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RESUMEN: Los Defectos Congénitos son defectos estructurales ocasionados por un
trastorno del desarrollo durante la morfogénesis. Pueden tener un origen genético, ambiental
o multifactorial. Tienen como consecuencia un dafio fisico 0 mental. Segun su severidad
puede producir disminucién del promedio de vida con aumento de la letalidad. Algunas se
detectan antes del nacimiento otras al nacimiento y muchas en los dias posteriores, es por
esto que se decide realizar este trabajo con el objetivo de describir las anomalias congénitas
mayores del SNC y sus factores de riesgo asociados. Se pueden realizar multiples acciones
basadas en el conocimiento de los factores de riesgo para evitar que nazcan nifios afectados
con defectos congénitos. A medida que avanza la investigacion cientifica, se van
reconociendo un mayor numero de factores etioldégicos que constituyen pautas obligadas del
control de las malformaciones congénitas.
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Introduccién

Los Defectos Congénitos (DC) son defectos estructurales ocasionados por un trastorno del
desarrollo durante la morfogénesis. Pueden tener un origen genético, ambiental o
multifactorial, que ocurre en algin momento de la formacion del cuerpo humano, desde la
concepcion hasta el nacimiento. Muestran gravedad y formas de presentacion variable. Son
visibles clinicamente o a través de las manifestaciones de disfuncién de un érgano o sistema
de 6rganos. Tienen como consecuencia un dafio fisico o mental. Segun su severidad puede
producir disminucién del promedio de vida con aumento de la letalidad. Algunas se detectan
antes del nacimiento otras al nacimiento y muchas en los dias posteriores. (-:2)

Se dividen en menores y mayores. Las menores son pequefos defectos morfoldégicos que
no tienen repercusiones serias para la vida del paciente desde el punto de vista médico,
quirdrgico o estético. -3

Las mayores constituyen un compromiso importante para la vida, con consecuencias
meédicas y estéticas; tienen repercusion social y requieren tratamiento o atencion médica,
muchas veces de urgencia. Son causa de enfermedad, secuela y muerte entre los lactantes
y nifios, adquieren cada vez mas importancia como causa de morbilidad y conjuntamente
con la prematuridad constituyen las primeras causas de mortalidad infantil en los paises
desarrollados.

En América, la situacion es diferente para cada pais, pues en algunos la mortalidad infantil
ha descendido a menos de 20 por cada 1 000 nacidos vivos, pero la mayoria se mantiene
con tasas muy elevadas. Cuba resulta una excepcion pues, a pesar de ser un pais con
escasos recursos econdémicos, ha logrado reducir este indicador, ubicAndose entre los
primeros paises de todo el mundo, incluyendo los industrializados. ®

En Cuba constituyen la segunda causa de muerte, en los nifios menores de 1 afio y en los
de 1 a 4 afos de edad, asi como la tercera causa en las edades entre 5y 14 afios.®

De forma general las malformaciones congénitas obedecen a 2 grandes causas: factores
genéticos y factores ambientales. Aunque el 40 % de las malformaciones es de causa
desconocida, en la mayoria de los casos se acepta la interaccidén entre factores hereditarios
y ambientales (herencia multifactorial). @

Las secuelas mas frecuentes ocasionadas por estos son la invalidez y/o discapacidad
intelectual o sensorial, con repercusion emocional y econdmica sobre la familia y la sociedad.
Es por eso que resulta importante identificar las personas que padecen enfermedades
hereditarias con mayor susceptibilidad genética de producir malformaciones, asi como de
orientar de forma correcta la aplicacion del diagndstico prenatal. @)

Se pueden realizar multiples acciones basadas en el conocimiento de los factores de riesgo
para evitar que nazcan nifios afectados con defectos congénitos.



