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RESUMEN

Las anomalias congénitas abarcan una amplia gama de anormalidades en la
estructura o funcién del cuerpo que estan presentes desde el nacimiento y tienen su
origen en el periodo prenatal. A nivel mundial, alrededor de 240000 recién nacidos
fallecen cada afio en los primeros 28 dias de vida a causa de anomalias congénitas.
OBJETIVO: Realizar un analisis comparativo entre el universo de anomalias
congénitas estructurales mayores (AC) diagnosticadas en una maternidad IlIB de la
ciudad de Rosario durante los afnos 2021 - 2022 y los datos publicados en otros
estudios o reportes nacionales. MATERIALES Y METODOS: Se llevé a cabo un
estudio descriptivo y retrospectivo. Se registraron las AC diagnosticadas en
nacimientos y fetos muertos de mas de 500 g asistidos en la maternidad del Hospital
Provincial de Rosario, desde el 1 de enero de 2021 hasta el 31 de diciembre de 2022.
Se compararon los datos obtenidos con los publicados en otros estudios nacionales.
RESULTADOS: La prevalencia de AC registrada en 2021 fue de 3,42%. La
prevalencia de AC durante el afio 2022 fue de 3,26%. La tasa general de diagndstico
prenatal de esta poblacién en el periodo en estudio fue de 31%. La tasa de mortalidad
perinatal especifica por AC fue de 2,23 x1000 en 2021 y 2,47 x1000 en 2022.
CONCLUSION: La vigilancia epidemiolégica en el campo del diagndstico prenatal y
de las anomalias congénitas en particular, desempefia un papel de vital importancia

para la gestidn institucional de recursos y el fortalecimiento del sistema de salud local.

Palabras clave: Mortalidad infantil — Anomalias congénitas — Diagndstico prenatal —

Resultados Perinatales — Vigilancia epidemioldgica — Politicas publicas.



INTRODUCCION

Desde el afio 2015, la Organizacion de Naciones Unidas (ONU) promueve una
agenda centrada en los 17 Objetivos de Desarrollo Sostenible (ODS). El tercero de
estos objetivos consiste en garantizar una vida sana y promover el bienestar para
todos en todas las edades. Con este fin, se han propuesto metas especificas
relacionadas con indicadores clave. Una de estas metas es poner fin a las muertes
evitables de recién nacidos y de nifios menores de 5 aios. En concreto, se busca que
todos los paises se comprometan a reducir la mortalidad neonatal a un maximo de 12
por cada 1.000 nacidos vivos. Ademas, se pretende reducir la mortalidad de nifios

menores de 5 afios a un maximo de 25 por cada 1.000 nacidos vivos.'

La tasa global de mortalidad de menores de 5 afios ha disminuido en un 52%,
pasando de 76 muertes por cada 1000 nacidos vivos en el afio 2000 a 37 muertes en
2020. Asimismo, la tasa global de mortalidad neonatal ha disminuido en un 44%,
pasando de 30 muertes por cada 1000 nacidos vivos en el afio 2000 a 17 muertes en
2020. Sin embargo, la carga de muertes infantiles sigue siendo inmensa.? En 2021,
aproximadamente 2.3 millones de nifios murieron durante el primer mes de vida en
todo el mundo, lo que equivale a unos 6400 bebés al dia. Estas muertes representaron
casi el 47 por ciento de todas las muertes de menores de cinco afos que ocurrieron

ese mismo afio.3

Para comprender las causas de estas muertes es importante considerar que a
medida que los paises lograron avances en términos socioeconémicos, educativos y
en areas como la infraestructura y la salud; la mortalidad infantil experimenté una
transicion epidemioldgica. La misma consistio en una disminucion de las causas de
muerte asociadas a enfermedades infecciosas y carenciales mientras que las muertes
por anomalias congénitas (AC) permanecieron constantes, aumentando asi su

importancia relativa como causa dentro de este indicador (Anexo I).4

A nivel mundial, alrededor de 240,000 recién nacidos fallecen cada afo en los
primeros 28 dias de vida a causa de anomalias congénitas.®

A partir de la ya mencionada reduccién de otras causas de muerte evitable en

este grupo de edad, la proporcién de muertes neonatales debido a AC aumentd del



16.2% al 22.3% en la region de las Américas entre 2000 y 2016. Ademas, representa

la principal causa de mortalidad infantil de los EE.UU en la actualidad.”

Es importante destacar que los recién nacidos se enfrentan a una mayor
vulnerabilidad en términos de supervivencia y su capacidad para sobrevivir después
del nacimiento esta influenciada tanto por las circunstancias sociales en las que nacen

como por la calidad de atencion proporcionada por el sistema de salud.?

Las anomalias congénitas abarcan una amplia gama de anormalidades en la
estructura o funcién del cuerpo que estan presentes desde el nacimiento y tienen su

origen en el periodo prenatal.®

Las etiologias y mecanismos implicados en ellas pueden manifestarse de
manera preconcepcional o durante la gestacion, a pesar de que su deteccion se

produzca mas tardiamente en la vida del paciente.

De acuerdo a su gravedad las anomalias congénitas estructurales se clasifican
en anomalias mayores o menores. Las mayores se definen como cambios
estructurales que tienen consecuencias médicas, sociales o cosméticas importantes
para el individuo afectado y generalmente requieren intervencion médica.® Las

menores no producen impacto en la salud ni un defecto fisico importante.®

De acuerdo a su mecanismo de desarrollo pueden clasificarse en
malformaciones, disrupciones, displasias y deformaciones. Las malformaciones son
defectos estructurales de un érgano, parte de un érgano o una regién mas grande del
cuerpo que surge durante la organogénesis como resultado de un proceso de
desarrollo anormal intrinseco. Las disrupciones, en cambio, son defectos estructurales
que resultan de la interrupcion extrinseca o interferencia con un proceso de desarrollo
originalmente normal. Las displasias consisten en anomalias de la histogénesis o
formacién de tejidos y afectan mas comunmente la piel, el cerebro, el cartilago o los
huesos. Una deformacién es la forma o posicion anormal de una parte del cuerpo,
causada por fuerzas mecanicas. Estas fuerzas afectan a las estructuras después de

su desarrollo inicial.®

Las anomalias congénitas estructurales se clasifican segun su presentacion
clinica en aisladas, multiples o sindrémicas. Las anomalias congénitas aisladas se

caracterizan por una unica anomalia mayor o dos 0 mas anomalias mayores solo Si



estan relacionadas en una secuencia especifica o afectan la misma estructura
corporal.’® El término secuencia refiere a una serie de anomalias conjuntas causadas
por una cascada de eventos iniciados por una anomalia Unica.'" Por otro lado, las
anomalias congénitas multiples se caracterizan por dos 0 mas anomalias mayores
que afectan diferentes estructuras corporales no relacionadas, de etiologia
desconocida, pudiendo corresponder a patrones conocidos (asociaciones) o no.'" Por
ultimo, las anomalias congénitas sindrémicas son aquellas que pueden ser causadas

por una o mas etiologias conocidas.

