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Vigilancia De Defectos Congénitos

Métodos

Defectos congénitos

Figura 1. Prevalencia por categoria Puerto Rico, 2019-2023

Figura 2. Prevalencia de los defectos congénitos mds comunes Puerto Rico, 2019-2023

Caracteristicas de casos con defectos congénitos en Puerto Rico

Tabla 1. Cantidad de diagndsticos por caso Puerto Rico, 2019-2023

Figura 3. Distribucion de casos con defectos congénitos por sexo Puerto Rico, 2019-2023..........ccccccce...

Tabla 2. Casos con defectos congénitos por edad materna Puerto Rico, 2019-2023

Figura 4. Distribucidn de casos con defectos congénitos por municipio de residencia materna

Puerto Rico, 2019-2023

Figura 5. Prevalencia de defectos congénitos por municipio de residencia materna Puerto Rico,

2019-2023

Defectos del sistema cardiovascular

Figura 6. Distribucién de casos con defectos del sistema cardiovascular por sexo Puerto Rico,

2019-2023

Figura 7. Prevalencia de casos con defectos del sistema cardiovascular por edad materna en

Puerto Rico, 2019-2023

Tabla 3. Defectos del sistema cardiovascular Puerto Rico, 2019-2023

Figura 8. Defectos Congénitos del Corazdn Puerto Rico, 2003-2023

Figura 9. Tronco arterioso Puerto Rico, 2003-2023

Figura 10. Defecto del septo aorto-pulmonar Puerto Rico, 2003-2023

Figura 11. Transposicién de los grandes vasos Puerto Rico, 2003-2023

Figura 12. Doble salida ventricular derecha (DORV) Puerto Rico, 2007-2023

Figura 13. Tetralogia de Fallot Puerto Rico, 2003-2023

Figura 14. Defecto septal ventricular (VSD) Puerto Rico, 2003-2023
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Figura 15. Defecto septal atrial (ASD)-tipo secundum Puerto Rico, 2003-2023

Figura 16. Defecto septal atrial (ASD)-tipo primum Puerto Rico, 2009-2023

Figura 17. Canal atrio-ventricular Puerto Rico, 2003-2023

Figura 18. Atresia de la valvula pulmonar Puerto Rico, 2003-2023

Figura 19. Estenosis de la valvula pulmonar Puerto Rico, 2003-2023

Figura 20. Atresia de la vélvula tricUspide Puerto Rico, 2003-2023

Figura 21. Anomalia de Ebstein Puerto Rico, 2003-2023

Figura 22. Estenosis de la valvula adrtica Puerto Rico, 2003-2023

Figura 23. Sindrome del corazén izquierdo hipopldsico Puerto Rico, 2003-2023

Figura 24. Sindrome del corazén derecho hipopldsico Puerto Rico, 2003-2023

Figura 25. Coartacion de la aorta Puerto Rico, 2003-2023

Figura 26. Conexion anémala total de las venas pulmonares (TAPVR) Puerto Rico, 2003-2023............

Figura 27. Arco aértico interrumpido Puerto Rico, 2014-2023

Figura 28. Ventriculo Unico Puerto Rico, 2014-2023

Defectos del sistema musculo-esqueletal

Figura 29. Distribucién de casos con defectos del sistema muUsculo-esqueletal por sexo Puerto

Rico, 2019-2023

Figura 30. Prevalencia de casos con defectos del sistemna musculo-esqueletal por edad materna

Puerto Rico, 2019-2023

Tabla 4. Defectos del sistemna mUsculo-esqueletal Puerto Rico, 2019-2023

Figura 31. Reduccidn de extremidades superiores Puerto Rico, 2001-2023

Figura 32. Reduccién de extremidades inferiores Puerto Rico, 2001-2023

Figura 33. Talipes equinovarus Puerto Rico, 2001-2023

Figura 34. Gastrosquisis Puerto Rico, 2001-2023

Figura 35. Onfalocele Puerto Rico, 2003-2023

Figura 36. Craneosinostosis Puerto Rico, 2016-2023

Figura 37. Hernia diafragmatica Puerto Rico, 2016-2023
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Defectos cromosomicos y genéticos
Figura 38. Distribucion de casos con defectos cromosémicos y genéticos por sexo Puerto Rico,

2019-2023

Figura 39. Prevalencia de casos con defectos cromosdmicos y genéticos por edad materna

Puerto Rico, 2019-2023

Tabla 5. Defectos cromosémicos y genéticos Puerto Rico, 2019-2023

Figura 40. Sindrome Down Puerto Rico, 2001-2023

Figura 41. Sindrome Patau Puerto Rico, 2003-2023

Figura 42. Sindrome Edwards Puerto Rico, 2003-2023

Figura 43. Sindrome DiGeorge (delecién 22q11.2) Puerto Rico, 2014-2023

Figura 44. Sindrome Turner Puerto Rico, 2014-2023

Figura 45. Albinismo Puerto Rico, 2003-2023

Figura 46. Sindrome Jarcho-Levin Puerto Rico, 2007-2023

Figura 47. Sindrome Prader Willi Puerto Rico, 2016-2023

Defectos del tracto urogenital

Figura 48. Distribucién de casos con defectos del tracto urogenital por sexo Puerto Rico, 2019-

2023

Figura 49. Prevalencia de casos con defectos del tracto urogenital por edad materna Puerto Rico,

2019-2023

Tabla 6. Defectos del tracto urogenital Puerto Rico, 2019-2023

Figura 50. Genitales ambiguos Puerto Rico, 2003-2023

Figura 51. Hipospadias PUEIO RICO, 2007=2023........mmrremmreereosmsssesssssssssssssassesssssssssssssessssssessosessessssesssssssasssssssssssssasssesssenes

