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MODELO DE IDENTIFICACIÓN DE COMPORTAMIENTOS INUSUALES O 

CONGLOMERADOS DE DEFECTOS CONGÉNITOS EN EL NIVEL 

DEPARTAMENTAL, DISTRITAL Y MUNICIPAL, COLOMBIA 
 

1. Introducción 

La vigilancia en salud pública comprende la recopilación, análisis, interpretación y difusión 

continua y sistemática de datos sobre un evento relacionado con la salud, para su uso en 

acciones de salud pública con el fin de reducir la morbimortalidad evitable y mejorar la atención 

en salud (1). Entre las funciones de la vigilancia en salud pública se encuentran el apoyo en la 

detección de casos y las intervenciones de salud pública, estimando el impacto de una 

enfermedad o lesión, revisando la historia natural de un problema de salud, determinando la 

distribución y propagación de enfermedades, generando hipótesis y estimulando la 

investigación, evaluando medidas de prevención y control, y facilitando la planificación (2). 

Entre los desafíos para los procesos de vigilancia en salud pública están el elevado número 

de brotes epidémicos o presencia de casos en zonas específicas, la identificación temprana 

de alertas generadas por enfermedades emergentes o reemergentes, el control del riesgo 

poblacional para mejorar el estado de salud de la población y la orientación de acciones en 

salud pública tendientes a la reducción de la morbimortalidad y la discapacidad evitable (3). 

Dentro de los eventos prioritarios para la vigilancia en salud pública en el país con un alto 

potencial discapacidad y mortalidad se encuentran los defectos congénitos. Estos son cambios 

estructurales o funcionales que están presentes al momento del nacimiento y que pueden 

variar en un espectro de gravedad. Así, desde el 2010 la Organización Mundial de la Salud 

(OMS) en la 63° Asamblea Mundial de la Salud establece la necesidad del desarrollo de 

sistemas de vigilancia de los defectos congénitos para disponer de información confiable para 

reconocer su prevalencia entre las comunidades (4). 

En la mayoría de las poblaciones, las malformaciones congénitas tienen una frecuencia 

aproximada a 3% en recién nacido vivos y entre 10% a 15% en recién nacidos muertos (5). 

Cada año, 7,9 millones de neonatos sufren algún tipo de defecto congénito con origen total o 

parcialmente genético; aproximadamente 3,3 millones de niños menores de cinco años 

fallecen debido a anomalías congénitas y 3,2 millones de los que sobreviven lo hacen con 
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discapacidad de por vida (5). La OMS calcula que, cada año, 303.000 recién nacidos fallecen 

durante los primeros 28 días de vida por estas causas (6). 

El 94% de las anomalías congénitas ocurren en países de bajos y medianos ingresos. Esta 

diferencia se atribuye a múltiples factores contextuales, que incluyen deficiencia nutricional, 

prevalencia de infecciones intrauterinas, exposición a teratógenos y automedicación o uso de 

remedios tradicionales (7). 

Los defectos congénitos son la segunda causa de mortalidad neonatal e infantil a nivel mundial 

y en las Américas aproximadamente una de cada 10 muertes de niños menores de 5 años se 

debe a estas anomalías (8). En Colombia, según la información preliminar de estadísticas 

vitales del DANE, en el 2023 las malformaciones congénitas fueron la primera causa de 

mortalidad en menores de un año con el 23,8% de las muertes (9). La prevalencia de los 

defectos congénitos en Colombia para 2022, de acuerdo con la notificación de casos al sistema 

de vigilancia, fue de 163,2 casos por cada 10.000 nacidos vivos, fueron más frecuentes y con 

mayor prevalencia en el sexo masculino. Con respecto al tipo de defecto congénito, las 

malformaciones congénitas tienen una prevalencia de 151,2 casos por cada 10 000 nacidos 

vivos (10). 

Las tasas de defectos congénitos fluctúan en las poblaciones en el tiempo, lo que crea la 

apariencia de conglomerados. Un conglomerado de defectos congénitos es una agregación 

real o percibida de más de la cantidad esperada de casos de defectos congénitos en una 

población durante un período específico (11). Los sistemas de vigilancia de los defectos 

congénitos son recursos importantes cuando se investigan estas ocurrencias porque realizan 

un monitoreo estadístico de las tasas de defectos congénitos en una población definida a lo 

largo del tiempo (12). 

Uno de los fundamentos de la vigilancia en salud pública es estudiar las diferencias entre el 

número de casos observados y el número de casos esperados de las enfermedades y uno de 

los principales problemas es el de detectar variaciones significativas en el patrón de 

comportamiento habitual de forma rápida y eficaz (13). De esta forma se requiere el análisis 

rutinario de la información de la vigilancia en salud pública para detectar estas desviaciones o 

patrones inusuales en los datos con el fin que las respuestas de salud pública sean oportunas 

y contribuyan a la formulación de planes, programas y proyectos que impacten en la reducción 

de la morbilidad y mortalidad por estas causas en la población infantil. 

