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Frecuencia y Demanda de Atencion Médica de las
Enfermedades Genéticas en el Hospital Nacional de Nifios
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.

Objetivo: Determinar la frecuencia relativa y la
demandu de alencién médica de las enfermedades
gendticas en el Hospital Nacional de Nifios “Dr.
Carlos Sdenz Herrera™.

Diseflo:  Estadio retrospective analitico en una
ruestra aleatoria de 896 casos admitides al
Hospital Nacional de Niflos, durante 18 meses.

Los diagndsticos se asignaron ¢ sélo una de seis
categorias, selecciondndose para cada caso el
diagndstico con la connotacion genética mds afta.
Las variables analizadas fueron edad, sexo,
estancia hospitalaria, ndmero de admisiones,
nimero de intervenciones guiriirgicas, servicio de
egreso y lugar de procedencia,

Resultados:  La frecuencia de enfermedades
gendticas encontrada  fue de 15.4%,
correspondiendo 1.9%, 0.3% y 13.2% a los
trastornos mendelianos, cromosémicos  y
multifucteriales, respectivamente. Los puacientes
con enfermedades genéticas tuvieron estancias mds
prolongadas, un nimere mayor de admisiones y
mayer numere de intervenciones quirtrgicas que
los pacientes con Irastornos no genéticos. Las
diferencias fueron estadisticamente significativas.
Conclusiones: La frecuencia de las enfermedades
gendticas en el Heospital Nacional de Nifes es
similar a la encontrada en estudios andlogos en
paises desarrollados y en vias de desarrollo.

{*) Instituio de Investigaciones en Salud {INiSA), Universidad de
Costa Rica, (**) Hospital Nacional de Niflos “Dr. Catlos Sdenz
Herrera™, (***} Instituto Costarricense de Investigacién y Lnsefianza
en Nutricidn y Salud (INCIENSA), San José, Costa Rica.

Direccién  para  comrespondencia:  Dr.  Carlos De  Céspedes,
Departamnentlo de Genética y Enfermedades Metabélicas, HNN,
Apartado 1654-1000, Costa Rica.

Diferentes  criterios  de  clasificacion  de
enfermedades  limitan, sin  embargo, las
comparaciones. Los pacientes con enfermedudes
genética en el Hospital Nacional de Nifios,
imponen una mayor demanda de atencion médica
que los pacientes con enfermedades no gendticas,
hallazgo asimismo reportado en estudios similares.
(Acta Pedidtrica Costarricense 1996; 10:53-60).

Palabras clave: genética, consulta externa,
cromosoinas, trastornos mendelianos

Estudios previos sobre las causas de las
admisioncs en hospitales pedidtricos, lanto en paises
desarrollados (I, 2, 3) como en vias de desarrollo
(4,5) han mostrado que las enfermedades gendticas o
determinadas parcialmente por factores genéticos,
representan cerca de una cuarta o lercera parte del
total de admisiones, cansando vna carga econdmica
importante al sistema de saled y a las familias
afectadas. En Costa Rica, el control de las
cnfermedades  infecciosas v de la  desnutricidn
primaria scvera, propias dc paises en vias de
desarrollo, ha resultado un perfil de mortalidad y
morbilidad infaniil similar al de los paises
desarrollades.  ocupando las  malformacioncs
congénitas ¢l segundo lugar de nortalidad infantit
(6}, Micntras que cste ullimo grupo con un
componente gendtico importande en muchos casos,
ha sido objeto andlisis previo en nuestro medio (7,8).
no se han reportado estudios acerca de la frecuencia
de las enfermedades genéticas en general en
poblaciones hospitalarias. En el presente trabajo, sc
analiza la frecuencia relativa de los egresos por
enfermedades genéticas cu ¢f Hospital Nacional de
Nifios “Dr. Carlos Sacuz Herrera”, asi como algunas
variables que permitan estimar ia demanda de
atencion médica de este grupo de enfermedades.



