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INTRODUCCIÓN

Las anomalías congénitas se definen como defectos 
estructurales o funcionales en el organismo, que 
están presentes al nacer y, por ende, son de origen 
prenatal, incluyendo defectos genéticos, ambientales 
o desconocidos, aunque tal defecto no sea aparente en 
el recién nacido y se manifieste posteriormente (1, 2).

RESUMEN
Objetivo: Determinar la frecuencia de malformaciones congénitas diagnosticadas por ecografía prenatal, en la Unidad de 
Perinatología “Dr. Freddy Guevara Zuloaga” del Hospital Universitario de Caracas, Venezuela, en el período comprendido 
entre el 1 de enero de 2015 y el 31 de diciembre de 2020. 
Métodos: Estudio retrospectivo, descriptivo, transversal. Se revisaron los registros estadísticos de la Unidad, con una población 
de 56 712 y se incluyeron 1844 pacientes con diagnóstico ecográfico de malformación congénita, se excluyeron aquellas con 
marcadores ecográficos de cromosomopatías de primer y segundo trimestre, síndromes cromosómicos y no cromosómicos y 
los embarazos múltiples y sus patologías. 
Resultados: Se obtuvo una prevalencia general de 3,3 %. El mayor número de estudios se realizó en 2016 (12 781). La mayor 
prevalencia de malformaciones congénitas fue 4,6 %, en 2018. En orden de frecuencia, los sistemas afectados fueron: sistema 
nervioso central, cardiovascular, genitourinario, gastrointestinal y pared abdominal. Con menor frecuencia, se diagnosticaron 
anomalías en cara y cuello, tórax y pulmón, sistema musculoesquelético y tumores. Las malformaciones más frecuentes fueron: 
dilatación piélica (152/8,2 %), ventriculomegalia (143/7,6 %), gastrosquisis (114/6,1 %), Arnold Chiari tipo II (71/3,8 %), 
secuencia acrania-exencefalia (66/3,5 %) y comunicación interventricular (64/3,4 %). 
Conclusión: La frecuencia de malformaciones congénitas diagnosticada por ultrasonido fue de 3,3 %. Las áreas afectadas con 
más frecuencia fueron el sistema nervioso central, cardiovascular y genitourinario
Palabras clave: Anomalías congénitas, Malformaciones congénitas, Diagnóstico prenatal, Ultrasonido.

Prevalence of congenital malformations in the Perinatology Unit of the Hospital Universitario de Caracas.
SUMMARY

Objective: To determine the frequency of congenital malformations diagnosed by prenatal ultrasound in the “Dr. Freddy 
Guevara Zuloaga” Perinatology Unit of the University Hospital of Caracas, Venezuela, in the period between January 1, 2015 
and December 31, 2020. 
Methods: Retrospective, descriptive, cross-sectional study. The statistical records of the Unit were reviewed, with a population 
of 56,712 and 1844 patients were included in accordance with the inclusion criteria. 
Results: A general prevalence of 3.3% was obtained. The largest number of studies was conducted in 2016 (12,781). The 
highest prevalence of congenital malformations was 4.6%, in 2018. In order of frequency, the affected systems were: central 
nervous system, cardiovascular, genitourinary, gastrointestinal and abdominal wall. Less frequently, abnormalities of the face 
and neck, chest and lung, musculoskeletal system, and tumors were diagnosed. The most frequent malformations were: pyelic 
dilation (152 / 8.2%), ventriculomegaly (143 / 7.6%), gastroschisis (114 / 6.1%), Arnold Chiari type II (71 / 3.8%), acrania-
exencephaly sequence (66 / 3.5%) and ventricular septal defect (64 / 3.4%). 
Conclusion: The frequency of congenital malformations diagnosed by ultrasound was 3.3%. The most frequently affected areas 
were the central nervous, cardiovascular and genitourinary systems.
Keywords: Congenital anomalies, Congenital malformations, Prenatal diagnosis, Ultrasound.
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Por otra parte, los adelantos de los análisis perinatales 
y los estudios de diagnóstico (por ejemplo, 
amniocentesis, biopsia de vellosidades coriónicas, 
entre otros) han permitido detectar precozmente 
causas cromosómicas y genéticas relacionadas con 
estas anomalías (3).

Se requiere precisión en el diagnóstico prenatal, porque, 
una vez detectada la anomalía, es necesario brindar 
a la pareja información apropiada acerca del tipo de 
anormalidad (leve o grave, aislada o sindromática), 
pronóstico del feto, riesgo de recurrencia, conducta 
a seguir en futuros embarazos, posibilidad de ofrecer 
terapia fetal, cuando esta sea posible y el seguimiento 
posnatal (4).

Siendo un problema de salud pública global, cobra 
importancia el diagnóstico prenatal de estas anomalías 
para comprender su frecuencia y como se puede 
mejorar su supervivencia y calidad de vida.

