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Unidad 1-Modulo de vigilancia en salud publica del evento de defectos
congeénitos

Objetivo de aprendizaje

e Describir la epidemiologia y comportamiento de los defectos congénitos a nivel
nacional e internacional.

Introduccidén

Las anomalias congénitas, también conocidas como defectos de nacimiento, se definen
como aquellas alteraciones estructurales o funcionales en el embrién o feto, que se
derivan de factores previos al nacimiento, las cuales pueden identificarse durante el
seguimiento prenatal, al nacer o posteriormente durante la vida (1-3). Se ha estimado a
nivel mundial que cerca del 3 % de los nacidos vivos cursan con algun tipo de anomalia,
y al menos 3,3 millones de nifios menores de cinco afios mueren cada afio a causa de
anomalias congénitas graves (1, 2).

La vigilancia epidemioldgica de los defectos congénitos y el analisis de los datos
recopilados es el primer paso para prevenirlos, el seguimiento clinico y epidemioldgico
son las herramientas que permitiran identificar las causas de estos, asi mismo, definir las
acciones en salud publica que permitan prevenir y mitigar la morbilidad, mortalidad y la
rehabilitacion de los nifios que cursan con este tipo de patologia (2, 4).

Diferenciar las caracteristicas propias de cada uno de los defectos congénitos sera la
clave para establecer la clasificacion, garantizar su adecuada notificacion, vigilancia y
enfatizar en el analisis etiologico de cada uno de los casos que se presenten en la entidad
territorial responsable y requieran unidad de analisis.

Este médulo esta disefiado con el fin de capacitar al personal de salud en la
identificacion, notificacion, clasificacion etiologica y vigilancia de los defectos congénitos
documentados en la etapa prenatal, en el nacimiento y hasta el primer afio de vida de
los infantes afectados.
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Comportamiento del evento

A nivel mundial

Se estima que los defectos congénitos graves afectan aproximadamente entre el 3 % al
6% de los recién nacidos en todo el mundo (1, 2, 5). Segun la Organizacion Mundial de
la Salud (OMS), cada afio cerca de 8 millones de recién nacidos nacen con un defecto
congénito grave (6) y al menos 3,3 millones de nifios mueren por esta causa cada afno
antes de los 5 afios, con una tendencia creciente de las muertes perinatales e infantiles
atribuidas a los defectos congénitos (5). Informacion reflejada en mapa 1.

Mapa 1. Incidencia de los defectos congénitos en el mundo.

Fuente: Tomado de mapchart.net. Birth Defects per-Country [Internet]. Reddit. 2018 (7).

Adicionalmente, se ha estimado que de los 2,7 millones de muertes neonatales que
ocurren en todo el mundo, una de cada diez, fue causada por un defecto congénito,
siendo responsables de unas 848.000 muertes entre nifios menores de cinco afnos,
aproximadamente. Varios defectos congénitos graves terminan en mortinatos, y las
estadisticas sugieren que hasta 192.000 mortinatos anuales pueden ser causados por
una afeccion congénita subyacente, siendo una cifra que podria estar subestimada, ya
gue los paises de ingresos medianos y bajos no cuentan con programas de vigilancia
robustos (8).

Por ejemplo, Estados Unidos es un pais de ingresos altos, en el cual se observa que la
mortalidad por defectos congénitos de 2003 a 2017 ha tenido una tendencia
discretamente descendente, independientemente de las caracteristicas raciales de su
poblacién. Aunque llama la atencién gque la poblacion negra o afroamericana y latina,
presentan tasas de mortalidad mayores que las de la poblacion blanca (9), informacion
reflejada en la figura 1.
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Figura 1. Tasas de mortalidad infantil atribuibles a defectos de nacimiento, por raza/origen étnico de la
madre: Estados Unidos, 2003—-2017.
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Fuente: tomado de Almli LM, Ely DM, Ailes EC, Abouk R, Grosse SD, et al. Infant Mortality Attributable to Birth
Defects — United States, 2003—2017. Morbidity and Mortality Weekly Report. 2020; 69 (2): 25-9.
La Red europea de registros poblacionales para la vigilancia epidemiolégica de
anomalias congénitas ha documentado los casos observados en la poblacién desde
1980, en la figura 2 se puede observar las prevalencias de los casos discriminados por
nacidos vivos, mortinatos, e interrupciébn del embarazo por anomalias congénitas
detectadas durante la etapa prenatal desde 2013 hasta 2019.

