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Los defectos congénitos se definen como
aguellas alteraciones estructurales o
funcionales en el embridn o feto, que se
derivan de factores previos al
nacimiento, las cuales pueden
iIdentificarse durante el seguimiento
prenatal, al nacer o posteriormente
durante la vida (1-3).

A

\Definicion

T

e

.........)

Las causas de estos trastornos pueden
ser secundarias a la presencia de un
solo gen defectuoso, a alteraciones
cromosémicas, a una combinacién de
factores hereditarios, a teratégenos
presentes en el medio ambiente o0 a
carencias de micronutrientes (11).

Es importante destacar que cualquiera de
estos defectos congénitos puede no ser
evidente en el momento del nacimiento y
gue quizé sea necesario que transcurran

dias, meses o hasta afos para que
algunos de ellos se manifiesten

clinicamente después del nacimiento (16).
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Tipos de defe‘ctos congeénitos

Deformidades
congenitas

Malformaciones
congeénitas

Disrupciones
congeénitas

Displasias
congeénitas

Son aquellas que cursan con un
desarrollo embrioldgico correcto,
pero posterior al periodo
embrionario, es decir, durante el
periodo fetal (novena semana hasta
el parto) aparecen las alteraciones
fisicas.

Se definen como aquellas
alteraciones de la formacion de los
tejidos, pero cuya sintomatologia
solo aparece en la etapa postnatal,
bien sea porque no es posible
detectarlo en la etapa prenatal o
durante el examen fisico y
paraclinico del recién nacido o
lactante en el primer afio de vida.
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Fuente: Feldkamp ML, Carey JC, Byrne JLB, Krikov S, Botto LD. Etiology and cli
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5. Clasificacion de los defectos congénitos

Hemoglobinopatias

(J)

/ Trastornos de la glandula tiroides

e Trastornos de otras glandulas
Metabdlicos s endocrinasg

\ Enfermedades nutricionales —
Carbohidratos
Errores del Metabolismo /

- G

Aminoacidos

Auditivos

Defectos
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v Defectos congénitos mayores o\. Anomalias genéticas y

-\. cromosomicas
Defectos congénitos menores

Estructurales

Clasificacion de los defectos congénitos desde la perspectiva de vigilancia epidemiolégica colombiana. Fuente: Instituto Nacional de Salud. Protocolo de Vigilancia en Salud Publica de Defectos congénitos. Bogota, Colombia; 2022
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Defectos congénitos del metabolismo \

Se definen como aquellas alteraciones en las cuales se ve alterada una via metabdlica que puede afectar a un conjunto de
células, organos o sistemas anatdomicos (enfermedades de almacenamiento debidas a trastornos catabdlicos lisosomales,
deficiencia de energia en trastornos mitocondriales), los cuales incluyen también a los trastornos metabolicos que involucran
solo un sistema funcional (como el sistema endocrino, el sistema inmunitario o los factores de coagulacion) o que afectan
solo a un organo (como el intestino, los tubulos renales, los eritrocitos o el tejido conjuntivo) (17).

Se han descrito mas de Pu_eden diagnosticarse A nivel internacional se _ Estos rgguieren una
750 errores congénitos facilmente con pruebas ha recomendado el Intervencion tempranay

del metabolismo. metabolicas en plasma tamizaje prenatal y urgente para evitar
u orina. neonatal. secuelas permanentes.

A
Fuente: Saudubray JM, Garcia-Cazorla A. Inborn Errors of Metabolism Overview: Pathophysiology, Manifestations Eva
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Defectos congénitos sensoriales

scssoe
°* s

O

Defectos congénitos
auditivos

Defectos congénitos
visuales

.
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Los defectos CongenltOS Son causados por errores estructurales o

sensoriales son aquellos que : '
estan relacionzgdos corfI SebuiEn SlEnele s teleieiiai gl embr];gﬂg:rci)c:] 3}?'3 lé??e?teeng:gc?gg rcrl(ejzutoejidos
oido para convertir la energia

alteraciones en el sistema mecanica vibratoria del sonido en y células especializadas del sistema visual.

