y an te-
ce den tes fa mi lia res de de fec tos con gé ni tos 10 (8%). Re-
fi rie ron no ha ber re ci bi do pre vio y ni du ran te el em ba ra-
zo áci do fó li co 115 ma dres (92%). Re fi rie ron ex po si-
ción a dro gas de abu so du ran te el em ba ra zo 9 (7,2%); ra-
dia cio nes 1 (0,8%); y fár ma cos 30 (24%), la ma yo ría an-
ti bió ti cos. Pre sen ta ron an te ce den tes de in fec cio nes du-
ran te el em ba ra zo 50 ni ños (40%), cin co de ellos más de
una in fec ción. En la ta bla 1 se mues tran los an te ce den tes
y fac to res de ries go pre na ta les in da ga dos. En la ta bla 2
se re su men los di fe ren tes ti pos de infecciones durante el
embarazo y en la tabla 3 los fármacos a los que es tu vie-
ron expuestos.

El diag nós ti co del de fec to con gé ni to fue pre na tal en
17 ni ños (13,6%) y pos na tal en 108 (88,4%); úni co en 94
ni ños (75%) y múl ti ple en 31 (25%).

En la ta bla 4 se mues tra la dis tri bu ción de fre cuen cia
de los de fec tos con gé ni tos se gún sis te ma u ór ga no afec-
ta do. Los de fec tos del sis te ma ner vio so cen tral (36%),
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Tabla 1. Hospitalización relacionada con defectos
congénitos. Antecedentes y factores de riesgo
prenatales. CHPR 1/1 – 30/6/2013.

Antecedentes familiares  FA   FR

Consanguinidad 2 1,6

Defecto congénito 10 8,0

Factores de riesgo prenatales

Ácido fólico no 115 92

Drogas de abuso o alcohol 9 7,2

Fármacos 30 24

Radiaciones 1 0,8

Infecciones 50 40

Ta bla 2. Hos pi ta li za ción re la cio na da con de fec tos
con gé ni tos. Infec cio nes du ran te el em ba ra zo. CHPR
1/1-30/06/2013.

Infecciones FA FR

Infección urinaria 37 74

Infección urinaria e infección genital 4 8

Sífilis 3 6

HIV 3 6

Infección genital 1 2

Infección urinaria y sífilis 1 2

Toxoplasmosis 1 2

Total 50 100

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

Fármacos  FA  FR

Antibióticos 24 19,2

ARV 3 2,4

Difenilhidantoína 1 0,8

Benzodiacepinas 1 0,8

Clonazepam, quetiapina y sertralina 1 0,8

Total 30 100

ARV: an ti rre tro vi ra les

Tabla 4. Hospitalización relacionada con defectos
congénitos. Distribución según sistema u órgano
principal afectado. CHPR 1/1 – 30/6/2013.

Sistema u órgano afectado  FA  FR

Sistema nervioso central 45 36

Cardíacos 29 23,2

Nefrourológicos 17 13,6

Digestivo 8 6,4

Miembros 6 4,8

Genitales 3 2,4

Cara 3 2,4

Hematológico 3* 2,4

Orejas 2 1,6

Vasculares 1 0,8

Suprarrenal 1 0,8

Tórax 1 0,8

Otros** 6 4,8

Total 125 100

*He mo fi lia A se ve ra (n=2), ane mia fal ci for me (n=1).
** Mu co po li sa ca ri do sis ti po1 (n=1), sín dro me de Angel man
(n=1), Stiff Skin syndro me (n=2), sín dro me de Char ge (n=1), sín-
dro me de Down sin otras ano ma lías (n=1).



las car dio pa tías con gé ni tas (23,2%) y las ano ma lías ne-
frou ro ló gi cas (13,6%) fue ron los más fre cuen tes. En las
ta blas 5, 6 y 7 se des cri ben las prin ci pa les ano ma lías
den tro de ca da uno de ellos or de na das por fre cuen cia. Se
hi zo diag nós ti co sin dro má ti co en 31 (24.8%) ni ños, de
los cua les 7 co rres pon die ron a tri so mía 21. Los de fec tos
he ma to ló gi cos correspondieron a Hemofilia A severa
(n=2) y anemia falciforme (n=1).