MATERIALES Y METODOS

Publacion estudiada: Egresos del Hospital Nacional
de Nifios “Iir. Carlos Saenz Herrera™ del Ol e enero
de 1989 al 30 de junio de 1991, con un total de 42
340 casos. La poblacidn de estudic se ordend al
azar, de una base de datos computarizada.

Auestra: La mucstra luc de 896 casos seleccionados
en forma sislematica de la poblacion de cstudio.
Este nimero corresponde a un 95% de confianza,
3% de error de muestreo ¥ un valor de P de 30%
{proporcion estimada de cgresos con  algin
componente genético en la poblacion de estucio).

Variables: Las variables cstudiadas fueron:  edad,
scxo, tiempo total de hospitalizacidn, ntmere de
admisiones durante ¢l periodo, namere  de
intervenciones quirargicas, tipo de servicio del cual
egreso el paciente y lugar de procedencia.

Categorias de Pacientes: Siguiendo la clasificacién
de Hall et al. (2), los pacientes fucron asignados a
solo una de las siguientes categorias:

1. Trastornos mendeliancs ¢ de un solo gen, de
acuerdo con el catilogo "Mendellian Inhzritance
in Man™ de McKusick (9);

2. Aberraciones cromosémicas.

3. Trastornos multifactorialcs, condicioncs bicn
cstudiadas v acceptadas como multifactoriales, o
sca aquellas supuestamente causadas por Ia
interaccion de pequefios defectos aditivos en
varios  genes  (polipénicas) con  factores
ambientales especificos, aunque desconocidos en
la mayoria de los casos.

4. Anomalias del desarrollo, condiciones
consideradas como malformaciones debidas a
anormalidades del desarrollo embrionario, de
etiologia desconocida, para las cuales no s¢ ha
establecido su naturaleza multifactorial.

5. Trastornos de origen desconocido, condiciones en
las que sc sospecha la  contribucion  de
determinantes genéticos en su causalidad.

6. Trastornos no genéticos, condicioncs
consideradas peneralmente como dc origen
ambiental, sin una base genética primaria.
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Los diagnésticos se anotaron en una hoga

precodificada individual.

Criterios para la clasificacion: Sc analizaron los
diagnosticos de e¢greso, hasta un maximo de cuatro,
de acucrdo con el cédigo correspondiente ¢n la
publicacion de la OPS “Clasificacion Internacional
de las Enfermedades (10). En casos dudosos se
reviso ¢l expediente. Los diagnosticos se asignaron a
solo una dec las seis cateporias anteriores,
seleccionando para cada caso, el diagndstico con la
connotacion genética mds alta.

Andlisis estadistico; 1.as prucbas de significancia
cstadistica utilizadas fucron Chi cuadrado = 7% v ¢
de student (11},

RESULTADOS

Distribucitn  de egresos por categoria: La
distribucidén de los cgresos ecntre las categorias
estudiadas. s¢ muestra en el cuadro 1. Los trastornos
mendelianos debidos a mutaciones ¢n un solo gen y
las aberraciones cromosdmicas representan un 2.2%
de todos los egresos. Los trastornos multifactoriales
y las anomalias del desarrolle presentan uma
frecuencia similar de cerca del 13%, mientras que
los  trasiornos dc  origen  desconocido  cstdn
representados por cerea de un 10%.  Los trastornos
no gendticos representaron poco menos de las dos

terceras partes del total de la muestra. No fue
posible clasificar 17 casos, por informacion
insuficicnte.