Las anomalías congénitas pueden ser mayores o 
menores, las mayores afectan significativamente la 
salud y en general requieren tratamiento médico o 
quirúrgico; las menores son definidas como alteraciones 
en el fenotipo sin consecuencias funcionales, ni 
estéticas (5).

Según datos de la Organización Mundial de la Salud 
(OMS), las anomalías congénitas son la cuarta causa 
de muerte neonatal y la séptima causa de mortalidad 
en menores de 5 años en el mundo. La prevalencia 
de malformaciones mayores corresponde a un 2 % 
a 4 %, según la edad de la población evaluada y si 
el diagnóstico fue realizado pre- o posnatal. Las 
malformaciones menores aisladas son mucho más 
frecuentes y su prevalencia es aún más variable según 
distintos estudios, reportándose cifras entre 14 % 
y 35,8 %. Los fetos con tres o más malformaciones 
menores tienen un mayor riesgo de tener un síndrome 
genético o una malformación mayor (6). 

Ahora bien, en la región de las Américas se estima que 
los defectos congénitos representan menos del 5 % de 
las causas de mortalidad infantil en los países con los 
menores ingresos, pero es de 30 % al año de vida, en 
países con los mayores ingresos (7).

En el mundo, las malformaciones congénitas graves 
más frecuentes son las malformaciones cardiacas, 
los defectos del tubo neural y las cromosomopatías 
como el síndrome de Down. El tipo más frecuente 
de malformación congénita estructural son las 
cardiopatías congénitas, que afectan a 1 % de recién 
nacidos (8).

En Venezuela, para el año 2014, un reporte del 
Ministerio del Poder Popular para la Salud señaló que 
las anomalías congénitas ocuparon el segundo lugar 
de las causas de defunción para la población infantil 
menor de un año con 19,76 % y para la población 
neonatal menores de 28 días con 16,79 % (9).

Por otra parte, las posibles etiologías de estos defectos se 
caracterizan por factores genéticos, la consanguinidad 
aumenta la prevalencia de anomalías congénitas 
genéticas raras y multiplica casi por dos el riesgo de 
muerte neonatal e infantil, discapacidad intelectual y 
otras anomalías congénitas en los matrimonios entre 
primos hermanos. Algunas comunidades étnicas, como 
los judíos asquenazíes o los finlandeses, tienen una 
mayor prevalencia de mutaciones genéticas raras que 
condicionan un mayor riesgo de anomalías congénitas 
(10). 

En cuanto a las infecciones maternas, como la sífilis 
o la rubéola, son una causa importante de anomalías 
congénitas en los países de ingresos bajos y medios. 
Cabe destacar que el estado nutricional de la madre, las 
carencias de yodo y folato, el sobrepeso y enfermedades 
como la diabetes mellitus están relacionados con 
algunas anomalías congénitas (1, 10).
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forma, se podrán tratar a tiempo y su manejo será el 
más adecuado para lograr un embarazo satisfactorio y 
óptimo, garantizando el bienestar tanto para la madre 
como para el feto. También se podrá formar un equipo 
multidisciplinario que trate a la gestante, para evitar 
que surjan desenlaces no deseables.   

Son muchos los antecedentes importantes encontrados 
en la literatura médica con relación al tema, entre 
otros, Garne y cols. (11) evaluaron la presencia 
de las siguientes malformaciones: anencefalia, 
encefalocele, espina bífida, hidrocefalia, transposición 
de grandes arterias, corazón izquierdo hipoplásico, 
defecto de reducción de extremidades, agenesia 
renal bilateral, hernia diafragmática, onfalocele y 
gastrosquisis. Reportaron 4366 casos diagnosticados 
con las 11 malformaciones estructurales graves y de 
estos 2300 fueron nacidos vivos (53 %), 181 fueron 
muertes fetales (4 %) y 1863 fueron interrupciones 
del embarazo (43 %). Encontraron una tasa general 
de detección prenatal del 64 %, siendo más alta 
para anencefalia (469/498; 94 %) y más baja para 
la transposición de las grandes arterias (89/324;  
27 %). Molina y cols. (12) diagnosticaron 236 fetos 
malformados entre 11 914 nacimientos (1,98 %), a una 
edad gestacional promedio al momento del diagnóstico 
de 26,7 semanas. Las malformaciones congénitas más 
frecuentes fueron en el sistema nervioso central: 37 % 
(la más prevalente fue la ventriculomegalia 16/7 %). 
La mortalidad perinatal fue de 34,7 %. Los fetos con 
malformaciones del sistema nervioso central, como 
la secuencia acranea-anencefalia, holoprosencefalia 
y encefalocele fallecieron todos. Corsello y cols. (13) 
describieron una prevalencia global de malformaciones 
congénitas al nacimiento, de 2 % - 3 %. Morris y cols.  
(14) reportaron un aumento anual de la prevalencia 
de defectos cardiacos congénitos graves, ventrículo 
único, defectos septales auriculoventriculares y 
tetralogía de Fallot de 1,4 %, 4,6 %, 3,4 % y 4,1 %, 
respectivamente, lo que puede reflejar aumentos en 
la obesidad materna y la diabetes que son factores de 
riesgo conocidos. 