Las causas y factores de riesgo asociados a estos diagndsticos son multiples.
Una pequeia proporcion de los casos se debe a causas geneéticas, que pueden ser
cromosdémicas 0 monogénicas. En otros casos se han descripto vinculos con
exposiciones ambientales a agentes como farmacos, radiacién ionizante y
contaminantes. Las infecciones maternas (P. ej: Zika, rubeola), los déficits de
nutrientes especificos y otras patologias maternas tales como la diabetes
pregestacional han sido asociadas con anomalias congénitas.* Por otra parte, la edad
materna avanzada también se ha relacionado con un incremento en el riesgo de

anomalias cromosomicas.®

También se han propuesto complejas interacciones genéticas y ambientales,
aunque en la mayor parte de los diagndsticos la causa es desconocida. Cabe destacar
la influencia de variables socioeconémicas y demograficas, como la pertenencia a
sectores sociales con bajos ingresos, que pueden ejercer una influencia indirecta en
la manifestacion de anomalias congénitas, a través de la escasez de alimentos
nutritivos, una mayor exposicion a contaminantes y menor acceso a la atencion
meédica. Se estima que aproximadamente el 94% de los diagndsticos graves ocurren

en paises de bajos y medianos ingresos.®

Ademas de su ya mencionado impacto en las tasas de mortalidad infantil y
neonatal, las anomalias congénitas pueden causar discapacidades mentales, fisicas,
auditivas y visuales de por vida en los supervivientes, o que genera una carga humana
y econdmica significativa para ellos, sus familias y la comunidad.* En 2016, estos
diagnésticos representaron 9,723,000 anos de vida ajustados por discapacidad en
todo el mundo. Sdlo en los Estados Unidos, el costo que representa la asistencia de

estos pacientes durante un afio fue estimado en 2,6 billones de dolares. 612



En las ultimas décadas, se han producido importantes avances en el campo del
diagndstico prenatal (DPN). La ecografia obstétrica y una amplia variedad de técnicas
de diagndstico genético permiten detectar un numero considerable de anomalias

congeénitas graves.

La importancia del diagnéstico prenatal de AC facilita la derivacion oportuna de
las embarazadas a instituciones especializadas; permite la planificacion temprana de
tratamientos médicos o quirurgicos y reduce el riesgo de muerte neonatal precoz y su

impacto en la mortalidad perinatal.

Ademas, en paises donde se permite la interrupcidn voluntaria del embarazo por
anomalias fetales, brinda a las mujeres la posibilidad de tomar decisiones informadas
y auténomas sobre la continuacion o interrupcién del embarazo.* Respecto de este
ultimo dato, en Europa, el 17,6% del total de AC corresponden a DPN seguidos de

interrupcién del embarazo. '

Al igual que en el resto del mundo, la Argentina también ha experimentado una
transicion epidemioldgica de las causas de mortalidad infantil (Anexo Il). En la
actualidad, las AC representan la segunda causa de mortalidad infantil en el pais luego
de las afecciones perinatales, que comprenden entidades tales como trastornos
relacionados con la duracion de la gestacién y el crecimiento fetal, dificultad
respiratoria del recién nacido, sepsis bacteriana del recién nacido, hipoxia-asfixia
perinatal, entre otras.' Con 4232 casos registrados en 2021, las AC tuvieron una
prevalencia general de 1,82 casos por cada 100 nacimientos y aportaron un 29% del

total de defunciones en menores de 5 afios.°

De acuerdo a reportes oficiales, el grupo de anomalias congénitas especificas
mas prevalente en el pais durante el afio 2021 fueron las cromosomopatias, con una
prevalencia de 2,61 casos por cada 1000 nacimientos. En segundo lugar, se
encuentran las cardiopatias congénitas criticas (CCC) con una prevalencia de 1,57
casos por cada 1000 nacimientos. Estas pueden ser definidas como aquellas
cardiopatias congénitas seleccionadas que pueden llevar a la muerte o requieren
resolucién quirurgica en los primeros 28 dias de vida. Le siguen, en orden decreciente
de prevalencia, las fisuras orales, los defectos de pared abdominal, los defectos del
tubo neural (DTN), el talipes y los defectos de reduccién de miembros. Las
prevalencias de AC especificas agrupadas se exponen en el anexo |11.10-15
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Algunos determinantes sociales de la salud ejercen influencia sobre la presencia,
distribucion y asistencia de las AC en el pais. Una forma de interpretar esta influencia
consiste en discriminar el subsector del sistema de salud al que pertenecen las

familias afectadas por esta condicion.

En términos generales, se ha observado una mayor prevalencia de AC en
hospitales del subsector publico y entre los recién nacidos de nivel socioeconémico
(NSE) mas bajo."8-'7 Es importante considerar que este subgrupo de la poblacion ha
sido caracterizado por presentar un mayor numero de embarazos, escasos controles

prenatales y edades maternas extremas.'®

Respecto de los diagnosticos especificos observados, el subsector publico
presenta una mayor prevalencia de defectos del tubo neural, microcefalia, AC de los
miembros y gastrosquisis. También se ha registrado en esta poblaciéon una mayor
prevalencia de AC multiples sin un patrén definido, lo cual podria estar asociado a una

menor disponibilidad de recursos para alcanzar un diagnéstico etiologico definitivo.'®

El subsector privado, en cambio, se caracteriza por una mayor prevalencia de
cardiopatias congénitas criticas y AC sindrémicas. Respecto de estas ultimas, las mas
frecuentes son las anomalias cromosdémicas lo cual podria deberse a una mayor

proporcion de mujeres con edad materna avanzada en esta poblacion. '°

Estudios realizados en el pais han identificado, ademas, otros factores de riesgo
asociados a la aparicion de AC. Entre ellos se encuentran la ingesta deficiente de
folatos en hogares con necesidades basicas insatisfechas y el consumo de alcohol.
Incluso se han establecido asociaciones significativas entre actividades econémicas
desarrolladas en la Argentina y AC especificas (como la industria textil con anencefalia

y la manufactura de motores y turbinas con microcefalia).19-20-21

El diagndstico prenatal de estas entidades presenta una importante
heterogeneidad en el pais y se ve igualmente influenciado por los determinantes
mencionados anteriormente. Un estudio transversal nacional publicado en 2020
recopilé datos en todas las provincias y estableciéo una tasa de deteccidén prenatal
general de AC (TDP) del 50,3%. La region centro del pais, el subsector privado y la
forma de presentacidon multiple registraron TDP mas altas; mientras que el subsector

publico y las regiones noroeste y noreste del pais mostraron TDP mas bajas.??



Respecto de los diagndsticos de AC especificas, las cardiopatias congénitas
criticas, por ejemplo, registran una TDP del 44% lo cual se encuentra por debajo de
lo observado en otros paises. Este fendmeno determina menores posibilidades de
nacimiento en una institucion de mayor nivel de complejidad con un consecuente
incremento en el riesgo de muerte perinatal.' El Sindrome de Down, registra una TDP
mas de dos veces superior en el subsector privado mientras que las regiones noroeste

y noreste del pais se asocian a una TDP considerablemente baja para esta entidad.??

La importancia de las AC como problema de Salud Publica para la Argentina no
se limita solamente a su contribucidn como causa de mortalidad infantil, sino que
estan intrinsecamente relacionadas con la incidencia de abortos espontaneos,
generan diversos grados de morbilidad y una menor esperanza de vida en aquellos
sobrevivientes. Ademas, suscitan una alta demanda de intervenciones médicas y

quirargicas.??

Segun el Primer Estudio de Carga de Muerte y Enfermedad de la Republica
Argentina llevado adelante por el Ministerio de Salud, en 2005, las AC fueron la causa
de 86,400 anos de vida perdidos debido a muertes prematuras y 104,919 afios de vida

ajustados por discapacidad (AVAD).?*

Ante la magnitud de esta problematica, Argentina implementd una serie de leyes
y programas de salud publica, en los cuales la vigilancia epidemiolégica desempena

un papel crucial en su estructura.??