En este documento se describe un modelo de monitoreo de comportamientos inusuales o 

conglomerados de defectos congénitos para identificar incrementos en la frecuencia del evento 
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en comparación con el número de casos esperados para un territorio en un periodo 

determinado de tiempo. 

2. OBJETIVO 

2.1 General: Realizar la identificación de los comportamientos inusuales o posibles 

conglomerados de defectos congénitos. 

2.1.1 Objetivos específicos: 

- Identificar el comportamiento histórico de los defectos congénitos priorizados, 

establecer valores esperados y observados del evento por territorio para el periodo 

determinado. 

 

- Establecer los comportamientos inusuales o posibles conglomerados de defectos 

congénitos priorizados por territorio para el periodo determinado. 

IDENTIFICACIÓN DE COMPORTAMIENTOS INUSUALES O 

CONGLOMERADOS DE DEFECTOS CONGÉNITOS 

 

Un comportamiento usual corresponde a todo aquello que se espera que ocurra en un 

momento específico, debido a que ya se conoce el comportamiento previo del evento en 

estudio. De esta forma un comportamiento inusual se da cuando el evento excede su 

ocurrencia habitual, es decir, la frecuencia observada supera la frecuencia esperada (14).  

Un conglomerado es el agrupamiento inusual de casos en un espacio o un tiempo definidos 

en una cantidad mayor a la cabría esperar por el azar. La identificación de estos 

conglomerados de defectos congénitos exige un ejercicio continuo de comparación en el 

tiempo que forma parte de las funciones del sistema de vigilancia en salud pública (14). 

Para el caso de la identificación de comportamientos inusuales o conglomerados de defectos 

congénitos se propone el uso de dos metodologías:  

1. Comparativo de prevalencia con América del Sur y Europa 

2. Media de casos históricos notificados al Sistema de Vigilancia  

La información evaluada se obtiene por medio de la notificación individual semanal de casos 

al Sistema de Vigilancia en Salud Pública (SIVIGILA) del evento 215 – defectos congénitos, 
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realizada por las unidades primarias generadoras de datos (UPGD) a nivel nacional, las cuales 

identifican y configuran el caso, de acuerdo con la definición de caso para el evento: 

Todos los productos de la gestación, vivos y muertos, identificados en la etapa prenatal, al 

nacer o hasta los doce meses de edad con diagnóstico probable o confirmado por clínica o 

laboratorio de defectos congénitos (funcionales metabólicos, funcionales sensoriales o 

malformaciones congénitas). No se incluyen las malformaciones menores cuando estas se 

presentan aisladas. Estas malformaciones menores se incluirán cuando acompañen una 

malformación mayor o cuando se evidencie la presencia de tres o más anomalías menores 

en un recién nacido. Criterio de exclusión: condiciones relacionadas con prematuridad en 

recién nacidos de menos de 37 semanas de gestación. 

La información notificada se somete a un proceso de depuración, verificación de diagnósticos 

para la inclusión en el seguimiento, completitud, consistencia y veracidad. Se realiza la 

validación y filtrado de los datos y se eliminan aquellos notificados repetidos. 

Paso 1. Priorización de diagnósticos de defectos congénitos 

El insumo inicial será la base de datos de defectos congénitos por lo menos de los tres años 

previos al año en el que se realizará el análisis, garantizando la calidad de la información 

registrada en ella, con especial énfasis en que la codificación CIE 10 y la descripción del 

defecto sean concordantes.   

Los defectos congénitos serán clasificados en seis grandes grupos basados en la clasificación 

de las malformaciones congénitas del Estudio Colaborativo Latino Americano de 

Malformaciones Congénitas (ECLAMC) (15) y en la Red europea de registros poblacionales 

para la vigilancia epidemiológica de malformaciones congénitas (EUROCAT) (16) que permite 

tener grupos diagnósticos comparables: sistema nervioso central, sistema osteomuscular, 

defectos de las extremidades, sistema circulatorio, fisura de labio y paladar y defectos 

congénitos cromosómicos; a su vez se realizó una priorización de los defectos congénitos en 

seguimiento dentro de cada grupo (Tabla 1). 

