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INTRODUCCION

La etiología de las malformaciones congénitas no está
bien definida sino en relativamente pocos casos; posible­
mente porque en su mayoría representen el clásico proble­
ma existente en la genética, cual es la interacción entre he-
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RESUMEN

Se realizó un estudio retrospectivo de
caso-control de malformaciones congénitas
en Costa Rica, utilizando expedientes clíni­
cos de los Hospitales Nacional de Niños
Carlos Sáenz Herrera y la Maternidad Carit,
entre 1970 Y 1977. Se estudió la frecuencia
de anomalías congénitas y 33 variables con­
comitantes relacionadas con los padres y el
recién nacido en 2072 niños malformados y
2163 testigos. Las malformaciones más fre­
cuentes fueron las clasificables como síndro­
mes y las malformaciones múltiples no clasi­
ficadas (24%), del aparato digestivo (16%),
cardiopatlas (14%) Y de los miembros (6%).
Se encontraron diferencias significativas con
el grupo testigo de algunas variables relacio­
nadas con los padres y los recién nacidos:
edad de los padres, primiparidad, número de
gestaciones, malformaciones familiares, peso
y talla de los niños, proporción sexual y sig­
nos vitales del recién nacido. Se discuten las
implicaciones de estos resultados en el sistema
de salud y se sugieren modificaciones en la
metodología utilizada para determinar los
defectos congénitos mediante estudios pros­
pectivos, especialmente en la caracterización
de componentes genéticos y agentes tera·
tógenos no incluidos hasta el momento.

Instituto de Investigaciones en Salud (INISA) y Escue­
la de Biología, Universidad de Costa Rica, San José,
Costa Rica.

SUMMARY

A case-control retrospective study of
congenital malformations was camed out in
Costa Rica, utilizing clinical records from
the Hospital Nacional de Niños Carlos Sáenz
He"era and the Maternidad Carit, during the
period between 1970 and 1977. Possible
relationships between the frequency of con­
genital anomalies and 33 concomitant varia­
bles were tested using data from 2072 mal­
formed newborns and their parents and
2163 control. The most common malforma­
tions were the syndroms and multiple anor­
malies (24%), digestive tract defects (16%),
cardiopathies (16 %) and limb malformations
(6% j. Parental age, primiparity, number of
gestations, familiar malformations, the new­
born 's sex, weight, height and vital signs all
showed significant differences between the
two groups of newborns. Implications of
these results for the Costa Rica national
health system are discussed and modification
of the cu"ent methodology utilized to de­
termined birth defects through prospective
studies are suggested, particularly regarding
techniques for the characterization of the
genetic components and teratogenic agents
that are not used at presento

rencía y ambiente (12). Así, se considera que un 60% de
las anomalías congénitas no tienen alguna causa conocida;
un 20% tienen una probable base poligénica y el resto
(20%) lo comprenden las anomalías causadas por los de­
sórdenes monogénicos, las anomalías cromosómicas (6 %),
las enfermedades de la madre (3,5 %) y otros agentes tera­
tógenos (I8,23). Por otra parte, los estudios epidemioló­
gicos han resaltado aún más la serie de problemas no resuel­
tos para explicar totalmente la naturaleza de las malforma­
ciones congénitas (2,16).
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En Costa Rica realmente es poco lo que se ha estu­
diado en relación a la etiología y la epidemiología de las
malformaciones congénitas, a pesar de constituir una causa
importante de la mortalidad infantil en los últimos afias
(3,20). En un estudio anterior (3) se mostró que la mortali­
dad infantil por malformaciones congénitas estaba aumen­
tando tanto en forma relativa como absoluta. Las causas
de este aumento son desconocidas; sin embargo, es posible
que la magnitud del problema se hiciera evidente por los
cambios ocurridos en el perfIl de salud del país (17,20). En
el presente estudio se tratará de analizar, mediante un mo­
delo retrospectivo del caso-control, una serie de vanables y
su posible relación con las anomalías congénitas que inclu­
yen a los recién nacidos y sus padres, en algunos hospitales
de Costa Rica. Se mostrará que, a pesar de la existencia de
algunas variables consistentes para tratar de explicar la etio­
logía de estas anomalías, no existen aún las condiciones
necesarias para un análisis detallado y es preciso modificar
en algún sentido la metodología empleada para su detec­
ción.

