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RESUMEN

Objetivo: Determinar la prevalencia global e individual de los defectos congénitos diagnosticados al naci-
miento en un hospital de referencia de la ciudad de Cali, Colombia, periodo 2011-2012 y comparar los re-
sultados con lo reportado previamente para la misma institución. Métodos: Se realizó vigilancia epidemio-
lógica de defectos congénitos en el Hospital Universitario del Valle entre julio 2011 y junio 2012, siguiendo 
la metodología ECLAMC. Se realizaron tablas para ilustrar la distribución de la frecuencia de los defectos 
congénitos. Resultados: Durante los 12 meses de estudio, se atendieron 5.669 nacimientos, de los cuales 
109 presentaron al menos un defecto congénito, para una prevalencia de 1,92%. Para defectos congénitos 
específicos se registraron las prevalencias más altas para: polidactilia (24,69 x 10.000), apéndice preau-
ricular (15,87 x 10.000), hidrocefalia (15,87 x 10.000), hidronefrosis (15,87 x 10.000). Al agruparlos, las 
prevalencias más altas fueron para los siguientes grupos: defectos de las extremidades (79,37 x 10.000), 
defectos del sistema nervioso central (49,39 x 10.000), defectos por disrupción vascular (40,57 x 10.000). 
Conclusiones: En el periodo de vigilancia en la institución se encontró una prevalencia de defectos congé-
nitos similar a la reportada previamente en la misma. Al agruparlos, las prevalencias más altas fueron para 
los defectos de las extremidades, defectos del sistema nervioso central y defectos por disrupción vascular. 
Los defectos congénitos relacionados con factores ambientales, principalmente defectos del tubo neural 
y defectos por disrupción vascular presentaron prevalencias más altas en comparación con lo reportado 
previamente.

PALABRAS CLAVE: Anomalías congénitas, epidemiología, cuidado del niño, Colombia

SUMMARY

Aims: To determine the overall and individual prevalence of birth defects diagnosed at birth in a referral 
hospital in Cali, Colombia, in the period 2011-2012 and compare the results with previously reported for 
the same institution. Methods: Epidemiological surveillance of birth defects was performed at the Hospital 
Universitario del Valle between July 2011 and June 2012, following ECLAMC methodology. Tables were 
performed to illustrate the frequency distribution of birth defects. Results: During the 12 months of study 
there were 5,669 births, of which 109 had at least one birth defect, for a prevalence of 1.92%. For specific 
birth defects, the highest prevalence were recorded for polydactyly (24.69 x 10,000), auricular appendage 
(15.87 x 10,000), hydrocephalus (15.87 x 10,000), hydronephrosis (15.87 x 10,000). By grouping, the hig-
hest prevalence was for the following groups: limb defects (79.37 x 10,000), central nervous system defects 
(49.39 x 10,000), vascular disruption defects (40.57 x 10,000). Conclusions: In the surveillance period in 
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the institution it was found a prevalence of birth defects similar to that previously reported in the same ins-
titution. By grouping, the highest prevalence were for limb defects, defects of the central nervous system 
and vascular disruption defects. Birth defects associated with environmental factors, principally neural tube 
defects and defects by vascular disruption had higher prevalence compared with those reported previously.

KEYWORDS: Congenital abnormalities, epidemiology, child care, Colombia

INTRODUCCIÓN

La organización Mundial de la Salud define los 
defectos congénitos como todas las anomalías 
del desarrollo morfológico, estructural, funcional o 
molecular, presentes al nacer, externas o internas, 
familiares o esporádicas, hereditarias o no, únicas 
o múltiples (1). Los defectos congénitos afectan 
aproximadamente el 3% de los recién nacidos y 
causan cerca del 20% de las muertes en el periodo 
neonatal (2,3). Desde hace 20 años los defectos 
congénitos son la principal causa de mortalidad in-
fantil en los Estados Unidos (4) y desde 1994 son 
la segunda causa de muerte en menores de un año 
en el Valle del Cauca y Colombia (5,6).

Actualmente se llevan a cabo en el mundo, 
algunos programas de vigilancia epidemiológica 
de defectos congénitos. En Europa funcionan el 
European Surveillance of Congenital Anomalies 
(EUROCAT) (7) y el Estudio Colaborativo Español 
de Malformaciones Congénitas (ECEMC) (8). En 
Latinoamérica existen diferentes registros entre 
ellos el Registro Cubano de Malformaciones Con-
génitas (RECUMAC), el Registro de Malformacio-
nes Congénitas en Costa Rica, Vigilancia Epide-
miológica de Malformaciones Congénitas Externas 
(RYVEMCE) en México, y el Estudio Colaborativo 
Latinoamericano de Malformaciones Congénitas 
(ECLAMC) que cubre la mayor parte de Sur Amé-
rica (9).