Tabla 1. Priorización de los defectos congénitos en seguimiento, Colombia, 2021 

Grupo (a) Defecto congénito (b) Código CIE 10 

Sistema 
Nervioso 
Central 

Anencefalia Q000 

Encefalocele 
Q010 – Q011 – Q012 – Q018 – 
Q019 

Espina bífida Q050 a Q059 

Hidrocefalia Q030 – Q031 – Q038 – Q039 

Holoprosencefalia Q042 

Microcefalia Q02 
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Grupo (a) Defecto congénito (b) Código CIE 10 

Sistema 
osteomuscular 

Gastrosquisis Q793 

Onfalocele Q792 

Defectos 
extremidades 

Deformidad congénita de los pies Q660 a Q669 

Polidactilia Q690 - Q691 - Q692 - Q699 

Defectos por reducción del miembro superior Q710 a Q719 

Defectos por reducción del miembro inferior Q720 a Q729 

Sistema 
circulatorio 

Coartación de la aorta Q251 

Tetralogía de Fallot Q213 

Transposición de los grandes vasos  Q201 - Q202 

Fisura de labio 
y paladar 

Fisura de paladar Q351 - Q353 - Q355 - Q357 - Q359 

Labio leporino Q360 - Q361 - Q369 

Fisura del paladar con labio leporino Q370 a Q375  -Q378 - Q379 

Defectos 
cromosómicos 

Síndrome Down Q900 - Q901 - Q902 - Q909 

Síndrome de Edwards Q910 a Q913 

Síndrome Patau Q914 a Q917 

Fuente: Vigilancia de anomalías congénitas: manual para gestores de programa. Organización Mundial de la Salud/ CDC/ International 

Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research (Icbdsr).2015. Página 122. 

 

Paso 2. Análisis comparativo de prevalencia por grupos de defectos congénitos con 

América del Sur, Europa y Colombia 

Para realizar el comparativo de comportamientos por grupos de defectos congénitos se 

realizará en primer lugar el cálculo acumulado de la prevalencia específica para cada uno de 

los defectos congénitos priorizados de la siguiente manera (Tabla 2):  

Tabla 2. Cálculo de prevalencia de defectos congénitos priorizados 

Nombre del 
indicador 

Prevalencia de defectos congénitos priorizados    

Definición 
operacional 

Numerador: Casos de defectos congénitos priorizados notificados al 
sistema de vigilancia epidemiológica en el periodo en estudio.  

Denominador: Número de nacidos vivos en el periodo en estudio. Datos 
oficiales del año más reciente disponible 

Fuente 
Numerador: INS. Sistema Nacional de Vigilancia Epidemiologica – Sivigila 

Denominador: DANE. Estadisticas Vitales – Nacimientos  

Coeficiente de 
multiplicación   

10.000 

Periodicidad Periodo epidemiológico  

Nivel de 
desagregación  

Municipal  

 

Fuente: Instituto Nacional de Salud, 2018 

 

El estimado de la prevalencia por cada uno de los grupos de defectos congénitos notificados 

al sistema de vigilancia de Colombia debe ser comparado con un rango definido entre las 
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prevalencias calculadas por el Estudio Colaborativo Latino Americano de Malformaciones 

Congénitas (ECLAMC) para América del Sur y de la Red europea de registros poblacionales 

para la vigilancia epidemiológica de malformaciones congénitas (EUROCAT) (Tabla 3), 

adicionalmente las prevalencias departamentales y municipales serán comparadas con las 

prevalencias nacionales más recientemente publicadas.  

Tabla 3. Prevalencias por grupos de defectos (ECLAMC - EUROCAT) 

Grupo (a) Defecto congénito (b) 

Prevalencia 
ECLAMC * 

10,000 
(2007-2011)1 

Prevalencia 
EUROCAT * 

10,000 
(2015-2021)2 

Rango Prevalencia 
esperada * 10,000 

ECLAMC - 
EUROCAT 

Sistema 
Nervioso Central 

Anencefalia 5.79 4.44 4.44 - 5.79 

Encefalocele 3.28 1.25 1.25 - 3.28 

Espina bífida 8.46 4.99 4.99 - 8.46 

Hidrocefalia 17.21 4.80 4.80 - 17.21 

Holoprosencefalia 0.78 1.77 0.78 - 1.77 

Microcefalia 4.83 2.36 2.36 - 4.83 

Sistema 
osteomuscular 

Gastrosquisis 9.59 2.45 2.45 - 9.59 

Onfalocele 4.54 4.21 4.21 - 4.54 

Defectos 
extremidades 

Deformidad congénita de los pies 7.60 11.52 7.60 - 11.52 

Polidactilia 3.14 11.17 3.14 - 11.17 

Defectos por reducción del miembro 
superior 

1.10 
4.68 0.35 - 4.68 

Defectos por reducción del miembro inferior 0.35 

Sistema 
circulatorio 

Coartación de la aorta 0.52 4.15 0.52 - 4.15 

Tetralogía de Fallot 1.64 3.91 1.64 - 3.91 

Transposición de los grandes vasos del 
ventrículo derecho 

0.66 3.56 0.66 - 3.56 

Fisura de labio y 
paladar 

Fisura de paladar 4.46 5.81 4.46 - 5.81 

Labio leporino con o sin fisura de paladar 11.72 8.74 8.74 - 11.72 

Defectos 
cromosómicos 

Síndrome Down 17.70 25.36 17.70 - 25.36 

Síndrome de Edwards 1.32 6.59 1.32 - 6.59 

Síndrome Patau 0.57 2.42 0.57 - 2.42 

1 Fuente: International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research (Icbdsr). South America: ECLAMC, Previous 