MATERIAL Y METODOS

El presente estudio se llevó a cabo en el Hospital
Nacional de Niños Dr. Carlos Sáenz Herrera y en la Mater­
nidad Carit, (actualmente Instituto Carit) utilizando los ex­
pedientes clínicos, o los microfIlms, de niños recién naci­
dos. Estos se analizaron en el período comprendidp entre
1970 y 1977. Por cada expediente de un niño malformado
se estudió un niño testigo no malformado, perteneciente al
mismo hospital, con la misma fecha de nacimiento y gene­
ralmente del mismo sexo.

La información contenida en cada expediente fue in­
cluida en una ficha codificada, especialmente diseñada para
este estudio, comprendiendo la siguiente información rela­
cionada con los padres y los recién nacidos: 1) Informa­
ción general. Incluye los números de expediente, clave del
hospital, de cédula o asegurado de los padres. 2) Relacio­
nada con la madre. Lugar de nacimiento, edad, estado civil,
lugar de residencia, ocupación, raza, grupo sanguíneo
(ABO; Rh), número de gestaciones, número de abortos, nú­
mero de hijos nacidos vivos y nacidos muertos, duración de
la gestación, tipo de embarazo, presencia y tipo de malfor­
maciones familiares y otros antecedentes relacionados con
el parto. 3) Relacionada con el padre. Lugar de nacimien­
to, edad, raza y ocupación. 4) Relacionada con el recién
nacido. Lugar de origen (se utilizó el lugar de residencia de
la madre) y fecha de nacimiento, raza, tipo de malforma­
ción (simple, múltiple), sexo, peso (gramos), talla (cm),
apgar (5 y 10 minutos), ictericia (presente o ausente), gru­
pos sanguíneos (A-B-O); Rh), exploración física y reaccio­
nes al medio. En el grupo testigo se obtuvo exactamente la
misma infotmación. El tipo de malformación fue estableci­
do de acuerdo a la Clasificación Internacional de Enferme­
dades (15).
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Toda la información obtenida fue procesada en un
computador de la Universidad de Costa Rica. Se elaboraron
programas especiales en lenguaje Cobol para ejecutar contro­
les cruzados entre hospitales y así evitar las repeticiones;
específicamente porque el Hospital de Niños es de referen­
cia. Para esto se utilizaron los números de cédula y de ase­
gurado de las madres; de esta manera fue depurada la mues­
tra de niños quedando un total de 2072 malformados y
2163 controles. Para indicar el lugar de origen de los padres
y los recién nacidos se utilizó el código del Tribunal Supre­
mo de Elecciones de Costa Rica (26) incluyendo la pro­
vincia, el cantón y el distrito.

Una vez obtenidos los resultados se estudió la consis­
tencia de las variables teniendo en cuenta los distintos tama­
ños de la muestra y la posible confianza en las pruebas esta­
dísticas que se hicieran con esas variables. Fue hecho un
cálculo de la letalidad dividiendo el número de abortos y de
niños nacidos muertos por el número total de gestaciones.
También se trata de estimar la consanguinidad utilizando el
método de la isonimia, en que se calcula el coeficiente de
endocruzamiento utilizando los apellidos, de acuerdo a la
fórmula de Crow y Mange (8).

RESULTADOS

De las 33 variables en estudio, ocho (23 %) mostraron
no tener ningún valor para un estudio individual o de con­
junto en los parámetros estadísticos establecidos de antema­
no: estas características incluyen el estado civil de la ma­
dre, la ocupación de la madre, la raza, el número de abortos
de la madre, el lugar de nacimiento del padre y otros ante­
cedentes de la madre. Algunas otras variables muestran un
valor relativo pero, no obstante, permiten algún análisis es­
tadístico, a saber: grupos sanguíneos ABO y Rh, edad del
padre, lugar de nacimiento de la madre, antecedentes de
malformaciones familiares, número de hijos nacidos muer­
tos, ocupación del padre y la exploración física del recién
nacido. El resto de variables incluidas muestran una buena
consistencia para los diversos tipos de análisis.

