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RESUMEN

Objetivo. Determinar la prevalencia, tipos y factores de riesgo asociados a anomalias
congeénitas en recién nacidos ingresados en el Hospital Gineco-Obstétrico Isidro Ayora de
Quito, Ecuador, entre 2009-2022.

Meétodos. Estudio transversal, con datos retrospectivos de la base de datos del Sistema
Informéatico Perinatal. Se emplearon pruebas de Chi cuadrado y modelos de regresion
logistica binaria simples y maltiples. Se utilizé el lenguaje de programacién R.

Resultados. Se estudiaron 26 236 recién nacidos, el 11,7% (3 075) fueron diagnosticados
con anomalias congénitas. Las mas frecuentes fueron las relacionadas con el sistema nervioso
(25,6%), las cardiorrespiratorias (21,1%) y las musculoesqueléticas (16,1%). La edad
materna superior a 35 afios, la planificacion del embarazo y los embarazos mdultiples se
asociaron con la presencia de anomalias congénitas. Al analizar los factores de riesgo en
funcién del sistema afectado se encontré que la edad materna, los antecedentes maternos de
abortos y diabetes, el consumo de acido folico y el sexo del recién nacido tenian efectos tanto
favorables como desfavorables para el desarrollo de anomalias congénitas de un sistema
especifico.

Conclusiones.

Este estudio investigd la prevalencia y los tipos mas comunes de anomalias congeénitas, asi
como sus factores de riesgo asociados, en un hospital de referencia. Se compararon estos
hallazgos con lo reportado en otras regiones. Los resultados obtenidos ofrecen datos

significativos sobre la epidemiologia de las anomalias congénitas en la poblacion estudiada,
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lo que puede orientar el desarrollo de estrategias preventivas. Se destaca la necesidad de

realizar investigaciones mas exhaustivas sobre este tema en la region.

Palabras clave (DeCS):; Factores de Riesgo; Recién Nacido; Perinatologia; Centro

Latinoamericano de Perinatologia, Salud de la Mujer y Reproductiva

ABSTRACT

Objective. To determine the prevalence, types, and associated risk factors of congenital
anomalies in newborns admitted to Isidro Ayora Gynecological-Obstetric Hospital in Quito,
Ecuador, between 2009-2022.

Methods. Cross-sectional study, using retrospective data from the Perinatal Information
System database. Chi-square tests and simple and multiple binary logistic regression models
were employed. R programming language was utilized.

Results. A total of 26,236 newborns were studied, of which 11.7% (3,075) were diagnosed
with congenital anomalies. The most common were those related to the nervous system
(25.6%), cardiorespiratory system (21.1%), and musculoskeletal system (16.1%). Maternal
age over 35 years, pregnancy planning, and multiple pregnancies were associated with the
presence of congenital anomalies. When analyzing risk factors by affected system, maternal
age, maternal history of abortions and diabetes, folic acid consumption, and newborn's sex
had both favorable and unfavorable effects on the development of congenital anomalies in a
specific system.

Conclusions. This study investigated the prevalence and most common types of congenital
anomalies, along with their associated risk factors, in a reference hospital. These findings

were compared with reports from other regions. The results provide significant data on the
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epidemiology of congenital anomalies in the studied population, which can guide the
development of preventive strategies. The need for further comprehensive research on this
topic in the region is emphasized.

Keywords (MeSH): Congenital Abnormalities; Risk Factors; Infant, Newborn;

Perinatology; Latin American Center for Perinatology, Women and Reproductive Health.

Las anomalias congénitas se producen en la vida intrauterina y, por lo tanto, estan presentes
el momento del nacimiento.(1) Estos defectos se detectan durante la gestacion, al nacimiento
0 en etapas posteriores de la vida,(2) y tienen un impacto en la mortalidad y morbilidad de
los individuos afectados, asi como repercusiones emocionales y economicas en las
familias.(3,4)

Aproximadamente entre el 2 al 4% de los recién nacidos vivos presenta algin tipo de
anomalia congénita, con una incidencia al afio de vida de alrededor del 7,4%.* Dentro de este
grupo, las anomalias congénitas mayores, que requieren intervencién médica o quirurgica,
son de especial atencién en el &mbito de salud publica.(1-4)

El riesgo de anomalias congénitas es universal, independiente de factores socioecondémicos,
raza, origen étnico u otras caracteristicas demograficas.(4) Su desarrollo se atribuye a
diversas causas como alteraciones genéticas, herencia multifactorial, exposicion a
teratdgenos ambientales y deficiencia de micronutrientes, aunque la etiologia de la mayoria
permanece desconocida. (4) Dado que las opciones de intervencion prenatal son limitadas y
que la mayoria de las anomalias estructurales no son corregibles durante el desarrollo fetal,
la prevencion primaria a través de la atencion preconcepcional es esencial. En este contexto,
los estudios epidemioldgicos son fundamentales para profundizar en el entendimiento de las

etiologias que subyacen a estos trastornos.(4—6)
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En 2010, la 63.2 Asamblea Mundial de la Salud, invit6 a los paises a fortalecer la prevencion
y sensibilizacién sobre las anomalias congénitas, subrayando la necesidad de comprender sus
causas para mejorar la prevenciéon, diagndstico y tratamiento.(2) En 2014, el Centro para el
Control y la Prevencion de Enfermedades (CDC) desarroll6 un programa de vigilancia
poblacional para registrar con exactitud estas anomalias. El programa busca que los paises
comprendan su impacto en la morbilidad, evalGen los factores de riesgo, deriven a los
neonatos a servicios apropiados y utilicen los datos de prevalencia para establecer programas
de prevencidn o atencion clinica a los afectados. La informacion recopilada a través de este
programa es crucial para orientar a los responsables de politicas publicas en la inversion para
reducir los casos de anomalias congénitas.(1)

