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RESUMEN 

Introducción: Las malformaciones congénitas afectan a uno de cada 33 bebés en el mundo 

y causan 3,2 millones de discapacidades al año. 

Objetivo: Caracterizar a recién nacidos con malformaciones congénitas según variables clí-

nicas, paraclínicas y epidemiológicas. 

Métodos: Se realizó un estudio prospectivo, analítico de casos y controles en neonatos 

egresados del Servicio de Neonatología del Hospital Materno Norte Tamara Bunke Bider de la provin-

cia Santiago de Cuba, con diagnóstico de malformaciones congénitas, deformidades o anomalías  

cromosómicas desde el 1ro de enero de 2017 hasta el 31 de diciembre de 2018. El universo estuvo 

conformado por 6 112 nacidos vivos. Se aplicó un muestreo probabilístico. El procesamiento de los 

datos se realizó mediante el paquete SPSS versión 22.0 lo cual permitió determinar frecuencias  

absolutas, suma y porcentajes. Se empleó el cálculo del estadístico ji-cuadrado y la identificación de 

factores asociados a la variable dependiente; de igual forma el cálculo del valor de p y el OR para un 

intervalo de confianza a 95 %.  
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Resultados: Predominaron los pacientes del sexo masculino, las malformaciones congéni-

tas más frecuentes fueron las cardiovasculares y osteomioarticulares. Existió asociación estadística 

entre el bajo peso al nacer y la presencia de malformaciones congénitas (OR = 3,2; IC 95 %: 5,9-

11,5; p=0,01). También existió asociación estadística entre la edad materna y la ocurrencia de mal-

formaciones congénitas; donde se destacaron las adolescentes (OR = 2,84; IC 95%: 13,8-20,7; 

p=0,01) y las madres añosas (OR = 1,72; IC 95%: 8,3-11,6; p=0,02).  

Conclusiones: Los recién nacidos con malformaciones congénitas, se caracterizaron por ser 

varones con malformaciones congénitas aisladas y de menor severidad, la mayoría de las madres  

pertenecían al grupo de edades extremas y el bajo peso al nacer fue un factor incidente, el ultrasoni-

do se mostró como un método de diagnóstico prenatal eficaz.  

 

DeCS: RECIÉN NACIDO; RECIÉN NACIDO DE BAJO PESO; ANOMALÍAS CONGÉNITAS; EDAD  

MATERNA; ULTRASONOGRAFÍA PRENATAL.   
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ABSTRACT 

Introduction: Congenital malformations affect one in 33 babies in the world and cause 3,2 

million disabilities a year.      

Objective: To characterize newborns w ith congenital malformations according to clinical, 

paraclinical and epidemiological variables.  

Methods: A prospective, analytical case-control study was carried out in neonates graduated from 

the Neonatology Service of the Tamara Bunke Bider North Maternal Hospital in the province Santiago 

de Cuba, with a diagnosis of congenital malformations, deformities or chromosomal abnormalities 

from January 1st, 2017 to December 31st, 2018. The universe was made up of 6 112 live births. A 

probability sampling was applied. The data processing was carried out using the SPSS version 22.0 

package, which allowed determining absolute frequencies, sum and percentages. The calculation of 

the chi-square statistic and the identification of factors associated with the dependent variable were 

used; also the calculation of the p value and the OR for a confidence interval of 95%.             

Results: Male patients (54.4% ) predominated; the most frequent congenital malformations 

were cardiovascular (42.8%) and osteomyoarticular (23.2%). There was a statistical association  

between low birth weight and the presence of congenital malformations (OR = 3.2; 95% CI: 5.9-

11.5; p = 0.01). There was also a statistical association between maternal age and the occurrence of 

congenital malformations; highlighting adolescents (OR = 2.84; 95% CI: 13.8-20.7; p = 0.01) and 

elderly mothers (OR = 1.72; 95% CI: 8.3-11.6; p = 0.02). 

Conclusions: Newborns w ith congenital malformations were characterized by being males  
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with isolated congenital malformations and of less severity, most of the mothers belonged to the  

extreme age group and low birth weight was an incident factor, ultrasound proved to be an effective 

diagnostic method.  

