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Resumen	 El objetivo del trabajo es presentar las frecuencias de anomalías congénitas (AC) estructurales
	 mayores obtenidas por la Red Nacional de Anomalías Congénitas de Argentina (RENAC) corres-
pondientes al año 2016, como parte de sus actividades de vigilancia de salud pública de AC. La RENAC es un 
sistema de vigilancia de AC oficial, nacional y de base hospitalaria. La definición de caso corresponde a recién 
nacidos con AC estructurales mayores, externas o internas, identificadas desde el nacimiento hasta el alta del 
hospital y detectadas en el examen físico, estudios complementarios, intervenciones o autopsia. Se incluyeron 
todos los recién nacidos vivos y los fetos muertos de 500 gramos o más. La prevalencia de AC al nacimiento se 
calculó como el cociente entre el número de recién nacidos vivos y fetos muertos con AC, y el número total de 
recién nacidos vivos y fetos muertos, en un período determinado. Según su presentación los casos con AC es-
pecíficas fueron clasificados en aislados, múltiples y síndromes. La prevalencia al nacimiento de AC estructurales 
mayores fue de 1.59% (Intervalo de confianza del 95%: 1.55-1.64). Las anomalías específicas más frecuentes 
fueron: fisuras labiopalatinas, gastrosquisis, hidrocefalia, talipes equinovarus, espina bífida, polidactilia postaxial, 
malformación anorrectal, hernia diafragmática, quistes renales y atresia de esófago. El síndrome más frecuente 
fue Down. Se estimaron los casos anuales esperados y la prevalencia de AC específicas seleccionadas. En 
general, los datos de RENAC están dentro de los valores informados en la literatura.

Palabras clave: Argentina, prevalencia de anomalías congénitas, vigilancia de la salud pública 

Abstract	 Descriptive epidemiology of major structural congenital anomalies in Argentina. The objec-
	 tive of the study is to present the frequency of congenital anomalies (CA) reported to the National 
Network of Congenital Anomalies of Argentina (RENAC) in the year 2016, as part of its monitoring activities. 
RENAC is an official, national and hospital-based surveillance system of CA. The case definition includes new-
borns with major structural CA, external or internal, identified from birth until hospital discharge and detected by 
physical examination, complementary studies, interventions or autopsy. All live newborns and stillbirths of 500 
grams or more were included. The prevalence of CA at birth was calculated as the quotient between the number 
of live newborns and stillbirths with CA, and the total number of live newborns and stillbirths, for a given period. 
According to their presentation, the cases with specific CA were classified into isolated, multiple and syndromes. 
The prevalence at birth of major structural CA was 1.59% (95% confidence intervals 1.55-1.64). The most 
frequent specific anomalies were: cleft lip and palate, gastroschisis, hydrocephalus, talipes equinovarus, spina 
bifida, postaxial polydactyly, anorectal malformation, diaphragmatic hernia, renal cysts and esophageal atresia. 
The most frequent syndrome was Down´s. The expected annual cases and the prevalence of selected specific 
CA were estimated. RENAC data are within values ​​reported in the literature.
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En las últimas décadas la mortalidad infantil ha 
descendido en gran parte de los países del mundo. El 
componente de la mortalidad infantil que más se ha 
reducido es el correspondiente al período postneonatal 
(de los 28 a los 365 días de vida), gracias al control de 
las enfermedades inmunoprevenibles y la desnutrición. Si 

bien hay heterogeneidad entre los países, el componente 
neonatal de la mortalidad infantil ha sido más difícil de 
reducir y además de la prematurez y el bajo peso, las 
anomalías congénitas pasaron a tener un mayor peso 
relativo1. En el año 2016, Argentina notificó 7093 defun-
ciones de menores de 1 año, con una tasa de mortalidad 
infantil de 9.7 cada 1000 nacidos vivos2. Las defunciones 
infantiles debidas a anomalías congénitas en ese período 
fueron 1919 y explicaron más del 27% de las defunciones 
infantiles totales.  

