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PRESENTACION

En 2019, la Secretaria de Vigilancia de la Salud y Ambiente del Ministerio de la Salud
de Brasil (SVSA/MS) inicio la estructuracion de un modelo brasilefio de vigilancia de
las anomalias congénitas, que constituyen la principal causa de mortalidad infantil
en muchas unidades de la Federacion. La iniciativa surgido como continuacion de la
vigilancia establecida para hacer frente a la emergencia de salud publica debida al
aumento de la aparicion de microcefalia en fetos y recién nacidos expuestos durante
el embarazo al virus del Zika, desde 2015.

En ese momento, el virus del Zika, transmitido por el mosquito Aedes Aegypti, al igual
que los virus del dengue y el Chikungunya, fue identificado como un nuevo agente
biologico capaz de causar anomalias congénitas y otros resultados gestacionales
negativos, lo que dio lugar a la descripcion de una nueva entidad patologica conocida
como sindrome congénito asociado a la infeccion por el virus del Zika (o simplemente
SCZ). A partir de entonces, se registraron miles de casos de SCZ en Brasil y otros paises.

Incluso con el fin oficial del periodo epidémico en 2017, siguieron apareciendo nuevos
casos de SCZ en Brasil, lo que justifica el mantenimiento de las acciones de vigilancia en
salud a nivel nacional. Ademas, se percibio la necesidad de ampliar la vigilancia a otros
tipos de anomalias congénitas, especialmente porque su impacto en la salud piblica
brasilena se hizo alin mas evidente con la transicion epidemiologica, caracterizada por
la disminucion significativa de otras causas de mortalidad infantil, como la diarrea,
las infecciones respiratorias y los factores perinatales.

La vigilancia de las anomalias congénitas es una importante estrategia de salud publica,
no solo para apoyar la toma de decisiones y mitigar su impacto en la morbilidad
y mortalidad de los individuos afectados, sino también porque muchos tipos de
anomalias pueden prevenirse a diferentes niveles. En el ambito del SVSA/MS, la operacion
del modelo de vigilancia nacional esta siendo llevada a cabo por la Coordinacion
General de Informacion y Analisis Epidemiologico (Cgiae) del Departamento de Analisis
Epidemiologico y Vigilancia de las Enfermedades No Transmisibles (Daent), gestor
nacional del Sistema de Informacion sobre Nacido Vivo (Sinasc), que, a través de la
Declaracion de Nacidos Vivos (DNV), capta la informacion de los nacimientos ocurridos
en todo el territorio nacional.



En términos de cobertura y magnitud, el Sinasc destaca a nivel internacional por ser
uno de los principales registros de anomalias del mundo. Sin embargo, la calidad del
registro varia mucho segiin el lugar y el tipo de anomalia considerada. Por lo tanto, la
vigilancia epidemiologica confiable de las anomalias congénitas visibles al nacimiento
en el territorio nacional implica el fortalecimiento de su registro en el Sinasc.

Para ello, se han desarrollado varias iniciativas con el fin de: (1) aumentar la concienciacion
de los gestores, los profesionales y la poblacion en general sobre la importancia del
tema, mediante seminarios web y otros eventos en fechas estratégicas y la publicacion
de materiales de orientacion y normativos, incluida la introduccion del tema en la
Guia de Vigilancia en Salud y la publicacion periodica de boletines epidemiologicos;
(2) la formacion de los profesionales implicados en el diagndstico, la notificacion
y el seguimiento de las anomalias congénitas mediante la publicacion de materiales
técnicos y cientificos como libros, manuales y articulos cientificos, asi como la produccion
de videoclases y cursos de formacion; (3) el desarrollo de un proyecto piloto de vigilancia
activa en diferentes unidades de la Federacion, con el fin de conocer el impacto de
dichas acciones en el fortalecimiento del registro y la gestion local de las anomalias
congeénitas; entre otros.

El diagnostico adecuado y oportuno de las anomalias congénitas y su notificacion en
los sistemas oficiales de informacion son pasos fundamentales para el establecimiento
del modelo nacional de vigilancia, asi como para la adopcion de medidas de prevencion
y asistencia a los afectados. En este escenario, esta primera edicion de la Guia Practica:
diagnostico de las anomalias congénitas en el prenatal y el parto pretende ayudar a los
profesionales de la salud implicados en el diagnostico de las anomalias congénitas en
el prenatal y el parto, haciendo hincapié en las anomalias que componen los grupos
prioritarios a efectos de vigilancia.

Secretaria de Vigilancia en Salud y Ambiente
Ministerio de la Salud de Brasil
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INTRODUCCION

Las anomalias congénitas consisten en cambios en la estructura o funcion de érganos
o partes del cuerpo, que se originan en la vida intrauterina y pueden detectarse en el
periodo prenatal, durante o después del nacimiento. Su aparicion esta relacionada
con varios factores etiologicos de naturaleza quimica, fisica y biologica, o incluso una
combinacion de ellos!

Las anomalias congénitas pueden causar un impacto significativo en la morbilidad
y la supervivencia de los individuos afectados, asi como en sus familias y en el sistema
sanitario. Segin la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), se estima que, a nivel
mundial, 295 mil recién nacidos mueren cada ano como resultado de anomalias
congénitas, y en Brasil ya representan la segunda causa de mortalidad infantil."?
Por lo tanto, cuanto mas temprano se detecten las anomalias congénitas, mayores
seran las posibilidades de intervencion.

Segln la OMS, se estima que el 6% de los nacidos vivos en el mundo presentan algin
tipo de anomalia congénita! En Brasil, se notifican anualmente alrededor de 24 mil
nacidos vivos (menos del 1% de todos los nacidos vivos) con anomalias congénitas,
segln los datos del Sistema de Informacion sobre Nacidos Vivos (Sinasc).? A través
de la Ley n2 13.685 del 25 de junio de 2018, la notificacion de las anomalias congénitas
se hizo obligatoria en Brasil. Dicha notificacion debe realizarse a través de la Declaracion
de Nacido Vivo (DNV), el documento base del Sinasc.*

Para mejorar y reforzar el diagnostico de las anomalias congénitas al nacery su
notificacion en el Sinasc, el Ministerio de la Salud, en colaboracion con expertos en
la materia, elaboro una lista de anomalias consideradas prioritarias para la vigilancia.
Estas anomalias, subdivididas en ocho grupos, se seleccionaron en funcion de su facil
diagnostico al nacer y de la posibilidad de intervencion dentro del Sistema Unico
de Salud (SUS). El proceso de construccion de esta lista fue descrito en un articulo
publicado en la revista Epidemiologia e Servicos de Salde.® Ademas, la descripcion
clinica y epidemiologica de estas anomalias fue presentada en el libro Sadde Brasil
2020/2021: anomalias congénitas prioritarias para vigilancia ao nascimento.® Dichas
anomalias se presentan en la Tabla 1, incluyendo sus respectivos codigos segin la
102 revision de la Clasificacion Estadistica Internacional de Enfermedades y Problemas
Relacionados con la Salud (CIE-10).



TABLA1 Anomalias congénitas prioritarias para la vigilancia al nacimiento. Brasil, 2022°

GRUPO DE cODIGO
ANOMALIAS CIE-10

Q00.0
Q00.1
Q00.2
Qo1
Q05
Microcefalia Q02

Defectos de
tubo neural

Q20
Q21

Q22

Cardiopatias 0z
congénitas Q24

Q25
Q26

Q27

Q28
Q35
Fisuras orales Q36

Q37

Defectos de los Q54
organos genitales (56

Q66
Q69

Defectos de an
extremidades Q72

Q73
Q74.3

Defectos de la Q79.2
pared abdominal 793

Sindrome de Down Q90

DESCRIPCION

Anencefalia
Craneorraquisquisis
Iniencefalia
Encefalocele

Espina bifida
Microcefalia

Malformaciones congénitas de las camaras y
comunicaciones del corazén

Malformaciones congénitas de los tabiques cardiacos

Malformaciones congénitas de las valvulas pulmonar
y tricispide

Malformaciones congénitas de las valvulas aortica y mitral
Otras malformaciones congénitas del corazon
Malformacion congénita de las grandes arterias
Malformacion congénita de las grandes venas

Otras malformaciones congénitas del sistema vascular
periférico

Otras malformaciones congénitas del sistema circulatorio
Paladar hendido

Labio leporino

Labio leporino con paladar hendido

Hipospadias

Sexo indeterminado y pseudohermafroditismo
Deformidades congeénitas del pie

Polidactilia

Defectos, por reduccion, del miembro superior
Defectos, por reduccion, de la extremidad inferior
Defectos por reduccion del miembro no especificado
Artrogriposis congénita multiple

Exonfalia (onfalocele)

Gastrosquisis

Sindrome de Down
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Se destaca que a lo largo de esta Guia Practica: Diagnostico de las anomalias congénitas
en el prenatal y el parto, se presta especial atencion y énfasis a la exploracion fisica
del nacido vivo, ya que a través de ella se pueden identificar una serie de anomalias
congénitas en el individuo. Este examen consiste en un conjunto de técnicas utilizadas
para una evaluacion fisica detallada del recién nacido, que permite identificar tanto
alteraciones fisicas (como anomalias congénitas y fenotipos sindromicos, por ejemplo)
como evidencias de traumatismos, estrésy alteraciones hemodinamicas. Asi, con base
en los hallazgos de este examen, se identifican las necesidades de salud del recién
nacido y se delinean los procedimientos clinicos y asistenciales para la atencion de
su salud.®

En vista de lo anterior, se desarrollo este libro que contiene seis partes principales
que proponen: (1) presentar las evaluaciones y examenes que pueden realizarse
durante la atencion prenatal para el diagnostico de anomalias congénitas, asi como
las caracteristicas de la mujer embarazaday de la gestacion que pueden representar
factores de riesgo para las anomalias congénitas; (2) describir las anomalias congénitas
que pueden detectarse mediante el examen fisico detallado del recién nacido;
(3) describir las anomalias congénitas consideradas prioritarias para la vigilancia
del nacimiento en el pais y como diagnosticarlas, incluyendo fotos e ilustraciones;
(4) presentar las herramientas de apoyo para el diagnostico de las anomalias congénitas
en el nacido vivo; (5) orientar sobre como notificar las anomalias congénitas en el
nacimiento; y (6) describir algunas de las principales medidas de prevencion de las
anomalias congénitas.

Secretaria de Vigilancia en Salud | MS






ATENCION PRENATAL: ANAMNESIS
Y EXAMENES DE RUTINA

El embarazo es un acontecimiento fisiologico que provoca cambios fisicos, funcionales,
sociales y emocionales en las mujeres embarazadas. En consecuencia, algunos
embarazos pueden evolucionar de forma desfavorable desde el punto de vista de la
salud de la embarazada y del bebé.®° Por lo tanto, una vez confirmado el embarazo,
es fundamental la atencion prenatal, que incluye diferentes oportunidades de
anamnesis y la realizacion de distintos tipos de examenes. A continuacion, se presen-
taran los aspectos relevantes para la deteccion y el diagnostico de las anomalias
congénitas durante la atencion prenatal.

@ Anamnesis de la mujer embarazada

La anamnesis de la embarazada es una de las primeras y mas importantes etapas para
identificar si el feto puede presentar alguna anomalia congénita. Es en este momento
cuando se investiga la presencia o exposicion de la embarazada a una serie de factores
de riesgo de anomalias congénitas. Durante la anamnesis pueden identificarse posibles
factores de riesgo de anomalias congénitas, algunos de los cuales se ejemplifican
a continuacion (Tabla 2).



TABLA 2 Posibles factores de riesgo o exposiciones de riesgo para anomalias congénitas que
pueden identificarse durante la anamnesis®™

enfermedades cronicas
INVESTIGACION DE sindromes genéticos
HISTORIA FAMILIAR anomalias congénitas

gemelos en la familia

edad de la mujer embarazada
peso vy altura

ANTECEDENTES PERSONALES practica de actividades fisicas

vacunas anteriores (por ejemplo: rubeola, fiebre
amarilla, entre otras)

enfermedades cronicas preexistentes
CARACTERISTICAS SOCIALES

Y DEMOGRAFICAS DE LA MUJER -
EMBARAZADA educacion

raza/color

entre los padres (padre y madre)

CONSANGUINIDAD FAMILIAR
entre los antecedentes (abuelos, etc.)

nimero de embarazos anteriores
nimero de abortos o mortinatos
tipo(s) de entrega

gemelos

diagnostico de anomalias congénitas

HISTORIAL OBSTETRICO

evolucion de los nacimientos vivos hasta la muerte

uso de medicamentos

) consumo de alcohol
EXPOSICION A AGENTES

TERATOGENICOS DURANTE B oEEEme N

EL EMBARAZO consumo de drogas ilicitas
infecciones (por ejemplo, por cualquiera de los
Z-STORCH)

EXPOSICION PROFESIONAL
A AGENTES QUIMICOS o
DURANTE EL EMBARAZO pesticidas

disolventes

EXPOSICION PROFESIONAL
A LAS RADIACIONES DURANTE Rayo X
EL EMBARAZO

Z-STORCH: virus del Zika, sifilis, toxoplasmosis, rubéola, citomegalovirus y herpes simplex.

