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Prevalence of congenital malformations
at birth in chilean maternity hospitals

Background: The Latin American Collaborative Study of Congenital Mal-
formations (ECLAMC) is an epidemiological surveillance system operating
in 11 South American countries since 1969. Aim: To analyze the Congenital
Malformation prevalence rate at birth from 2001 to 2010 in Chilean Hospitals
participating in ECLAMC. To compare these rates with those of the period 1982-
1994. Material and Methods: Review of the ECLAMC database, which contains
information about 282.568 newborns, 2.110 of them stillbirths (0.75%) from 13
Maternity hospitals. Results: In the study period, 10.925 newborns had conge-
nital malformations (3.9 %). Their frequency was lower in live newborns than
stillbirths (3.8 and 15.3%, respectively). Compared with the 1982-1994 period,
congenital malformation prevalence rates at birth were higher. They stabilized
in approximately 4 %, from 1985 to 2010. The prevalence of some anomalies
such as Down syndrome increased significantly. On the other hand, there was a
reduction in the prevalence of spina bifida and anencephaly. Conclusions: Pre-
valence rates of congenital malformations at birth remained stable in the last 18
years in Chilean Hospitals participating in ECLAMC. However the prevalence
of some malformations such as Down syndrome, Polydactyly, anotia-microtia,
syndactyly and cleft palate have increased. The prevalence rates of spina bifida
and anencephaly have decreased.

(Rev Med Chile 2014; 142: 1150-1156)

Key words: Congenital abnormalities; Down syndrome; Nervous system
malformations.

desde el punto de vista de Salud Publica

constituyen un problema que preocupa, y
su importancia relativa frente a otras patologias
se ha ido acrecentando. A medida que otras en-
fermedades, como las nutricionales, respiratorias
e infecciosas han sido controladas, las MFC, por
el contrario, se han mantenido en tasas estables de
mortalidad alrededor de 3 por mil. Si estudiamos
lo que ha ocurrido con la influencia que las MFC
han tenido en la mortalidad infantil (MI) en Chile

l as malformaciones congénitas (MFC),
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podemos observar, segtn los datos del MINSAL,
que en 1973 la MI era de 70,3 por mil nacidos vi-
vos y la mortalidad por MFC era de 3,2%, lo que
representaba 4,5% del total de la MI (3,2/70,3). En
1990 originaban 23% de las muertes en menores
de 1 afio de vida y en afio 2000 produjeron 34%
de las defunciones'. En el afio 2011, con una MI de
7,7 por mil y una mortalidad por malformaciones
de 3,5 por mil, la contribucién de éstas en la MI
fue de 45,5%.

ECLAMC (Estudio Colaborativo Latino Ame-
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ricano de Malformaciones Congénitas) es un
programa para la investigaciéon clinica y epide-
miolégica de los factores de riesgo en la etiologia
de las anomalias congénitas en hospitales latinoa-
mericanos que utiliza la metodologia caso-control.
Ya que mds de la mitad de las malformaciones no
tienen una causa conocida, el objetivo principal
y la estrategia del ECLAMC es la prevencion por
medio de la investigacion. Se registran todas las
malformaciones mayores y menores diagnostica-
das al nacimiento en recién nacidos (RN), vivos o
mortinatos que pesen 500 g o mds, de acuerdo a un
Manual Operacional®. Se selecciona como control
al nino del mismo sexo que nace a continuacién
y que no presenta malformaciones. Como es un
sistema de vigilancia epidemiolégica el ECLAMC,
sistemdticamente observa las fluctuaciones en la
frecuencia de las diferentes malformaciones, y en
caso de observar una alarma de una probable epi-
demia de una malformacion determinada, en un
momento determinado y en un drea determinada,
actda para identificar su causa.

La informacién recolectada de los recién naci-
dos malformados, sus controles sanos pareados y
del total de nacimientos examinados se almacena
en la DBE (Base de Datos ECLAMC), un sistema
de archivos compuesto por una serie de archivos
relacionados, manejados por el programa Fox-
Pro.

Los objetivos de este trabajo son dar a conocer
el estado actual de la prevalencia al nacimiento de
las malformaciones congénitas mds relevantes en
los hospitales chilenos participantes en el ECLA-
MC en el periodo 2001-2010 y comparar las tasas
de prevalencia al nacimiento con las de periodos
anteriores ya publicados:1982-1988, 1989-1994,
1995-1999%5.