Las anomalías congénitas estructurales suelen ocasio-
nar discapacidad a largo plazo. Pueden ser el resultado de 
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uno o más factores genéticos, infecciosos, nutricionales o 
ambientales, o sus causas pueden ser desconocidas. La 
mayor parte de las anomalías congénitas se pueden pre-
venir3. La vacunación anti-rubeólica, el consumo adecuado 
de ácido fólico a través del enriquecimiento de los alimentos 
básicos y la atención pre-concepcional adecuada, son solo 
tres ejemplos de intervenciones de prevención4.

En 2010, la 63a Asamblea Mundial de la Organización 
Mundial de la Salud adoptó una Resolución sobre las 
anomalías congénitas. Entre sus propuestas, alienta a los 
países a desarrollar iniciativas para su prevención y les 
sugiere iniciar o profundizar la organización de sistemas 
de vigilancia5.

La Red Nacional de Anomalías Congénitas de Argen-
tina (RENAC) es un sistema de vigilancia de anomalías 
congénitas estructurales mayores6. Las anomalías congé-
nitas estructurales mayores son alteraciones de la morfo-
logía de órganos o partes del cuerpo, con impacto médico 
o social significativo7. En forma continua y sistemática, 
la RENAC realiza la recolección, análisis y diseminación 
de datos de salud necesarios para la planificación, im-
plementación y evaluación de prácticas de salud pública. 

Los objetivos de este trabajo son presentar los resul-
tados obtenidos por la RENAC correspondientes al año 
2016, como parte de sus actividades de vigilancia de la 
salud pública de anomalías congénitas y comparar los 
resultados con lo informado previamente en la literatura.

Materiales y métodos 

La RENAC es un sistema de base hospitalaria y de alcance 
nacional. Los datos para el presente trabajo provienen de 
160 maternidades de las 24 jurisdicciones del país: 133 
son hospitales pertenecientes al subsector público y 27 son 
maternidades del subsector privado y/o obras sociales que 
formaron parte de la red en 2016. En 2016 la RENAC cubrió 
305 452 nacimientos, lo cual representa una cobertura de 
aproximadamente 40% de los nacimientos del país. La co-
bertura es más elevada en el subsector público, alcanzando 
aproximadamente el 59%.

La definición de caso corresponde a los recién nacidos 
con anomalías congénitas estructurales mayores, externas 
o internas, identificadas desde el nacimiento hasta el alta 
del hospital y detectadas en el examen físico o por estudios 
complementarios, intervenciones o autopsia. Se incluyen todos 
los recién nacidos vivos, y los fetos muertos de 500 gramos 
o más; se excluyen aquellos que solo presentan anomalías 
congénitas (AC) menores y/o funcionales (mamelón pre-
auricular, hipoacusia, por ejemplo).

En cada hospital participante uno o dos médicos res-
ponsables de la RENAC son los encargados de supervisar 
la recolección y envío de datos. Una vez recolectados los 
datos de cada mes, estos son enviados a la Coordinación 
de la RENAC. En cuanto a la información sobre las ano-
malías congénitas, los médicos participantes envían una 
descripción detallada de las mismas en un campo abierto, 
pudiendo incluir fotografías –previa firma del consentimiento 
informado– y resultados de estudios complementarios (i.e. 
cariotipo, imágenes).

La revisión de la descripción, la clasificación de los casos 
y la codificación de las anomalías congénitas es realizada 
por médicos genetistas de la Coordinación y se utiliza la 
Clasificación Internacional de Enfermedades, Décima Revisión 
(CIE-10) correspondiente al capítulo XVII (códigos Q00.0 a 
Q99.9), con la adaptación del Royal College of Pediatrics 
and Child Health8. 