years rates 1974 – 2011. 2014; Página 134 
2. Fuente: European Surveillance of Congenital Anomalies [online: EUROCAT, Previous years rates 2015 – 2021; Disponible 

en https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/eurocat/eurocat-data/prevalence_en. 
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Este análisis permitirá identificar el comportamiento del país para cada uno de los defectos 

priorizados con respecto al comportamiento latinoamericano y europeo, como insumo para el 

desarrollo de acciones de manera oportuna. 

Paso 3. Media de casos históricos notificados al sistema de vigilancia  

Para el análisis de los comportamientos inusuales a nivel departamental/distrital y municipal  

cuando se identifique más de 30 casos se propone el uso del método de Morbidity and Mortality 

Weekly Report (MMWR) del Center for Disease Control and Prevention (CDC) y para 

departamentos/distritos o municipios que se identifique menos de 30 casos se realice la 

distribución de probabilidades de Poisson para detectar los comportamientos inusuales a nivel 

departamental/distrital y municipal con cambios estadísticamente significativos (no debidos al 

azar) entre lo esperado y lo observado con un valor de significancia <0,05 (p<0,05).  

El valor esperado corresponde a la media de casos notificados en las 52 semanas 

epidemiológicas de los tres años previos al estudio. Se debe establecer para cada defecto 

congénito priorizado (Columna B – Tabla 1) por lugar de residencia.  

El valor observado corresponde al número de casos de la semana en estudio más las 51 

semanas epidemiológicas anteriores. Se debe establecer para cada defecto congénito 

priorizado (Columna B – Tabla 1) por lugar de residencia. 

Para el cálculo del valor de Poisson se utilizará la formula POSSION.DIST en donde se 

requiere la información del valor observado y el valor esperado del evento en el municipio 

correspondiente y en el periodo de tiempo en estudio. 

Con los resultados obtenidos, se considera un conglomerado de defecto congénito en los 

siguientes escenarios: 

● Distritos o municipios en donde el número de casos observados sea superior al número 

de casos esperados y se obtenga un valor de Poisson menor de 0,05. 

 

● Distritos o municipios en donde el número de casos esperados sea igual a cero y el 

número de casos observados sea mayor o igual a dos. 

 

Este tipo de análisis estadístico periódico de la información de forma regular y sistemática 

permite detectar cualquier aumento previamente no reconocido en la frecuencia de los 

defectos congénitos que pueda requerir medidas de intervención en salud pública. Para la 

vigilancia de los defectos congénitos se establece su realización por periodo epidemiológico. 
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Paso 4. Identificación de conglomerados espaciales 

 

Un conglomerado espacial es el agrupamiento inusual de casos en un espacio territorial muy 

circunscrito, para visualizar nuevos patrones y relaciones geográficas de conglomerado de 

defectos congénitos priorizados se mapearán los municipios en donde se identificó un 

comportamiento inusual en el periodo en estudio. 

Se considerarán conglomerados espaciales aquellos casos en donde se involucren dos o más 

municipios contiguos con comportamiento inusuales.  

Paso 5. Generación de alertas y acciones en salud pública 

  

La generación de alertas ante la detección de comportamientos inesperados de los eventos de 

interés en salud pública es uno de los propósitos de la vigilancia, como insumo para el 

desarrollo de acciones de manera oportuna y rápida (17). 

  

Con respecto a la identificación de comportamientos inusuales en la notificación frecuente de 

todos los defectos congénitos por las entidades territoriales se generan alertas hacia los 

departamentos y distritos con el propósito de intensificar las acciones de mejora y 

fortalecimiento de la atención preconcepcional, prenatal y del recién nacido vivo y muerto con 

defectos congénitos hasta el primer año de vida en torno a la prevención, detección temprana, 

seguimiento y medidas de rehabilitación individuales y colectivas. 

  

En este sentido las recomendaciones se orientan de la siguiente forma: 

 

● Verificación de los casos notificados para el departamento/distrito con el fin de 

corroborar que todos los casos notificados cumplan con la definición de caso 

establecido. 

● Convocar a Sala de Análisis de Riesgo con actores implicados para generación de plan 

de acción ante alerta identificada. 

