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1. Introduccion

En el mundo, cada aio fallecen en el primer mes de vida alrede-
dor de 2,7 millones de nifios y un nimero similar de mortinatos
ocurren anualmente. La mayoria de las muertes neonatales se
producen en los primeros dias de vida, la mitad de ellas dentro
de las primeras 24 horas. Las 48 horas posteriores al nacimiento
se constituyen, asi, en las mas importantes para la supervivencia
delrecién nacido. Para evitar estas muertes, es esencial realizar la
consulta preconcepcional por lo menos 3 meses antes del emba-
razo, las consultas prenatales durante la gestacion, un parto segu-
ro y cuidados neonatales eficaces. Cerca del 45% de las muertes
de menores de cinco anos se producen durante el periodo neo-
natal (los primeros 28 dias de vida). Segun las estimaciones de
la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), unos 5,9 millones de
ninos murieron antes de cumplir cinco anos en 2015. Esto se apli-
ca a la mayoria de los paises de ingresos bajos y medios. Si se
mantienen las tendencias actuales, aproximadamente la mitad
de las 69 millones de muertes en la nifiez que se produciran entre
2016y 2030 tendran lugar en el periodo neonatal. Se prevé que la
proporcion de muertes neonatales entre las muertes de menores
de cinco afios aumente del 45% en 2015 al 52% en 2030

En las Ultimas décadas, la mortalidad infantil (MI) ha descen-
dido en gran parte de los paises del mundo. En general, el com-

1. OMS CdPdl (2016). Reduccion de la Mortalidad en la nifiez. [Online]. [Citado 2016, noviem-
bre]. Disponible en: http://www.who.int/mediacentre/factsheets/fs178/es/.



ponente de la mortalidad infantil que mas se ha reducido es el
componente posneonatal (de los 28 a los 365 dias de vida), gra-
cias al control de las enfermedades inmunoprevenibles y la des-
nutricion, que eran las causas mas prevalentes en el pasado. Si
bien hay heterogeneidad entre los paises, el componente neo-
natal de la mortalidad infantil ha sido el mas dificil de reduciry,
ademas de la prematurezy el bajo peso, las anomalias congénitas
pasaron a tener un mayor peso relativoy un lugar relevante en las
politicas sanitarias.

Mortalidad en nifios menores de 5 afnos y mortalidad por ano-
malias congénitas (AC) segun el ingreso de los paises, por re-
giones OMS

Cuanto menor es la mortalidad infantil en los paises,
mayor es el peso relativo de las anomalias congénitas (AC)
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En todo el mundo se estima que unos 300.000 recién nacidos
mueren dentro de las primeras 4 semanas de vida cada afio debi-



do a anomalias congénitas (AC). Estos problemas de salud suelen
ocasionar discapacidad a largo plazo, con unimpacto significativo
en las personas, las familias, los sistemas de salud y las socieda-
des. Las anomalias congénitas mas comunes y graves son las car-
diopatias congénitas, los defectos del tubo neural, el sindrome de
Down y las fisuras orales. Aunque las anomalias congénitas pue-
den ser el resultado de uno o mas factores genéticos, infecciosos,
nutricionales o ambientales, a menudo es dificil identificar sus
causas con precision. Algunas anomalias congénitas se pueden
prevenir. Entre los métodos de prevencioén estan la aplicacién de
vacunas (como la de la rubeola), el consumo oportuno y adecua-
do de alimentos enriquecidos o pastillas de acido félico, asi como
la atencion preconcepcional y prenatal oportunas y adecuadas.

En 2010, la 632 Asamblea Mundial de la Organizacion Mundial
de la Salud (OMS) adopté una Resolucién sobre las anomalias
congénitas. Entre sus propuestas, alienta a los paises a desarro-
llar iniciativas para su prevencion y les sugiere iniciar o profundi-
zar la organizacion de sistemas de vigilancia®.

En la region de las Américas hubo dos iniciativas principales
para llevar a cabo la vigilancia de anomalias congénitas: el Es-
tudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congé-
nitas (ECLAMC), una red no gubernamental que se inici6 a fines
de la década de 1960% y el Sistema Informatico Perinatal (SIP)*.
Este Ultimo, ademas, ha delineado acciones para la formacion de
recursos humanos y cooperacion técnica para el establecimien-
to de sistemas nacionales de vigilancia. El ECLAMC ha realizado
numerosas publicaciones cientificas con informacién provenien-

2. Asamblea Mundial de la Organizacion Mundial de la Salud (2010). Defectos congénitos.
Informe de la Secretaria. Disponible en: http://apps.who.int/gb/ebwha/pdf_files/WHA63/
A63_10-sp.pdf.

3. Castilla E.E., Orioli I.M. (2004). ECLAMC: the Latin-American Collaborative Study of Congeni-
tal Malformations. Community Genet. 7(2-3):76-94.

4. Mainero L., Martinez G., Rubino M., De Mucio B., Diaz Rosell6 J.L., Duran P, et al. (2011).
Sistema informético perinatal. Montevideo: Centro Latinoamericano de Perinatologia.



te de hospitales de la regidn, incluyendo Paraguay. No obstante,
no existia informacion sistematizada acerca de la frecuencia de
anomalias congénitas en el pais.

Recientemente se llevd a cabo un relevamiento de los siste-
mas de vigilancia de anomalias congénitas en paises de América
Latina y el Caribe. Este estudio fue realizado mediante una en-
cuesta remitida por las representaciones locales de la Organiza-
cion Panamericana de la Salud (OPS) a las autoridades de salud
de todos los paises de la regidn. Los resultados mostraron que 11
paises, incluyendo Paraguay, cuentan con un sistema nacional de
vigilancia y registro de defectos congénitos, muchos de ellos en
fase de desarrollo e iniciados recientemente. Este trabajo mostro
la aun escasa disponibilidad de sistemas nacionales de vigilancia
y su elevada heterogeneidad®.

5. Duran P, Liascovich R., Barbero P., Bidondo M.P., Groisman B., Serruya S., De Francisco
L.A., Becerra F., Gordillo A. “Sistemas de vigilancia de anomalias congénitas en paises de
América Latina y Caribe: presente y futuro”. En Revista Panamericana de Salud Publica/
Pan American Journal of Public Health.
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2. Antecedentes de Paraguay

Al igual que en otros paises de la region de Latinoamérica y el
Caribe, en Paraguay las anomalias congénitas también han ad-
quirido una importancia cada vez mayor como problema de sa-
lud. En los ultimos anos pasaron de ser la quinta causa de muerte
neonatal y de menores de 5 afios, a ser la segunda causa en estos
grupos de edad. En el afio 2015, las anomalias congénitas causa-
ron el 30% de las defunciones neonatales y ocuparon el segundo
lugar como causa de mortalidad neonatal y el primer lugar como
causa de mortalidad infantil®.

Para abordar la problematica de las AC, Paraguay participé de
la Primera Jornada de Mercosur sobre Prevencién y Tratamiento
de las Anomalias Congénitas y Discapacidad, en el marco de la Es-
trategia de Atencién Primaria en Salud, realizada en Montevideo
del 14 al 16 de mayo de 2013, organizada por OPS/OMS. Posterior-
mente, el pais particip6 de un segundo taller realizado en Caracas
del 30 de octubre al 1 de noviembre del mismo afo, que culminé
con la firma de ministros de Salud del Acuerdo N° 08/13 denomi-
nado “Estrategia Regional de Defectos Congénitos y Discapacidad
en el Mercosur” y la creacion formal del Grupo de Trabajo de De-
fectos Congénitos, Enfermedades Raras y Discapacidad.

El Centro Latinoamericano de Perinatologia (CLAP OPS/OMS),

6 Datos del Subsistema de Informacién de Estadisticas Vitales (SSIEV) de la Direccién de
Estadisticas en Salud (DES) y de la Direccion de Informacion Estratégica en Salud (DIGIES)
- MSPyBS.
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en conjunto con los Centros para el Control y la Prevencion de
Enfermedades (CDC) y la International Clearinghouse for Birth
Defects Surveillance and Research (ICBDSR), promovieron re-
cientemente una serie de actividades tendientes a contribuir en
la prevencion y el tratamiento de los defectos congénitos, a tra-
vés del fortalecimiento o promoviendo la creacién de sistemas
de vigilancia en la regién. Una de las primeras actividades fue la
realizacion del “Taller sobre Vigilancia de Anomalias Congénitas
y Partos Prematuros”, que fue organizado por diferentes institu-
ciones’y constd de un precurso online y una parte presencial que
se realiz6 en San José de Costa Rica en 2015y en Bogota en 2016.
Paraguay particip6 de la capacitacién del 2015. Estas actividades,
asi como el marco general que pone en contexto la situacion epi-
demioldgica actual y las condiciones para la prevencion y vigilan-
cia de los defectos congénitos en la region, fue sintetizada en un
material producido por CLAP-OPS y el Banco Mundial®.

A partir de 2015, diversos paises de la regién, entre ellos Pa-
raguay, participaron de la conmemoracién mundial del Dia de los
Defectos Congénitos, el 3 de marzo del 2015. En esa oportunidad,
Paraguay present6 el “Programa Nacional de Prevencion de los
Defectos Congénitos”, recientemente creado por Resolucion del
Ministerio de Salud, N° 96/2015. Este programa surge como con-
secuencia del creciente impacto de los defectos congénitos en el
pais y de la implementacién de acciones de prevencién, como la
fortificacion de la harina de trigo con acido félico que se viene
implementando desde el afio 1998 por el Instituto Nacional de

7 Instituto Costarricense de Investigacién y Ensefianza en Nutricién y Salud (INCIENSA),
Costa Rica; Universidad Javeriana de Colombia, Colombia; Red Nacional de Anomalias
Congénitas de Argentina (RENAC), CENAGEM-ANLIS, Ministerio de Salud, Argentina;
International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research; Centros para el
Control y la Prevencion de Enfermedades (CDC); Centro Latinoamericano de Perinatolo-
gia, Salud de la Mujery Reproductiva OPS/OMS (CLAP/OPS-OMS).

8 Organizacion Panamericana de la Salud, Organizacién Mundial de la Salud, Banco
Mundial, Nordic Trust Fund. Presente y futuro de la vigilancia de defectos congénitos en las
Américas.
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Alimentacién y Nutricién (INAN).

En ausencia de un sistema de informacion nacional que per-
mita evaluar la reduccion de defectos congénitos prevenibles a
través del consumo de la mencionada vitamina, el 3 de marzo del
2016 se inicio el “Registro y Vigilancia de los Defectos Congénitos”
en el marco de la red de servicios del Ministerio de Salud Publica
y Bienestar Social, luego de un plan piloto iniciado en los hospi-
tales de Barrio Obrero y Materno Infantil “San Pablo”. En esta se-
gunda etapa fueron convocados todos los hospitales regionales,
asi como otras maternidades.

En 2017, en ocasién de la conmemoracién mundial del Dia
de los Defectos Congénitos, Paraguay organizé el 2do. “Taller in-
ternacional de Vigilancia y registro de los defectos congénitos al
nacer”. Esta actividad se repitio en los afios 2018 y 2019, con la
participacion de los profesionales de diferentes maternidades
que se han ido incorporando al registro.
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3. Objetivos del presente manual

La finalidad de este manual es servir como apoyo para el forta-
lecimiento del Programa de Vigilancia y Registro de los Defectos
Congeénitos de Paraguay.

El manual presenta la conceptualizacion de la etiologia, de-
finiciones y clasificacion de las anomalias congénitas segun su
impacto en la salud, patogénesis y presentacion clinica. Se in-
cluyen también los antecedentes, el diseiio y los objetivos del
Programa de Vigilancia y Registro de los Defectos Congénitos de
Paraguay, que es un sistema de base hospitalaria con una coor-
dinacién central que depende del Ministerio de Salud Publica y
Bienestar Social (MSPyBS). Se puntualiza el alcance de la pobla-
cion objetivo y los criterios de inclusion y exclusion.

Este manual hace énfasis en el funcionamiento operativo
del Programa de Vigilancia y Registro de los Defectos Congénitos
de Paraguay, especialmente en las siguientes etapas:

1. deteccién de recién nacidos con anomalias congénitas y

recoleccién de datos;

2. envio de datos al Grupo Coordinador Central;

3. codificacién de las anomalias congénitas (CIE-10) y clasifi-

cacién de los casos;

4. analisis de los datos; y

5. difusion de la informacion.

Dos aspectos importantes se han profundizado en el presen-
te manual. Uno de ellos es la codificacion de las anomalias con-
génitas, destacando qué codigos deben usarse en las anomalias

14



principales. Por otra parte, también se incluyé un apartado sobre
clasificacion de las anomalias congénitas, para resumir la infor-
macion en diferentes tipos de agrupaciones segun diferentes cri-
terios (presentacion clinica, severidad y etiologia).

Finalmente, el manual presenta indicadores de prevalencia
para el analisis de los datos, indicadores de calidad para evaluar
el sistema y herramientas de apoyo para la descripcion y codifi-
cacion de las anomalias congénitas.