Defectos orofaciales

Figura 52. Distribucion de casos con defectos orofaciales por sexo Puerto Rico, 2019-2023.............
Figura 53. Prevalencia de casos con defectos orofaciales por edad materna Puerto Rico, 2019-

2023

Figura 54. Defectos orofaciales Puerto Rico, 1999-2023
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Tabla 7. Defectos orofaciales Puerto Rico, 2019-2023

Figura 55. Paladar fisurado Puerto Rico, 1999-2023

Figura 56. Labio fisurado Puerto Rico, 1999-2023

Figura 57. Labio y paladar fisurado Puerto Rico, 1999-2023

Defectos del sistema nervioso central

A. Defectos del tubo neural

Figura 58. Distribucién de casos con defectos del tubo neural por sexo Puerto Rico, 2019-2023...
Figura 59. Prevalencia de casos con defectos del tubo neural por edad materna Puerto Rico,

2019-2023

Tabla 8. Defectos del tubo neural Puerto Rico, 2019-2023

Figura 60. Defectos del tubo neural Puerto Rico, 1996-2023

Figura 61. Anencefalia Puerto Rico, 1996-2023

Figura 62. Espina bifida Puerto Rico, 1996-2023

Figura 63. Encefalocele Puerto Rico, 1996-2023

B. Anomalias del cerebro

Figura 64. Distribucién de casos con anomalias del cerebro por sexo Puerto Rico, 2019-2023.....
Figura 65. Prevalencia de casos con anomalias del cerebro por edad materna Puerto Rico,

2019-2023

Tabla 9. Anomalias del cerebro Puerto Rico, 2019-2023

Figura 66. Holoprosencefalia Puerto Rico, 2016-2023

Figura 67. Microcefalia Puerto Rico, 2016-2023

Defectos de los ojos y oidos

Figura 68. Distribucién de casos con defectos de ojos y oidos por sexo Puerto Rico, 2019-2023...........

Figura 69. Prevalencia de casos con defectos de ojos y oidos por edad materna Puerto Rico, 2019-

2023

Tabla 10. Defectos de los ojos y oidos Puerto Rico, 2019-2023

Figura 70. Anoftalmia Puerto Rico, 2013-2023

Figura 71. Microftalmia Puerto Rico, 2013-2023
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Figura 72. Anotia Puerto Rico, 2013-2023

Figura 73. Microtia Puerto Rico, 2013-2023

Figura 74. Cataratas congénitas Puerto Rico, 2016-2023

Defectos gastrointestinales

Figura 75. Distribucién de casos con defectos gastrointestinales por sexo en Puerto Rico, 2021-

2023

Figura 76: Prevalencia de casos con defectos gastrointestinales por edad materna en Puerto Rico,

2021-2023

Tabla 11. Defectos gastrointestinales Puerto Rico, 2021-2023

Figura 77: Atresia esofdégica con o sin fistula en Puerto Rico, 2021-2023

Figura 78: Atresia y estenosis del intestino delgado en Puerto Rico, 2021-2023

Informacion de contacto

Referencias

Vi

43

44

44

44

45

45

45

46

46

47

48



DEPARTAMENTO DE SALUD

SECRETARIA AUXILIAR PARA LA VIGILANCIA Y PROTECCION DE LA SALUD PUBLICA
DIVISION DE EPIDEMIOLOGIA E INVESTIGACION

La Vigilancia de Defectos Congénitos (VDC) de Puerto Rico se establecié en el 1995.
Actualmente monitorea activamente 53 defectos congénitos. El programa identifica
casos desde nacidos vivos hasta pérdidas gestacionales en hospitales, clinicas y
oficinas médicas a través de laisla. Su objetivo principal es recopilar y analizar datos
que permitan generar y diseminar informacion precisa y oportuna, la cual es utilizada
en la planificacion y evaluacion de estrategias de salud publica en Puerto Rico.

Base Legal: Ley NUm. 351 de 16 de septiembre de 2004, Ley del Sistema de Vigilancia
de Defectos Congénitos en Puerto Rico y el Reglamento NUm. 126 de 7 de septiembre
de 2007, segin enmendado.

o o s

Vision: La VDC de Puerto Rico serd reconocida como el programa de referencia para
establecer los protocolos de vigilancia activa de defectos congénitos. Se destacard
por su capacidad de recopilacién, andlisis y diseminacién de informacion, asi como
por su liderazgo y responsabilidad social al promover una cultura de salud, bienestar,
prevencién y acceso a servicios para esta poblacion.

Mision: Contribuir al mejoramiento de la salud del pais mediante la recopilacion,
andlisis y diseminacion de informacion sobre la ocurrencia de los defectos congénitos
en Puerto Rico y fomentar su aplicacidon en la toma de decisiones, formulacién de
politicas y promocidén de estilos de vida saludables para su prevencidn y la prestacion
de servicios.

Metas:

1.  Mantener un sistema de vigilancia activa, de base poblacional, que permita
generar y diseminar informacién precisa y oportuna sobre la ocurrencia de
defectos congénitos en Puerto Rico, a ser utilizada en la planificacion,
implementacién y evaluacion de estrategias y actividades de salud publica.

2. Crear alianzas estratégicas con sectores publicos y privados para fomentar la
utilizacion de datos y el desarrollo de actividades salubristas de prevencion e
intervencidn de defectos congénitos mediante planes basados en evidencia.
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3. Utilizar los datos generados por el VDC para la identificacion de poblaciones a
riesgo, y el desarrollo de actividades educativas especificas, dirigidas a la
prevencién de defectos congénitos.

