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Resumen

Introduccion: la prevalencia de defectos
congénitos en el mundo oscila entre 2 y 3 %,
ocupando una posicion importante dentro de las
causas de carga de la enfermedad a nivel mundial.
La vigilancia de los defectos congénitos es un
componente esencial para orientar acciones que
permitan prevenir y controlar este tipo de eventos
de alta mortalidad y complicaciones. El objetivo del
estudio fue caracterizar el comportamiento de los
defectos congénitos en Colombia durante el 2019.

Materiales y métodos: estudio de tipo
descriptivo transversal. La poblacién correspondid
a los casos de defectos congénitos detectados al
nacimiento o hasta un ano de vida notificados al
Sistema de Vigilancia epidemiolégica nacional
(Sivigila). El plan de andlisis se realizd mediante

estadistica descriptiva.

Resultados: se notificaron 7 610 casos de
defectos congénitos mayores, con una prevalencia
de 120,1 casos por cada 10 000 nacidos vivos
(NV).

30 afios la prevalencia incrementa y alcanza su

Segun la edad materna, a partir de los

mayor valor en mujeres de 45 y mas afos con
357,5 por 10 000 NV
congénitas

Las malformaciones
que notificaron

frecuencia fueron las malformaciones del sistema

se con  mayor

osteomuscular, principalmente polidactilia,

gastrosquisis y talipes equinovarus
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Conclusion: se encontrd la prevalencia
nacional dentro de las estimaciones realizadas
a nivel mundial. Segin la edad materna,
diversos estudios han demostrado la relacion
entre edad materna aumentada y riesgo de
defectos  congénitos  cromosdmicos. La
polidactilia presenta una prevalencia por
encima de los reportes latinoamericanos del
ECLAMC, respaldando la hipdtesis de la
presencia de un comportamiento inusual en el
pais para este tipo de defecto.

Palabras clave (DECS): anomalias
congénitas, vigilancia en salud publica, salud
infantil.
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Resumen

Introduction: The prevalence of congenital
defects in the world ranges between 2 and 3 %,
occupying an important position among the causes
of disease burden worldwide. The surveillance of
congenital defects is an essential component for
guiding actions to prevent and control this type of
events with high mortality and complications. The
objective of the study was to characterize the

behavior of birth defects in Colombia during 2019.

Materials and methods: Cross-sectional
descriptive study. The population corresponded to
cases of birth defects detected at birth or up to
life reported to the National

Epidemiological Surveillance System (Sivigila). The

one year of
analysis plan was carried out using descriptive
statistics.

Results: 7 610 cases of major birth defects were
reported, with a prevalence of 120.1 cases per
10,000 live births (NV). According to maternal age,
after 30 years of age, the prevalence increases and
reaches its highest value in women aged 45 years
and older with 357,5 per 10 000 live births. The
most frequently reported congenital malformations
were malformations of the musculoskeletal system,
mainly polydactyly,
equinovarus.

gastroschisis and talipes
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Conclusion: the national prevalence was
found to be within the estimates made
worldwide. According to maternal age, several
studies have demonstrated the relationship
between increased maternal age and risk of
chromosomal  birth  defects.  Polydactyly
presents a prevalence above the Latin
American ECLAMC reports, supporting the
hypothesis of the presence of an unusual
behavior in the country for this type of defect.

Key words (DeCS): congenital anomalies,

public health surveillance, pediatric health.
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Introduccion

Los defectos congénitos son un grupo
heterogéneo de patologias caracterizadas por
alteraciones estructurales o funcionales en un
neonato producidas durante la gestacion vy
cuyas manifestaciones clinicas pueden ser
aparentes durante la etapa prenatal, en el
momento del nacimiento o en etapas
subsiguientes (1).

Desde 2010 la Asamblea Mundial de la Salud
(2) instd a todos los Estados miembros a
fomentar la prevencién primaria y la salud de
los nifos con malformaciones congénitas
mediante, entre otros, el desarrollo vy
fortalecimiento de los sistemas de registro y
vigilancia. Asi mismo, dentro de los Objetivos
de Desarrollo Sostenibles (ODS) se plantea la
meta de reducir la mortalidad en recién nacidos
y menores de cinco afios (3).

