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Los Defectos al Nacimiento (DAN) son importantes causas de sufrimiento
físico y emocional para los individuos afectados y sus familias. Además de
ocasionar discapacidad severa, son una de las principales causas de muerte

de niñas y niños en nuestro país.

No obstante que no se conocen la mayoría de las causas de DAN, se han
alcanzado avances importantes en el entendimiento de la etiología de algunos
de ellos, lo que ha permitido desarrollar medidas preventivas efectivas.
Estas medidas, cuando son 9,plicadas adecuadamente reducen de manera
importante la incidencia de los DAN, además de disminuir el costo asociadocon estos padecimientos. '

Existen también medidas de prevención secundaria, orientadas a la detección
oportuna de casos y a la limitación del daño a través del manejo integral de

los pacientes.

Existen estrategias de prevención terciaria en las que se busca hacer la

mejor corrección posible de los defectos para restaurar la función normal,
además de realizar labores de prevención, manejo de secuelas y complicaciones.

la elaboración de los lineamientos Técnicos para la Prevención, Detección,
Manejo y seguimiento de los DAN y otras patologías del período perinatal,
tienen el propósito de unificar los criterios de atención, que el personal de
salud brinda, enfatizando en la calidad y calidez del servicio. Con esto se
pretende contribuir en la disminución de la carga de enfermedad y evitar la
ocurrencia de discapacidad por DAN en México.
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Los Defectos al Nacimiento (DAN) son anormalidades funcionales o
estructurales determinadas por factores genéticos y ambientales que
operan durante la gestación o en el período postnatal inmediato.

En México se estima que uno de cada 50 nacidos vivos presentan DAN, es
decir, alguna anomalía en la estructura, función o metabolismo del organismo,
y que resulta en discapacidad física o mental de gravedad variable, o en la
muerte de niñas y niños. Estos padecimientos se encuentran entre las
primeras 20 causas d,e mortalidad general y ocupan el segundo lugar entre
las muertes infantiles. En el 2001 se registraron en México má~ de 6 000
defunciones por esta causa.

L@s niñ@s con DAN, que sobreviven a la infancia, sufren graves
discapaci.dades que les dificultan su inserción en la sociedad y a la vida
productiva, además del costo que representan para los individuos, sus
familias v la sociedad.

La magnitud de la discapacidad depende del tipo de defecto y de la
severidad del mismo. Un diagnóstico temprano y tratamiento oportuno
disminye la frecuencia de complicaciones y gravedad de las discapacidades.

Los DAN se aQrupan habitualmente en tres cateqorías principales

Estructurales, cuando alguna parte del organismo esta ausente o

malformada.

Metabólicas, trastornos que se deben a la incapacidad par~ producir

enzimas que actúan en las distintas vías metabólicas o para transportar

sustancias en el organismo. Estos trastornos generalmente no se

detectan con la exploración física al nacer, pero pueden ser graves y

en ocasiones fatales.

Infecciones congénitas, ocurren por la exposición a agentes infecciosos

durante el período neonatal y pueden ocasionar graves trastornos.

Entre los defectos al nacimiento y otras patologías perinatales de mayor
importancia en México, tanto por su frecuencia como por sus repercusiones
(discapacidades), se encuentran los defectos cardiovasculares, los defectos
del tubo neural, los defectos osteomioarticulares, trastornos del metabolismo
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y padecimientos oculares. El síndrome de rubéola congénita. la varicela y el

citomegalovirus también ocurren con frecuencia.

La prevención de la discapacidad secundaria a defectos al nacimiento

comprende acciones previas al momento en que la mujer decide embarazarse,

actividades durante la gestación, al momento del nacimiento y durante los

primeros meses de vida del producto. Cuando se presenta un DAN, el

seguimiento de los pacientes para evitar la aparición de complicaciones y

dar manejo adecuado a las secuelas también será parte de las estrategias

de prevención.

El presente documento integra dentro en un solo modelo de atención,
acciones para la prevención, detección oportuna y man~jo integral de los
defectos al nacimiento, desd~.un punto de vista multidisciplinario, haciendo
énfasis en la calidad de la atención y en el apoyo psicosocial para I,os
pacientes y sus familias,

El deseo de quienes colaboraron en la elaboración de estos lineamientos es
el de contribuir a:mejorar las condiciones generales de vida de I@s niñ@s-
mexicanos así como de sus familias y comunidades, a través de la reducción
de la discaoacidad v las devastadoras consecuencias Que trae consiQo.
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El modelo de atención para la prevención, detección, manejo y seguimiento
de los DAN y otras patologías perinatales, es un modelo de atención integral
y multidisciplinario, que incluye acciones de prevención primaria, secundaria
y terciaria, de aplicación en los tres niveles de atención a la salud y que tiene
como objetivo reducir la mortalidad de los recién nacidos y la moribilidad
generadora de discapacidad.