 

DeCS: INFANT, NEWBORN; INFANT, LOW BIRTH WEIGHT; CONGENITAL ABNORMALITIES; 

MATERNAL AGE; ULTRASONOGRAPHY, PRENATAL. 
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INTRODUCIÓN 

Las malformaciones congénitas son anomalías estructurales o funcionales presentes al momento del 

nacimiento o que se hacen patentes después de este, cuando se detecta alguna falla funcional de  

un órgano o sistema. Su origen puede ser genético, ambiental o por la combinación de ambos  

factores. (1)  

Las malformaciones congénitas afectan a uno de cada 33 bebés en el mundo y causan 3,2 millones de 

discapacidades al año. (2) Según datos de la Organización Mundial de la Salud (OMS), cada año  

270 000 niños fallecen durante los primeros 28 días de vida debido a anomalías congénitas. Estas 

constituyen la cuarta causa de muerte neonatal, después de las complicaciones del parto pretérmino, 

las relacionadas con las infecciones neonatales y las vinculadas con el parto. (2)  

En los Estados Unidos entre el 3 % y 4 % de los recién nacidos tienen malformaciones congénitas que 

afectaran su apariencia, su desarrollo o sus funciones, en algunos casos para el resto de sus vidas. (3) 

En el 2017 fallecieron en Cuba 465 niños menores de un año, 97 de estos por malformaciones congé-

nitas, deformidades y anomalías cromosómicas, para una tasa de 0,8 x 1 000 nacidos vivos, al ser la 

segunda causa de muerte en este grupo etario. (4)  

En el 2018 vuelven a ser las malformaciones congénitas, deformidades y anomalías cromosómicas la 

segunda causa de mortalidad infantil en Cuba, de 461 defunciones en niños menores de un año, 92 

fueron por esta causa para una tasa de 0,8 x 1 000 nacidos vivos. (5) 

En Santiago de Cuba la tasa de mortalidad infantil por esta causa fue de 0,9 x 1 000 nacidos vivos en 

2017 y de 0,8 x 1 000 nacidos vivos en 2018, además fueron la segunda causa de mortalidad infantil 

en ambos años (Dato aportado por la Dirección provincial de Salud). 

Los datos anteriores nos dan una idea de la magnitud del problema a escala nacional y local. De cómo 

se comportan las malformaciones congénitas ha sido objeto de investigación en Cuba y en países 

desarrollados, sin embargo, existen pocos antecedentes en los subdesarrollados, sobre todo 
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la ausencia de estudios recientes que aborden dicha problemática en los Servicios de Atención Neona-

tal de la provincia Santiago de Cuba. 

Al tratarse las malformaciones congénitas de una de las causas más frecuentes de morbilidad en los 

Servicios de Atención Neonatal, su elevada mortalidad, unidas a las secuelas que estas pueden  

provocar motivaron a realizar la investigación con el objetivo de caracterizar a recién nacidos con 

malformaciones congénitas según variables clínicas, paraclínicas y epidemiológicas. 

 

 

MÉTODOS 

Se realizó un estudio prospectivo, analítico de casos y controles no pareados en pacientes hasta 28 

días de edad egresados del Servicio de Neonatología del Hospital Materno Norte Tamara Bunke Bider 

de la provincia Santiago de Cuba, con diagnóstico de malformación congénita, deformidades o  

anomalías cromosómicas desde el 1ro de enero de 2017 hasta el 31 de diciembre de 2018. El univer-

so estuvo representado por 6 112 neonatos nacidos vivos en el período antes mencionado. 

Se aplicó un muestreo probabilístico. Se consideró un nivel de confianza de 95 %, que sigue una  

distribución normal Z= 1,95 y fija el error de la muestra en ± 5 %. 

Para los fines del estudio se tuvieron en cuenta dos grupos, el de casos y un grupo control que  

formaron parte de la misma población de neonatos o sea de un mismo universo, solo diferenciados 

por el hecho de ser portadores o no de alguna malformación congénita, deformidad o anomalía  

cromosómica.  