A medida que avanza la investigacion cientifica, se van reconociendo un mayor numero de
factores etiolégicos que constituyen pautas obligadas del control de las malformaciones
congénitas el seguimiento del riesgo familiar de ocurrencia o recurrencia de antecedentes de
aberracién cromosémica o enfermedad hereditaria familiar, mujeres mayores de 35 afios,
adolescentes bajo peso, exposicion a teratdgenos quimicos como metales pesados, el
contacto con factores fisicos, algunas deficiencias nutricionales como el de &cido fdélico,
enfermedades maternas, infecciones perinatales. Ultimamente se ha relacionado a la
obesidad materna con varios defectos congeénitos (defectos del tubo neural, cardiopatias,
paladar y/o labio fisurados, malformacion ano-rectal y anomalias de extremidades). 7

La identificacion de factores de riesgo genético brinda la oportunidad de establecer un
programa que dé respuesta a las necesidades de la pareja y la familia y facilite una atencion
multidisciplinaria e integral. ®

En Cuba, en 1981 se cre6 un programa nacional para el diagndstico y prevencion y manejo
de los DC, con el objetivo de ofrecer a la pareja la informacién necesaria y una vez conocida
la magnitud del riesgo por parte de la misma eligen la opcion preventiva que mejor se adapte
a sus valores personales y expectativas con respecto al embarazo. Por estas razones, desde
el afo 1985 se ha implementado en el Registro Cubano de Malformaciones Congénitas
(RECUMAC) programa de atencion y vigilancia clinico-epidemiologica de los defectos
congénitos. Su funcionamiento ha permitido el establecimiento de las frecuencias de base
de los distintos DC y el andlisis del comportamiento de la tendencia de estos a traves de los
anos.®

Mediante la vigilancia epidemiologica de la frecuencia de los DC se pretende evitar la
ocurrencia de las mismas, impidiendo de esta forma una tragedia similar a la ocurrida a
principios de los afios 60 del pasado siglo, cuando en todo el mundo nacieron entre 8.000 y
10.000 nifios con reduccién de extremidades y otros DC, como consecuencia de la
exposicion prenatal a un farmaco, la Talidomida, utilizado como antiemético. La tragedia de
la Talidomida hizo que surgieran diversas iniciativas en varios paises de todo el mundo,
encaminadas a vigilar la frecuencia de los DC.

En Europa funcionan el European Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT) y el
Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas (ECEMC). En Latinoamérica
existen diferentes registros entre ellos el Registro Cubano de Malformaciones Congénitas
(RECUMAC), el Registro de Malformaciones Congénitas en Costa Rica, Vigilancia
Epidemiolégica de Malformaciones Congénitas Externas (RYVEMCE) en México y el Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC) que cubre la mayor
parte de Sur América. ©.

Planteamiento del problema cientifico.

¢, Cuadles seran las caracteristicas de los defectos congénitos mayores del SNC y sus factores
de riesgo asociados?

OBJETIVO: Describir las anomalias congénitas mayores del SNC y sus factores de riesgo
asociados.

Desarrollo

Los defectos congénitos han fascinado a la humanidad por siglos. Los antiguos griegos
consideraban los nacimientos anormales como augurios de acontecimientos futuros. Otra
explicacion, era la creencia de que los defectos congénitos eran resultado del apareamiento
de seres humanos con demonios, brujas, y otros elementos malignos. (19

A principios del siglo XIX, como consecuencia de los experimentos de Trembley, el desarrollo
de la embriologia experimental permitio profundizar la comprension del origen de los defectos
congénitos. En aquella época los DC, solo tenian caracter descriptivo ya que no era posible
ni prevenirlas ni tratarlas. %

La Organizacion Mundial de la Salud define los defectos congénitos como toda anomalia del
desarrollo morfolégico, estructural, funcional o molecular, interna o externa, familiar o
esporadica, hereditaria 0 no, tnica o multiple presente al nacer (aunque puede manifestarse
mas tarde). ¥

Pueden ser estructurales o funcionales. Los estructurales involucran alteraciones
morfologicas, es decir, afectan algun tejido, érgano o conjunto de 6rganos del cuerpo.
Algunos ejemplos son hidrocefalia, espina bifida, fisura de labio y/o paladar. (13



Los defectos congénitos estructurales pueden ser mayores y menores. Los mayores implican
un dafo significativo en la salud, explican la mayor parte de las defunciones, la morbilidad y
la discapacidad relacionada con las anomalias congénitas. Tienen consecuencias médicas,
sociales o estéticas significativas para los afectados y, por lo general, requieren de
tratamiento médico y/o quirdrgico y de rehabilitacion. 2

Los menores, frecuentes en la poblacion, generalmente no implican ningan problema de
salud importante, ni tienen consecuencias sociales o estéticas. Ejemplos de anomalias
congénitas menores son: cuello corto, angiomas pequefos, una sola arteria en el cordon
umbilical, entre muchas otras. *?