A) Prevención primaria

Las acciones orientadas a la prevención primaria tienen como objetivo
primordial promover un estado de salud óptimo en la población, por medio
de la reducción en la exposición del individuo a factores de riesgo conocidos
para la ocurrencia de enfermedad.

En el caso de los DAN y otras patologías perinatales, existen medidas
preventivas muy efectivas y de costo accesible que ayudan a reducir la
incidencia de estos padecimientos.

Estas acciones las realiza el personal de salud, principalmente en el primer
nivel de atención y en la comunidad, y buscan la protección específica
contra agentes de la enfermedad, antes de que ocurra el problema de salud.
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Las acciones de prevención primaria están enfocadas a todas las mujeres
en edad fértil antes de la concepción y durante el embarazo para aumentar
las probabilidades de tener un hijo sano y al momento del nacimiento aplicarle
al recién nacido las medidas profilácticas requeridas en este período.

B) Prevención secundaria

Las acciones orientadas a la prevención secundaria tienen como objetivo
primordial promover el diagnóstico oportuno y el tratamiento temprano de
DAN y otras patologías del período perinatal, para prevenir discapacidades.

Dado que no es posible prevenir el 100% de los DAN y otras patologías
perinatales, las medidas de prevención secundaria tienen como objetivo la
detección de casos antes del nacimiento, o al momento de éste y proporcionar
manejo inmediato y adecuado, limitando así las posibles secuelas y por
ende la discapacidad.

Existen medidas diagnósticas muy eficaces que ayudan a detectar de manera
temprana éstos padecimientos, lo que ayuda al inicio de tratamiento temprano.
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Cuando se detecte una mujer con factores de riesgo para la presencia de
un DAN, las dos primeras medidas serán indicadas en el primer nivel de
atención y se realizarán en el SINDIS. Las dos últimas medidas se llevarán
acabo tanto en primer nivel como en el segundo nivel de atención.

C) Prevención terciaria

Las acciones orientadas a la prevención terciaria tienen como objetivo
primordial promover un estado de salud óptimo a través del seguimiento
adecuado de los pacientes para evitar complicaciones y secuelas en I@s
niñ@s que presentan un DAN y otras patologías perinatales.

Las complicaciones y discapacidades requieren de un abordaje integral del
paciente, con un esquema multidisciplinario y con equipamiento técn,tco
especializado, que incluye el apoyo psicosocial al paciente y a su familia,
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A) Ácido fólico: Suplementación de la dieta durante la etapa
periconcepcional y el embarazo

El ácido fólico o folato es una vitamina que actúa como coenzima en el
metabolismo de aminoácidos y en la síntesis de ácidos nucléicos. Su deficiencia
conduce a defectos en la reproducción celular y alteraciones en la síntesis
de proteínas que se traducen en defectos graves.

Cada año en Estados'.Unidos casi 4 000 recién nacidos sufren parálisis de
los miembros inferiores o mueren como consecuencia de graves defectos
congénitos en la columna y médula espinal (espina bífida) o en el cerebro
(anencefalia). En México durante el año 2000 se presentaron 1 414 casos
de Defectos del Tubo Neural (DTN). Entre el 50 y el 75 por ciento de estos
casos se '-podrían haber evitado si la madre hubiera consumido suficiente
ácido fólico antes y por lo menos hasta primer trimestre del embarazo.

Varios estudios han demostrado que la suplementación de mujeres en edad
reproductiva con ácido fólico desde 3 meses antes de la concepción hasta
las primeras 12 semanas de gestación, puede prevenir los DTN hasta el
75% de los casos, en familias sin antecedentes de DTN. La recurrencia de
éstos padecimientos, es decir, la aparición de un nuevo caso en l;ina familia
con antecedentes de la enfermedad es del2 aI3%. Con la suplementación de
ácido fólico se ha demostrado una reducción de más de170% de recurrencia.

Es importante recalcar, que debido a que los DTN aparecen antes de que la
mujer sepa que está embarazada, debemos asegurar que todas la~ mujeres
sus~eptibles de quedar embarazadas tengan suficiente ácido fólico en su
organismo para prevenir estos trastornos.
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D) Asesoría prenatal preventiva para DAN y otras patologías
perinatales

La asesoría y consejería prenatal preventiva, consiste en que el personal de
salud calificado proporcione información para disminuir el riesgo de DAN
y otras patologías perinatales con base en los antecedentes personales y
familiares.