El grupo de casos: Quedó conformado por todos los recién nacidos vivos (217) con malformaciones 

congénitas, deformidades o anomalías cromosómicas independiente de su estado clínico al egreso.  

El grupo control: De los recién nacidos sin malformaciones, deformidades o anomalías cromosómicas 

fue seleccionado de cada año el doble del número de casos, se aplicó un muestreo probabilístico y 

quedó conformado por 434 neonatos. 

En ambos grupos se tuvieron en cuenta los criterios de inclusión: 

A) Grupo de casos:  

Criterios de inclusión: 

Pacientes hasta 28 días de edad egresados del Servicio de Neonatología con diagnóstico de malforma-

ción congénita, anomalía cromosómica o deformidad, durante el período 2017 al 2018 aparte de su 

estado al egreso y con historias clínicas completas. 

B) Grupo control: 

Recién nacidos vivos sin malformaciones congénitas, deformidades o anomalías cromosómicas  

seleccionados según muestreo probabilístico.  
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Criterios de exclusión (Igual para ambos grupos): 

Que el expediente clínico individual no incluyera algunas de las variables a estudiar.  

Para la obtención de la información, se revisó el registro de ingresos del Servicio de Atención Neona-

tal y las historias clínicas individuales.  

 Se confeccionó un formulario para la recolección de datos contentivo de las variables objeto de  

estudio, previa revisión bibliográfica sobre el tema en la bibliografía disponible, (1, 2,3) donde se  

identificaron las siguientes variables: 

1. Dependiente:  

Diagnóstico de malformación congénita: Según diagnóstico clínico o paraclínico de anomalías  

estructurales o funcionales presentes al momento del nacimiento o que se hacen patentes después de 

este. (2) 

2. Independientes: Se dividieron en clínicas, paraclínicas y epidemiológicas.  

a) Clínicas:  

Peso al nacer: Variable cualitativa nominal politómica. Se utilizaron los estándares universalmente 

aceptados y establecidos por el MINSAP para la clasificación de los recién nacidos según el peso al 

nacer, (6,7) considerándose como bajo peso al nacer: aquellos con peso inferior a 2 500 gramos;  

normopeso al nacer: aquellos con un peso entre 2 500 y 3 999 gramos y macrosómico los que pre-

sentaban 4 000 o más gramos. 

Diagnóstico clínico de malformación congénita: Según presencia de malformación visible al examen 

clínico. Se tuvieron en cuenta dos categorías Sí ---- o No---- 

Según localización anatómica: Considerándose para los propósitos de la investigación las craneofacia-

les, cardiovasculares, genitourinarias, somáticas, asociación malformativa, cromosomopatías y otras. 

b) Paraclínicas: 

Diagnóstico de malformación única o múltiple: Considerándose toda malformación congénita puesta 

de manifiesto por métodos auxiliares (Ecografía prenatal y posnatal, ecocardiograma, radiografía de 

tórax, estudios moleculares, cromosómicos y otros). 

Momento del diagnóstico: Se tuvieron en cuenta dos categorías: Prenatal y posnatal. 

c) Epidemiológicas:  

Sexo: Se tuvieron en cuenta dos categorías: Masculino o Femenino. 

Edad materna: Se consideró las siguientes categorías: Madre adolescente: -cuya edad estuvo por de-

bajo de los 18 años; rango de edad normal: edad entre 18 y 35 años y añosa: con edad igual o ma-

yor a 36 años. 

En el análisis estadístico de los datos se utilizó el paquete SPSS versión 22.0, lo cual permitió deter-

minar las frecuencias absolutas, suma, porcentajes, así como la asociación estadística mediante el 

cálculo del valor de p y el ji-cuadrado para determinar la asociación entre las variables, al considerar 
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significativo un valor de p < 0,05 con un IC de 95 % y se calculó el Odds ratio (IC= 95 %), en las  

tablas y gráficos donde fue posible aplicar esta validación. 