En nin gu na de las his to rias fi gu ra ba si es ta ban no ti fi-
ca dos en el Re gis tro Na cio nal de De fec tos Congénitos.

El in gre so fue mo ti va do por pa to lo gía vin cu la da di-
rec ta men te con el de fec to con gé ni to en 100 ni ños
(80%). Te nían an te ce den te de hos pi ta li za cio nes pre vias
90 ni ños (72%). Pre sen ta ron rein gre sos du ran te el pe rio-
do de es tu dio 37 de los 125 ni ños por ta do res de de fec tos

con gé ni tos (29,6%). La fre cuen cia de rein gre sos, du ran-
te el pe río do en que se realizó el estudio, se muestra en la
tabla 8.

La me dia de la es ta día hos pi ta la ria de los ni ños por-
ta do res de de fec tos con gé ni tos fue 9.5 días, su pe rior a la
me dia de la es ta día hos pi ta la ria ge ne ral en los tres pi sos
de in ter na ción 4,6 días (p<0,05).

El 15.2% de los ni ños por ta do res de de fec tos con gé-
ni tos re qui rie ron in gre so a uni dad de cui da do in ten si vo
(UCI), com pa ra do con el 2,8% de la po bla ción hos pi ta-
la ria ge ne ral (p<0,05). La me dia de la es ta día en UCI fue
23 días, su pe rior a la me dia de la estadía general 7.2 días
(p<0,05).

El 32,8% de los ni ños por ta do res de de fec tos con gé-
ni tos re qui rió ci ru gía du ran te la internación.

Discusión
Los de fec tos con gé ni tos cons ti tu yen un pro ble ma de sa-
lud pú bli ca. En los paí ses de sa rro lla dos, don de las ci-
fras de mor ta li dad in fan til son in fe rio res a 10/mil na ci-
dos vi vos, los de fec tos con gé ni tos re pre sen tan la pri me-
ra cau sa de mor ta li dad in fan til. Ade más del im pac to en
la mor ta li dad de los ni ños me no res de un año, esta en-
fer me dad de ter mi na im por tan te mor bi li dad con dis ca-
pa ci dad y afec ta ción de la ca li dad de vida. Se des ta ca el
im pac to psi co ló gi co, so cial y eco nó mi co para los pa-
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Tabla 5. Hospitalización relacionada con defectos
congénitos. Anomalías del Sistema Nervioso Central.
CHPR 1/1 – 30/6/2013 (N=45).

Defectos del sistema nervioso FA FR

Hidrocefalia 13 10,4

Mielomeningocele 6 4,8

Holoprosencefalia 3 2,4

Craneosinostosis 3 2,4

Malformación arteriovenosa 2 1,6

Distrofia muscular 2 1,6

Atrofia espinal 2 1,6

Síndrome de Arnold Chiari 2 1,6

Agenesia o hipoplasia del cuerpo
calloso

2 1,6

Espina bífida 1 0,8

Encefalocele 1 0,8

Neurofibromatosis tipo 1 1 0,8

Hipoplasia del vermis cerebeloso 1 0,8

Hipoplasia septo óptica, agenesia
septum pellucidum

1 0,8

Microcefalia 1 0,8

Lipomeningocele 1 0,8

Miastenia ocular 1 0,8

Werding Hoffman 1 0,8

Agenesia del tallo pituitario y
neurohipófisis ectópica

1 0,8

Total 45 100

Tabla 6. Hospitalización relacionada con defectos
congénitos. Anomalías cardíacas. CHPR 1/1 –
30/6/2013 (N=29).