Esta informacion debe incluirse en la tarjeta de la embarazada, ya que puede alertar
a otros profesionales de la salud que realizan la atencion prenatal.
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@ Edad materna

Se sabe que la edad materna es un factor de riesgo importante para la prematuridad,
las complicaciones del embarazo (por ejemplo, placenta previa y desprendimiento
de la placenta) y las anomalias congénitas®. En cuanto a las anomalias, la edad
materna avanzada, a partir de los 35 anos, se relaciona con un mayor riesgo de
anomalias cromosomicas fetales, como el sindrome de Down (codigo CIE-10: Q90)
y otras anomalias numéricas como las trisomias en los cromosomas 13 (sindrome de
Patau - Q91) y 18 (sindrome de Edwards - Q91), que se asocian frecuentemente con
cardiopatias congénitas (Q20-Q28) y otras anomalias congénitas.

Ademas, la edad materna joven, especialmente por debajo de los 20 afos, representa
uno de los principales factores de riesgo para la gastrosquisis (Q79.3), un tipo de
defecto de la pared abdominal.?

Por lo tanto, los profesionales de la salud que acompanan a las mujeres embarazadas
durante la atencion prenatal deben estar atentos e investigar la posible presencia
de anomalias congénitas en los fetos de mujeres embarazadas jovenes o mayores.

@ Gestaciones miltiples

El embarazo de dos o mas fetos puede suponer un mayor riesgo de varias
complicaciones en comparacion con los embarazos (nicos, como la restriccion del
crecimiento intrauterino y las anomalias congénitas. Por lo tanto, los profesionales de
la salud responsables de la atencion prenatal deben vigilar esta posibilidad para poder
hacer un diagnostico a tiempo. La Gnica prueba que permite el diagnostico precoz del
embarazo gemelar es la ecografia, con la ventaja adicional de poder determinar la
existencia de una sola placenta o de dos o mas placentas en los embarazos multiples.’

Examen fisico y pruebas de laboratorio de rutina
en el prenatal

Durante los examenes prenatales de rutina, es posible identificar alteraciones
o situaciones de riesgo para el feto. Durante la exploracion fisica de la embarazada, la
identificacion de cambios en la auscultacion de los latidos del corazon del feto y de
los movimientos fetales puede hacer sospechar la existencia de anomalias cardiacas
o del sistema nervioso central. La alteracion de la altura uterina también puede hacer
sospechar la existencia de oligohidramnios o polihidramnios, ambos potencialmente
relacionados con anomalias congénitas.’

Secretaria de Vigilancia en Salud | MS



Ademas de la exploracion fisica, las pruebas de cribado para detectar el virus Zika,
la sifilis, la toxoplasmosis, la rubéola, el citomegalovirus y el herpes simple, el virus
de la inmunodeficiencia humana (VIH) y otros agentes infecciosos potencialmente
teratogénicos permiten identificar las infecciones gestacionales que pueden provocar
resultados adversos en el feto o el recién nacido.’

@ Examenes de imagen y complementarios

Durante el embarazo, se pueden realizar algunos examenes de imagen y comple-
mentarios si existe la sospecha de complicaciones fetales, ya sea por los antecedentes
familiares, personales y obstétricos de la embarazada o por la presencia/exposicion
a factores de riesgo de anomalias congénitas.

Entre las exploraciones de imagen, la ecografia obstétrica se realiza habitualmente
durante la gestacion para la determinacion de la edad gestacional y para la deteccion
precoz de embarazos maltiples. En este examen, es posible detectar varios tipos de
anomalias congénitas, como defectos del tubo neural, defectos de la pared abdominal,
entre otros. En la ecografia morfologica del primer trimestre, entre las semanas 11y 14
de gestacion, es posible evaluar la acumulacion excesiva de liquido en el cuello nucal
del feto (translucencia nucal), que puede ser indicativa de la presencia de alteraciones
cromosomicas como el sindrome de Down. No obstante, cabe destacar que se trata
de un dato de cribado y que el diagnostico de las anomalias cromosdmicas requiere
examenes adicionales"

Otras pruebas de imagen que se pueden realizar, segiin la sospecha, son: la ecografia
morfologica del segundo trimestre y la resonancia magnética. La ecografia morfologica
destaca como una importante prueba de cribado para la deteccion de cardiopatias
congénitas al detectar la presencia de las cuatro camaras y los grandes vasos. En funcion
de los resultados de esta prueba o de los antecedentes maternos que sugieran riesgo
de cardiopatias congénitas, puede estar indicada la ecocardiografia fetal. Ademas,
la ecografia morfologica permite detectar otras anomalias congénitas importantes
o hallazgos anormales como el oligo o el polihidramnios. La resonancia magnética,
por su parte, ayuda principalmente a esclarecer las anomalias que afectan al sistema
nervioso central>*
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Ademas de estar indicada en funcion de los hallazgos morfologicos de la ecografia,
la ecocardiografia fetal suele estar indicada especificamente para las mujeres
embarazadas:

con diabetes mellitus o lupus eritematoso sistémico;
usando anticonvulsivos;

expuestas a infecciones que pueden provocar la aparicion de anomalias congénitas,
como la infeccion por el virus de la rubéola;

que tengan familiares de primer grado con alguna cardiopatia congénita o que se
hayan sometido a reproduccion asistida;

cuyo feto presente alteraciones cromosdmicas; taquicardia/bradicardia; macro-
somias; o con hidropesia fetal (acumulacion de liquidos en 6rganos o partes del
cuerpo del feto).

Otras pruebas complementarias son el cribado del suero materno; la prueba prenatal
no invasivo (NIPT), que detecta el ADN fetal libre en la circulacion materna y ayuda
a identificar alteraciones cromosomicas, por ejemplo. Los procedimientos invasivos
para obtener una muestra fetal incluyen la amniocentesis o el muestreo de vellosidades
corionicas para la evaluacion genética de sindromes fetales y otras enfermedades.
La amniocentesis puede realizarse a partir de la semana 16 de gestacion y la biopsia
de vellosidades corionicas a partir de la semana 114
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EXAMEN FiSICO DEL NACIDO VIVO

El examen fisico del nacido vivo consiste en una evaluacion fisica exhaustiva del
individuo mediante una serie de técnicas. Se recomienda que este examen se realice
entre las 12 y las 24 horas posteriores al nacimiento, y que se evalien en detalle todos
los segmentos corporales del nacido vivo.

La Secretaria de Atencion Primaria de la Salud (Saps) ha elaborado una guia para los
profesionales de la salud sobre la Atencion a la Salud del Recién Nacido, en la que se
describen diversos aspectos de este importante examen, asi como la forma en que debe
realizarse.’ Este documento puede consultarse en: https://bit.ly/3vdnqHn. Por ello,
en el presente documento se destacaran aspectos especificos de la exploracion fisica
del nacido vivo que pueden ayudar a detectar y diagnosticar anomalias congénitas.

Inicialmente, se destaca que la observacion cuidadosa del nacido vivo, aiin sin tocarlo,
ya permite obtener varias informaciones, entre ellas la identificacion y el diagnostico
de anomalias congénitas morfologicas y caras tipicas de algunos sindromes (como el
sindrome de Down - Q90, entre otros). Sin embargo, se insiste en que la exploracion
debe realizarse incluyendo la inspeccion, palpacion, percusion y auscultacion del
nacido vivo, realizandose, preferentemente, de externo a interno y en sentido
craneocaudal.’

A partir de los resultados de la exploracion fisica del nacido vivo, las anomalias
congénitas identificadas deben describirse detalladamente en la Declaracion de Nacido
Vivo (DNV), cuya cumplimentacion se trata en el tema 6 de esta Guia.



Q Piel

Durante la evaluacion de la piel del nacido vivo, deben observarse cuidadosamente
varias caracteristicas, como la textura, el color, la humedad, la presencia de anomalias
congeénitas, entre otras.’

La cianosis, que es la coloracion azulada de la piel, es relativamente frecuente en los
nacidos vivos, especialmente en las extremidades. Sin embargo, la cianosis central
es preocupante y puede asociarse a alteraciones o enfermedades cardiorrespiratorias,
incluidas las cardiopatias congénitas (Q20-Q28).°

La presencia de hemangiomas (tumor vascular benigno - D18.0) puede tener un signi-
ficado patologico, sobre todo cuando se localizan en el segmento cefalicoy en la cara,
con coloracion vinoso, o en el caso de los hemangiomas cavernosos, compuestos
por elementos vasculares maduros y grandes. Asimismo, la presencia de nevus,
manchas hipocromicas o hipercromicas también puede tener un significado patologico,
especialmente cuando se asocia a las demas anomalias congénitas.®

@ Esqueleto y articulaciones

Debe evaluarse cuidadosamente la presencia de alteraciones 6seas e insuficiencias
de movilidad en el nacido vivo.®

La polidactilia (Q69) consiste en la presencia de dedos adicionales en las manos o los
pies. La mas comin es la presencia en las manos de un dedo extranumerario unido
a la cara lateral de la segunda o tercera falange del mefique (polidactilia postaxial)
o al lado del pulgar (polidactilia preaxial). También deben observarse otras anomalias
de las extremidades como sindactilia (Q70) (dedos unidos), aracnodactilia (dedos muy
largos), clinodactilia (Q74.0) (dedos desviados del eje), agenesias (de radio, fémur,
tibia, himero, etc.).

En la exploracion fisica de las manos también deben observarse los pliegues palmares.
En situaciones de hipotonia fetal, como en el sindrome de Down (Q90), se observa un
Unico pliegue palmar transversal en ambas manos, a menudo asociado a la ausencia
de un pliegue falangial en el quinto quirodactilo (dedo mefique).’

En el examen de los pies, se debe evaluar su posicion para la posible deteccion de
pies zambos. En el caso del pie zambo posicional, el examinador, con una maniobra
delicada, puede corregir la posicion del pie. En el caso del pie zambo congénito (Q66),
sera necesario un tratamiento ortopédico.’
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También debe evaluarse el movimiento articular, considerando que su limitacion
puede configurar la aparicion de artrogriposis congénita maltiple (Q74.3). Ademas,
la articulacion de la cadera debe recibir una atencion especial para excluir la presencia
de displasias en el desarrollo de la cadera (Q65).°

Ademas, como parte del examen osteoarticular, debe inspeccionarse o palparse la
linea media de la columna vertebral en busca de anomalias congénitas como espina
bifida (Q05), iniencefalia (Q00.2), craneorraquisquisis (Q00.1) (anomalias debidas
a defectos de cierre del tubo neural), entre otras.®

Craneo

El perimetro cefalico debe medirse con una cinta métrica inextensible, pasando por la
glabelay la prominencia occipital. Esta medida, junto con el peso, la longitud, el sexo
y la edad gestacional del nacido vivo, debe introducirse en las tablas de crecimiento
Intergrowt-21 (https:/ /bit.ly/3F814uT) para evaluar si la medida del perimetro cefalico
esta dentro de los valores esperados o si se desvia, como en los casos de microcefalia
(Q02) (medida del perimetro cefalico inferior a 2 desviaciones estandar de la media)
y microcefalia grave (Q02) (medida inferior a 3 desviaciones estandar de la media).®™

También hay que prestar atencion a la deteccion de un hueso occipital aplanado
o prominente. El aplanamiento occipital, por ejemplo, puede producirse en funcion
de la braquicefalia (anomalia congénita causada por la union prematura de las
suturas craneales), cominmente presente en los casos de sindrome de Down (Q90).
La prominencia del hueso occipital se asocia a los casos de microcefalia (Q02) debidos
a la infeccion congénita por el virus del Zika!