La asesoría y consejería preventiva para DAN y otras patologías perinatales
consiste en:

~ Estudiar a la pareja para identificar y calificar el riesgo reproductivo

~ Que la pareja comprenda los factores de riesgos relacionados con los
DAN y otras patologías del período perinatal, incluyendo el
diagnóstico, los posibles tratamientos y las complicaciones

~ Que aprecien que la herencia contribuye a la presencia de DAN al
riesgo de recurrencia de los mismos
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.. Que comprendan las alternativas para tratar los riegos de ocurrencia

y recurrencla

.. Apoyar a la pareja a escoger las acciones apropiadas ante la presencia de

riesgos para la presencia de un DAN, tomando en cuenta sus estándares

éticos, religiosos y legales; y actuar de acuerdo con su decisión

El personal de salud del primer nivel de atención será quien otorgue la

asesoría prenatal y preventiva e indicará exámenes clínicos y paraclínicos,
mismos que serán practicados en el 3er nivel de atención para la confirmación
diagnóstica y tratamiento en aquellos casos en los que sea necesario.
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E) Profilaxis oftálmica y detección de alteraciones oculares en
el recién nacido

La profilaxis oftálmica consiste en aplicar gotas de antibiótico en ambos ojos
del recién nacido, para evitar que proliferen microorganismos que, pudiera
haber adquirido en el período perinatal y causar graves daños a la función o

bien producir ceguera.

La profilaxis oftálmica es un procedimiento que debe realizarse después del
parto a todo recién nacido al momento del nacimiento.

Es importante realizar un examen físico minucioso, rutinario y completo que
incluya revisión oftálmica; inspección ocular, reflejo pupilar y fondo de ojo;
para advertir la presencia de enfermedades que afectan las diferentes
estructuras del ojo o su función, como cataratas congénitas, retinóblastoma
y conjuntivitis neonatal, estas son causa relevante de ceguera infantil en
México. Se estima que casi la mitad de los niños que hoy están ciegos, no
lo serían, de haberse prevenido la causa o bien si se hubieran diagnosticado y
tratado en forma temorana.
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La carencia de factores de la coagulación dependientes de vitamina K (11, V,

VII Y X) son una causa común de muerte por hemorragia entre el segundo
y séptimo día de vida (enfermedad hemorrágica clásica).

Las manifestaciones de la enfermedad se caracterizan por sangrados en
diferentes órganos como equimosis difusa en piel, sangrado del cordón
umbilical, melena siendo el grado de presentación mas grave la hemorragia
intracraneana, poniendo en peligro la vida y la función así como la posibilidad

de presentar discapacidades.

Para evitar la Enfermedad Hemorrágica del Recién Nacido (EHRN), se realiza
la profilaxis sistémica mediante la administración de vitamina K intramuscular
a todos los recién nacidos y reservar la administración parenteral para neonatos
de alto riesgo (recién nacidos de partos traumáticos, los hijos de madres en

tratamiento con anticonvulsivantes o con anticoagulantes, prematuros).
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A) Pruebas diagnósticas en el embarazo

- A/fafeto/Jfoteína:

La Alfafetoproteína (AFP) es una substancia producida por el hígado del
feto. Parte de esta proteína se excreta parcialmente en el líquido amniótico.
Una pequeña porción de alfafetoproteína se introduce en el torrente sanguíneo
de la madre donde su concentración va aumentando gradualmente hacia el
final del embarazo. Los niveles de esta sustancia pueden medirse en la
sangre materna y/o líquido amniótico.

La detección de AFP en la sangre materna indica que existe mayor riesgo
de presentarse DAN, pero no permite diagnosticarlos. El nivel de la AFP
puede medirse conjuntamente con dos hormonas del embarazo llamadas
Estriol y Hormona Gonadotropina Coriónica (triple marcador). Los niveles
bajos de AFP y de Estriol con niveles elevados de Hormona Gonadotropina
Coriónica sugieren un riesgo mayor de Síndrome de Down.

Los resultados se expresan como múltiplo de la mediana (MM), pueden ser
elevados, más de 2.5 de la MM asociados con edad gestacional incorrecta,
DTN, embarazo múltiple, Síndrome de Turner, onfalocele, higroma quístico,
epidermolisis bulosa, agenesia renal. Niveles bajos desde 0.75 MM se
asocian a edad gestacional baja, retardo en el crecimiento intrauterino,
trisomías cromosómicas 13, 18 v 21.

Los parámetros de los resultados normales varían de acuerdo co~ la edad
gestacional, por lo que es muy importante conocerla con precisión. En
embarazos múltiples el resultado puede ser anormal, sin que esto signifique
presencia de DAN.