En 1967 se inició el ECLAMC, que en diferen-
tes épocas ha incluido Colombia (10,11), y desde el 
año 2001 viene funcionando de manera ininterrum-
pida, inicialmente en la ciudad de Bogotá (5), luego 
en Manizales y Ubaté y desde marzo del 2004, en 
Cali con el Hospital Universitario del Valle (HUV) 
(12).

Durante los años de funcionamiento del ECLA-
MC en Cali se han identificado patrones y agrega-
ciones de la ocurrencia de defectos congénitos en 
la ciudad y se están llevando a cabo estudios com-
plementarios para la evaluación de posibles facto-
res de riesgo (13,14). 

El presente trabajo tiene como objetivo describir 
la ocurrencia de los defectos congénitos diagnosti-
cados al nacimiento de los recién nacidos afecta-
dos en un hospital de tercer nivel de la ciudad de 

Cali, Colombia, durante el período de julio de 2011 
a junio de 2012.

MATERIALES Y MÉTODOS

Los datos fueron recolectados en el HUV en la 
ciudad de Cali. El HUV es el mayor centro de refe-
rencia de la red pública de Cali y es el hospital que 
atiende el mayor número de partos en la ciudad. 
Debido al alto nivel de complejidad de los servicios 
que presta este hospital, a él se remiten la mayo-
ría de las mujeres embarazadas con patologías 
que necesitan un nivel III y IV de atención, inclui-
das aquellas con diagnóstico prenatal de defectos 
congénitos. El área de influencia del HUV incluye 
principalmente el departamento del Valle del Cauca 
que según datos del Departamento Administrativo 
Nacional de Estadística (DANE) con datos del cen-
so del 2005 sumaba una población de 4.052.535 
habitantes (15).

La recolección de la información de los casos 
fue realizada por el Joven Investigador, médico 
encargado de evaluar diariamente todos los recién 
nacidos intrahospitalarios, de acuerdo a la descrip-
ción recomendada por el manual operacional del 
ECLAMC versión 2002 (9). De acuerdo con ese 
manual, se definió como caso a todo RN vivo o 
mortinato con peso mayor a 500 gramos cuyo parto 
fuera atendido en el HUV, con presencia de uno 
o más defectos congénitos mayores detectado por 
examen físico, durante las primeras 24 horas des-
pués del nacimiento.

Análisis estadístico: El análisis exploratorio de 
los datos se realizó mediante la construcción de ta-
blas resumen con la distribución según el tipo de 
defectos. Posteriormente, se calcularon medidas 
de ocurrencia de los defectos congénitos indivi-
duales y agrupados. Las tasas de prevalencia se 
expresan por 10.000 nacimientos.

RESULTADOS

Durante el período de estudio de 12 meses 
entre julio de 2011 y junio de 2012, se atendieron 
5.669 nacimientos. De ellos, 109 presentaron al 
menos un defecto congénito que se diagnosticó al 
nacimiento, para una prevalencia de 1,92%.
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Entre los casos registrados, 98 (89,9%) na-
cieron vivos, 11 (10,1%) nacieron muertos, 58 
(53,21%) de sexo masculino, 49 (44,95%) de sexo 
femenino, y en 2 (1,83%) no se definió el sexo, 67 
(61,47%) procedían de la ciudad de Cali y los 42 
restantes (38,53%) de los municipios aledaños y 
otros departamentos. 

En la Tabla I se muestran las prevalencias in-
dividuales estimadas de los defectos congénitos 
registrados. Los defectos congénitos con prevalen-
cias más altas fueron: polidactilia (24,69 x 10.000), 
apéndice preauricular (15,87 x 10.000), hidrocefa-
lia (15,87 x 10.000), hidronefrosis (15,87 x 10.000), 
cardiopatía (14,11 x 10.000) y pie equinovaro 
(14,11 x 10.000).