● Garantizar procesos de atención integral (diagnóstico, tratamiento y rehabilitación) de 

los casos notificados al sistema que son responsabilidad de las direcciones municipales, 

distritales de salud y de las EAPB responsables de la atención, con la participación de 

las IPS involucradas en el proceso de atención de los casos analizados 

● Fortalecer los programas de asesoría preconcepcional y de atención prenatal para la 

prevención y detección temprana. 
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● Desarrollar investigación en salud pública que contribuya en la comprensión del 

aumento de la prevalencia, su posible etiología y factores relacionados. 

● Identificar factores de riesgo teratógenos infecciosos o no infecciosos que puedan estar 

relacionados con el comportamiento inusual. 

  

Para los comportamientos inusuales identificados por municipio de acuerdo con la metodología 

establecida por grupos de defectos congénitos, las acciones en salud pública y las 

recomendaciones para tener en cuenta se describen a continuación: 

Grupo Defecto congénito 
Factores de riesgo 

identificados en la literatura 
Recomendaciones - Acciones en 

salud pública 

Sistema 
Nervioso 
Central 

Anencefalia 
Encefalocele 
Espina bífida 

 
En general para los Defectos 
del Tubo Neural se reportan por 
la literatura: 
 
Edad mayor o igual a 40 años 
(18) 
 
El nivel socioeconómico bajo, 
medido por ocupación y 
educación parental, ha sido 
encontrado asociado con un 
riesgo aumentado de tener un 
hijo con un DTN en algunos 
estudios (19,20) 
 
Los estudios que reportaron 
una asociación entre DTN y 
madres más jóvenes pudieran 
estar reflejando un riesgo 
aumentado para nivel 
socioeconómico bajo (21-25). 
 
El factor de riesgo más 
significativo identificado en la 
actualidad es el ácido fólico 
(26-28) 
 
Específico para Espina Bífida: 
Edad menor o igual a 19 años y 
mayor o igual a 40 años (18) 
 
Específico para encefalocele: 
Algunos fármacos pueden 
aumentar el riesgo de producir 
encefaloceles, como el ácido 

Fortalecer la vigilancia en la 
atención de gestaciones de 
mujeres menores a 19 y mayores 
de 35 años. 
 
Fortalecer el uso de suplementos 
de ácido fólico en el periodo 
periconcepcional. 
 
Fortalecer las políticas de salud 
pública en lo relacionado a 
implementar estrategias 
poblacionales de gran impacto 
como la fortificación con ácido 
fólico de la harina o del arroz con el 
objetivo de disminuir la incidencia 
de defectos de cierre del tubo 
neural, hecho ya comprobado en 
otros países. 
 
Fortalecer las estrategias de 
prevención de consumo de 
medicamentos durante el 
embarazo como el ácido valproico, 
insulina, salicilatos. 
 
Fortalecer las estrategias de 
prevención de embarazo en 
adolescente considerado un factor 
de riesgo sumado a su posible 
relación con un nivel 
socioeconómico bajo. 
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Grupo Defecto congénito 
Factores de riesgo 

identificados en la literatura 
Recomendaciones - Acciones en 

salud pública 

valproico consumido durante la 
gestación. Otros factores 
considerados de riesgo 
incluyen a la irradiación durante 
la gestación, exceso o 
deficiencia de vitamina A, 
administración de insulina, 
salicilatos, hipertermia y 
diabetes materna (29-31). 
 

Hidrocefalia 

 
Se considera que puede ser 
causada por una compleja 
interacción entre factores 
genéticos e influencias 
ambientales durante el 
desarrollo del feto, 
adicionalmente puede estar 
asociada a otros defectos del 
sistema nervioso central. 
 
Dentro de los medicamentos, 
químicos, medios y agentes 
físicos, teratogénicos y 
embriotóxicos que causan 
hidrocefalia y otros defectos del 
sistema nervioso central 
reportados por la literatura se 
encuentran: 
Aminoptein, Metrotexate, 
Antituberculosos, Coumarin y 
derivados, Ácido retinoico, 
Trimetoprim, Warfarina, 
Trimethadione y 
Paramethadione, 
Toxoplasmosis, Varicela-
Zoster, Encefalitis Equina 
Venezolana. (32) 
 

Fortalecer las estrategias de 
prevención de consumo de 
medicamentos durante el 
embarazo. 
 
Fortalecer la vigilancia en la 
atención de gestaciones de 
mujeres realizando tamizaje para 
TORCH con oportunidad y 
seguimiento estricto para aquellas 
con resultados positivos. 

Holoprosencefalia 

Su etiología es heterogénea y 
se han descrito como factores 
de riesgo asociados a diabetes 
insulino-dependiente (33) y el 
alcoholismo materno (34) con 
un riesgo que se acumula con 
el tabaquismo (35). 
 