La vigilancia epidemiolégica se define como un sistema de observacién cercana
de todos los aspectos de la aparicién y distribucién de una enfermedad determinada,
mediante la recopilacion continua y sistematica, analisis e interpretacion de datos de
salud con fines de salud publica, y la divulgacién oportuna de dicha informacion para

la evaluacion y respuesta sanitaria a fin de reducir la morbilidad y mortalidad.?®

Los objetivos de la vigilancia de anomalias congénitas son los siguientes:
monitorear su prevalencia en una poblacion definida, detectar posibles agrupaciones
geograficas y temporales de las mismas, derivar a las personas afectadas a los
servicios de salud adecuados en el momento oportuno, informar a las familias sobre
los recursos de salud disponibles para su tratamiento, comunicar los resultados a las

organizaciones y actores relevantes en salud, informar a las autoridades sanitarias
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sobre el numero estimado de casos para la planificacion de los recursos terapéuticos
necesarios, capacitar a los profesionales de la salud, proporcionar una base para
investigaciones epidemiologicas y evaluar intervenciones a nivel de la poblacion (por

ejemplo, fortificacién de alimentos basicos con acido félico).

Con el propdsito de abordar estos objetivos en el afio 2009 surge la Red Nacional
de Anomalias Congénitas de Argentina (RENAC) como un sistema de vigilancia de

base hospitalaria.

Actualmente, 130 hospitales publicos y 29 maternidades del subsector privado y
de obras sociales estan integrados a la red, en las 24 jurisdicciones del pais. De
acuerdo con el reporte correspondiente al afio 2021, RENAC cubre un total de 232,944
nacimientos, lo que representa aproximadamente el 44% de todos los nacimientos en
el pais, estimados en 528,694. Cabe destacar que la cobertura en el subsector publico
es considerablemente mayor, alcanzando aproximadamente el 62% del total de los
nacimientos. La RENAC desempefia un papel fundamental al proporcionar
informacion esencial para el desarrollo y mantenimiento de estrategias sanitarias
dirigidas al abordaje de las anomalias congénitas en el pais. Ademas, lleva adelante

la prestacion de asistencia técnica y la capacitacion de profesionales.%1°

Es importante enumerar también otras politicas sanitarias clave para
comprender la respuesta actual de la Argentina frente a la problematica de las

Anomalias Congénitas.

En primer lugar, existe un sistema de transferencia de recursos del Ministerio de
Salud a los efectores del sistema, que proporciona cobertura para multiples
situaciones de salud — enfermedad, entre las que se encuentran diversos aspectos de
la asistencia de las AC. Dicho sistema recibe el nombre de plan SUMAR y brinda
cobertura para la deteccion de pérdida de audicion en recién nacidos, deteccion y
tratamiento de cardiopatias congénitas y tratamiento quirurgico para la atresia
esofagica, gastrosquisis, atresia intestinal, malformacion anorrectal,
mielomeningocele e hidrocefalia. Respecto del control prenatal, cubre las visitas
prenatales, el tamizaje de toxoplasmosis y la derivacibn a un genetista, si es

necesario.??

Desde el afio 2021 rige la ley de Atencion y Cuidado Integral de la Salud durante
el embarazo y la primera Infancia, conocida como “Ley 1000 dias” (Ley 27611), la cual
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busca, entre otros propdsitos, garantizar la proteccion de nifios en situaciones
especiales de vulnerabilidad durante los primeros afos de vida. En el marco de dicha
ley y mediante articulacién con la RENAC se realiza un monitoreo de la cobertura de
la vigilancia de AC, de la prevalencia de las mismas y de la proporcion de diagnéstico

prenatal.?3

Durante el afo 2023, se ampli6 el Programa Nacional de Cardiopatias
Congénitas (ley 27713) buscando promover el acceso universal al diagndstico
prenatal y posnatal de las cardiopatias congénitas, mediante la provisién de la
tecnologia necesaria para este fin y garantizando la derivacién oportuna de

embarazadas y neonatos con sospecha diagndstica de estas anomalias.?6

Respecto de los DTN, se conformo un Grupo Asesor Sobre Defectos Congénitos
del Tubo Neural que elabor6 recomendaciones para los servicios de Neonatologia que
asisten recién nacidos con mielomeningocele.?’” Ademas, como medida preventiva,
rige en el pais desde el afio 2002 la Ley Nacional 25630 que establece la fortificacion

obligatoria de la harina de trigo con acido félico.?®

En el pais, también se encuentra en funcionamiento el servicio "Linea Salud
Fetal", un recurso informativo sobre agentes teratogénicos, el cual brinda informacién
a profesionales y a la comunidad en general acerca de los posibles riesgos de AC

ocasionadas por exposiciones ambientales.®

Durante el afio 2011 se sanciond la ley de cuidado integral de la salud de las
personas con Enfermedades Poco Frecuentes (Ley 26.689). Las enfermedades raras
o poco frecuentes son aquellas cuya prevalencia es menor a cinco personas por cada
10.000 habitantes. En su mayoria estas enfermedades son de causa genética y gran
parte se manifiesta en la infancia. Dicha ley promueve, entre otras actividades, la
vigilancia y realizacién de estudios epidemiolégicos que den cuenta de la prevalencia
de las mismas y garantiza las prestaciones requeridas por los pacientes afectados con
el proposito de mejorar su calidad de vida.2%-30

Por ultimo, se encuentra en funcionamiento desde el afio 2015 la Red Nacional
para la Atencion de Nifios/as con Fisuras Orales coordinada por la RENAC para
facilitar la derivacion y tratamiento oportuno de estos pacientes y el programa federal
"Incluir Salud" del Ministerio de Salud el cual proporciona cobertura médico asistencial
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a las personas con discapacidad, entre las que se encuentran aquellas afectadas con

AC en el pais.?33

Especial mencidén merece la provincia de Santa Fe, jurisdiccion en la que se llevo
a cabo este estudio. La RENAC cuenta actualmente con una cobertura del 50% de los
nacimientos de Santa Fe. Con 283 casos reportados en 2021 la provincia registré una
prevalencia de AC de 1,44 casos por cada 100 nacimientos, ligeramente por debajo

de la prevalencia reportada en todo el pais en el mismo periodo.°

Respecto de las politicas vigentes en el ambito de las AC, la provincia cuenta
con una ley provincial que establece la obligatoriedad de la realizacion de "ecografias
fetales con evaluacion cardiaca" como practica rutinaria de control a todas las mujeres
embarazadas con edad gestacional entre las 18 y las 22 semanas (Ley provincial
13234).32

En la Ciudad de Rosario, se ha establecido un acuerdo entre las maternidades
de mayor complejidad para la derivacion prenatal de embarazos diagnosticados con
cardiopatias congénitas o AC del SNC pasibles de requerir tratamiento quirurgico, los
cuales son referenciados al Hospital Provincial del Centenario o la Maternidad Martin,

respectivamente.