4. Orientar alas familias de niflos identificados con defectos congénitos y facilitar
el acceso a los servicios que brindan las agencias y grupos de apoyo de la
comunidad, para que reciban los servicios pertinentes de manera oportuna.

La VDC cuenta con siete recopiladores de datos (seis enfermeras graduadas y una
sonografista) que visitan todos los hospitales con sala de parto, clinicas de alto riesgo
y otras agencias pertinentes, para identificar asi los casos de defectos congénitos
entre los distintos resultados del embarazo: nacidos vivos, terminaciones, abortos
espontdneos y natimuertos.

Las recopiladoras de datos identifican los casos potenciales y recopilan los datos de
los expedientes médicos. Antes de incluir un caso en la base de datos del programa,
se hace un andlisis detallado de la informacion para determinar si se cumplen los
criterios de inclusion de las guias de la Red Nacional para la Prevencién de Defectos
Congénitos (NBDPN, por sus siglas en inglés). Una vez el caso es incluido en el VDC, se
codifica el defecto congénito utilizando el ICD-10-CM.

La NBDPN recomienda que se utilice la ‘prevalencia al nacer’ para medir la ocurrencia
de los defectos congénitos. La prevalencia al nacer se utiliza como una aproximacién
(o proxy) de la incidencia real, y se calcula dividiendo el nimero de casos
identificados entre el total de nacimientos en una poblacién y periodo determinados.

La razén de prevalencia al nacer se calcula utilizando la siguiente féormula:

Prevalencia al nacer
‘ _ (Nlimero de casos dignosticados con un defecto congénito determinado (2019 — 2023)

10,000
Numero total de nacimientos vivos(2019 — 2023) >x
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El numerador incluye: nacimientos vivos, natimuertos, abortos espontdneos y
terminaciones de embarazos; esta informacion es obtenida de la base de datos de la
VDC. El total de nacimientos vivos para cada ano natural (enero a diciembre),
utilizado como denominador, se obtiene de las bases de datos del Registro
Demogrdéfico de Puerto Rico.

En este informe se calculd la prevalencia al nacer para el periodo 2019-2023 de todos
los defectos congénitos incluidos en la VDC. Ademads, se presentan grdficas de la
prevalencia al nacer por diagndstico, considerando el afo en que comenzd la
vigilancia de cada defecto. También se actualizaron las estadisticas previas, ya que
se siguen incorporando casos diagnosticados hasta los 6 afios de edad.

Los defectos congénitos son anomalias que afectan la estructura o funcionamiento
de alguna parte del cuerpo y estén presentes al momento de nacer. El 6rgano o tejido
no se forma correctamente, por o que no puede realizar su funcidon normal. Estas
condiciones pueden resultar en muerte, morbilidad o discapacidad. Actualmente, se
vigilan 53 defectos congénitos.

La Figura 1 presenta la prevalencia de los defectos de nacimiento, durante los anos
2019-2023, agrupados por categoria. Los defectos congénitos del corazén son los mds
comunes en Puerto Rico, seguidos por los defectos mUsculo-esqueletales y del tracto
genitourinario.

Figura 1: Prevalencia por categoria Puerto Rico, 2019-2023*

Ojosyoidos | 55
Anomalias del cerebro |l 6.4
Tubo Neural [ 10.0
Fisuras orofaciales 1IN 17.3
Cromosoémicos-genéticos [N 246
Tracto Genitourinario I 0.2
Musculo-esqueletal NG -0
Corazon I, 1205
Prevalencia por casa 10,000 nacimientos vivos

Nota: *La categoria de defectos gastrointestinales no fue incluida ya que los mismos comenzaron a
vigilarse en el 2021.
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En la Figura 2 se presenta la prevalencia de los diez (10) defectos congénitos mas
comunes en Puerto Rico para los afnos 2019-2023. Estos son: defecto septal ventricular
(VSD, por sus siglas en inglés), hipospadias, defecto septal atrial (ASD, por sus siglas
en inglés) tipo secundum, talipes equinovarus, sindrome Down, estenosis de la valvula
pulmonar, paladar fisurado, labio y paladar fisurado, gastrosquisis y labio fisurado.

Figura 2: Prevalencia de los defectos congénitos mas comunes
Puerto Rico, 2019-2023

Defecto septal ventricular (vsD*) [N -1
Hipospadias |GG s
Defecto septal atrial (ASD*) Tipo secundum [ RGN 5.0
Talipes equinovarus NG 220
Sindrome Down (Trisomia 21) [N 153

Estenosis de la valvula pulmonar I 153
Paladar fisuracdo [l 6.6

Labio y paladar fisurado | 58

Gastrosquisis [l 53
Labio fisurado | 4.9

0.0 10.0 20.0 30.0 40.0 50.0 60.0

Prevalencia por cada 10,000 nacimientos vivos

En el periodo 2019-2023, la VDC identificé un total de 2,173 casos con al menos un
defecto congénito (Tabla 1).

Tabla 1. Cantidad de diagnésticos por caso Puerto Rico, 2019-2023

No. Cantidad de defectos congénitos x %

Casos caso

1,761 1 81.0%

304 2 14.0%
77 3 3.5%
31 >4 1.4%

2173 Total 100.0%
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La prevalencia de defectos congénitos fue idéntica en nifios y nifas (48.3% en
ambos). Para este andlisis, se excluyeron 368 casos de hipospadias (defecto
especifico del sexo masculino) y 7 casos de sindrome de Turner (anomalia

cromosomica especifica del sexo femenino) (Figura 3).

