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RESUMEN

En un estudio de la mortalidad por malfor-
maciones congénitas en nifios menores de 1 afio en
Costa Rica, en el periodo de 1970 a 1977, se
encontrd que la frecuencia de malformaciones
aumenta de 4.5% a 14.5%; sin embargo, las
frecuencias varian por provincias, mostrando valores
mas altos aquellas situadas en la parte central del
pais. La misma tendencia existe con las tasas de
mortalidad por 1000 nacimientos. Es posible que las
diferencias se deban, en gran parte, a problemas de
diagnostico y registro. No fueron detectadas disimi-
litudes en la mortalidad por cantones. Existe una
mayor proporcion de varones entre las defunciones
por anomz!ias congénitas en el periodo estudiado
y el 75% de las muertes en ambos sexos ocurre en
los primeros dos meses de vida, incluyendo un 35%
en los primeros tres dias. Las malformaciones mas
frecuentes como causa de mortalidad son las
cardiopatias congénitas y las malformaciones
asociadas.

Se propone un modelo de registro y vigilancia
epidemiologica en malformaciones congénitas
adaptado a las condiciones socioeconomicas y
hospitalarias de Costa Rica, con objetivos que
incluyen la expansion del sistema a otros tipos de
enfermedades hereditarias. Se discute la proble-
matica de su aplicacion y las consecuencias de su
desarrollo en la salud publica.

Esun hecho incuestionable que, conforme
aumenta el desarrollo econdmico y socio-
cultural de un pais emergen en las estadisticas
vitales las enfermedades con una base
genética, ocupando los primeros lugares como
causas de mortalidad y egresos hospitalarios.
Las malformaciones congénitas son un ejem-
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plo real de tal situacion, ya que al disminuir
la mortalidad infantil por otras causas,
particularmente infeccion y desnutricion,
aumenta su frecuencia relativa, y muchas
veces absoluta, de tal forma que en paises
de alto desarrollo econémico constituyen
hasta el 25% de la mortalidad neonatal
(17,30). Por otra parte, las anomalias de
tipo genético que se manifiestan antes y
después del nacimiento constituyen un verda-
dero problema de salud publica, ya que por
lo menos el 20% de los embarazos terminan
en abortos con predominio de desordenes

genéticos (4), y que el 6% de los recién
nacidos muestran anormalidades genéticas y
de desarrollo, incluyendo un 49 de defectos
congénitos (30,31).

Es también un hecho conocido que las
causas de muchas malformaciones congénitas
no estin bien determinadas al presente;
aunque existen algunas que son de herencia
mendeliana simple, una gran cantidad tiene
un fundamento poligénico (9,10,11,14), en
interaccion con parametros ambientales difi-
ciles de cuantificar. Otras anomalias congé-
nitas son definitivamente provocadas por
diversos agentes como agentes infecciosos y
otros teratogenos (3,8,29,34,35). Esta inde-
finicion causal, ademds de problemas inhe-
rentes a las condiciones de prevencion y
epidemiologia, ha traido como consecuencia
el desarrollo de programas de registro y vigi-
lancia, con objetivos mds o menos ambi-
ciosos, en diferentes paises y conforme al

119



problema causado por las malformaciones
congénitas se ha agudizado, predominando
en la actualidad los registros prospectivos
que, ademas de incluir el registro y vigilancia
epidemiologica, pretenden dilucidar las
causas genéticas y ambientales de las mal-
formaciones detectadas.

Costa Rica no ha escapado al problema de
salud publica que constituyen las malforma-
ciones congénitas ya que al final de esta
década ocuparon los primeros lugares como
causa de mortalidad infantil. Sin embargo, es
bien poco lo hecho al respecto en términos de
investigacion epidemioldgica y de prevencion.
Una revision de los trabajos publicados en los
ltimos afios muestra que los estudios sobre
malformaciones se limitan a la descripcion de
casos concretos aparecidos en hospitales y,
con excepcion de los estudios descriptivos
de las frecuencias de malformaciones de
Arauz et al. (2) y Pacheco et al (28) no
existen analisis serios epidemiologicos ni de
prevencion y registro o al menos no han sido
descritos en la literatura cientifica.