Los diagnoslices especilicos por categoria
de trastorno, se muestran cn ¢l APENDICE. En la
mayoria de los casos las variables se analizaron
contrastando unicamente ¢l grupo formado por los
trastornos  claramente  genéticos  (trastornos
mendelianos ¥ aberraciones cromosémicas) o con un
componenie  pgenético vy riesgo  de  recurrencia
establecides, (malformaciones congénitas de origen
multifactorial), con el grupo de trastornos claramenie
no gendticos.

fdad:  En el cuadro 2 se¢ muestra la distribucion de
los egresos entre el grupo de trastornos genéticos y el
de los no genéticos, de acucrdo con difercntes grupos
ctarios. Mientras que cn el grups de 1-5 afos la
proporcion de egresos es similar para ambas
catcgorias, ¢xiste un predominio de los trastornos
genéticos a edades mas tempranas, situacidn que



tiende a revertirse a edades mayores. Las diferencias
fucron estadisticamente significativas.

Cuadro 1. Distribucion de egresos hospitalarios sezun tipo
de trastorne

CATEGORIA n %
Mendelianos o de un solo gen 17 14
Cronosamicos 3 0.3
Moultifacteriales 118 132
Ancmaiias del desarrallo 115 12,4
Origen desconocido 87 9.7
No penéticos 539 60.2
Na identificados 17 1.9
TOTAL RO 104

Cuadro 2: distribucion de los egresos en por ciento de
acuerde con la edad de las pacientes por categoria de trastorna

EDAD EN ANOS

CATEGORIA

<] 1-5 6-10 11>
CGienético “estricto” 43.4 44.6 0.9 12
No genétice 30.2 422 21.1 6.6
p=0.0008

Citadro 3: estancia promedio en la cateporia de trastoritos ho
genéticos et comparacidn con las oiras categorias estudiadas

CATEGORIA DE TRASTORNO

N G. G GE AD, .D.
Estancia .
media 46 79" 7.3 5.1 73t
{diag)
DE 9.1 125 108 9.4 11.2

(fenético “estricto” incluye salo irastornos de wn sulo gen
aherraciones cromoscmicas y  malformaciones congdnitas  de
origen multifactorial. N.G. = no genético: AL = anorialias del
desarrolle;, 0.0, = origen  desconocido;  (G-genélico;

-

GE—genético estricto. 1 *p = 0.049; **p = 0.001, p =030 "'p
= 0.6003. A.D. vs resto de categorias, £ p < (102,

Sexo:  No hubo difcrencia significativa en la
distribucion por scxo entre el grupo de trastornosg
gendticos v ¢l de no genéticos (p = 0.25), datos no
mostrados.

Estancia hospitalaria;  Las eslancias promedio ¢n
dias para las diferentes catcgorias durante ¢l periodo,
sc muestran en el cuadro 3. Los pacientes del grupo
de los trastornos genéticos muesiran en promedio,
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estancias mas prolongadas que los pacientes del
grupo de los trastornos no genéticos. La diferencia
es aun mds significativa si la comparacién s¢ hace
con ¢l grupo de trastornos genéticos definidos
“gstrictamente” (cuadro 3).  Por olro lado, con
excepeion de las anomalias del desarrollo, ¢l grupo
de los trastornos de origen desconocido, presentd
cstancias mds prelongadas en rclacion con  los
trastornos no genéticos, sicudo la  diferencia
estadisticamente significaliva. El grupo de los
trastornos genéticos en general y el de los de origen
desconocido mosiraron estancias mds prolongadas al
compararles con las anomalias del desarrello, siendo
las  diferencias  estadisticamente  significativas
{cuadro 3).

Niimero de admisiones:  En ¢l cuadro 4 s¢ mugstra
la distribucion de los casos en cuanio al niimero de
cgresos por cada categoria de trastorno. Aungue la
mayoria de los pacientes cn todas las calcgerias
fuvicron un solo ingreso, existe un desplazamicnto
hacia un mayor namero de ingresos en ¢l grupo de
los trastornos genéticos v en el de los de origen
desconocido, asi como ¢n el de las anomalias del
desarrollo, aungue en menor grado, en relacion con
los trastornos no gencticos (p < 0.008). El
comportamiento de las admisiones fue muy similar
yd sea quc se considerc o no la delinicion mas
estricta en la categoria de trastornos genéticos,
indicando que el asma no es en general, causa de
admision. FEsto es consistenle con la comparacién
entre cstas dos subcategorias redefinidas, en lo que
se reficre al periodo de estancia hospitataria (cuadro
3).

