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RESUMEN

INTRODUCCIÓN: Las malformaciones congénitas tienen un origen multifactorial y se 
desarrollan durante los primeros meses de la gestación. Se estima que el 10% están 
relacionados con factores ambientales, el 25% genéticos y el 65% con otros varios 
factores. El objetivo fue determinar la prevalencia de las malformaciones congénitas 
en el Hospital José Carrasco Arteaga, Cuenca – Ecuador.

MÉTODO: Se realizó un estudio descriptivo, retrospectivo, de corte transversal; en el 
periodo comprendido desde enero de 2012 a diciembre de 2014. Formaron parte del 
estudio todos los recién nacidos que fueron diagnosticados de alguna malformación 
congénita y que fueron admitidos en el departamento de Neonatología del hospital 
“José Carrasco Arteaga”

RESULTADOS: En 36 meses nacieron 4415 niños y de éstos, 83 recién nacidos tuvieron 
alguna malformación; mostrando una prevalencia de 1.87 % en los nacimientos. Las 
malformaciones más frecuentes fueron las digestivas con un 24.09%, las cardiovas-
culares representaron el 18.07%, las musculo-esqueléticas y los defectos de la pared 
anterior del abdomen alcanzaron el 9.63% cada una, las uro-genitales y del sistema 
nervioso central obtuvieron el 7.22% cada una, las respiratorias el 6.02%, las faciales 
un 4.81% y las asociadas a síndromes representaron el 13.25%.

CONCLUSIÓN:  La prevalencia de malformaciones congénitas encontrada sigue la 
tendencia reportada en estudios locales e internacionales en cuanto tipo y su fre-
cuencia.

*DESCRIPTORES DeCS: ANOMALÍAS CONGÉNITAS, EPIDEMIOLOGÍA, RECIÉN NACIDO.

ABSTRACT

Descriptive Research: Congenital Abnormalities in Newborns of Neonatology Servi-
ce of “José Carrasco Arteaga” hospital. 2012 – 2014.

BACKGROUND: Congenital abnormalities have a multifactorial origin and are develo-
ped during the earlier pregnancy months. It is supposed that 10% are related to envi-
ronmental factors, 25% with genetic conditions and almost a 65% with other disorders 
according to estimations. The objective of this study was to determine the prevalence of 
congenital abnormalities in newborns.

METHOD: This is a retrospective descriptive cross-sectional study developed from 
January 2012 to December 2014, it studied all the newborns diagnosed with any kind 
of congenital abnormality that were admitted to Neonatology department at “José Ca-
rrasco Arteaga” hospital.

RESULTS: During 36 months, 4,415 children were born and 83 had any congenital abnor-
mality, reaching a prevalence of 1.87% of the births. The most frequent abnormalities 
were the digestive abnormalities (24.09%), cardiovascular (18.07%), musculoskeletal 
and anterior abdominal wall weaknesses (9.63% each), urogenital and central ner-
vous system (7.22% each), respiratory system (6.02%), facial abnormalities (4.81%) and 
13.2% were associated to Clinical Syndromes. 

CONCLUSION: The prevalence of congenital abnormalities found in this study follows 
the reported trend based on local, regional and international studies concerning to the 
kind and frequency of congenital abnormalities.

KEYWORDS: CONGENITAL ABNORMALITIES, EPIDEMIOLOGY, NEWBORN.
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  INTRODUCCIÓN  

Las malformaciones congénitas constituyen un grupo de enfermeda-
des de alto riesgo, cuyo manejo y rehabilitación no siempre es exito-
sa; muchas de ellas son de evolución crónica y pueden producir se-
cuelas que representan una desventaja social, con un alto costo para 
la familia y el estado; se estima que aproximadamente el 69% de las 
malformaciones congénitas tiene una etiología desconocida [1].

La OMS define defecto congénito como toda anomalía del desarro-
llo morfológico, estructural, funcional o molecular, presente al naci-
miento o después de este. Las malformaciones congénitas incluyen 
una amplia variedad de patologías; su prevalencia es de entre el 7% 
y 10% durante el primer año de vida [2]. Hay reportes distintos alre-
dedor del mundo; así, en África la cifra alcanza el 5.76%, mientras 
en México y Colombia se reportan prevalencias de 1.24% y 3.2% res-
pectivamente [3 - 19].