Figura 3: Distribucion de casos con defecto congénito por
sexo Puerto Rico, 2019-2023

Desconocido
3.4%

Femenino

48.3%
Masculino

48.3%

La edad materna de todos los casos para este periodo fue recopilada. La prevalencia
de defectos congénitos es mayor para madres del grupo de edad de 40 afios o mas
(47 por cada 1,000 nacimientos), seguido de los grupos de 35 a 39 afos (27 por cada
1,000 nacimientos) y de 30-34 afos (22 por cada 1,000) (Tabla 2).

Tabla 2. Casos con defectos congénitos por edad materna Puerto Rico, 2019-2023

Grupo de edad Ndmero de Porciento Prevalencia (x 1,000
(afos) casos (%) nacimientos vivos)
<20 247 11.4% 215
20-24 499 23.0% 20.4
25-29 603 27.7% 211
30-34 435 20.0% 222
35-39 275 12.7% 27.4
>40 14 5.2% 47.0
Desconocido 0 0.0% NA
Total 2173 100.0% 22,5
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Los municipios con mayor nimero de casos reportados en este periodo fueron: San
Juan (241), Bayamén (128), Carolina (106), Ponce (83) y Caguas (74) (Figura 4).

Figura 4. Distribucion de casos con defectos congénitos por municipio de
residencia materna Puerto Rico, 2019-2023

Numero de casos

|
1 241

Los municipios con la prevalencia mas alta (por cada 1,000 nacimientos vivos) fueron:
Maricao (39.0), Aiasco (36.8), Gudnica (36.2), Cabo Rojo (33.9), Hormigueros (32.3),
Yauco (30.4) Guayanilla (30.2), Lajas (30.0), Catafio (29.1) e Isabela (28.8) (Figura 5).

Figura 5. Prevalencia de defectos congénitos por municipio de residencia materna
Puerto Rico, 2019-2023

Prevalencia
- s
9 39

Nota: Los mapas de las figuras 4 y 5 fueron construidos utilizando la herramienta Datawrapper. Fuente: Lorenz, M,; Aisch,
G.; Kokkelink, D. (2012) Datawrapper: Create Charts and Maps [Software]. Recuperado de https://www.datawrapper.de/.
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Actualmente, la VDC vigila 21 defectos congénitos del sistema cardiovascular. Los
defectos del sistema cardiovascular envuelven el corazén y el sistema circulatorio.
Estos defectos afectan la estructura o funcionamiento del corazén o de los vasos
sanguineos. Aparecen cuando ocurren fallas durante el desarrollo del corazén en el
periodo embrionario. Estas fallas pueden resultar en la alteraciéon del funcionamiento
de las valvulas y/o cdmaras del corazén lo que a su vez puede desencadenar
problemas severos al momento de nacer. En el periodo 2019-2023, 53.8% de los casos
vigilados por la VDC tuvieron al menos un defecto del sistema cardiovascular.

De los defectos del sistema cardiovascular vigilados, hay 12 que son catalogados
como defectos congénitos cardiacos criticos (CCHD, por sus siglas en inglés). Estos
son: tronco arterioso, transposicién de los grandes vasos (TGV), atresia de la valvula
pulmonar, atresia de la vélvula tricdspide, sindrome del corazdn izquierdo hipopldsico,
tetralogia de Fallot (TOF), coartacion de la aorta, doble salida ventricular derecha
(DORV por sus siglas en inglés), anomalia de Ebstein, arco aértico interrumpido,
ventriculo Unico y conexion anémala total de las venas pulmonares. Los nifos que
nacen con un defecto cardiaco critico requieren cirugia en el primer afio de vida. De
no ser diagnosticados al momento de nacer tienen un alto riesgo de muerte o
discapacidad.

La ocurrencia de defectos cardiacos por sexo y la prevalencia por grupo de edad de
la madre se presentan en las Figuras 6 y 7. La distribucidn por sexo es similar, con una
leve predominancia en el grupo femenino (49.9%). En cuanto a la edad materna, el
grupo de 40 anos o mds registrd la prevalencia mas alta (24.7 por cada 1,000
nacimientos), seguido del grupo de 35 a 39 afos (16.2 por cada 1,000 nacimientos

Vivos).
Figura 6: Distribucién de casos con Figura 7: Prevalencia de casos con defectos del
defectos de sistema sistema cardiovascular por edad materna
cardiovasculas por sexo Puerto Puerto Rico, 2019-2023
Rico, 2019-2023
<20 I 0.5
. 20-24 I 0.3
esconocido
25-29 I 1.2
0.7%
30-34 I 2.8
35-39 I (G2
40 I /]
Masculino Femenino 0 5 10 15 20 25 30 7
49.4% 49.9%

Prevalencia por cada 1,000 nacimientos
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La Tabla 3 detalla la prevalencia al nacer de los defectos cardiacos congénitos
vigilados por la VDC durante el periodo 2019-2023, mientras que la Figura 8 ilustra
dicha prevalencia para los afos 2003-2023.

Tabla 3. Defectos del sistema cardiovascular Puerto Rico, 2019-2023
Prevalencia al

ICD-9- | ICD-10- No. nacer por 10,000

Defectos CM CM Casos nacimientos vivos
Tronco arterioso 745.00 Q20.0 4 0.4
Defecto del septo aorto-
pulmonar 745.01 Q21.4 2 0.2
Transposicion de los Q20.2,
grandes vasos (TGV*) 745.10 Q20.5 33 3.4
Doble salida ventricular
derecha (DORV*) 745,11 Q20.1 23 2.4
Tetralogia de Fallot 745.20 Q21.3 33 34
Defecto septal ventricular
(VsSD*) 745.40 Q21.0 497 51.4
Defecto septal atrial
(ASD*) Tipo secundum 745.50 Q211 242 25.0
Defecto septal atrial
(ASD*) Tipo primum?** 745.61 Q215 5 0.5
Canal atrio-ventricular 745.69 Q212 40 4.1
Atresia de la valvula
pulmonar 746.01 Q22.0 8 0.8
Estenosis de la valvula
pulmonar 746.02 Q221 148 15.3
Atresia de la valvula
tricuspide 74510 Q224 8 0.8
Anomalia de Ebstein 746.20 Q225 6 0.6
Estenosis de la valvula
aodrtica 746.30 Q23.0 1 1.1
Sindrome del corazén
izquierdo hipopldsico 746.70 Q234 32 3.3
Sindrome del corazén
derecho hipoplésico 746.71 Q22.6 6 0.6
Coartacién de la aorta 747.10 Q25.1 45 47
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Conexién andmala total de