Pacientes y Método

Se usé la base de datos que el ECLAMC tiene de
las maternidades chilenas que participan en él. Se
estudié el periodo de 10 afos comprendido entre
2001-2010. Durante este periodo participaron en
el estudio 17 maternidades chilenas. Ellas fueron:
Hospital Clinico de la Universidad de Chile, Hos-
pital Base Regional de Valdivia, Hospital Clinico
de la Pontificia Universidad Catdlica de Chile,
Hospital Las Higueras, Hospital Naval Almirante
Nef, Clinica Sanatorio Aleman, Hospital Regional
de Rancagua, Hospital Dr. E. Torres G., Hospital
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Base de Linares Carlos Ibdnez del Campo, Hos-
pital Base Puerto Montt, Hospital Dr. Sétero del
Rio, Hospital del Salvador, Hospital San Borja-
Arriardn, Hospital San José, Hospital de Talca,
Hospital de Cauquenes y Hospital de Curicé. Estos
establecimientos fueron a menudo cambiando, ya
que su participacién no siempre era permanente.
Seis de ellos estuvieron activos durante los 10 afios
analizados. Dos establecimientos permanecieron
por 8 y 7 afios respectivamente, como se aprecia
en la Tabla 1.

Para evitar el efecto de sesgos y fluctuaciones
aleatorias por bajo numero de nacimientos, en
nuestra informacién decidimos retirar de la mues-
tra aquellos hospitales con un ndamero reducido
de nacimientos, ya que sus tasas de prevalencia
de MFC podrian resultar anormalmente altas o
bajas debido al azar o por error en el registro. Por
ejemplo, el Hospital Clinico de la Universidad
Catdlica aport6 sélo 1.404 nacimientos y en el

Tabla 1. Afnos de participacion de los 17
hospitales chilenos en el ECLAMC

Anos de
participacion

Hospital

H. Clinico de la Univ. de Chile. J. J.

Aguirre 2001-2010
H. Base Regional de Valdivia 2001-2002
gét((islllirglacc(;:IeCLa?lgontlflua Universidad 2005-2006
H. Las Higueras 2001

H. Naval Almirante Nef 2001-2007
Cl. Sanatorio Aleméan 2001-2002
H. Regional de Rancagua 2001-2010
H. Dr. E. Torres 2002

Eéri(a;s de Linares Carlos Ib&fez de 2001-2010
H. Base de Puerto Montt 2001-2010
H. Dr. Sétero del Rio 2001-2005
H. del Salvador 2001-2002
H. San Borja-Arriaran 2001-2005
H. San José 2001-2002
H. de Talca 2001-2010
H. de Cauquenes 2001-2008
H. Curicé 2001-2010
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periodo no registr6é ningtn caso de espina bifida,
cefalocele, onfalocele, atresia de eséfago, craneo-
sinostosis, labio leporino ni fisura palatina, por lo
que sus tasas son cero. Por el contrario, tiene una
tasa de anencefalia de 7,2 por mil, lo que significa
que registrd 100 casos en ese corto periodo, lo que
pudiera obedecer a algtn error de registro. En esta
situacién estdn ademds el Sanatorio Aleman de
Concepcion, el Hospital Higueras de Talcahuano y
el Hospital E. Torres de Iquique, que tienen menos
de 4000 nacimientos, por lo que fueron retirados
de la muestra, quedando s6lo 13 hospitales.

Esta investigacién conté con la aprobaciéon
del Comité de Etica del Hospital Clinico de la
Universidad de Chile

El andlisis estadistico se realiz6 comparando
tasas mediante la prueba de y* o prueba exacta de
Fisher’ en caso de valores esperados inferiores a 5.

Resultados

Durante el Periodo 2001-2010 ocurrieron
282.568 nacimientos en los 13 hospitales chile-
nos participantes en este estudio (ECLAMC).
De estos 280.458 fueron nacidos vivos y 2.110

RN fueron mortinatos (NM), lo que representa
una mortinatalidad o mortalidad fetal tardia de
0,75% (Tabla 2). Esta mortinatalidad fue signifi-
cativamente diferente en los distintos hospitales
(p < 0,05), debido a una alta tasa en el Hospital
Clinico de la Universidad de Chile (HCUCH) y
Hospital de Rancagua, mientras que el Hospital
Naval de Talcahuano y en el Hospital de Puerto
Montt estas tasas fueron significativamente infe-
riores al promedio.