auditivo o visual energia eléctrica de los impulsos

principalmente. nerviosos se ve afectada (18). _ Estos defectos tienen un origen
multicausal, siendo las causas principales:

las alteraciones genéticas, teratogénicas,
nutricionales y medioambientales (19).



giDefectos congénitos estructurales
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Defectos congénitos
menores

Defectos congénitos
mayores

Los defectos congénitos estructurales
como su nombre lo indica son anomalias
en la estructura de las partes, 6rganos o

sistemas del cuerpo. La mayoria de los Son aquellos que representan un Son aquellos que no representan un
riesgo vital y requieren un manejo riesgo vital, ni presentan secuelas
meédico o quirdrgico temprano e en la calidad o esperanza de vida.
integral. Suelen presentar
secuelas.

defectos estructurales se desarrollan en
las primeras semanas del embarazo
cuando se estan formando todos los
organos y el esqueleto. Los defectos
congénitos estructurales mas comunes
son los defectos cardiacos (1,11).

Diferenc|!|en'tre defectos congénitos mayores y menores. Fuente: modificado de Avila Mellizo GA, Rozo-Gutié :
Industrial de Santander Salud. 2019;51(3):200-6. o

Votta DA. Andlisis de los defectos congénitos en Colombia, 2015-2017. Revista de la Universidad



Son aquellos que
no presentan
secuelas
estéticas
significativas, ni
alteraciones en la
calidad o
esperanza de
vida del paciente.

A

Defectos congenitos menores

Aunque los
defectos menores
suelen ser menos

graves es
importante
identificarlos.

Son indicadores de
una morfogénesis
alterada, y son un

valioso dato para el
diagndstico, pues

sirven de guia para
predecir la
presencia de
defectos congénitos
mayores,
especialmente
cuando su numero
se incrementa.

Se recomienda que
a aquellos recién
nacidos que cursen
con al menos tres
defectos congénitos
menores, este sea
evaluado para
descartar la
presencia de un
defecto congénito
mayor.
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Se ha descrito en la
literatura que la
confluencia de

defectos menores
puede tratarse de un
patron de anomalias

menores multiples o

patron dismorfico

(como por ejemplo

el que caracteriza el

sindrome de Down).

o
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Defectos congénitos asociados a prematurez et

Qe_sde .Ia p(.erspe.ctl\’/a_ colombiana de Testlculgfigt%r%isig;ndldos- Dolicocefalia
vigilancia epidemioldgica de los defectos
asociados a prematurez (4). Hilﬁ)lcrﬁ)(l)ﬁ? . Defectos
P congeénitos
asociados a

congénitos, se ha sugerido hacer una
diferenciacion de los defectos congénitos
® Escafocefalia
prematurez
. . Yo
, Esclerdtica

Estos ultimos se refieren a las alteraciones
estructurales que se encuentran en los

menores nacidos antes de la semana 37 de
gestacion y que seran autolimitadas una vez
el lactante logre la correccion de su edad
gestacional vs la cronolégica.

Conducto arterioso
permeable

objeto de vigilancia y los defectos congénitos
@

. F I
Se hace la claridad que estos no son 82?223&!""

objeto de notificacion ni vigilancia
epidemiologica.

Fuente: Instituto Nacional de Salud. Protocolo de Vigilancia en Salud Publica de Defectos congénitos. Bogota, Colombia; 2022
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Contexto del tamizaje neonatal SALUD
L

Ley 1980 de 2019 se creo .. . .
elyprograma Jo tarsnizaje ________ El tamizaje neonatal es el conjunto de acciones
~eoretel el an realizadas para hacer deteccion temprana de aquellas
enfermedades que pueden favorecer la morbi-
mortalidad neonatal, principalmente las de origen
metabdlico, endocrino, sensorial y los defectos

congénitos que puedan causar discapacidad fisica o
cognitiva severa (22).