Su prevalencia en el mundo oscila entre el 2 %
y el 3 % vy se ha calculado que
aproximadamente 3,3 millones de ninos
menores de 5 afios fallecen debido a anomalias
congénitas, ocupando la posicion 17 dentro de
las causas de carga de la enfermedad a nivel
mundial (4, 5). La prevalencia estimada de
defectos congénitos mayores en Colombia
hasta el periodo epidemioldgico IV de 2019 fue
de 120,2 casos por cada 10 000 nacimientos
con diferencias importantes entre variables
como la edad materna (6).

En el Plan Decenal de Salud Publica 2012-2021
(7), la vigilancia de los defectos congénitos es
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un componente esencial para orientar acciones
que permitan prevenir y controlar este tipo de
eventos de alta mortalidad, cuyo manejo y
rehabilitacion no siempre es exitoso, debido a la
falta de servicios especializados, con secuelas
que representan una desventaja social y un alto
costo para la familia y el Estado (8).

El objetivo de este estudio fue caracterizar el
comportamiento de los casos de defectos
congénitos mayores en Colombia durante el
2019, como insumo para orientar la toma de
decisiones, disefio e implementacion de
estrategias de  prevencidon, control e
investigacion para disminuir el impacto del
evento.

Materiales y métodos

Estudio de tipo descriptivo transversal, el cual
caracteriza la situacion epidemioldgica de los
defectos congénitos en el pais en 2019. La
poblacién en estudio correspondié a los casos
de defectos congénitos detectados al
nacimiento o hasta un afo de vida notificados
al Sistema de Vigilancia epidemioldgica
(Sivigila) bajo el codigo 215.

La clasificacién y codificacion de los casos fue
realizada por el profesional de salud que
notificd el caso y utilizd la Clasificacion
Internacional de Enfermedades, Décima
Revisién (CIE-10), clasificados en defectos
metabdlicos, sensoriales y malformaciones
congénitas, de acuerdo con las definiciones de
caso establecidas en el protocolo de vigilancia
del evento (Tabla 1).
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Tabla 1. Definicion de caso de defectos congénitos, Colombia
Tipo de caso | Definicidn de caso
Todos los productos de la gestacidn, vivos y muertos, identificados en la etapa prenatal,
Caso al nacer o hasta los doce meses de edad con diagndstico confirmado por clinica o
confirmado por | laboratorio de un defecto congénito (funcionales metabdlicos, funcionales sensoriales
clinica o | o malformaciones congénitas) de acuerdo con la agrupacién defectos congénitos objeto
laboratorio de | de la notificacion de acuerdo con los codigos de los CIE 10.
defectos No se incluyen las malformaciones menores cuando estas se presentan aisladas. Estas
congénitos malformaciones menores se incluirdn cuando acompafien una malformacién mayor o
cuando se evidencie la presencia de tres o mas anomalias menores en un recién nacido.
Criterio de exclusiéon: condiciones relacionadas con prematuridad en recién nacidos de
menos de 37 semanas de gestacion o 2 500 gramos de peso.
Recién nacido vivo con confirmacidn por laboratorio con TSH aumentada para el valor
Caso definido como rango normal para la técnica y L-T4 inferior al valor definido como rango
confirmado por | normal para la técnica. En caso de no disponer de la técnica para LT4, se debe hacer T4
laboratorio de | total. ¢ Es el nifio menor de un afio que obtenga en las pruebas bioquimicas en suero
hipotiroidismo niveles altos para la edad de TSH y valor bajo para L-T4. Se debe considerar también el
congénito valor de L-T4 en el limite inferior y se confirma hipotiroidismo congénito cuando no
existen otras causas como la nutricional, o la secundaria a algun tratamiento o
enfermedad distinta

Fuente: Protocolo de vigilancia en salud publica de los defectos congénitos. Instituto Nacional de Salud.

Los datos fueron recolectados a través de
fuente primaria, mediante la notificacion
individual de casos desde la Unidad
Primaria Generadora de Datos (UPGD) en
donde fue detectado el caso, hasta el
Instituto Nacional de Salud, cumpliendo
con el flujo de informacion establecido. Las
variables de estudio incluyeron las definidas
en la ficha de notificacién de datos basicos
de Sivigila y las incluidas en la ficha de
datos complementarios.