La distribución geográfica a nivel de provincia, co­
rrespondiente a los niños con malformaciones congénitas,
es la siguiente: San José 1006 (47%), Alajuela 286 (14%);
Cartago 239 (12%); Heredia 141 (7%); Guanacaste 63 (3%);
Puntarenas 178 (9%) Y Limón 92 (4 %), y hubo 19 casos de
origen desconocido. Por otra parte, en la Tabla I se muestra
la estructura etaria de los padres de los niños recién nacidos
malformados y sus controles; las diferencias entre ambas
series son altamente significativas, con un promedio de edad
mayor en los padres de niños malformados. No existen
diferencias en la clase social entre los padres de niños con
anomalías y sus controles (de acuerdo a la ocupación del
padre), sin embargo, un 65 %de los padres de la muestra
estudiada (400 padres) pertenecen a los estratos sociales
de modestos recursos económicos (desocupados, obreros no
calificados, etc.).



En la Tabla 11 se presenta el tipo y la frecuencia de las
anomalías congénitas encontradas en el estudio hospitala­
rio. Existe una mayor frecuencia de síndromes y de malfor­
maciones múltiples (24%), seguido de cardiopatías, anoma­
lías del aparato digestivo y las malformaciones de los miem­
bros. Estos resultados no se parecen a los obtenidos en al­
gunas otras series en que se utilizan todos los nacimientos
ocurridos sucesivamente por año. Sin embargo, si se divide
la muestra por hospital, se nota que en la Maternidad Carit
se encontraron 442 niños malformados en el período estu­
diado, con un orden distinto de las frecuencias, a saber:
Síndromes y cuadros polimalformativos (23 %); pie contra­
hecho (13%); cardiopatías (10%); otras anomalías de los
miembros (9,5 %) incluyendo la luxación congénita de la
cadera (6 %) y, finalmente, la fisura del paladar y el labio
leporino (6 %). Estos resultados obtenidos en la Maternidad
Carit sí son semejantes a los de otros autores y la frecuencia
de anomalías en esta institución representa un 1%del total
de nacimientos ocurridos en el período estudiado (45.057
nacimientos), lo que es de esperar cuando se analizan expe­
dientes clínicos (19,23).

En la Tabla 111 está un análisis más detallado de algu­
nas variables relacionadas con los padres y los recién naci­
dos, incluyendo las malformaciones y el grupo testigo. Un
resumen de los resultados es el siguiente: a) de manera ge­
neral existen diferencias significativas entre el grupo de mal­
formados y su control; b) existe un efecto de la edad de la
madre, que varía con el tipo de malformación, y que está

correlacionado con el número de gestaciones. Este resulta­
do se da en ambos padres; c) se observa un efecto de la pri­
miparidad, de manera general y en algunas de las malforma­
ciones, existiendo una mayor frecuencia de primíparas entre
las madres de niños con anomalías congénitas; d) es evidente
también que el número de gestaciones de la madre multípa­
ra es mayor que en el testigo ; e) con la excepción del labio
leporino y el pie contrahecho, las diferencias en el peso y la
talla del re.cién nacido malformado y sus controles son signi­
ficantes. Resaltan aquí los altos valores obtenidos en la este­
nosis pilórica para estas características, lo que confuma
otros resultados obtenidos en la literatura (4,27); f) las pro­
porciones sexuales tienden, de manera general, al predomi­
nio de los varones, pero existen algunas malformaciones
(SNC, hidrocefalia, espina bífida y Síndrome de Down) con
una mayor proporción de mujeres; g) en general los resulta­
dos obtenidos son similares a los de otras series estudiadas
(1,6,24,25,28).

Otros resultados significativos incluyen el grupo san­
guíneo Rh de la madre (X2 =8,1; P < 0,05); el apgar
(X2 =56,2; p < 0,01) y la ictericia (X2 =45,2; p < 0,01).
Por otra parte, no existen diferencias entre el grupo de mal­
formados y sus controles, para las malformaciones incluidas
en la Tabla 1, en las siguientes características: sistemas de
grupos sanguíneos ABO en las madres y los recién nacidos;
el sistema Rh en los recién nacidos; la variación anual en la
frecuencia de los nacimientos; el lugar de origen del recién

Tabla I

ESTRUCTURA ETARIA DE UNA MUESTRA DE PADRES Y MADRES DE NIÑOS
RECIEN NACIDOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS y SUS TESTIGOS.
HOSPITAL DE NIÑOS Y LA MATERNIDAD CARIT, COSTA RICA, 1970-1977

