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1. Detpccién de Anomalias
Congénitas

as anomalias congénitas se definen como alteraciones en

la formay funcion de alguno de los 6rganos del cuerpo.
Algunas anomalfas pueden ser facilmente identificables al
examen fisico del recién nacido como por ejemplo el labio
leporino. Sin embargo existen otras anomalias que no son
reconocibles a simple vista como es el caso de una anomalia
en el corazény que requieren el uso de pruebas especificas
para detectar su presencia. De igual forma existen altera-
ciones que afectan el funcionamiento quimico del cuerpo'y
gue solo son detectadas con pruebas de laboratorio.

Si un recién nacido tiene anomalias congénitas, su detec-
cion temprana es muy importante porque permite a los
médicos iniciar rapidamente los tratamientos correspon-
dientes, establecer la necesidad de realizar estudios com-
plementarios, asi como determinar la necesidad de remisién
a centros especializados de atencion.

Con el fin de detectar las anomalias congénitas, se han
establecido diversos procedimientos, que son llevados a
cabo por el Médico General o el Pediatra y hacen parte de
la rutina de atencion de todos los recién nacidos.
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2. Procedimientos

Los procedimientos necesarios para detectar anomalias congénitas en el
recién nacido, incluyen el examen fisico y se complementan con exdmenes
denominados pruebas de tamizaje.

El médico revisara ademas la historia médica de la madre en busca de si-
tuaciones que puedan indicar la presencia de anomalias congénitas. Estas
situaciones se denominan factores de riesgo, es decir circunstancias que
pueden afectar el desarrollo del recién nacido y que comprenden la expo-
sicion a sustancias nocivas durante el embarazo o la presencia de familiares
con ciertos tipos de enfermedad.

A continuacion se explican los procedimientos de deteccién de anomalias
congénitas.

a. Examen Fisico del recién nacido

La principal forma de detectar anomalias congénitas es realizar un examen
fisico completo del recién nacido. Esta revisién, denominada “examen fisico
estandarizado” la realizara el médico tratante inmediatamente después del
parto y durante el control rutinario del nifio al tercer dia de vida.

El examen fisico comprende una revision completa del recién nacido, inclu-
yendo todas sus regiones anatémicas, haciendo énfasis en la valoracion de
ciertas caracteristicas de cada region:

i. Cabeza: se revisara la forma y tamano de la cabeza.

ii. Cara: Se observaran los movimientos de la cara del nifo, in-
cluyendo su llanto, su respiracion y su respuesta a estimulos
externos. Se examinara cuidadosamente la formay tamano de
los ojos, orejas nariz y boca y se verificara la presencia y forma
de todos sus componentes anatomicos.

ii. Térax: Se observaran los movimientos respiratorios, la simetria
del térax, y se escucharan a través de la auscultacion, los érga-
nos internos como el corazoén y los pulmones.

iv. Corazon: Ademas de escuchar al corazén, se observara al re-
cién nacido lactando (alimentandose), se valoraran los pulsos y
se observard el color de la piel.
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Es posible que las anomalias del corazén no sean detectables
con estas observaciones, por lo tanto se llevara a cabo una
prueba especial a las 24 horas de vida, esta prueba determina
el nivel de oxigeno en la sangre (oximetria) y se realiza colocan-
do un dispositivo especial en alguna de las extremidades del
nifio. La prueba no requiere extraer sangre, no es dolorosa y se
lleva a cabo en pocos minutos.

v. Abdomen: El médico observara la integridad de la pared ab-
dominal y revisara cuidadosamente el ombligo y las ingles del
recién nacido.

vi. Genitalesy Ano: El médico revisara las caracteristicas de los
6rganos genitales asi como la forma y presencia de todos sus
componentes anatomicos. También verificara la miccién (orina)
y el meconio (primera deposicion).

vii. Extremidades: Se observaran los movimientos espontaneos
del niflo y se revisaran la forma y presencia de todos los compo-
nentes de las extremidades.

viii. Piel: El color de la piel indica el estado de 6rganos importantes,
por ejemplo la piel cianética (morada) puede indicar problemas
en el corazén, asi mismo la palidez puede indicar problemas en
la sangre. El médico observara el color de la piel y otras caracte-
risticas, ademas de revisar el pelo y las ufas.

Algunas caracterfsticas fisicas varian de acuerdo al momento del examen
fisico, por ejemplo la forma de las orejas o del craneo se modifica con el
trabajo de parto. Por lo tanto el examen fisico del nifio se realizara inme-
diatamente después del parto y antes del alta del hospital.

También es posible que algunas de las caracteristicas, que resulten llamati-
vas para el médico, sean rasgos que estan presentes en los padres o en la
familia del recién nacido y que no necesariamente indiquen enfermedad.
El médico hablara con los padres con el fin de determinar cuando alguna
caracteristica familiar amerita un examen mas profundo o la remision a un
centro médico de atencion especializada.

b. Pruebas de Tamizaje

El tamizaje consiste en realizar exdmenes para la deteccion de enfermedades
gue no son evidentes a simple vista o de enfermedades que aun no se han
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manifestado. Las pruebas de tamizaje son importantes por que permiten
detectar la enfermedad anticipadamente e iniciar rdpidamente los trata-
mientos correspondientes.