La prevalencia de anomalías congénitas al nacimiento se 
define como la proporción entre el número de recién nacidos 
vivos y fetos muertos con anomalías congénitas, y el número 
total de recién nacidos vivos y fetos muertos dentro de un 
período determinado9. Las prevalencias fueron calculadas 
según la distribución de Poisson, con un intervalo de con-
fianza del 95%. Teniendo en cuenta la prevalencia de siete 
categorías de anomalías congénitas seleccionadas, se esti-
mó el número de casos anuales esperados en base al total 
de nacimientos reportado en las estadísticas vitales. Según 
su presentación clínica, los casos con anomalías congénitas 
específicas fueron clasificados en: Casos aislados: presentan 
una anomalía congénita estructural mayor única, o dos o 
más anomalías congénitas mayores, solo si corresponden 
a una secuencia malformativa o se encuentran en la misma 
estructura corporal. Ejemplos: cardiopatía compleja, secuen-
cia de espina bífida (con talipes equinovarus e hidrocefalia). 
Casos con AC múltiples: presentan dos o más anomalías 
congénitas estructurales mayores que afectan estructuras 
corporales diferentes no relacionadas, sin diagnóstico etio-
lógico. Ejemplos: caso con fisura de labio y onfalocele, sin 
etiología definida. Síndromes: casos en los que la anomalía 
o anomalías estructurales mayores presentan una causa 
definida, sea genética o no. Ejemplos: síndrome de Down, 
embriopatía por zika10.

Resultados 

Del total de 305 452 nacimientos examinados en 2016, 
4859 casos presentaron anomalías congénitas estruc-
turales mayores, lo que representa una prevalencia al 
nacimiento de 1.59% (IC 95% 1.55-1.64) (Tabla 1). 

Se detalla la prevalencia de 7 categorías de anomalías 
agrupadas: defectos del tubo neural, cardiopatías graves, 
fisuras orales, talipes, defectos de pared abdominal, 
defectos de reducción de miembros, cromosomopatías 
(Tabla 2). 

El número de casos y la prevalencia de 48 anomalías 
específicas seleccionadas de acuerdo a su frecuencia, 
importancia clínica y posibilidad de ser comparadas con 
otros registros del mundo se presentan en la Tabla 3. 
Las anomalías específicas más frecuentes fueron: las 
comunicaciones interventriculares, fisuras labiopalatinas 
(FLAP), gastrosquisis, hidrocefalia, talipes equinova-
rus, espina bífida, polidactilia postaxial, malformación 
anorrectal, hernia diafragmática, comunicación interau-
ricular tipo ostium secundum, quistes renales y atresia 
de esófago. 

Con respecto a los 3 síndromes cromosómicos más 
frecuentes, se observaron 548 casos de síndrome de 
Down (trisomía 21) (17.94 por 10 000; IC 95%: 16.47-
19.51), 52 casos de síndrome de Edwards (trisomía 
18) (1.70 por 10 000; IC 95%:1.27-2.23) y 19 casos 
de síndrome de Patau (trisomía 13) (0.62 por 10 000; 
IC95%: 0.37-0.97). La prevalencia de síndrome de Down 
en mujeres de 35 años o más fue de 72 por 10 000 (IC 
95%: 64-80); mientras que en mujeres menores de 35 
años fue de 9.6 por 10 000 (IC 95%: 8,4-10,8). Con res-
pecto a gastrosquisis, la prevalencia en mujeres de 35 
años o más fue de 0.19 por 10 000 (IC 95% 0.06-0.44) y 
en menores de 35 años fue de 8.9 por 10 000 (IC 95%: 
7.6-10,1). La prevalencia de gastrosquisis en mujeres 
menores de  25 años fue mayor aún, de 15.1 por 10 000 
(IC 95%: 13.0-17.4).
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          TABLA 1.– Recién nacidos examinados, recién nacidos con anomalías congénitas mayores, prevalencia por 100 
nacimientos y número de casos esperados por jurisdicción, Argentina, año 2016

Jurisdicción	 Recién nacidos	 Recién nacidos	 Prevalencia de	 Casos esperados por
	 examinados	 con anomalías	 anomalías congénitas	 año para la provincia
		  congénitas mayores	 (%) (IC 95%)	  (IC 95%)*

