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Introduccién

Los defectos congénitos son un término que se utiliza para describir cualquier
deformacion o alteracion durante el desarrollo embrionario-fetal. Son condiciones
o0 anomalias presentes en un individuo desde el nacimiento, que pueden afectar
cualquier parte del cuerpo o sistema. La autora Maria Luisa Martinez Frias dice
gue estas son consideradas patologias por el inadecuado desarrollo que se
producen en esta etapa ya sea afectando estructuras corporales, érganos
internos y extremidades, asi mismo afectando el desarrollo fisico, psiquico,
sensorial o motor. La incidencia de estas patologias ha incrementado a pesar de
ser un porcentaje muy bajo durante los ultimos afios la mayoria de estos son de
causa desconocida, aunque se han encontrado tres factores importantes, las
alteraciones cromosdmicas, mutaciones genéticas y por el efecto de los factores
ambientales. Es importante examinar la frecuencia de los defectos congénitos en
la poblacion infantil y los posibles factores responsables de estas patologias a la
par destacar que los defectos congénitos pueden variar de gravedad y algunos
pueden requerir tratamiento médico o quirlrgico para corregirlos o mejorar la
calidad de vida del individuo. La deteccidén temprana y el seguimiento médico son
fundamentales para abordar estos defectos de manera efectiva, identificar los
factores de riesgo en la poblacion, proveer informacion especifica para tomar las
acciones clinicas pertinentes y clasificar correctamente las diferentes anomalias
congénitas. El estudio es importante para poder identificar las patologias mas
frecuentes, encontrar las posibles causas y poder prevenir a la poblacion vy
disminuir su incidencia aunado a esto poder establecer un tratamiento adecuado,
oportuno e individualizado. En el hospital materno infantil de Comitan se han
presentado pocos casos de nacimientos con patologias congénitas, sin embargo,
se tienen registros de los casos y gracias al equipo médico disciplinario se ha
logrado intervenir a tiempo y lograr salvar la vida de estos pequefios individuos y
procurar una vida mas plena, aclarando que no todo el caso ha ocurrido ya que

hay defectos que son incompatibles con la vida y desafortunadamente tiempo



después del nacimiento terminan perdiendo la vida. Examinar la incidencia de
los defectos congénitos en la poblacion infantil y los posibles factores

responsables de estas patologias.



Planteamiento del Problema

De acuerdo con el fondo de las Naciones Unidas para la Infancia, tres de cada
cien niflas o nifios nacen con una anomalia congénita. La Organizacion Mundial
de la salud estima que cada afio 303 mil recién nacidos fallecen durante las
primeras cuatro semanas de vida extrauterina debidos a estos padecimientos y/o
anormalidades. Estas patologias o trastornos congénitos graves son las
malformaciones cardiacas, un mal desarrollo del tubo neural y el mas conocido
en la poblacion mundial el Sindrome de Down también conocido como trisomia

21. Los defectos congénitos se pueden clasificar en dos tipos:

Anomalias congénitas estructurales: estas son las que modifican la forma o
que alteran el tejido, érgano o conjuntos de oOrganos del cuerpo como, por
ejemplo: la hidrocefalia, espina bifida y sus clasificaciones, labio y paladar
hendido y las ma&s comunes cardiopatias congénitas.

Anomalias congénitas funcionales: estas son las interrupciones de los
procesos bioldgicos fisioldgicos sin un cambio de la forma, ejemplo; alteraciones

metabdlicas, hematoldgicas, del sistema inmune por menciona.

Cada afio 276,000 recién nacidos mueren a causas de estos defectos y la cifra
va en aumento, junto con problemas durante la vida teniendo una disminucion

importante en la esperanza de vida en estos pequefios individuos.

Para su diagnéstico es ambiguo, porque hay casos donde no se logra hacer una
deteccion temprana sino hasta el nacimiento, pero claramente los cuidados
prenatales y consultas han ayudado a poder establecer medidas para un mejor
abordaje terapéutico. Es posible prevenir algunas anomalias congénitas, hay
medidas de prevencion fundamentales como la vacunacion, la ingesta suficiente
de acido félico y yodo mediante la alimentacion durante el embarazo y consumo
de complementos, claro también teniendo en cuenta los cuidados prenatales
adecuados para evitar o realizar una deteccion temprana y evitar
complicaciones. Porque también son una causa de discapacidad o enfermedad

cronica en diversos paises.



En América Latina y el Caribe anualmente nacen més de 15 millones de nifios,
aproximadamente 15 de cada 1.000 estaran expuestos a morir antes de cumplir
1 afio y 10 de cada 1.000 antes de cumplir un mes de vida, segun las
estimaciones publicadas en 2018 por el Grupo Interagencial para la Estimacion
de la Mortalidad en la Nifiez. De las defunciones durante los primeros 28 dias de
vida, aproximadamente 1 de cada 5 se debe a defectos congénitos.

Los defectos congénitos contribuyen sustancialmente a la carga de
morbimortalidad en la Region de las Américas. Existen numerosas iniciativas
para concientizar sobre este problema y para implementar acciones de vigilancia

en los sectores de salud y de gobierno.