Nunrero de intervenciones quirirgicas: El promedio
de intervenciones quirirgicas por egreso y por
categoria, s¢ muestra en ¢l cuadre 5. El promedio de
Intervenciones quirirgicas de primera vez, fue
similar cn las catcgorias de trastornos genéticos y no
genéticos (t p = 0.08).

Las anomalias del desarrollo, en cambio,
presentaron un promedic mayor de operaciones de
primera vez ¢n comparacion con los trastornos no
genéticos {t: p = 0.000). Es notable, sin embargo, el
promedio mayor de intcrvenciones quiréirgicas por
scgunda vez, en ¢l grupo de los trastornos genéticos
v nuevamente de las anomalias del desarrolle en
comparacién con los trastornos no genéticos (t: p =
0.000 en ambos casos). El promedio de icrceras
operacienes fuc muy bajo cn todas las catcgorias.
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Cuadro £: porcentaje de casos con Ruo o mas egresos por Cuadro 7: distribucion de lus egresas por lugar de procedencia
calepuria de acuerdo a categoria de trastorne
N°DE EGRESOS ) % DE EGRESOS
CATLEGORIA PROVINCLA GENETICO NO GENETICO
1 2 3 4 5> “ESTRICTO™
Genético 48.1 26.6 10.1 1.6 76 5an José 48.2 67.1
Cienélico Alajucla 247 72
“estricto” 46.6 247 110 82 2.6 Cartago 7.2 4.9
Anomalias del Heredia 6.6 6.0
desarrollo 73.6 10.9 2.1 10.9 5.5 Puntarenas 6.6 4.5
Origen Limoén 6.0 6.8
desconocido 54.0 161 35 921 17.2 Guanacaste 0.6 34
No penético B3 15.5 34 0.4 24 Extranjero 0 0.2
XT: (1XS); (2X5); (3X5) (4X5); (1X3). p = 0.008. p = 0.00003
(LX), p = 0.08
Cugdre 5: numero promedio de intervenciones quirdrgicas por Cuadre 8: frecuencia de trastornoes genétices enire las
egreso admisiviees al kospical nacional de niftus, de acuerdo ol grada de

rigurosidad de ln definicion -

No. CIRUGIAS
CATEGORIA CATEGORIA DE % DEL. TOTAL DE EGRESOS
1 2 3 TRASTORNO
Genético 0.41 0.13 .02 Mendelianos 1.9 15 1.9 19
“gsinclo” Cromosomicos 13 0.3 03 0.3
Anomalias 0.73 .17 0.013 Malformaciones
del desarrollo congénilas de origen 7.2 72 72 72
CQrigen 0zl 0.007 0.0C04 multifactorial
desconocido Otros de origen
No genético 0.35 0.007 0.001 mutifacterial - 6.0 60 6.0
Origen desconocido - - 2.7 9.7
Drimer cirugla: £ (LX2); (IN3): (2X3); (2X4) (384, P <008 Anomalias del
(104, p = 0.08. Segunda cirugia: t (X4 (1X3) (2X4); (2X3), desarrollo - - - 12.3