Fortalecer las estrategias de 
prevención sobre el consumo de 
alcohol y cigarrillo. 
 
Fortalecer las estrategias de 
prevención de consumo de 
medicamentos durante el 
embarazo como el ácido retinoico, 



      
                  

 

  - 12 - 

Grupo Defecto congénito 
Factores de riesgo 

identificados en la literatura 
Recomendaciones - Acciones en 

salud pública 

Se ha observado en asociación 
con la exposición prenatal a 
fármacos (ácido retinoico, 
inhibidores de la biosíntesis del 
colesterol (36) o a infecciones 
(citomegalovirus) (37, 38), 
toxoplasma (39,40), rubéola 
(40,41). 

inhibidores de la biosíntesis del 
colesterol. 
 
Fortalecer la vigilancia en la 
atención de gestaciones de 
mujeres diabéticas 
insulinodependientes. 
 
Fortalecer la vigilancia en la 
atención de gestaciones de 
mujeres realizando tamizaje para 
TORCH con oportunidad y 
seguimiento estricto para aquellas 
con resultados positivos. 

Microcefalia 

Dentro de los factores de riesgo 
que reporta la  
literatura para Microcefalia se 
encuentran: 
 
Diabetes mellitus (42-45) 
 
Epilepsia (No está claro si es la 
enfermedad o los 
medicamentos con los que se 
trata, los responsables de las 
anomalías, por lo que se debe 
tener cuidado al elegir el 
tratamiento. (42) 
 
Consumo de alcohol y drogas 
(46,47) 
 
Exposición a radiaciones 
(48,49) 
 
Infección por toxoplasmosis 
(50) 
 
Infección por Zika (53,54) 

Fortalecer la vigilancia en la 
atención de gestaciones de 
mujeres diabéticas. 
 
Fortalecer las estrategias de 
prevención de consumo de 
medicamentos durante el 
embarazo como los 
anticonvulsivantes y 
antiinflamatorios. Las mujeres 
epilépticas que se embarazan 
deben ser tratadas, en lo posible, 
con un solo medicamento y con las 
dosis más bajas posibles, con el fin 
de disminuir al máximo los riesgos, 
especialmente en el primer 
trimestre del embarazo. El 
fenobarbital es la droga que 
comparativamente presenta el 
riesgo más bajo. (51,52) 
 
Fortalecer las estrategias de 
prevención sobre el consumo de 
alcohol y cigarrillo. 
 
Fortalecer la difusión de las 
medidas de higiene, para evitar el 
contagio de las embarazadas con 
toxoplasma. Durante los controles 
médicos prenatales, realizar 
estudios seriados, con serología 
para el toxoplasma, en las mujeres 
en riesgo, efectuando tratamiento 
preventivo si hay seroconversión 
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Sistema 
osteomuscular 

Gastrosquisis 

 
Consumo de alcohol, drogas 
(cocaína, marihuana) y alcohol. 
Bajo índice de masa corporal 
Infecciones genitourinarias 
(55,56) 
Consumo de algunos 
medicamentos como 
anticonvulsivantes, antiácidos y 
hormonas sexuales el uso de 
analgésicos como el 
acetaminofén, el ibuprofeno y la 
aspirina pues estimulan el 
desarrollo de defectos de la 
pared abdominal (57) 
Embarazo adolescente (58) 
 

 

Fortalecer las estrategias de 
prevención sobre el consumo de 
alcohol, drogas, cigarrillo; además 
de otros factores de riesgo: bajo 
índice de masa corporal, 
infecciones genitourinarias, ser 
primípara) y a factores genéticos 
durante la gestación. 
  
Además de lo anterior, se debe 
sensibilizar sobre el no consumo 
de medicamentos durante el 
embarazo como los 
anticonvulsivantes 
(difenilhidantoína, carbamazepina, 
ácido valproico), antiácidos y 
hormonas sexuales, el uso de 
analgésicos como el acetaminofén, 
el ibuprofeno. 
  
Fortalecer las estrategias de 
prevención de embarazo en 
adolescente considerado un factor 
de riesgo para la presencia de este 
defecto congénito (58). 
  
Fortalecer la vigilancia en la 
atención de gestaciones 
adolescentes para la prevención y 
detección temprana para la 
planificación del parto en un nivel 
de atención con las técnicas para 
la corrección del defecto, la 
oportunidad del tratamiento 
utilizado y la prevención adecuada 
de infección y sepsis, junto con un 
manejo nutricional cuidadoso 
serán determinantes para obtener 
resultados satisfactorios (59). 