En tal sentido, los factores ambientales, como la 
exposición materna a determinados plaguicidas y otros 
productos químicos, así como a ciertos medicamentos, 
al alcohol, el tabaco, los medicamentos psicoactivos 
y la radiación durante el embarazo, pueden aumentar 
el riesgo de que el feto o el neonato sufra anomalías 
congénitas (10).

Asimismo, los factores de riesgo evidenciados para 
malformaciones congénitas incluyen: edad materna 
avanzada, mayor de 35 años, bajo peso y talla para 
la edad gestacional, restricción del crecimiento 
fetal, antecedentes de malformaciones congénitas 
en la familia, factores físicos, exposición materna a 
agroquímicos y enfermedades agudas de la madre en 
el primer trimestre del embarazo (8).

Las malformaciones congénitas representan un 
importante problema de salud pública pues contribuyen 
a la mortalidad fetal e infantil y generan un impacto 
en la calidad de vida de los progenitores. Además, 
crea una afectación emocional, aumentando los 
costos médicos, sociales y educacionales necesarios 
para mejorar la calidad de vida tanto del afectado 
como de sus familias. Siendo un problema de salud 
pública, se decide realizar un estudio inédito de las 
patologías congénitas diagnosticadas en la Unidad de 
Perinatología “Dr. Freddy Guevara Zuloaga”, tomando 
como muestra los datos estadísticos de la misma, 
en un lapso de 6 años. Este estudio va a permitir 
visualizar cuales patologías fueron más frecuentes, en 
el período analizado, y orientar a los profesionales de 
la salud en el área, para poder realizar investigaciones 
subsiguientes, teniendo como base este trabajo.

Por último, esta investigación permite fomentar la 
importancia de las ecografías especializadas, ya 
que muchas gestantes pueden ir a control prenatal y 
realizarse ecografías, pero no con el personal adecuado, 
acudir a las consultas preconcepcionales y realizar 
los controles prenatales periódicos, que conlleven a 
un diagnóstico precoz de estas anomalías y de esta 
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Las siguientes definiciones y conceptos son aceptados 
y reconocidos internacionalmente y de uso rutinario en 
la práctica de la medicina perinatal. 

La malformación se define como un defecto estructural 
de la morfogénesis presente al nacimiento, que puede 
comprometer a un órgano o sistema o varios al mismo 
tiempo; puede ser leve y hasta pasar inadvertida hasta 
ser grave y comprometer la vida del feto o del recién 
nacido. Se conocen también como menores o mayores, 
dependiendo de su gravedad. 

La deformidad se refiere a estructuras bien desarrolladas 
durante la embriogénesis y la organogénesis, que sufren 
alteraciones por factores mecánicos externos durante 
el curso de la vida intrauterina, como compresión, por 
anormalidades uterinas o disminución importante de 
la cantidad de líquido amniótico, o factores intrínsecos 
como alteraciones que comprometen el sistema 
musculoesquelético, provocando defectos como el pie 
bot, artrogriposis, síndrome de Potter, etcétera. 

La disrupción es un defecto que se produce en un tejido 
bien desarrollado por acción de fuerzas extrínsecas, 
daños vasculares u otros factores que interfieran en 
algún proceso en desarrollo. El ejemplo más conocido 
de disrupción es la formación de bridas amnióticas 
producidas por rupturas del amnios o infección del 
mismo, generalmente son asimétricas y se ubican en 
áreas inusuales.

Se considera secuencia cuando una causa única 
compromete a un tejido embrionario del que 
posteriormente se desarrollan varias estructuras 
anatómicas o bien la causa provoca una malformación 
conocida como primaria, la que a su vez provoca 
otras malformaciones secundarias. Un ejemplo es la 
agenesia renal bilateral, malformación primaria, que 
provoca oligoamnios grave y, como consecuencia 
de ello, hipoplasia pulmonar por falta de circulación 
del líquido amniótico por el árbol respiratorio. La 
compresión a que está sometido el feto dentro del 
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útero provoca defectos en la cara, en la nariz y en las 
extremidades: es el conocido como secuencia Potter. 

Por último, el síndrome, se refiere a que una causa única 
afecta al mismo tiempo a varias estructuras durante la 
embriogénesis. Esta causa puede ser cromosómica, 
la exposición a algún teratógeno ambiental, a una 
infección viral, etcétera (15).

Las malformaciones congénitas se clasifican, de 
acuerdo al origen de la enfermedad, en: 
malformaciones congénitas del sistema nervioso 
central, malformaciones congénitas de cara y 
cuello, malformaciones congénitas del sistema 
pulmonar y torácico, malformaciones congénitas 
del sistema circulatorio, malformaciones congénitas 
del sistema digestivo y defecto de pared abdominal, 
malformaciones congénitas del sistema genitourinario, 
malformaciones y deformidades congénitas del 
sistema músculo-esquelético (16, 17).