En esta muestra se encontré 10.925 recién
nacidos (RN) portadores de una o mds malforma-
ciones congénitas (3,9%). Las tasas de prevalencia
de los hospitales fueron bastante heterogéneas
(p<0,001), yendo desde 1,3% en el Hospital Naval
hasta 8,9 % en el hospital Clinico de la Universidad
de Chile. (Tabla 2). De ellos, 10.602 fueron nacidos
vivos (NV) y 323 mortinatos (NM). Otros hospi-
tales que se destacaron por sus altas tasas fueron
el Hospital Regional de Rancagua, Hospital Base
de Linares y Hospital Sétero del Rio en Santiago.

La Tabla 3 nos muestra la evolucién de estas
tasas en 4 Periodos: 1982-1988, 1989-1994, 1995-
1999 y 2001-2010 en el total de las maternidades
participantes y en el HCUCH. Se observa un

Tabla 2. Hospitales chilenos participantes en el ECLAMC en el periodo 2001-2010

Hospital Total Nacidos Morti-

nacimientos vivos natos
H. Clinico U. Chile 16.256 16.103 153
Regional Valdivia 6.087 6.039 48
Naval Alm. Nef 5.585 5.561 24
Regional Rancagua 46.140 45.662 478
Base Linares 23.911 23.756 155
Base Pto. Montt 35.960 35.691 269
Sotero del Rio 32.692 32.500 192
Del Salvador 10.528 10.464 64
San Borja-Arriaran 22.696 22.538 158
San José 16.686 16.574 112
Talca 39.710 39.412 298
Cauquenes 4.079 4.056 23
Curico 22.238 22.102 136
Total Chile 282.568 280.458 2.110

MF MF mor- Total Tasa Tasa MFC
vivos tinatos MFC MFT MFNV Mortin
1.413 41 1.454 8,9 8,8 26,8

170 5 175 2,9 2,9 10,4

75 0 75 1,3 1,3 0,00

1.931 79 2.010 4,4 4,4 16,5
1.344 29 1.373 5,7 5,7 18,7
943 11 954 2,7 2,7 4,1
1.332 43 1.375 2,3 4,3 22,4
397 6 403 3,8 3,8 9,4
722 23 745 3,3 3,3 14,6
531 12 543 3,3 3,3 10,7
1.133 55 1.188 3,0 3,0 18,4
155 1 156 3,8 3,8 4,3
456 18 474 2,1 2,1 13,2
10.602 323 10.925 3,9 37,5 15,3

Total de nacimientos por hospital. Nacidos Vivos, Mortinatos, Malformados vivos y Malformados mortinatos. Tasa de prevalencia

de malformados por 100 nacimientos.
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incremento significativo de las tasas, de 2,9% a
3,9% en el total de las maternidades. Sin embargo,
llama la atencién que ese incremento se mantuvo
s6lo hasta el periodo 1989-1994, posteriormente
se estabilizo, alrededor de 4% entre 1995-1999 y
en el periodo en estudio 2001-2010. En el HCUCH
este incremento de 6,4% a 8,9% no alcanzé la
significacién estadistica (p = 0,058), posiblemente
debido al bajo niimero de nacimientos.

Cuando analizamos las tasas de prevalencia de
cada una de las malformaciones en los distintos
hospitales, vemos que son muy heterogéneas.
Hay algunos que tienen tasas significativamente

mayores que el promedio, como microtia en el
Hospital de Rancagua y en el HCUCH, fisura
palatina también en Rancagua, labio leporino en
el HCUCH vy hospital de Puerto Montt, y arteria
umbilical dnica en el HCUCH, hernia diafragma-
tica en los hospitales S6tero del Rio, San José y San
Borja-Arriardn (Tabla 4A y 4B) y otros cuyas tasas
son significativamente menores.

Para evitar sesgo de subrregistro o sobrerre-
gistro, elegimos 10 anomalias de mayor certeza
diagnéstica y comparamos sus frecuencias en dos
periodos, 1982-1994, que publicamos anterior-
mente* con el periodo actual 2001-2010 (Tabla 5).