En particular, este manual ayudara a:

+ conocer la finalidad y la importancia de la vigilancia de las

anomalias congénitas a nivel pais;

« conocer la manera de presentar los datos a los responsa-

bles de la elaboracién de politicas publicas;

+ elaborar una lista de anomalias congénitas a ser objeto de

vigilancia;

+ describir los instrumentos necesarios para determinar y

codificar los casos identificados;

« describir los procesos para el analisis de los datos y calculo

de la prevalencia de anomalias congénitas.

Este manual se ha concebido para facilitar la recopilacion de
informacion esencial para evaluar la magnitud de las anomalias
congénitas.

Debe tenerse en cuenta que no contiene informacion especi-
fica acerca de la forma de recopilar datos sobre factores de riesgo,
de cdmo hacer el seguimiento o como tratar a un neonato que
presente anomalias congénitas.
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4. Las anomalias congénitas: definiciones y
clasificacion

Las anomalias congénitas son alteraciones estructurales o fun-
cionales que estan presentes desde el nacimiento y tienen un ori-
gen prenatal. Estas patologias pueden ser causadas por defectos
en un unico gen, anomalias cromosémicas, herencia multifac-
torial por varios genes de predisposicion y factores ambientales
desencadenantes, y por agentes ambientales desfavorables o
teratogénicos. Las anomalias congénitas pueden ser detectadas
durante los primeros dias después del nacimiento e incluso pre-
natalmente. Debido a su gravedad y frecuencia, tienen un alto
impacto en la salud publica materno-infantil y, para algunas de
ellas, existe un potencial importante para la prevencion primaria.

Las anomalias congénitas pueden ser funcionales o estructu-
rales.

Las anomalias congénitas funcionales son aquellas que
interrumpen procesos bioldgicos sin implicar un cambio ma-
croscopico de forma; involucran alteraciones metabélicas, hema-
toldgicas, del sistema inmune, entre otras. Algunos ejemplos son:
hipotiroidismo congénito, galactosemia, anemia de células fal-
ciformes, la talasemia, la deficiencia de glucosa-6-fosfato deshi-
drogenasa, tono muscular disminuido, discapacidad intelectual,
ceguera, sordera, convulsiones de inicio neonatal.

Las anomalias congénitas estructurales son aquellas que
involucran alteraciones morfolégicas. Es decir, que afectan algin
tejido, érgano o conjunto de érganos del cuerpo. Algunos ejem-
plos son: hidrocefalia, espina bifida, fisura de labio y/o paladar,
cardiopatia congénita.

16



Las anomalias congénitas estructurales pueden clasificarse
segun diferentes criterios: elimpacto en la salud, la patogénesisy
la presentacion clinica.

Segun su impacto en la salud, pueden ser anomalias ma-
yores 0 menores. Las anomalias mayores implican un dano sig-
nificativo en la salud y, a su vez, explican la mayor parte de las
defunciones, la morbilidad y la discapacidad relacionada con las
anomalias congénitas. Tienen consecuencias médicas, sociales o
estéticas significativas para los afectados y, por lo general, requie-
ren de tratamiento médico y/o quirurgico y de rehabilitacion. Las
anomalias menores, frecuentes en la poblacion, generalmente
no implican ningln problema de salud importante, ni tienen con-
secuencias sociales o cosméticas, pero son Utiles para orientar el
diagndstico del paciente.

Seglin su patogénesis, las anomalias congénitas estructu-
rales se clasifican en malformaciones, deformaciones, dis-
rupciones y displasias (ver en el esquema de mas adelante las
definiciones y ejemplos).

Seglin su presentacion clinica, las anomalias congénitas
pueden presentarse como casos aislados, multiples o sindromes.
Los casos aislados presentan una anomalia congénita mayor uni-
ca, o dos o mas anomalias congénitas mayores que corresponden
a una secuencia o se encuentran en la misma estructura corporal.
Una secuencia es una serie de anomalias conjuntas causadas por
una cascada de eventos iniciados por una anomalia Unica. Por
ejemplo: la secuencia de Potter (una patologia renal fetal severa
provoca oligoamnios que en consecuencia llevara a rigidez en las
articulaciones, hipoplasia pulmonar y una facies caracteristica
con implantacion baja de orejas, pliegues epicanticos de los ojos,
retrognatia, nariz anchay plana).

Los casos con anomalias congénitas multiples presentan dos
o mas anomalias congénitas mayores que afectan estructuras
corporales diferentes, no relacionadas, de etiologia desconocida,
que pueden corresponder a un patrén conocido (asociaciones) o

17



no. Las asociaciones son anomalias multiples sin una etiologia
especifica, pero con una frecuencia de apariciéon conjunta mayor
a la esperada por el azar. Por ejemplo: la asociacién VACTERL (de-
fectos vertebrales, la atresia anorrectal, las anomalias cardiacas,
la fistula traqueoesofagica con atresia esofagica, anomalias rena-
les y defectos en miembros superiores).

Los sindromes se caracterizan por ciertos signos y sintomas,
que pueden ser causados por una o mas etiologias conocidas. Por
ejemplo, el sindrome de Turner presenta un cuadro clinico especi-
ficoy puede ser causado por diferentes alteraciones (monosomia
del cromosoma X en mosaico o linea pura, o por una anomalia
estructural del cromosoma X).

18



Clasificacion de anomalias congénitas

Anomalias congénitas

Clasificacion de las anomalias congénitas estructurales

Anomalias congénitas estructurales

Mayores Malformacion Aislados
Menores Deformacion Multiples
Disrupcion Sindromes
Displasia



Clasificacion de las anomalias congénitas estructurales
segun su patogénesis

Definicion:
Fallas en los
mecanismos de
organogénesis.
En general, de
origen
multifactorial.

Ejemplos:
espina bifida,
fisuras
labiopalatinas.

Definicion:
Alteracion de la
formade la
estructura en
desarrollo por
fuerzas
inusuales en
tejidos
normales. En
general, de
origen
extrinseco.

Ejemplo: pie
equinovaro.

Definicion:
Ruptura de
tejidos
normales. En
general, de
origen
extrinseco.

Ejemplo:
ausencia de
falanges por
bridas.

20

Definicion:
Organizacion
anormal de
células en los
tejidos. En
general, de
origen genético.

Ejemplos:
acondroplasia,
displasias
ectodérmicas.



Clasificacion de la presentacion clinica de las
anomalias congénitas

Segun presentacion clinica y organos o sistemas afectados

Malformacion Sin patrén
aislada reconocido
Secuencia Asociaciones

21



Diferencia entre patogénesis y etiologia
de las anomalias congénitas

Etiologia Patogénesis

Causa que inicia la patogénesis Mecanismo por el cual un agente

que produce una enfermedad etiolégico produce una enfermedad

=) =>

Tener clara la diferencia entre etiologia y patogénesis es importante para la
prevencién primaria; la causa etiolégica es la que debe ser prevenida.

Dos ejemplos: etiologia y patogénesis en el
sindrome de Down y los defectos del tubo neural

=) =)
Anomalia
Edad materna P Sindrome
avanzada ’ cro.moscl>m|ca . de down
(trisomia 21)
Aumento de la
Deficiencia de L Defectos del
acido folico ’ homOC|§tf.e|na ’ tubo neural
plasmatica
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5. Diseno del sistema de vigilancia de
Paraguay

En el Sistema de Salud de Paraguay, 70,8% de la poblacion es
asistida por la red de atencién del Ministerio de Salud; 20,3% se
atiende por el seguro de los trabajadores que corresponde al Ins-
tituto de Prevision Social (IPS) y 8,9% tiene otro tipo de seguro
médico. La red de atencion del Ministerio de Salud divide al pais
en 18 Regiones Sanitarias, cada una de las cuales cuenta con un
hospital regional, hospitales distritales, centros y puestos de sa-
lud, asi como las Unidades de Salud Familiar.

El Registro y Vigilancia de los Defectos Congénitos se cons-
tituye con el objetivo general de estimar la frecuencia de los de-
fectos congénitos de los recién nacidos en Paraguay, con el fin de
disponer de informacién epidemiolégica para mejorar la calidad
de vida de los nifos afectados y contribuir a la prevencion de de-
fectos congénitos.

Los objetivos especificos son:

+ Vigilar la ocurrencia de los defectos congénitos en recién
nacidos, monitoreando la prevalencia e identificando agre-
gados geograficos y variaciones en las frecuencias de ano-
malias congénitas.

« Capacitar a los profesionales de la salud para la prevencion,
la deteccion oportuna, el diagndstico y el reporte adecuado
de los defectos congénitos en los recién nacidos.

+ Contribuir a programar el cuidado y la atencién de los re-
cién nacidos afectados por algiin tipo de defecto congénito.

+ Asesorar a las familias de los recién nacidos con defectos
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congénitos, especialmente a aquellas en las que se ha
identificado el origen genético del defecto.

+ Articular la evaluacion de intervenciones.

+ Contribuir a la generacién de politicas publicas para la pre-

vencion y atencién de las anomalias congénitas.

El Programa de Vigilancia y Registro de los Defectos Congé-
nitos es de base hospitalaria y se implementa de manera gradual
en los hospitales regionales de las 18 Regiones Sanitarias del pais,
en los hospitales materno-infantiles, en los hospitales distritales
y en centros de salud donde se registran partos. La incorporacion
inicial abarca los 18 hospitales regionales y los hospitales distri-
tales de Central y de Asuncion. La cobertura del programa para
el afio 2018 fue de aproximadamente 50,1% del total del pais; en
ese afno se evaluaron 54.178 recién nacidos de un total estimado
en 108.104 nacimientos registrados en el pais. Se espera, en for-
ma progresiva, incorporar un numero mayor de instituciones al
registro.

El Registro esta a cargo del Grupo Coordinador Central y
un Grupo de Coordinadores por Hospital. El Grupo Coordina-
dor Central se encuentra instalado en el Programa Nacional
de Prevencion de Defectos Congénitos del Ministerio de Salud
Publica y Bienestar Social. El Grupo de Coordinadores por Hos-
pital esta constituido por dos 0 mas personas: los Responsables.
Estos son reconocidos por el director del hospital y seleccionados
por ser pediatras, perinatologos, obstetras o del area de enferme-
ria que trabajan en el hospital, ya sea en la recepcion o en la aten-
cién de los recién nacidos. Los responsables deben de asegurarse
de que, de manera diaria, se revise a cada uno de los recién na-
cidos o mortinatos que pesen 500 gramos o0 mas y que mensual-
mente se notifiquen a la coordinacion los casos con anomalias
congénitas que hayan ocurrido en el hospital, asi como el total de
nacimientos en cada mes y dar seguimiento a los recién nacidos
con defectos congénitos.
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6. Poblacion objetivo y criterios de inclusion

Poblacion objetivo

+ Todos los recién nacidos vivos del hospital.

« Los mortinatos del hospital, definidos como aquellos que
presentan un peso igual o mayor a 500 gramos.

Criterios de inclusion

Se incluyen:

« Los recién nacidos vivos con anomalias congénitas
estructurales, mayores y/o menores, detectadas al
examen fisico o por estudios complementarios o interven-
ciones, identificadas desde el nacimiento hasta el alta
del hospital.

« Los mortinatos que pesen 500 gramos o mas, con ano-
malias congénitas estructurales, mayores y/o menores,
detectadas al examen fisico o por estudios complementa-
rios o autopsia.

Se excluyen:

« Los casos nacidos fuera de los hospitales participantes del
Registro, aunque posteriormente sean internados en el
Servicio de Neonatologia o en cualquier otro servicio.

+ Los mortinatos con un peso menor a los 500 gramos.
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7. Funcionamiento operativo

ETAPA 1.
Deteccion de recién nacidos con anomalias congénitas y recolec-
cion de datos.

Se debe examinar a todos los recién nacidos vivos y los mor-
tinatos que pesen 500 gramos o mas, y buscar la presencia de
anomalias congénitas. Segun los ya mencionados criterios de in-
clusiény exclusion, los datos de los recién nacidos con anomalias
congénitas y la descripcion de las anomalias se realizara en cada
uno de los hospitales incluidos en el Registro, utilizando para ello
la ficha correspondiente. En ausencia de los profesionales de sa-
lud identificados como responsables, cualquier personal de salud
podria llenar la ficha del Registro y con ello disminuir el subregis-
tro de los defectos congénitos en su hospital.

Se deben describir los defectos congénitos con el mayor de-
talle posible; hay que incluir todas las anomalias congénitas y los
hallazgos detectados al examen clinico y los que surjan de estu-
dios complementarios, intervenciones o autopsia en caso de fa-
llecimiento. La evaluacion clinica debe extenderse hasta el alta
del hospital.

ETAPA 2.
Envio de datos al Grupo Coordinador Central.

Una vez que los datos son recolectados en cada hospital, el
coordinador de los Responsables de cada hospital envia las fi-
chas impresas al Grupo Coordinador Central.
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ETAPA 3.
Codificacion de las anomalias congénitas y clasificacion de los
casos.