Buenos Aires	 90 015	 1351	 1.50 (1.42-1.58)	 3788 (3589-3996)
CABA	 43 803	 885	 1.98 (1.89-2.16)	 1614 (1510-1724)
Catamarca	 2675	 19	 0.71 (0.43-1.11)	 48 (29-75)
Chaco	 12 690	 202	 1.59 (1.38-1.83)	 416 (360-477)
Chubut	 3687	 62	 1.68 (1.29-2.16)	 164 (126-211)
Córdoba	 12 624	 237	 1.88 (1.65-2.13)	 1108 (971-1259)
Corrientes	 5554	 72	 1.30 (1.01-1.63)	 266 (208-336)
Entre Ríos	 4848	 48	 0.99 (0.73-1.31)	 233 (172-309)
Formosa	 3941	 51	 1.30 (0.96-1.70)	 159 (118-209)
Jujuy	 7903	 73	 0.92 (0.72-1.16)	 125 (98-157)
La Pampa	 1349	 28	 2.08 (1.38-3.00)	 108 (72-156)
La Rioja	 3387	 130	 3.84 (3.21-4.56)	 234 (196-278)
Mendoza	 14 276	 252	 1.77 (1.55-2.00)	 627 (552-709)
Misiones	 13 472	 213	 1.58 (1.38-1.81)	 433 (377-495)
Neuquén	 7637	 92	 1.20 (0.97-1.48)	 148 (119-182)
Río Negro	 4596	 84	 1.83 (1.46-2.26)	 230 (183-284)
Salta	 13 947	 314	 2.25 (2.10-2.52)	 640 (572-715)
San Juan	 7122	 80	 1.12 (0.89-14.0)	 171 (135-212)
San Luis	 3783	 45	 1.19 (0.87-1.59)	 95 (69-127)
Santa Cruz	 1416	 15	 1.06 (0.59-1.75)	 65 (36-106)
Santa Fe	 22 132	 333	 1.50 (1.35-1.68)	 864 (774-962)
Santiago del Estero	 7013	 73	 1.04 (0.82-1.31)	 190 (149-239)
Tierra del Fuego	 1356	 14	 1.03 (0.56-1.73)	 31 (17-51)
Tucumán	 16 226	 186	 1.15 (0.99-1.32)	 351 (302-405)
Total	 305 452	 4859	 1.59 (1.55-1.64)	 12 249 (11 907-12 599)

* Elaboración propia en base a la prevalencia obtenida por la RENAC y los nacimientos informados por la DEIS para el año 2015 correspondientes 
a cada jurisdicción. 
CABA: Ciudad Autónoma de Buenos Aires.

TABLA 2.– Prevalencia de las principales categorías de anomalías congénitas mayores agrupadas, 
RENAC, Argentina, año 2016

Categorías de	 Casos	 Prevalencia x 10 000	 Casos esperados
anomalías congénitas 	 observados	  (IC 95%)	 por año, total país

Defectos de tubo neural	 270	 8.84 (7.82-9.96)	 681 (602-767)
Cardiopatías graves	 353	 11.56 (10.38-12.83)	 890 (799-988)
Fisuras orales	 503	 16.47 (15.06-17.97)	 1268 (1160-1384)
Talipes	 196	 6.42 (5.55-7.38)	 494 (427-568)
Defectos de pared abdominal	 323	 10.57 (9.45-11.79)	 814 (728-908)
Defectos de reducción de miembros	 153	 5.01 (4.25-5.87)	 386 (327-452)
Cromosomopatías	 657	 21.51 (19.9-23.22)	 1656 (1532-1788)

IC95%: Intervalo de confianza al 95%. El número esperado de casos por año se estimó según la prevalencia de AC informada 
por la RENAC y los nacimientos informados por la DEIS para el año 2015. Códigos CIE-10: Defectos del tubo neural: Q00, 
Q01, Q05. Cardiopatías graves: Q20.0, Q20.3, Q20.4, Q21.3, Q21.82, Q22.00, Q22.40, Q22.5, Q23.4, Q25.1-Q25.19, Q25.2, 
Q26.2, Q26.20. Fisuras orales Q35-Q37. Talipes Q66.0, Q66.4, Q66.8. Defectos de pared abdominal Q79.2-Q79.5. Defectos 
de reducción de miembros Q71-Q73. Cromosomopatías Q90-Q99
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TABLA 3.– Número de casos con anomalías congénitas específicas seleccionadas y prevalencia por 10 000 nacimientos, 
según clasificación clínica Argentina, año 2016