Se realizd la depuracion de la base de
datos identificando casos  repetidos
mediante la aplicacién de formatos
condicionales en las variables de nombres,
apellidos, nimero de identificacion, nombre
de la madre, nimero de identificacion de la
madres y embarazo multiple, fueron
excluidos de la base para analisis aquellos
casos con ajuste 6 (descartado) y ajuste D
(error de digitacion). Se revisaron semanas
de gestacion y peso al nacer frente a las
condiciones relacionadas con prematuridad
en recién nacidos de menos de 37 semanas
de gestacién y se revisaron cddigos CIE 10
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y descripcion del defecto congénito para
identificar aquellos casos de defectos
congénitos menores que no cumplian
definicidn de caso.

El plan de andlisis se realizd6 mediante
estadistica descriptiva y la descripcion de
las variables de tiempo, persona y lugar.
Para el andlisis univariado se calcularon
frecuencias absolutas y medidas de
tendencia central de los defectos
congénitos en las variables de tiempo,
espacio, persona y tipo de defecto. Se
calcularon las prevalencias, expresadas
como el nimero de casos de defectos
congénitos notificados, sobre la poblacion
expuesta al riesgo (nacidos  vivos)
ponderada por la constante 10 000
(tomada de los parametros
internacionales). Los denominadores para
el calculo de la prevalencia corresponden
los nacidos vivos de 2019 reportados por el
Departamento Administrativo Nacional de
Estadistica (DANE).

Los datos obtenidos fueron almacenados en



s Casos
==@==Prevalencia observada

una hoja de célculo de Microsoft Excel y
procesados en Epi Info version

7.2. Los resultados se organizaron en
distribucién de frecuencia que se presentan
en tablas y figuras.

De acuerdo con la Resolucion 08430 de
1993 se realizd un estudio sin riesgo, ya
que no se realizd ninguna intervencion o
modificacién intencionada de las variables
bioldgicas, fisioldgicas, sicolégicas o
sociales de los individuos que participan en
el estudio.
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Resultados

Para 2019 se notificaron en Colombia 7 610
casos de defectos congénitos mayores, lo
que representa una prevalencia de 120,1
casos por cada 10 000 nacidos vivos, la
cual ha aumentado en comparacion con los
anos anteriores (Figura 1).

Fiaura 1. Tendencia de la notificacidn de casos de defectos conaénitos. Colombia. 2012 - 2019
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Fuente: Sivigila INS 2012 - 2019
DANE, nacimientos 2012-2018, 2019 preliminar.

De acuerdo con las variables demograficas
se encontrd una mayor prevalencia de
defectos congénitos en el sexo masculino
con 125,1 casos por cada 10 000 nacidos
vivos, en hijos de mujeres residentes en el
area urbana con 126,0 por 10 000 NV, en
el grupo “ninguna pertenencia étnica” con
123,0 por 10 000 NV y en el régimen
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contributivo con 135,7 por 10 000 NV.

Segun la edad de la madre se encontrd que
a partir de los 30 afios la prevalencia de
defectos congénitos incrementa y alcanza
su mayor valor en mujeres de 45 y mas
anos con 357,5 por 10 000 NV, triplicando
el valor nacional (Tabla 2).
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Tabla 2. Variables demograéficas y clinicas de los defectos congénitos, Colombia, 2019