La ley 1980 de 2019 tiene por objeto “regular y ampliar la
practica del tamizaje neonatal en Colombia mediante la
deteccion temprana de ceguera y sordera congénitas, la

utilizacién, almacenamiento y disposicion de la muestra de

sangre del recién nacido para detectar tempranamente los

errores congénitos del metabolismo cuyo diagndéstico
temprano permite evitar su progresion, secuelas y
discapacidad o modificar la calidad o expectativa de vida” (23).
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6. Justificacion para la vigilancia ~

),

SIVIGILA
Instituto Nacional de Salud

TAMIZAJE NEONATAL

Sistemas mundiales de b2 Vigilancia de las Fusién de evento en Microcefalia Ley 1980 Programa
5 y > Programa de tamizaje ¥ y- . i ; g P
vigilancia en anomalias de hidotiroidid anomalias congénitas defectos congénitos. asociada a Zika Nacional de Tamlzaje
congénitas cc?ngénito (735) e hipotiroidismo (ESPII). Neonatal (MinSalud).
“Tragedia de la Talidomida” : congeénito (343) en
Sivigila.

El propdsito de la vigilancia de este evento es describir el comportamiento epidemiolégico de los defectos
congénitos en el pais para contribuir en la orientacion de la toma oportuna de decisiones en salud publica (4)
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/. Usos y usuarios de la vigilancia del

Poblacién general

Comunidad médica,

UPGDy Ul
- EAPB

Direcciones

departamentales, distritales
y municipales de salud

Permite recolectar informacion que
contribuya al analisis de la
situacion del pais para la
implementacion de politicas
publicas de fortificacion de
alimentos, ampliacion de
estrategias de tamizaje neonatal y
demas acciones pertinentes en la
poblacion afectada.

cientificay académica

Usuarios

@ Usuarios de la informacién obtenida de la vigilancia del evento. Fuente: Instituto Nacional de Salud. Protocolo de Vigilancia en Salud Publica de Defectos congénitos. Bogota, Colombia; 2022
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Describir en términos de Orientar medidas Clasificar etiolégicamente
variables de persona, tiempo : - individuales y colectivas los casos de microcefalia
y lugar el comportamiento de Realizar seguimiento a de control para la y otros defectos

|03 c?s?s notlflca}dg;s de es{g&g‘g?ggggz - generacion de acciones congénitos del sistema

€1eclos congenitos . . de investigacion nervioso central
identificados en etapa ‘é'gr']'agﬁ:?ogzlnoségg;cggs epidemioldgica durante relacionados con
prenatal, al momento del 9 : aumento inusual de infeccién congénita por
nacimiento ydhas_tda el primer casos. virus Zika.
afio de vida.

4\
ﬁ Fuente: Instituto Nacional de Salud. Protocolo de Vigilancia en Salud Publica de Defectos congénitos. Bogota, Colombia; 2022
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Definicione‘”operativas de caso de defe“ctos congénitos

Caso probable

* Todos los productos de la gestacion, vivos y muertos, identificados en la etapa
prenatal, al nacer o hasta los doce meses de edad con diagnéstico probable de
defectos congénitos (funcionales metabdlicos, funcionales sensoriales o
malformaciones congénitas), cuando no es posible hacer la confirmacion de su
diagnastico definitivo de manera inmediata.

* No se incluyen las malformaciones menores cuando estas se presentan
aisladas. Estas malformaciones menores se incluiran cuando acompafien una
malformacion mayor o cuando se evidencie la presencia de tres 0 mas
anomalias menores en un recién nacido.

® Criterio de exclusion: condiciones relacionadas con prematuridad en recién nacidos de
36 semanas 0 menos de gestacion.

Caso confirmado por clinica

o laboratorio

Todos los productos de la gestacion, vivos y muertos,
identificados en la etapa prenatal, al nacer o hasta los doce
meses de edad con diagnostico confirmado por clinica o
laboratorio de un defecto congénito (funcionales metabalicos,
funcionales sensoriales o malformaciones congénitas).

Fuente: Instituto Nacional de Salud. Protocolo de Vigilancia en Salud Publica de Defectos congénitos. Bogota, Colombia; 2022




Definiciones operativas de caso de hipotiroidism

Caso probable

* Recién nacido vivo con prueba de TSH para tamizaje neonatal en cordon
umbilical mayor al punto de corte establecido de 15 mUI/L.