Actualmente se desarrolla en la Universi-
dad de Costa Rica una investigacion retros-
pectiva, del tipo caso-control, en una muestra
representativa de malformaciones congénitas
en el periodo de 1970-1977, con el objetivo
de estudiar las frecuencias de las diferentes
malformaciones en Costa Rica y explorar
sus posibles relaciones con la estructura
poblacional y, por otra parte, tratar de
plantear modelos de prevencion adaptados a
nuestras condiciones de desarrollo. El pre-
sente trabajo es parte de este proyecto y se
relaciona con el problema de la mortalidad
infantil y neonatal por malformaciones
congénitas en Costa Rica y con la elabora-
cion de un modelo de registro y vigilancia
con posible aplicacion en el sistema hospita-
lario nacional.

1. MATERIAL DE ESTUDIO

Como parte de un estudio retrospectivo
del tipo caso-control, que incluye el analisis
de mas de 3000 casos de malformaciones
congénitas y sus respectivos controles,
tomando en cuenta 34 variables concomi-
‘tantes, se hizo un estudio de la mortalidad
neonatal e infantil, utilizando los censos de
la Direccién General de Estadisticas y Censos
del Ministerio de Economia, Industria y
Comercio de Costa Rica. Informacion adicio-

nal sobre egresos hospitalarios y estadistica
vital, fue obtenida en el Departamento de'
Estadistica, Unidad Sectorial de Planifi-
cacion, del Ministerio de Salud Publica.

La informacion de los registros de morta-
lidad fue obtenida directamente de los datos
elaborados por computador y no publicados,
en Estadistica y Censos; estas cifras fueron
comparadas con los datos publicados por
Estad isticas Sociales (24), con excepcion de
los afios 1976 y 1977. En el caso de incom-
patibilidad de resultados entre estas dos
fuentes, siempre se uso el resultado obtenido
por lectura directa de los originales no
publicados. Este hecho limita la muestra en
algunas ocasiones, al periodo 1971-1977, que
contiene la informacion computada mas
confiable. Se obtuvo informacion especifica
sobre las siguientes variables: tipo de mal-
formacion, proporciones sexuales y esta-
disticas vitales de natalidad y mortalidad
neonatal e infantil de Costa Rica en el
periodo determinado (1970-1977). Los
resultados sobre estas variables fueron agru-
pados por provincia y canton, de manera
general y por tipo de malformacion.

2. MORTALIDAD POR MALFORMACIO-
NES CONGENITAS EN COSTA RICA,
PERIODO 1970-1977
La frecuencia (%) de defunciones por

malformaciones congénitas en Costa Rica, y

su distribucion por provincias, se presenta

en el Cuadro 1. Es evidente el aumento de las

frecuencias en el tiempo, pasando de 4,5%

en 1971 a 14,5% en 1977. Realmente, la

posicion de las malformaciones como causa
de mortalidad paso del 112 lugar en 1960 al

62 en 1967, al 52 en 1971, al 3%2en 1976 y

posteriormente al 22 en 1978. Por otra parte,

son notables las diferencias encontradas en
las diversas provincias, mientras que en la

Meseta Central los porcentajes ocuparon el

12 y 22 lugar en frecuencias en el periodo

estudiado, las provincias de Guanacaste,

Limén y Puntarenas siempre se mantuvieron

en los ultimos lugares. Aunque cabe hacer

notar que la mortalidad infantil en estas

dos 1ltimas provincias es mas alta (Cuadro 2)

y en los ultimos dos afios el aumento de

defunciones por malformaciones es relati-

vamente mayor.
Ademas del aumento en frecuencias rela-

tivas de mortalidad también se incrementan
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las frecuencias absolutas (de 143 a 266); el
nimero de malformaciones se acentia en el
tiempo, a pesar de la disminucién gradual de
la mortalidad infantil. Si este fendmeno
es debido a la mejoria de registros en los
hospitales o si obedece a causas propias del
desarrollo del pais, es un problema que espera
una clara respuesta en el futuro.