Las tablas y gráficos se analizaron y discutieron mediante los métodos científicos inductivo y deducti-

vo. Los resultados se compararon con estudios similares lo que permitió arribar a conclusiones y  

emitir recomendaciones. 

Los autores declaran su compromiso de confidencialidad y protección de la información recogida  

durante la investigación. También se solicitó la autorización a la dirección del centro y la aprobación 

del Comité de ética de la investigación y del Consejo Científico para la ejecución de la misma. 

 

 

RESULTADOS 

En el período de estudio hubo un total de 6 112 neonatos nacidos vivos, de los cuales 217 presenta-

ron malformaciones congénitas para una prevalencia de 3,6 %. Aunque no se encontró asociación  

estadística entre el género y el diagnóstico de malformación congénita (p=0,058), se destaca el  

predominio del sexo masculino tanto en los casos como en los controles para un 54,4 % y 57,6 % 

respectivamente (Tabla 1).  
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Las malformaciones cardiovasculares y osteomioarticulares fueron las más frecuentes para un 42,8 % 

y 23,2 % respectivamente, seguida de las craneofaciales (14,7 %), genitourinarias (12 %), cromoso-

mopatías (3,7 %) y asociación malformativa el 2,7 %. De estas fueron malformaciones graves ocho 

cardiovasculares (8,60 %), tres craneofaciales (9,4 %), dos genitourinarias (7,7 %) y dos asociacio-

nes malformativa para un 33,6 %. Destacándose entre las graves la hipoplasia de cavidades izquier-

das y la trilogía de fallot con dos casos cada una; y la fisura palatina asociada a atresia esofágica en 

dos pacientes, mientras que en las formas no graves las de mayor observancia fueron la comunicación 

interventricular (CIV) en 12 pacientes, la comunicación interauricular (CIA) en ocho pacientes, la fisu-

ra del paladar con labio leporino en seis pacientes y la sindactilia en 12 neonatos (Figura 1).  
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Hubo asociación estadística entre el bajo peso al nacer y la aparición de malformaciones congénitas. 

En los pacientes con bajo peso al nacer, los casos (11,5 %), superan a los controles (5,9 %), el Odd 

radio fue de 3,2 para un valor de p=0,01, sin embargo, no existieron diferencias significativas entre 

los casos y los controles en los recién nacidos normopesos y macrosómicos (Tabla 2). 

Respecto a la edad materna y la aparición de las malformaciones congénitas hubo asociación estadís-

tica entre estas variables en las madres en edad adolescente y añosa. En los casos; las adolescentes 

con riesgo de malformación estuvieron representadas por 45 pacientes para un 20,7 %, mientras en 

los controles solo constituyeron el 13,8 %; con un Odd radio de 2,84 para un valor de p=0,01. En 

cuanto a las madres añosas también hubo asociación estadística significativa, representadas por un 

11,6 % en los casos y solo un 8,3 % en los controles; el Odd radio fue de 1,72 para un valor de 

p=0,02 (Tabla 3). 
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En cuanto al diagnóstico prenatal de malformación congénita por ultrasonido (USD), este se realizó en 

el 33,7 % de los pacientes (Tabla 4). 
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DISCUSIÓN 

El desarrollo económico, social y los progresos en la salud pública han permitido el control de las en-

fermedades infecciosas y la desnutrición. Ya que muchas enfermedades se han controlado, las malfor-

maciones congénitas han tomado relevancia. (8) 

Los defectos congénitos constituyen la primera causa de muerte infantil en los países desarrollados y 

la segunda en muchos países en vías de desarrollo. (9) En Cuba y en la provincia Santiago de Cuba 

ocupan el segundo lugar como causa de mortalidad infantil. (4,5)  

Los escasos estudios que abordan la importancia del género en la ocurrencia de las malformaciones 

congénitas, coinciden en la mayor observancia en los integrantes del sexo masculino. (10,11,12) 

Los resultados de esta casuística son similares a los reportes antes citados, en donde se encontró una 

mayor incidencia de malformaciones congénitas en neonatos varones. 