Segun nuestro conocimiento, no existen a la fecha estudios que aporten
informacion sobre la situacion del diagnéstico prenatal de AC ni de los resultados
perinatales asociados a estas, en el ambito de la provincia de Santa Fe. La realizacién
de un estudio epidemioldgico desde la perspectiva de una maternidad de tercer nivel
de atencidon podria proporcionar informacién valiosa para interpretar el estado de
situacion actual diagndéstico y manejo de estas patologias por el sistema de salud local,
planificar politicas publicas y estrategias de distribucion de recursos a nivel

institucional y regional.
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OBJETIVOS

Objetivo general.:

Realizar un analisis comparativo entre el universo de anomalias congénitas
estructurales mayores (AC) diagnosticadas en una maternidad IlIB de la ciudad de
Rosario durante los afios 2021 - 2022 y los datos publicados en otros estudios o

reportes nacionales.

Objetivos especificos:

Describir la composiciéon de AC diagnosticadas pre y post natalmente en esta
poblacion segun el atlas desarrollado por el Registro Nacional de Anomalias
Congénitas para la vigilancia epidemioldgica.!

- Verificar la proporcidon de casos con diagndstico prenatal (DPN) del total de casos
encontrados.

- Analizar los resultados perinatales en los casos de AC.

- Comparar los datos obtenidos en el analisis institucional de esta poblacién con

otros estudios o reportes nacionales.
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MATERIALES Y METODOS

Diseno:
Se llevo a cabo un estudio descriptivo y retrospectivo.
Poblacion:

Como definicibn de caso se consideraron recién nacidos con anomalias

congénitas estructurales mayores (AC), externas y/o internas.

En el presente trabajo los diagndsticos fueron efectuados y clasificados de
acuerdo al atlas publicado por el Registro Nacional de Anomalias Congénitas
(RENAC) de nuestro pais.'? Se registraron las AC diagnosticadas en nacimientos y
fetos muertos de mas de 500 g asistidos en la maternidad del Hospital Provincial de
Rosario, desde el 1 de enero de 2021 hasta el 31 de diciembre de 2022. Se incluyeron
los diagndsticos efectuados en un intervalo de tiempo comprendido entre el periodo
prenatal hasta el egreso neonatal. Se excluyeron los casos de anomalias congénitas

morfolégicas menores y de AC funcionales.
Recoleccion y analisis de datos:

Las fuentes de informacion utilizadas fueron el carnet perinatal, el sistema
informatico perinatal, historias clinicas del consultorio de alto riesgo obstétrico y
formularios de notificacion de AC del RENAC. Con el propésito de describir los
resultados perinatales de los casos de AC, se reunieron datos del sistema informatico
perinatal (SIP) relativos al tipo de egreso de la internacion neonatal (alta, 6bito, muerto
anteparto). Se incluyeron ademas los embarazos derivados prenatalmente e
interrupciones de embarazo (IE). Se establecié la tasa de mortalidad especifica por
AC. Luego la informacion se agrupd segun los casos hubieran presentado o no
diagndstico prenatal (para lo cual fueron excluidas de esta descripcidn aquellas AC no

detectables prenatalmente).

Para la recoleccion de datos se utilizé un formulario disefiado Ad Hoc que incluyé

las siguientes variables: edad materna, fecha del nacimiento, desenlace del
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embarazo, descripcion de la/las anomalias, deteccion prenatal, resultado de estudios

prenatales, dias de internacién en neonatologia y tipo de egreso neonatal. (Anexo V)

Se establecieron dos grupos, segun se tratara de anomalias congénitas
sindrémicas o no sindrémicas. Estas Gltimas, a su vez, se clasificaron en mdltiples o
aisladas. Las AC aisladas fueron clasificadas en AC del sistema nervioso, AC del
craneo y la cara, cardiopatias congénitas, AC urinarias y de los érganos genitales, AC
de los miembros, AC del sistema digestivo, AC toracicas, defectos de la pared
abdominal y AC de la piel. Se establecié la proporcion de cada categoria en relaciéon

con el total de casos estudiados.

Las edades maternas fueron estratificadas por frecuencias en los grupos de
anomalias que superaban los 15 casos, mientras que en los grupos de menos de 15

casos se utilizé la mediana de la edad materna.

En cada categoria se seleccioné un subgrupo de AC detectables prenatalmente
segun lo publicado en la bibliografia y de acuerdo a las capacidades técnicas
esperables para una maternidad de nivel Il b. Se considerd diagndstico prenatal como
la visualizacion ecografica de defectos estructurales mayores y, en caso de ser
necesario, la confirmacion diagndéstica por medio de procedimientos invasivos. Para
establecer la tasa de diagndstico prenatal se definid la proporcion del total de casos
en los que se alcanz6é el diagnostico prenatal y el mismo fue confirmado
postnatalmente por examen fisico y métodos complementarios. Se incorporaron
ademas al registro embarazos controlados en dicha maternidad y que fueron
derivados prenatalmente a otros efectores, con motivo de requerir intervenciones

postnatales de mayor complejidad.

Se compararon los datos obtenidos (proporciones, TDP, mortalidad, etc.) con los

publicados en otros estudios nacionales.
Consideraciones éticas:

La investigacion contoé con la autorizacion del Servicio de Obstetricia, la Direccién
del hospital, el Comité de Docencia e Investigacion y el Comité de Etica pertinente. Al
momento de la extraccidon de datos se asigné un codigo a los participantes para

garantizar el anonimato y la confidencialidad de sus datos. Al momento de la
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internacion, las personas gestantes participantes otorgaron voluntariamente su

consentimiento para participar de estudios epidemiologicos.
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RESULTADOS

Durante el afo 2021 se produjeron 1346 nacimientos en la maternidad del

Hospital Provincial de Rosario y durante el afio 2022, 1622 nacimientos.

El numero total de nacidos con anomalias congénitas estructurales mayores

(AC) registrado durante los dos afios comprendidos en este estudio fue de 99 casos.

Se diagnosticaron 46 casos de AC en 2021, correspondientes a 45 nacidos vivos
y un feto muerto. La prevalencia de AC registrada en 2021 fue de 3,42%. En 2022 se
diagnosticaron 53 casos correspondientes a 51 nacidos vivos y 2 fetos muertos, uno
de los cuales fue producto de una interrupcién legal del embarazo por anencefalia. La

prevalencia de AC durante el afio 2022 fue de 3,26%.

De los 99 casos incluidos, 17 correspondieron a AC sindrémicas lo que
corresponde a un 17,2% del total. Los casos restantes fueron clasificados de acuerdo
a su forma de presentacion, obteniéndose 5 casos de AC multiples y 77 aisladas lo
que representa el 5% y el 77,8% del total, respectivamente. Cabe destacar que se
identificaron 4 casos de AC aisladas diagnosticadas prenatalmente que fueron
derivadas a otros efectores antes del nacimiento y seran mencionadas junto con la

descripcion correspondiente a su categoria de clasificacion.

Las AC sindromicas detectadas fueron agrupadas segun se tratara de Sindrome
de Down, enfermedades raras, posibles sindromes genéticos (no se cuenta aun con
estudios confirmatorios) y sindrome de exposicion a téxicos. Los numeros de casos y

sus respectivas proporciones se listan en la tabla 1.

Tabla 1: AC SINDROMICAS (17,2% del total)
e s N° de ..
Clasificacion Proporcion
casos

Pos[b!es sindromes 2 12%
geneticos

Enfermedades raras 7 41%
Sindrome de Down 7 41%
Exposicién a téxicos 1 6%
Total 17 100%
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Los 2 posibles sindromes genéticos podrian corresponder por sospecha clinica
a un caso de sindrome de Di George y un caso de sindrome de Fraser los cuales

carecen de informes de estudios diagndsticos confirmatorios en su historia clinica.