La presente investigación se realizó con el objetivo 
de determinar la frecuencia de malformaciones 
congénitas diagnosticadas por ecografía prenatal.

MÉTODOS

Fue un estudio retrospectivo, descriptivo, transversal. 
La población estuvo representada por 56 712 gestantes 
evaluadas en la Unidad de Perinatología “Dr. Freddy 
Guevara Zuloaga” del Hospital Universitario de 
Caracas, entre enero de 2015 y diciembre de 2020. 
La muestra fue conformada por 1844 pacientes con 
diagnóstico ecográfico de malformación congénita, 
se excluyeron aquellas con marcadores ecográficos 
de cromosomopatías de primer y segundo trimestre, 
síndromes cromosómicos y no cromosómicos y 
los embarazos múltiples y sus patologías. Previa 
autorización de las autoridades hospitalarias y del 
Comité de Bioética, se procedió a la revisión de los 



En la tabla 2 se resumen los casos de acuerdo con los 
hallazgos patológicos por sistema orgánico y por año. 
En total el sistema más afectado fue el sistema nervioso 
central (SNC), con 548 casos, lo que representó el 29,7 % 
de todas las anomalías diagnosticadas. Le siguen en 
frecuencia el sistema cardiovascular (435/23,6 %), 
genitourinario (323/17,5 %), gastrointestinal y pared 
abdominal (237/12,9 %). Con menor frecuencia, 
el resto de los sistemas. La distribución por año se 
presenta en la tabla 2 (χ2 = 133,6221; p = 0,001). 

Entre las malformaciones del SNC, predominó la 
ventriculomegalia con 143 casos, lo que representó un 
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registros de la Unidad de Perinatología, que contienen 
la información de las gestantes que ingresaron en el 
periodo señalado y a quienes se les hizo el diagnóstico 
de alguna malformación congénita. Se registraron las 
variables y, posteriormente, se realizó el análisis de los 
datos obtenidos. 

Los datos fueron tabulados desde la base de datos 
de la Unidad de Perinatología “Dr. Freddy Guevara 
Zuloaga”. Se aplicó la prueba chi-cuadrado para 
calcular diferencia entre porcentaje de diagnósticos 
según el año. Se consideró un valor como significativo 
si p < 0,05. Los cálculos fueron realizados con STATA 
17.

RESULTADOS

Fueron realizados 56 712 estudios ecográficos y 
se diagnosticaron 1844 malformaciones, para una 
prevalencia general de 3,3 % (IC-95 %: 3,0 % – 3,5 %) 
en el periodo de 6 años. La distribución de los casos 
por año se presenta en la tabla 1. El mayor número de 
estudios se realizó en 2016 (12 781 estudios), de los 
cuales fueron casos patológicos 468 (3,7 %). La mayor 
prevalencia correspondió al año 2018 (4,6 %).

Años Casos 
patológicos

Estudios 
realizados

Prevalencia 
%

2015 343 11 304 3,0

2016 468 12 781 3,7

2017 333 10 581 3,1

2018 358 7761 4,6

2019 187 9309 2,0

2020 155 4976 3,1

Total 1844 56712 3,3

Tabla 2.  Distribución de casos por año, según el aparato o sistema afectado

Años
Patologías fetales n (%)

SNC C/C T/P CV G/PA GU ME Tumores
2015 85 (25) 16 (5) 18 (5) 93 (27) 43 (13) 60 (17) 20 (6) 8 (2)
2016 177 (38) 6 (1) 18 (4) 130 (28) 48 (10) 75 (16) 9 (2) 5 (1)
2017 82 (25) 21 (6) 23 (7) 92 (28) 39 (12) 59 (18) 13 (4) 4 (1)
2018 86 (24) 23 (6) 17 (5) 76 (21) 56 (16) 74 (21) 21 (6) 5 (1)
2019 64 (34) 16 (9) 11 (6) 21 (11) 34 (18) 26 (14) 9 (5) 6 (3)
2020 54 (35) 11 (7) 3 (2) 23 (15) 17 (11) 29 (19) 14 (9) 4 (3)
Total 548 (30) 93 (5) 90 (5) 435 (24) 237 (13) 323 (18) 86 (5) 32 (2)

SNC: sistema nervioso central. C/C: cara y cuello. T/P: tórax y pulmonar. CV: cardiovascular. G/PA: gastrointestinal y 
pared abdominal. GU: genitourinario. ME: músculoesquelético.
χ2 = 133,6221 (p = 0,001)



26,1 % de todas las malformaciones del área. La mayor 
frecuencia se presentó en el año 2016 (49/34). El 
segundo hallazgo, en frecuencia, fue la malformación 
de Arnold Chiari tipo II, con 71 casos (12,9 %), seguido 
por la secuencia acrania-exencefalia con 66 (12,0 %). 
Hubo diferencia estadística entre estos porcentajes  
(χ2 = 138,4062; p = 0,001). Aquellas patologías que no 
alcanzaron un total de 5 casos en el periodo de estudio 
se clasificaron como otras (Tabla 3).