Anomalías congénitas	 Presentación	 Presentación	 Presentación	 N	 Prevalencia total
específicas	 aislada	 múltiple	 sindrómica		  por 10000
(código CIE-10)	 N (%)	 N (%)	 N (%)	  	 (IC95%)

Anencefalia (Q00)	 51 (89.5)	 6 (10.5)	 0 	 57	 1.87 (1.41-2.42)
Encefalocele (Q01)	 23 (59.0)	 15 (38.5)	 1 (2.5)	 39	 1.28 (0.91-1.75)
Espina bífida (Q05)	 147 (84.0)	 22 (12.6)	 6 (3.4)	 175	 5.73 (4.91-6.64)
Hidrocefalia (Q03)	 95 (44.8)	 93 (43.9)	 24 (11.3)	 212	 6.94 (6.04-7.94)
Holoprosencefalia	 35 (52.2)	 24 (35.8)	 8 (12.0)	 67	 2.19 (1.70-2.79)
(Q04.1-04.2)	
Microcefalia (Q02)	 34 (44.2)	 30 (38.9)	 13 (16.9)	 77	 2.52 (1.99-3.15)
Microftalmia + anoftalmia (Q11.1-11.2)	 11 (25.6)	 26 (60.5)	 6 (13.9)	 43	 1.41 (1.02-1.90)
Anotia + microtia (Q16; Q17.1)	 78 (63.9)	 41 (33.6)	 3 (2.5)	 122	 3.99 (3.31-4.77)
Comunicación interventricular (Q21.0)	 475 (70.4)	 99 (14.7)	 101 (14.9)	 675	 22.1 (20.5-23.8)
Comunicación interauricular, ostium	 71 (57.8)	 26 (21.1)	 26 (21.1)	 123	 4.0 (3.4-4.8)
secundum (Q21.10)	
Coartación de aorta (Q25.1-Q25.19)	 47 (70.2)	 17 (25.4)	 3 (4.4)	 67	 2.19 (1.70-2.79)
Corazón izquierdo hipoplásico (Q23.4)	 40 (78.4)	 9 (17.7)	 2 (3.9)	 51	 1.67 (1.24-2.20)
Tetralogía, pentalogía de Fallot (Q21.3-Q21.87)	 33 (66.0)	 8 (16.0)	 9 (18.0)	 50	 1.64 (1.21-2.16
Transposición de grandes vasos (Q20.3)	 57 (87.7)	 7 (10.8)	 1 (1.5)	 65	 2.13 (1.64-2.71)
Tronco arterioso persistente (Q20.0)	 5 (71.4)	 2 (28.6)	 0 	 7	 0.23 (0.09-0.47)
Doble entrada ventrículo izq. (Q20.4)	 19 (55.9)	 10 (29.4)	 5 (14.7)	 34	 1.11 (0.77-1.56)
Atresia / Estenosis tricuspídea (Q22.4)	 2 (100.0)	 0 	 0 	 2	 0.07 (0.01-0.24)
Anomalía de Ebstein (Q22.5)	 14 (77.8)	 1 (5.6)	 3 (16.6)	 18	 0.59 (0.35-0.93)
Arco aórtico interrumpido (Q25.2)	 12 (85.7)	 0 	 2 (14.3)	 14	 0.46 (0.25-0.77)
Atresia pulmonar (Q22.0)	 9 (75.0)	 3 (25.0)	 0 	 12	 0.39 (0.20-0.69)
Anomalía total del retorno venoso	 6 (100.0)	 0 	 0 	 6	 0.20 (0.07-0.43)
pulmonar (Q26.0; Q26.21; Q26.22)	
Doble salida del ventrículo derecho (Q20.1)	 16 (61.5)	 4 (15.4)	 6 (23.1)	 26	 0.85 (0.56-1.25)
Paladar hendido (Q35)	 51 (51.5)	 40 (40.4)	 8 (8.1)	 99	 3.24 (2.63-3.95)