En el proceso de deteccion de anomalias congénitas se llevaran a cabo las
siguientes pruebas de tamizaje:

i.  Tamizaje auditivo: Este procedimiento tiene por objeto de-
terminar si el recién nacido tiene problemas para oir. La prueba
se lleva a cabo con un audifono especial colocado en la oreja
del recién nacido. La prueba no requiere extraer sangre, no es
dolorosa y se lleva a cabo en pocos minutos.

ii. Tamizaje de Errores Innatos del metabolismo: Los errores
innatos del metabolismo son anormalidades en el funciona-
miento quimico del cuerpo. Su deteccién temprana permite a
los médicos iniciar tratamientos especificos como el uso de me-
dicamentos, el suplemento de ciertos nutrientes o la restriccion
de ciertos alimentos.

El tamizaje se lleva cabo realizando pruebas en la sangre. La
toma de la muestra de sangre genera pequenas molestias en el
nifo, sin embargo la recoleccién de la sangre toma menos de
un minuto.

En el caso del tamizaje de errores innatos del metabolismo,

el procedimiento tiene mayor utilidad si se realiza después

que el recién nacido ha comido; asi mismo el tamizaje para el
hipotiroidismo congénito tiene mayor utilidad si se realiza a los
tres dias de vida del nifo. Estos detalles los explicara el médico
tratante en el momento adecuado.

ii. Tamizaje de anomalias del corazon: El tamizaje se lleva a
cabo con la mencionada prueba de oximetria que se realiza co-
locando un dispositivo especial en alguna de las extremidades
del nifio. La prueba no requiere extraer sangre, no es dolorosa y
se lleva a cabo en pocos minutos.

c. Factores de riesgo

Los factores de riesgo o situaciones que pueden afectar el desarrollo del
nino, pueden ser de caracter ambiental o de caracter familiar. Conocer estos
factores de riesgo le permite al médico orientar la busqueda de anomalias
congénitas.
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Se debe tener en cuenta que la exposicién a factores ambientales no siem-
pre es causante de anormalidad en el recién nacido y que la presencia de
antecedentes familiares no necesariamente influye en el desarrollo del nifio.

Factores de riesgo ambientales: El médico le preguntard a la
madre del recién nacido si durante el embarazo, ella se expuso
a sustancias quimicas, radiaciones, o recibié medicamentos.
Algunas enfermedades maternas influyen en el desarrollo del
nino; el médico también buscaréa esta informacién en la historia
clinica y le preguntara a la madre sobre enfermedades crénicas
gue la madre padezca o enfermedades que se hayan presenta-

do durante el embarazo.

A continuacion se presentan los principales factores ambienta-
les que pueden afectar el desarrollo del recién nacido.

Factores de riesgo ambientales Ejemplo

Fisicos Radiaciones

Quimicos Alcohol

Medicamentos

Infecciones

Enfermedades Maternas

Radiacién ocupacional
Consumo de alcohol durante el embarazo

Tratamiento de epilepsia durante el
embarazo

Tratamiento del acné durante el embarazo

Tratamiento de enfermedades infecciosas
incluida la Lepra

Medicamentos para interrumpir el
embarazo

Toxoplasma, Rubeola, Citomegalovirus,
Herpes, Varicela durante el embarazo

Diabetes Materna

Factores de riesgo familiar: El médico le preguntara a la
madre si en la familia de ella o en la del padre del recién nacido,
existen personas con anomalias congénitas o enfermedades
hereditarias. De igual forma, se indagara por la salud de los
hermanos del recién nacido, si estos existen.
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Los resultados de estos procedimientos se consignaran en la historia clinica.
Algunos resultados seran conocidos de forma inmediata, como los resulta-
dos del examen fisico, el tamizaje auditivo y la oximetria. Otros resultados
como los tamizajes de las anormalidades bioquimicas pueden tardar algu-
nos dias en conocerse y puede que sean consignados en la historia clinica
incluso después del alta hospitalaria.

Debido a los cambios que el nifio experimenta durante los primeros meses
de vida, es importante acudir a los controles con el servicio de pediatria y
se debe verificar en la historia clinica la presencia de todos los resultados
de los procedimientos realizados al nacimiento.

Es posible que los resultados indiquen la necesidad de pruebas confirmato-
rias, la remision a centros de atencion especializada y el seguimiento durante
varias consultas, antes de iniciar un tratamiento especifico.

e Comunicacion entre el médico y los padres

La presencia de una alteracion congénita del recién nacido es una situacion
dificil, especialmente para los padres. En la eventualidad en que el médico
detecte alguna anomalia, el mismo comunicara inmediata y personalmente
la situacién a los padres, procurando en todo momento un ambiente de
privacidady tranquilidad, con el tiempo necesario para analizar y compren-
der la situacion.

Es importante que los padres entiendan la informacién dada por el medico
asi como las acciones que posteriormente se llevaran a cabo, lo que incluye
necesidad de nuevos exdmenes, tratamientos, definicion del prondstico,
seguimiento y necesidad de remision a manejo especializado.

Es muy importante que los padres despejen todas sus dudas y le pregunten
al médico todos los aspectos que consideren importante en relacién con

la salud de su hijo. Ninguna pregunta sobra, toda pregunta es relevante.

Si el médico utiliza alguin término o palabra que los padres no comprendan,
los padres deben solicitar explicaciéon, hasta que se aclaren los conceptos.

Habra mas de una entrevista con el médico tratante, por tanto habra varios
momentos en los cuales se podran despejar las dudas. Si alguna pregunta
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o duda surge mientras el médico no esta con los padres, es conveniente
anotar las preguntas, y asi poder resolverlas en la siguiente reunion.

La comunicacion entre el médico y los padres es fundamental para la

adecuada atencion del nifio. Mantener la comunicacion permitird que los
procesos necesarios para el cuidado del recién nacido sean mas efectivos.

Ministerio de Salud y Proteccion Social - Colciencias | 17