Como se dijo previamente, los DC representan una importante proporcion de las
defunciones neonatales en la Region de las Américas, mostrando una tendencia
creciente. Sin embargo, tanto la tendencia como la contribucion de este grupo de
causas varian entre paises, entre otros factores debido a la sensibilidad de
registro de las causas de muerte, el acceso a técnicas de diagnéstico prenatal en
cada poblacion, asi como la posibilidad de realizar una interrupcion voluntaria del

embarazo.

En América dentro de los factores de riesgo asociados a las anomalias
congénitas se reportan como los mas frecuentes la edad materna avanzada, la
edad paterna igual o mayor de 40 afios, el no consumo preconcepcional de &cido
félico, el consumo de alcohol, algunos medicamentos antihipertensivos como el
captopril incluso el uso de acido valproico, litio, acido retinoico y tetraciclinas, las

radiaciones, los quimicos teratogénicos, la consanguinidad y la endogamia.

Para ayudar a los paises que no tienen sistemas de vigilancia existentes a
desarrollarlos, el CLAP de la OPS brinda servicios de cooperacion técnica a
profesionales como neonatdlogos, genetistas y epidemidlogos, asi como a
qguienes toman decisiones en los ministerios de salud, lo que mejorara el

monitoreo de defectos congénitos.



En México de acuerdo con datos de la Secretaria de Salud, a través de la
Direccion General de Epidemiologia el 2008 y 2019, el pais registro 24 mil 672
casos de defectos del tubo neural y craneofaciales, con una incidencia de 136.53
casos por cada 100 mil nacimientos. Ademas, de 2008 a 2017 se registraron 92
mil 8877 defunciones por algun defecto congénito, siendo el mas comun las
malformaciones cardiacas con 29 mil 803 fallecimientos

Dafian la capacidad de funcionamiento del cuerpo e impiden que los recién
nacidos tengan un proceso normal de desarrollo. Los defectos de nacimiento
pueden afectar a los bebés independientemente donde nazcan, de su etnia o de
su raza. De acuerdo con la Secretaria de Salud, cada afio, aproximadamente del
3 al 6 % de los bebés de todo el mundo nacen con un defecto de nacimiento
grave. Aguellos que viven con estas afecciones estan en mayor riesgo de tener
discapacidades de por vida.

Los factores socioecondmicos y demograficos, afectan a las familias vy
especialmente a las madres que pueden tener una alimentacion deficiente y
pueden estar expuestas a agentes que inducen o aumentan la incidencia de un
desarrollo prenatal anormal. Abarca una diversidad de condiciones de salud que
incluyen malformaciones fisicas como labio leporino o paladar hendido,
anomalias cromosémicas como el sindrome de Down, defectos funcionales que
incluyen déficits sensoriales como la sordera congénita. Algunos defectos de
nacimiento son visibles externamente, mientras que otros no lo son y requieren
otros métodos de diagndstico. Las infecciones maternas como la sifilis o la
rubeola pueden ser una de las causas por las cuales él bebe desarrolle algina
anomalia congénita.

Cuando una mujer busca embarazarse 0 se encuentra embarazada, se
recomienda: acudir a revision para que se evalué el estado de salud de la futura
madre y se detecte algun riesgo que pueda existir, la vacunacion es importante
pero cave recalcar que la vacuna contra la rubeola esta contraindicada durante
el embarazo, la ingesta adecuada de acido félico o yodo mediante el
enriqguecimiento de los alimentos basicos o la suplementacion, y la atenciéon

prenatal adecuada son ejemplos de métodos de prevencion.



En 2010, la tasa de mortalidad en Chiapas por malformaciones congénitas,
deformidades y anomalias cromosomicas fue de 5.88 por cada 100,000
habitantes. En 2013, por la misma causa, se registraron 264 defunciones en
menores de un afio. en una revision de 5 afios se encontrd que el 3. 8% del total
de casos atendidos procedian de cuatro hospitales de segundo nivel, del estado.
Entre los motivos de envio mas frecuentes estuvieron las manifestaciones
neuroldgicas, la talla baja y las malformaciones multiples. Los diagnosticos fueron
muchos y muy diversos, entre los que predominaron los sindromes de Down y
Turner. De aquellos sin malformaciones congénitas fueron el sindrome de Ehlers-
Danlos y las ataxias. Las malformaciones congénitas mas frecuentes son las

cardiopatias congénitas, las craneosinostosis y los defectos de labio y paladar.

Algunos defectos congénitos pueden poner en riesgo la vida, pero el impacto que
tienen en la vida del nifio varia segun el diagnostico. Por ejemplo, algunos
defectos congénitos solo cambian la apariencia, mientras que otros pueden

afectar la forma en que el nifio piensa, se mueve y funciona.

Las comunidades indigenas en este estado, puntualizé Cossio, tienen una alta
endogamia, significa que se casan frecuentemente entre familiares, a veces sin
saberlo tienden a casarse entre primos lejanos o de tercer grado, al final resultan
ser familia, lo que favorece a estas enfermedades. Ademas, mas del 90% de
estos pacientes son de bajos recursos y eso también dificulta el acceso a los
sistemas de salud, sin embargo, recientemente se han implementado lugares en
donde pueden ser atendidos como son el laboratorio de enfermedades
lisosomales en el Hospital Pediatrico de la Secretaria de Salud y en la clinica del
IMSS de Chiapas.