El objetivo del presente trabajo fue determinar la prevalencia de 
malformaciones congénitas en los niños que ingresaron al servicio 
de Neonatología del Hospital “José Carrasco Arteaga” de la ciudad 
de Cuenca en Ecuador.

  MATERIAL Y MÉTODOS  

El presente estudio se realizó en el Servicio de Neonatología del 
Hospital “José Carrasco Arteaga” del Instituto Ecuatoriano de Se-
guridad Social (IESS) dela ciudad de Cuenca, durante el período 
comprendido entre enero de 2012 y diciembre de 2014. Se trata de 
un estudio descriptivo, retrospectivo, de corte transversal; se anali-
zaron las malformaciones congénitas neonatales, mediante la revi-
sión de los registros hospitalarios y la recolección de la información 
(hoja de recolección de datos) considerando semanas de gestación, 
edad materna, genero del recién nacido, malformación congénita, 
tipo, tratamiento quirúrgico, evolución y presencia o no de mortali-
dad asociada. 

  RESULTADOS   

De enero 2012 a diciembre 2014 nacieron 4415 niños en el hospital, 
de ellos ingresan a la Unidad de Neonatología 843 recién nacidos 
por diversas causas, de los cuales 83 niños presentaron alguna mal-
formación, determinando una prevalencia del 1.87% en los nacidos 
vivos en el hospital y que constituyeron el 9.84% de los ingresos en 
el servicio de Neonatología; el 57% perteneció al sexo masculino y 
el 43% al sexo femenino (Tablas 1 y 2).

Tabla 1. Número de nacimientos e ingresos al servicio de 
Neonatología, distribución según presencia de malformaciones y 

año de nacimiento.

Año
Recién 

Nacidos

Recién
Nacidos

Malformados

Ingresos 
Neo-

natología

Recién Nacidos 
Malformados

en Neo-
natología

N N % N %

2012 1326 30 2.26% 227 13.21%

2013 1437 24 1.67% 244 9.84%

2014 1652 29 1.75% 372 7.79%

Total 4415 83 1.87% 843 9.84%

Tabla 2. Distribución de 83 recién nacidos portadores de 
malformaciones según sexo. 

Sexo N=83 %=100

Masculino 47 57%

Femenino 36 43%

De acuerdo a las semanas de gestación de la madres de los neona-
tos, la presencia de malformaciones en niños pretérmino alcanzó 
el 37.35% y en los recién nacidos a término fue del 62.65%.La edad 
promedio de las madres fue de 28.8 años de edad, con una mayor 
frecuencia en el grupo de edad comprendido entre 20 y 34 años que 
representa el 72.28% (Tabla 3). 

Como información de relevancia se documentó que el 31.32%de 
madres fueron primíparas y un 67.68% multíparas; determinando 
una relación de 2.2:1 a favor de los nacimientos con malformacio-
nes provenientes de madres multíparas; de las cuales, dos madres 
presentaron antecedentes de parto con recién nacido portador de 
algún tipo de malformación congénita. Dentro de los antecedentes 
patológicos prenatales de la madre existieron: diabetes gestacional, 
hipotiroidismo, labio leporino y consumo de metotrexate como tra-
tamiento de artritis reumatoide; en este grupo de estudio no existie-
ron casos de consanguinidad, ni exposición a otros tóxicos.

Tabla 3. Distribución de 83 recién nacidos según edad materna. 

Edad Materna N=83 %=100

Menor a 19 años 7 8.43%

de 20 a 34 años 60 72.28%

Mayores a 35 años 16 19.27%

En lo referente a las malformaciones congénitas más frecuentes 
encontramos que las digestivas son las más importantes con el 
24.09% (Imagen 1), seguidas por las cardiacas con un 18.07%, las 
músculo-esqueléticas (Imagen 2) y los defectos de pared anterior 
del abdomen (Imagen 1) constituyen el 9.63% en cada caso, las mal-
formaciones urogenitales y del sistema nervioso alcanzan el 7.22% 
cada una, las malformaciones respiratorias llegan al 6.02% de los 
casos, finalmente se presentan las faciales en el 4.81% de los casos 
y las secundarias a Síndromes como: Down, Prune-Belly, Seckel, 
Apert y otros que suman en total el 13.2% de los casos (Imágenes 3 
y 4) (Tabla 4). En la tabla 5 se indica la Clasificación Internacional de 
Enfermedades actualizada en el año 2010 – CIE-10.