venas pulmonares 747.41 Q26.2 15 1.6
Q25.2,

Arco adrtico interrumpido* 74701 Q254 6 0.6

Ventriculo Unico* 745.30 Q204 4 04

Estenosis de la valvula

tricaspide* 746.11 Q224 0 0.0

Defectos congénitos del

corazén 1168 120.8

*Siglas en inglés.
** ASD primum se comenzd a monitorear a partir del 2009.
+ Se comenzd a monitorear a partir del 2014.

Figura 8: Defectos Congénitos del Corazén en Puerto Rico, 2003-2023
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A continuacion, se describe cada uno de los defectos congénitos de corazdn
monitoreados. Las Figuras 9 a la 28 presentan la prevalencia al nacer por afo de cada
defecto. Los defectos congénitos cardiacos criticos estdn marcados con un
asterisco (*).
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Figura 9: Tronco Arterioso en Puerto Rico, 2003-2023
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Tronco arterioso*: En el desarrollo del corazén, la aorta y la arteria pulmonar no se
separan resultando en un solo tronco arterial comun que transporta sangre desde el
corazén al cuerpo y a los pulmones al mismo tiempo. Este defecto usualmente viene
acompafnado de un defecto septal ventricular.

Figura 10: Defecto del Septo Aorto-Pulmonar en Puerto Rico, 2003-2023
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5.0

Casos x 10,000 nacimientos
vivos

Defecto del septo aorto-pulmonar. Es una malformacidn congénita donde se
presenta un agujero entre la aorta ascendente y la arteria pulmonar. Debido a este
agujero, la sangre de la aorta circula hacia la arteria pulmonar y como resultado fluye
entonces demasiada sangre hacia los pulmones, causando hipertensidon pulmonar e
insuficiencia cardiaca.
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Figura 11: Transposicion de los Grandes Vasos en Puerto Rico, 2003-2023
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Transposicién de los grandes vasos (TGV)*: Es un defecto congénito del corazén en
el cual se invierte la posicidén normal de la arteria pulmonar y la aorta. La aorta sale
del ventriculo derecho (en lugar del ventriculo izquierdo) y la arteria pulmonar sale
del ventriculo izquierdo (en lugar del ventriculo derecho).

Figura 12: Doble Salida Ventricular Derecha en Puerto Rico, 2007-2023
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Doble salida ventricular derecha (DORV)*: Es un defecto que ocurre cuando tanto la
aorta como la arteria pulmonar estdn conectadas al ventriculo derecho.
Normalmente, la aorta surge del ventriculo izquierdo y la arteria pulmonar se origina
del ventriculo derecho. Casi siempre, la doble salida ventricular derecha también
abarca la presencia de un defecto del septo ventricular.
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Figura 13: Tetralogia de Fallot en Puerto Rico, 2003-2023
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Tetralogia de Fallot*: Es la mds comun de las cardiopatias cianéticas en la cual
coexisten los siguientes cuatro defectos: defecto del septo ventricular, estenosis de la
valvula pulmonar o justo debajo de ellq, el ventriculo derecho tiene mds musculo de
lo normal y la aorta se encuentra directamente sobre el defecto del septo ventricular.

1000 Figura 14: Defecto Septal Ventrivcular (VSD) en Pueto Rico, 2003-2023
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Defecto septal ventricular (VSD): Es una abertura u orificio en la pared que separa
los ventriculos (las dos cavidades inferiores del corazén).
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Figura 15: Defecto Septal Atrial (ASD)-Tipo Secundum en Puerto Rico,
2003-2023
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Defecto septal atrial (ASD) Tipo secundum: Es una abertura u orificio en la pared
que separa los atrios (las dos cavidades superiores del corazén). Estd localizado
cerca de la parte central del septo atrial.

Figura 16: Defecto Septal Atrial (ASD)-Tipo Primum en Puerto Rico,
2009-2023
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Defecto septal atrial (ASD) Tipo primum: Es una abertura u orificio en la pared que
separa los atrios (las dos cavidades superiores del corazén). Estd localizado en la
parte inferior del septo atrial cerca de las valvulas atrioventriculares.
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Casos x 10,000 nacimientos vivos
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Figura 17: Canal Atrio-Ventricular en Puerto Rico, 2003-2023
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Canal atrio-ventricular. Es una cardiopatia congénita donde se presenta un agujero
en el tejido que separa las cuatro cavidades cardiacas, produciendo comunicacion
entre ellas. Esto se debe a un crecimiento incompleto y fusidon de las almohadillas
endocdrdicas.

Casos x 10,000 nacimientos vivos
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Figura 18: Atresia de la Valvula Pulmonar en Puerto Rico, 2003-2023
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Atresia de la valvula pulmonar*: Es una cardiopatia en la cual la valvula pulmonar
no se forma o estd cerrada. El ventriculo derecho actia como una bolsa ciega que
puede quedarse pequena o no desdarrollarse adecuadamente.
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Figura 19: Estenosis de la Valvula Pulmonar en Puerto Rico, 2003-2023
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Estenosis de la valvula pulmonar: Es una condiciéon que ocurre cuando el flujo
sanguineo se obstruye a nivel de la valvula pulmonar, valvula que separa el ventriculo
derecho de la arteria pulmonar.