Una vez que se reciben los datos, el Grupo Coordinador Cen-
tral codifica las anomalias congénitas y clasifica los casos segun
se trate de anomalias aisladas, multiples o casos sindromicos. En
los casos en los que sea necesario, se solicita la ampliacién de la
informacion remitida en la ficha.

ETAPA 4.
Anadlisis de los datos.

El Grupo Coordinador Central lleva a cabo el almacenamiento
y analisis de los datos, y calcula la prevalencia para categorias de
anomalias congénitas agrupadas, anomalias congénitas especifi-
cas, segun hospitales y unidad de tiempo.

ETAPA 5.
Difusion de la informacion.

Periddicamente, la informacion del Registro se comunica a
los Responsables de los Grupos coordinadores de los hospitales,
al resto de los equipos de salud y a las autoridades nacionales y
regionales.
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FUNCIONAMIENTO OPERATIVO DEL PROGRAMA

« Deteccion de recién
nacidos con anomalias
congénitas.

« Recoleccion de datos.

bo 0o
Do [l Po
bo 0o

©)

« Envio de datos.
« Revisién de los datos.
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7.1. Procedimientos e indicaciones a tener en cuenta en la etapa
1, de deteccion de recién nacidos con anomalias congénitas y re-
coleccion de datos.

+ A medida que se van produciendo los nacimientos, el per-
sonal de salud de las areas de maternidad encargado de la
recepcion de recién nacidos debera IDENTIFICAR SI LOS RE-
CIEN NACIDOS O FETOS MUERTOS TIENEN ANOMALIAS CON-
GENITAS ESTRUCTURALES O FUNCIONALES, para que UN
MIEMBRO DEL GRUPO COORDINADOR COMPLETE LA FICHA.

+ Los miembros del GRUPO COORDINADOR DEL HOSPITAL
completan la FICHA del Registro (en papel y en un futuro
cercano en digital). Una ficha por cada recién nacido con
anomalia/s congénita/s estructurales o funcionales. En au-
sencia de los miembros del GRUPO COORDINADOR, cual-
quier personal de salud puede proceder a llenar la ficha del
Registro y hablar con la madre para la firma de la hoja de
consentimiento informado, luego de lo cual recién podra
proceder a tomar las fotografias.

« En la FICHA del Registro se debe hacer una DESCRIPCION
DETALLADA de la/s anomalia/s y otros hallazgos positivos
en un espacio de redaccién abierto.

+ Para la descripcion de las anomalias congénitas, se deben
usar palabras simples, NO USAR ABREVIATURAS de ningun
tipo, aunque parezcan obvias. Es importante la descripcién
de TODAS ANOMALIAS CONGENITAS MAYORES y/o MENORES
Y OTROS HALLAZGOS POSITIVOS QUE PRESENTE CADA CASO.

+ En los casos en que el GRUPO COORDINADOR DEL HOSPI-
TAL no hubiera examinado al recién nacido, sera informado
por el personal de saludy, si fuere necesario, este ampliara
la descripcion, segun los datos de la historia clinica, los es-
tudios de laboratorio, las imagenes, etc.

+ Ademas de la descripcion de las anomalias congénitas, se
deben completar las VARIABLES ADICIONALES DE LA FICHA.

+ En los casos que se hubiera realizado un diagnédstico pre-
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natal de alguna anomalia congénita y la misma fuera des-
cartada en evaluaciones posnatales, la anomalia NO debe
ser registrada.

La busqueda de anomalias congénitas se debe extender
DESDE EL NACIMIENTO HASTA EL ALTA O TRASLADO DEL
NINO DEL HOSPITAL en donde nacio.

La FICHA del Registro también incluye una serie de datos
que deben ser completados por los Responsables del Gru-
po Coordinador del hospital.

ATENCION
Anomalias congénitas multiples

En la mayoria de los casos, las anomalias congénitas se en-

cuentran en forma aislada en un recién nacido, pero existen casos
en los cuales se observan 2 o mas anomalias. Frecuentemente,
los recién nacidos con anomalias congénitas multiples presentan
cuadros en los que no se sabe inicialmente si corresponden a un
sindrome, ni la causa del cuadro. Es muy importante describir
con detalle cada uno de los hallazgos positivos presentes. No
hay un nimero limitado de anomalias o hallazgos positivos,
se deben describir todos los observados en ese individuo. No
deben utilizarse los términos inespecificos “polimalformado”
o “sindrémico”. Una descripcion detallada favorece el diagndsti-
co precoz y certero, del cual dependen las medidas terapéuticas y
preventivas posteriores. Cabe resaltar que en una importante pro-
porcion de casos es posible identificar la etiopatogenia, si se reali-
zan las evaluaciones clinicas y estudios correspondientes. Por tal
motivo, en estas situaciones se indica, en lo posible, realizar pre-
cozmente la interconsulta a un servicio de genética para establecer
el diagndstico. En algunos casos puede tratarse de patologias con
una causa genética especifica, que pueden o no repetirse en otro
hijo o en otro miembro de la familia, por lo que podrian beneficiarse
del asesoramiento genético. Poder llegar a dar esta informacidn es
muy importante para la familia y representa la posibilidad de reali-
zar prevencion primaria de estas enfermedades.
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ATENCION
Fetos muertos

« Tomar fotos del paciente. Imagenes del cuerpo completo,
de la cara, de frente y de perfil, y de las regiones en donde
estan las estructuras afectadas (ver Anexo 1: Toma de foto-
grafias y consentimiento para toma de fotografia médica)
y documentar el examen clinico lo mas detalladamente
posible.

« Tomar muestras de sangre u otro tejido para estudios ge-
néticos. Acordar con el laboratorio las condiciones de en-
vio de la muestra (ver Anexo 2: Toma de muestra de sangre
periférica para estudios genéticos), tanto para estudios ci-
togenéticos como para estudios moleculares (guardar en
freezer una muestra de sangre anticoagulada con EDTA)
y de suero para estudios bioquimicos. Tanto la sangre del
cordén como la puncién cardiaca, en caso de 6bito, son op-
ciones para guardar sangre del recién nacido con defectos.

» Tomar radiografias de cuerpo entero del paciente (espe-
cialmente ante sospecha de una displasia esquelética y
solicitar estudio de anatomia patologica.

» Favorecer que los padres vean al nifo (ponerle nombre,
enfatizar lo normal, humanizarlo).

+ Referirlos al asesoramiento genético, si corresponde.

7.2. Procedimientos e indicaciones a tener en cuenta en la etapa
2, de envio de datos desde los hospitales y revision en la Coordi-
nacion.

o Al detectar cada caso, el GRUPO COORDINADOR DEL HOS-
PITAL enviara la ficha impresa a la Central. (En un futuro,
también se podra realizar en forma digital).

+ Alfinalizar cada mes, el GRUPO COORDINADOR DEL HOSPI-
TAL enviara el numero total de casos del mes, junto al total
de nacimientos del mes.
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« Una vez que los datos son recibidos, el GRUPO COORDI-
NADOR CENTRAL controla la claridad y completitud de las
descripciones, la carga de las variables de cada caso y la
consistencia de los datos de nacimientos mensuales tota-
les del hospital.

« Paraque los datos recolectados sean de calidad, deben ser:

« completos (todos los casos, todas las variables com-
pletas);

« precisos (datos validos, acordes a definiciones esta-
blecidas previamente);

» oportunos (disponibles a tiempo para realizar inter-
venciones, planificar de servicios y monitorear ten-
dencias).

7.3. Procedimientos e indicaciones a tener en cuenta en la etapa
3, de codificacion de las anomalias congénitas y clasificacion de
los casos.

El proceso de CODIFICACION de las anomalias congénitas
esta a cargo de los integrantes del GRUPO COORDINADOR CEN-
TRAL y se realiza seguin la 10° revision de la Clasificacién Interna-
cional de Enfermedades con la adaptacion del Royal College of
Paediatrics and Child Health. La codificacion implica la lectura de
las descripciones de la/s anomalia/s congénita/s de cada caso y
su interpretacion. El proceso de CLASIFICACION implica identi-
ficar si se trata de un caso con una anomalia congénita aislada,
con anomalias congénitas multiples o un caso con un sindrome
especifico. (Estos procesos se desarrollan en mayor detalle en los
apartados 8y 9).

7.4. Procedimientos e indicaciones a tener en cuenta en la etapa
4, de andlisis de los datos.

Luego de la revision, se realiza el ANALISIS de los datos para
categorias de anomalias congénitas agrupadas y para un conjun-
to de anomalias especificas seleccionadas de acuerdo a su fre-
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cuencia, importancia clinica y posibilidad de ser comparados con
otros registros del mundo.

Anualmente, se calcula la prevalencia al nacimiento de las
anomalias congénitas agrupadas y especificas, con sus intervalos
de confianza. Al desagregar las frecuencias por jurisdicciones o
por anomalias especificas, el numero de casos se reduce, por lo
que debe tenerse en cuenta que en las jurisdicciones que tienen
pocos nacimientos o en las anomalias especificas que presentan
un reducido numero de casos, las prevalencias pueden presentar
variaciones importantes que no necesariamente reflejan diferen-
cias reales.

El analisis se organiza en tablas y graficos que resumen la in-
formacion. Las prevalencias y otros indicadores de las anomalias
congénitas especificas o agrupadas se presentan por jurisdiccio-
nes, afio de nacimiento, edad materna, clasificacion de los casos
(aislados, multiples, sindromes), etc.

7.5. Procedimientos e indicaciones a tener en cuenta en la etapa
5, de difusion de la informacion.

Luego del analisis, la informacién obtenida es resumida en un
REPORTE, que contiene la informacion epidemioldgica escrita en
forma de datos agregados, indicadores, tablas y graficos, posibili-
tando la comparacion temporal y espacial. El Reporte se difunde
entre los GRUPOS COORDINADORES DE LOS HOSPITALES y las au-
toridades nacionales y departamentales.

A su vez, se elaboran reportes ad hoc con informacion especi-
fica que es enviada a diferentes destinatarios. A través de las re-
des sociales o las paginas web institucionales también se difunde
informacion de interés para equipos de salud y la comunidad.

Regularmente se producen publicaciones cientificas para re-
vistas u otros formatos especializados de la comunidad acadé-
mica.
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FICHA DEL PROGRAMA DE VIGILANCIA Y REGISTRO DE DEFECTOS CONGENITOS

Este Registro permitira conocer la frecuencia de recién nacidos con malformaciones detectadas
prenatalmente o al nacimiento en el Paraguay, asi como realizar las acciones necesarias para la
atencién de los mismos o la prevencién de futuros casos.

Antes de completar la hoja de Registro, favor lea el instructivo. Ante cualquier consulta, favor
comunicarse con la Dra. Marta Ascurra al 0983 333200 o al 0992 292630 WhatsApp o linea baja 021
233748 0 al correo electrénico: marta.ascurra@gmail.com o al
prevenciondefectoscongenitos@gmail.com. Muchas gracias por su cooperacion.

HOSPITAL: CODIGO N°:

FECHA DE NACIMIENTO DEL RECIEN NACIDO:......../vuucvves feveeeree HISTORIA CLINICA N
NOMBRE Y APELLIDO (MADRE):
DIRECCION (CALLE, N°):

BARRIO: DEPARTAMENTO:

N° CELULAR: OTRO N°:

EDAD MATERNA:.. .ANOS / EDAD PATERNA: AAROS

GESTAN° (INCLUYE ABORTOS):.cvvevreenenen HIJO N° (SOLO LOS VIVOS):.....evvureennnn

SEM. DE EMBARAZADO: POR ECO: POR FUM: SIN DATOS:....cveveraene
DETECTADO PRENATALMENTE: Sl............ [\ [© NO SE HA REALIZADO ECOGRAFIA.............
EMBARAZO UNICO.................. DOBLE (DESCRIBIR): OTRO:

PARTO: NORMAL CESAREA SIN DATOS

NACIDO: VIVO.............. MUERTO......cc.c...

PESO DEL RECIEN NACIDO...........GRAMOS ALTURA............ CM PERIMETRO CEFALICO............ CcM
SEXO DEL RECIEN NACIDO: MASC.......... FEM.......... AMBIGUO.......... NO SE IDENTIFICO..........
DESCRIBIR LA MALFORMACION (dorso de esta hoja)
PUBELO ORIGINARIO: Si.......... NO.......... INFORMAR ETNIA:

. NO..

REGISTRO FOTOGRAFICO: Si..

ANTECEDENTES PRENATALES

EXPOSICION A ALGUNA SUSTANCIA (INDICAR TRIMESTRE, DOSIS EN CANTIDAD Y TIEMPO):

ENFERMEDAD MATERNA:

HACER EL ARBOL GENEALOGICO AL DORSO DE LA HOJA: Describir nimero de hijos vivos,
abortos, edades, parejas, en especial si existen personas con defectos congénitos, con nombre

y apellido de las personas.

FICHA RELLENADA POR (NOMBRE Y APELLIDO):
FECHADE LAFICHA:........../ccooevies [
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INSTRUCTIVO PARA EL LLENADO DE LA FICHA

« HOSPITAL. Escribir el nombre del hospital de nacimiento del nifio.