En la Ciudad de Comitan de Dominguez, se tienen pocos registros sobre
atenciones intrahospitalarias sobre estos padecimientos pues to que el hospital

no cuenta con las capacidades e insumos para la atencion adecuada, mas sin
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embargo se tiene registro de algunos casos donde el equipo médico del Hospital
de la Mujer en Comitan ha tenido a atendido casos exitosos por ejemplo; durante
las consultas de control prenatal, los médicos detectaron un defecto congénito en
la pared abdominal del bebé, lo que llevé a una sesion clinica en la que se decidio
interrumpir el embarazo via cesérea a las 36 semanas de gestacion para evitar

riesgos.

Al momento de realizar la cesarea y sacar al recién nacido, inmediatamente se
le realiz6 la intubacion para comenzar con el cierre primario de la pared
abdominal del defecto de gastrosquisis (intestinos expuestos), luego fue
ingresado a la unidad de cuidados intensivos neonatales del Hospital de la Mujer,
donde estuvo internado, y después de 13 dias fue dado de alta sin ninguna

complicacion.

El gobierno del estado de Chiapas detallé que desde 2019, en esta unidad
hospitalaria se han practicado este tipo de intervenciones, sumando hasta la
fecha ocho cirugias de gastrosquisis, por lo que han empezado la planeacion
para crear la primera clinica para atender este defecto congénito.

Puntualizé que la gastrosquisis es una enfermedad de nacimiento, en donde
parte o todo el sistema digestivo se encuentra expuesto fuera del abdomen, y de
no recibir cirugia pediatrica de alta especialidad, los intestinos del recién nacido
se mueren; esta enfermedad congénita se detecta mediante ultrasonido en el

embarazo.

Ciertos casos parecidos como este detectados a tiempo se derivan al hospital de
tercer nivel en la capital del Estado donde se brindan los cuidados necesarios y
una mejor atencion de acuerdo las complicaciones que se puedan llegar a

presentar.
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Justificacion

El problema que se investiga en este tipo de estudio es la incidencia de los
defectos congénitos y cuales de ellos son los mas frecuentes dentro del hospital

de la materno infantil de Comitdn de Dominguez.

La importancia que tiene este estudio es el problema que ha surgido estas ultimas
décadas, donde la frecuencia a nivel estado ha ido en aumento a raiz de los
problemas genéticos y otras diversas causas que afectan los nacimientos en la
poblacion. La necesidad de conocer estos datos es importante para poder
entender cOmo es que ocasiona todo esto y estar preparados en un futuro

cercano para combatirlo.

Los beneficios de este estudio es poder prevenir o en su mayoria disminuir el
namero de casos, poder dar una atencién temprana y encontrar las diversas
causas de estas patologias y asi educar a la poblacion sobre estos riesgos que

se presentan durante su vida cotidiana.

Este estudio beneficiara a la poblacion de Comitan y de los municipios vecinos,
incluso a los hospitales, ellos podran ajustar el método adecuado de estos y llevar
un protocolo estandarizado para la atenciéon oportuna y adecuada de estas
patologias de acuerdo al tratamiento individualizado.

12



OBJETIVOS

Objetivo general
Examinar el comportamiento de los defectos congénitos con mayor prevalencia
en el hospital Materno Infantil de Comitan

Objetivo especifico
1. Identificar los factores de riesgos en la poblacion
2. Proveer informacion especifica para tomar acciones clinicas pertinentes
3. Clasificar correctamente las diferentes anomalias congénitas

13



¢, Como afectan los defectos congénitos a la poblacion de
Comitan?

14



Hipotesis

Los defectos congénitos han aumentado significativamente y afectando mas a la
poblacién que esta en contacto con factores que pueden desencadenar ciertas

patologias congénitas.
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Marco tedrico

1. Defectos congénitos
Los defectos congénitos es un problema que ha crecido con el tiempo y que

a pesar de ser un problema que lleva afios en nuestro entorno, no siempre se
ha podido detectar y resolver a tiempo, teniendo una repercusion tanto en la
vida de los familiares (padres) como en la del recién nacido llevandolo incluso
a ser incompatible con la vida. Como lo menciona Eduardo Mazzi Gonzélez
de Prada (2015):

Los defectos congénitos son una causa importante de ansiedad familiar, que
a menudo resulta en una alteracion del entorno familiar. El pediatra o médico
general es el primero en reconocer el defecto y esta obligado a iniciar la

correspondiente evaluacion y asesoramiento médico.”

Diversos autores han mencionado o dado un nombre/definicién a lo largo de
los afios y tiempo de investigacion y han llegado a la misma conclusion,
dependiendo el mecanismo por el cual se haya producido. Como lo menciona

La Organizacion Mundial de la Salud:

Los trastornos congénitos se conocen también con el nombre de anomalias
congénitas, malformaciones congénitas o defectos congénitos. Pueden
definirse como anomalias estructurales o funcionales (por ejemplo, los
trastornos metabdlicos) que ocurren durante la vida intrauterina y pueden
detectarse en el periodo prenatal, en el parto o en un momento posterior de

la primera infancia, como los defectos de audicion.