Las malformaciones congénitas cardiovasculares, 
segundas en frecuencia, fueron presentadas en la 
tabla 4. Se observa una gran dispersión, con múltiples 
diagnósticos establecidos a lo largo del tiempo, con 
baja frecuencia. La patología más frecuente fue la 
comunicación interventricular (CIV), con 64 casos 
(14,7 %), las cuales se diagnosticaron con más 

frecuencia en el año 2016, cuando hubo 21 casos (33 %). 
Hubo 37 (8,5 %) casos de doble tracto de salida del 
ventrículo derecho (DTSVD), 35 (8,04 %) diagnósticos 
de canal auriculoventricular. Las frecuencias de los 
casos menos vistos y su distribución por año, se pueden 
observar en la tabla 4. Hubo diferencia estadística en 
estos porcentajes (χ2 = 97,0518; p = 0,001).

En cuanto al sistema genitourinario, tercero en 
frecuencia, hubo un predominio de dilatación 
piélica, con 152 casos (47,1 %) diagnosticada con 
más frecuencia en 2018, con 39 casos (26 %). 
Otros diagnósticos que destacan son displasia renal 
multiquística con 44 casos, hidronefrosis con 39. Otras 
patologías menos frecuentes y la distribución por 
año se pueden observar en la tabla 5. Hubo diferencia 
estadística en estos porcentajes (χ2 = 104,0541; p = 0,001).
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Tabla 3.  Distribución de casos de malformaciones del sistema nervioso central por año de ocurrencia

Patologías n (%)
Años

Total
2015 2016 2017 2018 2019 2020

Ventriculomegalia 35 (24) 49 (34) 18 (13) 14 (10) 19 (13) 8 (6) 143
Arnold-Chiari tipo II 7 (10) 24 (34) 10 (14) 6 (8) 10 (14) 14 (20) 71
Secuencia acrania-exencefalia 12 (18) 19 (29) 13 (20) 11 (17) 4 (6) 7 (11) 66
Holoprosencefalia 1 (3) 4 (14) 6 (21) 12 (41) 3 (10) 3 (10) 29
Encefalocele 8 (30) 8 (30) 3 (11) 2 (7) 3 (11) 3 (11) 27
Microcefalia 1 (4) 23 (85) 1 (4) 1 (4) 0 1 (4) 27
Malformación Dandy Walker 0 18 (75) 0 3 (13) 3 (13) 0 24
Megacisterna magna 5 (24) 5 (24) 2 (10) 0 4 (19) 5 (24) 21
Agenesia de cuerpo calloso 1 (5) 3 (15) 0 7 (35) 5 (25) 4 (20) 20
Hipoplasia cerebelar 2 (13) 7 (44) 0 5 (31) 1 (6) 1 (6) 16
Esquizencefalia 3 (20) 2 (13) 3 (20) 5 (33) 2 (13) 0 15
Quiste bolsa de Blake 4 (29) 0 5 (36) 3 (21) 2 (14) 0 14
Hidranencefalia 0 1 (13) 2 (25) 3 (38) 2 (25) 0 8
Porencefalia 0 2 (33) 1 (17) 1 (17) 0 2 (33) 6
Craneorraquisquisis 0 1 (17) 2 (33) 1 (17) 1 (17) 1 (17) 6
Agenesia del cerebelo 1 (17) 2 (33) 3 (50) 0 0 0 6
Otras 5 (10) 12 (24) 10 (20) 13 (27) 6 (12) 3 (27) 49

χ2 = 138,4062 (p = 0,001)



diagnóstico fue higroma quístico, 22 casos (23,7 %). 
Otros casos menos frecuentes y la distribución por 
años pueden observarse en la tabla 7. (χ2 = 78,1044; 
p = 0,001).

En tórax y pulmón, predominaron las hernias 
diafragmáticas izquierdas, con 42 casos (46,6 %), 
siendo más frecuente en el año 2015, 11 (26 %) de los 
casos. Hubo 20 casos de malformación adenomatoidea 
quística pulmonar (MAQP), lo que representó 22,2 %; 
otras patologías menos frecuentes y la distribución por 
año se pueden observar en la tabla 8. Hubo diferencia 
estadística en estos porcentajes (χ2 = 111,0771;  
p = 0,001).
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En cuanto a los diagnósticos de malformaciones 
congénitas gastrointestinales y de la pared abdominal, 
se encontraron 114 casos de gastrosquisis (48,1 %), la 
mayoría identificados en 2018, 33 (29 %); 25 casos 
de atresia esofágica (10,5 %), 17 casos de onfalocele 
(7,2 %). Otras patologías menos frecuentes y la 
distribución por año se pueden observar en la tabla 6. 
Hubo diferencia estadística en estos porcentajes (χ2 = 
124,3504; p = 0,001).