Figura 20: Atresia de la Valvula TricGspide en Puerto Rico, 2003-2023
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Atresia de la valvula tricaspide*: Ocurre cuando la valvula tricispide esté ausente o
no se desarrolld completamente entre el atrio derecho y el ventriculo derecho. Lo que
resulta en la obstruccién del flujo sanguineo desde la auricula derecha hasta el
ventriculo derecho. Como resultado, el ventriculo derecho es pequefio y no se
desarrolla completamente.
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Figura 21: Anomalia de Ebstein en Puerto Rico, 2003-2023
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Anomalia de Ebstein*: Se caracteriza por la formacién anormal y desplazamiento
hacia abajo de la valvula tricUspide hacia el ventriculo derecho. La valvula tricGspide
suele ser hipoplasicay regurgitante, ocasionando que la auricula derecha se agrande
y el ventriculo derecho sea pequenio.

Figura 22: Estenosis de la Valvula Aértica en Puerto Rico, 2003-2023
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Estenosis de la valvula aértica: Ocurre cuando el estrechamiento u obstruccién de
la valvula adrtica del corazdén impide que ésta se abra adecuadamente y bloquea el
flujo sanguineo desde el ventriculo izquierdo a la aorta.
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Figura 23: Sindrome del Corazén Izquierdo Hipopldastico en Puerto Rico,
2003-2023
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Sindrome del corazén izquierdo hipoplasico*: Existen diferentes variantes de esta
condicion. En la variante mds comun, el lado izquierdo del corazén, incluyendo la
aorta, la valvula adértica, el ventriculo izquierdo y la valvula mitral no se desarrollan
normalmente. Impide que el lado izquierdo del corazén bombee la sangre oxigenada
al resto del cuerpo.

Figura 24: Sindrome del Corazon Derecho Hipopldstico en Puerto Rico,

@ 2003-2023
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Sindrome del corazén derecho hipoplédsico: Ocurre cuando el lado derecho del
corazon incluyendo el ventriculo derecho, la vélvula tricGspide y la arteria pulmonar
no se desarrolla normalmente. El problema principal es la ausencia de la valvula
pulmonar.
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Figura 25: Coartacion de la Aorta en Puerto Rico, 2003-2023
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Coartacion de la aorta*: Estrechamiento de la aorta descendiente, la arteria principal
que sale del corazén, que puede obstruir el flujo sanguineo desde el corazén hasta el
resto del cuerpo. La estrechez produce presién sanguinea alta antes del punto de
coartacién y presion sanguinea baja mas alld del punto de coartacion.

Figura 26: Conexion Anémala Total de las Venas en Puerto Rico, 2003~
2023
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Conexion anémala total de las venas pulmonares*: Es cuando las cuatro venas
pulmonares estdn conectadas al atrio derecho en lugar del atrio izquierdo o en
cualquier otra parte del retorno venoso sistémico.

18



DEPARTAMENTO DE SALUD

SECRETARIA AUXILIAR PARA LA VIGILANCIA Y PROTECCION DE LA SALUD PUBLICA
DIVISION DE EPIDEMIOLOGIA E INVESTIGACION

Los siguientes defectos del sistema cardiovascular se comenzaron a vigilar en el
2014:

Figura 27: Arco Aértico Interrumpidoen  Arco aértico interrumpido*: Se refiere a

Puerto Rico, 2014-2023 la falta de comunicacién (separacion
20.0

completa) entre la aorta ascendente y la

aorta descendente.
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Figura 28: Ventriculo Gnico en Puerto Ventriculo  4nico*: Es  cuando
Rico, 2014-2023 morfoldgicamente sélo hay un ventriculo
, 200 presente en lugar de dos ventriculos
o
2 separados.
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Estenosis de la valvula tricaspide: es una obstrucciéon o estrechez de la valvula
tricuspide que puede afectar el flujo de sangre desde el atrio derecho al
ventriculo derecho. Con respecto a este defecto, solo se ha documentado un
dnico caso en el afo 2018.
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Los defectos del sistema muUsculo-esqueletal son anomalias que afectan los
musculos y el esqueleto. Esta categoria incluye: la reduccién de extremidades
superiores e inferiores, el talipes equinovarus, los defectos de la pared ventral
(gastrosquisis y onfalocele), la craneosinostosis y la hernia diafragmatica.

Los defectos del sistema muasculo-esqueletal son mds frecuentes en el sexo
masculino (52%) en comparacién con el sexo femenino (44%), registrandose un
pequefo porcentaje adicional en casos de sexo desconocido (Figura 29). La
prevalencia mas alta se observa en el grupo de madres de 40 afos o mds (6.6 por
cada 1,000 nacimientos), seguido por las menores de 20 afos, con 5.5 por cada 1,000
nacimientos vivos (Figura 30).