En 2019, la Organizacion Panamericana de la Salud (OPS) revel6 que solo once paises en
Latinoamérica tienen sistemas de vigilancia de anomalias congénitas, con caracteristicas
heterogéneas en cada uno de ellos, el Ecuador no tiene el mencionado sistema de
vigilancia.(6) La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) recomienda el uso de la
Clasificacion Estadistica Internacional de Enfermedades y Problemas Relacionados con la
Salud en su décima revision (CIE-10) para las notificaciones y comparaciones a nivel
internacional.(1) En el Hospital Gineco-obstétrico Isidro Ayora (HGOIA) en Quito, Ecuador,
se utiliza el Sistema Informatico Perinatal (SIP), impulsado por el Centro Latinoamericano
de Perinatologia (CLAP), para registrar datos de madres y recién nacidos hospitalizados,
incluyendo anomalias congénitas.(1,7) El presente estudio buscé determinar la prevalencia,
tipos y factores de riesgo asociados a anomalias congénitas en recién nacidos ingresados en

el Hospital Gineco-Obstétrico Isidro Ayora de Quito, Ecuador, entre 2009-2022.

METODOLOGIA
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Se trata de un estudio transversal con recoleccion retrospectiva de datos, que corresponden a
la base de datos del SIP. La muestra incluyo a recién nacidos hospitalizados desde enero 2009
a diciembre 2022, en el servicio de Neonatologia del HGOIA, un hospital de tercer nivel y
de referencia nacional ubicado en la ciudad de Quito, y que forma parte del Sistema Nacional
de Salud Pudblica del Ecuador. Los criterios de inclusion se basaron en la disponibilidad de
registros completos para la presente investigacion.

De la base de datos se extrajeron las variables edad materna, autoidentificacion étnica, estado
civil, antecedentes de abortos previos, antecedentes de gestas previas, antecedentes de
infertilidad, planificacion del embarazo, antecedentes maternos de diabetes, antecedentes
familiares de diabetes, indicacion de folatos, consumo de alcohol, consumo de drogas,
exposicion a tabaco, diagndstico de diabetes gestacional, sexo del recién nacido, embarazo
multiple, diagndstico de defectos congénitos, codigos de clasificacion de los defectos
congénitos. Las variables relacionadas con el peso materno y la presencia de infecciones
adquiridas durante la gestacion no se incluyeron debido al subregistro encontrado.

Los datos fueron analizados con el lenguaje de programacion R (version 4.2.0), paquetes
"Remdr" 'y "EZR".(8) Las variables cualitativas se recodificaron como nominales
dicotdmicas o de intervalo. Los defectos congénitos se clasificaron segln el sistema afectado,
comparando la codificacion del SIP con la clasificacion del CIE-10.(9)

Se calcularon tanto la frecuencia absoluta como relativa. Para evaluar la distribucién de los
factores de riesgo en los grupos de recién nacidos con y sin defectos congénitos. Para el
analisis bivariado se aplico la prueba de Chi cuadrado.

Se aplicaron modelos de regresion logistica binaria, tanto simple como mdltiple. Para buscar
las asociaciones entre las condiciones perinatales incluidas en el SIP y la presencia de

defectos congénitos los datos se estratificaron de acuerdo con el sistema afectado. Se



SciELO Preprints - Este documento es un preprint y su situacién actual esta disponible en: https://doi.org/10.1590/SciELOPreprints.8237

procedio a seleccionar las variables para el modelo final de cada sistema afectado mediante
un proceso que incluyd: 1) eleccion de variables con el menor valor de criterio de informacion
de Akaike en el modelo simple, 2) ajuste del modelo mediante la prueba condicional de
verosimilitudes, y 3) consideracion de las variables con una devianza minima y un valor de
p<0,05.

Consideraciones éticas:

Este estudio fue aprobado por el Comité de Etica en Investigacion en Seres Humanos de la
Universidad Central del Ecuador (CEICH-UCE) c6digo 009-DOC-FCM-2023. Por ser un
estudio realizado en una base de datos anonimizada, no se requirié la firma de un

consentimiento informado.

RESULTADOS:

Se registré un total de 26 236 recién nacidos. De estos, 3 075 fueron diagnosticados con
anomalias congénitas, lo que representa el 11,7% de neonatos estudiados. De estos, el 69,4%
fue clasificado dentro de la categoria de defectos congénitos mayores.