Durante la palpacion de las fontanelas, hay que prestar atencion a la deteccion de
la fontanela posterior agrandada® También cabe destacar que la fontanela bregmatica
abultada sugiere un aumento de la presion intracraneal, como en los casos de
hidrocefalia (Q03), entre otras complicaciones.®

En la evaluacion de las suturas, se debe prestar atencion a la sutura metopica
prominente y a la sutura lambdoidea grande, que pueden hacer sospechar ciertas
condiciones como el hipotiroidismo congénito, el sindrome de Down (Q90), entre
otros sindromes.>®
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@ Ojos

Hay que observar la distancia entre los ojos del nacido vivo, entre los angulos internos
de los parpados (distancia intercantal interna), la posicion de la fisura palpebraly la
presencia de cejas, pestanas y epicanto. Una fisura palpebral inclinada hacia arriba, por
ejemplo, puede ser indicativa del sindrome de Down (Q90), mientras que la inclinacion
hacia abajo esta presente en otros sindromes.®

En la evaluacion de la esclerotica, al observar la aparicion del color azul mas intenso
en los nacidos vivos prematuros, debe investigarse la posibilidad de osteogénesis
imperfecta (Q78.0). Ademas, la "prueba del ojito" debe utilizarse para investigar
la catarata congénita (Q12.0), el glaucoma congénito (Q15.0) y otras anomalias
y alteraciones oculares.’

@ Orejas

Se pueden observar las fosas y los apéndices preauriculares, que a menudo se asocian
con la pérdida de audicion, y es importante realizar la prueba del oido pequeno
mediante la emision otoaclstica. Las anomalias del oido, como la microtias (Q17.2)
de grado variable, también pueden verse en las anomalias del primer arco branquial
y pueden formar parte de algunos sindromes genéticos.’

@ Nariz

Las anomalias congénitas de la nariz suelen consistir en defectos intrinsecos del
hueso de la nariz y son frecuentes en sindromes cromosomicos como el sindrome
de Edwards (Q91) (trisomia 18) y el sindrome de Down (Q90).° También deben observarse
la raiz nasal aplanada, la hipoplasia de las alas, las fosas nasales antevertidas y el
aumento de la distancia nasolabial®

Q Boca

Los labios del nacido vivo deben evaluarse teniendo en cuenta el grosor (fino o grueso),
la presencia de fisuras, depresiones y fosas. El labio leporino (Q36) puede observarse
de forma unilateral o bilateral. El paladar debe ser evaluado por inspeccion y no por
palpacion, y se puede identificar el paladar hendido (Q35). También pueden aparecer
tanto el labio leporino como el paladar hendido (Q37).°

También debe observarse la mandibula pequeha o micrognatia, ya que puede repre-
sentar un signo de alerta de dificultad respiratoria y de dificultad para la lactancia.
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Al examinar el tamano y la movilidad de la lengua, la identificacion de macroglosia
puede ser sugestiva de algunos sindromes.’

@ Cuello/Pescuezo

La presencia de piel redundante en la nuca puede asociarse con el sindrome de Down
(Q90), y en la parte lateral (el llamado cuello alado) con el sindrome de Turner (Q96).°
También deben evaluarse la restriccion de la movilidad y el acortamiento del cuello,
ya que son indicativos de algunos sindromes, por ejemplo.

@ Torax

Durante la evaluacion del torax del nacido vivo, la identificacion de una asimetria
puede representar la presencia de alguna cardiopatia congénita (Q20-Q28), anomalia
pulmonar, espinal y del arco costal.® Ademas, debe observarse la presencia de una
protuberancia o depresion en la region esternal, que también puede estar presente
en algunos sindromes.

@ Aparato respiratorio

El examen del aparato cardiorrespiratorio debe realizarse cuando el nacido vivo esté
tranquilo, ya que el llanto suele alterar los parametros evaluados. La inspeccion,
la palpacion, la percusion y la auscultacion deben realizarse en toda el area de
extension del parénquima pulmonar. La deteccion de asimetrias puede indicar
anomalias, incluida la presencia de anomalias congénitas en los 6rganos internos.
Ademas, la presencia de taquipnea o estertores en la auscultacion puede ser indicativa
de alguna cardiopatia congénita (Q20-Q28).°

@ Sistema cardiocirculatorio

Durante la exploracion del sistema cardiocirculatorio, la deteccion de fremitus es sugestiva
de alguna cardiopatia congénita (Q20-Q28), especialmente si se asocia a soplos.’

También en la exploracion fisica con enfoque cardiovascular, se deben buscar hallazgos
compatibles con el diagnéstico de cardiopatia congénita cianotica, como agrandamiento
del higado, turgencia yugular, ademas de la cianosis. Algunas cardiopatias congénitas
pueden presentarse con signos sugestivos de insuficiencia cardiaca congestiva, como
taquipnea, disfuncion respiratoria, crepitacion en la auscultacion pulmonar, dificultad
para mamar, asi como piel fria y paliday disminucion de los pulsos periféricos. Durante
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la auscultacion cardiaca, realizada cuando el nacido vivo esta tranquilo, la presencia de
los sonidos tercero y cuarto (galope) puede ser indicativo de cardiopatias congénitas
(Q20-Q28).°

En los prematuros nacidos vivos, los pulsos completos pueden indicar un conducto
arterioso persistente, mientras que los pulsos femorales débiles o ausentes pueden
indicar una coartacion aortica.®

La "prueba del corazoncito" también debe realizarse para excluir la presencia de
cardiopatias criticas que se descompensan y generalmente requieren algin proce-
dimiento en los primeros 30 dias de vida.

La presencia de cualquiera de estos signos clinicos sugestivos de cardiopatia debe
ser investigada mas a fondo mediante ecocardiografia y evaluacion con un cardiélogo
pediatrico, para un diagnostico mas especifico sobre el tipo de cardiopatia congénita
presente en el individuo, asi como la necesidad de intervencion quirdrgica.

@ Abdomen

Durante la exploracion fisica del abdomen, la deteccion de una arteria umbilical Gnica
asociada a otras anomalias congénitas puede indicar la presencia de anomalias renales
o sindromes genéticos. En la inspeccion, también es posible observar la deteccion
de defectos de la pared abdominal, como el exonfalia (también llamado onfalocele
- Q79.2) y la gastrosquisis (Q79.3), que son anomalias congénitas consistentes en la
herniacion de estructuras de la cavidad abdominal a través de estos defectos de
la pared abdominal.®

@ Aparato genitourinario

Durante el examen de los genitales, se pueden identificar anomalias de la salida de
la uretra. La hipospadias (Q54), por ejemplo, se caracteriza por la presencia del orificio
de salida de la uretra en la superficie ventral del pene. La presencia del orificio en la
superficie dorsal del pene caracteriza la epispadia (Q64.0).°

Siguiendo con el 6rgano genital masculino, la no palpacion de los testiculos en el
escroto puede representar una criptorquidia (Q53). Cuando la criptorquidia es bilateral
y se asocia a un escroto hipoplasico y a un pene pequefio (<5,5 cm en los recién nacidos
a término) se sospecha sexo indeterminado o pseudohermafroditismo (Q56).°

En los genitales aparentemente femeninos, la presencia de nodulos en la topografia
de los labios mayores, las fusiones labiales y el agrandamiento del clitoris también
pueden sugerir un sexo indeterminado o un pseudohermafroditismo (Q56).
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D

El examen del orificio anal debe ser obligatorio y puede detectar anomalias anorrectales
y fistulas. Ademas, es importante tener en cuenta la eliminacion de meconio a través
de la uretra, el perineo o la vagina.®
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ANOMALIAS CONGENITAS PRIORITARIAS
PARA LA VIGILANCIA DE LOS NACIMIENTOS

Con el fin de mejorar y reforzar el diagnostico de las anomalias congénitas que
conforman los grupos prioritarios para la vigilancia del nacimiento, a continuacion
se presenta una descripcion detallada de cada uno de ellos.

Defectos del tubo neural

Los defectos de cierre del tubo neural son el resultado de problemas o fallos en
el proceso de embriogénesis hasta el dia 29 de vida embrionaria® Ese grupo de
anomalias congénitas implica malformaciones del encéfalo y la médula espinal, que
pueden comprometer la piel, los misculos, los huesos y los tejidos blandos adyacentes
en general.

Estas anomalias pueden diagnosticarse prenatalmente mediante una ecografia
obstétrica. En funcion de los resultados de la ecografia obstétrica, se recomiendan
las pruebas genéticas y la resonancia magnética fetal. Al nacer, el diagnostico de
estas anomalias, especialmente las "abiertas", es bastante facil, ya que la lesion
es visible. Los examenes complementarios de imagen del nacido vivo también ayudan
a la caracterizacion clinica de estas anomalias, como la radiografia, la tomografia
y la resonancia magnética.®

Anencefalia y malformaciones similares (Q00)

Anencefalia (Q00.0) - ausencia total o parcial del cerebro, junto con la ausencia
total o parcial de la boveda craneal y de la piel que la cubre”

Craneorraquisquisis (Q00.1) - presencia de anencefalia con defecto medular
contiguo sin meninges que cubran el tejido neural (raquis).’

Iniencefalia (Q00.2) - defecto del tubo neural raro y complejo que se caracteriza
por una retroflexion extrema de la cabeza, combinada de forma variable con raquis
de la columna cervical y toracica y, mas raramente, con encefalocele occipital.
En la iniencefalia, el craneo esta siempre cerrado.’



Encefalocele (Q01)
Hernia de tejido cerebral, generalmente cubierta por las meninges.’

Encefalocele frontal (Q01.0) - hernia de tejido cerebral a través de un defecto en el
hueso frontal.

Encefalocele nasofrontal (Q011) - hernia de tejido cerebral a través de una abertura
entre el hueso frontal y los huesos nasal y etmoidal.

Encefalocele occipital (Q01.2) - hernia de tejido cerebral a través de una abertura
en el hueso occipital.

Encefalocele de otras localizaciones (Q01.8) — hernia de tejido cerebral a través de
una abertura en uno de los huesos parietales o en una de las orbitas o una abertura
en la region nasal.

Encefalocele no especificado (Q01.9).

Espina bifida (Q05)

Protrusion de las meninges y/o de la médula espinal a través de una abertura en la
columna vertebral. Puede ser abierta, con o sin cobertura de membrana; o cerrada,
cubierta por piel de apariencia normal. En los casos de espina bifida oculta, la sospecha
se produce por la presencia de depresiones y fosas sacras, manchas y mechones
de pelo. La espina bifida puede o no estar asociada a la hidrocefalia, aunque esto
puede no ser inmediatamente evidente al nacer.’

Espina bifida cervical con hidrocefalia (Q05.0).

Espina bifida toracica con hidrocefalia (Q05.1).

Espina bifida lumbar con hidrocefalia (Q05.2).

Espina bifida sacra con hidrocefalia (Q05.3).

Espina bifida cervical sin hidrocefalia (Q05.5).

Espina bifida toracica sin hidrocefalia (Q05.6).

Espina bifida lumbar sin hidrocefalia (Q05.7).

Espina bifida sacra sin hidrocefalia (Q05.8).

Guia Practica | Diagnostico de anomalias congénitas en el prenatal y al nacimiento



FIGURA 1 Imagenes de nifios con anencefalia (Q00.0) (A); craneorraquisquisis (Q00.1) (B);
iniencefalia (Q00.2) (C); encefalocele (Q01) (D); espina bifida (Q05) (E)'e"

@ Microcefalia

La microcefalia puede clasificarse como primaria o secundaria en funcion de su
aspecto. Es primaria cuando esta presente en el nacimiento y se debe a problemas o
fallos en la neurogénesis y secundaria cuando aparece después del nacimiento por
problemas en el desarrollo y maduracion de las neuronas. Su diagnostico se realiza
midiendo el perimetro cefalico, y se utiliza una curva de referencia para clasificar
esta medida. Actualmente, el uso de la curva Intergrowth-21 es el mas recomendado
(https://bit.ly/36qepBr).s
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Microcefalia (Q02)

Consiste en la medicion del perimetro cefalico por debajo de dos desviaciones estandar
de la media para la edad gestacional y el sexo. La microcefalia grave se define como
la medicion del perimetro cefalico por debajo de tres desviaciones estandar.’

FIGURA 2 Microcefalia (Q02) - llustracion que representa a un nifio con perimetro cefalico normal,
otro con microcefalia y otro con microcefalia grave (A); Fotos de nifios con microcefalia (B)'"

Bebé con tamano Bebé con microcefalia Bebé con microcefalia grave
de cabeza normal/tipico

Tamano normal Tamano normal
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@ Fisuras orales

Las fisuras orales u orofaciales son anomalias craneofaciales congénitas que afectan
a las cavidades orales y nasales. Se producen debido a la formacion incompleta del
labio y/o del paladar.®

Pueden diagnosticarse en el periodo prenatal, mediante un examen ecografico, o en
el momento del nacimiento. Para el diagnostico del paladar hendido, es importante
la visualizacion del paladar, no solo la palpacion.