Cuando se hizo un andlisis por cantdn
dentro de cada provincia, no se obtuvo dife-
rencias significativas, aunque si se observaron
diferencias entre los cantones de la Meseta
Central y los de las provincias costeras, no
obstante, este resultado debe tomarse con
cautela ya que el pequefio nlimero de casos y
las diferencias obtenidas pueden ser causadas
por defectos de registro. Las tasas de mortali-
dad por malformaciones por 1000 nacimientos
(Cuadro 2) arrojan resultados similares. Al
disminuir la mortalidad infantil por otras
causas, especialmente inmaturidad y otras
enfermedades de la primera infancia (gastro-
enteritis y colitis, neumonia y bronconeu-
monia), es evidente la emergencia e impor-
tancia de las malformaciones congénitas
como causa importante de mortalidad
neonatal e infantil. Las tasas aumentaron
en el periodo estudiado, aunque la explica-
cion de este fenomeno es dificil de precisar
por el momento. Obviamente en las provin-
cias con un mayor desarrollo econdmico,
reflejado en la menor mortalidad infantil y
mejores servicios hospitalarios, el problema se
evidencia primero al elevarse las frecuencias
y las tasas de defunciones, pero esto no
implica que las diferencias entre provincias
sean esencialmente biologicas o ambientales.

Cuando se comparan las frecuencias (en
%) de mortalidad por malformaciones
congénitas de Costa Rica con un pais con
cierto nivel de desarrollo como Espaiia (18)
durante el periodo 1960-1974 (Cuadro 3),
se observa que existe una tendencia idéntica
de aumento en la mortalidad en ambos
paises. Como es de esperar, las frecuencias
presentan cifras mayores en Espaifia, refle-
jando las diferencias socio-econémicas exis-
tentes entre ambos paises. Sin embargo, la
provincia de mayor desarrollo econémico
de Costa Rica, San José, que ofrece los
mejores servicios hospitalarios y que contiene
un alto porcentaje de la poblacion, muestra
valores mucho mads altos, y en 1977 alcanzo
el 21 por ciento, cifra de un paisenfranco

desarrollo (Cuadro 1) indicando la posible
evolucion del problema a una situacién como
la espariola.

En el Cuadro 4 se muestra la mortalidad
por malformaciones congénitas en nifios
hasta de un afio de edad, analizando su
frecuencia (en %) por periodos y por la
proporcion sexual. El 35% de los casos se
manifiesta en los primeros tres dias después
del nacimiento, el 56% del primer mes y el
75¢% dentro de los dos primeros meses. Un
25% ocurre entre dos meses y un afio. Es
importante sefialar que el nimero de nifios
fallecidos por malformaciones durante el
primer afio de vida representan el 85% del
total de muertes por esta causa hasta los
cuatro afios. La mayoria de las defunciones
ocurre en los primeros 3 dias, de ahi la
importancia de un sistema de registro deta-
llado en los primeros dias posparto. La
proporcion sexual siempre pasa de 100, lo
que implica una mayor mortalidad de varo-
nes, dato que confirma lo observado en otras
series en diversos paises (27).

Entre las anomalias congénitas mds fre-
cuentes como causa de defuncion, las cardio-
patias ocupan el primer lugar, seguidas de las
malformaciones multiples (Cuadro 5). Cabe
mencionar que los términos cardiopatias y
malformaciones multiples o asociadas abar-
can una serie de variables de diagnostico y, de
manera general, existe una cierta discre-
pancia entre el diagnéstico de defuncion y

los términos usados.