Con respecto a los defectos congénitos por sistema afectado en relacion con el total de los
recién nacidos (n=26 236), los datos mostraron lo siguiente: 788 (3%) recién nacidos
presentaron anomalias del sistema nervioso, 654 (2,4%) padecieron anomalias
cardiopulmonares, 494 (1,8%) tuvieron anomalias musculoesqueléticas, 327 (1,2%)
mostraron anomalias urogenitales, 252 (0,9%) exhibieron anomalias cromosdémicas, 223
(0,8%) nacieron con labio y/o paladar hendido, 177 (0,6%) presentaron anomalias
gastrointestinales y 147 (0,5%) maostraron defectos tegumentarios. Ademas, de acuerdo con
la clasificacion del SIP, se registraron 11 casos (0,04%) de hidrops fetal y 2 casos (0,007%)

de oligoamnios severo.
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Al analizar la distribucion porcentual de las anomalias congénitas de acuerdo con el sistema
afectado en base al total de anomalias congénitas (n=3 075), se observé que las anomalias
del sistema nervioso corresponden al 25,6%, seguidas por las anomalias cardiopulmonares
con el 21%, y las anomalias musculoesqueléticas con el 16%. Las anomalias urogenitales
alcanzaron el 10,6%, mientras que las gastrointestinales un 5,7%. El labio y paladar hendidos
representaron el 7,2%, las anomalias cromosdmicas el 8,1%, y las anomalias tegumentarias
un 4,7%. Finalmente, el hidrops fetal y oligoamnios severo registraron las menores tasas, con
0.3% y 0.06%, respectivamente.

En el cuadro 1 se observa la distribucion de los tipos de anomalias congénitas segun el aparato
o sistema afectado, incluyendo los cddigos correspondientes del SIP y sus equivalentes segln
el CIE-10.(9)

Cuadro 1. Distribucién de los tipos de anomalias congénitas por aparatos y sistemas

Quito, Ecuador, 2009-2022

Caodigo Caddigo Tipo de anomalias 0
sIp? CIE-10° congénitas m )

Q00-Q07 Sistema nervioso
123 Q03 Hidrocefalia 322 40,8%
121 Q05 Espina bifida 118 14,9%
124 Q02 Microcefalia 63 7,9%
122 Q03 Hidranencefalia 32 4,0%
120 Q00.0 Anencefalia 19 2,4%
125 Q04.2 Holoproscencefalia 15 1,9%
196 Q07 O_tras malfor_macmnes del 219 27 7%

sistema nervioso

Q020-Q028 .

0030-Q034 Cardiopulmonares
134 Q22.0 Atresia pulmonar 8 1,2%
135 Q22.4 Atresia trictspidea 6 0,9%
133 Q21.1 Canal atrio ventricular 4 0.6%

completo



SciELO Preprints - Este documento es un preprint y su situacién actual esta disponible en: https://doi.org/10.1590/SciELOPreprints.8237

137 Q25.1 Coartacién aortica 13 1,9%
138 026.2 Re?orno venoso pulmonar 5 0.3%
anomalo total
136 Q226 Sindrome de corazon 5 07%

izquierdo hipoplésico
130 Q21.3 Tetralogia de Fallot 8 1,2%
129 0020.1/Q020.2 Transposicion de grandes ; 1,0%
Vasos
128 0200 Tronco arterioso 3 0,4%
persistente
131 Q20.4 Ventriculo Unico 8 1,2%
Otras anomalias
139 Q28/Q30-Q34  circulatorias y 590 90,2%
respiratorias
Q65-Q79 Musculoesqueléticas
146 Q79.3 Gastrosquisis 183  37,0%
145 Q79.2 Onfalocele 40 8,0%
163 Q77/Q78 Displasia esquelética 27 5,4%
165 Q79.0 Hernia diafragmatica 42 8,5%
164 Q66 Pie equinovaro y talus 54 10.9%
valgo
161 Q69 Polidactilia 38 7,6%
162 Q70 Sindactilia 10 2,0%
168 Q68 Otras malforma}c_iones 100 20.2%
musculoesqueléticas
Q39-Q45 Gastrointestinales
147 Q41.0 Atresia duodenal 47 25,6%
142 Q39.0 Atresia esofagica 39 21,3%
144 Q42.2 Ano imperforado 30 16,3%
148 Q41.1 Atresia yeyunal 16 8,7%
141 Q39.2 Fistula traqueoesofagica 15 8,1%
149 Q41.2 Atresia ileal 5 2,7%
143 Q42 Atresia de colon y recto 3 1,6%
150 Q45 Otras anomalias 22 12,0%
gastrointestinales
82882@ Urogenitales
154 Q62.0 Hidronefrosis congénita 81 24, 7%
153 061.3 R_iﬁope_s multiquisticos o 16 14.6%
displasicos

152 Q60.1 Agenesia renal bilateral 8 2,4%
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156
151

159
158
157

160

126
140

169

166
167

Q63/Q64

Q50-Q56
Q90-Q99
Q90
Qo1
Qo1
Q92-Q99
Q35-Q37
Q36
Q35
Q37

Q80-Q89
Q80-Q89

4pP83.2
4p01.2

Otras anomalias nefro
urinarias

Genitales malformados
Cromosémicas
Trisomia 21

Trisomia 18

Trisomia 13

Otras anomalias
cromosoémicas

Labio y paladar

Labio hendido

Paladar hendido

Labio y paladar hendidos
Tegumentarias
Anomalias tegumentarias
Otras anomalias

Hidrops fetal
Oligoamnios severo

71
121

208
14

25

32
26
165

147

11
2

21,7%
37,0%

82,5%
5,5%
1,9%

9,9%

14,3%
11,6%
73,9%

100%

100%
100%

2 No se encuentran incluidas en el CIE-10 dentro del capitulo de defectos congénitos

Fuente: elaboracidn propia en base a los datos del SIP del HGOIA y los cédigos CIE-10

El cuadro 2 muestra diferencias entre los grupos de recién nacidos con y sin defectos

congénitos en la edad materna, nimero de gestas previas, y ser producto de embarazo

maltiple.