Tabla I
PREVALENCIAS INSTITUCIONALES DE LOS DEFECTOS CONGÉNITOS AISLADOS

Defecto congénito

Polidactilia

Hidrocefalia 

Hidronefrosis 

Apéndices preauriculares

Cardiopatía 

Pie equinovaro

Espina bífida

Síndrome de Down

Agenesia renal

Encefalocele 

Gastrosquisis

Labio y paladar hendido

Sindactilia

Anomalías del pulgar

Secuencia de Moebius

Atresia esofágica

Secuencia de Pierre-Robin

Luxación de rodilla

Síndrome de Turner

Hipoplasia/defectos longitudinales de las extremidades superiores

Anencefalia 

Atresia anal/rectal

Defectos transversales de las extremidades

Luxación de cadera

Microcefalia 

Onfalocele

Riñón poliquístico

Mal rotación intestinal

Arteria umbilical única

Aplasia cutis

Hidranencefalia

Hipoplasia/defectos longitudinales de las extremidades inferiores

Macrocórnea

Ambigüedad sexual

Prevalencia x 
10.000

(1987-1988)

34,2

4,2

...

...

4,2

8,5

...

...

...

...

...

8,5

2,1

...

...

...

...

...

...

...

...

1

...

36,4

...

...

...

...

...

...

...

...

...

3,2

Prevalencia x 
10.000

(2004-2008)

22,12

16,37

11,52

...

14,65

17,58

7,27

9,4

1,52

3,03

7,27

10,91

4,55

...

...

3,03

...

...

...

...

6,36

6,06

...

2,72

1,52

3,64

1,52

...

...

...

...

...

...

2,12

Prevalencia x 
10.000

(2011-2012)*

14/24,69

9/15,87

9/15,87

9/15,87

8/14,11

8/14,11

7/12,34

6/10,58

5/8,81

5/8,81

5/8,81

5/8,81

5/8,81

5/8,81

4/7,05

3/5,29

3/5,29

3/5,29

3/5,29

3/5,29

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52

2/3,52
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CONTINUACIÓN TABLA I

Defecto congénito Prevalencia x 
10.000

(1987-1988)

Prevalencia x 
10.000

(2011-2012)*

Prevalencia x 
10.000

(2004-2008)

Artrogriposis múltiple congénita

Atresia duodenal

Atresia de yeyuno-íleon

Atresia de intestino grueso

Hipospadias

Microtia

Macrocránea

Anquiloglosia

Albinismo 

Macrostomía

Espectro oculoauriculovertebral

Esquizencefalia

Quiste pulmonar

Piebaldismo

Situs inversus

Pterigium múltiple

Microstomía

Síndrome de Klinefelter

Ectopia renal

Vértebra en cuña

Abdomen en uva pasa

Ciclopía

Sirenomelia

...

...

...

...

5,3

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

1

0,61

2,12

0,61

...

6,06

3,03

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

...

2,42

1,21

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

1/1,76

0

0

*Casos/Prevalencia del actual estudio. Prevalencia x 10.000 nacimientos.

Sin embargo, al agrupar los defectos (Tabla II) 
las prevalencias más altas fueron para los siguien-
tes grupos: defectos de las extremidades (79,37 
x 10.000), defectos del sistema nervioso central 
(49,39 x 10.000) y defectos por disrupción vascular 
(42,33 x 10.000).

DISCUSIÓN

La prevalencia de los defectos congénitos en 
este hospital de Cali, durante el periodo de julio de 
2011 a junio de 2012 fue de 1,92%. En Colombia, 
la prevalencia de los defectos congénitos ha 
sido estimada en diferentes ciudades en niveles 
similares entre 2,2% y 3,20%, como se indica en la 
Tabla III (16-22). En 1989 la prevalencia de defectos 
congénitos en este mismo hospital fue estimada 
en 2,3% (17), y en el periodo de 2004 a 2008 se 

obtuvo 2,22% (22), lo que sugiere que la ocurrencia 
total de defectos ha permanecido estable alrededor 
de 2% en los últimos años. 

En el presente estudio, el 53,21% de los recién 
nacidos con defectos congénitos era de sexo mas-
culino con una relación hombre/mujer de 1,18 lo 
que coincide con lo reportado en la literatura mun-
dial y con estudios recientes en la misma institución 
(23,22).

Aunque un poco más alta, se repite con res-
pecto a estudios recientes en la misma institución, 
una baja prevalencia de la luxación de cadera, que 
de acuerdo a registros previos, pasó de una preva-
lencia de 36,4 x 10.000 en 1988 a 2,7 por 10.000 
nacimientos durante el periodo de 2004 a 2008, y 
en este estudio fue de  3,52 x 10.000, lo cual puede 
estar indicando un subdiagnóstico.