3. REGISTRO Y VIGILANCIA DE LAS
MALFORMACIONES CONGENITAS
Los resultados obtenidos en el estudio

realizado durante el periodo 1970-1977

sobre la mortalidad infantil por malforma-

ciones congénitas representan necesariamente
una subestimacion del problema global por
varias razones: primero, las defunciones por
anomalias congénitas representan solo una
fraccion del total ocurrido por esta causa;
segundo, es un hecho conocido que sélo un

60% de todas las malformaciones son repor-

tadas en registros de mortalidad o nacimien-

tos, aunque esta proporcion varia de acuerdo
al tipo de malformacién (31); tercero, estos
resultados no dan idea de si los factores
ambientales, geograficos o etnicos estin
influenciando las frecuencias en el tiempo.

Estas razones, de hecho universales, indu-
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jeron el desarrollo de sistemas de registro y
vigilancia epidemioldgica en varios paises,
especialmente en la ultima década. Estos
sistemas pueden catalogarse en tres tipos:
estudios prospectivos, estudio retrospectivo
en recién nacidos con o sin seguimiento y
estudio retrospectivo a cualquier edad. Los
estudios prospectivos son los mejores desde
todo punto de vista y se han desarrollado
en primer lugar en los paises econdmi-
camente mds fuertes, por ejemplo, el “Birth
Defects Monitoring System” en Estados
Unidos de América; el “*Canadian System of
Congenital Anomalies”; dos sistemas de vigi-
lancia desarrollados en Suecia en 1965 y
1973 (16); otro en 1966 en Israel y algunos
otros.

En América Latina existe un programa
epidemiologico de registro y vigilancia de
malformaciones congénitas iniciado en 1967
en cinco paises de América del Sur, el
“Estudio Colaborativo Latinoamericano de
Malformaciones Congénitas” (ECLAMC), y
sus resultados se han publicado en diferentes
fuentes (5,6,7,33). Este programa, de cardc-
ter prospectivo, ha tenido mucho auge y
cuenta con un manual operacional (19) y
boletines periddicos. La semejanza econémica
y socio-cultural entre estos paises y Costa
Rica, amerita el aprovechamiento de esta
valiosa experiencia. Un programa semejante,
e igualmente sugestivo para la realidad
costarricense, es el desarrollado en Espaiia,
con caracteristicas semejantes al ECLAMC
(12,18).

En Costa Rica, a pesar de los avances en
el drea de la salud y las metas propuestas en
el Plan Nacional de Salud (21), no existe un
planteamiento a fondo de cuantificacion y
prevencion de enfermedades hereditarias en
general y malformaciones congénitas en
particular, a pesar de su importancia clara-
mente demostrada y de las perspectivas en
los proximos afos de emergencia y predo-
minio de este tipo de anomalias, El contexto
y el objetivo de un programa de registro y
vigilancia son universales, pero existen
particularidades en cada pais que ameritan
adaptaciones. En Costa Rica hay ciertas
ventajas en la aplicacion de un programa de
este tipo, como son: a) un sistema hospita-
lario estatal que permite la adopcion de
politicas generales en todo el paifs; b) la
poblacion es relativamente poco numerosa

(comparada con otros paises) y las distancias
de comunicacion son cortas, lo que favorece
una comunicacion personal mas estrecha,
aumentando la efectividad del consejo
genético; c) la posibilidad de detectar cual-
quier factor ambiental que incida en la
frecuencia de malformaciones es mas facil de
precisar.