En muchos casos, la presencia de una o mas anomalias menores (visibles), se puede asociar
a una o mas anomalias mayores. Las personas que tienen 2 anomalias menores tienen una
probabilidad de aproximadamente el 10% de presentar una anomalia mayor. Si el individuo
tiene 3 0 mas anomalias menores, esta probabilidad aumenta al 25%. *?

Las funcionales interrumpen procesos bioldgicos sin implicar un cambio macroscopico de
forma; involucran alteraciones metabdlicas, hematoldgicas, del sistema inmune, entre otras.
Algunos ejemplos son: hipotiroidismo congénito, discapacidad intelectual, tono muscular
disminuido, ceguera, sordera, convulsiones de inicio neonatal. 12

Factores de Riesgo

Ambroise Paré quién se considera no solo el padre de la cirugia francesa sino también de
las teorias multifactoriales de los defectos congénitos, creia en la multiplicidad de factores
etiolégicos. (19

» 1933- Hale observé que las crias de cerdas sin vitamina A, nacian sin ojos y concluyé que
este déficit podia perturbar los factores que controlan el desarrollo ocular- 19

* 1941- Epidemia de rubéola, Gregg observd que los embriones expuestos al virus tenian
anomalias como: cataratas, defectos cardiacos, sordera y retraso mental. (19

» 1960- Talidomida, sedante suave utilizado en las mujeres, parecia provocar anomalias
caracteristicas en las extremidades, fue descubierto por Lenz. (10

Todo lo cual llevo a la conclusién de que los agentes ambientales también son causantes de
las malformaciones congénitas.

Pueden obedecer a la presencia de un solo gen defectuoso, alteraciones cromosémicas, a
una combinacién de factores hereditarios, teratdgenos presentes en el medio ambiente o a
carencias de micronutrientes. EIl hecho de que la madre padezca enfermedades como la
diabetes mellitus, tenga déficit de yodo o acido folico o se vea expuesta a medicamentos,
drogas (alcohol y tabaco), ciertos contaminantes quimicos ambientales o elevadas dosis de
radiacion son otros factores que pueden causar defectos congénitos. 4

Factores socioecondmicos y demograficos

Aunqgue los ingresos bajos pueden ser un determinante indirecto, las anomalias congénitas
son mas frecuentes en las familias y paises de ingresos bajos. Se calcula que
aproximadamente un 94% de las anomalias congénitas graves se producen en paises de
ingresos bajos y medios, en los que las mujeres a menudo carecen de acceso suficiente a
alimentos nutritivos y pueden tener mayor exposicion a agentes o factores que inducen o
aumentan la incidencia de un desarrollo prenatal anormal. La edad materna avanzada
también incrementa el riesgo de algunas alteraciones cromosémicas, como el sindrome de
Down. )

Factores genéticos

La consanguineidad aumenta la prevalencia de defectos congénitos y multiplica casi por dos
el riesgo de muerte neonatal e infantil, discapacidad intelectual y otras anomalias congénitas
en los matrimonios entre primos hermanos. Algunas comunidades étnicas, como los judios
asquenazies o los finlandeses, tienen una mayor prevalencia de mutaciones genéticas raras
que condicionan un mayor riesgo de DC.(

Infecciones.
Las infecciones maternas, como la sifilis, toxoplasmosis o la rubéola, son una causa

importante de defectos de nacimiento. El perfii TORCHZ es un examen diagnostico que
detecta algunas infecciones. corresponde a las iniciales en inglés de toxoplasmosis, rubéola,
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citomegalovirus, herpes simple, VIH y Zika. Mejor conocido como sindrome TORCHZ la
infeccion se produce durante el embarazo o el parto.

Las fuentes de infeccidon pueden ser por virus, bacteria o parasito. El diagndstico de las
infecciones que agrupa el TORCHZ es serologico o por técnicas de biologia molecular
(reaccion en cadena de la polimerasa o PCR) o por cultivo celular. Cuando alguna de las
infecciones ocurre antes de las 20 semanas es mas grave y puede provocar malformaciones
multiples; si ocurre posteriormente puede ocasionar prematuridad, bajo peso, alteraciones
del sistema nervioso central, si ocurre antes del parto, puede presentarse en forma de sepsis
con ictericia. Puede ser asintomético en el periodo neonatal, y producir secuelas
neurosensoriales en el desarrollo de la vida.