Las anomalías congénitas incluyen no solo defectos estructurales macroscópicos, sino también, mal-

formaciones microscópicas, errores innatos del metabolismo, trastornos fisiológicos, anormalidades 

celulares, citogenéticas y moleculares. (13,14,15) 
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En Ciudad de La Habana, Cuba, Rivera et al., (11) en su estudio, reportan como más afectados a los 

sistemas, nervioso central, digestivo y cardiovascular. Leão de Moraes et al., (16) en su estudio en 

areas urbanas de la región centro-oeste de Brasil señalan a las malformaciones del sistema nervioso 

central y a las genitourinarias como las más frecuentes.  

En Pinar del Río, Cuba, Iglesias et al., (17) en un estudio que abarcó los años 2011 hasta 2016 con un 

universo de 33 716 y una muestra de 573 gestantes; reportan que las malformaciones más frecuen-

tes según orden de aparición fueron las cardiovasculares, renales y defectos del tubo neural. En la 

provincia Cienfuegos, Cuba, Santos et al., (13) también reportan en su estudio el predominio de las 

malformaciones cardiovasculares y del sistema nervioso central. 

Varios estudios señalan la relación entre la prematuridad y el bajo peso al nacer con la mayor ocu-

rrencia de malformaciones congénitas. (11,18,19) Uno de los marcadores de riesgo relacionados con las 

malformaciones congénitas más analizados es la edad materna, la mayoría de los estudios coinciden 

en señalar a las madres menores de 20 años y mayores de 35 como las más vulnerables. (18,20,21,22)  

Vázquez y Lemus, (23) señalan dentro de sus resultados que el principal criterio de indicación de la 

amniocentesis lo constituyó la edad materna avanzada con 82 % de los casos, al mostrar una sensibi-

lidad de 86 % para el diagnóstico de anomalías cromosómicas.  

A los defectos congénitos les corresponde una parte considerable de la carga de enfermedad y acu-

mulan en conjunto entre 25,3 y 38,8 millones de años de vida perdidos. (24) 

La medicina fetal contemporánea ofrece datos médicos confiables acerca de malformaciones congéni-

tas fetales graves y las técnicas de diagnóstico intrauterino se muestran cada vez más difundidas y 

seguras. (25) 

En la actualidad la ecografía, además de constituir una técnica imprescindible de soporte para la reali-

zación de cualquier procedimiento invasivo, permite el diagnóstico directo de la mayor parte de las 

malformaciones que tengan una expresividad morfológica o estructural. (12) 

Iglesias et al., (17) en un estudio en gestantes de Pinar del Río obtuvieron como resultado el diagnósti-

co prenatal por ultrasonido de malformaciones congénitas en el 1,69 % del total de gestantes capta-

das en dicha provincia desde 2011 hasta 2016. 

Blanco et al., (26) en un estudio en el Policlínico Raúl Sánchez Rodríguez de Pinar del Río que abarcó el 

período de enero de 2009 a diciembre de 2016, señalan dentro de sus resultados en un universo de  

4 469 embarazadas que se realizó el diagnóstico prenatal de malformación congénita por ultrasonido 

en 71 para un 1,59 %.  

A primera vista los resultados del estudio superan lo reportado por los anteriores autores, pues se 

realizó el diagnóstico prenatal por ultrasonido al 33,7 % de los neonatos, pero solo se tuvo en cuenta 

a los 217 pacientes con malformaciones diagnosticados en el período, sin embargo, al realizar  
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el cálculo en el total de recién nacidos (6 112) esta cifra disminuye al 1,2 % lo que representa un  

valor de diagnóstico prenatal comparable al de los estudios antes citados.  

 

 

CONCLUSIONES 

Los recién nacidos con malformaciones congénitas, deformidades y anomalías cromosómicas se  

caracterizaron por ser varones con malformaciones congénitas aisladas y de menor severidad, la  

mayoría de las madres pertenecían al grupo de edades extremas y el bajo peso al nacer fue un factor 

incidente, el ultrasonido se mostró como un método de diagnóstico prenatal eficaz.  
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