* Recién nacido vivo con prueba de TSH para tamizaje neonatal en talon
mayor al punto de corte establecido de 10 mUI/L.

* Condiciones especiales:

* Recién nacido con prematurez, bajo peso al nacer y/o producto de embarazo multiple
debe retamizarse con TSH a los 15 dias.

* Recién nacido con Sindrome de Down debe retamizarse con TSH a los 30 dias.

AI"M
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0 congénito

Caso confirmado por clinica

o laboratorio

* Recién nacido vivo con confirmacion por laboratorio con TSH aumentada para el valor
definido como rango normal para la técnica y LT4 inferior al valor definido dentro de los
valores de referencia para la técnica. En caso de no disponer de la técnica para LT4,
realizar T4 total.

* En el nifio menor de un afo que obtenga en las pruebas bioquimicas en suero niveles
altos para la edad de TSH y valor bajo para LT4. Considerar también el valor de LT4 en
el limite inferior y se confirma hipotiroidismo congénito cuando no existen otras causas
como la nutricional, o secundaria a algun tratamiento o enfermedad.

* Consideraciones especiales: Casos captados en tamizaje neonatal con TSH elevado y T4
Libre normal pueden ser secundarios a hipotiroidismo transitorio o central, se recomienda
nueva medicion de TSH a las 2 semanas y cuando se justifique segun clinica del paciente.

Fuente: Instituto Nacional de Salud. Protocolo de Vigilancia en Salud Publica de Defectos congénitos. Bogota, Colombia; 2022
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Caso probable

* Recién nacido sin factores de riesgo de pérdida auditiva que no pasa la prueba de
Respuesta Auditiva de Tallo Encefélico Automatizada (RATEA).

* Recién nacido con factores de riesgo de pérdida auditiva que no pasa la pruebas
con los métodos de tamizacion definidos: Emisiones OtoacuUsticas (EOA) y
Respuesta Auditiva de Tallo Encefélico Automatizada (RATEA).

* Factores de riesgo de pérdida auditiva: Antecedente familiar de sordera, bajo peso al nacer,
prematurez, estigmas asociados a sindromes, meningitis o neuro infeccién, hiperbilirrubinemia,
antecedente materno de exposicion a ototoxicos, examen neuroldgico anormal, traumas
prenatales que pueden afectar al feto, trastornos respiratorios, traumas perinatales, infecciones
maternas (STORCH, VIH, Zika, Chicungunya), hipoxia perinatal, entre otros.
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* Recién nacido en el cual se confirma por examen diagnostico
(RATEA) una alteracion auditiva de origen congénito.

(<

Fuente: Instituto Nacional de Salud. Protocolo de Vigilancia en Salud Publica de Defectos congénitos. Bogota, Colombia; 2022



Caso probable

* Recién nacido con alteracion visual/ocular identificada con
los métodos de tamizacion (prueba del reflejo rojo,
inspeccion externa, examen pupilar y reflejo luminoso
corneal) a través de los hallazgos clinicos del examen

fisico.

A
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* Recién nacido en el cual se confirma por oftalmologia
alteracion visual/ocular de origen congénito.

Fuente: Instituto Nacional de Salud. Protocolo de Vigilancia en Salud Publica de Defectos congénitos. Bogota, Colombia; 2022
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¥Definiciones operativas de caso de cardiopatia congénita compleja

Caso probable Caso confirmado por clinica
o laboratorio

« Recién nacido con pulsioximetria a las 24 horas del * Recién nacido en el cual se confirma una cardiopatia
nacimiento por debajo del punto de corte o con una congenita compleja de origen congenito por
diferencia mayor a 4% entre la pulsioximetria pre y post Ecocardiograma Transtoracico.
ductal, segun el procedimiento de tamizaje.

* Puntos de corte:
* Menor a 1.500 metros sobre el nivel del mar: SPO2 90-94% N\
* Mayor a 1.500 metros sobre el nivel del mar. SPO2 90-92%

Fuente: Instituto Nacional de Salud. Protocolo de Vigilancia en Salud Publica de Defectos congénitos. Bogota, Colombia; 2022
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