Estado nutricional de la madre

Las carencias de yodo y folato, el sobrepeso y enfermedades como la diabetes mellitus estan
relacionadas con algunas anomalias congénitas. Por ejemplo, la carencia de folato aumenta
el riesgo de tener nifios con defectos del tubo neural. Ademas, el aporte excesivo de vitamina
A puede afectar al desarrollo normal del embrion o del feto.

Factores ambientales

Defectos Teratogénicos: El embrién o feto en su desarrollo puede ser expuesto a multiples
substancias teratogénicas, que causan diferentes grados de malformaciones. Cada
teratdgeno produce un patron caracteristico de malformacion(es) cuya expresion depende
de la dosis y el tiempo de la exposicion, siendo el mas critico el primer trimestre de embarazo.
Ademas los teratdgenos son responsables de aborto espontaneo, retardo del crecimiento
intrauterino y /o postnatal, neoplasias y discapacidad intelectual. ©

La exposicidon materna a determinados plaguicidas y otros productos quimicos, asi como a
ciertos medicamentos, al alcohol, el tabaco, los medicamentos psicoactivos y la radiacion
durante el embarazo, pueden aumentar el riesgo de que el feto o el neonato sufra anomalias
congénitas. El hecho de trabajar en basureros, fundiciones o de vivir cerca de esos lugares
también puede ser un factor de riesgo, sobre todo si la madre esta expuesta a otros factores
ambientales de riesgo o sufre carencias alimenticias.

En los paises industrializados se ha producido una importante reduccién tanto de las
enfermedades infecciosas como de las enfermedades nutricionales, lo que ha provocado que
los defectos congénitos se sitlen entre sus principales causas de morbilidad y mortalidad
infantil, Y

Defectos Congénitos del Sistema Nervioso Central

Dentro de los defectos congénitos, los del sistema nervioso central (SNC) predominan a nivel
mundial.

Son las anomalias congénitas mas importantes y determinantes para el desarrollo. La
evidencia sugiere que muchos factores que incluyen la radiacion, drogas, malnutricion,
procesos quimicos y genéticos como la mutacién de la respuesta al folato o las vias
dependientes de folato pueden afectar de manera negativa al desarrollo del SNC. ©®)

Existe una gran variedad de DC del SNC, entre estos se encuentra la Hidrocefalia que era
conocida desde la antigliedad y se dice que HipOcrates ya habia puncionado y drenado
ventriculos Hidrocefalicos. EI mecanismo de produccion de esta enfermedad fue aclarado
por Dandy y Cols, en el Jonh Hopkins Hospital en 1914. ©

La Holoprosencefalia, denominada también arrinencefalia o holtelencefalia fue descrita por
primera vez por Hans Kindrat en 1882. Este autor describié la ausencia de bulbo olfatorio, el
fallo en la division del cerebro en desarrollo en dos hemisferios y una serie de
malformaciones faciales. Por su parte Heschl introdujo en 1859 el término porencefalia para
referirse a la situacion en que existen defectos cerebrales implicando el tejido cordial y el
sistema ventricular. ©

Una antigua referencia a la espina bifida fue la de Morgagni en 1769, quien explicaba que la
espina bifida era un tumor acuoso de las vértebras. En 1886 el médico Von Recklinghausen
llevo a cabo estudios detallados de este proceso y desarroll6 una teoria sobre la patogenia
del mielomeningocele. La parte mas baja del canal era la que se afectaba con mas
frecuencia, implicando unas 5 o 6 vértebras. Se identificaron tres formas de espina bifida: el
meningocele, el meningomielocele y el siringomielocele. ©
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La malformacién de Arnold-Chiari fue descrita por Julios Arnold y Hans Von Chiari en 1894.
Arnold era profesor de anatomia patoldgica en Heidelbertg y Chiari ocupaba la catedra de
anatomia patoldgica de Estrasburgo. La malformacion describe una anomalia cerebral
posterior en la que la raiz del cuarto ventriculo descansa por debajo del nivel del foramen
magnum Yy produce asi una obstruccion al paso del liquido cerebro espinal, con la
consiguiente hidrocefalia. Sus observaciones fueron complementadas por las de Russel en
1935 y las de Donald también en ese afio, quienes publicaron 10 casos de espina bifida con
mielomeningocele, todos los cuales mostraban la malformacion y en 8 de ellos estaba
también presente la hidrocefalia.