Tabla 3. Evolucion de las Tasas de Prevalencia al nacimiento de las malformaciones congénitas
en cuatro periodos de 1982 a 2010. Maternidades chilenas del ECLAMC y
Hospital Clinico de la Universidad de Chile

Anos 1982-1988 1989-1994 1995-1999 2001-2010
Nacimientos 106.457 134.564 105.560 282.568
Tasa maternidad chilena 2,9 2,6 4,0 3,9
Tasa HCUCH 6,4 6,6 7.8 8.9

Tasa por 100 nacimientos.

Tabla 4 A. Total de nacimientos y prevalencia de malformaciones en cada uno y en el total
de los hospitales chilenos del ECLAMC. Periodo 2000-2010

Hospitales Total Anen- Espina Hidro- Cefa- Onfa- Gastros- Mi- AUU  Fisura Labio
naci- cefalia Bifida cefalia locele locele quisis crotia pala- lepo-
miento tina rino
Clinico U. de Chile 16372 0,71 0,6 051 03 06T 05 291t 267 08 2871
Regional Valdivia 6.087 0,3 0,3 0,5 0,3 0,2 0,2 0,8 0,0 0,6 1.8
Naval Talcahuano 5.585 0,5 0,5 0,0 0,0 0,2 0 024 0,2 0,2 0,9
Regional Rancagua 46.140 0,5 0,5 0,4 0,1 0,2 07T 32T 03 10T 1.2
Base Linares 23911 0,2 024 0,1 0,1 0,2 0,2 1,0 0,7 0,5 1,0
Base Pto. Montt 35.960 0,4 0,4 0,1 0,2 0,2 0,3 1,2 0,4 0,7 1,91
Sotero del Rio 32.692 0,3 0,3 0,4 0,2 0,3 0,2 1.1 0,4 0,7 1,3
Del Salvador 10.528 0,1 0,1 077 04 0,5 0,2 0,8 0,2 0,8 1,7
San Borja-Arriardn  22.696 0,4 0,4 0,1 0,1 06T 01 08y 03 04y 17
San José 16.686 0,2 0,2 0,2 0,1 0,3 0,2 1,2 0,2 0,6 1.1
Talca 39710 014 0,1 0,2 0,2 0,4 0,3 04y 02 04y 091
Cauquenes 4.079 0,5 0,5 0,0 0,2 0,0 0,0 0,7 0,2 0,5 0,7
Curico 22.238 0,1 0,1 0,1 0,2 0,1 0,1 1.2 00y 06 1,0
Total 282.568 0,3 0,4 0,2 0,2 0,3 0,3 1.3 0,4 0,7 1.4
p 0,009 0,38 0,005 0,54 0,038 0,004 < 0,001 <0,001 <0,001 < 0,001

Tasas por mil nacimientos. TSignificativamente mayor que el promedio (p < 0,05). {Significativamente menor que el promedio

(p < 0,05).
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Tabla 4 B. Prevalencia de malformaciones en los hospitales chilenos participantes del ECLAMC.
Periodo 2000-2010

Hospitales Total Atr. Atresia Artro- Sexo Poli- Sindac- Lux. Craneo- Displ. Hernia S.
naci- esofag anal griposis ambig dacti- tilia caderas sinosto- Esque- Diafrag Down
mientos lia sis lética

Clinico U. de Chile  16.372 0,81 0,2 0,4 03 24 111t 2117 o047t 05 077 367
Regional Valdivia 6.087 0,2 0,3 0,0 00 20 1,8 0,2 0,0 0,5 0,5 2.3