Con relación a las malformaciones congénitas de cara 
y cuello, la queilopalatosquisis fue la más frecuente, 
con 40 casos (43,0 %), este diagnóstico fue más 
frecuente en el año 2017, 10 casos (25 %); el segundo 
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Tabla 4.  Distribución de casos de malformaciones congénitas cardiovasculares por año de ocurrencia.

Patologías 
n (%)

Años
Total

2015 2016 2017 2018 2019 2020
CIV 11(17) 21 (33) 12 (19) 7 (11) 8 (13) 5 (8) 64
DTSVD 8 (22) 10 (27) 9 (24) 6 (16) 3 (8) 1 (3) 37
Canal AV 5 (14) 10 (29) 8 (23) 6 (17) 5 (14) 1 (3) 35
Cardiomegalia 6 (18) 10 (30) 6 (18) 8 (24) 0 3 (9) 33
Trastorno del ritmo 3 (11) 7 (25) 9 (32) 5 (18) 2 (7) 2 (7) 28
Estenosis pulmonar 5 (24) 6 (29) 5 (24) 3 (14) 2 (10) 0 21
CIA 4 (19) 6 (29) 2 (10) 6 (29) 2 (10) 1 (5) 21
SCIH 1 (7) 2 (13) 7 (47) 2 (13) 3 (20) 0 15
Tetralogía de Fallot 3 (21) 2 (14) 4 (29) 3 (21) 1 (7) 1 (7) 14
Corazón univentricular 4 (29) 4 (29) 3 (21) 1 (7) 2 (14) 0 14
Estenosis aórtica 3 (25) 4 (33 2 (17) 2 (17) 0 1 (8) 12
Mal posición GV 2(18) 3 (27) 2 (18) 4 (36) 0 0 11
Atresia tricuspídea 1 (9) 0 4 (36) 2 (18) 2 (18) 2 (18) 11
TGA 2 (20) 2 (20) 4 (40) 2 (20) 0 0 10
VCSIP 1 (10) 3 (30) 1 (10) 2 (20) 2 (20) 1 (10) 10
Foramen oval aneurismático 0 4 (40) 0 1 (1) 4 (40) 1 (1) 10
Otras 36 (40) 31 (35) 16 (18) 6 (7) 0 0 89

CIV: comunicación interventricular; DTSVD: doble tracto de salida del ventrículo derecho;  
AV: auriculoventricular: CIA: comunicación interauricular; SCIH: síndrome de corazón izquierdo hipoplásico;  
GV: grandes vasos; TGA: transposición de grandes arterias; VCSIP: vena cava superior izquierda persistente.
χ2 = 97,0518 (p = 0,001)



Entre las malformaciones del sistema 
musculoesquelético, destaca el pie equinovaro con 28 
(32,6 %) pacientes, la displasia esquelética letal, con 
14 (16,3 %), y la polidactilia con 10 (11,6). El resto de 
los casos se presentan en la tabla 9. Hubo diferencia 

estadística en estos porcentajes (χ2 = 104,0541;  
p = 0,001).

Finalmente, en la tabla 10 se distribuyeron los tumores, 
llamando la atención los tumores de ovario, con 14 
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Tabla 5.  Distribución de casos de malformaciones congénitas del sistema genitourinario por años de ocurrencia

Patologías 
n (%)

Años
Total

2015 2016 2017 2018 2019 2020
Dilatación piélica 22 (14) 29 (19) 35 (23) 39 (26) 10 (7) 17 (11) 152
Displasia renal multiquística 12 (27) 14 (32) 3 (7) 5 (11) 6 (14) 4 (9) 44
Hidronefrosis 10 (26) 14 (36) 7 (18) 6 (15) 1 (3) 1 (3) 39
Megavejiga 8 (30) 5 (19) 5 (19) 6 (22) 2 (7) 1 (4) 27
Agenesia renal 1 (13) 3 (38) 1 (13) 3 (38) 0 0 8
Hidrocele 0 3 (50) 0 3 (50) 0 0 6
Válvula uretral posterior 0 0 0 4 (80) 0 1 (20) 5
Ureterohidronefrosis 5 (100) 0 0 0 0 0 5
Ectopia renal 0 0 0 0 1 (33) 2 (67) 3
Bolsa hidronefrótica 1 (33) 0 0 2 (67) 0 0 3
Doble sistema pielocalicial 0 1 (33) 1 (33) 0 1 (33) 0 3
Otras 1 (4) 8 (29) 3 (11) 8 (29) 5 (18) 3 (11) 28
χ2  = 104,0541 (p = 0,001)

Tabla 6.  Distribución de casos de malformaciones congénitas gastrointestinales  
y defectos de la pared abdominal por año de ocurrencia

Patologías 
n (%)