- Amniocentesis:

La amniocentesis es una prueba prenatal que consiste en la extracción de

Líquido Amniótico (LAM) para analizarlo. Por lo general se realiza entre la

semana 15 y 18 después de la última menstruación y es útil para diagnosticar

DAN, infecciones uterinas, ruptura prematura de membranas y para determinar

la gravedad de la anemia fetal en productos con incompatibilidad a Rh.
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A) Servicios Integrales para la Prevención de la Discapacidad (SINDIS)

El tercer componente del modelo de atención para la prevención, detección,
manejo y seguimiento de los DAN y otras patologías del período perinatal
considera el establecimiento de los Servicios Integrales para la Prevención
de la Discapacidad o SINDIS.

Los SINDIS tendrán como principal función apoyar al primer nivel de
atención en el cuidadQ de los pacientes con DAN y otras patologías del
período perinatal, actuando como centros de referencia estatale,s para la
confirmación diagnóstica, tratamiento integral, seguimiento y rehabilitación
de pacientes.

Dentro del Programa Arranque Parejo en la Vida, está considerado que
todos los recién nacidos sean valorados en tres ocasiones durante el primer
mes de vida (al momento del nacimiento, a los 7 y a los 28 días), y poste-
riormente en 15 ocasiones hasta cumplir los dos años de edad. Durante
estas valoraciones, el personal de salud de primer contacto, adecuadamente
capacitado en la detección oportuna de los DAN y otras patologías del
período perinatal será el encargado de referir a los pacientes al SINDIS para su
manejo integral, mediante un sistema de referencia y contrarreferencia.

- Actividades del SINOIS:

Los pacientes referidos recibirán una valoración integral al ser recibidos en
el SINDIS y posteriormente se procederá a realizar las pruebas ne<;:esarias
para la confirmación del diagnóstico de sospecha. Una vez confirmado, se
iniciará el proceso terapéutico de acuerdo con los protocolos de manejo
establecidos para cada padecimiento.

Los datos del paciente deberán ser cuidadosamente recabados para poder
llevar a oabo un adecuado control y seguimiento, además de las funciones
de notificación propias del SIND1S, que será una de las principales fuentes
de información epidemiológica oportuna y veraz sobre los DAN y otras
patologías del período perinatal en el país.

Los SINDIS tienen como unidad de trabajo fundamental el equipo multidis-
ciplinario. pues es esta multidisciplinariedad la que asegurará el éxito en el
tratamiento de los pacientes. quienes no sólo requieren de atención médica
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oportuna y de calidad sino también de apoyo p$icológico y social. Este
apoyo debe tomar en cuenta tanto al paciente como a sus familiares.

Los SINDIS serán así mismo los encargados de capacitar al personal de
salud en la detección oportuna y manejo inicial de pacientes con sospecha
de padecer algún DAN y otras patologías del período perinatal. Para ello
deberán realizar encuentros de capacitación y actualización; cursos y talleres
informativos. Además, con la finalidad de generar nuevos conocimientos
respecto al manejo de pacientes con defectos al nacimiento, el personal
deberá desarrollar actividades de investigación clínica, epidemiológica y básica.

Finalmente, se deberán generar publicaciones informativas y científicas que
avuden a difundir la exoeriencia de los SIN DlS.

- Pasos para el establecimiento de los SINOIS:

Una vez seleccionada la unidad hospitalaria en la que será establecido el
SINDIS, se deberá llevar a cabo un diagnóstico de necesidades para la
operación, tanto 'de recursos humanos como materiales,

Cuando se cuente con los requerimientos mínimos para la operación se
establecerá el plan de capacitación y adiestramiento para el personal de
salud del SINDIS y de su área de influencia, el cual incluirá los protocolos
de manejo, adiestramiento en procedin:lientos diagnósticos y terapéuticos,
manejo de instrumentos de referencia, contrarreferencia, registro,
notificación, seguimiento, los mecanismos de supervisión y evaluación.

- Recursos necesarios para el funcionamiento de los SINOIS:

En general, la atención de pacientes con DAN requiere de gran cantidad de
recursos humanos y materiales. Sin embargo, dado que en la mayoría de
estos casos, la adecuada atención temprana reduce dramáticamente la
ocurrencia de secuelas, el costo para las familias, las instituciones y la
sociedad en conjunto disminuye de manera importante, además de que
facilita la inserción del individuo a la vida en comunidad.

Con respecto a los recursos humanos se requiere personal especializado en
el manejo y seguimiento de los pacientes, no sólo en cuanto a aspectos
clínicos y de rehabilitación, sino también en lo psicológico y social. De ahí. la
importancia de que se integren equipos multidisciplinarios de atención.

En cuanto a recursos materiales requeridos estos incluyen equipo auxiliar
de diagnóstico, equipo auxiliar en el tratamiento y el necesario para la
adecuada rehabilitación de los pacientes (Anexo 5),
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