Los siete casos de enfermedades raras diagnosticadas correspondieron a dos
casos de enfermedad renal poliquistica bilateral, dos casos de discondrosteosis de
Léri-Weill, un caso de displasia ectodérmica, un caso de sindrome de Poland y un

caso de esclerosis tuberosa tipo I.
Se diagnosticd un caso de AC sindromica secundaria a exposicion a metotrexate.

Las edades maternas fueron agrupadas por frecuencia observandose un mayor
numero de casos en madres con edades comprendidas en el rango de los 35 a 39
afios (grafico1).

Gréfico 1: AC SINDROMICAS.

FRECUENCIA DE EDADES MATERNAS
(n=17)

O N &~ OO

15-19 20-24 25-29 30-34 35-39 40 aiios
aflos afios afios afios afios o mas

Numero de pacientes

Edad materna en aiios

El sindrome de Down represento el 41% de las AC sindromicas diagnosticadas
en el periodo en estudio. El 85,7% de los casos se presentd en embarazos cuyas
edades maternas fueron mayores a 35 afos (grafico 2). La prevalencia de esta
anomalia en la maternidad del Hospital Provincial de Rosario fue de 3 x 1000
nacimientos en 2021 y de 1,8 x 1000 nacimientos en 2022. La prevalencia de las AC

sindrémicas mas frecuentes se expone en la tabla 4.
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Gréfico 2: SINDROME DE DOWN.
EDAD MATERNA (n=7)

Numero de casos

15-19 20-24 25-29 30-34 35-39 40 aiios
afios afnos afos afnos aflos o0 mas

Edad en afios

Tabla 4: PREVALENCIA DE LAS PRINCIPALES AC SINDROMICAS

Prevalencia 2021 x 1000 Prevalencia 2022 x 1000
Diagndsticos (n=1346) (n=1622)
Sindrome de Down 3 1,8
Enfermedad renal poliquistica
bilateral 14 0
Displasias esqueléticas 0,7 0,6

Se registraron 5 nacimientos afectados por AC multiples. La mediana de la edad
materna observada en estos casos fue de 31 afios. Las anomalias congénitas
especificas presentes con mayor frecuencia en los casos de AC multiples fueron las
hendiduras orofaciales y las cardiopatias congénitas. En el 80% de los casos (4 de los
5 casos) se observo la asociacion de hendidura orofacial y algun tipo de cardiopatia

congenita.

Las 77 AC aisladas se agruparon segun el érgano o sistema afectado y se
calcularon las proporciones correspondientes a cada uno de ellos. Las cardiopatias
congénitas fueron las AC aisladas mas frecuentemente diagnosticadas en el periodo
estudiado, seguidas en orden de frecuencia por las AC de los miembros, las AC
urinarias y de los 6rganos genitales, las AC del craneo y la cara y las AC del sistema
digestivo, estas dos ultimas con igual proporcion de casos (tabla 6). Las edades
maternas fueron estratificadas en intervalos de 4 anos observandose que el 63,2%

ocurrio en embarazos cuyas madres tenian entre 20 y 29 afios (grafico 3).
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Tabla 6: AC AISLADAS (77,8% del total)
e il N° de iy
Clasificacion Proporcioén
casos

Cardiopatias congénitas 32 41,56%
AC del craneo y la cara 5 6,49%
Defectos de pared abdominal 3 3,90%
AC del sistema digestivo 5 6,49%
AC del SNC 3 3,90%
AC urinarias y de los 6rganos genitales 10 13%
AC de los miembros 15 19,48%
AC oculares 2 2,60%
AC toracicas 2 2,60%

Gréfico 3: AC AISLADAS. EDAD
MATERNA (n=77)
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Numero de casos
o
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La prevalencia de AC aisladas fue de 20 x1000 nacimientos para el afio 2021

15-19 20-24 25-29 30-34 35-39
afios afios  afos mas
afos

Edad en aiios

y 24 x 1000 nacimientos para el afio 2022.

Fueron diagnosticadas 32 cardiopatias congénitas durante el periodo en estudio
y se calcularon las proporciones de dichos diagndsticos (tabla 7). El diagndstico
mayoritario en este grupo de nacimientos fue la comunicacion interventricular (CIV),
seguido en orden de frecuencia por la estenosis de la valvula pulmonar y la estenosis
de la valvula adrtica. Las edades maternas fueron estratificadas en intervalos de 4

afnos observandose que el 68,5% ocurri6 en embarazos cuyas madres tenian entre

20y 29 anos (grafico 4).

400

Tabla 7: CARDIOPATIAS CONGENITAS.

Diagnésticos N° de casos | Proporcioén
Tronco comun 1 3,03%
(Déalf\tle)cto de tabique ventricular o comunicacién interventricular 23 69.70%
Estenosis congénita de la valvula pulmonar 4 12,12%
Estenosis congénita de la valvula aortica 3 9,09%
Coartacion de Aorta 1 3,03%
Atresia pulmonar 1 3,03%
Total 33 100%
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Grafico 4: CARDIOPATIAS
CONGENITAS. EDAD MATERNA (n=32)
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La prevalencia de cardiopatias congénitas en general fue de 8,9 x 1000
nacimientos para el ano 2021 y 12,3 x 1000 nacimientos para el afno 2022. Se
identificaron 3 casos de cardiopatias criticas (un caso de coartacién de aorta, un caso
de tronco comun y un caso de atresia pulmonar) las cuales representaron el 9,4% del

total de cardiopatias congénitas.

Se identificaron 15 AC aisladas de los miembros. La composicion de los
diagnosticos de este grupo estuvo encabezada por el talipes con un 33,3% de los
casos, seguida por las polidactilias y luxacion congénita de cadera; ambas con un
26,66% de los casos respectivamente (tabla 9). La mediana de la edad materna
observada en este grupo fue de 26 anos. La prevalencia de las AC aisladas de los

miembros fue de 5,2 x 1000 nacimientos en 2021 y 4,9 x 1000 nacimientos en 2022.

Se detectaron un total de 10 casos de AC del tracto urinario y los érganos
genitales. La tabla 10 proporciona una descripcion detallada de los diagnosticos que
conforman este grupo. La mediana de la edad materna en esta muestra fue de 31,5
afos. La prevalencia de las AC del tracto urinario y los érganos genitales fue del 2,2

x 1000 nacimientos en 2021 y de 4,3 x 1000 nacimientos en 2022.

Tabla 9: AC DE LOS MIEMBROS.
Diagnésticos N° de casos | Proporcion
Polidactilia 4 26,66%
Luxacién congénita de cadera 4 26,66%
Talipes 5 33,30%
Sindactilia 1 6,66%
Defectos de reduccién terminal 1 6,66%
Total 15 100%
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Tabla 10: AC URINARIAS Y DE LOS ORGANOS GENITALES.

Diagndsticos N° de casos | Proporcion
Agenesia renal 3 27.27%
Displasia renal multiquistica 1 9,09%
Hipospadias 2 18,18%
Quiste de uraco 1 9,09%
Rif6n en herradura 1 9,09%
Hidronefrosis 1 9,09%
Quiste de ovario 1 9,09%
Criptorquidia 1 9,09%
Total 11 100%

Se contabilizaron 5 diagndsticos de AC aisladas del craneo y la cara: 3 casos de
hendiduras orofaciales, un caso de hipoplasia unilateral congénita del musculo
depresor del angulo de la boca y un caso de escafocefalia. La mediana de la edad
materna que se obtuvo en este grupo fue de 29 afos. La prevalencia de AC aisladas
del craneo y la cara fue de 1,5 x 1000 nacimientos en 2021 y 1,8 x 1000 nacimientos
en 2022.