Años
Total

2015 2016 2017 2018 2019 2020
Gastrosquisis 22 (19) 21 (18) 18 (16) 33 (29) 15 (13) 5 (4) 114
Atresia esofágica 4 (16) 6 (24) 4 (16) 2 (8) 4 (16) 5 (20) 25
Onfalocele 4 (24) 0 2 (12) 6 (35) 4 (24) 1 (6) 17
Atresia yeyuno-ileal 2 (12) 5 (29) 3 (18) 3 (18) 4 (24) 0 17
Atresia duodenal 2 (13) 4 (27) 5 (33) 1 (7) 3 (20) 0 15
Hepatoonfalocele 0 0 1 (17) 4 (67) 0 1 (1) 6
Limb body wall complex 0 2 (50) 0 0 2 (50) 0 4
Situs visceral inversus 0 0 0 3 (75) 0 1 (25) 4
Hepatomegalia/esplenomegalia  2 (50) 0 0 1 (25) 0 1 (25 4
Otras 7 (23) 10 (32) 6 (19) 3 (10) 2 (6) 3 (10) 31

χ2  = 124,3504 (p = 0,001)
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Tabla 7.  Distribución de casos de malformaciones congénitas de cara y cuello por año de ocurrencia

Patologías 
n (%)

Años
Total

2015 2016 2017 2018 2019 2020
Queilopalatosquisis 7 (18) 5 (13) 10 (25) 9 (23) 7 (18) 2 (5) 40
Higroma quístico 4 (18) 0 5 (23) 4 (18) 7 (32) 2 (9) 22
Dacriocistocele 0 0 2 (50) 0 1 (25) 1 (25) 4
Micrognatia 2 (67) 0 0 1 (33) 0 0 3
Queiloquisis 0 1 (33) 1 (33) 0 0 1 (33) 3
Otras 1 (5) 0 5 (24) 9 (43) 1 (5) 5 (24) 21
χ2  = 78,1044 (p = 0,001)

Tabla 8.  Distribución de casos de malformaciones congénitas de tórax y pulmonar por año de ocurrencia

Patologías 
n (%)

Años
Total

2015 2016 2017 2018 2019 2020
Hernia diafragmática izquierda 11 (26) 8 (19) 6 (14) 7 (17) 8 (19) 2 (5) 42

MAQP 2 (10) 6 (30) 8 (40) 2 (10) 2 (10) 0 20

     Tipo I 2 (22) 3 (33) 1 (11) 1 (11) 2 (22) 0 9

     Tipo II 0 1 (33) 2 (67) 0 0 0 3

     Tipo III 0 1 (50) 1 (50) 0 0 0 2
     Mixta 0 1 (17) 4 (67) 1 (17) 0 0 6
Hidrotórax 2 (14) 0 5 (36) 5 (36) 1 (7) 1 (7) 14
Hernia diafragmática derecha 0 2 (40) 2 (40) 1 (20) 0 0 5
Otras 3 (21) 4(29) 5 (36) 2 (14) 0 0 14
MAQP: malformación adenomatoidea quística pulmonar
χ2 = 111,0771 (p = 0,001)

Tabla 9.  Distribución de casos de malformaciones congénitas del sistema músculo esquelético por año de ocurrencia

Patologías 
n (%)

Años
Total

2015 2016 2017 2018 2019 2020
Pie equinovaro 13 (46) 0 6 (21) 4 (14) 3 (11) 2 (7) 28
Displasia esquelética letal 2 (14) 4 (29) 2 (14) 1 (7) 3 (21) 2 (14) 14
Polidactilia 3 (30) 0 0 5 (50) 2 (20) 0 10
Huesos largos cortos 0 0 2 (29) 3 (43) 0 2 (29) 7
Artrogriposis 0 1 (25) 2 (50) 1 (25) 0 0 4
Agenesia de radio 0 0 1 (25) 2 (50) 1 (25) 0 4
Rizomelia 1 (25) 0 0 0 0 3 (75) 4
Displasia esquelética no letal 0 3 (100) 0 0 0 0 3
Sirenomelia 1 (50) 0 0 1 (50) 0 0 2
Pie en sandalia 0 0 0 0 0 1 (100) 1
Otras 0 1 (11) 0 4 (44) 0 4 (44) 9

χ2 = 104,0541 (p = 0,001)
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casos (43,7 %). Las otras lesiones y su distribución en 
el periodo se presentan en la tabla 10. Hubo diferencia 
estadística en estos porcentajes (χ2 = 87,4141;  
p = 0,001).

DISCUSIÓN

Del total de estudios, en 1844 fueron diagnosticadas 
malformaciones, con una prevalencia general de 
3,3 %, datos que coinciden aproximadamente con  
lo reportado por Corsello y cols. (13), quienes 
describieron que la prevalencia de malformaciones 
congénitas es de alrededor del 2 % - 3 %. 