P=0.060. (1X2); (x4, p = 0.5,
TOTALES 94 154 251 32,9

Caadro 6: Distribucidn de los cgré-sas por seccidn def hospiral

. Cuadro 9: frecuencia de los trastornes genéficos entre las
N°DE EGRESOS (%) o i ? i
CATEGORIA MEDICINA CIRUGIA ac_lm:smnes hasgcm{arms en pot ciento. Comparacion de
diferentes estidios
! z 3 ESTUDIO CATEGORIA
Genético 0.41 .13 0.002 GENETICO MF. AD. OD. NG
estricto Mend. CR
Anomalias del .73 017 0.003 - -
desarrolla .
Origen 021 0.007 0.0004 Sy A
desconocido Hali etal, 45 221 136 132 466
No genético 0.35 0.007 0.00] (1979) 19.06
Primer ciruglae: t- (X2 (1X3): (2X3); (2X4); (3X9), P < 0.01, Ponchasaads 3 A
(1X4), p =008 Segunda cirugia: 1 (1X4); (1X3); (2X4); (2X3}, (1979') ’ ’
P=0.000. (1X2); (354}, p=0.15. Soltan et al. 6.9 109 - - 823
(1981) 6009
3 . Camevale et 43 335 . 133 484
Cuadre 6. Distribucion de los egresos por seccidn del haspitol al. (198%) 3.4-09
Presente 22 132 128 97 602
N° DE EGRESOS %) (199])
CATEGORIA .
MEDICINA CIRUGIA Mend. = memdelians; CR. = cromosémico! MF. = multifactorial,
. . Ohtras abreviaciones = cuadro 3.
Genélico “estricto” 518 42,1
Ne genético 66.6 33.4 o
Servicio de egreso: El grupo de los trastornos
p =004 genéticos muestra UR porcentaje mayor de egresos en
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la Seccidén de Cirugia en relacion con la de Medicina
lo cual, aungue con una difercncia menor, se invierle
para los trastornos no genéticos (cuadro 6, X*: p =
0.042).

Lugar de procedencia: La mayoria de los
pacientes en ambas categorias, proviene de San José.,
Con excepeién de San José, Limon y Guanacaste, los
trastornos genéticos estin representados con un
porcentaje mayor que fos trastornos no geneticos, lo
cual es notable en Alajucla. (Cuadro 7, X p =
0.0003).

DISCUSION

Los trastornos genéticos muestran una
mayor concentracion en el grupo de edad menor de
un afio en relacién con los no genélicos (cuadro 2).
Si bien los faclores genéticos contribuycn en mayor o
mener grado en 1a causalidad de las enfermedades en
general a cualquier edad, inclusive la adulta, estos
resultados son consistentes con ¢l hecho conocido de
que la mayoria de las enfermedades genéticas van a
producir su mayor. impacto a edades tempraras. En
otros cstudios similares, sin embargo, no se
encontraron diferencias en cuanto a edad (5) o
inclusive una situacion opuesta (2).

Igual que en estudios previos similares (1,
2,3), los pacienies con traslornos genéticos
mostraron estancias mas prolongadas que los
pacicites con trastornos no genéticos (cuadro 3). De
acuerdo con uno de los objetivos fundamentales del
presente estudio, este hallazgo es relevante en cuaitto
a la demanda de atencién médica. De hecho, aunque
no incluimos andlisis econdmicos, es sabido que uno
de los mubros que representan mayor costo en la
atencion meédica es la hospitalizacion.  Asimismo,
las enfermedades gendticas mucstran un mayor
nomero de admisiones (cuadro 4) en comparacion
con los trastornos no genéticos, otro factor que
contribuye a un mayor costo de la atencion médica y
también consistentc con lo encontrade en =studios
similares (1, 2, 5).

En el mismo sentide, la demanda dc
segundas cirugias por parte dc los pacientes con
trastornos genéticos es mayor que la ocasionada por
pacientes con irastornos no genéticos (cuadro 5), lo
cual ¢s un factor adicional que contribuye 2 un
mayor costo de la atencidn. De acuerdo con csto, no
es sorprendente que los pacientes con trastornos
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genéticos se distribuyen en mayor proporcion cn la
Seccidén de Cinugia (cuadro 0). Es evidente que la
mayor frecucncia de cinugias se debe al grupo de las
malformaciones congénilas, lo cual también es
consistenle con lo encontrado en estudios similares

(3).