Con igual proporcion de casos frente al total, se encuentran las AC del sistema
digestivo con 5 diagnosticos correspondientes a 2 casos de atresias de intestino
delgado, un caso de atresia esofagica, un caso de tumor hepatico y un caso de
microcolon congénito. La mediana de la edad materna de este grupo fue de 26 anos.
La prevalencia de AC del sistema digestivo en la poblacién de nacidos en la
maternidad en estudio fue de 1,5 x 1000 nacimientos en 2021 y 1,8 x 1000 nacimientos
en 2022. Se debe considerar también que se efectud el diagndstico prenatal de un
caso de hernia diafragmatica grave y la embarazada fue derivada a otra institucion de

mayor complejidad para su asistencia perinatal.

Se efectuaron 3 diagnosticos de AC del SNC: un caso de hidrocefalia y uno de
microcefalia entre nacidos vivos del afio 2021 mientras que durante el afio 2022 se
confirmo un caso de anencefalia en un feto muerto producto de una interrupcion legal
del embarazo. La mediana de la edad materna de las embarazadas afectadas fue de
25 anos y la prevalencia hallada para el afio 2021 fue de 1,5 x 1000 nacimientos y 0,6
x 1000 nacimientos en 2022.
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Es importante mencionar que se realizaron otros 3 diagndsticos de AC del SNC
en pacientes que fueron derivadas prenatalmente otra institucidon con la complejidad
requerida para su asistencia perinatal, de manera que el numero total de casos
detectados en esta poblacion durante el periodo en estudio duplica al nimero de casos

registrados solo entre los nacimientos de esta maternidad.

Dentro de las AC aisladas menos frecuentes se encontraron los defectos de la
pared abdominal (3 casos de gastrosquisis), las AC toracicas (2 casos de
malformacion congénita de la via aérea pulmonar -CPAM-) y las AC oculares (2 casos
de coloboma). La importancia relativa de estos grupos en el total de casos de AC
aisladas, asi como la mediana de edad materna y prevalencias se expresan en la tabla
11.

Tabla 11: AC AISLADAS MENOS FRECUENTES

Tivo de AC N° de ZZI)?:!; cligz Ié/l;:(ga;: tZinI: Prevalencia x Prevalencia x
P casos . - 1000 (2021) 1000 (2022)
AC aisladas en afnos
Defectos de 3 3.9% 20 15 0.6
pared abdominal
AC oculares 2 2.6% 26,5 1,5 0
AC toracicas 2 2.6% 25,5 0,7 0,6

Del total de AC identificadas en el periodo en estudio se seleccionaron 94 AC
detectables prenatalmente. 29 casos contaron con diagndstico ecografico prenatal de
la AC confirmada postnatalmente. La tasa general de diagndstico prenatal (TDP) de
esta poblacion en el periodo en estudio fue de 31%. La tasa de diagnéstico prenatal
del sindrome de Down fue de 16,7%. Para el calculo de esta ultima debié ser excluido
un caso de Sindrome de Down del que no se cuenta con informacion del control
prenatal. La tasa de diagndstico prenatal especifica para cada subtipo de AC se

presenta en la tabla 12.

La tasa de mortalidad perinatal especifica por AC fue de 2,23 x1000 en 2021 y
2,47 x1000 en 2022. Los resultados de la asistencia perinatal de los casos de AC se

presentan en la tabla 13.
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Tabla 12: TASA DE DETECCION PRENATAL

Sindrémicas 15 5 33.3%
No sindrémicas multiples 5 2 40%
Aisladas 73 22 30,1%
Cardiopatias congénitas 32 1 3,13%
AC del craneo y la cara 5 3 60%
Defectos de pared abdominal 3 1 33.3%
AC del sistema digestivo 6 3 50%
AC del SNC 6 6 100%
anil:;ilr:;rias y de los 6rganos 8 6 75%
AC de los miembros 9 2 18,18%
AC toracicas 2 2 100%
Tabla 13: RESULTADOS PERINATALES DE AC

At | Dervacttn| bervacin | tierte | e | Gbito | Tot
EQ;IF':‘N fﬂf&ﬁiﬁ? (845,?%) 5(7.9%) 0 2(3.1%) 0 (4,2%) (1(?(?%)
ggﬂ fgrngfigﬁ) (682,(9)%) 2(6,9%) | 4(13.8%) 0 (3,415%) (6,5%) (15(?%)
TOTAL [‘g’rg::ﬁgﬁ) 73(793%) | 7(7.6%) | 4(435%) | 222%) | ,]% ) (5,2% ) | s2(100%)

Analisis comparativo:

La prevalencia general de AC en el ultimo reporte de la red nacional de

anomalias congénitas de Argentina (RENAC) correspondiente al afo 2021 fue de 1,82

casos por cada 100 nacimientos. Dicho reporte informa una prevalencia en la provincia

de Santa Fe de 1,44 casos x 100 nacimientos. En la maternidad del Hospital Provincial

de Rosario la prevalencia surgida a partir del presente estudio fue de 3,42 casos por

cada 100 nacimientos en 2021 y 3,26 casos por cada 100 nacimientos en 2022.
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En la tabla 14 se presenta un analisis de las prevalencias de una seleccion de
AC agrupadas y especificas obtenidas en este estudio, seleccionadas por su
frecuencia, importancia clinica y posibilidad de ser comparadas, contrastandolas con

las prevalencias publicadas en otros estudios y reportes de alcance nacional.

La tasa general de deteccién prenatal de AC establecida en el presente estudio
fue de 31,5%. Los datos publicados por Bidondo, M. P., Groisman, B. et al. 2020
arrojaron una TDP de 49,6% en el subsector publico mientras que un estudio previo
de este grupo establecié una TDP del 65,5% en hospitales de nivel Illb del pais.?? En
la tabla 15 se presentan las TDP especificas de un grupo de AC seleccionadas
comparandolas con aquellas publicadas en otros estudios y reportes de alcance

nacional.

El reporte anual 2022 del RENAC informd segun datos del ano 2021 una tasa de
mortalidad especifica por AC de 2,46 x 1000 en Argentina y de 2,52x1000 en la
provincia de Santa Fe. La tasa de mortalidad perinatal especifica obtenida en este
estudio fue de 2,23 x1000 en 2021 y 2,47 x1000 en 2022.
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DISCUSION

La prevalencia general de AC identificada en este estudio supera en un 94% a
la reportada a nivel nacional por la RENAC durante el afio 2021, sin embargo no se
encuentran disponibles aun datos nacionales de prevalencia del afo 2022 para
ampliar esta comparacion. Se puede afirmar también que la prevalencia hallada
supera en un 119% a la reportada en la provincia de Santa Fe durante el mismo

periodo.'®

Si se compara la prevalencia general obtenida con lo publicado en la bibliografia
se observa que la misma es sustancialmente mayor a lo reportado en estudios de la

India, Brasil, EE. UU o Europa.3-37-38-39

Las causas de esta contundente diferencia podrian tener su origen en diversos
factores. Los datos de este estudio, por ejemplo, provienen de la poblacion que asiste
a una maternidad de nivel lllb de la ciudad de Rosario, por lo que se encuentran
expuestos al sesgo de concentracién de casos propio del maximo nivel de atencion
de un area programatica. Por otra parte, este estudio persiguio alcanzar los criterios
de calidad de los datos e indicadores asociados propuestos por RENAC en su ultimo
reporte.’® Se excluyeron, por ejemplo, AC menores y se requirié la confirmacion
diagnostica post natal como criterio de inclusion de los casos. De manera que se

podria afirmar que no existe sobrediagndéstico en los resultados obtenidos.