Onfalocele 

Embarazos en mujeres 
mayores de 35 años (60) 
Pertenencia étnica 
afrodescendiente (61) 
 

Fortalecer las estrategias de 
prevención de embarazo en 
mujeres mayores de 35 años 
considerado un factor de riesgo 
para la presencia de este defecto 
congénito (60). 
  
Fortalecer la vigilancia en la 
atención de gestaciones de 
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mujeres mayores de 35 años y de 
pertenencia étnica afrocolombiana 
(61). 
  
Se requiere de detección temprana 
para la planificación del parto en un 
nivel de atención con las técnicas 
para la corrección del defecto, la 
oportunidad del tratamiento 
utilizado y la prevención adecuada 
de infección y sepsis, junto con un 
manejo nutricional cuidadoso 
serán determinantes para obtener 
resultados satisfactorios (62). 

Defectos 
extremidades 

Deformidad 
congénita de los pies 

 
La literatura reporta que los 
factores de riesgo son de gran 
heterogeneidad (desde lo 
genético, ambiental y de origen 
desconocido) junto con 
factores con potencial de 
intervención, tales como: 
diabetes crónica materna, 
ingesta de bebidas alcohólicas 
durante el embarazo, 
exposición prenatal a ácido 
valproico, a otros 
anticonvulsivantes, e 
infecciones maternas (63). 
 
Es poco lo que se conoce sobre 
los factores de riesgo de las 
deformidades en varo, pero han 
sido asociadas con la 
exposición a rayos X no 
abdominales (64). 
 

Fortalecer el acceso a la asesoría 
preconcepcional para la valoración 
del riesgo genético en el posible 
desarrollo de defectos congénitos 
(68). 
  
Se requiere de detección temprana 
para la planificación del parto en un 
nivel de atención con las técnicas 
para la corrección del defecto, la 
oportunidad del tratamiento y 
atención multidisciplinaria que 
serán determinantes para obtener 
resultados satisfactorios (69,70). 
  
Fortalecer las estrategias de 
prevención de embarazo en 
adolescente considerado un factor 
de riesgo para la presencia de 
estos defectos congénitos (71). 

Polidactilia 

Sindactilia 

Defectos por 
reducción del 
miembro superior e 
inferior 
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Osteocondrodisplasia 
con defecto del 
crecimiento de los 
huesos largos y de la 
columna vertebral 

La polidactilia es heterogénea, 
se ha encontrado asociada con 
ancestros negros, en mayor 
frecuencia que en otros grupos 
étnicos, con consanguinidad de 
los padres y en menor 
proporción por acción de un 
gen recesivo ligado a X (65). En 
diferentes estudios se ha 
observado una asociación con 
los antecedentes de otra 
malformación en la familia, 
apoyándose así el rol de 
factores hereditarios en la 
etiología (66); e igualmente se 
ha detectado a la diabetes 
materna como un factor de 
riesgo de esta anomalía 
preaxialmente en el pie (67).  
  

Osteogénesis 
imperfecta 

Sistema 
circulatorio 

Coartación de la 
aorta 

En general para todas las 
anomalías cardiacas se 
reportan como factores de 
riesgo el consumo de 
antialérgicos y, 
broncodilatadores (72). 
  

Fortalecer las estrategias de 
prevención de consumo de 
medicamentos durante el 
embarazo como antialérgicos y 
broncodilatadores. 
  
  

Tetralogía de Fallot 

Transposición de los 
grandes vasos del 
ventrículo derecho 

 
Enfermedades maternas 
infecciosas. Rubéola, 
coxsackievirus, parotiditis 
epidémica y enterovirus.  
Enfermedades maternas no 
infecciosas. Diabetes Mellitus, 
Fenilcetonuria, Epilepsia, 
Lupus Eritematoso Sistémico, 
Hipertensión Arterial y 
Distiroidismo.  
Factores químicos. Alcohol, 
fármacos (Anticunvulsivantes, 
dextroanfetamina, litio, 
corticoestroides, ácido acetil 
salicílico, antinflamatorios no 
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esteroideos, vitamina A y sus 
derivados, trimetoprim-
sulfametoxazol, 
antihipertensivos), sustancias 
químicas ambientales 
(Solventes orgánicos, tintes y 
lacas para cabello, el humo de 
cocina, monóxido de carbono y 
productos químicos utilizados 
para la cloración del agua) y 
hábito de fumar. 
Factores físicos (Hipoxia, 
radiaciones e hipertermia) 
Carencias nutricionales (Ácido 
fólico) 
 

Fisura de 
labio y paladar 

Fisura de paladar 

Se ha sugerido que algunos 
factores ambientales como el 
tabaquismo y uso de pesticidas 
(73-75), el alcoholismo 
materno, así como deficiencias 
nutricionales maternas (78), 
especialmente vitamina B6 y 
folatos, podrían estar 
involucrados en la etiología de 
estas anomalías (79-83). 
 