El tratamiento quirargico del mielomeningocele se introdujo en 1959. Antes de esta fecha
entre el 70 y 100% de los nifios con esta malformacién morian dentro de los 6 primeros
meses de vida. Asi también lo describen Rickham y Maudsley en 1966, Laurence y Tew en
1967, asi como Sorber en 1971. Este ultimo proponia un tratamiento quirdrgico del
mielomeningocele con un indice de supervivencia a los 2 afios del 64%. Los resultados del
seguimiento de estos nifios no eran alentadores, pero Sorber indicaba aquellos datos que

podian ser utilizados para predecir la supervivencia con grados aceptables de minusvalias.
©)

La clasificacion de los defectos congénitos recomendada internacionalmente incluye los
grupos siguientes: )

a) Malformaciones del sistema nervioso central.

b) Malformaciones del sistema circulatorio.

c) Malformaciones de la cara.

d) Malformaciones del aparato digestivo.

e) Malformaciones de la pared anterior del cuerpo.

f) Malformaciones del aparato urinario y genitales externos.
g) Malformaciones del aparato respiratorio.

h) Malformaciones Oseas.

I) Otros tipos de malformaciones.

Entre las Malformaciones del SNC se encuentran:

Encefalocele. Raro defecto del tubo neural que se produce por un fallo en su cierre, se
caracteriza por la herniacién del contenido craneal a través del defecto. De acuerdo a su
localizacion se clasifica en occipital, parietal y frontal, siendo la occipital la forma mas
frecuente y predomina en el sexo femenino. El diagnostico es posible realizarlo antes del
nacimiento mediante ecografia, con la que se evidencia el defecto éseo, luego del nacimiento
al examen fisico y puede complementarse con radiografia de craneo, tomografia axial
computarizada y resonancia nuclear magnética. Debe realizarse tratamiento quirargico, y es

importante corregirlo de manera temprana realizando reseccion y plastia del defecto neural.
(16)

Espina Bifida. Defecto del tubo neural que se origina en las dos primeras semanas de
gestacién, se produce por un cierre parcial de los pliegues neurales y fusion imperfecta de
los arcos vertebrales, provocando una protrusion de estructuras como meninges, musculo,
piel o nervios, quedando expuestas en la superficie. Segun la localizacion se puede clasificar
en:

Espina bifida oculta que se localiza mas frecuentemente a nivel lumbar, de origen
mesodérmico esta cubierta por piel, aponeurosis y gran parte de tejido celular subcutaneo,
no se puede observar a simple vista, generalmente asintomatica. ()

Espina bifida quistica o abierta se localiza en el area lumbosacra, se produce por un
defecto en el cierre de los arcos vertebrales, se presenta como una protrusion con forma de
saco o quiste, dependiendo de las estructuras que lo conforman recibe el nombre de:

-Meningocele cuando existe un defecto de los arcos vertebrales posteriores, afecta a
vertebras y meninges, abarca a las meninges que tienen en su interior liquido
cefalorraquideo, es generalmente asintomatica aunque en ocasiones presenta dolor intenso
lo que indica compromiso de raices nerviosas al interior del quiste. (16



-Mielomeningocele anomalia en la que el quiste esta cubierto por tejido epitelial y meninges,
conteniendo en su interior liquido cefalorraquideo y muy frecuentemente nervios espinales.
En algunos casos presenta una zona translucida que al desgarrarse provocaria la salida de
liquido cefalorraquideo, recibe el nombre de mieloquisis, de ocurrir traeria consigo: paralisis
flacida de extremidades inferiores, arreflexia, incontinencia urinaria y fecal como
consecuencia de la afectacion del cono medular. (16

-Raquisquisis Forma mas compleja de las malformaciones del tubo neural, se observa una
lesion dividida y plana, resultando una masa exenta de tejido nervioso con extravasacion de
liquido cefalorraquideo que hace contacto con la superficie externa del cuerpo.
Generalmente acompafiado de hidrocefalia, el proceso de la lesion comienza en la columna
vertebral y aumenta de longitud comprimiendo a la médula espinal hacia el foramen magnum,
obstruyendo el paso del liquido cefalorraquideo en direcciébn al cerebro, provocando
problemas a nivel motor y sensitivo asi como discapacidad intelectual. (16)

Anencefalia Defecto de nacimiento grave en el que no estan presentes en los pacientes
partes del encéfalo y el craneo, se produce por un fallo en el cierre del extremo encefalico o
cabeza del tubo neural, esto ocurre entre los dias 23 y 26 del desarrollo, lo que trae como
resultado la ausencia parcial o total del cerebro, craneo, y cuero cabelludo. (6)