Cuadro 2. Comparacion de variables entre grupos de recién nacidos con y sin anomalias

congénitas, Quito, Ecuador, 2009-2022

Categoria

Con defectos

Sin defectos

congénitos congénitos p (X?)
(n) (%) (n) (%)
Edad materna Menor de 20 814 12,1% 5886  87,9%
20a29 1390 114% 10785 88,6% <0.05
30a39 725 11,3% 5668  88,7%
40 0 Més 146 15,1% 822 84,9%
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Etnia Mestiza 2902 11.8% 21657 88,2%
Indigena 63 11,5% 487  88,5%
Afrodescendiente 56 10,8% 463 89,2% 0,2
Blanca 15 7,6% 183  92,4%
Otra 39 9,5% 371 90,5%
Parejaestable g 2271 117% 6045  883% o
NO 804 11,7% 17116  88,3% ’
Gestas previas  Ninguno 1259 123% 9000 87,7%
1a3 1504 11,1% 12016 88,9% <0,05
40 més 312 12,7% 2145  87,3%
Abortos previos S| 752 116% 5734  884% -,
NO 2323 11,8% 17427 882% ’
Antecedentes de g 44 13,9% 273 86,1% .6
infertilidad NO 3031 11,7% 22888 88,3%
Antecedentes S| 71 12,4% 502  87,6%
maternos de 0,59
diabetes NO 3004 11,7% 22659 88,3%
Antecedentes g 659 113% 5166  88,7%
familiares de 0,27
diabetes NO 2416  118% 17995 88,2%
Embarazo S 917 10,9% 7516  89,1%
planificado NO 2158  12,1% 15645 87,9% <0.05
Indicacion de Sl 2459  11,7% 18544 88,3% 0.9
folatos NO 616  11,8% 4617  88,2% !
Consumo de Sl 101 13,8% 633 86,2% 0.09
alcohol NO 2074 117% 22528 88,3% !
Exposicion a Sl 162 102% 1425 898% e
tabaco NO 2013  118% 21736 882% !
Consumo de S 13 8,5% 140 9L5% g
drogas NO 3062  11,7% 23021 88,3% ’
Diabetes Sl 65 11,6% 494 1L7% ;g9
gestacional NO 3010 84,6% 22667 88,3% ’
Embarazo Sl 137 6,5% 1955  93,5%
mdltiple NO 2938  122% 21206 87,8% <0.05
Recién nacido  gj 1696  120% 12481 880% g
masculino NO 1379 114% 10680 88,6%

Fuente: elaboracion propia en base a los datos del SIP del HGOIA
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En el andlisis univariado se observo una asociacion positiva entre la edad materna superior a

35 afos y la ocurrencia de defectos congeénitos. Por otro lado, se encontrd una asociacion

negativa entre el riesgo de defectos congenitos con la planificacion del embarazo y el

producto de embarazo mdltiple (Cuadro 3).

Cuadro 3. Asociacion de variables a las anomalias congénitas Quito, Ecuador, 2009-

2022 (OR bruto)

Variable OR/ 1C95% p
Mayor de 35 afios 1,19 (1,07;1,32) <0,05
Etnias minoritarias 0,85 (0,72;1,01) 0,06
Sin pareja estable 0,99 (0,91; 1,09) 0,95
Con gestas previas 0,97 (0,91;1.03) 0,32
Con abortos previos 0,98 (90;1,07) 0,71
Con antecedentes de infertilidad 0,95 (0,76;1,21) 0,72
dC_on antecedentes personales de 0,06 (0,12:0,50) 0,61
iabetes
é:_on antecedentes familiares de 0,95 (0,86-1,04) 0,27
iabetes
Con planificacion del embarazo 0,88 (0,81;0,96) <0,05
Con consumo de folatos 0,99 (0,90-1,09) 0,89
Con consumo de alcohol 1,21 (0,97;1,50) 0,08
Con exposicion al tabaco 0,84 (0,71;1) 0,05
Con consumo de drogas 0,69 (0,39;1,23) 0,21
Con diabetes gestacional 0,99; (0,76;1,29) 0,94
Producto de embarazo multiple 0,50 (0,42;0,60) <0,05
Recién nacido masculino 1,05 (0,97; 1,14) 0,18

OR: Odds ratio, IC: Intervalo de confianza 95%

Fuente: elaboracion propia en base a los datos del SIP del HGOIA

El analisis multivariado confirmé que la edad materna superior a 35 afios se relaciona de

positivamente con la probabilidad de defectos congénitos con un Odds Ratio (OR) de 1,20

(IC del 95%: 1,07 a 1,33). De manera similar, se confirm6 la asociacién negativa con el
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embarazo planificado, con un OR de 0,88 (IC del 95%: 0,81 a 0,96), y la presencia de
embarazo multiple, que mostr6 un OR de 0,50 (IC del 95%: 0,42 a 0,60). Todos estos
hallazgos fueron significativos con un valor de p < 0,05.