+ CODIGO N°. Escribir el c6digo del hospital de nacimiento del nifio.

« NUMERO DE HISTORIA. Escribir el niimero de la historia clinica.

« FECHA DE NACIMIENTO. Escribir el dia, el mes y el afio del nacimiento del nifio.

« NOMBRE Y APELLIDO DE LA MADRE. Escribir el nombre y apellido de la madre.

« CIC MADRE. Escribir el nimero de la Cédula de Identidad Civil de la madre.

« DIRECCION DE RESIDENCIA DE LA MADRE. Escribir la calle y niimero correspondiente a la residencia
habitual de la madre.

« DEPARTAMENTO DE RESIDENCIA DE LA MADRE. Escribir el nombre del departamento de residencia
habitual de la madre.

« TELEFONOS DE LA MADRE. Escribir el niimero de teléfono celular y un teléfono alternativo de la
madre.

« EDAD MATERNA.

« EDAD PATERNA.

« GESTA N°. Escribir el nimero de gestaciones (incluyendo abortos) de la madre.

« HIJOS N°. Escribir el nimero de hijos (solo recién nacidos vivos) de la madre.

« SEMANA DE EMBARAZO. Escribir la edad gestacional, en semanas.

+ DETECCION ECOGRAFICA PRENATAL DE ALGUNA ANOMALIA CONGENITA. Indicar con una cruz, si se
detectd prenatalmente, si no se detectd prenatalmente o si no se realizé ecografia prenatal.

« EMBARAZO UNICO, DOBLE U OTRO. Describir el nimero de recién nacidos.

« TIPO DE PARTO. Indicar con una cruz, si el parto fue vaginal, por cesarea o sin datos.

« NACIDO: Indicar con una cruz, si el producto de la gestacién ha nacido vivo o fue un feto muerto.

« PESO DEL RECIEN NACIDO. Escribir el peso, en gramos, del producto de la gestacién.

« ALTURA DEL RECIEN NACIDO. Escribir la talla, en centimetros, del producto de la gestacién.

« PERIMETRO CEFALICO. Escribir la circunferencia de la cabeza del recién nacido, en centimetros, con
al menos un decimal.

« SEXO DEL RECIEN NACIDO. Indicar con una cruz el sexo del producto de la gestacién. “Indetermina-
do” se reserva para el caso de recién nacidos con genitales ambiguos o que no hayan podido
identificarse.

« DESCRIPCION DE LA MALFORMACION. Escribir con el mayor detalle posible todas las anomalias
congénitas y hallazgos positivos.

« PUEBLO ORIGINARIO. Indicar con una cruz, si la madre del recién nacido/mortinato pertenece a un
pueblo originario.

« ETNIA: Escribir el nombre de la etnia a la que pertenecen los padres.

« REGISTRO FOTOGRAFICO. Indicar si se tienen fotos o no.

« ANTECEDENTES PRENATALES. Exposicién a alguna sustancia, indicar trimestre, dosis y tiempo de
exposicion.

« ENFERMEDAD MATERNA. Describir si la madre es portadora de una enfermedad crénica o durante el
embarazo.

« HACER EL ARBOL GENEALOGICO AL DORSO DE LA HOJA.

« FICHA RELLENADA POR (NOMBRE Y APELLIDO). Escribir el nombre y apellido del Responsable que
completd la ficha.

« FECHA DE LA FICHA: Escribir fecha en la que se completo la ficha.
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HOJA DE CONSENTIMIENTO PARA LA TOMA DE FOTOGRAFIAS Y MUESTRAS
AL RECIEN NACIDO

Sefiora mamd, para el Registro y Prevencién de Defectos Congénitos del Paraguay, precisamos llenar
una hoja con informacién sobre los antecedentes prenatales de su embarazo, asi como otros datos
sobre su familia. El objetivo de este Registro es el de prevenir los defectos congénitos y, si bien usted
podria no recibir beneficios por su participacién, estaria beneficiando al pais y a las futuras
generaciones.

Este Registro permitira conocer la frecuencia de recién nacidos con malformaciones detectadas
prenatalmente o al nacimiento en el Paraguay, asi como realizar las acciones necesarias para la
atencién de los mismos o la prevencién de futuros casos.

Ante cualquier consulta, favor comunicarse con la Dra. Marta Ascurra al 0983 333200 o al 0992 292630
WhatsApp o linea baja 021 233748 o al correo electrénico: marta.ascurra@gmail.com o al
prevenciondefectoscongenitos@gmail.com.

Por todo lo anteriormente explicado, le solicito su permiso y colaboracién para completar la hoja de
registro, tomarle unas fotografias a su recién nacido, asi como extraerle entre 3 a 5 ml (tres a cinco
mililitros) de sangre, para estudios genéticos a ser realizados posteriormente, teniendo en cuenta que
para llegar al diagndstico deberiamos realizar estudios que actualmente no son realizados en el pais.
Todo lo recabado (muestra de sangre, asi como las fotografias), serd manejado de manera
confidencial.

YO (NOMBRE Y APELLIDO DE LA MADRE DEL RECIEN NACIDO):

AUTORIZO AL (NOMBRE DE LA PERSONA QUE LLENA LA FICHA):

A COMPLETAR EL REGISTRO Y A REGISTRAR FOTOGRAFICAMENTE A MI RECIEN NACIDO:

Registrar fotograficamente a mi recién nacido: Si.
Toma de muestra para estudios posteriores: Si......... NO.........

FIRMA:

CEDULA DE IDENTIDAD N°.ueeeveemmerereencrensenesesseneceseens
FECHA ..o urenncs [
TALON A SER ENTREGADO A LA PERSONA QUE HA FIRMADO LA HOJA DE CONSENTIMIENTO

Sr./Sra., si tiene alguna consulta, favor comunicarse con la Dra. Marta Ascurra: 0992 292630
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INSTRUCTIVO PARA EL LLENADO DE LA FICHA DE TOMA DE FOTOGRAFIAS
Y MUESTRAS DE SANGRE

Se ha elaborado esta Ficha de toma de fotografias y muestras de sangre a fin de documentar el
registro con las fotografias del recién nacido con un defecto congénito, entendiendo la necesidad de
ello no solo para el registro en si, sino para poder llegar a una sospecha clinica o a un diagndstico
presuntivo y, si fuese posible, extraer la sangre (ya sea para el estudio cromosémico o para su guarda)
en caso de que en el futuro puedan ser realizados estudios confirmatorios con el material (ADN)
guardado. En la ficha se explica que se llenara una hoja donde se consignaran los datos del recién
nacido asi como los suyos y otros que fuesen necesarios. Asimismo, se explicara de forma acabada lo
relacionado al manejo de los datos, la confidencialidad y la no utilizacién de los mismos, sin previa
autorizacion.

Seria importante consultar a la madre si desea que se le dé lectura al documento, ya que se precisara
de la firma de la misma. Esto, principalmente, porque debe contemplarse la posibilidad de que la
madre fuera analfabeta o no fuera espafiol hablante. En estos casos, se procederd a dar lectura al
documento y realizar la explicacidon necesaria, dando respuestas a las preguntas que surgieran. Todo
lo anterior debe de ser realizado en el idioma de la madre, si esta no fuese espafiol hablante.

Si la madre diera su conformidad y habiéndose respondido a las preguntas de la misma, se le
solicitara, si estuviera en condiciones, que llene los datos de |a ficha o se le ayudara a hacerlo.

YO (NOMBRE Y APELLIDO DE LA MADRE DEL RECIEN NACIDO): Nombre de la madre del recién
nacido.

AUTORIZO AL (NOMBRE DE LA PERSONA QUE LLENA LA FICHA):Nombre de la persona que
completa la ficha en caso de que la madre no pudiera hacerlo.

A COMPLETAR EL REGISTRO Y A REGISTRAR FOTOGRAFICAMENTE A MI RECIEN NACIDO:

Registrar fotograficamente a mi recién nacido: Si......... NO.
Se le explicard que puede dar el consentimiento para el reglstro fotografico pero no para la
toma de muestra para los estudios posteriores.

Toma de muestra para estudios posteriores: Si......... NO.........

FIRMA: Se le solicitara a la madre que firme como prueba de conformidad.

CEDULA DE IDENTIDAD N°: El ndimero de documento de la madre del recién nacido.
FECHA: ...dia.../..mes.../... afo...

TALON A SER ENTREGADO A LA PERSONA QUE HA FIRMADO LA HOJA DE CONSENTIMIENTO

Sr./Sra., si tiene alguna consulta, favor comunicarse con la Dra. Marta Ascurra: 0992 292630
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8. Codificacion

El requisito esencial para una codificacién precisa es una buena
descripcion con documentacién clinica (fotografias, por ejemplo).
Es recomendable que en la base de datos se preserven tanto los
codigos como la descripcién clinica detallada.

El proceso de codificacion es centralizado, es decir, se realiza
a nivel de la coordinacién del Registro. La codificacion se reali-
za utilizando la 102 revisién de la Clasificacion Internacional de
Enfermedades con la adaptacién del Royal College of Paediatrics
and Child Health®.

Todas las anomalias presentes en cada caso deben ser codi-
ficadas (las anomalias menores, de manera opcional). Aquellos
defectos que se sospecharon por ecografia prenatal no deben ser
incluidos, si no hay confirmacién posnatal.

A continuacion, se incluye una serie de sugerencias® para las
anomalias que suelen presentar cierta dificultad en su codificacion.

Defectos del tubo neural (Q00, Q01 y Q05)
Para la codificacion de los defectos del tubo neural, es fun-
damental conocer 3 elementos de la descripcion: localizacion,

9. The Royal College of Paediatrics and Child Health adaptation of the International Statisti-
cal Classification of Diseases and Health Related Problems, 10th revision (2001). Londres:
Royal College of Paediatrics and Child Health.

10. Fuentes de las informaciones consignadas en este apartado son del Atlas DC, del Manual
del Sistema de vigilancia de las MC en Centroamérica y Panama y Manual técnico del
centro de registro de enfermedades congénitas.
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cobertura y anomalias asociadas. Contar con fotos del defectoy
de las anomalias asociadas es de gran ayuda para la codificacion
de defectos del tubo neural.

La anencefalia (Q00.0) es la ausencia parcial o completa de
la linea media del cerebro, huesos de la calota y piel que cubre,
con tejido cerebral expuesto que se presenta como una masa es-

Anencefalia, Fuente: CDC/NCB DDD.

N
Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q00.0 - Anencefalia
Acrania
Amielencefalia
Hemicefalia
Hemianencefalia

Incluye otros defectos del tubo neural, como encefalo-
cele y espina bifida, cuando coexisten con anencefalia.
N\ J
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ponjosa de tejido conectivo, colageno y componentes vasculares,
denominada area cerebrovasculosa. Dado que los embarazos de
fetos anencéfalos terminan con mayor frecuencia en abortos es-
pontaneosy partos prematuros, es fundamental la evaluacién de
todos los casos de fetos muertos mayores o iguales a 500 gramos.
Es importante no confundirse con acrania, en la que el cerebro
esta presente y los huesos del craneo ausentes, o con acefalia en
gemelos acardicos (muy raro).

El encefalocele occipital (Q01.2) se debe a una alteracion en
el cierre del tubo neural en la linea media. En el encefalocele, el
cerebro y las meninges estan herniadas debido a una abertura
congénita o traumatica del craneo. Se denomina encefalomenin-
gocele cuando se produce herniacion de las meninges y parte del

Encefalocele occipital (Q01.2), Fuente: CDC/NCB DDD.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q01.2 - Encefalocele occipital
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encéfalo, y encéfalo meningohidrocele, cuando el tejido cerebral
herniado contiene parte del sistema ventricular.

La etiologia del encefalocele es incierta. El encefalocele se
debe a una alteracién en el cierre del tubo neural en la linea me-
dia. La hernia se produce en el sitio de disyuncion local del tejido
mesenquimatoso entre la 8°y la 12° semanas de gestacion.

Para la descripcién, especificar tres caracteristicas:

1. Localizacion: Occipitocervical, parietooccipital, parietal

(lado), metopica, frontonasal, etc.

2. Aspecto: Si esta roto o no, caracteristicas del cuero cabe-

lludo.

3. Tamano: Perimetro en centimetros, anotar, ademas el pe-

rimetro cefalico.

La craneoraquisquisis (Q00.1) es la anencefalia con defecto
contiguo espinal. Si el defecto espinal no es contiguo (ej.: lumbar),
entonces las dos lesiones se codifican separadas (ej., anencefalia
+ espina bifida lumbar): no es craneoraquisquisis.

La iniencefalia (Q00.2) es una lesién cerrada. El craneo cu-
bierto por piel ayuda a diferenciar iniencefalia de craneoraquis-
quisis con retroflexién espinal. Dado que involucra al occipucio,
resulta en una extrema retroflexion de la cabeza, con cuello corto.
Puede combinarse con raquisquisis de columna cervical/toracica
(en general cubierta por piel).