1.1 Definicion
“Son cualquier tipo de alteracion del desarrollo embrionario-fetal del ser humano.

se pueden deber a malformaciones congénitas, deformaciones o disrupciones.
Se atribuyen a causas ambientales a factores genéticos y a factores
desconocidos probablemente de orden multifactorial”. (Mariana Rojas y Laura
Walker)

16



La mayoria de los estudios clasifican los defectos congénitos segun las causas,
factores de riesgo e incluso si tiene un riesgo alto de mortalidad como lo

menciona El Instituto Nacional de Salud de Colombia (2015):

Existe una amplia variedad clinica de defectos congénitos que se clasifican en
mayores y menores. Los defectos congénitos mayores son aquellos que
representan un riesgo vital y requieren un tratamiento médico o quirdrgico. Los
defectos menores no presentan secuelas en la calidad o esperanza de vida del

paciente.

Personalmente los defectos congénitos también conocidos como anomalias o
malformaciones congénitas, independientemente de la cusa o factor
desencadenante ocurren desde el momento del nacimiento o durante la

gestacion.

2. Epidemiologia

Es importante conocer la incidencia y prevalencia de estas afecciones, para
poder delimitar si va en aumento, ha disminuido o se ha mantenido.
Principalmente para encontrar las causas y actuar a tiempo conforme a los
protocolos y al mismo tiempo brindar una mejor calidad de vida en la poblacién

como menciona el Instituto de Nacional de Salud (2019):

Conocer la incidencia que tienen estos problemas es de suma importancia ya que
ha crecido y va en aumento debido a la calidad de vida de las personas y factores
gue se encuentran en su ambiente. En los Ultimos afios los defectos congénitos
han incrementado su importancia en la mortalidad infantil a expensas de la
disminucion y control de las enfermedades infecciosas. En términos de afios de
vida ajustados por discapacidad, los defectos congénitos representan entre 25,3
y 38,8 millones, lo que explica que estas anomalias se encuentran en la posicion

17 dentro de las causas de carga de la enfermedad a nivel mundial.
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En México, los problemas van en aumento debido a que las condiciones en las
que viven las personas mas vulnerables no son del todo correctas ya que en
nuestro pais el sistema de gobierno da licitaciones que comprometen la vida de

muchos como lo menciona La Secretaria de Salud:

A través de la Direccion General de Epidemiologia, entre 2008 y 2019, el pais
registrd 24 mil 672 casos de defectos del tubo neural y craneofaciales, con una

incidencia de 136.53 casos por cada 100 mil nacimientos.

En el estado se tienen algunos registros, algunos se han podido tratar con éxito,
pero entendemos que no toda la poblacién tiene los recursos para asistir a una
unidad de salud puesto que hay comunidades que estan alejadas de estos
servicios y el acceso a la atencion hospitalaria es casi imposible. Esa es la
poblacibn mas vulnerable y tengo la certeza que hay muchos casos no
registrados provocando un sesgo, por lo consiguiente no dimensionamos la

magnitud del problema.

3. Criterios diagnosticos

Existe una variedad de pruebas diagnésticas en caso de sospecha de algo
anormal durante la gestacion. Algunas se le consideran invasivas por la técnica
utilizada porque también comprometen el bienestar del feto o embrion. Estas
pruebas nos pueden hacer corroborar la sospecha diagnostica, aunque se debe
valorar el riesgo beneficio segin sea el caso. Por eso es de suma importancia
llevar un bien control prenatal para prevenir y detectar a tiempo cualquier

irregularidad que se presente durante la gestacion.

Las pruebas que se realizan en el pais para la deteccion de anomalias congénitas
en el recién nacido son pruebas que se realizan en todos los bebés nacidos en
los distintos estados del pais durante los primeros dias de vida para detectar

enfermedades graves que pueden poner en riesgo la vida o en su caso antes del
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nacimiento, mediante diversas técnicas invasivas, aunque suponen un riesgo alto

para el feto-embrién.

Como lo menciona el National Institute of Child Health and Human Development:

3.1 Tamiz neonatal

Es una prueba que se realiza justo después del naciente o durante los primeros

5 dias, para evaluar si en recién nacido presenta una complicacion clinica.

Generalmente, las pruebas se realizan extrayendo algunas gotas de sangre del
talon del bebé, las enfermedades recesivas ocurren cuando los padres sanos,
que desconocen ser portadores de un gen que provoca un trastorno recesivo,
transmiten el gen al bebé al mismo tiempo. Como la Fenilcetonuria,
Hipotiroidismo congénito, Galactosemia, Anemia drepanocitica o de células

falciformes.

3.2 Amniocentesis

Esta prueba es totalmente invasiva y pone en riesgo al producto puesto que puede
haber alguna complicacién durante el procedimiento y ocasionar un dafio irreversible

en el feto-embrién.