Figura 29: Distribucién de casos con Figura 30: Prevalencia de casos con
defectos del sistema masculo-esqueletal diagnésticos masculo-esqueletal por edad
por sexo en Puerto Rico, 2019-2023 materna Puerto Rico, 2019-2023
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Los datos de los defectos congénitos de reduccién de extremidades, gastrosquisis y
talipes equinovarus se comenzaron a recopilar en el 2001; los de onfalocele, en el 2003;
los de craneosinostosis y hernia diafragmdatica, en el 2016. La Tabla 4 muestra la
prevalencia al nacer de los defectos musculo-esqueletales monitoreados durante el
periodo 2019-2023.
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Tabla 4. Defectos del sistema musculo-esqueletal Puerto Rico, 2019-2023
Defectos ICD-9-CM ICD-10- Prevalencia al
nacer por

10,000

nacimientos
Vivos

Reduccidn de extremidades
superiores e inferiores
e Reduccion de 755.20- Q71.0- 40 41
extremidades superiores | 755.29 Q71.9
e Reduccién de 755.30- Q72.0- 23 24
extremidades inferiores 755.39 Q729
Talipes equinovarus 754.5], Q66.0, 213 22.0
754.70 Q66.89
Gastrosquisis 756.78 Q79.3 51 5.3
Onfalocele 756.79 Q79.2 27 2.8
Craneosinostosis 756.00- Q75.0 15 1.6
75.03
Hernia diafragmatica 756.6 Q79.0 19 2.0
Defectos congénitos del 388 40.1
sistema musculo-esqueletal

A continuacion, se describe cada uno de los defectos del sistema musculo-esqueletal
monitoreados. Las Figuras 31 a la 37 presentan la prevalencia al nacer por afio de
cada defecto.

Reduccion de extremidades: Son condiciones que implican
extremidades faltantes o incompletas de brazos, manos,
piernas y pies debido a la ausencia de huesos. Aunque la
deficiencia congénita puede consistir en una ausencia total
de la extremidad, lo mds comun es que falte parte de esta y
que el resto se haya formado de manera normal.

Fuente: CDC/Dr. James W. Hanson
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Figura 31: Reduccion de Extremidades Superiores en Puerto Rico,
2001-2023
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Figura 32: Reduccion de Extremidades Inferiores en Puerto Rico, 2001-
2023
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Talipes equinovarus: Es un defecto congénito en el cual el pie afectado apunta
hacia abajo (flexion plantar o equino), con los dedos metidos hacia adentro
(aduccién del antepié) y la planta del pie torcida hacia adentro (inversién o varo

de todo el pie). Figura 33: Talipes Equinovarus en Puerto Rico, 2001-2023
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Gastrosquisis: Es un defecto congénito que se identifica por un cierre incompleto
de la pared anterior del abdomen, usualmente a la derecha del ombligo, que
permite la salida sin cubierta de los intestinos y el estbmago hacia la cavidad
amnidtica.

Figura 34: Gastrosquisis en Puerto Rico, 2001-2023
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Onfalocele: Es un defecto congénito en el cual el contenido del abdomen sobresale
(el intestino y otros érganos) en una capa de tejido delgado fuera de la cavidad
abdominal. La protuberancia ocurre en la base del corddn umbilical.

Figura 35: Onfalocele en Puerto Rico, 2003-2023
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Craneosinostosis: Ocurre cuando se cierran prematuramente una o mas de las
fisuras craneales. Las fisuras craneales son un tejido conectivo del crneo que
permite la expansién de los huesos a medida que el cerebro crece. Esta cerradura
provoca una malform~n~isn ~n I~ cnbhaza dal ok A

Figura 36: Craneosinostosis en Puerto Rico, 2016-
2023
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Hernia Diafragmatica: ocurre cuando el diafragma no se desarrolla completamente
y por tanto se presenta un orificio en el musculo. Los érganos en el abdomen pueden
desplazarse a través del orificio en el diafragma y hacia arriba en la cavidad tordcica.
Una hernia diafragméatica puede prevenir que los pulmones del bebé se desarrollen
completamente y asi causar dificultades respiratorias al nacer.

S, . - - .
Y Figura 37: Hernia diafragmatica en Puerto Rico, 2016-
‘ 3 2023
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Fuente: CDC/NCBDDD

Los cromosomas contienen los genes, siendo estos los responsables del
funcionamiento de las células del cuerpo, asi como las caracteristicas fisicas de una
persona. Los defectos cromosémicos y genéticos son trastornos ocasionados por un
exceso o falta de un cromosoma, un segmento de un cromosoma o un gen. Estos
incluyen trisomias, deleciones, duplicaciones e inversiones, entre otros. Las trisomias
ocurren cuando durante la divisidon de las células los cromosomas no se separan
adecuadamente, quedando un cromosoma extra, ya sea en el 6vulo o en el
espermatozoide que formard al bebé.

Los defectos cromosémicos y genéticos son mds frecuentes (49%) en el sexo
masculino que en el femenino (46%) (Figura 38). Asimismo, la prevalencia de estos
defectos es notablemente mayor en madres de 40 afios o mds, alcanzando una tasa
de 21.8 por cada 1,000 nacimientos (Figura 39).
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Figura 38: Distribucién de casos  Figura 39: Prevalencia de casos con diagnésticos cromosémicos y

con cromosémicos-genéticos genéticos por edad materna en Puerto Rico, 2019-2023
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Los datos del sindrome Down se comenzaron a recopilar en el 2001, los del sindrome
Edwards, sindrome Patau y albinismo en el 2003, los del sindrome DiGeorge y
sindrome Turner en el 2014 y del sindrome Prader Willi en el 2016. La Tabla 5 muestra
la prevalencia al nacer de cada defecto para el periodo 2019-2023.

Tabla 5. Defectos cromosomicos y genéticos Puerto Rico, 2019-2023

Prevalencia al hacer

Defectos IcD-10-cM U™ por 10,000
Casos . . .
nacimientos vivos

Sindrome Down (Trisomia 21) 758.0 | Q90.0-Q90.9 148 15.3
Sindrome Patau (Trisomia 13) 758.1 Q91.4-Q91.7 10 1.0
Sindrome Edwards (Trisomia 18) 7582 | Q91.0-Q921.3 30 3.
Sindrome DiGeorge 758.32 Q93.8I 7 0.7
Sindrome Turner* 758.6 Q96.0-Q96.9 10 2.1*
Albinismo 270.2 E70.30 21 2.2
Sindrome Jarcho-Levin 756.9 Q76 9 0.9
Sindrome Prader Willi NA Q87.11 3 0.3
Defe/ct.os Cromosomicos y 238 24.6
Genéticos

*Prevalencia del sindrome Turner se calcula utilizando los nacimientos femeninos como denominador.
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A continuacioén, se describen los defectos cromosdmicos y genéticos bajo vigilancia.
En las figuras 40 a la 47 se presenta la prevalencia al nacer por ano de cada defecto.