En el encefalocele (Q01), el hallazgo clave es la lesidon quisti-
ca a través de un defecto en el craneo, pedunculada o sésil. Para
codificar de manera especifica, es importante conocer la locali-
zacion del encefalocele: occipital (mas comun), parietal, frontal,
nasofrontal (frecuente en algunas areas), orbital y otros. Cada
localizacion tiene cédigos CIE 10 separados. El encefalocele se
encuentra como parte de sindromes y se asocia con mas frecuen-
cia a otras anomalias que los otros defectos del tubo neural. Un
ejemplo de sindrome con encefalocele es el sindrome de Meckel
(Q61.9), en el cual el encefalocele se acompania de displasia renal
multiquistica y polidactilia.
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La espina bifida (Q05) es la herniacion de las meninges solas
(meningocele) o meninges y médula espinal (mielomeningocele)
a través de un defecto en los arcos vertebrales. Es importante co-
dificar con los subdigitos correspondientes, considerando el nivel
de la lesion (cervical, toracico, lumbar, téracolumbar, lumbosa-
cro, sacro); si la lesién esta cubierta por piel o no; y las anomalias
relacionadas: hidrocefalia, Arnold Chiari tipo Il (Q07.0) y talipes
(Q66.0). Se excluyen los casos de espina bifida oculta (Q76.0), ya
que no se trata de una anomalia mayor. Ej.: Mielomeningocele
lumbosacro con hidrocefalia, lesién cutanea abierta: Q05.21.
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Descripcion
Especificar cuatro caracteristicas:

1.

Nivel: cervical, dorsal, lumbar, sacra y localizaciéon inter-
media.

Tipo: meningocele, mielomeningocele, mielocele.
Aspecto: saco meningeo, saco roto parcialmente epiteli-
zado.

Extension: expresada con referencia a vértebras, o en cen-
timetros.

Se debe especificar ademas si se asocia o no con hidrocefalia.

Duramadre
~

Médula espinal _|

Liquido—
cefalorraquideo

Vértebra

Espina bifida (defecto expuesto), Fuente: CDC/NCB DDD.

43



Ve

N

Dentro del codigo Q05 Espina bifida también se incluyen los si-
guientes diagnoésticos:

Hidromeningocele espinal

Meningocele espinal

Meningomielocele

Mielocele

Mielomeningocele

Espina bifida (abierta) (quistica)
Raquisquisis

Siringomielocele

Codifique el caso en torno a la siguiente clasificacion:

Q05.0
Q05.1

Q05.2

Q05.3
Q05.4

Espina bifida cervical con hidrocéfalo

Espina bifida toracica con hidrocéfalo

Espina bifida dorsal con hidrocéfalo

Espina bifida toracolumbar con hidrocéfalo

Espina bifida dorsolumbar con hidrocéfalo

Espina bifida lumbar con hidrocéfalo

Espina bifida lumbosacra con hidrocéfalo

Espina bifida sacra con hidrocéfalo

Espina bifida con hidrocéfalo, sin otra especifica-

cién. Sitio no especificado

Q05.5
Q05.6

Q05.7

Q05.8
Q05.9

Espina bifida cervical sin hidrocéfalo

Espina bifida toracica sin hidrocéfalo

Espina bifida dorsal sin otra especificacion

Espina bifida toracolumbar sin otra especificacion
Espina bifida dorsolumbar sin otra especificacion
Espina bifida lumbar sin hidrocéfalo

Espina bifida lumbosacra sin otra especificacion
Espina bifida sacra sin hidrocéfalo

Espina bifida, no especificada

Se codificara el caso como espina bifida siempre y cuando no posea,
ademas, anencefalia.

~N
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Microcefalia (Q02)

La microcefalia se define como un
perimetro cefalico menor a 2 desvios
estandar segun tablas estandarizadas
para sexo y edad gestacional, de ori-
gen prenatal. Se excluyen los casos
adquiridos, secundarios a meningitis
o asfixia neonatal. Es importante que
en la descripcion, se especifiquen: el
perimetro cefalico en centimetros con

H Bebé con cabeza de tamafio
al menos un decimaly los hallazgos de rdeciado
estudios complementarios del encéfa-
lo (ecografia, TAC o RMN). Se codifica _ - - -Tamafio adecuado

. Gi ~ _ delacabeza
con Q02. Aquellos casos que tienen ;

imagen cerebral y no presentan dila-
tacion de los ventriculos, se codifican
con Q02.2 “microcefalia”. Cuando la
microcefalia se acompana de una neu-
roimagen con dilatacion de ventricu-
los, secundaria a atrofia cerebral, se
utiliza el codigo Q02.1 “hidromicroce-
falia”.

Bebé con microcefalia

__ _Tamafio adecuado
Hidrocefalia congénita (Q03) - ~~ _ delacabeza

La hidrocefalia congénita (Q03)
corresponde aladilatacion delsistema
ventricular con circulaciony absorcion
alterada de liquido cefalorraquideo,
con o sin aumento del perimetro cefa-
lico. Se excluyen los casos en los que
la dilatacion es secundaria a atrofia

primaria del cerebro. Si el mecanismo Bebé con microcefalia grave
de produccién de la hidrocefalia se
conoce, puede codificarse de manera Microcefalia, Fuente: CDC.
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especifica: malformacién del acueducto de Silvio (Q03.0); atresia
del foramen de Magendie y de los foramenes de Luschka, o ano-
malia de Dandy-Walker (Q03.1). En el caso de que se observe ven-
triculomegalia (mayor a 15 mm) sin alteracion de la circulacion
del liquido cefalorraquideo ni aumento del perimetro cefalico, se
puede utilizar el codigo Q03.8.

Descripcion

Se deben especificar tres caracteristicas:

1. Perimetro cefalico.

2. Formadel craneo.

3. Tension de las fontanelas y separacion de las suturas.

Surcos angostos

Circunvoluciones aplanadas \\

Ventriculos dilatados

/; - / 4 — . |_Tamafiodela
K/_,:,;j ; f e | cabeza agrandado

Sin hidrocefalia Con hidrocefalia

Hidrocefalia, Fuente: CDC/NCB DDD.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q03 - Hidrocefalia congénita.
QO03.8 - Otras hidrocefalias congénitas.
Q03.9 - Hidrocefalia congénita no especificada.
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Otras malformaciones cerebrales

La hidranencefalia es la ausencia de hemisferios cerebrales
con linea mediay cerebelo presentes. Se utiliza el cédigo Q04.35.

La holoprosencefalia es una alteracidn en la segmentacion
de los hemisferios cerebrales. Para una codificacién especifica,
es importante contar con una neuroimagen que permita clasi-
ficar en holoprosencefalia alobar (Q04.24), semilobar (Q04.25) y
lobar (Q04.26)

Microtia (Q17.2) y anotia (Q16.0)

La microtia (Q17.2) es un defecto congénito caracterizado por
la ausencia de alguna de las partes de la oreja o de la oreja com-
pleta (anotia: Q16.0). A veces, realizar la codificaciéon en base a la
descripcion escrita de la anomalia es dificil, por lo cual es con-

Microtia | Microtia ll Microtia lll Anotia

Anotia, Fuente: CDC/NCB DDD.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion )
Q16.0 - Anotia, ausencia congénita del pabellén de la oreja
(auricular).

Q16.1 - Anotia, ausencia congénita, atresia o estrechez del
conducto auditivo externo.
Q17.2 - Microtia, Hipoplasia de la auricula, pabellén auricu-
lar opina.

\ J
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veniente evaluar fotos para una codificacion correcta. Segun la
severidad, se clasifica en grado creciente (I al IV). En la microtia
grado 1 (Q17.21), la longitud de la oreja es menor a la normal (lon-
gitud > 2DS debajo de la media) pero normal en sus componentes
anatomicos. En la microtia grado Il (Q17.22), la oreja es de menor
tamano a la normal y algunos componentes anatémicos no es-
tadn o no son normales. En la microtia grado Il (Q17.21), la oreja
esta remplazada por un rudimento de tejido blando, no pudiendo
reconocer los componentes normales. La microtia tipo IV (Q16.0)
es la ausencia completa del pabelléon auricular (anotia). Los tipos
[I-IV son considerados anomalias mayores; el tipo | es una ano-
malia menor. Puede acompanarse o no de ausencia del conducto
auditivo externo (Q16.1) y de mamelones preauriculares (Q17.0).
A la hora de codificar anomalias de la oreja, se deben evitar los
cédigos inespecificos Q17 0 Q17.9.

Cardiopatias congénitas (Q20-Q28)

Las cardiopatias congénitas son un conjunto de defectos
estructurales del corazén y sus vasos, que ocurren durante la
gestacion y que estan presentes al nacimiento. Usualmente, se
excluyen los problemas funcionales aunque estén presentes al
nacimiento (por ejemplo, Arritmias como QT largo o Sd. Wolf-Par-
kinson-White). Para la definiciéon precisa de la cardiopatia, es
esencial contar con el resultado del ecocardiograma y consignar
el céddigo especifico. Por ser consideradas anomalias menores, se
excluyen el foramen oval y el ductus arterioso persistente en re-
cién nacidos pretérmino.

Dentro del conjunto de cardiopatias congénitas, cabe desta-
car a las cardiopatias severas (ver cuadro con algunos ejemplos
con sus codigos). Estas tienen con gran impacto en la morbimor-
talidad.
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Cardiopatias Severas Cédigo/s

Tronco arterioso persistente Q20.0

Doble salida del ventriculo derecho Q20.1
Transposicion de vasos grandes Q20.3

Doble entrada ventriculo izq. Q20.4
Comunicacién interventricular CCIV Q21.0
Comunicacién interauricular Q21.8
Tetralogia-pentalogia de Fallot Q21.3-Q21.87
Atresia pulmonar Q22.0

Estenosis congénita de la valvula pulmonar Q22.1

Atresia / Estenosis tricUspidea Q22.4

Anomalia de Ebstein Q22.5

Corazén izquierdo hipoplasico Q234

Coartacidn de aorta Q25.1-Q25.19
Arco adrtico interrumpido Q25.2

Anomalia total del retorno venoso pulmonar Q26.0; Q26.21; Q26.22
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Se debe minimizar el uso de codigos para cardiopatias no es-
pecificadas, con el cuarto digito .8 0 .9 (por ejemplo, Q20.8 mal-
formacién congénita de camaras cardiacas y sus conexiones, no
especificada; Q22.9 malformacion congénita de la valvula tricus-
pide, no especificada).

Corazon normal, Fuente: CDC/NCB DDD.
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El tronco arterioso comin (Q20.0) es una malformacion
compleja caracterizada por un solo vaso sanguineo, que tiene su
salida en los ventriculos derecho e izquierdo, en lugar de la arte-
ria pulmonar y la aorta. Hay una valvula troncal como resultado
de la unién de la valvula aortica y la valvula pulmonar.

Truncus |

Tronco arterioso comiin, Fuente: con permiso de
Cardiopatias Congenitas.Net.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q20.0 - Tronco arterioso comun, Tronco arterioso per-
sistente.
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La transposicién de los grandes vasos (Q20.3) es una condi-
cion en la que la salida de la aorta y de la arteria pulmonar del
corazoén estan invertidas. La aorta sale del ventriculo derecho (en
lugar del ventriculo izquierdo) y la arteria pulmonar sale del ven-
triculo izquierdo (en lugar del ventriculo derecho) asi, la sangre
poco oxigenada es llevada al cuerpo. Se origina cuando el septo
espiroideo no sigue su trayecto espiral, originando el defecto en
la conexién.

Transposicion de los grandes vasos, Fuente: CDC/NCB DDD.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q20.3 - Transposicién de los grandes vasos.
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La comunicacion interventricular CCIV (Q21.0) es la malfor-
macion congénita mas frecuente. Es un orificio en el tabique inter-
ventricular, a nivel muscular o perimembranoso (mas frecuente);
puede ocurrir de manera aislada o con otras anomalias. La base
embrionaria de este defecto es el fallo en la fusién adecuada del
septo espiroideo con el tabique interventricular y las almohadi-
[las endocardicas.

Comunicacion interventricular, Fuente: CDC/NCB DDD.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q21.0 - Comunicacién interventricular.
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La comunicacion interauricular (Q21.8) es un defecto de na-
cimiento en el corazén en el que hay un orificio en la pared (septo
o tabique) que separa las cavidades superiores del corazén (auri-
culas). El orificio puede ser de distintos tamanos y puede cerrarse
por si solo o requerir cirugia.

Comunicacion interauricular

La tetralogia de Fallot (Q21.3) es una malformacion caracte-
rizada por la coexistencia de las siguientes malformaciones car-
diacas: (1) malformacién del septo ventricular; (2) estenosis de la
valvula pulmonar o justo debajo de ella; (3) hipertrofia del ven-
triculo derecho y (4) la aorta se encuentra directamente sobre la
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malformacion septal ventricular.

Sus componentes son el resultado de la malformacién prima-
ria de septo espiroideo que divide el tronco arterioso insuficiente.
Es una de las cardiopatias congénitas mas frecuentes en el mun-
doy a menudo coexiste con un conducto arterioso persistente.