MADRES PADRES

Edad (años) Con malformación* Testigos Con malformación Testigos

<15 6 (0.5) 7 (0.5) O O
15-19 248 (21) 335 (24) 18 (3) 49 (6)
20-24 359 (30) 465 (33) 132 (25) 239 (30)
25-29 225 (9) 306 (22) 130 (24) 214 (27)
30-34 143(12) 160 (11) 88 (16) 128 (6)
35-39 117 OO) 89 (6) 73 (l4) 78 (10)
40-44 72 (6) 48 (3) 41 (8) 42 (5)
45+ 14 O) 2 (0.2) 54 (lO) 50 (6)

Total 1184 1412 536 800

Promedio ±d. est. 26.0 ± 7.6 24.7 ±6.8 31.0 ±9.5 28.9 ± 8.8

t=3.87; P <0.01 t=4.2; p <0.01

*Número de niños (porcentaje)
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Tabla Il

FRECUENCIA (pORCENTAJE) DE MALFORMACIONES CONGENITAS SEGUN
CLASIFICACION INTERNACIONAL DE ENFERMEDADES (CIE), COSTA RICA,

1970-1977

Código CIE(15)

214
227
551
740
741
742
743
744
745
746
748
749
750

751
752
753
754
755
756
757
758
759

Malformaciones

- Pólipos, quistes, teratomas
- Hemangiomas
- Hernias
- Anencefalia
- Espina Bífida
- Hidrocefalia
- Otras anomalías del sistema nervioso
- Anomalías congénitas del ojo
- Anomalías congénitas del oído, cara y cuello
- Anomalías congénitas del corazón
- Anomalías congénitas del aparato respiratorio
- Fisura del paladar y labio leporino
- Otras anomalías congénitas de la parte superior del

tubo digestivo
- Otras anomalías congénitas del aparato digestivo
- Anomalías congénitas de los órganos genitales
- Anomalías congénitas del aparato urinario
- Pie contrahecho
- Otras anomalías congénitas de los miembros
- Otras anomalías congénitas del sistema osteomuscular
- Anomalías congénitas de la piel, del pelo y de las uñas
- Otras malformaciones (sin código, no definidas)
- Síndromes y cuadros polimalformativos

759.3 Síndrome de Down 124 (6.0)
759.9 Malformaciones múltiples 336 (16.2)

TOTAL

Total Frecuencia (%)

7 1.0
35 1.7
36 1.7
32 1.5
66 3.2
96 4.6
26 1.3

9 1.0
44 2.1

295 14.2
14 1.0

117 5.7

195 9.4
144 7.0

96 4.6
27 1.3
93 4.5

118 5.7
24 1.0

3 1.0
98 4.7

497 24.0

2072

nacido y de la madre. Tampoco se detectaron disimilitudes
en relación a los antecedentes de la madre, ya que en ambas
series predominan los mismos: diabéticos (1l,2% y 10,4%);
alérgicos (10% y 13,5%), hipertensión arterial (7,2% y
7,1%)einfecciosos(6,7% y6,S%).

Fue posible hacer un pequeño estudio de las malfor­
maciones congénitas presentes en las familias de las madres
de niños con estos defectos y en el grupo testigo de madres
(Tabla IV), presentándose diferencias apreciables entre
ambas series en 4 de las malformaciones: cardiopatías,
labio leporino, síndrome de Down y las malformaciones
múltiples. Además, en el estudio de la consanguinidad por
medio de la insonimia no fueron encontradas diferencias en
el grado de endocruzamiento entre las dos series de malfor­
mados y controles.

DISCUSION

En un primer término conviene mencionar que casi
cualquier estudio sobre un problema de tanta heterogenei­
dad etiológica como son las malformaciones congénitas, es
necesariamente incompleto; en consecuencia, la presente
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investigación no escapa a esta imperfección, ya que existen
algunas limitaciones de orden metodológico y conceptual
propias de este tipo de estudio, señalando entre las más im­
portantes las siguientes: a) generalmente se considera una
malformación congénita con un criterio morfológico para
niños recién nacidos o en los principios de la vida. No se
incluyen otro tipo de anomalías de difícil evaluación clíni­
ca de los denominados micro-malformaciones que ameritan
un estudio más detallado; b) existen subestimaciones en la
frecuencia de las anomalías congénitas por tratarse de un
estudio retrospectivo en que, como es conocido, es posible
encontrar alrededor de 1.5 % de malformaciones en expe­
dientes clínicos, lo contrario de un estudio prospectivo y
elaborado con objetivos concretos de detección y vigilancia
epidemiológica, en que es posible determinar entre 3-4% de
malformaciones (9,19). Además, debe agregarse que puede
existir un error de cierto grado por defectos de registro o
diagnósticos errados. Lo anterior no implica que el estudio
retrospectivo en este caso es malo, de hecho es más valioso
de lo que generalmente se acepta (10), ya que permite plan­
tear el problema en su verdadera perspectiva; c) no se in­
cluyen las malformaciones posibles de detectarse en el pe­
ríodo de gestación ni aquéllos que ocurren en altas frecuen­
cias y son causa de abortos.