Como cra dc esperarse, exisic un
predominio de admisiones provenientcs de la
provincia de Sau José, 1anto para las enfermedades
genéticas como no genéticas (cuadro 7). Llama la
atencién el caso de Alajuela, con una proporcién de
admisiones mds de tres veces mayor por causas
genéticas que por causas no genéticas, lo cual
contrasta con la situacién de Guanacaste cu que
practicamente no estin representados los trastornos
genéticos. Estos datos pueden servir de base para
estudios de acceso a la atencion meédica a nivel

nacional ¥y eventvalmenie  para analisis
epidemiolégicos.
Cuando se inienta clasificar a las

enfermedades genéticas, no existe controversia en
general en cuanto a los trastornos mendelianos y los
cromosomicos. La consideracidn de un trastorno
como multifactorial, sin embargo, presenia en
ocasiones ciertos problemas que complican un
anilisis como ¢l presente. En el presente (rabajo,
hemos tomado como base la clasificacion de Hall et
al. (2), siguiendo ademads cl criterio de rigurosidad
pata definir un frastorno como genélico, planteado
apropiadamente por Soltan et al. (3) en el sentido de
que no solo se haya cstablecido un componente
genético ¢n la enfermedad o la malformacion a
considerar, sino que ademds “un paciente (o familia
o ambos) “se bencficien” de una investigacion ©
consejo genéticos.., particularmente si se descan mas
hijos. De acucrdo con csto hemos incluido en
nuestros  caleulos  sélo  aquellos  trastornos
multifactoriales cn que s¢ ha demosirado, aunque
cmpiricamente, que existe riesgo de recurrencia (12},
En nuestro caso, este grupo corresponde a las
malformaciones congénitas, enumeradas en el
APENDICE IIl. De hecho, aunque el asma
(APENDICE 1II) es un tastorno multifactorial
establecido (2), no s evidente por el momento que ¢l
probando con este padecimiento o su familia se
beneficien de una referencia- a un servicio de
genética clinica. Una complicacion adicional se
presenta cuando se incluyen anomalias del desarrollo
(ver definicién en “Metodologia”) dentro del grupo
de las cnfermedadces genéticas, como seria el caso de
las hernias {1}, que precisamente por su relativa alta
frecuencia, sobre todo la inguinal (APENDICE 1V)



pedria inflar notable ¢ inconvenientemente Ia
proporcion de enfermedades genéticas.

Para ilustrar este problema, en el cuadro 8
podemos apreciar que on nuestro  estudio, el
porcentaje de enfermedades genélicas, estaria entre
aproximadamente un 10 a casi un 40% de acuerdo
con criterios de mayor a menor rigurosidad de la
definicidn de la enfermedad gendtica. A diferencia
de otros autores, consideramos mas apropiado incluir
trastornos de origen desconocido en el grupo de
enfermedades  genéticas  (ver  definicion  en
“Metodologia®) antes que las anomalias del
desarrollo. Esta situacién puede variar desde luego
conforme avance ¢l conocimiento acerca de la
contribucién de factores genéticos en la enfermedad;
el criptorquidismos, por ¢jemplo es un candidato a
pasar de ser una “anomalia del desarrollo” a
incrementar [a lista de las malformaciones
congeénitas de origen multifactorial (12).

Con las reservas seilaladas anteriorimente,
hemos intentado una comparacién obligada con otros
trabajos similares. Segan puede observarsz en el
cuadro 9, los trastornos mendeliano presentan en
estudios previos una frecuencia de aproximacdamente
un 3 a un 7%, mientras que las aberraciones
cromosdmicas se presentan coni un 0.4 a un 0.9% de
todos los casos en la muestra de estudio. En el
presente estudio, mientras que este allimo grupo
muestra cifras similares (0,3% en nuestro <aso), el
grupo de los trasiornos mendelianos aparece con una
cifra de un 1,9%. El tamaiio relativamente pequeiio
de la muestra en nuestro estudio en relacion con los
citados, podria explicar en parle esta relativa baja
frecuencia de los defectos de un sole gen. Creemos,
sin embargo, que la explicacién mds probatle es la
virtual ausencia dc Ja hemofilia A en nuesira
estadistica, <on s6lo un caso enconirado
(APENDICE I), trastorno que esta represeniado en
forma importante en los otros estudios relacionados
(1, 2, 5). Esta situacion se explica por el hecho de
que practicamente todos los casos de hemofilia A sc
siguen en una clinica especializada fucra del
Hospital Nacional de Niilos.