Fisura labial (Q36; excluye Q36.1, medial)	 47 (79.6)	 12 (20.4)	 0 	 59	 1.93 (1.47-2.49)
Fisura labiopalatina (Q37)	 252 (73.9)	 70 (20.5)	 19 (5.6)	 341	 11.16 (10.01-12.41)
Secuencia de Pierre-Robin (Q87.08)	 12 (63.2)	 7 (36.8)	 0 	 19	 0.62 (0.37-0.97)
Atresia de esófago (Q39.0-Q39.11)	 48 (48.0)	 45 (45.0)	 7 (7.0)	 100	 3.27 (2.66-3.98)
Atresia intestinal (Q41.1-Q41.9)	 38 (82.6)	 6 (13.0)	 2 (4.4)	 46	 1.51 (1.10-2.01)
Atresia duodenal (Q41.0)	 22 (41.5)	 8 (15.1)	 23 (43.4)	 53	 1.74 (1.30-2.27)
Malformación anorrectal (Q42.0-Q42.3)	 67 (47.9)	 58 (41.4)	 15 (10.7)	 140	 4.58 (3.86-5.41)
Hernia diafragmática (Q79.0-Q79.01)	 79 (75.2)	 22 (21.0)	 4 (3.8)	 105	 3.44 (2.81-4.16)
Atresia de coanas (Q30.0)	 2 (33.3)	 4 (66.7)	 0 	 6	 0.20 (0.07-0.43)
Criptorquidia (Q53.2)	 17 (46.0)	 16 (43.2)	 4 (10.8)	 37	 1.21 (0.85-1.67)
Genitales ambiguos (Q56.4)	 14 (33.3)	 20 (47.6)	 8 (19.1)	 42	 1.38 (0.99-1.86)
Hipospadias (Q54.1-Q54.3)	 68 (83.9)	 7 (8.6)	 6 (7.5)	 81	 2.65 (2.11-3.30)
Epispadias (Q64.0)	 4 (57.1)	 2 (28.6)	 1 (14.3)	 7	 0.23 (0.09-0.47)
Agenesia renal (Q60.1)	 11 (57.9)	 6 (31.6)	 2 (10.5)	 19	 0.62 (0.37-0.97)
Quistes renales (Q61.1-Q61.90)	 69 (67.0)	 29 (28.2)	 5 (4.8)	 103	 3.37 (2.75-4.09)
Polidactilia preaxial (Q69.00; Q69.1; Q69.20)	 36 (78.3)	 6 (13.0)	 4 (8.7)	 46	 1.51 (1.10-2.01)
Polidactilia postaxial (Q69.02; Q69.22)	 117 (79.1)	 23 (15.5)	 8 (5.4)	 148	 4.85 (4.10-5.69)
Defecto de reducción de miembros	 28 (66.7)	 12 (28.6)	 2 (4.7)	 42	 1.38 (0.99-1.86)
transverso (Q71.2-Q71.30)	
Defecto de reducción de miembros	 3 (15.8)	 15 (79.0)	 1 (5.2)	 19	 0.62 (0.37-0.97)
preaxial (Q71.31, Q72.5)	
Defecto de reducción de miembros	 5 (50.0)	 4 (40.0)	 1 (10.0)	 10	 0.33 (0.16-0.60)
postaxial (Q71.5; Q72.9)	
Talipes equinovarus (Q66.0)	 136 (75.6)	 37 (20.6)	 7 (3.8)	 180	 5.89 (5.06-6.82)
Talipes calcaneovalgus (Q66.4)	 12 (75.0)	 4 (25.0)	 0 	 16	 0.52 (0.30-0.85)
Onfalocele (Q79.2)	 29 (43.9)	 24 (36.4)	 13 (19.7)	 66	 2.16 (1.67-2.75)
Gastrosquisis (Q79.3)	 228 (95.4)	 11 (4.6)	 0 	 239	 7.82 (6.86-8.88)
Prune belly (Q79.4)	 6 (75.0)	 1 (12.5)	 1 (12.5)	 8	 0.26 (0.11-0.52)
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Discusión