A continuacion propongo un modelo de
registro y de vigilancia epidemioclogica de
malformaciones congénitas detectables en los
primeros tres dias después del nacimiento,
factible de aplicarse en Costa Rica y enmar-
cado dentro de los objetivos generales de un
programa descriptivo y analitico de este tipo
como son: 1) el establecimiento de la fre-
cuencia de malformaciones en el pais; 2) la
influencia de los factores ambientales en la
modificacion temporal de frecuencias; 3) la
comparacion entre resultados obtenidos en
diferentes regiones, grupos étnicos del pais, y
de éste con otros paises; 4) la determinacion
de politicas de prevencion y consejo a los
viduos y familias afectadas.

En la Figura 1 se presenta un esquema de
modelo de registro y vigilancia epidemio-
logico de malformaciones congénitas posible
de aplicar en Costa Rica, mediante un dia-
grama de flujo con diferentes etapas. En un
primer término (N91) estd el diagndstico o
reconocimiento en los primeros tres dias de
su vida del nifio malformado. Este
diagnostico debe ser hecho por un pediatra,

de preferencia neonatdlogo (N92). En un
protocolo especial se hard una descripcion
detallada del caso con los datos necesarios
para el registro.

Siguiendo el esquema de la ECLAM, que
se ajusta a los objetivos propuestos en esta
parte del modelo, los factores de exposicion
necesarios incluyen: nacimientos multiples,
nivel socio-economico de los padres, orden
del nacimiento, duracion de la gestacion,
presentacion fetal, tipo de parto, ocurrencia
y recurrencia familiar de malformaciones,
estructura de la hermandad, endocru-
zamiento, peso al nacimiento, tipo de
anexos fetales, composicion étnica y factores
exogenos actuantes en el primer trimestre de
gestacion (7). La informacion es de varios
tipos: general, de diagnostico, pre y perinatal,
familiar y médica. Simultineamente, el
pediatra neonatologo ejecutard exactamente
el mismo procedimiento para otro nifio no
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CUADRO 3
Comparacion de la frecuencia (% ) de mortalidad
por malformaciones congénitas en Espaiia y Costa Rica

19601974
Muertes en menores Muertes por % de muertes por
ANO de un afio malformaciones malformaciones
Espana Costa Rica Espana Costa Rica Espaiia Costa Rica
1960 23,234 4,034 1,143 149 49 3,7
1970 | 13632 3,553 1,261 176 9.3 5.0
1971 12,552 3,181 1,425 143 11,4 a5
1972 | 10,905 3,127 1,611 166 14,8 5,0
1973 | 10,167 2,394 1,723 197 16,9 8.0
1974 9,438 | 2,133 1847 | 184 19.6 8.5

malformado de nacimiento inmediatamente
posterior a un malformado de igual sexo,
ocurrido en la misma maternidad.

Lainformacion obtenida es enviada, en un
plazo conveniente, a un centro de investi-
gacion especifico de registro y vigilancia
(N©93), en el cual se analizara de inmediato.
Este centro procesard la informacion, que
estara debidamente codificada, en un pro-
grama de computador de caracter universal
y previamente disefiado, y la registrard en una
memoria o archivo, para su uso en cualquier
momento. El centro dispondra del servicio
de investigadores y laboratorios de diferente
tipo, pero trabajando en forma integrada:
computacion, epidemiologia y bioestadistica,
bioquimica, inmunohematologia, citoge-
nética y genética de poblaciones, ademas de
otras disciplinas conexas. La presencia de
este cuerpo de investigadores favorece la
precision en el andlisis de malformaciones y
proyecta el estudio hacia otros campos
relacionados: el diagnostico genéticoy terato-
génico prenatal, los errores congénitos del
metabolismo y otras enfermedades heredi-
tarias.

Los resultados obtenidos en el centro de
registro y vigilancia seran enviados, en la
forma mads conveniente, por dos vias: hacia
el pediatra en particular y en general a la
maternidad incluida en el programa (N°2),
y hacia los médicos que tendrdn a su cargo
la prevencion y consejo (N4) con especia-
lizacion o adiestramiento en genética clinica

(lo ideal seria un médico con un grado
académico en genética humana). Estos ulti-
mos enviaran el resultado de sus actividades
nuevamente al centro de referencia donde
seran debidamente registrados. El ciclo total
vendra a mejorar la salud publica del pais
(N95) con el transcurso del tiempo.