Tetralogia de Fallot, Fuente: CDC/NCB DDD.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q21.3 - Tetralogia de Fallot.
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La atresia de la valvula pulmonar (Q22.0) es la ausencia
congénita de la valvula pulmonar. La valvula no se forma o esta
cerrada.

Ductus grande

aneurismatico

Art. Subclavia
derecha

APD

CIA Rashkind

Atresia tricuspide

Atresia pulmonar

Atresia de la valvula pulmonar, Fuente: con permiso de
Cardiopatias Congenitas.Net.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q22.0 - Atresia de la valvula pulmonar.
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La estenosis congénita de la valvula pulmonar (Q22.1) se
refiere al estrechamiento u obstruccién de la valvula que sepa-
ra e ventriculo derecho de la arteria pulmonar. Esto hace que el
ventriculo derecho tenga que hacer un mayor esfuerzo para que
la sangre pase a los pulmones. Puede ser valvular, infundibular o
supravalvular.

Estenosis

\VCS valvular pulmonar

APD

VPD Mitral

Tricuspide

VD

Ao desc

Estenosis congénita de la valvula pulmonar, Fuente: con
permiso de Cardiopatias Congenitas.Net.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q22.1 - Estenosis congénita de la valvula pulmonar.
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La atresia congénita de la valvula tricispide (Q22.4) es la
ausencia de la valvula entre el atrio derecho y el ventriculo dere-
cho. Esto hace que la sangre no llegue a los pulmones, ni al lado
izquierdo del corazén, a menos que haya otras malformaciones
cardiacas. Como resultado, el ventriculo derecho es pequefio y no
se desarrolla completamente.

Vena cava
superior

Arteria pulmonar

Vena pulmonar

Auricula Auricula
izquierda derecha
Atresia de la

valvula tricispide

Ventriculo derecho
rudimentario

Vena cava inferior

Atresia de la valvula tricuspide, Fuente: con permiso de
en.wikipedia.org/wiki/File:Tricuspid_atresia.svg

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q22.4 - Estenosis congénita de la valvula tricuspide
Atresia de la valvula tricUspide
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El sindrome del corazon izquierdo hipoplastico (Q23.4) es
aquella condicion cuando el lado izquierdo del corazén, incluidas
la aorta, la valvula adrtica, el ventriculo izquierdo y la valvula mi-
tral, no se desarrolla de la forma adecuada.

Sindrome del corazon izquierdo hipoplastico,
Fuente: CDC/NCB DDD.

-
Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q23.4 - Sindrome del corazén izquierdo hipoplasico.
Atresia o hipoplasia marcada del orificio o val-

vula aortica, con hipoplasia de la aorta ascendentey una

malformacion en el desarrollo del ventriculo izquierdo

(con estenosis o atresia de la valvula mitral).

N\ J
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La coartacion de la aorta (Q25.1) es una condicién en la que
la aorta tiene un area de estrechez. Esta obstruye el flujo de san-
gre del corazon al resto del cuerpo y ocasiona que aumente la
presion sanguinea, antes del punto de la estrechez y presion baja

después de la estrechez.

Coartacion de la aorta, Dibujo cortesia de Miguel Saavedra,
Chitré-Panama.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q25.1 - Coartacion de la aorta (preductal) (posductal).
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La conexion totalmente andmala de las venas pulmonares
(Q26.2) es una malformacion en la que las cuatro venas pulmo-
nares que traen sangre oxigenada de los pulmones al corazén no
estan conectadas al atrio izquierdo. La unidn esta en el atrio dere-
cho o en cualquier otra parte del retorno venoso sistémico. Puede
ser subdiafragmatico o supradiafragmatico.

Regreso total anomalo de la vena pulmonar

Las cuatro venas pulmo-
nares se conectan ala
vena cava superior

Vena pulmonar

Vena cava
superior Valvula mitral
Abertura

entre los atrios Valvula aértica

Valvula
tricispide
Vena cava AO = Aorta-
inferior AP = Arteria pulmonar

Regreso total anomalo de la vena pulmonar, Fuente: Con
permiso de Kramestaywell

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q26.2 - Conexion totalmente anémala de las venas pul-
monares.

61



Fisuras orales (Q35, Q36 y Q37)

Para la codificacion de las fisuras orales, es importante co-
nocer la lateralidad de la fisura de labio (uni o bilateral) y la ex-
tensién de la fisura de paladar (paladar blando y/o paladar duro).
Se debe evitar el uso del cédigo general Q35. Se recomienda co-
dificar en forma especifica la fisura de paladar completa Q35.60
(paladar duroy blando) e incompleta Q35.61 (paladar blando). Se
debe minimizar el uso del codigo Q35.9, “fisura de paladar, exten-
sién inespecifica”. Se excluye la Gvula bifida (Q35.7) y la ausencia
de tvula (Q38.5), por ser anomalias menores; y la fisura submuco-
sa de paladar, por presentar diagnostico tardio.

Para fisura de labio, se debe evitar el uso del codigo general
Q36. Se recomienda codificar en forma especifica la fisura de la-
bio bilateral (Q36.0) y la fisura de labio unilateral (Q36.90). Para la
fisura de labio medial, atipica, se utiliza el codigo Q36.1. Se debe
minimizar el uso del codigo Q36.99 para lateralidad no especifi-
cada.

La fisura de labio medial no se debe incluir en el recuento de
los casos de fisura de labio, ya que la fisura medial es una entidad
diferente, sugestiva de malformacion cerebral subyacente (holo-
prosencefalia-Q04.2) y sindrome cromosomico.

La microforma de fisura de labio o fisura frustra no tiene un
cédigo especifico en la CIE-10. Se excluye por tratarse de una ano-
malia menor.

El codigo Q37 es el encabezado genérico para fisura de labio
y paladar. Para fisura de labio y paladar, la ICD 10-RCPCH permite
capturar simultdaneamente en un cédigo la lateralidad (de fisura
de labio) y la extension de afeccion del paladar.

Esta tabla puede utilizarse como una referencia rapida »
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Fisura de paladar

No especificada

Fisura de labio Duro Duroy Blando
Bilateral Q37.0 Q37.4 Q37.8
Unilateral Q37.10 Q37.50 Q37.90
No especificada Q37.19 Q37.59 Q37.99

El paladar hendido o paladar fisurado (Q35, Q38.5, Q75.4,
Q87.0) es una abertura en el techo de la boca originada por la fu-
sién incompleta del paladar secundario. Puede incluir el paladar

duro, el paladar blando y la ivula pudiendo comunicar la cavidad

oral con la nasal.
Etiologia: es de origen multifactorial (ambiente y genética).

Desconocida en la mayor parte de los casos.

Paladar hendido, Fuente: CDC/NCB DDD.
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Se realiza la descripcion utilizando un sistema simple que per-
mite especificar gran cantidad de detalles con un minimo de es-
fuerzo. La férmula descriptiva contiene los siguientes elementos:

+ Aéreas: labio, encia, paladar blando, paladar éseo.

« Lados: deben especificarse los lados en que se presenta la

lesion (ambos lados, medial, derecho e izquierdo).

-
Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q35.0 - Fisura de paladar duro.

Q35.3 - Fisura de paladar blando.

Q35.5 - Fisura del paladar duro y del paladar blando.

Q35.7 - Fisurade la uvula.

Q35.9 - Fisura del paladar sin otra especificacion.

Q38.5 - Malformacién congénita del paladar, no
clasificada en otro lugar, Ausencia de Gvula,
malformacion congénita del paladar no
especificada.

Q75.4 - Sindrome de Treacher-Collins.

Q87.0 - Robin, Secuencia de Robin o Sindrome Pierre
Robin

La hendidura del labio pue-

de variar, desde leve (muesca del

labio) hasta severo (gran abertura

desde el labio hasta la nariz). La

falta de fusién adecuada del labio

superior puede ser uni o bilateral; C

completa (el defecto se extienda . -

hasta dentro de la nariz) o incom-

pleta (el defecto no llega a la nariz). ‘-‘[
Etiologia: es de origen mul- )

tifactorial (ambiente y genética).

Desconocida en la mayor parte de

los casos. Labio hendido, Fuente: CDC/NCB DDD.
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4 N
Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q36- Labio hendido o labio fisurado, Labio leporino.

Q36.0 - Labio hendido, bilateral.

Q36.1 - Labio hendido, linea media.

Q36.9 - Labio hendido, unilateral, Labio hendido no
especificado.

Unilateral Bilateral

Fisuras de labio y paladar, Fuente: Atlas RENAC-Ar 2014.

Unilaterales

Bilaterales

Fisuras labiales tipicas, Fuente: Vigilancia de anomalias
congénitas. Manual para gestores de programas.
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Hipospadias (Q54)

Las hipospadias se definen como la apertura del meato uri-
nario en la parte ventral del pene. Varia en su severidad y, para
realizar una codificacion precisa, es importante conocer la locali-
zacion del meato (balanica, peneana, penoescrotal, perineal). Se
debe minimizar el uso del cédigo genérico Q54 y del cédigo no
especificado Q54.9. La cuerda ventral (Q54.4) es un cordén fibro-
so asociado con cobertura ventral del pene. Es una caracteristica
que se observa con frecuencia en hipospadias. Si se encuentra
aislada, la cuerda ventral es una anomalia menor.

—F g Glandular

Coronal

Mesopeneano

Penescrotal

Escrotal

F
& F

Perineal i '5

Clasificacion anatémica, Fuente: CDC/NCB DDD.
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4 )
Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q54.0 - Hipospadias, coronal o glandular.

Q54.1 - Hipospadias peneana.

Q54.2 - Hipospadias penescrotal.

Q54.3 - Hipospadias perineal.

Q54.8 - Otras hipospadias.

Q54.9 - Hipospadias no especificada.

\ J

Los genitales ambiguos (Q56.4), diagnostico que impide la
asignacion de género al nacer, no deben codificarse, si hipospa-
dias es el Unico diagnéstico.

N YN N Y

® @

Femenino Grado | Grado Il
normal

Grado V Masculino
normal

Clasificacion de Prader de genitales ambiguos, Fuente:
Atlas RENAC-Ar 2014.
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Talipes

Talipes es un término general que indica una deformidad en
el pie. Las anomalias reductibles se consideran menores. Se debe
codificar de manera especifica considerando la descripcion preci-
sa de la anomalia:

Talipes equinovarus (Q66.0): flexion a nivel plantar del piey la
planta del pie mira hacia la linea media.

Talipes calcaneovalgus (Q66.4): dorsiflexion del piey la planta
del pie mira hacia fuera.

Talipes calcaneovarus (Q66.1): dorsiflexion del pie y la planta
del pie mira hacia la linea media.

Se deben evitar los cédigos inespecificos Q66 y Q66.9.

Codifique el caso en base a
la siguiente clasificacion

Q66.0 - Talipes equinovaro.
Q66.8 - Pie corino o zambo.

Pie equinovaro, Fuente: CDC/NCB DDD.
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Talipes cavus

Talipesequino  Talipes calcaneus

ey )

Talipes valgus

Talipes Tali
equinovalgus alipes
calcaneovalgus

Talipes varus

TN

Talipes

Talipes
calcaneocavus

Talipes .
equinovarus

cavovarus

Tipos de talipes

Defectos de miembros (Q71, Q72, Q73)

Los defectos de reduccion de miembros corresponden a au-
sencia o hipoplasia severa de cualquier miembro o una parte de
un miembro. Hipoplasia severa implica tamafo reducido y forma
anormal. La hipoplasia severa con forma relativamente normal
esta presente en muchas displasias esqueléticas, que general-
mente son enfermedades monogénicas y no se incluyen dentro
de las deficiencias de miembros. Por ejemplo: los miembros cor-
tos en un caso con acondroplasia.

La hipoplasia leve, pero acompafiada de forma normal, no
es un defecto de reduccion de miembros. En general, no requiere
tratamiento y debe ser considerada una anomalia menor o inclu-
so una variante de la normalidad. Por ejemplo, braquidactilia y
clinodactilia.

El defecto de huesos (por ejemplo, falanges), que ocurre en

69



algunas sindactilias (de manos o pies), es considerado una ano-
malia relacionada (secundaria) y no se considera un defecto de
reducciéon de miembros, debido a que ya se encuentra incluida
en otra clasificacion.

Las radiografias son necesarias para definir con precision el
defecto de reduccion de miembros.

La codificacion de los defectos de reduccion de miembros con
ICD10-RCPCH se basa unicamente en la anatomia y considera qué
huesos estan ausentes. Es importante, ademas, categorizar los de-
fectos en subtipos especificos segln los ejes involucrados: trans-
verso (terminal o intercalar), longitudinal (preaxial, postaxial, axial)
y mixto, dado que suelen tener mecanismos y etiologia en comun.
Se debe evitar el uso de los cddigos genéricos Q71, Q72, Q73 y los
codigos inespecificos (en los cuales el cuarto digito es “9”).

