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1. Detección de Anomalías 
Congénitas

Las anomalías congénitas se definen como alteraciones en 
la forma y función de alguno de los órganos del cuerpo. 

Algunas anomalías pueden ser fácilmente identificables al 
examen físico del recién nacido como por ejemplo el labio 
leporino. Sin embargo existen otras anomalías que no son 
reconocibles a simple vista como es el caso de una anomalía 
en el corazón y que requieren el uso de pruebas específicas 
para detectar su presencia. De igual forma existen altera-
ciones que afectan el funcionamiento químico del cuerpo y 
que solo son detectadas con pruebas de laboratorio. 

Si un recién nacido tiene anomalías congénitas, su detec-
ción temprana es muy importante porque permite a los 
médicos iniciar rápidamente los tratamientos correspon-
dientes, establecer la necesidad de realizar estudios com-
plementarios, así como determinar la necesidad de remisión 
a centros especializados de atención. 

Con el fin de detectar las anomalías 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 atención de todos los recién nacidos.
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2. Procedimientos

Los procedimientos necesarios para detectar anomalías congénitas en el 
recién nacido, incluyen el examen físico y se complementan con exámenes 
denominados pruebas de tamizaje. 

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

A continuación se explican los procedimientos de detección de anomalías 
congénitas.

a. Examen Físico del recién nacido

La principal forma de detectar anomalías congénitas es realizar un examen 
físico completo del recién nacido. Esta revisión, denominada “examen físico 
estandarizado” la realizará el médico tratante inmediatamente después del 
parto y durante el control rutinario del niño al tercer día de vida. 

El examen físico comprende una revisión completa del recién nacido, inclu-
yendo todas sus regiones anatómicas, haciendo énfasis en la valoración de 
ciertas características de cada región:

i.	 Cabeza: se revisará la forma y tamaño de la cabeza.
ii.	 Cara: Se observarán los movimientos de la cara del niño, in-

cluyendo su llanto, su respiración y su respuesta a estímulos 
externos. Se examinará cuidadosamente la forma y tamaño de 
los ojos, orejas nariz y boca y se verificará la presencia y forma 
de todos sus componentes anatómicos. 

iii.	 Tórax: Se observarán los movimientos respiratorios, la simetría 
del tórax, y se escucharán a través de la auscultación, los órga-
nos internos como el corazón y los pulmones.

iv.	 Corazón: Además de escuchar al corazón, se observará al re-
cién nacido lactando (alimentándose), se valorarán los pulsos y 
se observará el color de la piel. 
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	 Es posible que las anomalías del corazón no sean detectables 
con estas observaciones, por lo tanto se llevará a cabo una 
prueba especial a las 24 horas de vida, esta prueba determina 
el nivel de oxígeno en la sangre (oximetría) y se realiza colocan-
do un dispositivo especial en alguna de las extremidades del 
niño. La prueba no requiere extraer sangre, no es dolorosa y se 
lleva a cabo en pocos minutos.

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

vi.	 Genitales y Ano: El médico revisará las características de los 
órganos genitales así como la forma y presencia de todos sus 
componentes anatómicos. También verificará la micción (orina) 
y el meconio (primera deposición). 

vii.	Extremidades: Se observarán los movimientos espontáneos 
del niño y se revisarán la forma y presencia de todos los compo-
nentes de las extremidades. 

viii.	Piel: El color de la piel indica el estado de órganos importantes, 
por ejemplo la piel cianótica (morada) puede indicar problemas 
en el corazón, así mismo la palidez puede indicar problemas en 
la sangre. El médico observará el color de la piel y otras caracte-
rísticas, además de revisar el pelo y las uñas. 

Algunas características físicas varían de acuerdo al momento del examen 
físico, por ejemplo la forma de las orejas o del cráneo se modifica con el 
trabajo de parto. Por lo tanto el examen físico del niño se realizará inme-
diatamente después del parto y antes del alta del hospital. 

También es posible que algunas de las características, que resulten llamati-
vas para el médico, sean rasgos que están presentes en los padres o en la 
familia del recién nacido y que no necesariamente indiquen enfermedad. 
El médico hablará con los padres con el fin de determinar cuando alguna 
característica familiar amerita un examen más profundo o la remisión a un 
centro médico de atención especializada. 

b. Pruebas de Tamizaje

El tamizaje consiste en realizar exámenes para la detección de enfermedades 
que 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 rápidamente los trata-
mientos correspondientes. 