TABLA 111

COMPARACION ENTRE ALGUNAS DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS MAS FRECUENTES
Y EL GRUPO CONTROL SIN MALFORMACIONES, PARA ALGUNAS VARIABLES CUALITATIVAS Y

CUANTITATIVAS RELACIONADAS CON LOS PADRES Y LOS RECIEN NACIDOS
EN LA MUESTRA HOSPITALARIA ESTUDIADA

Tipo de Malformación Número Edad padre Edad madre Número de Duración de Primíparas
total (media ± D. E.) (media ± D. E.l gestaciones la gestación (porcentaje)

S.N.C. 98 32.4±11.1** 26.5 ±8.4 4.2 ±4.0· ;n.7 ± 3.2 30 (31)

742 Hid rocefal ia 96 3O.9± 9.2· 28.5 ±8.8·· 4.4 ±4.7·· 37.0 ±3.3·· 34(41)··

746 Cardiopatías 295 3O.9± 7.5·· 27.7 ±7.1·· 3.5 ± 3.7 36.7 ± 3.8·· 91 (32)··

749 Fis. pal.flabio lep. 117 29.3± 9.8 23.9 ±6.1 3.2 ±2.8 37.3±3.8 22 (30)

750.1 Estenosis pilórica 143 3O.0± 8.2 25.8 ±5.8 3.0 ± 2.6 37.1±2.3 36 (38)

751 Anomal ías digestivas 137 27.8 ± 8.2 24.6±6.8 3.4 ± 3.1 37.2 ±4.3 30 (30)

754 Pie contrahecho 93 31.7 ± 10.5·· 25.4 ± 6.8 4.1 ±4.1 37.8 ±2.6 26 (31)

755.6 Luxación de cadera 67 29.1 ± 6.5 25.8 ±6.2 2.8 ±2.8 38.5 ± 3.2· 30 (53)··

759.3 Síndrome de Down 124 34.8 ± 10.2·· 31.2 ± 9.6·· 6.0 ±5.1·· 36.8 ± 3.7· 25 (26)·

759.9 Malformac. múltiples 336 31.3 ± 10.3·· 24.5 ±8.5 3.7 ± 3.5·· 37.1 ±3.2 75 (35)

Todas las malformaciones 2072 31.0 ± 9.5·' 26.0 ± 7.6·· 3.9 ± 5.4·· 37.8 ± 3.9· 552 (33'··

Controles 2163 28.9± 8.8 24.7 ±6.8 3.5 ±3.2 37.5 ±3.6 522 (29)

p<O.05

p<O.Ol

TABLA 111

COMPARACION ENTRE ALGUNAS DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS MAS FRECUENTES
Y EL GRUPO CONTROL SIN MALFORMACIONES, PARA ALGUNAS VARIABLES CUALITATIVAS Y

CUANTITATIVAS RELACIONADAS CON LOS PADRES Y LOS RECIEN NACIDOS
EN LA MUESTRA HOSPITALARIA ESTUDIADA

No. gestaciones Proporción

(multíparas) Peso Talla sexual (H/M)