Es probable que, por diversas circunstan-
cias, el modelo no pueda ejecutarse en su
totalidad de inmediato; sin embargo esta
posibilidad estd implicita en el modelo
mismo, permitiendo que pueda desarro-
llarse en tres etapas:

Etapa 1. Desarrollo del sistema de registro
y analisis de la informacion enviada por los
hospitales. La investigacion se limita al
analisis epidemiologico en el tiempo y al
cruzamiento de informacion, especialmente
en las partes N21, 2 y 4 del modelo. Parale-
lamente se inicia la creacion de la infra-
estructura predeterminada y, especialmente,
el adiestramiento y especializacion de perso-
nal técnico, médico y académico en el sentido
y el espiritu de los nuevos objetivos esta-
blecidos. Etapa 2. Mejoramiento del
diagnostico en las partes 1,4 y 5 del modelo
planteado; perfeccionamiento de la relacion
entre el médico, el individuo y la familia, con
base en el desarrollo del centro de investi-
gacion y en la calidad de la informacion
emanada. Se desarrolla el estudio de preven-
cion y registro de micromalformaciones y
otros trastornos genéticos y de teratégenos
u otros agentes ambientales a nivel prenatal
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y posterior a los tres dias de vida. Etapa 3,
Consolidacion del programa, consejo genético
y prevencion fuera de los hospitales y clini-
cas; programas de “‘screening” detallados en
diversos trastornos genéticos. Cabe sefialar
que la duracion de las etapas es una variable
independiente, por lo que una vez iniciada
una etapa la que sigue es fundamental pero
no indispensable para su cumplimiento; real-
mente el tiempo de ejecucion depende de las
condiciones econdmicas y humanas con que
se cuenta en'un momento dado.

4, DISCUSION Y CONCLUSIONES

Los datos de mortalidad en niflos menores
de un afio por malformaciones congénitas,
mostraron que las frecuencias relativas y
absolutas de defunciones por estas anomalias
aumentaron sustancialmente en el periodo
comprendido entre 1970 y 1977. Las causas
de este aumento no pueden precisarse con
claridad, pero es muy probable que en la
actualidad hay mayor precision en el
diagnostico de malformaciones y registros de
defunciones mds completos. No obstante, los
estudios que he realizado en diferentes hospi-
tales del pais y ain no publicados muestran
que los sistemas de archivo y registro hospita-
larios tienen deficiencias en tal sentido; por
ejemplo, de 34 variables estudiadas al menos
10 tienen una confiabilidad relativa y algunas
definitivamente deben ser excluidas del
estudio. La conclusion obvia es que un
sistema de registro y vigilancia debe tener
una prioridad con caricter de urgencia, en
que se consideren de antemano todas las
variables necesarias para cumplir objetivos
concretos. En este caso el estudio prospectivo
es ideal —sin negar la importancia del estudio
retrospectivo para detectar la verdadera
naturaleza del problema—, ya que reduce al
minimo las probabilidades de ocurrencia de la
dolencia. Por otra parte, existe la posibi-
lidad de que conforme aumenta el desarrollo
economico del pais, una serie de agentes
teratogenos estén introduciéndose en el
ambiente con posibles cambios de frecuencias
de algunos tipos de malformaciones. Sin
embargo es ésta una hipotesis dificil de com-
probar en este momento y con la informa-
cion existente,