Al explorar la relacion entre los factores de riesgo y los defectos congénitos en los diferentes
sistemas afectados, el analisis univariado revel6 posibles asociaciones de las anomalias del
sistema nervioso, cardiopulmonares, musculoesqueléticas y las alteraciones cromosémicas
con varios de los factores de riesgo estudiados. Por otro lado, no se observo asociacion entre
los factores de riesgo estudiados y las malformaciones gastrointestinales. Las
malformaciones urinarias y tegumentarias mostraron asociacion unicamente con el consumo
de folatos, mientras que el labio y paladar hendidos mostraron relacién con la edad materna

mayor a 35 afios. (Cuadro 4)



Cuadro 4. Asociacion entre factores de riesgo y defectos congénitos segun sistema afectado, Quito, Ecuador, 2009-2022 (OR
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bruto)

Sistema nervioso Cardiopulmonares Musculoesqueléticas Cromosémicas Labio y paladar Gastrointestinales Urogenitales Tegumentarias
Variables OR/IC 95% P OR/IC 95% P OR/IC 95% P OR/IC 95% P OR/IC 95% P OR/IC 95% P OR/IC 95% p OR/IC 95% p
’;"ﬁz‘" de 35 075(059,0,96) <005 086 (0,67,1,12) 026 0,64 (047;088) <005 532 (4,04:699) <005  061(039097) <005 100065154 093 0,90 (0,63;1,29) 057  096(0,60;L,55) 089
a’:}‘gfitarias 092(0,64,1,32) 067  097(0,66:L42) 087  108(07L164) 07 0,98 (0,56;1,73) 096  104(058;1,86) 089  067(031;147) 032  1,32(081;214) 025 1,10 (0552,20) 0,78
Ss't”agli' eja 122 (102146) <005 112(092,1,35) 026  0,82(0,65104) 011 050(036072) <005 1,02 (0,74:139) 09  141(096:205 072  114(0,861,50) 034  1,31(09L;187) 014
Gestasprevias 0,86 (076,0,98) <005  113(098:1,29) 007 0,78 (0,64:095  <0,05 217 (178264) <005  095(076:1,18) 0,64  100(079149) 0,58 0,89 (0,74:1,00) 026 0,89 (0,64:1,25) 051
Abortos previos 0,83 (0,68;1,01) 005 1,20 (1,06;1,57) <0,05 0,89 (070;1,13) 033 185(141243) <005  083(060;1,16) 0290  066(0,45098) 0,04 0,92 (0,69;1,23) 058 0,65 (0421) 0,05
ﬁ?;fﬁfﬂfa'ges e 054(0291) <005 143(063323) 038 140 (055358 047 1,22 (0,37;3,90) 073 0,77 (0,27;2,20) 063  129(030536) 072  0,78(0,30;2,00) 06 infinito 097
Antecedlemgs 0,52 (0.27:1) 005 279(L73:451) <005 050(021;1,18) 011 1,23 (055:2,72) 06 119(050;277) 0,69  071(022230) 057 1,09 (0,49;2,44) 083  0,28(0,03;2,30) 02
personales ae
diabetes
Antecedentes
familiares de 110(090:1,33) 035  107(0861,32) 053  095(0,74;122) 0,7 0,75 (0,54;1,06) 011  122(088167) 022  073(049;110) 013 0,90 (0,66:1,23) 052 0,93 (0,62:141)
diabetes
Con
planificacién del 0,86 (072,1,03) 0,1  110(090:1,32) 033 1,08 (0,87:134) 046 0,75 (0,55;1,01) 005 0,94 (069:127) 07  131(067:253) 042  114(0,87:1,48) 032 1,04(0,72:1,49) 083
embarazo
fco‘?;‘fssm‘) de 079 (0,65:0,96) <005 094 (0,76:1L17) 058  120(080;1,31) 084 0,88 (0,65:1,21) 045  1,24(0,86:1,78) 024  085(0591,22) 038  152(108214) <005  184(L11;304)  <0,05
;‘;gﬁ;ﬁ"‘) de 075(046;1,23) 025  079(047:134) 039  158(097257) 0,06 110(054;221) 079  1,10(052;230) 065  084(034:211) 072 0,73 (0,33;1,60) 043  1,75(0,83;3,68) 013
gﬁgﬁg‘c"’” a 070 (047:1,04) 008  1,10(0751,61) 061  140(0,94;209 0,09 0,89 (0,48;1,63) 07 1,12 (0,62;1,01) 069  050(0,20;125 0,14 1,34(0,81;2,21) 024 1,04(049;2,15) 092
dcrf)’;sausm‘) de 052(011;2,38) 04  030(004237) 025 102(0,22:460) 0,98 infinito 097  234(051;,1060) 027  137(0,17;10,60) 0,76 1,81 (0,40:8,22) 0,44 infinito 0,97
gelgl;ecllisn y 058030:113) 01  221(133:369) <005 089 (044182 076 1,36 (0,61;3,02) 044  083(030;232) 073  0,78(024:254) 0,69 0,82 (0,32:2,07) 074 0,30 (0,04;2,22) 024
Producto de 091(061;1,37) 067 123(082184) 03  107(067L71) 077 0,41 (0,16;1,02) 005  124(067:228) 048  131(067:253) 042 0,95 (0,52;1,75) 087  1,25(059;2,60) 055
embarazo
multiple
izcs'ceu”"'r‘]ff'd(’ 089(076;1,05) 17  140(087;L,23) 069  0,81(066:099 <005 0,78 (0,60;1,02) 006  1,15(087:152) 032  085(0,63;1,16) 03 2,32 (1,76;3,04) <005 1,19 (0,85:167) 031