DEFECTOS CONGÉNITOS EN UN HOSPITAL DE TERCER NIVEL ... / JULIÁN RAMÍREZ CH. y cols.
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Tabla II
PREVALENCIAS INSTITUCIONALES DE DEFECTOS CONGÉNITOS AGRUPADOS

Grupos defectos congénitos

Defectos de las extremidades 

Defectos del sistema nervioso central 

Defectos por disrupción vascular 

Defectos genitourinarios 

Defectos del tubo neural 

Anomalías del tracto gastrointestinal

Prevalencia 
x 10.000

(2004-008)

55,76

36,97

25,76

22,74

16,36

11,82

Prevalencia
x 10.000

(2011-2012)*

45/79,37

28/49,39

24/42,33

21/37,04

14/24,69

10/17,63

Defectos individuales incluidos en 
cada grupo

Polidactilia, pie equinovaro, anoma-
lías del pulgar, sindactilia, hipopla-
sia/defectos longitudinales de las 
extremidades superiores, luxación 
de rodilla, hipoplasia/defectos longi-
tudinales de las extremidades infe-
riores, luxación de cadera, defectos 
transversales de las extremidades, 
artrogriposis múltiple congénita

Hidrocefalia, espina bífida, encefa-
locele, anencefalia, hidranencefalia, 
microcefalia, esquizencefalia, ciclo-
pía

Agenesia renal, gastrosquisis, se-
cuencia de Moebius, aplasia cutis, 
atresia anal, defectos transversales 
de las extremidades, hidranencefa-
lia, atresia intestinal, espectro ocu-
loauriculovertebral

Hidronefrosis, agenesia renal, riñón 
poliquístico, abdomen en uva pasa, 
ambigüedad sexual, ectopia renal, 
hipospadias

Espina bífida, encefalocele, anence-
falia

Atresia esofágica, atresia intestinal, 
atresia anal, malrotación intestinal

Tabla III
PREVALENCIA DE DEFECTOS CONGÉNITOS SEGÚN AUTOR Y AÑO DE PUBLICACIÓN

REALIZADOS EN COLOMBIA

Autor, año 

Silva, 1984

Isaza, 1989

Pinto,1990

Giraldo,1992

Arteaga, 1993

Giraldo, 2003

Fernández, 2007

Pachajoa, 2010

Presente estudio

Ciudad de estudio

Cartagena

Cali

Barranquilla

Bogotá

Bogotá

Bogotá

Bogotá

Cali

Cali

Nacimientos

6.805

9.103

8.469

7.752

9.224

5.686

54.397

32.995

5.669

Prevalencia (%)

3,2

2,3

2,2

2,7

2,7

3,0

3,0

2,2

1,92

*Casos/Prevalencia del actual estudio. Prevalencia x 10.000 nacimientos.
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Los defectos del tubo neural (DTN), desde 1988 
hasta el periodo 2004-2008, habían disminuido la 
prevalencia de 31 x 10.000 a 16,66 x 10.000 naci-
mientos (12,22), los autores atribuyeron esto a la 
fortificación de la harina de trigo, con ácido fólico, 
que viene realizándose en Colombia desde 1996 
(24). Antes del estudio de Pachajoa y cols (22), 
esta disminución no había sido reportada en Co-
lombia, principalmente porque la mayoría de los 
registros de defectos congénitos son posteriores al 
inicio de la fortificación. 

Similares hallazgos ya habían sido reportados 
en Chile, donde se inició un programa de fortifica-
ción de la harina de trigo con ácido fólico con el 
objetivo de disminuir la frecuencia de DTN (25,26). 
En la población chilena en el año 2005 López-
Camelo y cols (27), reportaron una disminución de 
aproximadamente un 51% para espina bífida (mí-
nimo 27%, máximo 66%), y de 46% para anence-
falia (mínimo 15%, máximo 66%). En el presente 
estudio, se registraron 7 casos de espina bífida, 5 
casos de encefalocefe y 2 casos de anencefalia, es 
decir que para los DTN en conjunto hubo 14 casos 
y una prevalencia de 24,69 x 10.000, esta prevalen-
cia, no es tan alta como la reportada para el HUV 
en 1987-1988, ni tan baja como la reportada para 
tal institución en 2004-2008, y sería recomendable 
evaluar los niveles de ácido fólico directamente en 
las mujeres en edad fértil para evaluar los efectos 
de la fortificación.