S.N.C. 5.9 ±4.0·· 2940.0± 879.3·· 47.7 ±6.3·· 0.88

742 Hidrocefal ia 6.5 ±4.9·· 3285.6±1157.1·· 50.7 ±5.4 0.80

746 Cardiopa!ias 4.4 ± 3.3 2888.8 ± 744.8·· 49.5 ±4.8·· 1.21

749 Fis. pal./labio lep. 4.4 ± 2.9 2991.6 ± 829.6 49.7 ±4.0 1.18

750.1 Estenosis pilórica 4.2 ± 2.7 3443.0± 626.7·· 52.6 ± 3.9·· 6.89

751 Anomal ías digestivas 4.8 ±3.2 2904.0 ± 829.1·· 49.5 ±4.5· 0.95

754 Pie contrahecho 5.4 ± 4.2· 3036.7 ± 658.4 49.3 ±4.8· 1.39

755.6 Luxación de cadera 4.3 ±3.0 3209.3± 756.6·· 50.7 ±3.9 0.49

759.3 Síndrome de Down 7.7 ±4.8·· 2698.0± 594.1·· 48.3 ± 3.3·· 0.741

759.9 Malformac. múltiples 5.0 ± 3.5· 2891.8 ± 818.0·· 48.0 ± 5.4·· 1.24

Todas las malformaciones 5.0 ± 3.4·· 2887.7 ± 879.5·· 48.7 ± 2.4·· 1.30

Controles 4.5 ±2.7 3022.2 ± 778.9 50.5 ±4.5 1.33
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Tabla IV

ANOMALlAS CONGENITAS EN LOS FAMILlARES DE LOS NIÑOS MALFORMADOS
y SUS CONTROLES EN LA MUESTRA ESTUDIADA

Código Malformación Con malformación Testigos Total

746 Cardiopatías 13 10 23

749 Fisura del paladar y labio leporino 12 2 14

759.3 Síndrome de Down 7 2 9

759.9 Malformaciones múltiples 8 3 11

TOTAL 40 17 57

X2 =18.99; p <0.01

Tampoco puede hablarse en este caso de un estudio
de la incidencia de las malformaciones congénitas en Costa
Rica ya que, además de las limitaciones señaladas, no fue·
ron tomados todos los casos ocurridos en el país en el pe­
ríodo investigado y, además, no se consideraron todos los
nacimientos sucesivos ya que el Hospital de Niños es de re­
ferencia, lo que distorsiona, como quedó demostrado en la
comparación con la Maternidad Carit, el orden de la fre­
cuencia real de determinadas malformaciones. Esta situa­
ción aparentemente no ha cambiado en los últimos años,
por lo que una estimaci9n de la incidencia, o en el caso de
ciertas malformaciones, de su prevalencia (13), se hace nece­
saria y urgente mediante un programa prospectivo, enmar­
cado en objetivos concretos de Salud Pública como fue se­
ñalado en otra oportunidad (3). Se deduce de lo expuesto
que tampoco puede hablarse con propiedad de la mayor o
menor incidencia de esta u otra malformación en determi­
nado momento y lugar de Costa Rica, o de las posibles cau­
sas de estos cambios, a menos que se hiciera un estudio
específico y detallado. En este estudio, por ejemplo, no
fueron encontradas diferencias en la frecuencia del origen
de los recién nacidos malfórmados en relación a sus testigos
entre los distintos lugares del país. Sin embargo, por las
restricciones mencionadas, este resultado debe tomarse con
cautela lo mismo que otros mencionados en la literatura
(32).

A pesar de las limitaciones señaladas, fue posible en­
contrar consistencia en ciertos parámetros relacionados con
las malformaciones congénitas, que los diferencia claramen­
te de un testigo no malformado y que permite una cierta
caracterización de determinado defecto congénito. Así, fue
claro el efecto de la edad de la madre, la paridad, el peso y
talla del recién nacido, algunos signos vitales del niño, etc.
Sin embargo, cabe plantearse la pregunta de si es posible,
con los datos de los expedientes clínicos de los hospitales
de Costa Rica, realizar un estudio detallado de las malfar-
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maciones o de una determinada anomalía congénita. Para
responder a esta cuestión hay que recordar, en primer tér­
mino, que la mayoría de las malformaciones están incluidas
entre casos extremos de causalidad de tipo genético (p.e.
Síndrome de Down) o ambiental (p.e. rubeo1a, talidomida),
generalmente en complicadas interacciones; por tanto, la
metodología para revelar su etiología debe presentar estra­
tegias de investigación en ambos sentidos. En la tabla V se
muestran algunos factores genéticos y no genéticos impor­
tantes que deben incluirse en el análisis de la etiología de las
malformaciones. Evidentemente la información obtenida
de un hospital es insuficiente, al menos si se utilizan los ex­
pedientes tal y como fueron encontrados en este estudio, ya
que varias de las condiciones expuestas no se cumplen.
Esto es particularmente importante en el caso de la infor­
mación genética (estudios familiares, riesgos de recurrencia,
análisis de marcadores genéticos, consanguinidad) y del aná­
lisis detallado de la probable acción de agentes teratógenos.
En nuestro estudio se hizo un intento para estudiar la con­
sanguinidad mediante la isonimia y alguna exploración
sobre malformaciones familiares, sin embargo, la informa­
ción y los resultados no son del todo satisfactorios. Por
otra parte, el análisis de posibles agentes ambientales en la
historia clínica de la madre y el recién nacido definitiva­
mente es negativo.