OR: Odds ratio IC: Intervalo de confianza 95%

Fuente: elaboracion propia en base a los datos del SIP del HGOIA
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El analisis multivariado revel6 asociaciones significativas entre los factores de riesgo y los
defectos congénitos por sistema afectado. EI consumo de acido folico se asocié con menor
riesgo de defectos del sistema nervioso. Los hijos de madres con antecedentes de abortos y
de diabetes presentaron mayor riesgo de defectos cardiorrespiratorios. La edad materna
mayor a 35 afos y el sexo masculino del recién nacido mostraron un efecto protector contra
los defectos musculoesqueléticos. La edad materna mayor a 35 afios se relaciond con un
aumento del riesgo de defectos cromosomicos. Finalmente, el consumo de folatos y el sexo
masculino del recién nacido se relacionaron con mayor riesgo de malformaciones genitales.
(Cuadro 5)

Cuadro 5. Factores asociados a defectos congénitos en funcion del sistema afectado

Quito, Ecuador, 2009-2022 (OR ajustado)

Sistema afectado Variables OR p
Mayor de 35 afios 0,80 (0,41;1,49) 0,1
Sin pareja estable 1,13 (0,93;1,37) 0,2
Nervioso Gestas previas 0,88 (0,74;1,06) 0,19
Antecedentes de infertilidad 0,55 (0,29;1,02) 0,05
Consumo de folatos 0,79 (0,65;0,97) <0,05
Abortos previos 1,27 (1,04;1,54) <0,05
Con antecedentes personales de )
Cardiopulmonar Diabetes 2,50 (1,30:4,78) <0,05
Con Diabetes Gestacional 1,15 (0,56;2,32) 0,7
Mayor de 35 afios 0,69 (0,501;0,96) <0,05
Musculoesquelético Con gestas previas 0,84 (0,68;1,03) 0,1
Recién nacido masculino 0,82 (0,67;0,99) <0,05
Mayor de 35 afios 4,58 (3,39;6,17) <0,05
Alteraciones Sin pareja estable 0,78 (0,53;1,14) 0,19
cromosomicas Con gestas previas 1,15 (0,79;1,66) 0,45
Con abortos previos 1,34 (0,97;1,82) 0,06
Urogenital Consumo de folatos 1,47 (1,04;2,08) <0,05
g Recien nacido masculino 2,30 (1,75;3,02) <0,05

Fuente: elaboracién propia en base a los datos del SIP del HGOIA
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DISCUSION:

En este estudio, se determin6 que el 11,7% de los nacidos hospitalizados en el HGOIA
presentaban anomalias congénitas. Las mas comunes fueron aquellas que afectaban al
sistema nervioso, cardiorrespiratorio y musculoesquelético. Se encontrd asociacion positiva
entre la edad materna avanzada y el riesgo de anomalias congénitas, mientras que la
planificacion del embarazo y la gestacion multiple actuaron como factores protectores.

Al analizar los factores de riesgo y los sistemas afectados, se encontraron asociaciones
significativas. EI consumo de &cido folico durante el embarazo fue protector para anomalias
del sistema nervioso. Los antecedentes maternos de abortos previos y diabetes aumentaron
el riesgo de anomalias cardiorrespiratorias. La edad materna mayor a 35 afios y el sexo
masculino mostraron mayor riesgo de anomalias musculoesqueléticas. Ademas, el consumo
de acido folico y el sexo masculino mostraron mayor riesgo de anomalias urogenitales. La
edad materna mayor a 35 afos se relaciond con el riesgo de anomalias cromosémicas, pero
fue protectora para el desarrollo de labio y paladar hendidos. EI consumo materno de &cido
folico se asocié con mayor riesgo de anomalias tegumentarias. No se encontrd asociacion
entre las anomalias gastrointestinales y las variables estudiadas.

Una investigacion previa realizada por Masapanta&Taco (2018) en el mismo HGOIA
durante el periodo 2016-2018, observé que el 11,9% de los recién nacidos tenian anomalias
congénitas(10), una cifra similar al 11,7% encontrada en este estudio. Es importante
considerar que el HGOIA es una institucion de referencia nacional en Ecuador, que atiende
a pacientes de diferentes sectores de Quito y otras regiones del pais con diversas
complicaciones, incluyendo casos de anomalias congénitas, lo que justifica el porcentaje
elevado de casos encontrado en este estudio. De manera similar Cordova et al (2015),

observaron que el 9,8% del total de ingresos al servicio de Neonatologia en el Hospital José
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Carrasco Arteaga del Instituto Ecuatoriano de Seguridad Social ubicado en la ciudad de
Cuenca-Ecuador tuvo diagndstico de alguna anomalia congénita.(11)

Ademas de determinar la frecuencia de anomalias congénitas, es esencial comprender los
factores de riesgo asociados con ellas para prevenir y reducir las complicaciones en la salud
de los neonatos. Igual que en el presente estudio, numerosas investigaciones han explorado
y encontrado factores que influyen en la aparicion de las anomalias congénitas en diferentes
poblaciones.