Defectos de pared abdominal

La gastrosquisis es una malformacion congénita caracteri-
zada por una fisura en la pared abdominal anterior, lateral a un
cordon umbilical de formacién normal (usualmente a la derecha).
A través de la fisura se produce la herniacién del contenido abdo-
minal, no esta cubierto por membrana.

El onfalocele es un defecto de la pared abdominal anterior
con herniacion del intestino (y a veces de otros 6rganos abdo-
minales) en el cordon umbilical a través de un anillo umbilical
agrandado. Debido a que la hernia es en el cordon umbilical, una
membrana amniotico-peritoneal transltcida cubre el defecto. La
membrana puede estar intacta o rota, total o parcialmente.

Para codificar estos defectos, es importante conocer su lo-
calizacion, la relacion con el cordon umbilical y la cobertura de
membrana.

La codificacién es sencilla: Q79.3 para gastrosquisis y Q79.2
para onfalocele.

70



Onfalocele, Fuente: CDC/NCB DDD.

Codifique el caso en base a la siguiente clasificacion

Q79.2 - Onfalocele.
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La hernia diafragmatica congénita (HDC) pertenece al gru-
po de defectos del diafragma, constituye a una comunicacion
anormal toracoabdominal, que permite la penetracion de una o
mas visceras abdominales en el térax, provocando como conse-
cuencia, hipoplasia y/o hipertensién pulmonar. Se conocen dos
tipos de hernia (HDC posterolateral del lado izquierdo también
denominada Bochdalek y la HDC del lado derecho también deno-
minada Morgagni o HDC anterior).

La codificacion de la HDC sin ubicacion: Q79.0

La HDC Morgagni o anterior: Q79.00

La HDC Bochdalek o posterolateral: Q79.01

Anatomia normal de un
recién nacido

Parte del intestino
delgado se ha herniado
através del diafragma

Diafragma

-“f' IJ-. L.
Caopyright the Lucina Foundafion, all rights reserved.

Hernia diafragmatica, Fuente: con permiso de
Lucina Foundation
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Tipos y localizacion de los tipos de HDC

A. Hernia Brochdalek
B. Hernia de Morgagni

Pliegues
Pleuropericardicos

Eséfago
Sector muscular
(somitas)
Vena cava
inferior

Septum transverso
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Sindromes

En la Clasificacion ICD 10 RCPCH, los sindromes se encuen-
tran en los encabezados Q85 (facomatosis), Q86 (sindromes tera-
togénicos), Q87 (génicos) y Q90-Q99 (cromosdémicos). La lista de
sindromes de la ICD 10 RCPCH es limitada. Para los casos con sin-
dromes que no se encuentran en este sistema de codificacién, se
pueden utilizar los codigos OMIM (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
omim/) u ORPHA (http://www.orpha.net/).

Con respecto al sindrome de Down, se codifica con Q90.9
cuando se cuenta con la descripcion clinica inicamente. Cuando
existe la confirmacién del cariotipo, se utiliza Q90.0 para trisomia
21 libre, Q90.1 para mosaicismo de trisomia 21y 90.2 para trans-
locacién.

Sindrome de Down (Q90), Fuente: CDC/NCB DDD.
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9. Clasificacion

Las anomalias congénitas estructurales mayores pueden clasi-
ficarse de acuerdo a distintos criterios, tales como presentacion
clinica, severidad y etiologia:
+ Presentacion clinica
+ Aislados: casos con un solo defecto mayor o una se-
cuencia (ver la definicion y la lista mas abajo).
« No aislados (multiples): incluye casos con 2 o mas
anomalias congénitas no relacionadas (que no son
parte de una secuencia) en distintos érganos.

+ Severidad
« Mayor: defecto con impacto clinico, quirdrgico o social
« Menor: defecto sin impacto clinico ni quirdrgico sig-
nificativo

+ Etiologia
« Conocida (sindromica):
-Genética
-No genética (teratogénica)
« Etiologia conocida parcialmente (factor de riesgo co-
nocido): defecto complejo, multifactorial
« Desconocida
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Usando estos 3 criterios de clasificacion, los casos se clasifi-
can en los siguientes 3 grupos:

a. Casos con anomalia congénita estructural aislada (no
sindréomico).

b. Casos con anomalias congénitas multiples de etiologia
desconocida (no sindromico).

c. Casos con sindromes (etiologia genética, teratogénica).

Definicion de caso con anomalia congénita estructural aislada
(no sindromico)
« Anomalia congénita estructural mayor Unica o secuencia
de anomalias congénitas estructurales mayores, con o sin
anomalias menores, de etiologia desconocida.

Aclaracion: una “secuencia” es la co-ocurrencia de una ano-
malia primaria con 1 o mas anomalias secundarias. Mas adelante
se enumeran secuencias que deben clasificarse como aisladas, si
no hay otras anomalias no relacionadas presentes.

« Cuando una secuencia esta presente, todas las anomalias

parte de la secuencia deben codificarse.

+ Los defectos menores deben codificarse.

Definicion de caso con anomalias congénitas miltiples (no sin-
dromico)
+ Presencia de dos o mas anomalias congénitas estructura-
les mayores no relacionadas en distintos 6rganos, de etio-
logia desconocida, con o sin anomalias menores.

Definicion de caso sindromico (anomalia/s con etiologia cono-
cida)

+ Anomalia congénita estructural mayor de etiologia cono-
cida, independientemente del numero de anomalias ma-
yores y menores. La etiologia conocida incluye (A) causa
genética, (B) exposicion teratogénica.
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Los sindromes genéticos pueden ser:

« Cromosémicos: numero anormal de cromosomas (por
ejemplo, trisomia 21) o deleciones / duplicaciones (por
ejemplo, desbalance genémico como del 22q11.2).

+ Mutacion o delecion de gen unico, independientemente de
si es constitucional (por ejemplo, sindrome de Holt-Oram,
sindrome de Meckel-Gruber, sindrome de Roberts) o soma-
tica (por ejemplo, facomatosis).

+ Defectos en la expresion de genes (por ejemplo, alteracio-
nes de la metilacion relacionadas con el sindrome de Bec-
kwith-Wiedemann).

En los casos de sindromes para los cuales no se cuenta con un

estudio genético confirmatorio, se acepta el diagndstico clinico.

El caso debe clasificarse como sindrome teratogénico cuando

se ha referido la exposicién al agente teratogénico en el periodo
critico de sensibilidad al mismo.

Secuencias

La anomalia antes de la flecha () se considera el defecto pri-
mario, mientras que la anomalia (s) que sigue a la flecha (>) se
considera secundaria.

Se recomienda codificar todas las anomalias que son parte de

la secuencia.

+ Anencefalia > anomalias cerebrales, microcefalia, rasgos
dismoérficos, hipoplasia de la glandula suprarrenal.

» Encefalocele > anomalias cerebrales, microcefalia, hidro-
cefalia.

+ Holoprosencefalia anomal » anomalias cerebrales, micro-
cefalia, ciclopia, labio leporino medial, anomalias del ojo,
nariz, cara; se conoce como secuencia de holoprosencefalia.

+ Espina bifida > hidrocefalia (generalmente debido a una
malformacion de Chiari tipo 2), anomalias vertebrales /
costales, pie bot.
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Malformacién renal bilateral (por agenesia, displasia, po-
liquistosis, obstruccion severa) > oligohidramnios, hipo-
plasia pulmonar, pie bot y facies de Potter; conocido como
secuencia de Potter o de oligohidramnios.

Extrofia de la vejiga urinaria > epispadias, anomalia de las
ramas pubianas.

Extrofia de la cloaca > intestino grueso rudimentario, ano
imperforado, anomalia de las ramas pubianas.

Anomalia de las vértebras cervicales (usualmente fusio-
nadas) - cuello corto, asimetria facial; conocida como se-
cuencia Klippel-Feil.

Hernia diafragmatica > hipoplasia pulmonar.

Onfalocele » anomalias intestinales (por ejemplo, malrota-
cién, atresia del intestino delgado).

Gastrosquisis > anomalias intestinales (por ejemplo, mal-
rotacion, atresia del intestino delgado). Cédigo: Q79.3
Obstruccién uretral severa » anomalias del uréter (por ejem-
plo, hidrouréter), displasia renal, distension abdominal y
deficiencia muscular, criptorquidia, anomalias de las extremi-
dades inferiores; conocido como la secuencia de Prune belly.
Defecto unilateral del musculo pectoral > malformacién de
la extremidad en el mismo lado (por ejemplo, sindactilia,
braquidactilia, dedo/s ausente/s); conocida como anoma-
lia 0 secuencia de Poland.

Aplasia-hipoplasia de los nucleos de los nervios craneales
> Paralisis del nervio craneal (generalmente VIl par), parali-
sis facial, generalmente unilateral (pueden asociarse otras
anomalias faciales y de las extremidades). Se trata de la se-
cuencia de Moebius.

Hipoplasia mandibular grave (micrognatia) > glosoptosis,
obstruccion de la via aérea superior, paladar hendido; co-
nocido como secuencia de Robin.

Alteracion vascular conocida como “robo de la arteria
vitelina” > Malformaciones de las estructuras caudales,

78




miembro inferior Unico medial, sacro ausente, anomalias
ano-rectalesy genitales, agenesia de los rifiones y la vejiga;
conocido como secuencia de Sirenomelia.

« Malformaciondelsacro - interrupcion de lamédula espinal
distal, anomalias de las extremidades inferiores; conocida
como displasia caudal o secuencia de regresion caudal.

Anomalias menores

Codigo
(si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias en la cabeza

Patrén aberrante del cabello del cuero cabelludo

Espolén occipital 6seo

Braquicefalia Q75.00
Facies de compresion Q67.1
Depresiones en el craneo Q67.40
Dolicocefalia Q67.2
Cara dismorfica Q18.9
Asimetria facial Q67.0
Hueso occipital plano

Hueso frontal protuberante / frente amplia

Plagiocefalia: asimetria de la cabeza (excluida la Q67.3
asociada a craneosinostosis)

Macrocefalia Q75.3
Metdpica prominente (excluida la asociada a

craneosinostosis)

Otras deformidades congénitas de craneo, Q67.4

caray mandibula

Tercera fontanela
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Anomalias menores

Codigo
(si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias de los ojos

Escleroética azul Q13.5
Ectropién congénito Q10.1
Entropion congénito Q10.2
Lagrimas de cocodrilo Q07.82
Fisuras palpebrales inclinadas hacia abajo Q10.36
Lagrimeo

Pliegues epicanticos

Epicantus inversus

Exoftalmos

Hipertelorismo Q75.2
Hipotelorismo

Otras malformaciones congénitas del parpado Q10.3
Fisuras palpebrales cortas

Estenosis del conducto lagrimal Q10.5
Sinofris Q18.80
Fisuras palpebrales inclinadas hacia arriba Q10.37
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Anomalias menores

Codigo
(si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias de las orejas

Ausencia de trago

Mameldn preauricular Q17.0
Asimetria Q17.3
Fosita auricular Q17.6
Oreja desplegada Q17.5
Lobulo doble Q17.0
Hélix desplegado Q17.3
Orejas bajas Q17.4
Macrotia Q17.1
Microtia grado 1 Q17.2
Estrechez del meato auditivo externo

Angulacién posterior Q17.3
Seno preauricular Q18.1
Malformacion no especificada y menor de la oreja Q17.9
Anomalias de la nariz

Anomalias de filtrum

Raiz nasal amplia, anomalia de la raiz nasal

Desviacion del tabique nasal Q67.41
Nariz dismorfica Q18.9

Muescas de las alas nasales

Narinas pequefias
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Codigo

Anomalias menores (si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias de la boca

Frénula aberrante

Micrognatia menor

Alteraciones en la erupcién dental

Hipoplasia del esmalte

Glosoptosis (excluida)

Paladar alto y arqueado Q38.50
Macroqueilia Q18.6
Macroglosia Q38.2
Macrostomia Q18.4

Dientes deformados

Microqueilia Q18.7

Microstomia Q18.5

Dientes neonatales

Ranula

Retrognatia Q67.4
Labios finos

Lengua anclada o quiste de la lengua Q38.1
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Codigo

Anomalias menores (si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias del cuello

Malformacion congénita de caray cuello, Q18.9
no especificada

Cuello alado, leve

Seno preauricular Qi18.1
Seno, fistula o quiste branquial Q18.0
Torticolis Q68.0

Anomalias de las manos

Huesos accesorios del carpo Q74.00
Aracnodactilia Q87.49
Clinodactilia (5to. dedo) Q68.10

Duplicacién de ufia del primer dedo

Ufas hipertroéficas Q84.5

Dedos superpuestos

Dedos cortos (4to., 5to.)

Pliegue palmar Gnico/anormal Q82.80

Dedos pequeiios Q74.80
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Codigo

Anomalias menores .
lasme (si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias de los miembros inferiores

Clic de cadera, la subluxacién o la cadera inestable Q65.3-Q65.6
Talipes de origen postural - reductible Q66.8
Deformidad congénita de los pies, no especificada Q66.9
Pie plano Q66.5
Unas agrandadas o hipertréficas Q84.5

Aumento de espacio entre los dedos (entre 1ro.y 2do.)