Variable Categoria Namero  de | Nacidos Egeggéezggggsr
casos Vivos Vivos
Masculino 4073 325 468 1251
Sexo Femenino 3366 308 351 109,2
Indeterminado 171 ND ND|
Menores de 15 afios 67 4713 142,2
15 a 19 afios 1282 116 609 109,9
Edad materna 20 a 24 afios 1944 182 849 106,3
25 a 29 afios 1 636 154 822 105,7]
30 a 34 afios 1307 104 028 125,6
. : Prevalencia por
Variable Categoria CNalJSr(')Zero de \'?li?/g'sdos 19 000 nacigos
vivos
35 a 39 afos 973 55 948] 173,9
40 a 44 afios 354 13 841 255,8
45 y mas afios 38 1063 357,5
Sin informacién 9 NA NA|
Area de residencia Urbano 6 196 491 645 126,0
Rural 1414 132 184 107,0
Contributivo 3118 229 781 135,7
Subsidiado 3477 326 474 106,5
L, No afiliado 576 64 623 89,1
Afiliacion a salud -
Especial 149 ND ND
Excepcion 17 ND| ND|
Indeterminado 273
Ninguno de los anteriores 7219 586 844 123,0
Indigena 210, 22 833 92,0
L Afrocolombiano 150, 23783 63,1
Pertenencia étnica -
ROM (gitano) 18 ND ND
Raizal 12 ND| ND|
Palenquero 1 ND ND|
) Menor de 37 semanas 1956 61 889 316,0)
Egg%ien?:stacmnal d Mayor o igual a 37 semanas 5486 570 716 96,1
Sin informacion 168, NA| NA
Menor a 2500 g 2 234 60 082 371,8
Peso Mayor o igual a 2500 g 5209 572 386 91,0
Sin informacion 167 NA| NA|

Fuente: Sivigila INS —2019. DANE, nacimientos 2019 preliminar.

De acuerdo con el lugar de residencia de
la madre, la prevalencia mas alta se
encontrd en Cali con 275,6 casos por
cada 10 000 nacidos vivos, seguido por
los departamentos de Putumayo con
249,4; Boyaca con 233,7; Amazonas con
218,4; Vichada con 203,5 y Huila con
186,2.
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Por otra parte, las prevalencias mas
bajas se identificaron en San Andrés
islas, Santa Marta, Barranquilla, La
Guajira, Atlantico y Magdalena con
menos de 50 casos por cada 10 000
nacidos vivos (figura 2).
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Figura 2. Prevalencia de defectos congénitos por entidad territorial de residencia, Colombia, 2019
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Con respecto al tipo de defecto
congénito, se detalla la prevalencia de los
tres grupos, encontrando que las
malformaciones congénitas tienen una
prevalencia de 112,6 casos por cada 10
000 nacidos vivos, los defectos
metabdlicos de 6,9 por 10 000 y los
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defectos sensoriales de 0,6 por 10 000
(Tabla 3).
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Tabla 3. Clasificacion y tipos de defectos congénitos notificados, Colombia, 2019

_ N NGmero de Prevalencia
Tipo de defecto congénito 02505 por 10 QOO
nacidos vivos
Malformaciones congénitas 7176 112,6
Sistema osteomuscular (Q65-Q79) 1988 314
Sistema circulatorio (Q20-Q28) 1637 25,8
Sistema nervioso (Q00-Q09) 914 14,4
Anomalias cromosémicas no clasificadas en otra parte (Q90-
099) 570 9,0
Fisura del paladar y labio leporino (Q35-Q38) 554 8,7
Sistema urinario (Q60-Q64) 536 8,5
Sistema digestivo (Q39-Q45) 386 6,1
Ojo, del oido de la cara y del cuello (Q10-Q18) 272 4,3
Organos genitales (Q50-Q56) 207 33
Otras malformaciones congénitas (Q80-Q89) 46 0,7
Sistema respiratorio (Q30-Q34) 44 0,7
No especificado 38
Defectos metabdlicos 438 6,9
Hipotiroidismo congénito (E00) 393 6,2
Otros desdrdenes metabolicos (E88) 22 0,3
Trastornos del metabolismo de los aminoécidos (E72) 6 0,1
Desordenes androgenitales (E25) 0,1
Trastornos del metabolismo de los carbohidratos (E74) 4 0,1
Otros defectos metabdlicos 12 0,19
Defectos sensoriales 41 0,6
Otras perdidas de audicion (H91) 22 0,3
Pérdida de oido conductiva y sensoneuronal (H90) 16 0,3
Otros trastornos del 0jo y anexos (H55-H59) 2 0,01
Trastornos del nervio 6ptico y los campos visuales (H46-H48) 1 0,01

Fuente: Sivigila INS —2019 DANE, nacimientos 2019 preliminar.