Paladar hendido (Q35)
Paladar hendido, que puede afectar al paladar blando y/o duro.
Fisura del paladar duro (Q351).
Fisura del paladar blando (Q35.3).
Fisura del paladar duro con fisura del paladar blando (Q35.5).
Uvula hendida (Q35.7).
Paladar hendido no especificado (Q35.9).

Labio leporino (Q36)
Labio superior hendido que puede estar asociado a una hendidura de las encias.’
Labio leporino bilateral (Q36.0).
Labio leporino medio (Q36.1).
Labio leporino unilateral (Q36.9).

Labio leporino con paladar hendido (Q37)
Labio superior hendido, asociado a un paladar hendido.’
Fisura del paladar duro con labio leporino bilateral (Q37.0).
Fisura del paladar duro con labio leporino unilateral (Q371).
Fisura del paladar blando con labio leporino bilateral (Q37.2).
Fisura del paladar blando con labio leporino unilateral (Q37.3).
Fisura de paladar duro y blando con labio leporino bilateral (Q37.4).
Fisura de paladar duro y blando con labio leporino unilateral (Q37.5).
Paladar hendido con labio leporino bilateral, sin especificar (Q37.8).

Paladar hendido con labio leporino unilateral, sin especificar (Q37.9).
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FIGURA 3 Fisuras orales (Q35-Q37) - Paladar hendido - Q35 (A); Labio hendido - Q36 (B); Labio
hendido con paladar hendido - Q37 (C)'¢
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@ Cardiopatias congeénitas

Las anomalias congénitas que afectan al sistema cardiocirculatorio incluyen altera-
ciones estructurales del corazon y/o de sus vasos sanguineos. Los factores de riesgo
maternos, como las enfermedades y la exposicion a agentes teratogénicos, pueden
hacer sospechar la existencia de cardiopatias congénitas. En estos casos, se pueden
realizar examenes de imagen como la ecografia morfologica, preferiblemente entre
las semanas gestacionales 24y 28.°

Al nacer, se sospecha de defectos cardiacos congénitos en los nacidos vivos si se
detectan alteraciones en la auscultacion cardiaca, como soplos, durante la exploracion
fisical® Ademas, son posibles los signos que indican defectos cardiacos derechos:
cianosis, hepatomegalia, edema de miembros inferiores, dificultad respiratoria
y gemidos; asi como los signos de defectos cardiacos izquierdos: taquipnea, precordium
hiperdinamico, ritmo de galope, tercer ruido cardiaco y diferencial de pulso, presion
o choque.®

Si se sospecha de una cardiopatia congénita, es importante realizar pruebas
complementarias al nacimiento, como radiografia de torax, electrocardiograma
y ecocardiografia.®®

Malformaciones congeénitas de las camaras y comunicaciones
cardiacas (Q20)

Tronco arterial comin (Q20.0).

Ventriculo derecho con doble tracto de salida (Q20.1).
Ventriculo izquierdo con doble tracto de salida (Q20.2).
Comunicacion ventriculo-atrial discordante (Q20.3).
Ventriculo con doble tracto de entrada (Q20.4).
Comunicacion auriculo-ventricular discordante (Q20.5).
Isomerismo de los apéndices auriculares (Q20.6).

Otras malformaciones congénitas de las camaras y comunicaciones cardiacas
(Q20.8).

Malformacion congénita no especificada de las camarasy comunicaciones cardiacas
(Q20.9).
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Defectos septales congénitos del corazon (Q21)
» Comunicacion interventricular (Q21.0).
» Defecto septal auricular (Q21.1).
» Defecto septal atrioventricular (Q21.2).
» Defecto septal aortopulmonar (Q21.4).
» Otros defectos septales congénitos del corazon (Q21.8).
» Defecto septal cardiaco congénito no especificado (Q21.9).

» Tetralogia de Fallot (Q21.3).

FIGURA 4 Comunicacion interventricular (Q21.0)¢

AD. Atrio Derecho
VD. Ventriculo Derecho
Al. Atrio Izquierdo
Al. Ventriculo Izquierdo

VCS. Vena Cava Superior

VCI. Vena Cava Inferior

APP. Arteria Pulmonar Principal
Ao. Aorta

VT. Valvula TricGspide
VM. Valvula mitral
VP. Valvula Pulmonar
VA. Valvula Adrtica

1. Conoventricular, mal alineado
2. Perimembranosa

3. Entrada

4, Muscular
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FIGURA 5 Comunicacion interauricular (Q21.1)¢

AD. Atrio Derecho
VD. Ventriculo Derecho
Al Atrio Izquierdo
Al. Ventriculo Izquierdo

VCS. Vena Cava Superior

VCI. Vena Cava Inferior

APP. Arteria Pulmonar Principal
Ao. Aorta

VT. Valvula TricOspide
VM. Valvula mitral

FIGURA 6 Comunicacion auriculoventricular (Q21.2)

AD. Atrio Derecho
VD. Ventriculo Derecho
Al. Atrio Izquierdo
VI. Ventriculo Izquierdo

VCS. Vena Cava Superior

VCI. Vena Cava Inferior

APP. Arteria Pulmonar Principal
Ao. Aorta

VAVC. Valvula Auriculoventricular Comin
VP. Valvula Pulmonar
VAo. Valvula Adrtica
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FIGURA 7 Tetralogia de Fallot (Q21.3)¢

AD. Atrio Derecho
VD. Ventriculo Derecho
Al. Atrio Izquierdo
VI. Ventriculo Izquierdo

VCS. Vena Cava Superior

VCI. Vena Cava Inferior

APP. Arteria Pulmonar Principal
Ao. Aorta

VAVC. Valvula Auriculoventricular Comin
VP. Valvula Pulmonar
VAo. Valvula Adrtica

Malformaciones congenitas de las valvulas pulmonary tricispide

(Q22)

» Atresia de la valvula pulmonar (Q22.0).

» Estenosis congénita de la valvula pulmonar (Q22.1).

» Insuficiencia congénita valvular pulmonar (Q22.2).

» Otras malformaciones congénitas de las valvulas pulmonares (Q22.3).

» Estenosis congénita de la valvula tricspide (Q22.4).

» Anomalia de Ebstein (Q22.5).

» Sindrome del corazdn derecho hipoplasico (Q22.6).

» Otras malformaciones congénitas de la valvula tricGspide (Q22.8).

» Malformacion congénita no especificada de la valvula tricaspide (Q22.9).
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FIGURA 8 Sindrome del corazon derecho hipoplasico (Q22.6)¢

Atresia tricispide

AD. Atrio Derecho

VD. Ventriculo Derecho
AE. Atrio Izquierdo

VE. Ventriculo Izquierdo

VT. Valvula Tricispide
VM. Valvula Mitral
VA. Valvula Adrtica
VP. Valvula Pulmonar

APP. Arteria pulmonar principal
Ao. Aorta

VPC. Vena Cava Superior

VCI. Vena Cava Inferior

Valvula Tricispide Atipica

Ventriculo Derecho Pequefio

CIA. Comunicacion Interatrial
DSV. Defecto Septal Ventricular
PCA. Conducto Arterial Persistente

Malformaciones congénitas de las valvulas aortica y mitral (Q23)
» Estenosis congénita de la valvula aortica (Q23.0).
» Insuficiencia valvular adrtica congénita (Q23.).
» Estenosis congénita de la valvula mitral (Q23.2).
» Insuficiencia congénita de la valvula mitral (Q23.3).
» Sindrome del corazon izquierdo hipoplasico (Q23.4).
» Otras malformaciones congénitas de las valvulas adrtica y mitral (Q23.8).

» Malformacion congénita no especificada de las valvulas a6rtica y mitral (Q23.9).

Otras malformaciones congénitas del corazon (Q24)
» Dextrocardia (Q24.0).
» Levocardia (Q24.1).
» Cor triatriatum (Q24.2).
» Estenosis del infundibulo pulmonar (Q24.3).
» Estenosis subadrtica congénita (Q24.4).

) Malformaciones de los vasos coronarios (Q24.5).
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» Blogqueo cardiaco congénito (Q24.6).
» Otras malformaciones congénitas del corazon especificadas (Q24.8).

» Malformacion no especificada del corazon (Q24.9).

Malformacion congeénita de las grandes arterias (Q25)
» Permeabilidad del conducto arterioso (Q25.0).
» Coartacion aortica (Q25.1).
» Atresia aortica (Q25.2).
» Estenosis aortica (Q25.3).
» Otras malformaciones congénitas de la aorta (Q25.4).
» Atresia de la arteria pulmonar (Q25.5).
» Estenosis de la arteria pulmonar (Q25.6).
» Otras malformaciones congénitas de la arteria pulmonar (Q25.7).
» Otras malformaciones congénitas de las grandes arterias (Q25.8).

» Malformacion congénita no especificada de las grandes arterias (Q25.9).

FIGURA 9 Coartacion aortica (Q251)¢

Coartacion de la aorta

Pared aortica
si no hay
coartacion

AD. Atrio Derecho

VD. Ventriculo Derecho
AE. Atrio Izquierdo

VE. Ventriculo Izquierdo

VT. Valvula Tricaspide
VM. Valvula Mitral
VP. Valvula Pulmonar
VA. Valvula Adrtica

VCI. Vena Cava Inferior
APP. Arteria Pulmonar Principal
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Malformaciones congénitas de las grandes venas (Q26)
Estenosis congénita de la vena cava (Q26.0).
Vena cava superior izquierda persistente (Q26.1).
Comunicacion venosa pulmonar anormal total (Q26.2).
Comunicacién venosa pulmonar parcialmente anormal (Q26.3).
Comunicacién venosa pulmonar anormal no especificada (Q26.4).
Comunicacion anormal de la vena porta (Q26.5).
Fistula entre la vena porta y la arteria hepatica (Q26.6).
Otras malformaciones congénitas de las grandes venas (Q26.8).

Malformacion congénita no especificada de la gran vena (Q26.9).

Otras malformaciones congenitas del sistema vascular periférico
(Q27)

Ausencia e hipoplasia congénita de la arteria umbilical (Q27.0).

Estenosis congénita de la arteria renal (Q271).

Otras malformaciones congénitas de la arteria renal (Q27.2).

Malformacion arteriovenosa periférica (Q27.3).

ectasia venosa congénita (flebectasia) (Q27.4).

Otras malformaciones congénitas especificadas del sistema vascular periférico
(Q27.8).

Malformacion congénita no especificada del sistema vascular periférico (Q27.9).

Otras malformaciones congénitas del sistema circulatorio (Q28)
Malformacion arteriovenosa de los vasos precerebrales (Q28.0).
Otras malformaciones de los vasos precerebrales (Q28.1).
Malformacion arteriovenosa de los vasos cerebrales (Q28.2).
Otras malformaciones de los vasos cerebrales (Q28.3).
Otras malformaciones congénitas especificadas del sistema circulatorio (Q28.8).

Malformacion congénita no especificada del sistema circulatorio (Q28.9).
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@ Defectos de la pared abdominal

Los defectos congeénitos de la pared abdominal consisten en la protrusion de 6rganos
intraabdominales, especialmente del intestino. Durante el periodo prenatal, la
ecografia obstétrica es el método de eleccion para el diagnostico de estas anomalias
y puede realizarse desde el final del primer trimestre. Ademas, se observa una
elevacion de la alfafetoproteina en las dos anomalias citadas a continuacion (exonfalia
y gastrosquisis).®

Exonfalia (onfalocele) (Q79.2)

Herniacion de estructuras de la cavidad abdominal a través de un defecto en la pared
abdominal en la region de insercion del cordon umbilical, estando revestido por un
saco membranoso formado por peritoneo y amnios®

Gastrosquisis (Q79.3)

Herniacion de estructuras de la cavidad abdominal, especialmente del intestino, a
través de un defecto de la pared abdominal en la region lateral al ombligo (a la derecha
en el 95% de los casos).t
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FIGURA 10 Defectos de la pared abdominal (Q79.2 y Q79.3) - exonfalia (onfalocele) (Q79.2) (A);
gastrosquisis (Q79.3) (B)'®

ONFALOCELE

Organos cubiertos por
una fina membrana
- (rompible)

Central a traves
del anillo umbilical

A
GASTROSQUISIS
‘ Organos no cubiertos
Lateral al ombligo por la membrana
(normalmente
a la derecha)
B
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@ Defectos de las extremidades

Las anomalias congeénitas de las extremidades presentan un amplio espectro fenotipico,
que va desde la afectacion de los dedos de las manos y los pies hasta la ausencia
total o parcial de una extremidad. El periodo critico de desarrollo de las extremidades,
teniendo en cuenta la exposicion a los factores de riesgo ambientales, oscila entre
el 242y el 362 dia después de la fecundacion.®

El diagnostico de estas anomalias puede hacerse tanto en el periodo prenatal,
mediante ecografia obstétrica, como en el momento del nacimiento, mediante la
exploracion fisica del bebé nacido vivo.