La amniocentesis es una prueba que generalmente se realiza para determinar si un
feto tiene un trastorno genético. En esta prueba, un médico toma una pequefia
cantidad de liquido del Utero con una aguja larga. El liquido, llamado liquido
amnidtico, contiene células que tienen material genético igual al material genético del
feto. Un laboratorio cultiva las células y luego examina su material genético en busca

de problemas.
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3.3 Muestra de vellosidades coridnicas

Al igual que la amniocentesis esta es una prueba invasiva que pone en riesgo al

feto-embrién al ingresar un objeto en la cavidad uterina.

Esta prueba extrae células del interior del Utero para determinar si el feto tiene un
trastorno genético. Con una aguja larga, el médico toma células de las vellosidades
coriénicas, que son tejidos en la placenta, el 6rgano en el Gtero que nutre al feto. El
material genético en las células de vellosidades corionicas es idéntico al de las
células fetales. Al igual que la amniocentesis se puede utilizar para hacer pruebas de

trastornos cromosOmicos y otros problemas genéticos.

3.4 Prueba prenatal no invasiva

No es una prueba prenatal de rutina, sino que se la utiliza cuando una prueba de
rutina sugiere que el feto podria tener un trastorno cromosémico, como tener un
cromosoma adicional o que falte un cromosoma en cada célula, lo que ocurre en
trastornos tales como el sindrome de Down, el sindrome de Patau y el sindrome de
Edwards. analiza el ADN placentario presente en la sangre de la madre; no requiere
muestras celulares del interior del Gtero. actualmente, los expertos recomiendan la

prueba prenatal no invasiva solo para los embarazos de alto riesgo.

3.5 Diagnostico prenatal

El diagnostico prenatal es la forma adecuada de poder conocer si hay una afeccion
durante el embarazo y establecer un plan de seguimiento para corregirlo o disminuir
el riesgo y evitar complicaciones futuras, puesto que en nuestro medio una gran parte
de la poblacién no lleva un adecuado control del embarazo y por lo tanto somos unos
de los estados con mayor numero de muertes maternas en el pais cono lo menciona

La Sociedad Espafiola de Ginecologia y Obstetricia:

Es importante agrupar todas aquellas acciones diagnodsticas encaminadas a
descubrir durante el embarazo un defecto congénito, entendiendo por tal toda

anomalia del desarrollo morfolégico, estructural, funcional o molecular presente
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al nacer, externa o interna, familiar o esporadica, hereditaria 0 no, Unica o
multiple. Tiene como finalidad diagnosticar con la mayor precocidad posible un
defecto congénito o bien establecer la ausencia del mismo, ya que la
confirmacion de la normalidad contribuye a reducir la ansiedad materna durante

el resto de la gestacion.

4. Control prenatal

El control prenatal busca llevar un buen control del embarazo mediante consultas
médicas de manera constante durante todo el embarazo para poder prevenir
futuras complicaciones y delimitar riesgos, todos esto para prevenir la muerte
materno-fetal. Su creacion fue debido al alto indice de mortalidad prenatal en el
pais, fue entonces que se crearon medidas para poder evitar y disminuir el

posible riesgo de esta.

“Se considera que el cuidado materno es una prioridad que forma parte de las
politicas publicas como estrategia para optimizar los resultados del embarazo y
prevenir la mortalidad materna y perinatal (OMS).”

La Guia de Préactica Clinica mexicana (2017) sugiere que el embarazo debe ser
monitorizado, evaluar si la madre presenta alguna enfermedad crénico
degenerativa, realizar una historia clinica tanto de la madre como del padre para
poder evaluar la situacién y tener en cuenta si habra complicaciones y riesgos

durante o después del embarazo.

5. Principales patologias congénitas

Existen un gran listado de malformaciones congénitas sin embargo no todas
ocurren con la misma frecuencia, van desde errores genéticos, malformaciones
de organos o extremidades. Algunas de estas comprometen la vida del recién
nacido, otras que hacen dificil el poder atenderlo adecuadamente y brindar una

vida estable.
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5.1 Labio y paladar hendido

Esta es una de las afecciones mas frecuentes en el pais por lo tanto es una de
las mas conocidas y con un pronostico favorable ya que solo se enfoca en su
mayoria a la correccion estética. Asi mismo lo mencion Joaquin Palmero y

Maria Fernanda Rodriguez (2019):

El labio y paladar hendido, también conocido como fisura labio palatina, es la
malformacion craneofacial congénita mas frecuente, producida por una falla en
la fusion de procesos faciales durante periodos cruciales en el desarrollo
embrionario. Los pacientes generalmente requerirdn mas de una cirugia
reconstructiva como tratamiento, ademas de frecuentes visitas al odontélogo,
tratamientos de audicidn, terapias de lenguaje, de crecimiento facial y
psicoldgicas, necesitando asi de un tratamiento multidisciplinario, ya que es
indispensable la colaboracion de multiples profesionales de la salud para obtener

como resultado una buena calidad de vida para el paciente.

5.2 Sindrome de Down

El sindrome de Down se considera una cromosopatia generada por una
anormalidad en la division genética en la cual se genera una trisomia del
cromosoma especificamente el en 21 de ahi yace su otro nombre “trisomia 21”.