Debido a la ausencia de corteza cerebral funcional generalmente estos pacientes presentan
ceguera, sordera, insensibilidad al dolor, tampoco existe un cerebro operativo. La ecografia
confirma el diagndstico en el embarazo, los incrementos en los niveles alfafetoproteina
sugieren un defecto en la formacion del tubo neural. No existe tratamiento, si el nifio no nace
muerto, por lo general fallece algunas horas o dias después del nacimiento. (6)

Hidrocefalia Congénita. Incremento del volumen de liquido cefalorraquideo (LCR) en el
interior de la cavidad craneal, puede ser causado por interacciéon entre factores genéticos y
ambientales durante el desarrollo embrionario. La acumulacién excesiva de liquido
cefalorraquideo provoca dilatacién de los ventriculos, aumentando la presion lo que provoca
dafio a los tejidos del cerebro. La macrocefalia es el signo mas frecuente, también se asocia
signos de hipertension intracraneana, abombamiento de la fontanela anterior, separacion de
las suturas craneanas, la piel del craneo se vuelve fina y brillante, convulsiones, puede haber
disminucion del tono de los miembros inferiores, irritabilidad o el rechazo al alimento con
insuficiente ganancia de peso en el recién nacido. El diagndstico puede realizarse durante
el embarazo con la ultrasonografia que nos permite su deteccion precoz y precisar si esta
asociado a otras malformaciones congénitas. La tomografia axial y la resonancia magnética
indican la magnitud y etiologia del proceso. 16

Holoprosencefalia. Incluye una gran variedad de anomalias del crdneo y de la cara, se
produce entre la cuarta y octava semana de gestacion y se debe falta de desarrollo del
prosencéfalo. Se pueden clasificar en lobar, semilobar y alobar, siendo esta ultima la forma
mas severa, consecuencia de la fusiébn completa de los hemisferios cerebrales y ventriculos
laterales, formando un ventriculo Unico central, en ausencia del cuerpo calloso y de la hoz
central. Semilobar donde existe fusion parcial de los hemisferios, la fusién se presenta en la
parte anterior del encéfalo y la posterior permanece separada. La forma lobar es la mas leve,
caracterizada por la separacion de los hemisferios cerebrales y los ventriculos laterales
izquierdo y derecho con algun grado de fusion del neocortex frontal. (16)

Clinicamente pueden presentar microcefalia, hidrocefalia, discapacidad intelectual,
encefalopatia severa con epilepsia, problemas hormonales y alteraciones cardiacas. El
diagnéstico prenatal se realiza a través de la ecografia a partir de la décima semana de
gestacién ya que hasta la novena semana existe normalmente un ventriculo Unico en el
cerebro anterior. Luego del nacimiento el diagnostico es clinico y se puede confirmar con
ultrasonido de craneo y resonancia magnética nuclear. (6)

El pronéstico depende de la forma clinica, en la alobar es malo, incompatible con la vida, la
gran mayoria de los casos fallecen a las pocas horas o dias del nacimiento. La semilobar
puede tener expectativas de vida normales, en estos casos se observa discapacidad
intelectual y otras secuelas neurologicas importantes. Las lobares tienen buen prondstico,
pueden ser necesarias las correcciones de algunas anomalias como labio leporino y fisura
palatina. ()

Labio leporino — Paladar hendido. Un labio o un paladar leporino es una abertura el labio
o la boveda del paladar que se presenta si estas estructuras no se fusionan adecuadamente
en el primer trimestre del desarrollo. El labio y el paladar se desarrollan por separado, por lo
cual es posible que se presente labio leporino o paladar leporino, 0 ambos. El tamafio de la
hendidura puede ser pequefa o extenderse hasta la base de la ventana de la nariz. Puede
ser unilateral o bilateral y el paladar leporino puede afectar sélo al paladar duro o al paladar



blando o una combinacién de ambos. Puede ser detectada por medio de un examen de
ultrasonido prenatal. (16

El examen de la nariz, labio y boca, confirman la presencia o ausencia de labio o paladar
leporino. El cuidado empieza desde el nacimiento con un diagndstico acertado. El tratamiento
definitivo es quirdrgico, el labio leporino usualmente entre los 3 y 6 meses y el paladar
leporino los 9 y 12 meses de vida. 16