Defectos cardíacos FA FR

CIA 4 3,2

Canal AV completo 4 3,2

CIV 3 2,4

CIA y CIV 3 2,4

Tetralogía de Fallot 3 2,4

Coartación de aorta 2 1,6

DAP 1 0,8

Anomalía de Ebstein 1 0,8

Trasposición de grandes vasos 1 0,8

Aneurisma de ventrículo izquierdo 1 0,8

Otras cardiopatías congénitas complejas 6 4,8

Total 29 100

CIA: co mu ni ca ción in te rau ri cu lar; CIV: co mu ni ca ción in ter ven tri-
cu lar; DAP: duc tus ar te rio so per sis ten te.



cien tes, las fa mi lias, los sis te mas de aten ción sa ni ta ria y
la so cie dad en general(10,11).

En re la ción a es te pro ble ma de sa lud, Uru guay
mues tra una si tua ción com pa ra ble a la de los paí ses de-
sa rro lla dos. Las mal for ma cio nes, de for ma cio nes y ano-
ma lías cro mo só mi cas (CIE-10 Q00-99) re pre sen tan la
prin ci pal cau sa de muer te en el pri mer año de vi da. La ta-
sa de mor ta li dad por es ta cau sa se ha man te ni do es ta ble
des de ha ce más de 20 años(12). Sin em bar go se dis po ne
de es ca sa in for ma ción so bre la in ci den cia, pre va len cia y
re per cu sio nes de es ta en fer me dad en Uru guay. Con si de-
ran do la ta sa de na ta li dad y las ci fras de in ci den cia mun-
dial y re gio nal, es es pe ra ble que ca da año en Uru guay
que naz can 3 a 5 ni ños/día con anomalías congénitas(13).

Si bien la no ti fi ca ción de de fec tos con gé ni tos es
obli ga to ria in de pen dien te men te de la edad, con di ción al
na ci mien to y mo men to del diag nós ti co des de el año
2009 (Orde nan za del Mi nis te rio de Sa lud Pú bli ca
447/2009), el Re gis tro Na cio nal de De fec tos Con gé ni-
tos y Enfer me da des Ra ras se im ple men tó en ene ro de
2011. Se es pe ra que el mis mo dé res pues ta a la in su fi-
cien te in for ma ción epi de mio ló gi ca y con tri bu ya a co no-
cer ti pos, dis tri bu ción y fre cuen cia de los de fec tos con-
gé ni tos en el país; in for ma ción ne ce sa ria pa ra di se ñar
es tra te gias de sa lud pú bli ca(13). Sin em bar go, son co no-
ci das las de bi li da des que pre sen tan los pro gra mas es pe-
cia les de re gis tro de ri va das prin ci pal men te de la sub no-
ti fi ca ción re la cio na da con la vi gi lan cia pa si va sin fuer-
tes me ca nis mos de fis ca li za ción(14). Esto re fuer za la ne-
ce si dad de rea li zar es tu dios de cor te trans ver sal pa ra
apro xi mar se al co no ci mien to de las di fe ren tes di men-
sio nes de es te pro ble ma de sa lud pú bli ca. En es ta se rie
no cons ta ba en las his to rias clí ni cas si exis tía no ti fi ca-
ción. Destacamos la importancia tanto de la co mu ni ca-
ción de casos al Registro Nacional por parte del equipo

de salud así como la necesidad de que sus datos estén
disponibles y accesibles.

Esta es la pri me ra des crip ción de una se rie de ca sos
de ni ños por ta do res de ano ma lías con gé ni tas hos pi ta li-
za dos en un cen tro asis ten cial de re fe ren cia de se gun do
y ter cer ni vel complejidad en el Uruguay.

Este es tu dio de ba se hos pi ta la ria apor ta in for ma ción
al co no ci mien to de la car ga de es ta en fer me dad en los
usua rios del prin ci pal pres ta dor pú bli co y el más grande
del país.