Deformidades congénitas del pie (Q66)
También conocidos como "pie zambo congénito", suelen producirse por falta de
movimiento adecuado durante la gestacion® Son caracteristicas las siguientes
alteraciones: pie zambo; pie con su porcion anterior en aduccion y posterior en varo;
y tobillo equino.®

Pie equino varo (Q66.0).

Calcaneo varo (Q66.1).

Metatarso varo (Q66.2).

Otras deformidades congénitas del pie varo (Q66.3).

Calcaneo valgo (Q66.4).

Pie plano congénito (Q66.5).

Otras deformidades congénitas del pie en valgo (Q66.6).

Pie zambo (Q66.7).

Otras deformidades congénitas del pie (Q66.8).

Deformidad congénita no especificada del pie (Q66.9).
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FIGURA 11 Pie zambo congénito - Q66 (A); Clasificacion segiin la fijacion del pie (antepié
y retropié) en rotacion hacia arriba (supinato), desviacion hacia la linea media (varo) y flexion

plantar (equino) (B)

Supinado

Varus

Equinus

Secretaria de Vigilancia en Salud | MS



Polidactilia (Q69)

Consiste en la presencia de un dedo supernumerario, que puede estar presente de
forma completa o parcial, y puede afectar a una sola extremidad o a varias, tanto
en los miembros superiores como en los inferiores.®

» Dedo(s) supernumerario(s) de la mano (Q69.0).

» Pulgar(es) supernumerario(s) (Q691).

» Tobillo(s) supernumerario(s) (Q69.2).

» Polidactilia no especificada (Q69.9).

FIGURA 12 Polidactilia (Q69)"
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Defectos de reduccion del miembro superior (Q71)

Ausencia o hipoplasia de toda una extremidad superior o de parte de ella, posiblemente
incluyendo los huesos largos, los metacarpianos y las falanges.®

» Ausencia congénita completa de la(s) extremidad(es) superior(es) (Q71.0).

FIGURA 13 Amelia - Ausencia completa congénita del miembro superior (Q71.0)

» Ausencia congénita del brazo y del antebrazo, con la mano presente (Q711).
» Ausencia congénita del antebrazo y la mano (Q71.2).

» Ausencia congénita de mano y dedo(s) (Q71.3).

» Defecto de reduccion longitudinal del radio (Q71.4).

» Defecto de reduccion longitudinal del cibito (Q71.5).

» Mano de pinza de langosta (Q71.6).

» Otros defectos de reduccion del miembro superior (Q71.8).

» Defecto de reduccion del miembro superior, no especificado (Q71.9).
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Defectos, por reduccion, del miembro inferior (Q72)
Ausencia o hipoplasia de una parte o de la totalidad de un miembro inferior,
posiblemente incluyendo los huesos largos, los metatarsos y las falanges.®

» Ausencia congénita completa de las extremidades inferiores (Q72.0).

» Ausencia congénita del muslo y la pierna con el pie presente (Q721).

» Ausencia congénita de la piernay el pie (Q72.2).

» Ausencia congénita del pie y artritis (Q72.3).

» Defecto de reduccion longitudinal de la tibia (Q72.4).

» Defecto de reduccion longitudinal de la tibia (Q72.5).

» Defecto de reduccion longitudinal del peroné (Q72.6).

» Pie bifido (Q72.7).

» Otros defectos de reduccion de las extremidades inferiores (Q72.8).

» Defecto no especificado por reduccion de la(s) extremidad(es) inferior(es) (Q72.9).

FIGURA 14 Amelia - Ausencia completa congénita del miembro inferior (Q72.0)
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Defectos de reduccion de extremidades no especificados (Q73)
Ausencia o hipoplasia de una extremidad superior o inferior completa o de una parte de
ella, posiblemente incluyendo los huesos largos, los metacarpianos, los metatarsianos
y las falanges.®

Ausencia congénita de miembro(s) no especificada(s) (Q73.0).

Focomelia, miembro(s) no especificado(s) (Q73.).

Otro(s) defecto(s) de reduccion de extremidades no especificado(s) (Q73.8).

FIGURA 15 Tipos de defectos de las extremidades segiin el eje y el segmento implicado:
(A) ausencia completa de la extremidad (amelia); (B) defecto intercalar; (C) defecto transversal
terminal; (D) defecto longitudinal, preaxial; (E) defecto longitudinal, central; (F) defecto
longitudinal, postaxial; (G) longitudinal, pre y postaxial™

| ! |
! m,! J #g/é /fn}js //m’.
A B C D

E F G
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Artrogriposis congénita multiple (Q74.3)

Consiste en la presencia de miltiples contracturas articulares que conducen a la
limitacion del movimiento articular. Suele afectar a las extremidades.®

FIGURA 16 Artrogriposis miltiple congénita (Q74.3)"

@ Defectos de los organos genitales

Los defectos de los 6rganos genitales (sexuales externos) suelen ser el resultado de
alteraciones en la diferenciacion sexual.® La observacion y la palpacion del nacido vivo
durante la exploracion fisica permiten detectar estas anomalias congénitas.

Hipospadias (Q54)
Apertura anémala de la uretra (meato uretral) en la cara ventral del pene, con o sin
acortamiento ventral. El tipo de hipospadias depende del lugar en el que se encuentre
el meato uretral (figura 17).6

» Hipospadias de Ballan (Q54.0).

» Hipospadias del pene (Q54.1).

» Hipospadias penoescrotal (Q54.2).

» Hipospadias perineal (Q54.3).

» Enfermedad venérea congénita del cordon umbilical (Q54.4).

» Otras hipospadias (Q54.8).

» Hipospadias no especificado (Q54.9).
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FIGURA 17 Nomenclatura de hipospadias (Q54) segin la localizacion del orificio uretral (A);

fotografias de casos de hispadias (Q54) (B)5'
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Sexo indeterminado y pseudohermafroditismo (Q56)
También [lamada ambigiiedad genital, se produce cuando no es posible determinar
inmediatamente el sexo fenotipico. También incluye el hermafroditismo femenino
y masculino o el pseudohermafroditismo.

» Hermafroditismo no clasificado en otra parte (Q56.0).

» Pseudohermafroditismo masculino, no clasificado en otra parte (Q56.1).

» Pseudohermafroditismo femenino, no clasificado en otra parte (Q56.2).

» Pseudohermafroditismo no especificado (Q56.3).

» Sexo indeterminado, no especificado (Q56.4).

FIGURA 18 - Sexo indeterminado y pseudohermafroditismo (Q56)”

El sindrome de Down es una afeccion de origen genético que conlleva una serie de
signos clinicos detectables durante el periodo prenatal, el nacimiento o después del
mismo. Se asocia a una edad materna avanzada.

Durante la atencion prenatal, algunas caracteristicas observadas en la ecografia
obstétrica del primer y segundo trimestre pueden indicar que el feto tiene el sindrome de
Down. En el primer trimestre, los signos incluyen un aumento de la translucencia nucal,
ausencia o hipoplasia del hueso nasal y alteraciones del flujo sanguineo en el ductus
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venoso y la valvula tricispide. En el segundo trimestre, destaca la presencia de otras
anomalias, como la cardiopatia y la estenosis duodenal, la braquicefalia (aplanamiento
del diametro anteroposterior del craneo), el acortamiento del fémur o la curvatura
medial del quinto dedo (clinodactilia).t

Sindrome de Down (Q90)

Condicion de origen genético que consiste en la presencia de tres copias del cromo-
soma 21.°

» Trisomia 21, sin disyuncion meidtica (Q90.0).
» Trisomia 21, mosaicismo (sin disyuncion mitotica) (Q90.1).
» Trisomia 21, translocacion (Q90.2).
» Sindrome de Down no especificado (Q90.9).
FIGURA 19 Sindrome de Down (Q90) - ilustracion de los signos clinicos (A); foto de un caso

con signos faciales clinicos (B); foto de un caso con manos pequefias, braquidactilia y pliegue
de transicion palmar ()5

Braquicefalia —

Fisuras palpebrales
ascendentes

R 1 plano
Pliegue del epicanto

Boca abierta .
con la lengua Pieles

protuberante redundantes Oreja pequefia
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HERRAMIENTAS DE APOYO AL DIAGNOSTICO
DE ANOMALIAS CONGENITAS EN NACIDO VIVO

Ademas de controlar los nuevos casos de anomalias congénitas y su distribucion
espacial, la vigilancia de las anomalias congénitas tiene como objetivo ayudar a la
prevencion de estas anomalias y a la derivacion oportuna de las personas afectadas
a los servicios de atencion.

El diagnostico y la notificacion de las anomalias congénitas en los sistemas de
informacion oficiales destacan como componentes fundamentales del proceso de
vigilancia. Sin embargo, se sabe que el diagndstico de diversos tipos de anomalias
congeénitas requiere conocimientos especializados y, en algunos lugares, los recursos
humanos y tecnologicos son limitados.®

Para facilitar el diagnostico de las anomalias congénitas al nacer, asi como su codificacion,
se han desarrollado algunos instrumentos por parte de equipos de expertos en este
campo. Entre ellos, destacan el Atlas de Anomalias Congénitas elaborado por el Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (Eclamc), el Manual de
referencia rapida de anomalias congénitas e infecciones seleccionadas elaborado por la
Organizacion Mundial de la Salud (OMS), y la aplicacion Global Birth Defects, preparada
por el Comité Internacional de Herramientas de Vigilancia de Anomalias Congénitas,
compuesto por miembros de Europa, América Latina, Africa, Asia y Estados Unidos, en
respuesta a la epidemia del virus del Zika en América Latina.

El Atlas de Anomalias Congénitas de Eclamc esta disponible en la siguiente direccion
de Internet: https://bit.ly/3EZeMjA. En este sitio, el profesional sanitario puede buscar
por el nombre de la anomalia, la region del cuerpo o el codigo de la 102 revision de
la Clasificacion Estadistica Internacional de Enfermedades y Problemas de Salud (CIE-
10) para obtener una descripcion mas detallada, asi como imagenes de la anomalia”

El Manual de referencia rapida de la OMS sobre anomalias e infecciones congénitas
seleccionadas esta disponible en https://bit.ly/3s3qZPc. Sirve como herramienta
complementaria para la vigilancia de las anomalias congénitas, con informacion para
los gestores de los programas de vigilancia y los trabajadores sanitarios de primera
linea que diagnostican las anomalias congénitas y las infecciones. Este documento
esta siendo traducido al portugués por el Ministerio de la Salud de Brasil®



Global Birth Defects es una aplicacion que esta disponible para su descarga en las
tiendas de Apple y Google Play. Contiene una descripcion y fotos ilustrativas de casi
100 anomalias congénitas, asi como un video sobre el cribado de los recién nacidos,
proporcionado por la Organizacion Mundial de la Salud. Tras descargar la aplicacion, es
necesario registrarse con un codigo. Este codigo determina qué version de la aplicacion
estara disponible para su uso. Para acceder a la version basica, utilice el codigo XJNL.°

Guia Practica | Diagnostico de anomalias congénitas en el prenatal y al nacimiento






NOTIFICACION DE ANOMALIAS CONGENITAS

La notificacion de las anomalias congénitas detectadas en los nacidos vivos debe
realizarse a través de la Declaracion de Nacimiento Vivo (DNV). La DNV es el documento
estandar del Sistema de Informacion de Nacimientos Vivos (Sinasc) utilizado para
la vigilancia de estas condiciones en Brasil

Si se detectan una o mas anomalias congénitas en el nacido vivo, el profesional
sanitario responsable de la exploracion fisica debera cumplimentar los bloques Iy
VI del DNV. En el bloque I, campo 6 - ;Se ha detectado alguna anomalia congénita?
(Figura 20), el profesional debe marcar con una "X" la casilla Si.

A continuacion, en el Bloque VI, denominado "Anomalia congénita" - Campo 41 (Figura
21), el profesional debe describir detalladamente todas las anomalias congénitas
identificadas, sin intentar agruparlas en sindromes ni codificarlas. La codificacion
de las anomalias congénitas descritas en el DNV es realizada posteriormente por
codificadores profesionales.