Imagen 1. Fístula recto-uretral.
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Imagen 2. Polidactilia.

Imágenes 3 y 4. Síndrome de Apert.

Tabla 4. Distribución de 83 recién nacidos según tipo de 
malformación congénita presentada.

Tipo de
Malformación N=83 %=100 Descripción

Sistema 
Digestivo 20 24.09%

Atresia y estenosis intestinal, 
ano imperforado, estenosis 

esofágica, mal rotación intes-
tinal, megacolon congénito, 

atresia esofágica.

Sistema
Cardiovascular 15 18.07%

Comunicación interauricular, 
ventricular, persistencia del 
conducto arterioso, ventrí-

culo único, cayado aórtico a 
la derecha, hipoplasia de la 

arteria pulmonar, hipoplasia 
de la aorta, dextrocardia, 
tronco arterioso común.

Sistema 
Músculo -
Esquelético

8 9.63% Polidactilia, sindactilia, he-
mivertebra, pie equino varo.

Pared Anterior 
del Abdomen 8 9.63% Gastrosquisis, onfalocele

Sistema
Urogenital 6 7.22%

Hidronefrosis, hipoplasia 
renal, riñón multiquístico 

y poliquístico, megaureter, 
pene palmeado, hipospadias

Sistema
Nervioso 6 7.22%

Hidroanencefalia, holopro-
sencefalia, hidrocefalia, 

agenesia del cuerpo calloso.

Sistema
Respiratorio 5 6.02%

Hipoplasia pulmonar, quiste 
broncogénico, hernia dia-

fragmática

Malformacio-
nes Cráneo 
- Faciales

4 4.8% Labio leporino, fisura 
palatina

Secundarias a 
Síndromes 11 13.25%

Sd. Down, Prune Belly, 
Seckel, Apert

otros: teratoma sacrococ-
cigeo

De los 83 recién nacidos portadores de malformaciones que forma-
ron parte del estudio, el 53.01% fueron tratados quirúrgicamente y 
el 46.99% no fueron intervenidos quirúrgicamente por fallecimien-
to o porque se consideró que no requerían tratamiento urgente. En 
cuanto a mortalidad el 8.43% de los neonatos fallecieron dentro de 
las primeras 72 horas de vida, otro 8.43% de los neonatos estudia-
dos fallecieron en días posteriores por complicaciones derivadas 
dela complejidad de sus malformaciones y/o sepsis,la mortalidad 
acumulada fue del 16.87% del total de niños malformados, de los 
niños intervenidos quirúrgicamente la supervivencia alcanzó el 
84.09%.
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  DISCUSIÓN  

La frecuencia de malformaciones congénitas varía de un país a otro 
e involucra varios factores entre los que cabe resaltar los genéticos 
y ambientales. La prevalencia mundial de malformaciones oscila 
entre el 1.5% y 4% [3]; la frecuencia puede incrementarse hasta un 
7% durante el primer año de vida, debido a que no todas las mal-
formaciones son evidentes al nacimiento determinando que sean 
diagnosticadas en etapas posteriores del desarrollo del niño [4, 20].

El diagnóstico se efectúa mediante la inspección clínica en el caso 
de malformaciones externas, cuando el diagnóstico requiere de 
métodos complementarios se consideran malformaciones internas 
[8]. De acuerdo con la etiología pueden ser genéticas, ambientales 
o no definidas; existe otro tipo de clasificación que considera a una 
malformación congénita como mayor a aquella que produce limi-
taciones importantes en las áreas biológica, psicológica y social 
del individuo y, considera a ciertas malformaciones como menores 
cuando no producen limitantes en estos aspectos. Las malforma-
ciones pueden ser únicas o múltiples [9], la clasificación dismor-
fológica depende de la etapa de desarrollo en la vida prenatal en 
la que ocurre la alteración y su mecanismo denominándose como 
malformaciones, deformaciones o disrupciones. Dependiendo de 
la histología se denominan aplasias, hipoplasias, o displasias y por 
último, existen las secuencias, asociaciones y los síndromes bien 
definidos [7].