El porcentaje de recién nacidos y fetos muertos con 
anomalías congénitas estructurales mayores, detectadas 
hasta el alta de la maternidad, observado a partir de los 
datos de la RENAC se encuentra dentro de los valores 
informados en la literatura, entre 1 y 3%11, 12. Los casos 
esperados anualmente de anomalías congénitas totales 
ilustran la dimensión de este problema de salud, dado que 
cada caso implica un impacto en el recién nacido, su fami-
lia, el sistema de salud y la sociedad. La jurisdicción con 
más casos esperados fue la provincia de Buenos Aires, 
dado que en esta provincia ocurre la mayor proporción 
de los nacimientos de todo el país.

En líneas generales, la cobertura de la RENAC ha 
aumentado a lo largo de los años, aunque es heterogé-
nea entre las provincias, variando entre el 27% y 100% 
en el subsector público. El número estimado esperado 
de recién nacidos con anomalías congénitas varía en-
tre 31 casos anuales en Tierra del Fuego, y 3788 en la 
provincia de Buenos Aires. Además del número total, 
los casos estimados esperados por grupo de anomalías 
congénitas son un insumo de utilidad para la planificación 
de recursos específicos para la prevención, atención y 
el cuidado de los afectados. La estimación sirve a las 
redes intra-provinciales que se articulan para el cuidado 
de los afectados con otros programas sanitarios, como 
el Programa Nacional de Cardiopatías Congénitas, la 
Red de atención FLAP13 y el Paquete Perinatal de Alta 
Complejidad (PPAC) SUMAR-CUS (Cobertura Universal 
de Salud-SUMAR) , entre otros.

 La clasificación de los casos según su presentación 
clínica (aislados, múltiples y síndromes) permite conocer 
la proporción de pacientes que requerirán la resolución 
de una única anomalía en el caso de los aislados; qué 
proporción de casos serán de resolución más compleja 
y tendrán peor pronóstico, por presentar anomalías 
congénitas múltiples o síndromes; y cuáles necesitarán 
una evaluación y asesoramiento por un especialista en 
genética por tratarse de síndromes que puedan implicar 
algún riesgo de recurrencia en la familia.

La comparación entre los casos observados en RE-
NAC según categorías de presentación clínica y lo infor-
mado en la literatura, permite evaluar la precisión de las 
descripciones de los casos que se notifican. Por ejemplo, 
si al realizar la comparación con la literatura, se observara 
que los informes a RENAC presentan una proporción 
más alta de casos aislados de una anomalía, la razón 
podría ser una deficiencia en la evaluación de anomalías 
asociadas o síndromes. Asimismo, la comparación entre 
la prevalencia de anomalías congénitas observada en 
RENAC y la notificada previamente por otros sistemas, 
permite identificar sub-registro.

La prevalencia de fisuras orales observada fue similar 
a la informada en la literatura14. En el caso del subtipo de 
fisura de paladar, este defecto está más frecuentemente 
asociado a otras anomalías congénitas, como cardiopa-
tías, hidrocefalia, anomalías urogenitales y polidactilia, o 
formando parte de síndromes (por ejemplo, síndrome de 
microdeleción 22q11.2 y síndrome de Stickler, entre otros), 

en comparación con la fisura de labio, con o sin fisura 
de paladar15. Esta situación se observó también para los 
casos notificados a RENAC. Según publicaciones previas, 
la prevalencia de fisura de labio y paladar es mayor que 
la prevalencia de fisura de paladar, y la de fisura de labio, 
menor a las dos anteriores16. Este orden de frecuencias se 
observó también en los resultados obtenidos por RENAC.

En cuanto a los defectos del tubo neural, la prevalencia 
es un dato útil para evaluar los resultados de la fortificación 
obligatoria con ácido fólico (FAF) de la harina de trigo 
(Ley 25.630)17. Distintos estudios demostraron una caída 
significativa en la prevalencia y mortalidad por defectos de 
tubo neural (DTN) pos-fortificación con ácido fólico (FAF) 
en Argentina18,19. La prevalencia de DTN fue similar a la 
informada en la literatura en países donde existe fortifica-
ción con ácido fólico. La prevalencia de espina bífida fue 
mayor a la de anencefalia, mientras que la prevalencia de 
encefalocele fue menor a la de estas últimas, de manera 
consistente con la literatura20. Sin embargo, la prevalencia 
de anencefalia, una anomalía congénita invariablemente 
letal, fue más baja que la notificada por otros sistemas 
de vigilancia, lo cual podría deberse a un subregistro de 
fetos muertos, o la no inclusión de terminaciones electivas 
de embarazos, ilegales en nuestro país. Por lo tanto, la 
prevalencia de DTN podría ser más alta que la informada 
por RENAC. Si ese fuera el caso, existiría la posibilidad 
de lograr un descenso aun mayor en la prevalencia de 
DTN a través del consumo peri-concepcional de ácido 
fólico. Es importante evaluar la FAF no solo a través de 
la prevalencia de defectos del tubo neural, sino también 
monitoreando los niveles de folatos séricos y en glóbulos 
rojos en una muestra representativa de la población.  