FIGURA 20 Bloque I de la Declaracion de Nacimiento Vivo™

Bloque I - Identificacion del recién nacido

Este bloque esta destinado a recoger informacion inherente al nacimiento en vivo.

Nombre del recién nacido

Fechay hora de nacimiento

Fecha Hora Sexo
[ N N R l ‘ [OM - Masculino O F-Femenino  [J |- Ignorado

Peso al nacer indice Apgar ;Detect6 alguna anomalia congénita?
En caso afirmativo, utilice el bloque de anomalias congénitas para describirlas
I en gramos I L | IS“ minut

| | | 10si 2[J No  o[] Ignorar

| I ‘er minuto




FIGURA 21 Bloque VI de la Declaracion de Nacimiento Vivo™

=)

Bloque VI - Anomalia congénita

Este bloque, con un solo campo y de caracter descriptivo, se cumplimentara cuando se rellene el campo 6 del
bloque I - opcion "1. Si". Informara de las anomalias congénitas comprobadas por el responsable del parto.

[ Describir todas las anomalias congénitas observadas

A la hora de rellenar el DNV, se recomienda que el profesional sanitario priorice un
lenguaje sencillo y facil de entender para evitar errores de nomenclatura:®

Para el registro de los defectos del tubo neural, se describe la localizacion del
defecto a lo largo del neuroeje y si es de tipo abierto o cerrado. También deben
incluirse las anomalias menores, como las fosas sacras, la pilificacion inusual
y las alteraciones de la piel.

Para el registro de la microcefalia, debe describirse una circunferencia cefalica
inferior a tres desviaciones estandar por debajo de la media para la edad y el sexo
segiin Intergrowth-21 (microcefalia grave). Cuando haya otras malformaciones,
deben registrarse completamente.

Para el registro de las fisuras orales, se debe describir el tipo de hendidura, la
lateralidad, asi como las anomalias asociadas.

Para el registro de las cardiopatias congénitas, deben describirse los hallazgos
clinicos identificados y los resultados de las pruebas realizadas durante el periodo
prenatal.

Para registrar los defectos de la pared abdominal, se debe describir la relacion
con el cordén umbilical, el lado de la anomalia, la longitud en centimetros, si la
anomalia esta cubierta por membranas, si hay un organo eviscerado, asi como
la presencia de otras anomalias congeénitas.

Para el registro de los defectos de las extremidades, debe describirse el tipo
de anomalia, en qué extremidad o extremidades esta presente, si es unilateral
o bilateral, simétrica o asimeétrica, si esta aislada o asociada a otras anomalias.

Para el registro de los defectos de los organos genitales, deben describirse
detalladamente los hallazgos clinicos, y se requiere especial atencion también al
rellenar el sexo del nacido vivo.

Durante el registro del sindrome de Down, también debe describirse la presencia
de otras anomalias congeénitas, si estan presentes.
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PREVENCION DE ANOMALIAS CONGENITAS

Durante la atencion prenatal, el profesional sanitario que acompana a la mujer
embarazada debe aconsejarle sobre las medidas que puede adoptar para garantizar
su salud, asi como la del feto en desarrollo. Estos incluyen:™

Atencion prenatal regular para la evaluacion periddica de la salud de la mujer
embarazada y del feto.

Nutricion adecuaday suplemento periconcepcional de acido folico y vitamina B12.
Control del sobrepeso y ejercicio fisico regular.

Control y tratamiento de enfermedades maternas como la hipertension, la diabetes
mellitus, la epilepsia, el hipotiroidismo y el SIDA, entre otras.

Prevencion de la posible exposicion a agentes teratogénicos, especialmente el
consumo de alcohol y tabaco durante el embarazo.

Considerando la exposicion gestacional a los agentes teratogénicos, que son aquellos
capaces de comprometer el desarrollo del feto y causar anomalias congénitas, el
cuadro 3 destaca los principales.



TABLA 3 Principales factores de riesgo de anomalias congénitas en humanos®'8"

AGENTE ANOMALIAS CONGENITAS ASOCIADAS

Condiciones
maternas

Agentes
biologicos

Diabetes
mellitus

Deficiencia de
acido folico

Deficiencia de
yodo

Obesidad severa

Hipertermia

Sifilis

Toxoplasmosis

Rubéola

Citomegalovirus

Herpes simplex

ZIKV

VIH

Defectos cardiovasculares, defectos de cierre
del tubo neural, defectos del sistema nervioso
central, macrosomia, defectos esqueléticos

y displasia caudal

Defectos del cierre del tubo neural

Hipotiroidismo congénito, dano neurologico
(deterioro cognitivo e intelectual)

Defectos del cierre del tubo neural
Defectos del cierre del tubo neural

Coreoretinitis, discapacidad intelectual, osteocon-
dritis, ictericia, hepatoesplenomegalia, retraso del
crecimiento intrauterino, sordera e hidrocefalia

Microcefalia, coriorretinitis, discapacidad
intelectual, ventriculomegalia, hidrocefalia,
hepatoesplenomegalia y epilepsia

Anomalias cardiacas, sordera, cataratas,
microftalmia y otras anomalias oculares,
discapacidad intelectual, microcefalia, paralisis
cerebral y retraso del crecimiento intrauterino

Sordera neurosensorial, crisis epilépticas,
ictericia, hepatoesplenomegalia, retraso del
crecimiento intrauterino y microcefalia

Microcefalia, hidrocefalia y otras alteraciones del
sistema nervioso central, alteraciones auditivas,
alteraciones visuales (coriorretinitis y cataratas),
hepatomegalia, miocarditis, lesiones cutaneas
(petequias, parpura y vesiculas hemorragicas)

y lesiones oOseas

Microcefalia, calcificaciones intracraneales,
ventriculomegalia, hipoplasia del cortex,
lisencefalia, entre otras anomalias cerebrales
disruptivas y dismorfismos faciales. Artrogriposis,
alteraciones del desarrollo ocular, auditivo,
endocrino y neuropsicomotor.

Restriccion del crecimiento intrauterino,
microcefalia postnatal.

continua
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continuacion

AGENTE ANOMALIAS CONGENITAS ASOCIADAS

Sindrome de alcoholismo fetal (microcefalia,
dismorfismos faciales, anomalias cardiacas y
del sistema nervioso central, restriccion del
crecimiento prenatal y postnatal), trastornos
del comportamiento, problemas de aprendizaje,
dificultades de memoriay atencion

Alcohol

Fisuras orales, prematuridad, restriccion del
crecimiento intrauterino y anomalias del
neurodesarrollo (trastorno por déficit de atencion
e hiperactividad)

Tabaquismo

Bajo peso al nacer, restriccion del crecimiento
intrauterino, prematuridad, anomalias del
sistema nervioso central, microcefalia y
trastornos neuroconductuales Acido valproico
Defectos del cierre del tubo neural, embriopatia
por acido valproico (anomalias craneofaciales,
cardiovasculares, restriccion del crecimiento
intrauterino), trastornos neuroconductuales

Cocaina

Defectos del cierre del tubo neural, embriopatia
por acido valproico (anomalias craneofaciales,
cardiovasculares, restriccion del crecimiento
intrauterino), trastornos neuroconductuales.

Agentes . ‘
quimicos Acido valproico
- drogasy

medicamentos

Virilizacion de los genitales externos en los fetos

Androgenos 46,XX

Carbamazepina  Defectos del cierre del tubo neural

Anomalias del sistema reproductor, mayor
Dietilbestrol incidencia de cancer vaginal en la descendencia
femenina

Sindrome de hidantoina fetal (dirmorfias faciales,
labio leporino y/o paladar hendido, restriccion
del crecimiento, defectos en las extremidades,

Fenitoina retraso del neurodesarrollo, anomalias y
alteraciones cardiacas y vasculares, microcefalia,
hernias inguinales y umbilicales, alteraciones
renales y del aparato digestivo)

Inhibidores

de la enzima
convertidora de
la angiotensina
(IECA)

Displasia renal, insuficiencia renal,
oligohidramnios, restriccion del crecimiento
intrauterino y deformidades de la secuencia del
oligohidramnios

continua
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conclusion

AGENTE ANOMALIAS CONGENITAS ASOCIADAS

Litio

Metotrexato

Misoprostol

Agentes

quimicos

- drogasy Retinoides
medicamentos

Talidomida

Tetraciclina
Warfarina

Radiacion
ionizante
(dosis superiores
a 55v)
Otros agentes
fisicos y
quimicos

Mercurio
Plomo

Bifenilos
policlorados

Anomalias cardiovasculares

Defectos del cierre del tubo neural, hidrocefalia
y anomalias esqueléticas

Anomalias neurologicas (paralisis facial
congénita, otras paralisis craneales), defectos de
reduccion de las extremidades (tipo amputacion),
pie zambo

Microtia, anomalias cardiacas y del sistema
nervioso central

Focomelia y otros defectos de reduccion de las
extremidades, microftalmia, microtia, anomalias
cardiacas y agenesia renal

Anomalias del esmalte dental

Anomalias oculares, hipoplasia nasal, anomalias
del sistema nervioso central

Microcefalia, discapacidad intelectual, anomalias
esqueléticas y retraso del crecimiento intrauterino

Anomalias del sistema nervioso central

Prematuridad, anomalias cardiacas y de las
extremidades

Restriccion del crecimiento intrauterino
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CONSIDERACIONES FINALES

Las anomalias congénitas representan un importante problema de salud puiblica,
y muchas de ellas tienen un impacto significativo en la calidad de vida de las personas
o incluso en su supervivencia. Por lo tanto, el diagnostico precoz de estos trastornos,
ya sea en el periodo prenatal o en el momento del nacimiento, es esencial para remitir
a estas personas a los tratamientos e intervenciones adecuados y oportunos.

El diagnostico de las anomalias congénitas en la atencion prenatal representa una
estrategia de prevencion secundaria, cuando es factible, ya que permite adoptar
rapidamente medidas de intervencion, asi como la derivacion de la embarazada
a los servicios de referencia. Asimismo, el diagnostico de las anomalias congénitas al
nacer, una estrategia de prevencion terciaria, permite adoptar medidas de intervencion,
tratamiento y asistencia a los nacidos vivos afectados.

En este contexto, la presente Guia se ha elaborado para ayudar a los profesionales
de la salud implicados en el diagnostico de las anomalias congénitas en la atencion
prenataly en el momento del nacimiento, ya que el diagnostico es el primer paso para
el establecimiento de una vigilancia nacional adecuada, asi como para la atencion
primaria de las personas.

Cabe destacar que esta accion es una de las tantas que ha desarrollado la Secretaria de
Vigilancia de la Salud, con el fin de fortalecer la notificacion de anomalias congénitas
en el Sistema de Informacion sobre Nacidos Vivos, que es obligatorio en el Brasil
desde 2018.
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Anexo A | Principales evaluaciones recomendadas para identificar las principales
anomalias congénitas durante la exploracion fisica del recién nacido

CRANIO

* Medir el perimetro cefalico para la posible
deteccion de microcefalia o hidrocefalia.

* Palpacion de toda la columna vertebral para
detectar posibles defectos del tubo neutro.

* Palpacion de las fontanelas.
« Comprobar si las suturas estan abiertas.

® Observe la presencia de fisuras .
- labial, palatina o labial con palatina.

* Mandibula pequena o micrognatia.

APARATO RESPIRATORIO o....

* Inspeccion, palpacion, percusion

y auscultacion para detectar asimetrias

y anomalias en los 6rganos internos.

SISTEMA CARDIOCIRCULATORIQ ©::eeveeeee

* Observacion de fremitus, aumento de tamaro
del higado, turgencia yugular y cianosis.

© Observacion de la cianosis al amamantar.

* |dentificacion de taquipnea, disfuncion
respiratoria, piel fria y palida.

 Sonido de galope.
® Una pequefa prueba de corazon.
Nota: signos sugestivos de cardiopatias congénitas.

APARATO GENITOURINARIQ ©::-:eeeeeeees

® Observacion de anomalias en la apertura
de la uretra (como hipospadias).

* Palpacion de los testiculos en el escroto (posible
deteccion de un trastorno de diferenciacion sexual).

* Investigacion de la presencia, las funciones labiales
y el agrandamiento del clitoris (posible deteccion
de un trastorno de la diferenciacion sexual).

Fuente: los autores. Fotografia Freepik.