En el transcurso de las Ultimas 4 décadas, el diagnéstico prenatal ha mostrado un desarrollo
impresionante, tanto en el nUmero de mujeres estudiadas como en problemas y trastornos,
para los que se cuenta con las pruebas idoneas. Mas de la mitad de los fetos malformados
pueden ser identificados en etapa prenatal en el estudio de rutina, ya que la mayoria de los
hallazgos son sospechados en la ultrasonografia inicial. ®

La prueba diagnodstica mas eficaz para el pesquisaje de este tipo de anomalias lo constituye
el ultrasonido (UTS). Por otro lado la profundizacion en los elementos epidemioldgicos que
caracterizan el problema ayudaria a identificar sobre quienes se debe de intervenir de forma
mas enérgica y eficaz. 17

Teniendo presente la tendencia actual a nivel mundial de sustituir las técnicas invasivas, se
han introducido nuevas modalidades de ultrasonido para el diagndstico prenatal, ya sea
bidimensional, tridimensional, Doppler a color y transvaginal. Sin embargo, la ecografia
bidimensional sigue siendo, en manos expertas, un medio ideal y relativamente barato e
inocuo para el diagnéstico intrauterino precoz de MC, con un alto porcentaje de sensibilidad,
especificidad, valor predictivo positivo y negativo. ®

SITUACION EN EL MUNDO

En cifras aproximadas, las anomalias congénitas afectan a uno de cada 33 lactantes y
causan 3,2 millones de discapacidades al afio. Se estima que unos 276,000 bebés mueren
dentro de las 4 semanas de luz cada afio, en todo el mundo, a partir de anomalias congénitas.
Se estima que alrededor del 94% de las anomalias congénitas graves se producen en paises
de ingresos bajos y medios. (8

SITUACION EN LAS AMERICAS

Son la segunda causa de muerte en los nifios menores de 28 dias y de menos de 5 afios en
las Américas. Junto con la prematuridad, la asfixia y la sepsis representan mas del 44% de
los fallecimientos en la nifiez. (18)

La implementacion de la Genética Comunitaria en Cuba ha permitido el desarrollo de
programas de pesquisaje prenatal y postnatal. Logrando un mejor seguimiento del riesgo
individual-familiar con fines preventivos y aumentando la oportunidad de diagndstico de estas
anomalias que incluyen no solo defectos estructurales, sino también defectos microscopicos,
errores del metabolismo, trastornos fisiolégicos y anomalias celulares y moleculares y que
ademas pueden comprometer la aceptacion por parte de la sociedad. (9 20)

Resulta de vital importancia mejorar los registros de defectos congénitos y mantener la
vigilancia epidemioldgica; ya que esto permite identificar los cambios en el tiempo y los
factores de riesgo. Esta estrategia brindara la posibilidad de un diagnéstico oportuno. @b

El desarrollo genético de los ultimos afios en Cuba ha permitido una disminucion de las
malformaciones congénitas mayores al nacer incompatibles con la vida. La practica del
examen fisico detallado a los recién nacidos es importante, para la bisqueda de signos
dismorficos. En este sentido tiene un importante papel el Registro Cubano de
Malformaciones Congénitas (RECUMAC), desarrollado fundamentalmente por los
especialistas en Neonatologia de los hospitales maternos, con el objetivo de prevenir el
nacimiento de nifios con estos defectos, ya que los mismos pueden desencadenar una serie
de eventos crénicos, los cuales no solo afectan su calidad de vida, sino también la de sus
cuidadores. (22.23.24)

Cuba cuenta con un programa de diagndéstico prenatal de malformaciones congénitas, que
permite de forma precoz intervenir sobre este problema de salud. El estudio comprende la
realizacion de UTS entre las 20 a 24 semanas de gestacion, mediante el cual se diagnoéstica
un numero importante de malformaciones. La eficacia diagndstica resultaria de enorme
importancia y utilidad para la reduccion de las tasas de morbilidad y mortalidad infantil con
beneficios tanto sociales como econémicos. (7:25:26)

Un diagnéstico prenatal adecuado, unido a un asesoramiento genético correcto y a una
atencion multidisciplinaria oportuna, constituye una forma de medicina preventiva que



permite disminuir la ansiedad familiar y asegura que las personas con alto riesgo puedan
ejercer el derecho a la reproduccién teniendo mayor conocimiento sobre el tema. @ 23.27.28)
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