Naval Alm. Nef 5585 0,2 0,2 00 02 11 0,9 0,3 0,0 00 0,1 2,5
Regional Rancagua 46.140 0,14 0,6 0,1 03 2,1 0,9 0,6 0,1 02 03y 26
Base Linares 23911 0,2 0,5 02 01 1,9 04 117 01 0,2 02 24
Base Pto Montt 35960 0,3 0,7 0,1 01 124y 04 02! 00 02 03y 19V
Sotero del Rio 32692 0,1 05 04T 01 22 07 014¢ 00 02 057 24
Del Salvador 10528 0,71 07 0,2 0 25 07 0,3 0,0 0,2 03 30
San Borja-Arriaran  22.696 0,1 0,5 02 01 141 04 0,3 0,1 03 071 327
San José 16.686 0,3 06 02 02 21 0,7 0.9 0,1 03 05T 21
Talca 39.710 0,2 0,5 03 04 19 05 03y 00 02 0,1 2,7
Cauquenes 4079 0,2 0,5 05 02 22 15 247 00 00 05 22
Curicé 22.238 0,1 08 0,1 01 20 06 0,1 0,0 02 0,1 2.0
Total 282,568 0,2 06 02 02 19 07 0,5 0,1 02 04 25
p <0,001 0,33 004 0,14 0,08 0,003 <0,001 0,007 048 <0,001 0,02

TSignificativamente mayor que el promedio (p < 0,05). 4 Significativamente menor que el promedio (p < 0,05).

Tabla 5. Comparacion de las tasas de pevalencia al nacimiento de 15 malformaciones congénitas entre
dos periodos: 1982-1994 y 2001-2010 en las maternidades chilenas del ECLAMC

Malformacion Tasas por mil Tasas por mil
1982-1994 2001-2010

Total de nacimientos 241.021 282.568

n Tasa n Tasa p
Sindrome de Down 421 1,7 713 2,5 < 0,00001
Polidactilia 310 1.3 538 1,9 < 0,00001
Labio leporino 283 1,2 382 1,4 0,0720
Espina Bifida 225 0,9 127 0,4 < 0,00001
Anencefalia 188 0,8 92 0,3 < 0,00001
Ano imperforado 119 0,5 177 0,6 0,0444
Anotia-Microtia 17 0,5 377 1,3 < 0,00001
Atresia de eséfago 82 0,4 66 0,2 0,0220
Hernia diafragmatica 94 0,4 99 0,4 0,4560
Paladar hendido 108 0,4 188 0,7 0,0009
Onfalocele 65 0,3 85 0,3 0,5071
Cefalocele 14 0,3 46 0,2 0,0004
Sindactilia 75 0,3 192 0,7 < 0,00001
Genitales ambiguos 57 0,2 57 0,2 0,3953
Artrogriposis 31 0,1 63 0,2 0,0111
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Entre los hallazgos importantes destaca el sin-
drome de Down que, como lo habiamos comuni-
cado anteriormente®?, ha presentado un aumento
muy significativo. En efecto, la tasa present6 una
variacién desde 1,7 a 2,5 por 1.000 nacimientos
lo que equivale a 47% de incremento. Otro caso
parecido es la polidactilia que aumenté de 1,3 a 1,9
por cada 1.000 nacimientos, es decir, se incremen-
t6 en 46% y la anotia/microtia que de 0,5 aumentd
a 1,3 por 1.000 nacimientos, lo que representa un
incremento de 160%. En menor grado aumenta-
ron las tasas de sindactilia, paladar hendido y ano
imperforado. Por el contrario, la espina bifida
disminuyé su frecuencia significativamente de 0,9
a 0,4 por 1.000 nacimientos, lo que representa una
reduccion del 55,5% y la anencefalia bajé también
en forma significativa de 0,8 a 0,3 por cada 1.000
nacimientos (62,5% de descenso). La atresia de
es6fago disminuyd en 50%. En los casos de geni-
tales ambiguos y onfalocele, estos mantuvieron
estables sus tasas (Tabla 5).

Discusiéon

Uno de los objetivos del ECLAMC es la de mo-
nitorizar las frecuencias de las MFC en Chile con el
fin de detectar variaciones ya sea en aumento o dis-
minucién, y mantener periédicamente informada
a la comunidad médica de sus resultados, lo que
viene desarrollando desde 1969. Este estudio con-
tiene lo encontrado en el periodo 2001-2010 y los
compara con lo ocurrido en periodos anteriores.

Llama la atencién que el sindrome de Down
es el trastorno genético mds frecuente en nuestra
muestra con una tasa de prevalencia al nacimiento
de 2,5 por mil. Esto significa que si nacen en Chile
250.000 nifios al afno, segin el MINSAL, 650 de
ellos nacerdn con sindrome Down. Estimamos
recomendable que las parejas tengan en cuenta esta
estadistica en los momentos de planificar familia,
principalmente en padres de mayor edad.

