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INTRODUCCION

Defecto congénito es toda anomalia de desarrollo morfolégico, estructural, funcional o molecular, presente al nacer, externa o interna, familiar o esporadica,
hereditaria o no, inica o multiple. Un 3% de los recién nacidos tienen una anomalia congénita mayor evidente en nacimiento y el 10 o 15% son portadores de una
anomalia menor. Un 20% de estos defectos tienen una base genética, un 20% se relaciona con insultos medioambientales y un 60% todavia no tiene causa conocida.
Dentro de las causas genéticas se incluyen las anomalias cromosomicas, las enfermedades monogénicas y las que resultan de la interaccion de genes y factores
ambientales. Entre las causas no genéticas distinguimos enfermedad materna, teratogenicidad, infecciones y cosanguiniedad.

MATERIAL Y METODOS

Entre 2014-2015 tuvimos un total de 5775 partos. Se diagnosticaron 125 casos de anomalias congénitas, con seguimiento posterior por parte de Neonatologia y
Cirugia Pediatrica.

RESULTADOS

En periodo 2014-2015 fueron diagnosticadas un CROMOSOPATIAS NUMERICAS
total de 29 cromosopatias, siendo en su mayoria
numéricas.

Las aneuploidias autosémicas fueron :

-16 casos de T21

-6 casos deT18

-4 casos deT13

En 2 casos, el diagndstico de T21 y T13 fue
posnatal (ambos sin control por nuestro servicio).
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Entre las anomalias no atribuibles a

cromosopatias, tuvimos un total de 97 casos == '
diagnosticados prenatalmente. 20 -
Divididas por sistemas, las malformaciones mas 1s '
frecuentes fueron: 10 -
-sistema urinario: 24 casos s —I —I
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-sistema nervioso: 17 casos & ST T 5 & & S o o
-sistema digestivo: 4 casos I <€ T @S ST s S & s 5
vQQ\ w’-\v& = =
L o\}

CONCLUSIONES

Las malformaciones congénitas mayores se presentan en aproximadamente un 3-4 % de los nacidos vivos, aunque las anomalias menores son
mas frecuentes. Los defectos de nacimiento pueden ser aislados o presentes en una combinacién caracteristica o patrén. En nuestro Area, la
incidencia de malformaciones congénitas fue de aproximadamente un 2%.

Las causas genéticas de anomalias congénitas incluyen trastornos cromosomicas, trastornos de genes individuales, y trastornos que resultan de
la interaccion de multiples genes y factores ambientales (trastornos multifactoriales). En hospital Santa Lucia de Cartagena, el porcentaje de
anomalias congénitas atribuible a trastornos cromosomicos fue del 23%.

Las malformaciones mas frecuentes en nuestro hospital fueron urinarias, cardiacas y del sistema nervioso central.
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