Como lo menciona Merce Artigas Lépez:

Es la causa més frecuente de retraso mental identificable de origen genético. Se
trata de una anomalia cromosémica que tiene una incidencia de 1 de cada 800
nacidos, y que aumenta con la edad materna. Es la cromosomopatia mas
frecuente y mejor conocida. Los nifios con Sindrome de Down se caracterizan
por presentar una gran hipotonia e hiperlaxitud ligamentosa. Fenotipicamente
presentan unos rasgos muy caracteristicos. leve microcefalia con braquicefalia 'y
occipital aplanado. El cuello es corto. los ojos son “almendrados”, y si el iris es

azul suele observarse una pigmentacion moteada, son las manchas de Bru s h
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field. Las hendiduras palpebrales siguen una direccién oblicua hacia arriba y
afuera y presentan un pliegue de piel que cubre el angulo interno y la carincula
del ojo (epicanto). Manos pequefas y cuadradas con metacarpianos y falanges
cortas (braquidactilia) y clinodactilia por hipoplasia de la falange media del 5°

dedo. Puede observarse un surco palmar unico.

5.3 Espina Bifida

Es un defecto del tubo neural en donde no se forma correctamente la columna'y
entonces una parte de la medula espinal puede o no salir de su lugar de origen
trayendo complicaciones durante el nacimiento que pueden ser irreversibles

como lo menciona Leticia Lara Avila y sus colaboradores:

La espina bifida es la anomalia congénita mas comun de los defectos del tubo
neural; afecta a 9.2 de cada 100,000 recién nacidos en México y representa la
causa mas comun de discapacidad neurolégica, cognitiva y motora.l La espina
bifida puede ser cerrada o abierta; la segunda es la que mas se diagnostica antes
del nacimiento. Si bien es posible detectarla en la ecografia estructural del primer
trimestre, la mayoria de los casos se descubren en la ecografia morfolégica de
rutina alrededor de las 20 semanas de gestacion. El pronéstico de este tipo de
defecto del tubo neural varia segun el tipo de defecto (abierto o cerrado). En
general, la espina bifida cerrada es de buen prondstico y no suele manifestar
ventriculomegalia, herniacion de las estructuras cerebrales ni dafio motor. Por el
contrario, en la espina bifida abierta el defecto ocurre durante la neurulacién
primaria, exponiendo la médula espinal al liquido amnidtico, esto causa
inflamacion y pérdida neuronal progresiva, en consecuencia, el dafio neuroldgico

inicia y avanza durante la vida fetal.

5.4 Anencefalia

“‘Una falla en el cierre del tubo neural entre la tercera y la cuarta semana de
gestacién dando como resultado la ausencia total o parcial del casquete craneal,

craneo /cuero cabelludo y del cerebro (Marcos Vinicius y Fernanda Margonari).
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5.5 Gastrosquisis

Es un defecto poco frecuente, aunque se tiene reportes de estos casos en el
estado donde se tuvo un éxito en su tratamiento. Mayda Garriga Cortez

menciona;

Consiste en un defecto congénito caracterizado por el cierre incompleto de la
pared abdominal que mide entre 2 y 4 cm, paramedial, generalmente a la derecha
del cordon umbilical. Las visceras herniadas son, comunmente, el intestino
delgado, en ocasiones el estbmago y rara vez una porcion del higado, 6rganos
que se apreciaran en contacto con el liquido amnidtico. Es de destacar que es
una entidad que esta intimamente relacionada con la edad de la madre. Cuanto

mas joven es la madre, mayor es el riesgo de que el bebé nazca con gastrosquisis

5.6 Onfalocele

Es un defecto congénito a nivel abdominal donde las paredes que mantienen a
las visceras no se desarrollan de una manera adecuada y solo se forma una capa
gue recubre y a su vez mantiene a los érganos abdominales dentro de la cavidad

como lo menciona Alonso de Jesus Ortegdn Lopez:

El onfalocele es ocasionado por una falla en el cierre de la regién mesodérmica
lateral que impide el plegamiento central. Por lo tanto, es un defecto de la pared
abdominal caracterizado por su tamafio variable, relacion directa con el cordon
umbilical y por la ausencia de musculos abdominales, fascia y piel que contiene
asas intestinales e, incluso, otros 6rganos, como el estomago y parte del
higado, recubiertos por amnios en la superficie externa y peritoneo en la
superficie interna, con gelatina de Wharton entre ambos. Cuando el defecto
abdominal es igual o mayor a 5 cm de didmetro, con protrusién o contenido

hepatico, se conoce como onfalocele gigante.

5.7 Pie de equinovaro
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“Es un trastorno congénito de las extremidades inferiores y puede ir de leve y
flexible a grave y rigido. Las deformidades presentes son: retropié equino,
mediopié varo y antepié adducto (Natalia Arriaga Lahuerta y Marina Besalduch

Balaguer).”

“El pie equinovaro congeénito es una malformacion que consiste en una
deformacion tridimensional del pie en la que las estructuras 6seas se
encuentran alteradas en su forma y en la orientacion de sus carillas articulares
(Pérez Abela).”