Es posible que una situación como la descrita es más
bien una consecuencia de los objetivos planteados en la
Salud Pública en las dos últimas décadas que un proble­
ma del cuerpo médico. Definitivamente el perfil de salud
de Costa Rica ha cambiado por la acción de eficientes pro­
gramas que disminuyeron dramáticamente las causas de la
mortalidad y de la hospitalización infantil pero que, por
otro lado, permitieron distinguir nuevos problemas latentes
pero que estaban disimulados por las enfermedades que
tenían altas frecuencias relativas, incluyendo en primer
plano a las malformaciones congénitas. Así, Mohs (20)



Tabla V

ALGUNOS FACTORES GENETlCOS y AMBIENTALES IMPORTANTES EN LA ETlOLOGIA DE
LAS MALFORMACIONES CONGENITAS y SU PRESENCIA O AUSENCIA EN EL PRESENTE

ESTUDIO, HOSPITAL NACIONAL DE NIÑOS Y MATERNIDAD CARlT, 1970-1977

Componente genético

Distribución racial y étnica

Componente ambiental

Variación estacional en incidencia ±

Marcadores genéticos

Diferente proporción sexual

Consanguinidad

Riesgo de recurrencia en hermandades

Concordancia en gemelos

++= Componente presente en el estudio
± = Con alguna presencia
_ = Ausente

±

++

Efectos de la edad materna

Efecto del orden de nacimiento

Condición socioeconómica

Cambios de incidencia por migración

Efecto de agentes teratógenos

Discordancia en gemelos

++

++

±

dice, refiriéndose a las afecciones perinatales: " .. .Tales
afecciones... no se pueden prevenir con los programas de
salud que se han puesto en práctica..." de ahí que sea neceo
sario promover y fortalecer en este sentido nuevos progra­
mas con objetivos y características propias, enmarcados en
un plano metodológico y conceptual con un enfoque gené·
tico y ecológico.

Es posible sugerir en este momento algunos de los
componentes principales de un programa de esta naturaleza,
a saber: a) formación de un registro de vigilancia epidemio­
lógica, prospectivo, que incluya todos los hospitales de
Costa Rica que tengan maternidades, aunque como fue
mencionado (3) es probable que se deba iniciar este registro
en los principales hospitales. Este registro debe estar en
capacidad de detectar variaciones en la prevalencia en un
momento dado sea por causas genéticas o agentes ambien­
tales. Es aquí donde las omisiones señaladas en el presente
estudio deben ser corregidas y deben plantearse nuevas me·
todologías a nivel clínico; b) fortalecimiento del diagnósti·
ca prenatal, la prevención y el consejo genético. Este es un
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campo en expansJOn (I1), necesario, que ataca no sólo el
problema de las malformaciones, sino de otras anomalías
hereditarias como los errores innatos del metabolismo, anor·
malidades cromosómicas de diferentes tipos, etc. (5,7,11,
14). Además, es conveniente el seguimiento de las malfor­
maciones que se hacen evidentes un tiempo después del na­
cimiento; c) formación de recursos humanos médicos y
paramédicos, clínicos y de investigación, que permiten po­
ner en marcha programas del mejor nivel que produzcan en
este sentido un cambio en todo el sistema de salud. Ade­
más, es indispensable que las Universidades, centros de in­
vestigación y docencia hospitalarios y órganos afines modi­
fiquen en cierto grado sus programas y objetivos para inte­
grarse en un nuevo sistema. Finalmente, es posible afirmar
que el desarrollo del paradigma mencionado por Mohs (21 )
tuvO un éxito indiscutible en el fortalecimiento de la salud
en Costa Rica, pero también es cierto que nuevos paradig.
mas son necesarios en este momento. Las enfermedades he·
reditarias, en el contexto mencionado, pueden bien ser uno
de ellos; tal vez no el más importante, pero sí uno de los
principales.
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