;Por qué un Centro de Investigacion de
Registros y Vigilancia? Un sistema de regis-
tro podria limitarse a obtener los datos, orde-

narlos y posteriormente enviar la informacion
a los hospitales; pero en las circunstancias
actuales de Costa Rica se precisa algo mas,
una verdadera politica de salud piblica con
un apoyo netamente cientifico, y la mejor
manera de ejecutarla es centralizando la inves-
tigacion en un ente con objetivos bien defi-
nidos y dentro de un plan concreto de pre-
vencion. La localizacion de esta entidad debe
definirse con criterios logicos y contem-
plando la realidad hospitalaria y de investi-
gacion de-Costa Rica. En otros programas
similares al planteado, la informacion es
generalmente referida a las universidades,
especialmente Facultades de Medicina, por
ejemplo en el ECLAMC (7) o el Estudio
Colaborativo Espariol (12). Dada la estruc-
tura del sistema hospitalario nacional, bien
podria formarse la unidad central en un
hospital importante, o bien en una extension
de un centro universitario de investigacion
asociado a las entidades hospitalarias. En el
afio 1974 por ejemplo, el nimero de egresos
por malformaciones congénitas fue de 2457
de los que 2048 correspondieron a la region
central, con 1579 (64% del total) en dos
hospitales, el Hospital Nacional de Nifios y la
Maternidad Carit (1002 y 577 respectiva-
mente). A pesar del aumento probable de
egresos en otros hospitales en afos posterio-
res, es logico proponer que un programa de
registro y vigilancia de malformaciones
congénitas se inicie en estas instituciones y
que un centro de investigacion como el
propuesto tiene necesariamente que comen-
zar su cometido en una estrecha relacion
con los criterios operacionales de estos
hospitales.

El problema de la mortalidad o incidencia
de enfermedades con una base genética, no
queda resuelto ejecutando una prevencion
en malformaciones del desarrollo. Son
conocidos de sobra los avances en prevencion
prenatal de anomalias genéticas (13,15,22,
32) y la importancia del diagndstico pre y
posnatal de errores congénitos del metabo-
lismo (23,32), de donde se deduce la impor-
tancia de la planificaciéon gradual de un
centro de investigacion que contemple el
estudio, registro y vigilancia de otras
anomalias con base genética. Costa Rica ha
experimentado una disminucion en la
mortalidad infantii en su componente
neonatal (20), pero sin embargo la propor-
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en los primeros meses de vida

CUADRO 5
Nimero y frecuencia relativa (% ) de mortalidad

por malformaciones congénitas en Costa Rica, 1970—77

Malformaciones 1970 | 1971 | 1972|1973 | 1974 | 1975 [ 1976 | 1977 | TOTAL| %

Cardiopatias 27 26 38 31 37 56 52 46 313 | 26,1

. Malformacio_ni‘.s multiples 20 13 9 22 16 23 30 27 160 | 13,3
Anomalias del tubo digestivo 11 - 12 16 10 11 13 22 95 7,9
Anc_l;cefa]ia 13 15 10 7 - 7 7_4-_—13 16 88 7,3
Hidroccfalia. congénita 5 12 7 8 ‘“—3"'_4'“‘——”— 7 57 4,7
Espina bifida 11 5 11 9 | -7 3 ! 4 6 § ;6 4.6
Sindrome de Down 3 5 5 11 6 6 _ 3 4 43 3_6_
Otras ( = 40} 45 30 32 46 50 30 81 5 389 | 324
TOTAL 135 | 106 [ 124 [150 136 | 140 | 207 | 203 1201

Epidemiologia y bioestad istica
Computador

Bioguimica
Inmuno-hematologia
Citogenética

Genética de poblaciones

~

OBIETIVOS: 1.
2

Determinacion precisa de la frecuencia de cada malformacion
Determinacion del tipo de herencia de las malformaciones

Consejo genético

3. Deteccion de agentes teratogenos y de otros tipos
4.
5. Politicas de prevencion

Informacion

vl

Pediatra Neonatologo
2

A

Centro de Investigacion

Registro y Vigilancia
3

Informacion

v

!