La distribucion de casos segun las formas de presentacion clinica (sindromicas,
multiples, aisladas), guarda una composicion similar a la descripta por un estudio de
prevalencias desarrollado en hospitales publicos del pais entre los afios 2010 y 2018.
Dicho estudio observdé una mayor proporciéon de AC sindromicas en el subsector
privado frente a una mayor proporcion de AC aisladas y multiples sin un patrén
definido en el subsector publico.'® Sin embargo, la proporcion de AC sindromicas
identificada en este estudio resulta considerablemente mayor a lo descrtipto por un
estudio de casos y controles realizado en 9 hospitales publicos de la Provincia de
Santa Fe durante el periodo 2018 — 2019 (17,2% vs. 3%).?° Esta diferencia podria

atribuirse a que la maternidad de nivel lllb en la que tuvo asiento el presente estudio
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cuenta con un servicio de Genética Médica y la capacidad técnica para alcanzar un
mayor numero de diagndsticos definitivos, lo que, a su vez, repercute reduciendo la

proporcion de casos de AC multiples no sindromicas.

Se observé una proporcién mayoritaria de casos de AC sindromicas vinculadas
al factor de edad materna avanzada (mayor a 35 afios) lo cual concuerda con lo

publicado previamente en la bibliografia.!3-36-40

Respecto de la composicién del grupo de AC sindromicas es importante
mencionar que existié una paridad entre la proporcién de casos de Sindrome de Down
y la de enfermedades raras o poco frecuentes. Esto pone de manifiesto la importancia
de encarar la vigilancia de las enfermedades raras en las diferentes esferas del
sistema de salud en las que sea posible, de manera que se logre lo previsto en la Ley
Nacional 26689.3°

La prevalencia de la Unica displasia esquelética identificada en este estudio, la
discondrosteosis de Léri-Weill, se encuentra ligeramente por debajo de la publicada

en estudios realizados sobre la poblacion europea.!

La prevalencia de enfermedad renal poliquistica bilateral observada durante el
ano 2021, en cambio, triplicd a la reportada en hospitales publicos de la Argentina
entre los afios 2010 y 2018."® Seria necesario un estudio mas extenso en este sentido

para reafirmar o refutar esta tendencia.

Respecto de la composicion del subgrupo de AC aisladas, la misma puede verse
influenciada por diversos factores. Entre ellos podemos mencionar la derivaciéon
prenatal de casos de cardiopatias congénitas criticas, hernia diafragmatica y AC del
SNC para su asistencia en otros efectores, asi como el registro subdptimo de
interrupciones de embarazos por AC que tiene lugar en los diferentes niveles de

atencion.

La poblacion de AC descripta por Colussi et al. en Santa Fe expone una mayor
proporcion de casos de DTN, seguidos en orden decreciente de frecuencia por los

defectos de la pared abdominal y las AC de los miembros.2°

En el presente estudio, en cambio, las AC aisladas mas frecuentemente

observadas fueron las cardiopatias congénitas en general. Por su relevancia clinica y
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su impacto en el sistema de salud los sistemas de vigilancia epidemiologica
monitorean las cardiopatias congénitas criticas. En este estudio, las CCC
representaron el 9,4% del total de cardiopatias, proporcion un tanto menor a la

publicada previamente en la poblacion del Reino Unido.*2

Respecto de las AC aisladas de los miembros destaca la mayor proporcion de
talipes, siendo el talipes equinovarus el mas frecuentemente identificado, tal como ha
sido descripto en la bibliografia. Si bien este estudio no ahonda en los factores de
riesgo de las AC, cabe mencionar que dicha AC se presenta mas comunmente en
fetos varones y se ha asociado al habito tabaquico materno. La falta de un tratamiento

ortopédico oportuno puede derivar en una discapacidad significativa.*3

La mayor proporcion AC aisladas urinarias y de los 6rganos genitales
corresponde a casos de agenesia renal unilateral. Dicho diagndstico puede resultar
silente al momento del nacimiento, si el rifidn contralateral se encuentra conservado,
al punto que algunos casos son detectados de manera incidental. La agenesia renal
bilateral, en cambio, se asocia en un 50% de los casos con otras AC estructurales y

es mas comun en fetos muertos.®

El grupo de AC del craneo y la cara estuvo representado en forma mayoritaria
por hendiduras orofaciales. Mas de la mitad de estos diagndsticos se presentd
coexistiendo con otras AC, las cuales, en un 80% de los casos correspondieron a
cardiopatias congénitas. Se ha descripto un mayor riesgo de hendiduras orofaciales
aisladas en poblaciones del pais con necesidades basicas insatisfechas. Asi mismo,
la asociacién entre cardiopatias congénitas y hendiduras orofaciales ha sido objeto de
estudios, atribuyendo su patogenia a la persistencia de una noxa que afecta en

primera instancia el desarrollo del corazon y posteriormente el del paladar. 44-4°

Las observaciones realizadas por este estudio respecto del grupo de AC del SNC
y del sistema digestivo se hallan influenciadas por la derivacién prenatal de 4 casos
pertenecientes a estos grupos (3 casos de AC del SNC y 1 caso de hernia
diafragmatica grave). Asimismo, una serie de deficiencias en la identificacién y registro
de los pacientes en fuentes valiosas de informacién imposibilitaron el seguimiento y la
cuantificacion de las cardiopatias congénitas criticas derivadas prenatalmente a otros

efectores para su asistencia y tratamiento). La mencion de estos casos tiene por objeto
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exponer la existencia de estos sesgos y poder describir con mayor precision el

universo de anomalias congénitas perteneciente a la poblacion en estudio.

Al comparar la tasa general de DPN alcanzada en este estudio frente a la
reportada por otros trabajos desarrollados en instituciones del subsector publico,
inclusive del mismo nivel de complejidad, se observa que la misma es notablemente
mas baja. Este resultado podria estar en relaciéon con un deficiente control prenatal,
atribuible tanto a una baja adherencia por parte de las pacientes embarazadas, como
a barreras en la accesibilidad a las prestaciones necesarias. Por otro lado, es
importante destacar que el diagndstico prenatal ha sido identificado como un predictor
del nacimiento en instituciones de alta complejidad y de supervivencia perinatal, a la
vez que, la ausencia del mismo se ha asociado con un aumento del 60% en la

probabilidad de muerte perinatal.??

Respecto de la TDP de algunos grupos de AC aisladas podemos mencionar que,
en consonancia con lo publicado por el Estudio Colaborativo Latino Americano de
Malformaciones Congénitas (ECLAMC) en 2009, las AC del SNC y las genitourinarias
presentaron TDP superiores al 80%. Por el contrario, las AC de los miembros y las
cardiopatias congénitas en general registran TDP inferiores al 25%.4¢ En referencia a
las cardiopatias congénitas, la sorprendentemente baja TDP podria responder a la
existencia de casos diagnosticados y derivados prenatalmente de los cuales no existe

registro alguno en las fuentes consultadas.