Figura 2. Prevalencia de los defectos congénitos en la poblacién europea de 2013 a 2019.
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Fuente: adaptado de European Platform on Rare Diseases Registration — EUROCAT. 2022 (10)
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En la figura 3 se puede apreciar la prevalencia de los diversos tipos de defectos
congénitos para el mismo periodo de tiempo analizado (2013 a 2019), siendo los defectos
cardiacos congénitos los mas frecuentes, seguidos por las alteraciones cromosémicas y
las malformaciones de las extremidades. Sin embargo, las causas que estan
relacionadas con la mortalidad secundaria a los defectos congénitos en esta poblacion
estan relacionados con las malformaciones que pueden comprometer la vida como
defectos cardiacos, seguidos por defectos del sistema nervioso (10).

Figura 3. Prevalencia segun la clasificacion de los defectos congénitos en la poblacion europea
de 2013 a 20109.
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Fuente: adaptado de European Platform on Rare Diseases Registration — EUROCAT. 2022 (10)

Teniendo en cuenta que los defectos congénitos aparecen durante la gestacion y algunos
se hacen evidentes posterior al nacimiento, representan un desafio para el infante, su
familia y los sistemas de salud, ya que favorecen el aumento de la morbilidad, mortalidad,
discapacidad y los costos socioeconémicos asociados. Se ha estimado que el costo de
la atencion médica en el 2004 para una poblacion de individuos afectados aproximada
de 7,9 millones en Estados Unidos, ascendio a los 2,6 mil millones de ddlares (£ 2 mil
millones, € 2,4 mil millones); esto sin considerar los costos sociales y psicolégicos, asi
como la supervivencia con discapacidad de por vida (11).

Uno de los argumentos clave para hacer seguimiento epidemiolégico a las anomalias
congeénitas es el numero cada vez mayor de muertes neonatales e infantiles causadas
por esta causa. Frecuentemente, la proporcion de anomalias congénitas (y
discapacidades del desarrollo) permanece constante; sin embargo, a medida que se
reducen otras causas de mortalidad infantil, los defectos congénitos emergen como las
principales causas de muerte neonatal e infantil. La continuidad de las actividades de
salud publica para reducir las causas predominantes de mortalidad neonatal e infantil
aumentara la visibilidad de las muertes causadas por trastornos congénitos (8).

I I .



$INS

Latinoaméricay el Caribe

Segun la Organizacion Panamericana de la salud (OPS), en América Latina y el Caribe,
los defectos congénitos causan hasta el 21 % de los fallecimientos de los menores de 5
afios y uno de cada cinco recién nacidos mueren por defectos congénitos durante los
primeros 28 dias de vida (6, 12). Al comparar con las cifras mundiales, el promedio
estimado es del 9 %, se evidencia que las condiciones de vida en los paises con ingresos
medianos y bajos, afecta la mortalidad asociada a defectos congénitos (8,12).

En América Latina y el Caribe, los defectos congénitos son una de las principales causas
de muerte neonatal, adicionalmente contribuyen en las causas de discapacidad en la
nifiez. Se ha observado que en aquellos paises con ingresos econdmicos menores, 10s
defectos congénitos representan, en términos relativos, menos del 5 % de las causas de
mortalidad infantil, lo cual se ha asociado a la limitacion de acceso a servicios de salud
y diagndstico oportuno, asi como las limitaciones existentes para mantener un sistema
de vigilancia epidemiolégica efectiva. En los paises de mayores ingresos a este grupo
de causas se asocia el 30 % de las muertes registradas antes del afio de vidal. La
prevalencia de discapacidad moderada y grave en menores de 14 afios en paises con
bajos y medianos ingresos de América Latina y el Caribe se ha estimado en 4,5 % y una
proporcion considerable de ella se atribuye a defectos congénitos (13).

En esta regién los trastornos congénitos mas comunes y graves son los defectos
cardiacos, los defectos del tubo neural y anomalias cromosémicas como el sindrome de
Down. En 2016, el Sindrome Congénito de Zika (SCZ) se sumo a esta lista (6) ya que
ocasion6 mas de 700.000 casos de infeccion y mas de 3.700 casos registrados
oficialmente de sindrome congénito asociado al Zika (13).

La Red Latinoamericana de Vigilancia de Malformaciones Congénitas (ReLAMC) es el
programa encargado de la vigilancia epidemiol6gica de América Latina desde el 2015,
en el que participan paises como Brasil, México, Argentina, Colombia, Cuba, Chile, Costa
Rica, Paraguay, Nicaragua y Panama. En el mapa 2 se muestran los paises y ciudades
participantes (14).