-0 OREJAS

* Examen para detectar
anomalias en los oidos.
Por ejemplo: Microtia

® Prueba de la orejita

Q

* Examen del orificio anal en busca
de anomalias anoterrestales y fistulas.

© Observacion de la eliminacion del
meconio a través de la uretra,
el perineo o la vagina.
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---0 0JOS

® Observacion de ambos ojos en busca
de microftalmia (ojo pequefio)
o anoftalmia (ausencia de globo ocular).

* Examen del iris para detectar la aniridia
(ausencia total o parcial del tejido del iris).

* Se observa una esclerética clara.
® Prueba del ojito.

..o ABDOMEN

* Observacion de los defectos de
la pared andmala. Por ejemplo,
onfalocele o gastrosquisis.

* Evaluacion de la textura, el color, la humedad
y la presencia de anomalias congénitas.
® Observacion de la presencia de cianosis.

o ESQUELETO Y ARTICULACIONES

© Evaluacion de las alteraciones esqueléticas
(como los defectos de reduccion de las
extremidades, es decir, la falta de partes
de las extremidades superiores o inferiores)
o las restricciones de movilidad (como la
artrogriposis o el pie zambo congénito).

* Evaluacion de las anomalias de los dedos
de las manos o de los pies (como la polidactilia).



Anexo B | Anomalias congénitas

.0 ETIOLOGIA
© < Medio ambiente
» Genética
« Multifactorial (gen y ambiente) :
; « Desconocido: 50%.
DEFlNlClON Lo T PPN @ Anomalia mayor - Labio leporino
* Anomalia que afecta : f
a la estructura o funcion : . & :
del cuerpo presente desde . @ - @ --------- o CLASIEICACION )
el nacimiento. e e . Prmapa}les anomalias
@ @ » Anomalias menores

© INTRODUCCION * r
COMO REGISTRAR 0+ (88748 - @ A LAS ANOMALiAS @ ....... @ Anomalia menor - Sindactilia

» Rellenar el DNV o

eampos 65 " CONGENITAS S

- campo 41: describir la AC. . "° EPIDEMIOLOGIA
@ ® * Del 3% al 6% de los nacimientos
en todo el mundo
@ @ ’ a « 0,7% identificados al nacer en Brasil
DIAGNOSTICO 0:--ovom "o FACTORES DE RIESGO

« Prenatal: ecografia obstétrica

» Edad avanzada de los padres
« Al nacer: examen fisico del

» Edad materna joven

nacido vivo : = Consanguinidad
PREVENCION DY « Enfermedades maternas cronicas o durante el embarazo
« Al menos el 50% de las anomalias = Infecciones de transmision sexual
congénitas pueden prevenirse. » Exposicion a drogas y medicamentos licitos e ilicitos

« Exposicion profesional
« Factores mecanicos
« Factores socioeconomicos y demograficos

Fuente: adaptado de BRASIL. Ministerio de la Salud de Brasil. Secretaria de Vigilancia en Salud. Departamento de Analisis y Vigilancia Sanitaria de Enfermedades No Transmisibles. Satide Brasil
2020/2021: anomalias congénitas prioritarias para vigildncia ao nascimento. Brasilia, DF: MS, 2021.
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Anexo C | Defectos de cierre del tubo neural

;-0 EMBRIOLOGIA
* El tubo neural da origen al cerebro y la médula espinal
* Para que se desarrolle correctamente, el tubo neural - o
debe estar completamente cerrado al final de la 7 &

cuarta semana 0 j
« Las deficiencias en este proceso de cierre se llaman
defectos de cierre del tubo neural
G

* Etiologia multifactorial u

. ina bifid
DEFINICION O rrrrrrrrertriiattiiiaiiiiiaaans Esp‘na ! a
¢ Malformaciones congénitas 4
del sistema nervioso central (SNC) ™. @ ‘_--'o S;ﬁ:!]iﬁ':lg%\éo 0)
'« Craneorraquisquisis (Q00.1) "“
* Iniencefalia (Q00.2)
: . « Encefalocele (Q01) 5
. @ tte, ° Espina bifida (QOS) Encefalocele

COMO REGISTRAR 0. - _.© ©-, .“a

* Topografia y ubicacion . " \

a lo largo del eje: N ~

craneo/columnavertebral ~  WSZ ... @ DEFECTOS @ ........ )
 Describa si la lesion es abierta v DE CI ERRE DEL : ‘0 EPIDEMIOLOGIA

o cerrada * El defecto de nacimiento

* Anomalias asociadas '-_ TU BO N EU RAL .-' prevenible mas comin

Anencefalia
o

enelmundo
A @ * Prevalencia de 5-6 casos/10.000
K embarazos
CONDUGCTA O+ veeevereesesmainiinieiincid \ @ @
» DTN con indicacién de & ‘@....... )’
correccion quirdrgica ° Fég:gigs DE RIESGO

*Siel dlaigno.s’tlco prenatal \ f e Ambiental: deficiencia de acido félico
- derivacion de la embarazada a centros @ @ y medicamentos anticonvulsivos durante el embarazo
i Zissicf:igzﬁédnozsje la indicacion de La via de . A » Materno: obesidad, diabetes y fiebre durante
parto y de los procedimientos quirdrgicos : el embarazo
« Si el diagndstico es postnatal:
atencion en centro especializado

' PREVENCION

DIAGNOSTICO 0:rvvevvseevseesseriss ’ * Primario: uso de acido félico periconcepcional
* Prenatal: ecografia obstétrica * Secundario: manejo del uso de medicamentos y
« Al nacer: examen fisico del nacido vivo condiciones de riesgo materno durante el embarazo

« Terciario: cirugias y rehabilitacion

Fuente: adaptado de BRASIL. Ministerio de la Salud de Brasil. Secretaria de Vigilancia en Salud. Departamento de Analisis y Vigilancia Sanitaria de Enfermedades No Transmisibles. Satide Brasil
2020/2021: anomalias congénitas prioritarias para vigildncia ao nascimento. Brasilia, DF: MS, 2021.
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Microcefalia

o EMBRIOLOGIA 5
: « Fallos en la formacion del cerebro (por ejemplo, sindromes genéticos)
o dafos cerebrales (por ejemplo, sindrome congénito del Zika)

[
También puede ocurrir cuando las suturas craneales se cierran antes &
de tiempo, impidiendo el crecimiento del cerebro (craneosinostosis) 8
a
o CLASIFICACION CON CIE Circunferencia
" e Los primarios o congénitos estan craneal normal

presentes ya al nacer
» Secundarios o postnatales, si se

DEFINICION O-cvevevereeeeeeieieiceieicccn N : desarrollan después del nacimiento
* Perimetro cefalico inferior * Leve: entre -2y -3 puntuaciones Z
@ pordebeo d s meia pora
de la media para la edad ’
gestacional ypel sexo * Grave: menos de -3 puntuaciones Z

por debajo de la media de la edad

(OMS y/o Tablas Intergrowth 21) !
gestacional y del sexo

e e * 1CD-Q02

COMO REGISTRAR 0:+vevrrvereaenneans @ : . @ )

« ;Microcefalia proporcionada . " .o EP'PE'V”OFOG'A :
o desproporcionada y * Microcefalia grave en el mundo: (<] :
(el craneo es mucho mas @ ; @ 1-3/10.000 nacidos vivos

« Brasil (antes del virus del Zika):

pequefio que la cara)? @ @ e :
« ;Forma de craneo? : MICROCEFALIA : 3-5/10.000 nacidos vivos '
e ;Suturas palpables? * Brasil (durantg el brote del virus Zika):
» ;Otras anomalias asociadas? . . 50/10.000 nacidos vivos (noreste)
» Rio Grande do Sul (antes del virus Zika):

L @ 1/10.000 nacidos vivos
CONDUGCTA 0 * Rio Grande do Sul (durante el brote del virus

del Zika): 6,3/10.000 nacidos vivos

* Registra todas las alteraciones -_— 4 @....... )
en el Manual del Nifio.
« Remitir a la estimulacion temprana © FACTORES DE RIESGO
en un centro especializado. * Consanguinidad
* Examen neuroldgico en cada visita a la guarderia @ @ * Edad materna (para sindromes cromos6micos)
» Consultas externas especializadas, si es necesario . g * Enfermedades maternas: hipotiroidismo, diabetes

* Consumo de alcohol, tabaco y drogas ilicitas

) « Infecciones maternas durante el embarazo
DIAGNOSTICO 0:vrrrrrmmmmimiiiiiiieee e :

* Medir el perimetro cefalico al nacer

* Evaluacion neurolégica e o PREVENCION

« Examen fisico completo - buscar otras anormalidades * Orientacion y planificacion preconcepcional
* Examenes complementarios para definir la causa * Pruebas Z-STORCH en el periodo preconcepcional
de la microcefalia: principalmente ZSTORCH, examenes de y vacunacion adecuada
neuroimagen y examenes genéticos cuando estén indicados * Cero alcohol durante el embarazo
e Evaluacion visual y auditiva * Seguimiento prenatal adecuado con serologia Z-STORCH

Fuente: adaptado de BRASIL. Ministerio de la Salud de Brasil. Secretaria de Vigilancia en Salud. Departamento de Analisis y Vigilancia Sanitaria de Enfermedades No Transmisibles. Sadide Brasil
2020/2021: anomalias congénitas prioritarias para vigildncia ao nascimento. Brasilia, DF: MS, 2021.
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Anexo E | Fisuras orales

-0 EMBRIOLOGIA o

¢ El labio leporino se forma a partir
de la 52 semanay se completa

en la 102 semana de gestacion. o :

¢ El paladar hendido se forma a partir \ =2 = :

: de la 62 semanay se completa en \ y :

DEFINICION 0+ eevevernieiannnis : la 122 semana de gestacion. :
g : Labio leporino :

* Malformacion congénita
detlabloy el patadar R © CLASIFICACION CON CIE

p o \ « Paladar hendido - Q35
: « Labio leporino - Q36

i . ) e Labio leporino con
@. .t ‘e @ paladar hendido - Q37

COMO REGISTRAR 0. (PN = o MmN

« Tipo de hendidura: @ ------- ® FlSURAS O @ o EPIDEMIOLOGIA

labio y/o paladar

. . . . e Labio leporino con o sin paladar
* Lateralidad: unilateral * . O RALES : hendido (en todo el mundo 10/10.000;
(izquierda o derecha) o bilateral . R en América Latina 11/10.000)
* Anomalias asociadas ' @  Paladar hendido (a nivel mundial
o 6,5/10.000; América Latina 3,7/10.000)
g - @ @
CONDUCTAO .................................... - o i
 Evaluacion de la alimentacion . : ETIQLOGI_A
y buen aumento de peso Multlfactorlal:‘ )
 Prevencion de la otitis * Factores genéticos
« Cirugia e Factores ambientales: consumo de

tabaco y alcohol durante el embarazo

DIAGNOSTICO 0:rvevrrroreiaiariieieiann : EUPTURR o PREVENCION
* Examen fisico  Uso de acido folico periconcepcional
 Para el paladar hendido, es importante

visualizar el paladar y no palpar
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Cardiopatias congénitas - parte 1

o EMBRIOLOGIA
: e Primer 6rgano que funciona en el embrion
a partir de la cuarta semana
¢ Alos 18 dias comienza la formacion del tubo
© cardiaco evolucionando hacia el plegado,
la septacion del corazon y la formacion de
la aortay la arteria pulmonar

o DEFINICION ; .