Se diagnosticaron 548 anomalías del SNC, lo que 
representó un 30 % de todos los casos diagnosticados. 
Entre ellos, predominó la ventriculomegalia con 143 
casos (26,1 %) de todas las malformaciones del área, 
que coincide con el estudio de Molina y cols. (12) en 
cuanto al sistema afectado y patología que predominó, 
pero al comparar con Garne y cols. (11) se determinó 
que los resultados obtenidos difieren de su estudio, 
porque en el mismo, la patología que ocupó alta 
frecuencia fue anencefalia. Hay que acotar que de los 
27 casos de microcefalia diagnosticados en esta serie, 
23 casos ocurrieron en el año 2016, y esto es debido 
a la infección perinatal causada por la epidemia del 
virus del Zika, que se presentó durante ese año.

El sistema cardiovascular es el segundo en orden 
de frecuencia, representando 24 % de todas las 
malformaciones. Estos resultados coinciden con Vargas 
y cols. (6) quienes encontraron que las malformaciones 
más frecuentes fueron las cardiovasculares y del 
sistema nervioso central. Por su parte Morris y cols., 
(14) describieron un aumento anual de la prevalencia 
de defectos cardiacos congénitos graves, ventrículo 
único, defectos septales auriculoventriculares y 
tetralogía de Fallot y lo asocia a la elevada frecuencia 
de obesidad materna y la diabetes que son factores 
de riesgo conocidos. En esta serie, se encontró como 
más frecuente la comunicación interventricular, el 
doble tracto de salida del ventrículo derecho y el canal 
aurículo ventricular. La comunicación interventricular 
(CIV), representa entre el 18 % y 20 % del total de 
cardiopatías congénitas descrito (18). La frecuencia en 
la Unidad de Perinatología del Hospital Universitario 
de Caracas fue de alrededor de 15 %.

Con relación a las patologías cardiovasculares, llama 
la atención la gran dispersión en los diagnósticos, 
lo que produjo una frecuencia menor de 15 % para 
los hallazgos más frecuentes del área, de allí que 
se agruparan dentro de la categoría de otros más de 
89 casos que fueron diagnósticos aislados, que no 
alcanzaron los 10 casos en el periodo de 6 años. 

El tercer grupo de malformaciones encontradas, 
corresponden a las genitourinarias, con el 18 %. Vélez 

Tabla 10.  Distribución de casos de tumores congénitos según año de ocurrencia

Patologías 
n (%)

Años
Total

2015 2016 2017 2018 2019 2020
Tumor de ovario 1 (7) 3 (21) 2 (14) 2 (14) 4 (29) 2 (14) 14
Teratoma sacrococcígeo 2 (33) 0 1 (17) 1 (17) 1 (17) 1 (17) 6
Rabdomioma 1 (33) 0 0 1 (33) 0 1 (33) 3
Tumor intracardíaco 1 (50) 1 (50) 0 0 0 0 2
Otras 3 (43) 1 (14) 1 (14) 1 (14) 1 (14) 0 7
χ2  = 87,4141 (p = 0,001)
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y cols. (19) reportaron que las alteraciones renales 
ocuparon el 26,9 % de su serie y Vargas y cols. (6) las 
incluye entre las más frecuentes. En este estudio, las 
patologías más frecuentes fueron la dilatación piélica, 
que representó casi la mitad de los casos diagnosticados 
en el área (47,1 %), seguidos de la displasia renal 
multiquística (13,6 %) y la hidronefrosis (12,1 %).

Entre las patologías gastrointestinales y de pared 
abdominal, destaca el diagnóstico de 114 casos de 
gastrosquisis (48 %). Se describe que el onfalocele 
y la gastrosquisis, son los defectos congénitos más 
frecuentes de la pared abdominal, y es necesario 
identificar las diferencias entre estos defectos con 
topografía parecidas (20, 21); en esta serie, el 
onfalocele se diagnosticó en alrededor del 7 %.  

Y en definitiva, con respecto a las malformaciones de 
cara y cuello, tórax y pulmonar, musculoesquelético 
y tumores, las frecuencias fueron mucho menores. 
No se evidenciaron estudios significativos que estén 
vinculados con la investigación desarrollada.

Se concluye que la prevalencia de malformaciones 
congénitas diagnosticadas fue de 3,3 %, siendo 
las áreas más afectadas sistema nervioso central, 
cardiovascular, genitourinario, gastrointestinal y 
pared abdominal. Las malformaciones individuales 
más frecuentes fueron la dilatación piélica (8,2 %), la 
ventriculomegalia (7,6 %) y la gastrosquisis (6,1 %). 

Se recomienda persuadir a las pacientes para asistir 
tanto a control preconcepcional como prenatal para 
la detección temprana de exámenes paraclínicos 
alterados, así como también estudios ecográficos de 
alto nivel, realizado por personal con experiencia, 
para que, una vez establecidos los diagnósticos, se 
pueda hacer el manejo adecuado y el seguimiento de 
los casos en colaboración con asesoramiento genético 
para evitar próximas gestaciones con desenlaces no 
deseados. 

Asimismo, continuar la línea de investigación con 
respecto a los marcadores de cromosomopatías de 
primer y segundo trimestre, y actualizar la información 
cada 3 años en la unidad.
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