Carmnevale et al. (5), consideran un gran
grupo de trastornos de “causa genética compleja”
donde incluyen a algunas de las aqui denominadas
“anomalias del desarrollo” junto a los trastornos
multifactoriales, Penchasadeh (4) y Soltan et al. (3)
por su parte, no subclasifican su muestra en
“anomalias del desarrollo” y “origen desconocido”,
sobrecargindose  aparentemente el grupo “de

58

ENFERMEDADES GENFTICAS EN HNN

trastornos no genéticos.  Estos dos aulores, sin
embargo, utilizan el crilerio riguroso de deflinicién
de trastorno multifactorial, por lo que las cifras de
3,3 y 109, respectivamenle se comparan mas
apropiadamente con la cifra de 7.2 en nuestro
estudio (cuadros 8 y 9). En el trabajo de Scriver et
al. (1) se incluye en el grupo de trastornos
multifactoriales (3.9%) a un numero importanie de
casos de hipersensibilidad atépica, excluyendo a las
malformaciones congénitas, La comparaciéon de
nuestres resultades tendria mds sentido entonces con
los de Hall et al. {2) que muestra sin embargo un
porceniaje de trastornos multifactoriales de casi el
doble (22.1%) que ¢l nuestro (13.2%). La difcrencia
¢std dada en gran parte por un niniero importante de
cuadros convulsivos y de parilisis ccrebral en su
estudio. Los trastornos de origen desconocido,
aparentemeinte asintilados a los no genéticos en los
trabajos de Penchazadeh y de Soltan (ver arriba),
muestran ¢n los trabajos restantes presentados en el
cuadro 9, un ambito de alrededor del 7 al 14%,
donde cae nuestra cifra de cerca del 10%. Las
anomalias del desarrollo muestran una notable
similitud entre cf trabajo de Hall ¢t al, y ¢l nucstro
{cuadro 9) con cerca de un 13% en ambos casas,
mientras que este grupo, recalculado por Hall et al.
(2), mucstra una cifra superior de cerca del 19% en
el trabajo de Scriver et al. (1). Por ultimo, llaima la
atencion la coincidencia en el porcentajc de
trastornos no genéticos en el estudio de Scriver y ¢l
nuestro, con una cifra cercana al 60%, micniras que
las cifras de Hall et al y Carnevale et al. coinciden
entre si en un 45-50% (Cuadro 9).

CONCLUSIONES

La frecuencia rclativa de las admisiones por
enfermedades genéticas en el Hospital Nacional de
Niiigs, cs similar a la reportada en olros estudios en
poblaciones pedidtricas hospitalarias, La ansencia de
un criterio uniforme para categorizar enfennedades
dificuita, sin embargo, las comparaciones en cuanto
a frecuencia.

Las enfermedades genéticas en el Hospitai Nacional
de Nifios, demandan una atencion médica
proporcionalmente ‘mayor que las enfermedades no
genéticas, en términos de estancias mds prolongadas,
mayor nimero de admisioncs y mayor nomero de
intervenciones quirargicas, lo cual es sustentado por
diferencias estadislicamente significativas en este