1 Probablemente relacionado con un mejor sistema de vigilancia epidemiologica de los defectos
congeénitos, teniendo en cuenta que estos paises poseen servicios de salud con mejores recursos.

I I .
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Mapa 2. Participantes de ReLAMC desde los niveles Nacionales, regionales y la red hospitalaria
ECLAMC, 2017-2019.
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Fuente: tomado de Orioli IM, Dolk H, Lopez-Camelo J, Groisman B, Benavides-Lara A, et al. The Latin American
network for congenital malformation surveillance: ReLAMC. American Journal of Medical Genetics Part C: Seminars
in Medical Genetics. 2020; 184 (4): 1078-91.

De 2017 a 2019, ReLAMC recolectdé datos de 9'152.674 nacimientos, excluyendo
Paraguay, con datos solo sobre nacidos vivos, documentaron 88.881 mortinatos en
9'000.651 de nacimientos totales, con una prevalencia general de mortinatos de 9,87 por
1000 nacimientos (IC del 95 %: 9,81-9,94) y cuyas tasas oscilan entre 4 y 11 mortinatos
por cada 1.000 nacimientos (14).

De los nacimientos documentados en la regién, se registraron 101.749 recién nacidos
con anomalias congénitas, una tasa de 1,11%. En relacion con los mortinatos
registrados, de los 88.723 mortinatos, 6.755 presentaron anomalias congénitas
asociadas, estimando una mortalidad del 7,61 % (IC 95 % 7,44—7,80) para este periodo.
La proporcion de anomalias congénitas en los mortinatos oscila entre el 3 % en Costa
Rica, el 19 % en Chile y el 23 % en la red hospitalaria del ECLAMC (14). Informacion
reflejada en figura 4.

I o I .
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Figura 4. Prevalencia del ReLAMC de anomalias congénitas en mortinatos por cada 100 mortinatos, 2017-

2019.
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Fuente: tomado de Orioli IM, Dolk H, Lopez-Camelo J, Groisman B, Benavides-Lara A, et al. The Latin American
network for congenital malformation surveillance: ReLAMC. American Journal of Medical Genetics Part C: Seminars
in Medical Genetics. 2020; 184 (4): 1078-91.

Colombia

En Colombia, segun informacién reflejada en figura 5, la vigilancia epidemioldgica de los
defectos congénitos es registrada en el Sistema Nacional de Vigilancia Epidemioldgica
(Sivigila), el cual obtiene los datos notificados por las Entidades Territoriales,
Instituciones Prestadoras de Salud (IPS), Entidades Administradoras de planes de
Beneficios de salud (EAPB), entre otros. En el afio 2021 se registraron 8.406 casos de
defectos congénitos, con una prevalencia de 135,7 por 10.000 nacidos vivos, y una tasa
de mortalidad asociada del 8,1 %. En la figura 5 se puede observar el historico desde
2012 hasta la fecha, en la cual se identifica una tendencia ascendente del numero de
casos y su prevalencia (15), lo cual se ha relacionado con una mejoria del registro en el
sistema de vigilancia epidemiolégica nacional, asi como a un mejor acceso a los servicios
de salud.

N 10 I .
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Figura 5. Prevalencia de los defectos congénitos por afio, Colombia. Afios 2012 — 2021
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Fuente: tomado de Informe de evento — Defectos congénitos 2021. Instituto Nacional de Salud.

De acuerdo al tipo de defecto congénito, las malformaciones congénitas tienen una
prevalencia de 124,1 casos por cada 10 000 nacidos vivos, los defectos metabdlicos de
8,6 por 10 000 nacidos vivos y los defectos sensoriales de 0,9 por 10 000 nacidos vivos.

En las malformaciones congénitas, el mayor numero de eventos notificados fue del
sistema cardiovascular, en segundo lugar, las malformaciones congénitas del sistema
osteomuscular con mayor frecuencia de polidactilias, y en tercer lugar, las
malformaciones congénitas del sistema nervioso central con mayor notificacion de
microcefalia. Frente a los defectos congénitos metabdlicos, el mayor fue hipotiroidismo
congénito con una prevalencia de 7,1 casos por cada 10 000 nacidos vivos. Se notificaron
54 casos de defectos sensoriales, de los cuales el mayor porcentaje de casos
corresponde a perdidas de oido conductiva y neurosensorial (52 %).(15).
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