Se des ta ca que en la pri me ra mi tad del año 2013, el
5,1% de los ni ños hos pi ta li za dos en las uni da des de cui-
da dos mo de ra dos del 1º, 2º y 3er pi so del CHPR pre sen-
ta ba de fec tos con gé ni tos. En es tu dios de ba se hos pi ta la-
ria se han ha lla do fre cuen cias va ria bles pe ro su pe rio res
a la ob ser va da en el CHPR, de 12 a 18,5%(15,16). En al gu-
nos cen tros de al ta com ple ji dad se co mu ni ca ron ci fras
de has ta 25%(9). Es po si ble que la fre cuen cia de hos pi ta-
li za ción es te sub es ti ma da de bi do a que no se in clu ye ron
ser vi cios cla ve co mo la Uni dad Neo na tal y los Ser vi cios
Qui rúr gi cos. Pa ra co no cer la ver da de ra mag ni tud del
pro ble ma en es te pres ta dor es ne ce sa rio pro lon gar el pe-
río do de ob ser va ción e in cluir to dos los sec to res de in-
ter na ción. También resulta ne ce sa rio realizar estudios
de base hospitalaria en otros prestadores del sistema de
salud.

Se tra ta de una po bla ción que de man da cui da dos
asis ten cia les es pe cia les y fre cuen tes. La ma yo ría de los
ni ños fue hos pi ta li za da por pro ble mas di rec ta men te vin-
cu la dos con el de fec to con gé ni to y te nía an te ce den tes de
hos pi ta li za cio nes pre vias. Se des ta ca la im por tan cia que
es to de ter mi na so bre el sis te ma asis ten cial. Las hos pi ta-
li za cio nes au men tan la mor bi mor ta li dad. Me jo rar la ca-
li dad de vi da de es tos pa cien tes requiere profundizar en
los motivos de reingreso con el objetivo de prevenirlos.

Re sul ta tras cen den te que el pro me dio de es ta día hos-
pi ta la ria de es tos ni ños es más del do ble que el pro me dio
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Tabla 7. Hospitalización relacionada con defectos
congénitos. Anomalías nefrourológicas. CHPR 1/1 –
30/6/2013 (N=17).

Defecto nefrourológico FA FR

Hidroureteronefrosis 8 6,4

RVU 6 4,8

Valvas ureterales posteriores 1 0,8

Riñón poliquístico 1 0,8

Síndrome de Alport 1 0,8

Total 17 100

RVU: re flu jo ve si cou re te ral.

Tabla 8. Hospitalización relacionada con defectos
congénitos. Frecuencia de reingresos. CHPR 1/1 –
30/6/2013.

Número de reingresos   FA   FR

Cero 88 70,4

Dos 24 19,2

Tres 8 6,4

Cuatro 3 2,4

Siete 2 1,6

Total 125 100



de es ta día de los ni ños sin de fec tos con gé ni tos y la ne ce-
si dad de cui da do in ten si vo 5 ve ces ma yor con es ta días
pro me dio tres ve ces su pe rior. Ade más la ter ce ra par te de
los ni ños re qui rió ci ru gía du ran te la hos pi ta li za ción.
Esto re fle ja la com ple ji dad de es ta po bla ción y la ne ce si-
dad de pla ni fi car la aten ción con tem plan do el tipo de
enfermedad, su severidad y los niveles de cuidado pro-
gre si vo.

En es te tra ba jo no se ana li zó la mor ta li dad de es te
gru po de ni ños. En fu tu ras in ves ti ga cio nes es ne ce sa rio
va lo rar este aspecto.