En el presente estudio realizado durante 36 meses se documentó una 
prevalencia del 1.87% de malformaciones congénitas en los recién na-
cidos que ingresaron al servicio de Neonatología, bastante similar a la 
reportada mundialmente que está entre el 1.5% y 4%. En el estudio de 
Matovelle y cols. elaborado en este mismo hospital de enero 2011 a 
diciembre 2012 se encontró una prevalencia de malformaciones con-
génitas de 1.86% en recién nacidos y del 7.93% en niños mayores [5]. 
En otro estudio realizado en el Hospital Carlos Andrade Marín (Quito – 
Ecuador 2010) se encontró una frecuencia de malformaciones congé-
nitas en recién nacidos del 3.7% [6]. Otros estudios como el de ECLAMC 
(Estudio de malformaciones congénitas en Latinoamérica 1995-2008) 
indican un promedio para el continente de 2.7% de malformaciones 
y para el Ecuador la consideran de 1.4% [10]. El estudio de Zarante y 
cols. (Colombia 2001-2008) describe que el 3.12% de nacimientos 
presenta algún tipo de malformación congénita [11], el estudio Gon-
zález-Andrade y López-Pulles (Ecuador 2001-2007) [12] describe una 
incidencia de 72.33 niños malformados por cada 10000 nacidos vivos; 
el estudio de Navarrete y cols. (México 2009 - 2010) reporta una inci-
dencia de 73.9 niños malformados por cada 10000 nacimientos [9].

En el presente estudio más de la mitad de los niños que presentaron 
malformaciones pertenecieron al sexo masculino (57%), resultados 
similares a los obtenidos en el estudio realizado por Barboza y cols. 
(Costa Rica 2008) [13],que indica una prevalencia de malformacio-
nes congénitas mayor en el género masculino; de igual manera con-
cuerda con lo obtenido en el estudio realizado por Pacheco y cols. 
(Ecuador 1997 - 2000) donde pertenecieron al sexo masculino el 
56% de los niños que presentaron malformaciones congénitas [14].

Nuestro estudio revela que la frecuencia de malformaciones en las 
madres menores a 19 años es de 8.43%, en las madres con edades 
entre los 20 y 34 años es de 72.28%y en las mayores de 35 años es 
del 19.27%; en el estudio ECLAMC la distribución para Latinoaméri-
ca fue de 19.7% para las menores de 19 años, de un 68.9% para las 
madres con edades entre 20 y 34 años y del 11.3% para las mayo-
res de 35 años. La información anterior demuestra una mayor fre-
cuencia a nivel de Latinoamérica en madres adolescentes y; al igual 
que lo encontrado en nuestro estudio, predominan las madres con 
edades entre 20 y 34 años. En el mismo periodo Nazer y cols. (Chile 
1995-2008) describieron que en promedio el 14.4% de las madres 
tuvieron una edad mayor a 35 años, seguidos por Uruguay con el 
13.6% y tanto Bolivia como Paraguay con el 12% cada uno [10].

En nuestro estudio se registró una relación de nacimientos con mal-
formaciones de 2.2:1 en la madres multíparas vs. madres primíparas; 
en el estudio de Pacheco y Macías (Ecuador 1997-2000) se reporta 
una relación de 6.7:1 en madres multíparas vs. primíparas [14].

