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RESUMEN

INTRODUCCION: La incidencia de Malformaciones Congénitas
(MFC) mayores es cercana a un 3%, uUltimamente se ha visto un
incremento  probablemente debido a la mejoria en las técnicas
diagnodsticas. El  ultrasonido reporta sensibilidades de 50-70%.
OBJETIVO: Caracterizar las MFC comprendidas entre los periodos de
octubre 2007-2008 y ver la sensibilidad diagnéstica de la ecografia
prenatal. MATERIAL Y METODO: Estudio observacional de corte
transversal que incluyé a todos los recién nacidos vivos y mortinatos
con MFC registrados en el libro de parto, se realizé una revision de las
fichas clinicas maternas, registrando diagnostico prenatal y utilizacién
de ecograffa, entre otros. RESULTADOS: Edad promedio 29.9 afios, la
incidencia de MFC fue de 1.07%, siendo el sistema mas afectado el
musculo-esquelético en un 25.58%. El 74% tuvo ecografia prenatal,
de estas, el ultrasonido detecté un 58%. DISCUSION: La ecografia
mostré una sensibilidad acorde a lo reportado en otros estudios.

PALABRAS CLAVE: Anomalias Congénitas, Ecografia Prenatal,
Diagnostico Prenatal.

ABSTRACT

BACKGROUND: The incidence of mayor Congenital Malformations
(MFC) is close to 3%, and has recently increase probably due to
improved diagnostic techniques. The ultrasound reported sensitivities
of 50-70%. OBJECTIVE: To characterize the MFC between the
periods October 2007-2008 and see the sensitivity of prenatal
ultrasound diagnosis. METHODS: Cross-sectional observational study
that included all live births and stillbirths with MFC recorded in the
Book of delivery, we made a review of maternal medical records
during their puerperium recording prenatal and postnatal diagnosis
using ultrasound, among others. RESULTS: Mean age 29.9 years, the
incidence of MFC was 1.07%, the more affected system was the
musculoskeletal 25.58%. 74% had prenatal ultrasound, of these,
ultrasound detected 58%. DISCUSSION: Ultrasound showed a
sensitivity consistent with those reported in other studies.

KEY WORDS: Congenital Abnormalities, Prenatal Ultrasound,
Prenatal Diagnosis.

INTRODUCCION
En Chile hay maternidades participantes del ECLAMC
(Estudio  Colaborativo  Latino  Americano  de

Malformaciones Congénitas)' desde 1969, las que han
mantenido un registro ininterrumpido de malformaciones
congénitas (MFC) hasta la fecha, contribuyendo asi a una
vigilancia epidemioldgica y conocimiento de la incidencia
de las MFC en Chile y en Sudamérica. Cabe destacar que
Temuco no pertenece al ECLAMC.

Actualmente se ha registrado mas de 4 millones de
nacimientos  consecutivos, a los que  Chile
aproximadamente contribuye con el 10%, base con la cual
se realizan la mayoria de los estudios. Participan 20
maternidades chilenas del Area Metropolitana, de
Valparaiso y Vifia del Mar, Concepcién y Talcahuano,
Valdivia, Rancagua, Linares e lquique. En Temuco no hay
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estudios actualizados, los altimos datos
corresponden a los afos 1985-86-87, donde se indicaba
una incidencia de 3,4/100.000 recién nacidos con MFC.

En Chile la incidencia de las MFC mayores es cercana a 3%
mientras que asociadas a MFC menores corresponde al
5%.* Distintos estudios muestran que la edad materna ha
ido en aumento en los Gltimo afos, llegando a los 27.7 afios
como promedio en el 2005; esta se ha relacionado ademés
como factor de riesgo de morbimortalidad materna,
perinatal, infantil, de menor peso al nacer y MFC.?

Se ha observado que las edades maternas avanzadas se
relacionan  principalmente con MFC de origen
cromosémico como las trisomifas 13, 18 y 21. Por el
contrario, se ha descrito que edades maternas més jévenes
se han relacionado con MFC no cromosémicas, como
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gastrosquisis, estenosis pildrica, hidrocefalia, polidactilia,
persistencia de ductus arterioso, etc.*

Dentro de las MFC que afectan a distintos sistemas
orgénicos tales como; renal, cardiovascular y musculo-
esqueléticas, su pesquisa en el periodo prenatal ha
mejorado notablemente tras haber incorporado algunas
técnicas de diagndstico prenatal, como el ultrasonido,
diagndsticos genéticos etc. Estas malformaciones antes
pasaban desapercibidas.’

Estudios chilenos estiman la sensibilidad de la ecografia
prenatal para el estudio de MFC cercano a un 50 — 60 %,
contrastando con la especificidad que es alrededor de un
98%.2° En poblaciones de bajo riesgo la sensibilidad de este
método de examen varia de un 20 — 30% lo que aumenta
sustancialmente a un 90% en poblaciones de alto riesgo.’

No existen datos actualizados respecto a la incidencia de
MFC en Temuco, el dltimo estudio data del afo 1977,
donde se apreciaba una mayor incidencia de MFC en la
raza mapuche, determinada fundamentalmente por
anomalias de oido, cara y cuello, fisura labiopalatina y/o
paladar hendido.” Se pretende con este estudio caracterizar
la epidemiologia actual de las MFC y el rol de la ecografia
en diagn6stico prenatal.

MATERIALES Y METODOS

Se realizdé un estudio observacional de corte transversal,
que incluy6 a todos los recién nacidos, mortinatos, morti-
neonatos y neonatos mayores de 26 semanas de gestacion
por tener viabilidad extrauterina dada por la maduracién
pulmonar y posibilidad de tratamiento, con MFC
registrados en el libro de parto del servicio de Maternidad
del Hospital Dr. Herndn Henriquez Aravena (HHHA)
durante el periodo de Octubre 2007 a Octubre 2008, en el
cual las matronas de la unidad agregaron una nueva
seccion donde se registrd a todas las madres en las que en
el examen fisico del recién nacido se encontrara una MFC,
registrandose datos generales como presencia 0 no de
MFC, edad gestacional, peso, talla, circunferencia
craneana, APGAR y otras variables.