Tra di cio nal men te se ha con si de ra do que las Ano ma-
lías Con gé ni tas for man par te de una car ga de en fer me-
da des “no re duc ti bles”. Sin em bar go, se ha po di do es ta-
ble cer que los de ter mi nan tes so cia les in flu yen di rec ta-
men te y que es po si ble la pre ven ción to tal o par cial en el
50% a 70% de los ca sos con ac cio nes sen ci llas(9,12,17,18).
Di ver sos fac to res de ries go se vin cu lan con es ta pa to lo-
gía. La mal nu tri ción ma ter na, las ca ren cias de mi cro nu-
trien tes, las in fec cio nes, la ex po si ción a tó xi cos, fár ma-
cos, ra dia cio nes io ni zan tes, la edad, la con san gui ni dad y
los an te ce den tes fa mi lia res, son al gu no de los fac to res
de ries go bien co no ci dos(1). Este tra ba jo no tu vo co mo
ob je ti vo iden ti fi car po si bles fac to res de ries go en es ta
po bla ción; más aún el di se ño no per mi te abor dar po si-
bles fac to res de cau sa li dad. Sin em bar go, al gu nos ha-
llaz gos ob ser va dos en es ta se rie son lla ma ti vos. Se des-
ta ca que me di das de pre ven ción de efi ca cia de mos tra da
co mo la su ple men ta ción con áci do fó li co no fue ron uti li-
za das en for ma uni ver sal. Esto po dría es tar re la cio na do
con la ele va da fre cuen cia de de fec tos neu ro ló gi cos ob-
ser va da. Es ne ce sa rio pro fun di zar en el es tu dio de es te
fac tor de ries go. Una pro por ción im por tan te pre sen ta ron
in fec cio nes du ran te el em ba ra zo, es pe cial men te in fec-
ción del trac to urinario y genital. En concordancia con
esto, el 24% de las madres refirieron recibir fármacos
durante el embarazo, en la mayoría de los casos
antibióticos. Es necesario profundizar en el estudio del
significado de estos hallazgos.

Algu nos es tu dios han per mi ti do iden ti fi car que una
pro por ción im por tan te de los ni ños que na cen en la Ma-
ter ni dad del CHPR han es ta do ex pues tos a sus tan cias de
con su mo re crea ti vo y psi co fár ma cos. A pe sar que un
por cen ta je ele va do de las mu je res em ba ra za das nie gan
con su mo, es tu dios rea li za dos en me co nio in di can ele va-
da ex po si ción a al cohol y co caí na(19,20). En es ta se rie el
7,2% de las ma dres re fi rió con su mo de dro gas o al cohol
du ran te el em ba ra zo. Re sul ta ne ce sa rio, en fun ción de la
epi de mio lo gía local, profundizar en el estudio de
posibles factores de riesgo en esta población.

En fun ción de la gra ve dad, las ano ma lías con gé ni tas
se cla si fi can en ma yo res y me no res. Se con si de ran ano-
ma lías ma yo res aque llas que tie nen un im pac to im por-

tan te en la sa lud del in di vi duo o afec tan su fe no ti po de
for ma im por tan te(21). Las ano ma lías ma yo res pue den
pre sen tar se en for ma ais la da, o com bi na da, en oca sio nes
for man do par te de sín dro mes co no ci dos. To dos los ni-
ños in clui dos en es ta se rie pre sen ta ron ano ma lías con gé-
ni tas ma yo res. En la ma yo ría de los ca sos el de fec to fue
úni co. Se hi zo diag nós ti co sin dro má ti co en 24,8% de los
pa cien tes. En or den de cre cien te de fre cuen cia los sis te-
mas u ór ga nos más fre cuen te men te afec ta dos fue ron:
sis te ma ner vio so cen tral, co ra zón y gran des va sos y sis-
te ma ne frou ro ló gi co. El ma yor pe so re la ti vo de las mal-
for ma cio nes y de fec tos del sis te ma ner vio so cen tral de-
be con si de rar se con pre cau ción, ya que en es ta se rie
exis te un ses go de in clu sión. Pa ra co no cer la dis tri bu-
ción de los di fe ren tes ti pos de de fec tos con gé ni tos en ni-
ños hos pi ta li za dos es ne ce sa rio ana li zar los in gre sos en
otras uni da des (ci ru gía, or to pe dia, oto rri no la rin go lo gía,
neo na to lo gía). Independientemente de ello, es necesario
señalar que la severidad de las malformaciones y
anomalías del sistema nervioso central posiblemente ex-
pli ca la elevada tasa de hospitalización.