©  Cardiopatia congénita critica: @ ¢ CLASIFICACION CON CIE

© muerte o intervencion en los . : » CAMARAS DEL CORAZON

: primeros 28 dias de vida B : . - - Sindrome del corazon derecho hipoplasico Q22.6

: * Cardiopatia congénita grave: . i .. - Sindrome del corazén izquierdo hipoplasico Q23.4
muerte o intervencion durante : :

© el primer afio de vida @ : © VASOS

© * Cardiopatia congénita significativa: L L - - Coartacion adrtica Q25.1
hallazgos que persisten durante R . : - Atresia aortica Q25.2

mas de 6 meses de edad, que necesitan
tratamiento y que no pueden clasificarse

: . i - - Tetralogia de Fallot Q21.3
en las anteriores % X CARDIOPATIAS . - Atresia de la valvula pulmonar Q22.0

- Estenosis aortica Q25.3

CONG EN |TAS @ - Estenosis congénita de la valvula pulmonar Q22.1

. - Atresia de la arteria pulmonar Q22.5
) - Estenosis de la arteria pulmonar Q25.6
. - Otras malformaciones congénitas de las grandes
PARTE1 .- N arterias Q25.8
AT ’ - Malformacion congénita no especificada
: de las grandes arterias Q25.9

. .. * COMUNICACION ENTRE LAS CAMARAS CARDIACAS
e et - - Comunicacion interventricular Q21.0
- Comunicacion interatrial Q21.1
- Comunicacion auriculoventricular Q21.2

Fuente: adaptado de BRASIL. Ministerio de la Salud de Brasil. Secretaria de Vigilancia en Salud. Departamento de Analisis y Vigilancia Sanitaria de Enfermedades No Transmisibles. Sadide Brasil
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Cardiopatias congénitas - parte 2

° EPIDEMIOLOGIA

CONDUGCTA 00t : e Incidencia 6 a 12/1.000 nacidos vivos
e Si se trata de un diagnostico prenatal: i e En lavida fetal, la incidencia es hasta cinco veces mayor
remitir a centros especializados i * EL50% de los casos presentan una repercusion
 Sj el diagnostico es postnatal: remitir a los : : hemodinamica temprana
centros de referencia con UCI neonatal :
* Si se sospecha fuertemente de cardiopatias ;
depenqientes qe los conductos son
urgencias relativas : A ’ o FACTORES DE RIESGO

- disminuir y quitar el oxigeno si es posible
- administrar prostaglandina
- solicitar ecocardiograma

: . ;e Factores maternos
. @ . © - Enfermedades como la diabetes, el lupus
: e ’ : eritematoso sistémico y otras colagenosis,
) : ; . : infecciones viricas o parasitarias
o DIAGNOSTICO POSTNATAL : : - Uso de medicamentos
. Examen fisico al nacer : : : : (indometacina, aspirina, antiinflamatorios)

: e Soplar o _-'. ’ .'-_ : y sustancias (alcohol, tabaco, drogas)
.« Sefales de problemas en el lado derecho i~ | . ® CARDIOPATIAS @ .. - Edad avanzada
? * Antecedentes de pérdidas fetales previas

- cianosis . - X
- hepatomegalia CONG EN ITAS * Anomalias cromosomicas

- edema de los miembros inferiores « Si se identifican factores de riesgo durante

¢ -dificultad respiratoria, gemidos la atencion prenatal:

© e Signos de malestar en el lado izquierdo .., PARTEZ2 .- - Acceso a la ecografia morfologica
-taquipnea o @ - Acceso a la ecocardiografia fetal a partir
- precordial hiperdinamico, ritmo de galope : de las 20 semanas
- ruidos cardiacos » : et a * Predictores de anomalias cardiacas
- pulsos diferenciales y presion el Leent en la ecografia obstétrica

Poos choque ) ) o ) - Aumento de la translucencia nucal

© e Prueba del corazoncito (cribado por pulsioximetria): en el primer trimestre

debe realizarse en todo recién nacido con edad gestacional
>34 semanas, antes del alta de la Unidad Neonatal, para detectar
cardiopatias criticas dependientes del ductus arterioso.

.« Examen de diagnéstico por imagen ecocardiografia

. e Evaluar las anomalias extracardiacas

© e+ Deteccién de cardiopatias en recién nacidos con sindromes
(por ejemplo, sindrome de Down)

- Anomalias extracardiacas

- Retraso del crecimiento intrauterino
- Oligodramnios o polihidramnios

- Hidropsia fetal no inmunologica

- Anomalias del ritmo cardiaco

Fuente: adaptado de BRASIL. Ministerio de la Salud de Brasil. Secretaria de Vigilancia en Salud. Departamento de Analisis y Vigilancia Sanitaria de Enfermedades No Transmisibles. Sadide Brasil
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Anexo H | Defectos de la pared abdominal

.--0 EMBRIOLOGIA
: e La pared abdominal debe estar cerrada
a las 12 semanas de edad gestacional

DEF|N|C|ON P ST ST OUUPPPRRRP E
* Exonfalia (onfalocele): defecto de cierre de la pared ™. o CLASIFICACION CON CIE Onfalocele
abdominal a través del anillo umbilical del intestino, ’ falia: )
que contiene asas intestinales u otros 6rganos * Exonfalia: Q79.2

abdominales, cubiertos por una membrana (intacta o no).

» Gastrosquisis: defecto de continuidad de la pared
abdominal anterior paraumbilical con exposicion
de las asas intestinales no envueltas en membrana

: @ * Gastrosquisis: Q79.3

COMO REGISTRAR P } .‘.o ..‘. @ """" 5 EPIDEM'OLOGiA feeiieiieeiieiiiiiesinen :
* Exonfalia o onfalocele (registrar ~ Sg@/ ® DEFECTOS O ‘ * Onfalocele:

también las anomalias asociadas) : DE LA PARED - 1 por cada 4-10.000 nacidos vivos
 Gastrosquisis (registro de lateralidad . : * Gastrosquisis:

derecha o izquierda) .  ABDOMINAL - 1 por cada 2.000 nacidos vivos

CONDUTA 0:vrvermememameiaeieseie ]

e Proteger las asas intestinales el o
y el contenido del saco herniado FACTORES DE RIESCO
 Cribado de malformaciones asociadas \ 3 o Oqfalpcele: sindromes genéticos,
(para el onfalocele) principalmente cromosomicos, como
 Remitir al servicio de referencia las trisomias 13, 18 y 21

de cirugia pediatrica  Gastrosquisis: edad materna temprana

D|AGNOST|CO 1 YT TP PRI : RO o PREVENC|ON
* Prenatal: mediante ecografia obstétrica » Se recomienda la planificacion familiar
* Postnatal: examen fisico del nacido vivo
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Defectos de las extremidades

:--0 EMBRIOLOGIA
: * Comienza en la 42 semana embrionaria
a través de procesos regulados que implican
los tres ejes del desarrollo embrionario
e El crecimiento de las extremidades se
produce en la organogénesis

DEFINICION 0o T 0 Defecto de

* Anomalias congeénitas
de las extremidades

®©.

COMO REGlSTRAR [0 TR PR
* Defectos de reduccion de las extremidades:

clasificar si se trata de amelia o meromelia ™. @ @

transversal (terminal o intercalar)/ meromelia
longitudinal (indicando el eje afectado)

e Artrogriposis: describir e indicar las

7 ~ ANOMALIAS
articulaciones afectadas B @ CONG EN |TAS

* Pie zambo congénito: describir e indicar DE LAS
si es uni o bilateral

« Polidactilia: describir si es uni o bilateral, EXTREMIDADES
y clasificar en pre o postaxial y en total o parcial.

CONDUGCTA O rrrererremmmmmmmmmrininieeeeens
e Cribado de anomalias asociadas
* Remision a especialistas:
- Ortopedia: gestion clinica y quirirgica

DIAGNOSTICO O rveervreveemireimenireninend :
* Prenatal: ecografia obstétrica
* Postnatal: examen fisico del recién nacido
y radiografia de las extremidades cuando esté indicado

- Genetista: evaluacion y asesoramiento genético : E

o CLASIFICACION CON CIE : .
N . : reduccion
~ *Q71: Defecto de reduccion  de las

de los miembros superiores : extremidades
* P72: Defectos de reduccion :
de las extremidades inferiores -«
* P73: Defectos de reduccion de las extremidades
* Q74-3: Artrogriposis multiple congénita
* P66: Deformidades congeénitas del pie
* Q69: Polidactilia

» Defecto de reduccion de extremidades:
0,79:1.000 nacidos vivos

e Artrogriposis: 1:3.000 nacidos vivos
* Pie zambo congénito: 1:1.000 nacidos vivos
« Polidactilia: 1:1.000 nacidos vivos

"o FACTORES DE RIESGO
» Causas ambientales: bandas amnidticas y
exposicion a teratogenos (talidomida; misoprostol)

« Causas genéticas: trastornos monogénicos
y cromosomicos

e Interrupcion vascular

o PREVENCION

e Asesoramiento genético reproductivo
e Evitar los teratogenos: misoprostol y talidomida

Fuente: adaptado de BRASIL. Ministerio de la Salud de Brasil. Secretaria de Vigilancia en Salud. Departamento de Analisis y Vigilancia Sanitaria de Enfermedades No Transmisibles. Sadide Brasil

2020/2021: anomalias congénitas prioritarias para vigildncia ao nascimento. Brasilia, DF: MS, 2021.

Guia Practica | Diagnostico de anomalias congénitas en el prenatal y al nacimiento




Defectos de los organos genitales

;-0 EMBRIOLOGIA
: * Un proceso que comienza en la fecundacion,

depende de una compleja red de genes, de una b

constitucion cromosdmica normal y evoluciona
a lo largo de las Gltimas semanas de la gestacion

DEFINICION 0 ::vveeeereeeireeniiiaiiiiaiiiaiiiains
Las anomalias genitales, cuyas causas N

mas importantes son los

trastornos/diferencias de la diferenciacion

sexual, se caracterizan por unos genitales

indiferenciados o atipicos (externos/internos).

Evite el uso de la ambigiiedad

®.

COMO REGISTRAR © --ovvveeeee @. . @

* Genitales indiferenciados/atipicos"""~
* Genitales aparentemente femeninos:
agrandamiento del clitoris (> 6 mm de

diametro y > 9 mm de longitud), fusion | @ """"" @ ANOMALiAS @

labial posterior o masa inguinal/labial

* Genitales masculinos aparentes:
con criptorquidia bilateral, micropene,

hipospadias perineal aislada o hipospadias : @

peneana con criptorquidia

o @, o
CONDUGTA Orvevrerrrrmmmmmm

e En caso de sospecha, maximo cuidado en el diagnostico
adecuado y la proteccion del nifio y la familia

* Cuando sea posible, el registro civil debe posponerse
hasta la determinacion del sexo (la participacion
de la familia es obligatoria)

e Derivacion inmediata a centros especializados

DIAGNOSTICO O +vvvrerrreemereairieniiienid :
* Prenatal: ecografia obstétrica morfologica
Al nacer: examen fisico del nacido vivo

o CLASIFICACION CON CIE
"« Malformaciones congénitas de ovarios,
trompas de Falopio y ligamentos anchos (Q50)
* Malformaciones del atero y del cuello uterino (Q51)
» Otras malformaciones congénitas de los genitales femeninos (Q52)
e Testiculos no descendidos (Q53)
* Hipospadias (Q54)
» Otras malformaciones congénitas de los genitales masculinos (Q55)
* Sexo indeterminado y pseudohermafroditismo
(términos no utilizados) (P56)

"o EPIDEMIOLOGIA
* Anomalia genital 1 por cada 300 nacimientos
* Genitales indiferenciados 1 por cada 4.500 nacimientos

"o FACTORES DE RIESGO
* Antecedentes familiares de DSD
* Enfermedad materna virilizante
» Uso de farmacos por parte de la madre:
testosterona y derivados, agentes progestacionales,
diversos farmacos para prevenir el aborto
o clomifeno, tamoxifeno, dietilbestrol

o PREVENCION

e Evitar la automedicacion
* Cribado de tumores productores de androgenos
* Asesoramiento genético para la DSD
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Anexo 1€ | Sindrome de Down

.0 ETIOLOGIA
: e Trisomia 21

DEFlNlClON [ TE TP
» Sindrome genético caracterizado
por la deficiencia intelectual
y las fascias tipicas

o CLASSIFICACAO COM CID
" Sindrome de Down - CIE-10: Q90 °
* Trisomia 21 por no disyuncion meidtica: :

: \ Q90.0
: * Trisomia 21 en mosaico: Q90.1
.@.. * Trisomia 21 por translocacién: Q90.2

. @ » Trisomia 21 no especificada: Q90.9

COMO REGISTRAR 0+
» Sindrome de Down (registrar
también las anomalias asociadas)

. P P _'... r '..’. \
g doanen () © SINDROME & & . croemoonin
su registro en la DNV . .
DE DOWN ..' de la discapacidad intelectual

. * 1 por cada 800 nacidos vivos
CONDUGCTA Orrveerereemmmiiiiiiiieinee \ J »
e Cariotipo y ecocardiograma \/ @ ------- @ T o FACTORES DE RIESGO

¢ Apoyo multiprofesional : 3 « Edad materna avanzada
» Cribado neonatal (cribado de hipotiroidismo) \ 2
* Examen ocular (deteccion de cataratas congénitas)

D|AGNOST|CO O rvierei ettt ; K o PREVENClON

* Prenatal: e Planificacion familiar
-Cribado mediante ecografia obstétrica en el primer y asesoramiento genético

trimestre y puede incluir pruebas de laboratorio
-Cariotipo fetal por amniocentesis

 Postnatal:
-Examen fisico del recién nacido
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