Hallax varus - otras deformidades congénitas en varo Q66.3
de los pies
Metatarso varus - otras deformidades congénitas Q66.6

en valgo de los pies

Metatarsus varus o matatarsus adductus Q66.2

Dedos superpuestos

Pie cavo Q66.7

Calcaneo prominente

Dedos cortos (4to., 5to.)

Hallux corto

Sindactilia (2do. y 3er. dedos)
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Cédigo

Anomalias menores
(si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias de la piel

Mamilas supernumerarias Q83.3
Angioma
Manchas café con leche L81.3

Manchas despigmentadas

Hemangioma si no se requiere tratamiento

Heterocromia del cabello

Hipoplasia de las ufias de los pies

Linfangioma
Mancha sacra azulada Q82.52
Nevus flammeus Q82.50

Lanugo persistente

Nevus pigmentado - nevus congénito no neoplasico Q82.5

Nevus frutilla Q82.51

Hipertelorismo mamario
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Anomalias menores

Cédigo
(si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias del esqueleto

Alteracion de 12va. costilla

Costilla cervical Q76.5
Curvatura congénita del fémur Q68.3
Curvatura congénita del peronéyy la tibia Q68.4
Curvatura congénita de los huesos largos de la pierna, Q68.5
no especificada

Curvatura congénita de la extremidad superior

Deformidad congénita de la columna vertebral Q67.5
Lordosis congénita, postural Q76.43
Cubito valgo

Esternon deprimido Q67.6
Genus recurvatum Q68.21
Genus valgo

Genus varo

Esternon prominente Q67.7
Fosita sacro L05
Pecho con forma de escudo, otras deformidades Q67.8
congénitas del pecho

Espina bifida oculta Q76.0
Esternon bifido Q76.71
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Anomalias menores

Codigo
(si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias cerebrales

Anomalias del septum pellucidum

Q04.01

Quiste aracnoideo

Quiste del plexo coroideo

Leucomalacia periventricular

Anomalias cardiovasculares

Ausencia o hipoplasia de la arteria umbilical, arteria
umbilical Gnica

Q27.0

Soplo cardiaco funcional o no especificado

Conducto arterioso persistente

Q25.01 si EG <37 semanas

Foramen oval permeable

Q21.11

Estenosis de la arteria pulmonar periférica

Q25.6 si EG <37 semanas

Vena cava superior izquierda persistente

Q26.1

Arco aortico derecho persistente

Q25.41
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Anomalias menores

Codigo
(si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias del aparato respiratorio

Lébulo accesorio de pulmén Q33.1
Lébulo de la vena acigos Q33.10
Estridor laringeo congénito Q31.4
Hiperplasia de timo

Laringomalacia Q31.4,Q31.5
Derrame pleural

Involucion del timo

Traqueomalacia Q32.0

Paralisis de cuerda vocal
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Anomalias menores

Codigo
(si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias gastrointestinales

Quiste abdominal

Ano anterior

Q43.5

Colestasis congénita

Quiste mesentérico congénito

Diastasis de los rectos

Trastornos gastrointestinales funcionales

Q40.21, Q43.20, Q43.81, Q43.82

Hernia de hiato

Q40.1

Hernia inguinal

Diverticulo de Meckel

Q43.0

Pliegue del ano

Estenosis pilérica

Q40.0

Quiste colédociano transitorio

Hernia umbilical

Anomalias renales

Hidronefrosis con una dilatacién de la pelvis de
menos de 10 mm

Rifion hiperplasico y gigante

Q63.3

Reflujo versico-ureteral-renal

Q62.7
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Anomalias menores

Codigo
(si existe en ICBD - RCPCH)

Anomalias de los genitales externos

Escroto bifido Q55.21
Malformacion congénita de la vulva Q52.7
Curvatura del pene

Quistes de vulva

Prepucio deficiente o con capucha

Clitoris agrandado

Fusion de labios Q52.5
Hidrocele de testiculo P83.5
Himen imperforado Q52.3
Hipertrofia de himen

Hipoplasia del pene

Fimosis

Labios menores prominentes

Testiculo retractil Q55.20
Quiste ovarico transitorio

Testiculo no descendido Q53
Otras malformaciones congénitas, no especificadas Q89.9
Translocaciones equilibradas o inversiones en Q95.0,Q95.1

individuos normales

90




10. Analisis de los datos y reporte para la
difusion de la informacion

Los grupos de anomalias congénitas y las anomalias congéni-
tas especificas que se eligen para ser reportadas se seleccionan
por su impacto en la mortalidad, la morbilidad y/o la posibilidad
de comparacién con otros sistemas de vigilancia de la region y a
nivel global.

Excepto en situaciones puntuales donde algun requerimien-
to especial precise informacién en una cierta region, periodo de
tiempo o anomalia especifica, el reporte del Programa se hara
anualmente, informando:

+ Prevalencia total de anomalias congénitas, segun divisio-

nes administrativas de Paraguay.

+ Prevalencia de grupos de anomalias congénitas, por ejem-
plo, defectos del tubo neural (DTN), fisuras orales, cardio-
patias severas y otras, segun divisiones administrativas de
Paraguay.

+ Numero de casos esperados por afio de grupos de anomalias
congénitas, segun divisiones administrativas de Paraguay.

+ Prevalencia de anomalias congénitas especificas seleccio-
nadas, segun clasificacion clinica y condicién al nacimiento.

La prevalencia se calcula como el cociente entre el nUmero
de casos en nacidos vivos y fetos muertos con anomalias con-
génitas en los hospitales participantes, dividido el numero total
de nacidos vivos y fetos muertos en los hospitales participantes.
Para facilitar las comparaciones, la prevalencia se presenta con
intervalos de confianza del 95%. (Ver tablas con ejemplos). »
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La calidad del sistema de vigilancia puede evaluarse en for-
ma periodica a través de indicadores de calidad. Estos indicado-
res son especificos de cada anomalia congénita y se presentan a
continuacion.

Indicadores de calidad del reporte de fisuras orales

Proporcién de casos con fisura de labio con lateralidad es-
pecificada.

Proporcién de casos con fisura de paladar, con extension
especificada.

Se confirma que los casos con fisura de paladar son mas
frecuentes en sindromes que en casos con anomalias con-
génitas multiples (ACM).

Prevalencia de fisuras orales mayor a 5 por 10.000.
Prevalencia de fisura de labio y paladar > Prevalencia de
fisura de paladar > fisura de labio.

Indicadores de calidad del reporte de DTN

Proporcién de casos con encefalocele con localizacion es-
pecificada.

Proporcién de casos con espina bifida con cubierta de piel
especificada (abierta o cerrada).

Proporcién de casos con espina bifida con localizaciéon es-
pecificada.

Se confirma que los casos con encefalocele presentan mas
anomalias asociadas que espina bifida.

Prevalencia de fisuras orales mayor a 5 por 10.000.
Prevalencia de espina bifida > anencefalia > encefalocele.

Indicadores de calidad del reporte de defectos de pared abdominal

Se confirma mas del 80% de los casos de gastrosquisis con
presentacion aislada.

Onfalocele es mas frecuente en formas multiples y sindré-
micas que en formas aisladas.
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+ Prevalencia de defectos de pared abdominal mayor a5 por
10.000.

+ Prevalencia de gastrosquisis > onfalocele.

+ Prevalencia de gastrosquisis en madres con edad materna
menor a 20 afos.

Indicadores de calidad del reporte de hipospadias
+ Proporcion de casos con hipospadias de grado especificado.
+ Mas del 80% de los casos de hipospadias con presentacion
aislada.
+ Prevalencia de hipospadias mayor a 2 por 10.000.

Indicadores de calidad del reporte de defectos de reduccion de
miembros
« Proporcién de casos con defectos de tipo y localizacion es-
pecificada.
+ Prevalencia de defectos de reduccion de miembros mayor
a 2,5 por 10.000.
« Mayor afeccién terminal que el resto de los tipos.
+ Prevalencia de afeccion de miembro superior > inferior >
superior + inferior.

Indicadores de calidad del reporte de talipes
« Talipes de tipo especificado.
+ Prevalencia de talipes mayor a 5 por 10.000.

Indicadores de calidad del reporte de cardiopatias
« Proporcién de casos con defectos de tipo especificado.
+ Prevalencia de cardiopatias severas mayor a 2 por 1.000.

Indicadores de calidad de microtia/anotia

+ Proporcién de casos con microtia de grado especificado.
+ Prevalencia de microtia mayor a 0,5 por 10.000.
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Indicadores de calidad del reporte de polidactilia
« Proporcién de casos con polidactilia de tipo y localizacion
especificada.
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11. Herramientas para el registro

Anexo 1: Toma de fotografias y consentimiento para toma de fo-
tografia médica

Antes de tomar las fotografias, asegurese de que se ha firma-
do el formulario de consentimiento. Nota: Aunque los padres no
hayan dado su consentimiento para las fotografias, se debe com-
pletar la ficha del Registro con los datos del feto o el recién naci-
do con defectos congénitos y disminuir el subregistro que podria
darse por este motivo.

Para tomar la fotografia, disponga al recién nacido sobre un
fondo de color azul claro u oscuro liso y sencillo (sin mantas ni
otras cosas en la cuna o la mesa de exploracion). Si hay objetos en
la mesa de exploracion que molesten para tomar las fotografias,
retirelos.

Tome una fotografia de todo el feto o el neonato y varias cen-
tradas en la/s anomalia/s congénita/s. Tome una fotografia solo
de la cara, si es posible.

En caso de ser posible, tome una fotografia de frente, una de
espaldasy una lateral, segiin la anomalia congénita de que se tra-
te. No tome fotografias anguladas; es decir, tomelas todas mante-
niendo la cdmara perpendicular al feto o al neonato.

Si va a tomar varias fotografias, asegurese de que todas pue-
dan identificarse como correspondientes a ese feto o neonato en
particular.

Asigne identificadores a los archivos de fotografias utilizando
un cédigo Unico para cada feto o neonato y afiadiendo un digito
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para cada fotografia que se tome de ese mismo caso (por ejem-
plo: 0001_1;0001_2, etc.).

En caso necesario, coloque junto al feto o el neonato una eti-
queta identificativa y una regla o una cinta métrica para ayudar a
calcular el tamanio relativo (ninguno de estos objetos debe estar
en contacto con el feto o el neonato).

Asegurese de que la iluminacion sea suficiente y no se proyec-
ten sombras sobre la imagen. Utilice un flash, si es necesario.

Anexo 2: Toma de muestra de sangre periférica para estudios
genéticos
Estudio cromosémico

Humedecer el interior de una jeringa de 5 ml con heparina
sodica ESTERIL, dejando unos 0,05 ml dentro de la jeringa.
Mantener en todo momento estrictas condiciones de este-
rilidad.

Extraer preferentemente entre 2 y 5 ml de sangre venosa
o arterial. El volumen minimo indispensable con el que
puede obtenerse un cultivo exitoso es de 0,5 ml. Evitar
maniobras que puedan conducir a la contaminacion de la
muestra.

Tapar inmediatamente la aguja con el capuchoén corres-
pondiente, impidiendo el contacto de la muestra con el
aire. No doblar la aguja ni taparla con otros elementos
como tapones de goma, gasas, algodon, etc.

Rotular la jeringa con el nombre completo y sexo del pa-
ciente, fecha de la extraccion, lugar de procedencia, médi-
co a cargo y numero de historia clinica.

La muestra debe ser enviada en la misma jeringa en que
se realizd la extraccion, sin transvasar y a temperatura am-
biente. No debe transportarse con hielo seco ni mezclas re-
frigerantes. Si por alglin motivo el cultivo debe ser diferido
mas de 24 h, la muestra puede conservarse en heladera a
4 °C. No congelar.
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Si es necesario el envio a distancia, debe elegirse una via
que posibilite recibir la muestra en el laboratorio antes de
las 48 horas.

Estudios moleculares
Extraccion de la muestra

Extraer 5 ml de sangre venosa o arterial con jeringa estéril.
En caso de nifios, seran suficientes 2 ml de la muestra.
Volcar en tubo estéril que contenga EDTA (anticoagulante)
al 0,5% de concentracion final (0,5 ml EDTA al 5% para 5
ml de sangre 0 0,2 ml de EDTA al 5% para 2 ml de sangre).
Se puede alternativamente volcar la sangre en tubos tipo
Vacutainer conteniendo EDTA (tapa violeta).

Tapar inmediatamente el tubo.

Mezclar por inversion.

Rotular el tubo con el nombre completo, sexo del paciente
y fecha de extraccion.

Conservacion y envio de la muestra

Conservar la muestra en el tubo en heladera a 4 °C y remitir
al laboratorio dentro de las 24 horas.
Si la muestra no es remitida en el dia, guardar en freezer a

-20 °Cy no descongelar hasta no tener certeza de la fecha de

procesamiento, la cual debera convenirse con el laboratorio.
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