Posteriormente se realizd una revision de fichas clinicas a
todas las madres con hijos con presencia de MFC, durante
su hospitalizacién en puerperio registrando datos como
sistemas organicos afectados, diagnostico ecogréfico
prenatal de MFC realizado por ginecélogo de acuerdo a
programa nacional de control prenatal, asociacién con
etnia mapuche, edad materna, comorbilidades durante
embarazo, exposicién a noxas farmacolégicas y otras
drogas en periodo gestante. Los datos fueron incluidos en
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una planilla Microsoft Excel® 2007 que incluy la totalidad
de las variables consignadas y analizados en Stata® 11.1.

Se agrupé arbitrariamente segin edad materna: menores
de 15,15a19,20a24,25a29,30a 34,35 a 39,y mayores
de 40 afios. Las MFC se clasificaron por sistemas de la
siguiente manera:'"? sistema musculo esquelético, urinario,
Organos genitales, digestivo, labio, boca y paladar, sistema
respiratorio, circulatorio, 0jos, orejas, cara y cuello, sistema
nervioso central y otras anomalias congénitas. Se definié
etnia mapuche a los pacientes con al menos un apellido
mapuche de acuerdo a la ley indigena vigente 19.253.%

RESULTADOS

De un total de 5289 recién nacidos vivos durante el periodo
estudiado 57 presentaron algin tipo de MC con una
incidencia del 1.07%. La edad materna promedio fue de
29.9 afios (DS=9,1), la edad paterna a su vez fue de 32.6
afios (DS=9,01), de las muijeres el 40% resulté tener etnia
mapuche (Figura 1) y de los hombres un 24%.

El 31.6% de las mujeres presentaron patologia en el
embarazo destacando los sindromes hipertensivos del
embarazo y la diabetes gestacional en un 24.5 'y 7.01%
respectivamente  (Figura 2). No hubo casos de
consanguinidad entre padres.

H Mapuche

B No Mapuche

Figura 1. Etnia materna.

Sin Patologias Previas

HSindromes Hipertensivos
del Embarazo

uOtros

# Diabetes Gestacional

Figura 2. Distribucién de patologias previas de la Madre.
De las MFC, las mas frecuentes fueron las del sistema

musculo-esquelético con un 25.58%, seguido del aparato
urinario con un 16.27%, siendo las demas de menor
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frecuencia las malformaciones respiratorias, como se

aprecia en la Figura 3.
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Figura 3. Distribucion de MFC por sistemas.
35-39 afios

El 74.4 % de los pacientes tuvo control ecografico durante
su embarazo, y de estos pacientes la ecografia fue capaz
de detectar un 58.13% de las MC (figura 4 y 5), siendo las
mas frecuentes las del sistema urinario en un 86% de los
casos como se puede apreciar en la Figura 6.

30-34 anos

25-29 afios

20-24 anos
15-19 arios
u Con Ecografia
# Sin Ecografia = 15 afos

0,00% 5,00% 10,00% 15,00% 20,00% 25,00% 30,00%

Figura 7. Frecuencia de MFC por rango etario.
Figura 4. Ecografia en embarazo.

En el grupo con 25 afios 0 menos, las MFC del sistema
Musculo esquelético fueron las més frecuentes con 36%
seguidas por 0jos, orejas y cara y cuello con un 24%. En las
mayores de 40 afios las MFC del Sistema nervioso central
ocurrieron en un 30.76% seguidos por el grupo de otra
malformaciones (incluye sindrome de Down) y del sistema
musculo esquelético, ambas con un 23.07%.

m Con Diagndstico Prenatal

B Sin Diagnostico Prenatal

DISCUSION

Se aprecia una menor incidencia de MFC en este estudio
respecto a nivel nacional, podria deberse a un sesgo de la
metodologia al utilizar el examen fisico del recién nacido
por las matronas pudiendo no ser este el profesional mas
idéneo o con suficiente experiencia para realizar el
diagndstico. Aun asi esta cifra, 1.07%, esté dentro de los
rangos descritos en la literatura internacional donde se
aprecia una incidencia entre un 0.3 aun 3.2 %.>°

Figura 5. Diagndstico Ecografico Prenatal.

El grupo etario que tuvo mas incidencia de MFC fue el de
mayores de 40 afios con un 22.8%, seguidos por el grupo
de 20 a 24 con un 25% y posteriormente por el grupo de
15 a 19 afios con un 15.78%. No hubo recién nacidos con
MFC en el grupo menores de 15 afo (Figura 7).
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Dado que no hay literatura local actualizada respecto a la
incidencia de MFC en la etnia mapuche, es dificil hacer
comparaciones respecto a la incidencia; ademas se
presenta un sesgo poblacional dado la alta poblacién
mapuche que se atiende en el HHHA.

Hay correlacion en este estudio respecto a la incidencia de
MFC de acuerdo a grupos etarios mas afectados,
destacando una mayor presentacién en edades extremas.
Al igual que lo descrito en la literatura, se observd una
mayor frecuencia de alteraciones del SNC y cromosémicas
en mujeres de mayor edad.

En cuanto al diagnéstico de las malformaciones por
ecografia en este estudio se puede apreciar que fue capaz
de detectar un 58%, dato se correlaciona con la sensibilidad
reportada en la literatura, destacando el estudio
multicéntrico EUROFETUS Trial,” el cual report6 una
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