Nifio malformado
Control no malformado
1

Consejo Genético
Prevencion

¢4

F 3

I 5 Salud Publica l

FIGURA 1. Modelo de registro y vigilancia de malformaciones congénitas adaptable a las condiclones médico-hospitalarias y de

investigacion de Costa Rica (explicacion en el texto).
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cion de muerte fetal causada por factores
genéticos, y la interaccion de éstos con
factores ambientales, no es conocida; real-
mente las definiciones de “morbilidad
perinatal”, “‘inmaturidad y ciertas enfer-
medades de la primera infancia”, que apare-
cen en los registros oficiales de salud, son
oscuras y mantienen una incognita en cuanto
a la cuantificacion del problema genético,
que es grande a este nivel (32). En otras
palabras, no existe una politica de salud
piblica con objetivos y metodologias defi-
nidas en este sentido.

Fraser (11) menciona *. . .para la preven-
cion de defectos al nacimiento. . . depende-
mos de dos fuentes principales, los programas
de registro y vigilancia, y el clinico alerta”.
Esta frase de Fraser ilustra la importancia del
médico, especificamente el pediatra, en el
éxito o el fracaso de un programa prospec-
tivo de registro y vigilancia en malforma-
ciones. El detalle y la precision del
diagnostico y descripcion del caso, es mds
exacto conforme el médico tenga mas conoci-
miento del problema. En los programas del
ECLAMC y ECEMC la participacion del
médico neonatdlogo, e incluso de las
maternidades involucradas, es voluntario y
se han conducido con éxito: no obstante,
dadas las condiciones particulares de Costa
Rica, es valido sugerir una politica oficial
al respecto, al menos, en un primer término,
en los hospitales con mayor cantidad de
personal médico y paramédico mas especia-
lizado. Por otra parte emerge, como una
necesidad perentoria, el adiestramiento, espe-
cializaciébn y mejoramiento académico de
médicos y otros profesionales dentro de una
metodologia genética. En este aspecto
Costa Rica va muy atras en relacion a otros
paises latinoamericanos (Brasil, Chile,
Argentina, México, Venezuela, Cuba entre
otros). La investigacion en este sentido es
minima y los centros con capacidad para
realizarla solo actualmente empiezan a
preocuparse del asunto. Ademas en las facul-
tades y escuelas biomédicas de las universi-
dades, los cursos especificos en genética
humana constan de pocas horas de infor-
macion limitada, y son claramente insufi-
cientes. El enfoque genético a las enferme-
dades humanas esta aun por desarrollarse en
Costa Rica.

Es evidente que la expansion de un
modelo como el propuesto trae como
consecuencia una inversion monetaria alta,
aunque en etapas, pero es también un hecho
que los resultados que se obtienen en
términos de salud publica ameritan esta ero-
gacion. En Norte América, por ejemplo, un
tercio o mas de las admisiones, a los hospita-
les de nifios, son causados por enfermedades
genéticas con el consiguiente gasto hospita-
lario (3) y estudios hechos en Canadad revelan
que nifios con desordenes dominantes o
recesivos son admitidos en los hospitales 5 a
10 veces mas frecuentes que el promedio y
los dias de hospitalizacion son al menos 10
veces mds altos que la media (26). Este es
exactamente el camino que seguirdn todos
los paises en desarrollo. En Costa Rica, en
1973, el nimero de egresos hospitalarios por
malformaciones fue de 1543, ya en 1974 de
2457 (25) para citar un gjemplo, La impor-
tancia socioeconomica de las malformaciones
congénitas es un hecho, y como bien dice
Adler (1) “...Dejando a un lado razones
éticas y morales que exigen que una sociedad
gaste en salud publica lo necesario para
mejorar las condiciones de vida de sus
integrantes, es forzoso destacar que desde un
punto de vista estrictamente econdmico los
gastos necesarios para la prevencion de las
malformaciones congénitas en ningin caso
pueden equipararse a los que se deben
afrontar una vez que éstas se producen”.
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