En nuestro estudio las malformaciones digestivas fueron las más fre-
cuentes con el 24.09%, seguidas de las cardíacas con el 18.07%, los 
defectos de la pared anterior del abdomen y las músculo-esqueléticas 
(Imagen 5)alcanzaron un 9.63% de los casos en cada variante, las mal-
formaciones urogenitales y del sistema nervioso (Imagen 6) estuvieron 
presentes en un 7.22% de los casos cada una, las malformaciones en 
el sistema respiratorio fueron del 6.02% (Imagen 7), las malformacio-
nes cráneo-faciales llegaron al 4.81% (Imagen 8) y las secundarias a 
Síndromes específicos sumaron un 13.2% de la totalidad de los casos; 
en relación a esto el ECLAMC reporta como las malformaciones más 
importantes a nivel de continente a las digestivas en un 10.7% y a las 
cardiacas en un 35.3% y, en este mismo estudio el dato correspondiente 
al Ecuador refiere a las malformaciones digestivas con un 8.6% y a las 
cardiacas con un 7.7% [10]; el estudio de Pacheco y Macías (Ecuador 
1997 - 2000), desarrollado en Guayaquil reporta que las malformacio-
nes congénitas cardiovasculares representan el 29.6% de la totalidad de 
malformaciones entre las que destacan las comunicaciones interauricu-
lares (CIA) y las interventriculares (CIV), seguidas de las malformaciones 
gastrointestinales con el 20.3% [14]; Bach y cols. en Michigan (USA 2006) 
desarrollaron el programa de prevención de defectos congénitos al na-
cimiento con un reporte de frecuencia de malformaciones del sistema 
cardiocirculatorio del 23%, 20% en el sistema músculo-esquelético y del 
17% en el genitourinario (Imagen 9) [15]; el estudio de González y López 
(Ecuador 2001-2007),reportó al labio leporino como la malformación 
más prevalente con un 6.35% en menores de 1 año, por nuestra parte 
encontramos una frecuencia del 4.8% en nuestro estudio [12].

Imagen 5. Pterigion completo de rodilla derecha y malformación 
ano-rectal (Colostomía).
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Imagen 6. Hidrocefalia.

Imagen 7. Hernia diafragmática izquierda.

Imagen 8. Fisura labio-palatina.

Cabe destacar la presencia de Síndromes clínicos en el 13.25% de los 
casos entre los que destacan síndrome de Down, Prune Belly (Ima-
gen 10), Apert y Seckel en madres con edades entre 30 y 35 años. 
Chile tiene la tasa más alta de síndrome de Down con 24.7 casos por 
cada 10 mil nacimientos y es el país con el porcentaje más alto de 
mujeres con edades de 35 años y más [10]. ECLAMC explica una rela-
ción para Síndrome de Down de 13.6 casos por cada 10 mil nacidos 
vivos. En el estudio realizado por Montalvo y cols. (Ecuador 2001 - 
2009) se reportan 66 casos de Síndrome de Down en 316 malforma-
dos [21]. Los diferentes trabajos alrededor del mundo señalan que 
una mujer mayor de 40 años tiene una probabilidad de 1 en 52 naci-
mientos de tener un hijo con Síndrome de Down; en cambio en una 
mujer de 20 a 29 años, el riesgo es de 1 en 1.350 nacimientos [16]. Se 
ha relacionado a las madres menores de 20 años con “malformacio-
nes congénitas no cromosómicas” como: gastrosquisis (disrupción) 
(Imagen 11) y otros defectos como estenosis pilórica, hidrocefalia, 
polidactilia y persistencia de ductus arterioso [10, 17, 18].

		

Imagen 9. Doble sistema pielo-ureteral derecho

Imagen 10.Síndrome de Prune-Belly

Imagen 11. Gastroquisis
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   CONCLUSIÓN  

Las malformaciones congénitas son un grupo de alteraciones que 
merecen ser consideradas de una mayor importancia a nivel local 
y en Ecuador, los resultados obtenidos muestran una prevalencia e 
incidencia bastante similar a la obtenida en otros estudios tanto a 
nivel nacional y regional. Representan una carga importante de mor-
bilidad y discapacidad en la población infantil y se ven directamente 
impactadas por el diagnóstico y manejo oportuno del equipo de sa-
lud, un paso importante sería continuar la investigación para definir 

asociación de factores y estudio de los mismos para dirigir esfuerzos 
hacia la prevención en los casos posibles. En nuestro medio, es ne-
cesario fomentar el diagnóstico prenatal de las malformaciones con-
génitas, para brindar el tratamiento adecuado, disminuir su preva-
lencia, mortalidad, discapacidad secundaria y preparar al equipo de 
salud para enfrentar estos casos complejos que deben ser atendidos 
en un hospital de tercer nivel con capacidad de cirugía neonatal y 
en un futuro cirugía fetal. Este equipo debe estar conformado por gi-
necólogo, pediatra, neonatólogo, cirujano pediatra, cardiocirujano, 
enfermera neonatal y otro especialista de acuerdo al tipo de malfor-
mación, además una Unidad de Cuidado Intensivo Neonatal UCIN.
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