En las malformaciones congénitas el mayor
numero de casos se notificé en malformaciones
del sistema osteomuscular, siendo la polidactilia
(545), gastrosquisis (218) y talipes equinovarus
(216) los defectos con mayor frecuencia de
notificacién. En segundo lugar, se encontraron
las malformaciones congénitas del sistema
circulatorio con mayor frecuencia los defectos
de tabiques auriculo-ventriculares (642),
conducto arterioso permeable (207) vy
coartaciéon de la aorta (128); y en tercer lugar
se encontraron las malformaciones congénitas

23

del sistema nervioso central
notificacién de microcefalia (275).

con mayor

Frente a los defectos congénitos metabdlicos el
mayor numero de casos se notifico en
hipotiroidismo congénito con un total de 393
casos y una prevalencia de 6,2 casos por cada
10 000 nacidos vivos. De estos, 175
corresponden a casos que aun se encuentran
como probables. Se notificaron 41 casos de
defectos sensoriales, de los cuales el mayor
porcentaje de casos corresponde a otras



pérdidas de audicién (53,6 %).
Discusion

La prevalencia de defectos congénitos en el
pais se encontrd en 1,2 % (120,1 casos por 10
000 nacidos vivos), lo cual se encuentra dentro
de las estimaciones realizadas a nivel mundial,
que presentan prevalencias entre 1 y 3 %,
dado que solo se consideran los defectos
congénitos mayores (9, 10, 11). Asi mismo, el
andlisis de la tendencia en la notificacion de
defectos congénitos mostré un aumento en los
ultimos 7 afos, lo que representa no un
aumento en los casos, sino una mejora en la
captacion de estos a partir del sistema de
vigilancia nacional. A pesar de ello, se debe
plantear la probable existencia de subregistro
en la notificacion de casos en las instituciones
de salud.

Los defectos congénitos fueron mas frecuentes
y tuvieron la mayor prevalencia en el sexo
masculino, lo cual es acorde a dos estudios
realizados en Latinoamérica (12), observandose
una mayor  tendencia a presentar
malformaciones congénitas en los nacidos de
este sexo. Los resultados muestran que las
mujeres en edades extremas tienen un riesgo
aumentado de tener hijos con algun defecto
congénito en relacién con las mujeres de
edades intermedias, en donde se encuentran
las tasas mas bajas. Diversos estudios
realizados en el mundo han demostrado esta
relacion entre la edad materna aumentada y el
riesgo de defectos congénitos cromosdmicos,
especialmente con sindrome de Down y otras
trisomias (13, 14).

El andlisis de los defectos de acuerdo a la
pertenencia étnica mostrd mayores
prevalencias en indigenas que en
afrocolombianos, frente a esto, es conocido por
la literatura que los defectos congénitos varian
entre grupos étnicos, en lo que influyen
condiciones socioculturales que promueven el
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matrimonio en miembros de Ila misma
comunidad, aumentando la consanguinidad, asi
como las aspectos relacionados con la
marginalidad que implican carencias
nutricionales, mayor frecuencia de infecciones,
menor acceso a controles prenatales, entre
otros factores (15). A pesar de esto, no se
encontraron diferencias entre la poblacion
indigena y la poblacidn sin ningln grupo
poblacional especifico, por lo cual se hace
necesario ahondar en las diferencias entre
grupos poblacionales y defectos congénitos
especificos que muestren las diferencias reales
frente a esta variable demografica (16, 17).

Con relaciéon a la prevalencia de defectos
congénitos por entidad territorial de residencia
se encontraron prevalencias entre 1,9y 2,8 %
en las entidades territoriales de Cali, Putumayo,
Boyaca, Amazonas, Vichada y Huila, pudiendo
reflejar, de alguna manera, una fortaleza en el
sistema de vigilancia territorial. El patrdn
geografico de la prevalencia de defectos
congénitos en el pais no permite inferir
caracteristicas comunes. Por lo anterior, son
necesarios estudios analiticos posteriores que
permitan identificar factores ambientales,
sociodemograficos, culturales, y otros, que
expliquen la variabilidad geografica encontrada
en este tipo de defectos.