5.8 Tetralogia de Fallot

Es una patologia frecuente en nuestro medio que muchas veces no se
diagnostica a tiempo por no llevar un control prenatal, pero su diagndstico es

relativamente sencillo. como lo menciona Ménica Rodriguez:

La descripcion original anatdmica de la Tetralogia de Fallot clasical incluye:
Estenosis de la arteria pulmonar, comunicacion interventricular, cabalgamiento
aortico e hipertrofia de ventriculo derecho. Consiste en el paso de sangre
desaturada del ventriculo derecho al ventriculo izquierdo y aorta a través de la
CIV, causando cianosis. El paso de sangre desaturada a la circulacion sistémica,
y por tanto la cianosis, es tanto mayor y mas acusada cuanto mas severa sea la
estenosis pulmonar. El grado de estenosis pulmonar es el factor determinante de

la clinica.

5.9 Comunicacién interventricular

Es una de las patologias cardiacas mas frecuentes o la que mas registros se
tiene ya que es algo que comun mente se presenta en la mayoria de los recién

nacidos vivos segun lo menciona Malo Concepcion:
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Describe un orificio en el tabique interventricular, que puede encontrarse en
cualquier punto del mismo, ser Unico o multiple y con tamafio y forma variable.
Pueden presentarse aisladas o formando parte integrante de otras cardiopatias
mas complejas (tronco arterioso comun, tetralogia de Fallot, ventriculo derecho
de doble salida, transposicién de grandes arterias, canal auriculo-ventricular

comun, etc.), nos referiremos exclusivamente a las primeras.

6. Tratamiento

El tratamiento debe ser especifico e individualizado dependiendo la patologia que
el recién nacido presenta, algunas patologias se pueden corregir con cirugia en
un determinado tiempo, pero hay otras que son irreversibles como las
cromosopatias en donde el mejor tratamiento es la terapia de integracion y
fisioterapia. Las terapias funcionan excelentemente ayudando al paciente a poder
llevar un estilo de vida mas adecuado a su vez disminuyendo la dificultas de

relacionarse con la sociedad y entorno.

Incluso es uso de medicamentos puede ayudar en ciertos casos, pero claro
también hay que tomas en cuenta que no es un trabajo facil para la familia ya que
involucra un gran desgaste fisico-emocional. La terapia psicologica en los padres
puede ser de gran ayuda para poder afrontar juntos ese problema y brindar un

entorno saludable que favorezca la evolucién del nifio o nifia.

“Los dispositivos de asistencia incluyen aparatos ortopédicos para ayudar a los
pacientes con defectos en las extremidades a caminar, e implantes cocleares para
quienes tienen problemas de audicion (National Institute of Child Health and

Human Development).”

26



Metodologia

Este estudio es de tipo cuantitativo pues busca medir la incidencia de este
problema, a su vez poder encontrar el origen o el factor desencadenante

que predispone a la poblacion de la region.

Esta investigacion es de enfoque cuantitativo ya que se llevaréa a cabo una
recoleccion de datos estadisticos para determinar la relaciéon con las

variables.

La poblacién estd compuesta por personas de la ciudad de Comitan de
Dominguez, también de distintos municipios que estan dentro del distrito
Il del estado de Chiapas. La muestra sera seleccionada mediante recabo
de informacion que nos ayudard a darnos una idea de la magnitud del

problema.

Para la recoleccion de datos se llevard a cabo un analisis de datos
estadisticos demogréficos de la region, con el apoyo del hospital materno

infantil de Comitan y el Distrito Il de Chiapas.

Los datos se recopilaran con el permiso de las instituciones médicas, para
después hacer un analisis y graficar los datos para un mejor
entendimiento. La recoleccion de datos durara aproximadamente una

semana para evitar o reducir la probabilidad de sesgos.

Los datos se analizardn mediante la recoleccién de nimeros, al mismo

tiempo el uso de un programa que ira graficando los datos sefalados
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Soluciones

El objetivo que tiene este apartado es crear soluciones detalladas mediante la
recoleccion de datos obtenida durante la investigacion con el fin de resolver la
problematica y mejorar la calidad de vida de la poblacion con la meta de disminuir
la incidencia y prevalencia de los defectos congénitos. Las propuestas de
solucion estan creadas para poder resolver los problemas encontrados en la

region y poblacion vulnerable.

Los datos recabados revelaron los distintos problemas a solucionar que se
encuentran dentro de la regidn ya que representan un gran desafio. Por ejemplo,
la falta de concientizacion a la poblacion y el acceso a una atenciéon medica de
calidad e inmediata, el propio estilo de vida de las personas hace que el riesgo
de los defectos congénitos incremente durante la gestacién o en todo caso su
concepcion. Esto repercute negativamente en la calidad de vida del producto y a
su vez también la de los padres porque implica condiciones especiales y riesgos
que conllevan a modificar su vida cotidiana y hablando de la regién un

inadecuado seguimiento-control por la falta de recursos econémicos.