Los trabajos de investigacion realizados por Zhang et al. (2012), Harris et al. (2017), Avila-
Mellizo et al. (2019) y Moges et al., (2023) han sefialado que la edad materna mayor a 35
afios se asocia a mayor riesgo de anomalias congenitas, hallazgo que coincide con lo
encontrado en esta investigacion.(3,12,13)

Aunque en el presente trabajo no se observaron asociaciones entre los otros factores de riesgo
investigados y la presencia de anomalias congeénitas, es fundamental considerar maltiples
relaciones descritas en la literatura. Entre estas se destacan, la etnia, el sexo del recién nacido,
la ingesta de acido folico durante el primer trimestre de embarazo, el consumo de alcohol,
drogas y tabaco durante el embarazo, antecedentes de enfermedades maternas, la presencia
de infecciones durante el embarazo, el uso de medicamentos no identificados en los primeros
tres meses de embarazo, la exposicion a pesticidas, la paridad y antecedentes de abortos
previos.(5,12-15)

En este estudio se observé gque la mayoria de las anomalias congénitas afectaron al sistema
nervioso (25,6%), seguidas por las cardiorrespiratorias (21%) y las musculoesqueléticas
(16%). En comparacion, en el estudio de Gonzalez et al. (2022) los defectos del sistema
nervioso fueron los mas frecuentes con un 29,7%, seguidos por los cardiovasculares con un

23,6%.(16) Por otro lado, Avila-Mellizo (2019), reportd6 que los defectos
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musculoesqueléticos ocuparon el primer lugar, seguidos por los cardiovasculares y luego los
del sistema nervioso.(12) Kalliora et al. (2018) reportaron que las malformaciones mas
comunes en Suramerica son las cardiacas y los defectos de cierre de tubo neural.(17) Es
relevante sefialar que en el presente trabajo, la forma en que se codificaron las anomalias
congénitas en el SIP permitio obtener el porcentaje de anomalias cardiovasculares y
respiratorias en conjunto.

Entre los principales factores de riesgo para las anomalias en la formacion del sistema
nervioso se encuentran la predisposicion genética, la no ingesta de acido félico durante el
embarazo y factores ambientales como el consumo de farmacos anticonvulsivos, la obesidad
y la diabetes maternas.(17) Varios ensayos no aleatorios, han indicado que la
suplementacion con acido félico durante el embarazo puede prevenir los nacimientos con
defectos del tubo neural.(18) En este estudio también se determiné que el consumo de &cido
folico se comporta como un factor protector para anomalias del sistema nervioso.

El presente trabajo revel6 una asociacion entre un mayor riesgo de malformaciones
cardiopulmonares y los antecedentes maternos de diabetes y de abortos previos. Aunque las
anomalias congénitas cardiacas son frecuentes en la mayoria de poblaciones estudiadas(17),
las anomalias relacionadas con el sistema respiratorio son consideradas menos comunes, y
su etiologia aln se considera desconocida, a pesar de que se han investigado factores como
los genéticos, las infecciones viricas y el déficit de vitamina A, entre otros.(19) En relacion
con las anomalias cardiacas, se ha demostrado que todos los tipos de diabetes preexistentes
al embarazo tienen una mayor potencial de causar estas anomalias en comparacion con la
diabetes gestacional. Maduro et al. (2022) identificaron que la hiperglucemia es el principal
factor teratogénico en los embarazos diabéticos, y su presencia antes de la concepcion y

durante el primer trimestre se relaciona con un mayor riesgo de alteraciones en el desarrollo
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cardiaco del feto.(20) Respecto a la asociacion positiva entre antecedente de abortos previos
y un mayor riesgo de anomalias congénitas cardiopulmonares encontrada en este estudio, es
importante sefialar que Mora-Alferez et al. (2016) han sefialado que los antecedentes de
abortos previos aumenta el riesgo de defectos congenitos, posiblemente debido a que la
presencia de defectos congénitos ya sean cromosomicos 0 no, es uno de los principales
factores que contribuyen a los abortos espontaneos.(21)

En el presente trabajo se encontr6 que la edad materna superior a 35 afios y el sexo masculino
del recién nacido actian como factores protectores contra el desarrollo de anomalias
musculoesqueléticas. Este hallazgo coincide con lo reportado por Ramirez et al. (2023),
quienes encontraron una mayor prevalencia de anomalias congénitas del sistema
osteomioarticular en madres de entre 20 y 34 afios.(22) Respecto al sexo masculino, Syvénen
et al. (2021) sefialaron un aumento de riesgo de alteraciones en las radiaciones interdigitales
en varones.(23) Ademas, segun Olivares-Castro et al. (2016) la mayoria de las
malformaciones congeénitas de miembro superior se presentaron en varones.(24) Sin
embargo, se requiere una mayor investigacion en este aspecto.