El analisis de los resultados de la asistencia perinatal en pacientes afectados por
AC en la maternidad en estudio reveld que, tras ser agrupados segun la disponibilidad
de DPN, el grupo que contd con DPN presentd las siguientes caracteristicas
distintivas: una mayor proporcién de derivacion prenatal, la ausencia de muerte fetal
intrauterina, acceso a la interrupcién electiva del embarazo en un caso y un menor
nuamero absoluto de muertes perinatales (aunque esta ultima diferencia no puede
evidenciarse en términos porcentuales). Estos hallazgos sugieren que la
disponibilidad de DPN podria estar asociada con una mejora en el manejo y
planificacion de la asistencia perinatal en pacientes con AC, al permitir una deteccion
temprana y una toma de decisiones informada por parte de las pacientes
embarazadas. Sin embargo, seria necesario extender el presente estudio, incluyendo

un mayor numero de casos para fortalecer la significancia de estas asociaciones.

32



Del analisis comparativo realizado surge una menor prevalencia de DTN respecto de
lo publicado en otros estudios descriptivos nacionales. Una posible causa de esta
diferencia puede atribuirse al escaso registro y seguimiento de los casos que resultan
en interrupcion del embarazo, dada la corta vigencia de la ley 27610 en relacién al

periodo en estudio.*’

La prevalencia de talipes obtenida resultd similar a la reportada en hospitales publicos
de la zona sur de la ciudad de Buenos Aires en el periodo 2010-2016, lo que podria
estar asociado a la similitud de condiciones socioecondémicas y ambientales (y los
factores de riesgo asociados a ellas) entre esta poblacion y la que fue objeto de
estudio en la maternidad del Hospital Provincial de Rosario. Se requieren estudios

adicionales para confirmar o refutar esta posibilidad.

La prevalencia de Sindrome de Down obtenida por este estudio resulta superior a la
reportada por otros trabajos incluidos en este analisis. Esto podria atribuirse al nivel
de complejidad de la maternidad en cuestion, una asociacién que previamente ha sido
documentada en un estudio llevado a cabo por el grupo de RENAC entre los afios
2009 y 2015.36

El analisis de la prevalencia de cardiopatias congénitas criticas ha sido abordado
considerando la existencia en Rosario de un mecanismo de derivacion prenatal para
asegurar el nacimiento en instituciones con el nivel de complejidad y recursos
quirurgicos adecuados. Esto podria haber llevado a esperar una baja prevalencia de
esta patologia en la maternidad del Hospital Provincial de Rosario, dado que no se
cuenta alli con la capacidad de resolucion quirdrgica de estos casos. Sin embargo, los
resultados obtenidos en este estudio muestran que la prevalencia observada apenas
se situa por debajo de la reportada en hospitales publicos del pais segun un estudio

previo realizado por el grupo de RENAC. "°

El correcto funcionamiento de un esquema de derivacion prenatal como el descripto
previamente, tiene su sustento fundamental en el acceso al DPN. Segun los datos
obtenidos en este estudio relativos a las cardiopatias congénitas criticas, la poblacién
en estudio estaria muy lejos de alcanzar las tasas de diagndstico prenatal reportadas
en estudios nacionales. Sin embargo, los resultados obtenidos en este estudio podrian
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haber sido afectados por la falta de registro de casos derivados que afecto

principalmente a este grupo de AC.

La TDP de hendiduras orofaciales fue superior a la reportada por Bidondo et al. 2020,
mientras que la de gastrosquisis fue notablemente inferior, aunque el reducido numero
de casos presentados en este analisis resta fortaleza a la comparacién de estas

tasas.??

Si se compara la tasa de mortalidad especifica por AC para el afio 2021 se observa
que la misma es inferior a la publicada en el pais y en la provincia. Es probable que
dicha ventaja comparativa refleje la capacidad técnica de los cuidados postnatales en

la maternidad nivel lllb donde se realiz6 este estudio.
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CONCLUSION

Los resultados obtenidos reflejan que la prevalencia general de AC en la
institucion en estudio es notablemente mayor que la reportada a nivel nacional y en la
provincia de Santa Fe en el mismo periodo. Asimismo, es superior a la reflejada en

estudios de otros paises como India, Brasil, EE. UU. y Europa.

Aunque la distribucion de casos segun las formas de presentacion clinica es
similar a estudios previos, se observd una proporcion mayor de AC sindrémicas en
comparacion con un estudio local, lo cual seria atribuible a una mayor capacidad

técnica para lograr un diagnostico de certeza.

La tasa general de diagnostico prenatal resultdé notablemente inferior a la
publicada por estudios desarrollados en el pais, o que plantea la necesidad de
reforzar el control prenatal y evaluar la accesibilidad a prestaciones diagnosticas. Se
debe considerar igualmente que existe gran heterogeneidad en el diagnodstico prenatal
de AC especificas.
El analisis de los resultados perinatales sugiere que el DPN proporciona ventajas en

el manejo y planificacion de la asistencia perinatal de AC.

Este estudio, sin embargo, presenta limitaciones tales como las deficiencias
observadas en la identificacion y registro de los pacientes en las fuentes de
informacion utilizadas. Estas generan una imposibilidad de seguimiento de los casos

derivados y dificultan la obtencion de conclusiones mas significativas.

Este hallazgo, pone de manifiesto la necesidad de fortalecer el registro
institucional de casos de AC como parte de un mecanismo de vigilancia que

proporcione informacion especifica sobre esta problematica.

En cuanto a las fortalezas del estudio, las mismas radican en que las
comparaciones efectuadas se realizaron unificando criterios de clasificacion y
definicidon de casos. Se proporcionan datos que facilitan una mejor comprension del
universo de AC presente en la poblacion del area programatica de la maternidad en
estudio. Ademas, se obtuvieron datos utiles respecto de la situacion del diagndstico

prenatal de AC en el sistema de salud de la Provincia de Santa Fe.
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La vigilancia epidemiologica en el campo del diagndstico prenatal y de las
anomalias congénitas en particular, desempefia un papel de vital importancia para la

gestion institucional de recursos y el fortalecimiento del sistema de salud local.
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ANEXO lll

Defectos de reduccién de miembros - 0,43

Talipes 0,69

Defectos del tubo neural 0,92

Defectos de pared abdominal

Categoria de AC
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Cardiopatias severas 1,57

Cromosomopatias 2,61
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PREVALENCIA (X 10.000) DE CATEGORIAS DE ANOMALIAS CONGENITAS MAYORES AGRUPADAS, POR
JURISDICCION. ARGENTINA, ANO 2021.

Modificado de Barbero, P., Bidondo, M., Groisman, B., Brun, P., Duarte, S., Groisman, B., & Liascovich R.
(2022). Andlisis Epidemioldgico sobre las anomalias congénitas en recién nacidos, registradas durante
2021 en la Republica Argentina. Reporte Anual. Buenos Aires: Ministerio de Salud de la Nacion, RENAC-Ar.




ANEXO IV

EPIDEMIOLOGIA Y DIAGNOSTICO PRENATAL DE AC EN UNA MATERNIDAD
DE NIVEL llib DE LA PROVINCIA DE SANTA FE, ARGENTINA

Nombre y apellido de la madre

DNI de la madre

Num. De HC de la madre

Edad materna

Nombre y apellido del bebé

DNI del bebé

Num. De HC del bebé

Fecha de nacimiento

Desenlace del embarazo (vivo, muerto, ILE)

Tipo de egreso de la internacion neonatal (alta,
6bito)

Descripcion de la/s anomalia/s congénital/s

Deteccion prenatal (SI/NO)

Informe de métodos complementarios de
diagnostico
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