Los sistemas de vigilancia de malformaciones 
congénitas permiten monitorear cambios en la 
prevalencia de los defectos congénitos y detectar 
patrones inusuales de agregación temporal y/o 
espacial que puedan sugerir la influencia de fac-
tores medioambientales o de exposición individual. 
Nuestro registro ha permitido detectar dos conglo-
merados ("clusters") de defectos congénitos de 
baja frecuencia para sirenomelia y ciclopía, lo que 
dio lugar a plantear una hipótesis sobre el origen de 
los conglomerados y evaluar exposición a factores 
medioambientales (13,14).

Ciertos defectos congénitos han mostrado pre-
valencias aumentadas en estudios recientes en la 
institución, como la atresia anal (6,06 x 10.000), 
la ciclopía (2,42 x 10.000) y la sirenomelia (1,21 x 
10.000), y se ha sugerido que pudieran estar aso-
ciados a la exposición a contaminantes y teratóge-
nos (22). En el presente estudio no se encontraron 
casos de ciclopía ni sirenomelia y se hubo una me-
nor prevalencia (3,52 x 10.000) para la atresia anal.

En el estudio realizado entre 2004 y 2008, llamó 
la atención que, en comparación con el ECLAMC, 
en el registro del HUV en Cali, la prevalencia de los 
casos de defectos por disrupción vascular (DDV) 
estaba aumentada (22). Estos defectos son altera-
ciones estructurales del desarrollo producidas por 
problemas vasculares como vasoconstricción se-
vera intermitente, regresión anormal de vasos du-

rante la remodelación del sistema vascular, trom-
bosis arterial o cualquier fenómeno que produzca 
falta de O2 en un tejido u órgano, durante periodos 
específicos del desarrollo, y que conllevan a des-
trucción del tejido o detención de su desarrollo (28). 
Se ha sugerido que puedan presentarse por agre-
gaciones temporales o espaciales (29-31). Se han 
considerado como DDV a los defectos transversos 
de las extremidades, atresias intestinales, gastros-
quisis, hidranencefalia, porencefalia, secuencia de 
hipogénesis oromandibular y de las extremidades, 
espectro oculoauriculovertebral, agenesia renal, 
aplasia cutis y síndrome de Moebius (32-45).

En Colombia existen estudios que muestran dis-
paridad en el acceso oportuno a un control prena-
tal de calidad e inequidad en salud maternoinfantil 
(46, 47). El HUV, es un hospital de referencia de la 
red pública que atiende una población materna de 
bajos recursos económicos, bajo nivel de educa-
ción y sometida a la inequidad mencionada, lo que 
sumado a un predominio importante de mujeres jó-
venes y primigestantes, podría estar influenciando 
la ocurrencia de DDV. También se han asociado 
a la ocurrencia de este tipo de defectos, el cigarri-
llo y, en el caso específico de Cali, el relleno sani-
tario de Navarro (botadero municipal de residuos 
domésticos que operó en Cali entre 1967 y 2008) 
(13,14,22). Con respecto a lo encontrado en el pe-
riodo entre 2004 y 2008 en el HUV, en el presente 
estudio se encontró que, aumentaron las prevalen-
cias de la agenesia renal (1,52 x 10.000 a 8,81 x 
10.000) y las atresias intestinales (2,73 x 10.000 
a 5,28 x 10.000), y se mantuvo la prevalencia de 
gastrosquisis (7,27 x 10.000 a 8,81 x 10.000), las 
prevalencias individuales del resto de DDV se pue-
den observar en la Tabla I. Si se agrupan todos los 
DDV registrados en el estudio entre 2004 y 2008, 
se obtiene una prevalencia de 25,76 x 10.000, en 
el presente estudio se registraron 24 casos, lo que 
implica una prevalencia conjunta de 42,33 x 10.000 
para todos los DDV. Se requieren estudios especí-
ficos sobre los DDV, enfocados en la identificación 
de factores de riesgo para su ocurrencia.

CONCLUSIÓN

Durante el período de estudio de 12 meses en-
tre julio de 2011 y junio de 2012 en la institución del 
estudio se determinó una prevalencia de defectos 
congénitos similar a lo reportado anteriormente en 
la misma. Los defectos congénitos aislados con 
prevalencias más altas fueron: polidactilia, apéndi-
ce preauricular e hidrocefalia. Al agrupar los defec-
tos congénitos, las prevalencias más altas fueron 
para: defectos de las extremidades, defectos del 
sistema nervioso central y defectos por disrupción 
vascular. Los defectos congénitos relacionados 
con factores ambientales, principalmente defectos 
del tubo neural y defectos por disrupción vascular 
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presentaron prevalencias más altas en compara-
ción con lo reportado previamente.
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