estudio. Estos hallazpos coinciden con resultados de 6.
cstudios andlogos.
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N PACIENTES %
1.  MENDELIANGS O DE UN SOLG GEN 17 12.4
Autosdmico dopinantes g 58
Enfermedad hemolitica por incompatibilidad de 3 12
gripo
Esferocitesis hereditaria 2 1.5
Esclerosis tuberosa 1 0.7
Ancmalias congénitas 8.0.F.D. 1 0.7
Sindactilia i 0.7
AulosOmico recesivos 2 58
Hiperplasia suprarrenal congénita 4 3.0
Fibrosis quistica 1 0.7
Galactosenna 1 0.7
Enfermedad de Niemann-Pick 1 Q.7
Polidactilia [ 0.7
Ligado al X 3 0.7
Hemofilia A 1 0.7
itl. CROMOSOMICOS k| 2.2
Sindrome de Down 3 22
HI. TRASTORNOS MULTIFACTORIALES
MALFORMACIONES CONGEN)TAS 64 542
Cardiopatias congénitas 24 203
Defeclos det tubo neuaral 17 14.4
Labio/paladar hendido 8 68
Hipospadias 42
Anomalias del pie 3 .5
Luxacidn congénita de cadera 2 1.7
Enferniedad de Hirshprung 2 1.7
Enfenmedad de Legg-Perthes 2 1.7
Estenosis pilbrica 1 09
OTROS 54 45.8
Asmia 53 449
Diabetes 1 09
TOTAL 118 100}

39



FENEFERMEDADES GENETICAS FN [INN

Y. ANOMALIAS DEL DESARROLLO

Hermia inguinal 44 343

Geniourinarias 25 217
Criptorquidismo 5 4.3
Elongacion excesiva del prepucio 5 43
Rellujo vesicoureteral 4 s
Torsion testicular 4 1.5
Otras 7 6.1

Oflalmolbgicas 23 20
Estrabismo con convergencia 10 8.7
Anomalias congénitas de los piarpados, 10 8.7

eonducte lacrimal y orhita
Otras 5 43

Gastrointestinales 8 Kl
Alresia ¥ estenosis del intestine gnieso 3 26
Otras 5 4.3

Cabeza y cuello 7 6.2
Anoinalias del canal auricular 3 2.6
Anomalias del musculo 2 1.7

estemocieidomastoideo
Otras 2 1.7

Respiratorias 5 43
Fisura, quiste, fistula bronguial 2 1.7
Fistula traqueoesofagica 1 0.9
Qlras 2 1.7

Extremidades 2 1.7

Miscelaneas 5 43

TOTAL. 115 100

¥. TRASTORNOS DE ORIGEN DESCONOCID()

Cancer y tunores 39 449
Leucemta linfocitica aguda 18 20.7
Tumor cerebral benigno 5 58
Linfangioma 3 35
Lintoina 2 23
Ulros 11 12.6

Hematologicos 4 9.2
Anemia aplastica 6 6.8
Defectos de coagulacion 1 1.z
Trombocitopenia primaria 1 1.2

Caberza y cuello 8 2
Epilepsia 3 35
Autismo 1 1.2
Oros 4 4.5

Gaslyoinlestinal 5 57
Dhiverticule de Meckel 1 1.2
Enterocolitis necrolizante 1 1.2
Orros 3 35

Autoinmune 4 4.6
Lupus eritematoso sistémico 2 14
Dermatomiositis 1 1.2
Hipertireidismo 1 1.2

Ortopédices 2 24
Osteocondrodisplasia 1 1.2
Ostcodistrofia 1 1.2

Renal 1 1.2
Sindrome nefrotico 1 12

Otros 20 23

TOTAL 47 100

¥1. THRASTORNOS NO GENETICOS

Enfennedades intectiosas 307 57
harrez aguda 91 16.9
Bronguitis { ncumonia 44 3.2
Apendicitis / peritonilis 40 7.4
Hipertrefia de adenoides y amigdalas 5 46
Anigdaliis aguda 9 1.7
Otras infecciones 9% 18.2

Trauma 133 247

Miscelaneos 99 183

TOTAL 539 100
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