En el proceso de detección de anomalías congénitas se llevarán 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 audífono 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 químico del cuerpo. Su detección temprana permite a 
los médicos iniciar tratamientos específicos como el uso de me-
dicamentos, el suplemento de ciertos nutrientes o la restricción 
de ciertos alimentos. 

	 El tamizaje se lleva cabo realizando pruebas en la sangre. La 
toma de la muestra de sangre genera pequeñas molestias en el 
niño, sin embargo la recolección 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; así mismo el tamizaje para el 
hipotiroidismo congénito tiene mayor utilidad si se realiza a los 
tres días de vida del niño. Estos detalles los explicará el médico 
tratante en el momento adecuado. 

iii.	 Tamizaje de anomalías del corazón: El tamizaje se lleva a 
cabo con la mencionada prueba de oximetría que se realiza co-
locando un dispositivo especial en alguna de las extremidades 
del niño. 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 
niño, pueden ser de carácter ambiental o de carácter familiar. Conocer estos 
factores de riesgo le permite al médico orientar la búsqueda de anomalías 
congénitas. 
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Se debe tener en cuenta que la exposición 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 niño. 

i.	 Factores de riesgo ambientales: El médico le preguntará a la 
madre del recién nacido si durante el embarazo, ella se expuso 
a sustancias químicas, radiaciones, o recibió medicamentos. 

	 Algunas enfermedades maternas influyen en el desarrollo del 
niño; el médico también buscará esta información en la historia 
clínica y le preguntará a la madre sobre enfermedades crónicas 
que la madre padezca o enfermedades que se hayan presenta-
do durante el embarazo. 

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

Factores de riesgo ambientales Ejemplo

Físicos Radiaciones Radiación ocupacional

Químicos Alcohol Consumo de alcohol durante el embarazo

Medicamentos

Tratamiento de epilepsia durante el 
embarazo

Tratamiento del acné durante el embarazo

Tratamiento de enfermedades infecciosas 
incluida la Lepra

Medicamentos para interrumpir el 
embarazo

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

Enfermedades Maternas Diabetes Materna

iii.	 Factores de riesgo familiar: El médico le preguntará a la 
madre si en la familia de ella o en la del padre del recién nacido, 
existen personas con anomalías congénitas o enfermedades 
hereditarias. De igual forma, se indagará por la salud de los 
hermanos del recién nacido, si estos existen. 
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Los resultados de estos procedimientos se consignarán en la historia clínica. 
Algunos resultados serán conocidos de forma inmediata, como los resulta-
dos del examen físico, el tamizaje auditivo y la oximetría. Otros resultados 
como los tamizajes de las anormalidades bioquímicas pueden tardar algu-
nos días en conocerse y puede que sean consignados en la historia clínica 
incluso después del alta hospitalaria.

Debido a los cambios que el niño experimenta durante los primeros meses 
de vida, es importante acudir a los controles con el servicio de pediatría y 
se debe verificar en la historia clínica 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 remisión a centros de atención especializada y el seguimiento durante 
varias consultas, antes de iniciar un tratamiento especifico. 

• Comunicación entre el médico y los padres

La presencia de una alteración congénita del recién nacido es una situación 
difícil, especialmente para los padres. En la eventualidad en que el médico 
detecte alguna anomalía, el mismo comunicará inmediata y personalmente 
la situación a los padres, procurando en todo momento un ambiente de 
privacidad y tranquilidad, con el tiempo necesario para analizar y compren-
der la situación.

Es importante que los padres entiendan la información dada por el medico 
así como las acciones que posteriormente se llevarán a cabo, lo que incluye 
necesidad de nuevos exámenes, tratamientos, definición del pronóstico, 
seguimiento y necesidad de remisión 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 relación con 
la salud de su hijo. Ninguna pregunta sobra, toda pregunta es relevante. 

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

Habrá más de una entrevista con el médico tratante, por tanto habrá varios 
momentos en los cuales se podrán despejar las dudas. Si alguna pregunta 
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o duda surge mientras el médico no está con los padres, es conveniente 
anotar las preguntas, y así poder resolverlas en la siguiente reunión.

La comunicación entre el médico y los padres es fundamental para la 
adecuada atención del niño. Mantener la comunicación permitirá que los 
procesos necesarios para el cuidado del recién nacido sean mas efectivos. 