La va ria bi li dad en la fre cuen cia y se ve ri dad de los
di fe ren tes ti pos de de fec tos con gé ni tos es un he cho re-
co no ci do en di fe ren tes paí ses. Di ver sos fac to res se han
re la cio na do con es ta va ria bi li dad, edad ma ter na, fac to-
res am bien ta les, ge né ti cos y ét ni cos(3,4,14,21-23).

En es ta se rie, la ma yo ría de los de fec tos con gé ni tos
fue ron diag nos ti ca dos lue go del na ci mien to. So lo
13,6% de los ni ños te nía diag nós ti co pre na tal. Este ha-
llaz go es si mi lar al ob ser va do en di ver sos paí ses de
Amé ri ca La ti na. En la ac tua li dad se dis po ne de di ver sas
he rra mien tas que per mi ten rea li zar el diag nós ti co pre na-
tal. Estas in clu yen eco gra fía, es tu dios bio quí mi cos y ci-
to ge né ti cos. Es po si ble ha cer diag nós ti co me dian te ul-
tra so ni do en 50% a 85% de las ano ma lías con gé ni tas de-
pen dien do del en tre na mien to del ob ser va dor, la re so lu-
ción del equi po y el tipo de defecto(18).

Me jo rar el diag nós ti co pre na tal cons ti tu ye un de sa-
fío y re quie re un ma yor de sa rro llo de los ser vi cios de pe-
ri na to lo gía in clu yen do la ge né ti ca clí ni ca. So lo de es ta
for ma se rá po si ble im ple men tar pro gra mas de ta mi za je,
op ti mi zar las me di das de pre ven ción y rea li zar un diag-
nós ti co y tra ta mien to opor tu no(11,24).

Conclusiones

Esta es la pri me ra des crip ción de la fre cuen cia y ca rac-
te rís ti cas de la hos pi ta li za ción re la cio na da con de fec tos
con gé ni tos en el área de cui da dos mo de ra dos del Hos pi-
tal de Ni ños del CHPR, un cen tro de se gun do y ter cer
ni vel de com ple ji dad, de re fe ren cia para los usua rios del
sub sec tor pú bli co del sis te ma de sa lud. Co no cer la ver-
da de ra mag ni tud del pro ble ma re quie re ex ten der el pe-
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río do de ob ser va ción in clu yen do el aná li sis de hos pi ta-
li za cio nes en otros ser vi cios. A pe sar del ses go de in clu-
sión, los ha llaz gos demuestran la demanda asistencial
especializada y elevada morbilidad de estos niños.

La ele va da fre cuen cia de de fec tos neu ro ló gi cos
cons ti tu ye un lla ma do de aten ción en es ta po bla ción.
Fu tu ras in ves ti ga cio nes son ne ce sa rias pa ra ana li zar el
cum pli mien to de me di das de pre ven ción de efi ca cia de-
mos tra da y otros po si bles fac to res de ries go re la cio na-
dos con es te pro ble ma de sa lud pú bli ca. Con ti nuar aba-
tien do la mor ta li dad in fan til y me jo rar la ca li dad de vi da
de los ni ños y ni ñas re quie re rea li zar los má xi mos es-
fuer zos en la pre ven ción, diag nós ti co, tra ta mien to y
reha bi li ta ción de es ta nue va mor bi li dad. En es te sen ti do,
la edu ca ción de la po bla ción en re la ción a los cui da dos
pre vios y du ran te el em ba ra zo es esen cial pa ra dis mi nuir
los fac to res de ries go. La aten ción in te gral, el de sa rro llo
de ser vi cios de ase so ra mien to pre con cep cio nal y de
diag nós ti co pre na tal re sul ta una es tra te gia fun da men tal.
Des de el sec tor sa lud, la ca pa ci ta ción de los pro fe sio na-
les de la salud en el abordaje de este problema y la
conformación de equipos interdisciplinarios para su
atención integral resulta crítica.
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