El propdsito de estas soluciones es ayudar a la poblacion en base a los
problemas encontrados dentro de nuestra region. Llegar a la poblacion mas
vulnerable a dar consultas y platicas sobre cédmo evitar o disminuir los riesgos,
ya gue nuestro estado por su geografia es dificil acceder a comunidades que se
encuentran alejadas de una unidad de salud, por lo tanto, es dificil el diagnostico
de estas patologias congénitas aunado a eso el tratamiento ya que en caso de
complicaciones es casi imposible poder resolver este tipo de problemas. Asi
mismo también se busca dar platicas de concientizacion a la poblacion de riesgo,
disminuir el nimero de casos presentados mediante el buen control prenatal, con

las consultas necesarias, la alimentacion adecuada y el consumo de &cido folico

y fumarato ferroso.
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Para disminuir el costo y distancia a una unidad de salud con el equipo e insumos
necesarios se propone que el gobierno del estado puede colaborar con equipo
meédico necesario, capacitaciones para su correcto uso y adecuar el espacio con
las condiciones necesarias para el mantenimiento adecuado. Esto para priorizar
ala poblacién y ayudar a personas que no cuentan con el recurso necesario para

acudir a una unidad privada.

Capacitar al personal de salud para después dar platicas a la poblacion sobre los
riesgos y complicaciones que conlleva un mal control prenatal y la exposicion a

diversos agentes nocivos que se encuentran dentro de su entorno.

El gobierno debe de proporcionar una conexion con las comunidades alejadas
de dificil acceso, mediante carreteras o caminos con los cuales sea més facil
poder llegar. Con el equipo médico necesario para un buen control de la
poblacidn, esto puede ayudar a identificar toda la probleméatica que se encuentra

dentro del estado y poder atacar de raiz toda la problemética encontrada.

Estas soluciones son adecuadas por que abordan directamente los problemas
encontrados durante la recoleccion de datos. Ya que una gran parte de la
poblacién no es consciente de la aparicion de estos problemas durante el
embarazo. Por lo tanto, estas propuestas buscan disminuir la incidencia de los

casos ya comentados.

Para implementar estas soluciones se requiere apoyo directo del gobierno para
trabajar en conjunto con los médicos de las unidades de salud para llevar los
iNSUMOS y equipo necesario junto al personal capacitado para una buena

implementacion.
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Las posibles limitaciones a reconocer son los recursos financieros y el tiempo
estimado para poder resolver el problema, ya que es dificil trabajar en conjunto

con diverso personal y coordinar adecuadamente todo lo que se planted realizar.

En resumen, todas las soluciones propuestas tratan de abordar los problemas
encontrados en la investigacion, el acceso a las comunidades, la concientizacion
a la poblacion y el apoyo del gobierno con los insumos-equipo médico. Estas
soluciones presentadas pueden contribuir significativamente para mejorar el
control de los embarazos y prevenir diferentes riesgos materno fetales, buscar
patologias congénitas mediante factores de riesgo encontrados y establecer
protocolos estandarizados para una atencion adecuada y tratamiento especifico.

Buscando la promocién y prevencion a la salud.
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Conclusioén tentativa

Este apartado presenta una conclusion previa a la investigacion basada en todo
lo expuesto anteriormente, de acuerdo a los objetivos y al planteamiento del
problema mencionado, junto con los cimientos que dan sustento a la
investigacion. Pese a que los resultados todavia no han sido obtenidos se
pretende poder llegar a dimensionar las repercusiones de esta investigacion.
Esta investigacion tiene como objetivo examinar los defectos congénitos en
nuestra comunidad incluyendo causas y factores exdgenos que puedan causar
un aumento significativo en el numero de casos registrados. Los principales
muros que tenemos en la region y que estrategia se realizara para disminuir las
barreras y asi mismo la frecuencia de patologias congénitas. De acuerdo a los
datos obtenidos e investigaciones revisadas es de esperar que la investigacion
confirme que los defectos congénitos en nuestra region han ido en aumento
debido al propio estilo de vida de las personas e incluso agentes externos que
nos predispongan aun mas a poder padecer estos problemas. Aunque también
se conoce que un mal control durante en el embrazo es el pivote de no conocer
con exactitud las posibles causas. En caso de obtenerse los resultados
esperados esta investigacion podria ayudar al mismo distrito de salud
encontrando los defectos congénitos mas comunes, estandarizar un protocolo
oportuno y lo mas importante, el correcto control prenatal con las consultas
adecuadas durante el embarazo e identificar factores de riesgo patologicos. En
nuestra region seria de suma importancia ya que se podra establecer un indice
epidemioldgico e identificar a las personas que estan mas predispuestas a esto.
Cabe mencionar que estas conclusiones son condicionadas a la informacién
analizada en tanto estas propuestas son visualizadas en un futuro que podran

ser ajustadas una vez que la investigacion concluya.

En conclusion, esta investigacion tiene una importancia significativa de generar
un impacto en la comunidad ya que estos problemas durante la gestacién son
parte de una mal planificacion familiar que se podria prevenir o incluso estar

conscientes del manejo antes del nacimiento del feto. Esto lleva a un cambio de

31



vida totalmente distinto ya que al nacimiento él bebe presentara necesidades
especiales que se deberan cumplir, no solo a lo fisico si no también con
repercusiones financieras. Los datos recabados nos ayudaran a promover
estrategias para poder prevenir y en el mejor de los casos disminuir los defectos

congénitos en nuestra poblacion.
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