Con relacion al tipo de defecto, las anomalias
de extremidades inferiores y superiores, asi
como las anomalias a nivel del sistema
circulatorio como son las cardiopatias, también
presentaron la mayor proporciéon en la
notificacion al Sivigila, situacion similar a la
reportada durante el periodo de 2008 a 2012
por el distrito de Bogota (18). Estos hallazgos
también concuerdan con los resultados del
estudio de Zarante y colaboradores en donde
las malformaciones congénitas mas frecuentes
en las ciudades estudiadas, Bogota, Cali y
Ubaté (ciudades pertenecientes al Estudio
Colaborativo Latinoamericano de
Malformaciones Congénitas - ECLAMC), fueron
las anomalias de la oreja, seguidas por el pie
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equino varo y la polidactilia (19).

En cuanto a la polidactilia presenta una
prevalencia que se encuentra por encima de los
reportes latinoamericanos del ECLAMC (11, 20),
cifras que respaldan la presencia de un
comportamiento inusual en el pais para este
tipo de defecto. En el estudio realizado en el
Hospital Universitario del Valle entre julio de
2011 y junio de 2012 se registraron las
prevalencias mas altas para polidactilia (24,69
por 10 000 nacidos vivos), sindactilia (8,81 por
10 000 nacidos vivos), e hipoplasia/defectos
longitudinales de las extremidades superiores
(5,29 por 10 000 nacidos vivos); al realizar la
agrupacion por tipo de defecto, la prevalencia
mas alta fue para el grupo de defectos de las
extremidades (79,37 por 10 000 nacidos vivos)
(21).

De los defectos funcionales metabdlicos, el
hipotiroidismo congénito fue el que presentd la
mayor prevalencia, para esta patologia la
deteccidon tardia y el tratamiento inoportuno
llevan a un retardo mental grave e irreversible,
la intervencion es costo favorable en extremo
ya que una vez detectado un caso se previene
una discapacidad intermedia como el retraso en
el desarrollo psicomotor, que aporta 6 de 10
puntos posibles de discapacidad dada la
limitacion social e individual. Es uno de los
defectos congénitos que

tiene tratamiento a bajo costo que evita las
secuelas, dicho manejo se resume en una
suplencia hormonal en algunos casos hasta el
final del desarrollo o de por vida, lo cual evita
un retardo mental entre moderado y profundo y
sus costos sociales consecuentes (22).

Un 94 % de las anomalias congénitas ocurren
en paises de bajos y medianos ingresos. Esta
diferencia se atribuye a mdltiples factores
contextuales, que incluyen deficiencia
nutricional,  prevalencia de infecciones
intrauterinas, exposicion a teratdogenos vy
automedicacion o uso de remedios tradicionales
(23). Las malformaciones congeénitas
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constituyen una de las diez primeras causas
mortalidad infantil y en paises latinoamericanos
ocupa el segundo lugar como causa de muerte
en menores de un afo y explican del 2 al 27 %
de la mortalidad infantil (24). En Colombia
segun las estadisticas vitales del DANE, para el
2018, las malformaciones congénitas se
encontraron dentro de las principales causas de
mortalidad en menores de un ano (25).

En las malformaciones congénitas es necesario
establecer un diagndstico preciso con el fin de
tomar decisiones de manejo y tratamiento, de
acuerdo con la  historia natural de Ia
enfermedad. El manejo puede ser quirdrgico,
farmacoldgico o de rehabilitacion, pero en
todos los casos la conducta exige conocer el
prondstico, y actuar de manera oportuna vy
eficaz para preservar la vida y minimizar la
discapacidad consecuente. Hay que tener en
cuenta que estas no solo producen una elevada
tasa de mortalidad, sino que producen una
discapacidad consecuente en los individuos que
la padecen, lo cual provoca dafios psicoldgicos,
sociales y econdémicos en la familia y su
entorno.

El presente estudio ofrece un acercamiento a la
prevalencia de los defectos congénitos
generales resultado de la notificacion de casos
en el pais, y se convierte en un punto de
partida para el desarrollo de investigaciones
subsecuentes que permitan el monitoreo de
defectos especificos, factores determinantes y
analisis de conglomerados y comportamientos
inusuales, entre otros, que redunden en el
fortalecimiento de las acciones promocionales y
preventivas hacia el evento
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