También se les ha asociado a 
factores genéticos (84,85).  
 
La frecuencia de niños con 
dichas anomalías es mayor en 
madres epilépticas que toman 
anticonvulsivantes durante el 
primer trimestre de embarazo 
(86,87).  
 
Se ha encontrado que hay una 
asociación notable entre fisuras 
orales en los niños de madres 
que trabajan en la manufactura 
de cueros y zapatos, siendo 
mayor el riesgo para la fisura de 
paladar. Además, se ha 
observado un riesgo 
significativo de anomalías 
múltiples en hijos de madres 
trabajadoras en tinción de 

Fortalecer las estrategias de 
prevención sobre el consumo de 
alcohol y cigarrillo. 
 
Fortalecer el uso de suplementos 
de ácido fólico en el periodo 
periconcepcional. 
 
Fortalecer las políticas de salud 
pública en lo relacionado a 
implementar estrategias 
poblacionales de gran impacto 
como la fortificación con ácido 
fólico de la harina o del arroz.  
 
Fortalecer las estrategias de 
prevención de consumo de 
medicamentos durante el 
embarazo como los 
anticonvulsivantes y 
antiinflamatorios. Las mujeres 
epilépticas que se embarazan 
deben ser tratadas, en lo posible, 
con un solo medicamento y con las 
dosis más bajas posibles, con el fin 
de disminuir al máximo los riesgos, 
especialmente en el primer 
trimestre del embarazo. El 
fenobarbital es la droga que 
comparativamente presenta el 
riesgo más bajo. (92,95) 
 

Labio leporino 

Fisura del paladar 
con labio leporino 
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textiles (88). La exposición a 
éteres glicólicos también ha 
sido estudiada; existe una 
asociación particularmente 
fuerte para labio leporino (89) 
con altos niveles de exposición. 
 
El consumo de alcohol durante 
la gestación puede ser un factor 
de riesgo para labio leporino 
aislado o con paladar hendido, 
no siendo así con el paladar 
hendido aisladamente o en los 
casos de niños con fisuras con 
defectos múltiples de 
nacimiento (90).  
 
El uso de sustancias anti-
inflamatorias en los primeros 
cuatro meses de embarazo ha 
sido reportado como factor de 
riesgo para labio leporino (91).  
 
El poseer antecedente de 
malformaciones familiares 
también había sido 
determinado como un factor de 
riesgo importante tanto para 
labio leporino como para 
paladar hendido (91). 
 

Se requiere asesoría genética 
previa a la planificación de una 
gestación específicamente para 
parejas con antecedente de 
malformaciones congénitas en sus 
familias.  
 
Fortalecer la vigilancia en la 
atención de gestaciones de 
mujeres que por su trabajo se 
encuentran expuestas a 
sustancias reportadas por la 
literatura como teratogénicas. De 
igual forma fortalecer la educación 
sobre la rigurosidad en el uso de 
elementos de protección personal 
en estos casos. 
 
 
 
  
  

Defectos 
cromosómicos 

Síndrome Down 

Edad sobre los 35 años (94). La 
edad materna avanzada se 
considera como el principal 
factor de riesgo del síndrome 
de Down, lo cual ya se ha 
observado desde la década de 
1930. (95,96). El efecto de la 
edad materna muestra un 
incremento en el riesgo de 
aproximadamente un orden de 
magnitud entre los años 
reproductivos tempranos y 
tardíos (97) 
Otro factor de riesgo 
identificado fue el poseer 
antecedentes de 
malformaciones familiares. 

Fortalecer la vigilancia en la 
atención de gestaciones de 
mujeres mayores de 35 años. 
 
Se requiere asesoría genética 
previa a la planificación de una 
gestación específicamente para 
parejas con antecedente de 
malformaciones congénitas en sus 
familias.  
 
Fortalecer la vigilancia en la 
atención de gestaciones de 
mujeres diabéticas. 
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Esto es particularmente 
importante cuando el 
antecedente ha sido una 
anomalía cromosómica (98).  
 
También se ha encontrado que 
la incidencia del síndrome de 
Down es más alta en los niños 
de madres diabéticas (99).  
 

Síndrome de 
Edwards 

Es mas frecuente en madres en 
edad avanzada a partir de los 
35 años (99). 
 

Síndrome de Patau 

La edad no es determinante 
para esta condición, la cual se 
condiciona por múltiples 
aberraciones cromosómicas. 
Cuando la etiología es debida a 
traslocaciones puede 
heredarse si uno de los padres 
porta un reordenamiento 
equilibrado del material 
genético entre el cromosoma 
13 y otro cromosoma (100). 
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