En cuanto a la presentación clínica de los defectos 
del tubo neural, los resultados fueron consistentes con 
informes previos: encefalocele se presentó con otras 
anomalías asociadas en mayor proporción que la espina 
bífida. El encefalocele se suele asociar a fisura de labio 
con o sin paladar, cardiopatías congénitas y defectos 
génito-urinarios, entre otros. También se encuentra for-
mando parte de numerosos síndromes, como el Síndrome 
de Meckel Gruber, la trisomía 13 y la trisomía 18.

Con respecto a los defectos de pared abdominal, el 
onfalocele se presentó más frecuentemente en casos 
múltiples y sindrómicos que en formas aisladas, resultado 
consistente con lo ya informado21. El onfalocele se suele 
asociar a cardiopatías congénitas, anomalías urogenita-
les, defectos del tubo neural y anomalías cerebrales. Se 
observa en síndromes como las trisomías 13, 18 y 21, 
y el síndrome de Beckwith-Wiedeman, entre otros22. La 
prevalencia de gastrosquisis fue mayor a la de onfalocele. 
En este punto cabe destacar que la prevalencia de gas-
trosquisis observada en Argentina fue mayor a la de los 
registros de países más desarrollados11. El factor de ries-
go conocido más importante que ha sido informado para 
gastrosquisis es la edad materna joven23. Esta prevalencia 
más alta en Argentina puede deberse a una diferencia en 
la estructura de edad materna en nuestra población, o a 
otros factores de riesgo de menor contribución. En forma 
consistente con la literatura, en RENAC la prevalencia 
de gastrosquisis fue mayor en mujeres jóvenes. La pre-
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valencia de onfalocele fue similar a la hallada en otros 
sistemas de vigilancia11, por lo cual se descartan errores 
diagnósticos con gastrosquisis que pudieran aumentar de 
manera espuria la prevalencia de esta última anomalía.

En cuanto a los defectos de reducción de miembros, 
de acuerdo al eje afectado, se clasifican en defectos 
transversos (intercalares o terminales) o longitudinales 
(preaxiales, mesoaxiales o postaxiales). Se observó ma-
yor afección terminal que el resto de los tipos, resultado 
consistente con la literatura24.

Con respecto a las cardiopatías congénitas graves, la 
prevalencia fue menor a la informada por otros sistemas11. 
Es importante considerar que los sistemas de vigilancia 
que muestran valores de prevalencia más altas amplían 
el período de detección más allá del alta de la maternidad, 
corresponden a países que han implementado el tamizaje 
con oximetría de pulso en forma sistemática, o incluyen las 
terminaciones de embarazo electivas por anomalía fetal.

Con respecto al síndrome de Down, se observó el 
aumento de la prevalencia en función de la edad de la 
madre, lo cual es consistente con la literatura25. 

En cuanto a las limitaciones del presente trabajo, las 
prevalencias fueron estimadas a partir de datos hospitala-
rios con una cobertura parcial de los nacimientos del país, 
con mayor representación de instituciones públicas, por 
lo cual algunos factores socioeconómicos o demográficos 
podrían modificar las prevalencias.

En concusión, la RENAC es un sistema de vigilancia 
de la salud pública de AC estructurales mayores que 
funciona en forma continua desde 2009, generando 
informes periódicos de frecuencias de AC. En este tra-
bajo presentamos los resultados correspondientes al año 
2016, donde observamos una alta consistencia con lo ya 
informado  en la literatura.
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