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El 3 de marzo es la fecha promovida, desde 2015, por la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) y la
Organizaciéon Panamericana de la Salud (OPS) para conmemorar el Dia Mundial de las Anomalias
Congénitas, con el fin de generar conciencia sobre su impacto y mejorar su vigilancia, prevencion y
tratamiento.

Las anomalias congénitas (AC), también denominadas defectos al nacimiento, corresponden a
alteraciones estructurales o funcionales (por ejemplo, errores innatos del metabolismo) que estan
presentes desde el nacimiento. Si bien pueden ocurrir en cualquier etapa del embarazo, la mayoria de
ellas ocurren durante los primeros 3 meses, cuando aun se estan formando los 6rganos y principales
estructuras corporales. Su diagnostico puede establecerse de forma prenatal, durante el parto o
posteriormente en la vida de un individuo. A nivel mundial, las AC afectan al 2-4% de los nacidos vivos
y se estima que 303,000 recién nacidos fallecen anualmente debido a anomalias congénitas. Ademas,
son una causa importante de aborto, morbilidad y discapacidad, generando un gran impacto en la vida
de los afectados, sus familias y el sistema sanitario.

Las AC mas frecuentes son las cardiopatias congénitas, seguidas por las fisuras orofaciales (fisuras de
labio y/o paladar) y los defectos del tubo neural (anencefalia, espina bifida). Segun OPS, en América
Latina y el Caribe, las AC representan la segunda causa de muerte neonatal e infantil después de la
prematuridad, estimandose que una de cada tres muertes ocurridas por AC se debe a malformaciones
cardiacas en esta region del planeta. En cuanto a su etiologia, aun se desconoce la causa en el 45% de
los casos y en aquellas en las que si ha sido identificado un factor etiolégico, el mas frecuente es el tipo
multifactorial en el 25% de los casos (en donde existe cierta predisposicion genética dada por la accion
de varios genes con efecto sumatorio, y que en conjunto con factores biolégicos y ambientales,
favorecen la ocurrencia de la AC), seguida de alteraciones génicas, cromosomicas, y las secundarias a
teratogénos. El prondstico y manejo de las anomalias congénitas dependera fundamentalmente del tipo
y estructura afectada, presencia de complicaciones u otras anomalias asociadas y la causa subyacente.
En muchos casos, no se cuenta con un tratamiento especifico o curativo, pero se benefician de un
diagndstico oportuno para un abordaje multidisciplinario que considere al individuo de forma integral con
un enfoque biopsicosocial.

Aun cuando cada vez mas se identifican factores genéticos relacionados con las anomalias congénitas,
aun se desconoce su causa en aproximadamente la mitad de los casos, en especial cuando se presentan
anomalias multiples. En este sentido, es fundamental la evaluacion por un genetista clinico, quien con
base en los hallazgos en la exploracion fisica, los examenes complementarios y los antecedentes
familiares, evaluara si la anomalia congénita puede encontrarse en el contexto de algun cuadro
sindrémico mas amplio o esta presente como rasgo aislado, lo que a su vez orientara el estudio
diagnéstico mas adecuado para cada caso.

Muchas AC se pueden prevenir a través de la vacunacion, suplementacién de vitaminas, enriquecimiento
de alimentos con nutrientes (como yodo y acido félico), una adecuada atencion prenatal y la deteccion
y manejo de patologias que se puedan presentar antes o durante el embarazo. En este sentido, el
Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC) desarroll6 un
decalogo de medidas simples, efectivas y econdmicas orientadas a su prevencion primaria, es decir, a
evitar la concepcién de individuos con anomalias congénitas:



Aun sin saberlo, cualquier mujer en edad fértil, puede estar embarazada.

Lo ideal es completar la familia cuando aun se es joven.

Los controles prenatales son la mejor garantia para la salud del embarazo.
Es importante que toda mujer en edad fértil esté vacunada contra la rubéola.
Debe evitarse el consumo de medicamentos o reducirlos a los imprescindibles. Siempre por
prescripcion médica.

6. Las bebidas alcohdlicas son dafinas durante el embarazo.

7. No fumar y evitar los ambientes en que se fuma.

8. Comer de todo y bien, prefiriendo las verduras y frutas.

9.
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Consultar si el tipo de trabajo habitual es perjudicial para el embarazo.
0. Ante cualquier duda, consultar al médico.

Acorde con los factores de riesgo identificados para AC, en los paises de América Latina, se han
implementado medidas de salud publica para reducirlos como la vacunacion contra la rubéola,
campafias contra la malnutricién, asi como para la prevencién del consumo de tabaco, drogas y alcohol.
Otra medida de salud publica muy efectiva es la fortificacion con acido félico, que ha logrado disminuir
significativamente la tasa de los defectos del tubo neural, siendo asi como se han disminuido estos casos
en un 53% y 50% en Costa Rica y en Chile, respectivamente. Ademas, existen politicas de deteccion
temprana de AC funcionales como el estudio de tamizaje neonatal para diferentes patologias en cada
pais, que permiten reducir las complicaciones asociadas a las patologias detectadas como lo es el déficit
cognitivo en nifios con fenilcetonuria o hipotiroidismo congénito no diagnosticado, ni tratado a tiempo.

Miembros de la RELAGH, participan de manera transversal en el enfoque de las anomalias congénitas,
a nivel de prevencion, diagndstico, tratamiento y acompafiamiento, recopilando datos epidemiologicos a
través de registros nacionales o regionales, asi como, participando en investigacion y generacion de
politicas publicas que propendan por una menor morbimortalidad y una mejor calidad de vida de las
personas con AC y sus familias o cuidadores en toda la Region.

En este dia tan especial para miles de nifias y nifios, familias, trabajadores de la salud, investigadores y
académicos, dedicados a la atencién de personas con anomalias congénitas y al estudio de sus causas,
los invitamos a celebrar la diferencia, a seguir aprendiendo y concientizando sobre estas condiciones y
a construir un mundo mas inclusivo, donde el cuidado y el acompafamiento de las personas con
anomalias congénitas sea una labor colectiva.

Inférmate mas en los siguientes sitios web:
www.eclamc.org

www.relamc.org
www.worldbirthdefectsday.org

Hagamos ruido en redes este 3 de marzo 2024 usando el hashtag #WorldBDday
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México); Dra. Ida Vanessa Doederlein Schwartz, Tesorera (SBGM-Brasil); Vocales: Dra. Ana Maria Soler
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