La presente investigacion identificd una asociacion entre el consumo de acido félico durante
el embarazo y el sexo masculino del recién nacido con un mayor riesgo de anomalias
congénitas urogenitales. Aunque el acido folico ha sido ampliamente reconocido por su
capacidad protector contra anomalias congénitas del sistema nervioso, Pandya et al. (2020)
encontraron, al igual que en este estudio, que su consumo puede aumentar la probabilidad
de anomalias urogenitales.(25) Por otro lado, Nufiez&Frometa (2020) observaron que los
defectos urogenitales se encontraron en un 64,6% de los casos en el sexo masculino.(26) Los
hallazgos relacionados con el &cido foélico, sugieren la necesidad de estudiar con mas detalle

esta asociacion.
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Durante las ultimas décadas, se ha observado un aumento constante en el nUmero de mujeres
que retrasan la maternidad. Este fendmeno ha sido asociado con un mayor riesgo de
aneuploidias y otras anomalias cromosomicas. (3) La edad materna igual o superior a 35
afios, se relaciona con una disminucion en la calidad de los ovocitos debido al proceso de
envejecimiento, lo que incrementa la probabilidad de errores de segregacion cromosoémica
durante la meiosis.(27) En este estudio también se observo que la edad materna constituye
un factor de riesgo para defectos cromosémicos.

Estudios previos han identificado varios factores asociados con un mayor riesgo de anomalias
de labio y paladar. Por ejemplo, Hong et al. (2021) reportaron que la exposicion materna a
pesticidas, el uso de antibidticos, el tabaquismo paterno y amenaza de aborto, se asociaron
con una mayor incidencia de labio y paladar hendido.(28) Ademas, Nahas et al. (2021)
encontraron gque tomar anticonvulsivos, acido retinoico, no consumir acido félico, y fumar
cigarrillos también estaban asociados con un mayor riesgo de estas anomalias congeénitas.(29)
Por otro lado, Heydari et al (2024), encontraron una mayor probabilidad de anomalias de
labio y paladar en madres de 20 a 24 afios, madres que fumaban, madres con obesidad y
aquellas con diabetes mellitus antes del embarazo. (30) En el grupo analizado en este estudio,
se observo que la edad materna mayor a 35 afios aumenté el riesgo de desarrollar anomalias
de labio y paladar.

El estudio realizado por Solak et al. (2016) no encontrd ninguna asociacién con factores de
riesgo para el desarrollo de anomalias tegumentarias.(31) Es importante resaltar que la
literatura disponible sobre el tema es limitada. En contraste, en este estudio se observé que
el consumo de &cido félico se comporté como un factor de riesgo para la ocurrencia de las

anomalias tegumentarios. Por tanto, se necesita mas investigacion en este ambito.
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Las anomalias congénitas gastrointestinales, han sido vinculadas a diversos factores de
riesgo, dependiendo de su tipo y ubicacion. Segun Leyva&Tapia (2019), el historial de
enfermedad materna aguda o crénica, y el origen en regiones de altitud, estan asociados a
malformaciones del tubo digestivo en neonatos.(32) Por otro lado, Wu et al. (2022)
observaron que la infeccién materna, la anemia durante el embarazo y la exposicion de la
madre a sustancias nocivas podrian aumentar el riesgo de atresias anorrectales, mientras que
los suplementos de acido folico y los multivitaminicos pueden reducir su aparicién.(33) Sin
embargo, en el presente trabajo no se encontr6 ninguna asociacion de las variables estudiadas
y el riesgo de anomalias gastrointestinales.

Es importante sefialar que en el SIP se incluyen el oligohidramnios severo y el hidrops fetal
dentro de la codificacion de defectos congénitos, mientras que en el CIE-10 estas condiciones
no se encuentran como parte de este grupo de patologias.

La fortaleza de este estudio se fundamenta en el nimero de casos analizado y el periodo de
tiempo estudiado. Se complementa con una descripcion detallada de las diversas anomalias
congénitas basada en las recomendaciones del SIP y del CIE-10.

Las limitaciones de este estudio incluyen posibles sesgos de informacion debido a que los
registros del SIP pueden contener subregistros y errores de codificacion. Al analizar datos
unicamente de un hospital, los resultados no pueden extrapolarse a nivel nacional.

En conclusidn, el presente trabajo pudo determinar la prevalencia de defectos congénitos en
la poblacién estudiada, se identificd los tipos mas comunes y se analizé su relacion con
diversos factores sociodemograficos y médicos.

Analizar la asociacion entre los factores de riesgo y los defectos por sistema afectado
permitio obtener informacion mas especifica sobre qué variables pueden influir en cada tipo

de anomalia. Los hallazgos del estudio aportan conocimientos sobre la epidemiologia de los
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defectos congénitos en la poblacion estudiada que pueden guiar el disefio de estrategias de

prevencion y deteccion temprana.
En el Ecuador se necesita implementar un programa de vigilancia poblacional para registrar

con exactitud las anomalias congénitas y los factores de riesgo asociados.

Conflicto de Intereses: Ninguno que declarar
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