Le siguen en frecuencia el labio leporino, con
una tasa de 1,3 por mil nacimientos. Esta es una
patologia en que el factor genético juega un rol
muy importante, por lo que es necesario estudiar
muy bien a las parejas en que hay antecedentes
familiares de esta patologia. Lo mismo ocurre
con anotia/microtia y la polidactilia, ambos con
un componente genético importante y que es
necesario tener presente cuando se nos consulta.

La evolucién de las tasas de prevalencia de las

Rev Med Chile 2014; 142: 1150-1156

MEFC en el total de las maternidades chilenas par-
ticipantes y del HCUCH en particular han seguido
la tendencia secular en aumento en forma signifi-
cativa. Sin embargo, este incremento se mantuvo
hasta 1999, cuando alcanzé tasas de 4 por cien
nacimientos, tasas que se mantuvieron hasta la fe-
cha. La explicacion de este fenémeno podria estar
que los aumentos de frecuencia en forma lineal,
generalmente responden a razones operacionales.
A medida que los equipos de trabajo adquieren
experiencia y mayor compromiso, sus examenes
fisicos son mds acuciosos, se hacen mds y mejores
diagndsticos, se realizan mejores registros con lo
que se produce este aumento de las tasas, que no
es real sino operacional, para estabilizarse defini-
tivamente cuando se ha adquirido cierto grado de
experiencia. No ocurre lo mismo en el HCUCH,
que por ser un hospital de referencia, concentra
mas casos derivados desde otros establecimientos,
por lo que sus tasas siguieron aumentando por
encima de los promedios nacionales.

Cuando estudiamos la evolucion de las malfor-
maciones por diagnosticos especificos observamos
que algunas malformaciones han aumentado
significativamente, mientras que otras, por el
contrario, disminuyeron por causas totalmente
diferentes. El sindrome de Down es el ejemplo
mds claro de un incremento en su frecuencia. Este
estudio reafirma que esta condicién ha aumentado
sostenidamente en nuestro medio®®. Aumenté
88,2%, al comparar el periodo 1982-1994 con el
periodo en estudio, 2001-2010. Sabemos que uno
de los factores de riesgo mas importantes para este
trastorno genético es la edad materna’ que en Chile
ha aumentado significativamente en los ultimos
aflos'. Segin datos publicados por MINSAL'" en
1990, 10% de los nacimientos correspondian a
hijos de madres mayores de 34 anos, mientras que
el 2008 fue 15,8%, es decir, un aumento de mds
de 50%. En el HCUCH este aumento es mucho
mayor, de 9,8% en 1982 a 21,7% en 2011'. Esto
explicaria en parte este fendmeno, pues sabemos
que hay otras causas, especialmente genéticasy fa-
miliares. Lo ocurrido con la polidactilia y la anotia/
microtia, que aumentaron en forma considerable
puede explicarse por mejor diagnéstico y mejor
registro al no haber otras causas identificables. Por
el contrario, hay otras malformaciones que han
disminuido sus frecuencias como la espina bifida
y la anencefalia debido a la implementacién de un
programa nacional de prevencién de los defectos
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de cierre del tubo neural en el ano 2001, que inclu-
ye la fortificacion de la harina de trigo con 4cido
folico. Esto ha logrado una disminucién de 43%
en sus tasas de prevalencia, lo que ya habia sido
reportado’. La espina bifida baj6 de 0,9 por mil en
el periodo 1982-1994 a 0,4 por mil en el periodo
2001-2010, lo que representa una disminucién de
55,5% y la anencefalia disminuy¢6 de 0,8 por mil a
0,3 por mil, lo que significa 62,5% de reduccion,
ambas estadisticamente significativas (p < 0,001).
Cefalocele disminuy6 en menor grado. Otras
malformaciones como labio leporino y genitales
ambiguos mantuvieron sus tasas estables.

Conclusion

La tasa global de prevalencia de las malforma-
ciones congénitas en Chile se ha mantenido estable
en los ultimos 18 afios.

Sin embargo, el sindrome de Down, la poli-
dactilia, la anotia-microtia, el labio leporino y el
paladar hendido han aumentado en forma signi-
ficativa, mientras que otras como la espina bifida,
la anencefalia, el cefalocele y la atresia de es6fago
han disminuido sus tasas significativamente.
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