Sindrome Down (trisomia 21): Se refiere a

YN K )] un conjunto de hallazgos fisicos y

\‘) \i al 8 : .' mentales atribuidos ala presencia de una

YIRTIRY wonow copia adicional del cromosoma 2l

TR T e i Caracteristicas  asociadas a  este

| sindrome son: ojos rasgados, pliegues del

Fuents: Cortesia de la Familia epicanto interno, boca y orejas pequenas,

lengua  protuberante, pobre tono
muscular, una sola linea palmar
transversaq, estatura corta y discapacidad
intelectual leve a moderada.

Figura 40: Sindrome Down en Puerto Rico, 2001-2023
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sindrome Patau (trisomia 13): Se refiere
a un conjunto de hallazgos fisicos y
;); %Y )s mentales atribuidos a la presencia de

\/

N7} >) 7)

H LN 4 una copia adicional del cromosoma 13.
s 5 L1 P .

) “‘ ) 2) 2¢ 8 Caracteristicas asociadas a  este

I e w i\ sindrome son: holoprosencefalia,

sordera, microcefalia, labio y paladar
fisurado, talén posterior prominente, una
sola arteria umbilical y discapacidad
intelectual.

Fuente: Cortesia de la Familia

26



%~ DEPARTAMENTO DE SALUD

SECRETARIA AUXILIAR PARA LA VIGILANCIAY PROTECCION DE LA SALUD PUBLICA
DIVISION DE EPIDEMIOLOGIA E INVESTIGACION

Figura 41: Sindrome Patau en Puerto Rico, 2003-2023
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Sindrome Edwards (trisomia 18): Se refiere a
i un conjunto de hallazgos fisicos y mentales
atribuidos a la presencia de una copia
adicional del cromosoma 18. Caracteristicas
] asociadas a este sindrome son: poca
actividad fetal, llanto débil, hipoplasia de
musculos esqueletales y tejido subcutdneo
adiposo, discapacidad intelectual y
problemas cardiacos severos.
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Fuente: Cortesia de la Familia

Figura 42: Sindrome Edwards en Puerto Rico, 2003-2023
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Casos x 10,000 nacimientos
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sindrome DiGeorge (deleciéon 22q11.2): Es
una anomalia causada por la delecién de
una pequena parte del cromosoma
22. Caracteristicas asociadas son: defectos
cardiacos, anomalias del paladar,
dismorfismo facial, retraso en el desarrollo e
inmunodeficiencia.

Fuente: Lackey & Muzio, 2024.

Figura 43: Sindrome DiGeorge en Puerto Rico, 2014-2023
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Sindrome Turner: Afecta Unicamente a las mujeres, ya
que este sindrome se caracteriza por presentar la
ausencia total o parcial de uncromosoma X. Las
caracteristicas mds comunes son: estatura baja y
ovarios que no producen hormonas femeninas ni
ovulos. Otras caracteristicas: pdrpados caidos, orejas
ubicadas mds abajo de lo normal, mandibula inferior
pequena, linea de crecimiento del cabello mds baja de
lo usual, cuello ancho y corto, a veces con exceso de la
piel, térax ancho, ausencia de la cuarta o quinta
articulacion de los dedos y encorvamiento de la
columna (escoliosis).

Figura 44: Sindrome Turner en Puerto Rico, 2014-2023
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Albinismo: Se presenta cuando una de varias condiciones
genéticas hace que el cuerpo sea incapaz de producir o
distribuir melanina, una sustancia producida por las células
de la piel, que se encarga de dar color al cabello, la piel y el
iris del ojo. Las personas afectadas pueden tener el cabello,
la piel y el color del iris blanco o rosado. De igual forma
.W’ pueden tener problemas en la vision. El sindrome
Hermansky-Pudlak es un desorden genético caracterizado
por albinismo oculocutdneo. Este desorden genético se
caracteriza por presentar eventos hemorrdgicos por
disfuncién de las plaquetas y, en algunos tipos genéticos,

fibrosis pulmonar o enfermedad inflamatoria del intestino.

Figura 45: Albinismo en Puerto Rico, 2003-2023
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Sindrome Jarcho-Levin: Es un sindrome genético que se
caracteriza por malformaciones en los huesos de la columna
vertebral y las costillos, estos presentan insuficiencia
respiratoria y otras anomalias asociadas. Las personas que
nacen con este sindrome tienen baja estatura y un cuello corto
con movimiento limitado, debido a anomalias en las vértebras
cervicales.

Fuente: Cortesia de la Familia
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Figura 46: Sindrome Jarcho-Levin en Puerto Rico, 2007-2023
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Sindrome Prader Willi: Condicién genética compleja que afecta el funcionamiento
de ciertos genes en el cromosoma 15. Provoca tono muscular débil, dificultades de
alimentacién, pobre crecimiento y retraso en el desarrollo.

Figura 47: Sindrome Prader Willis en Puerto Rico, 2016-2023
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Los defectos del tracto urogenital afectan los érganos reproductivos y el tracto
urinario. En esta clasificacion se incluyen: genitales ambiguos, hipospadias y extrofia
de la vejiga. La hipospadias es el defecto mds frecuente y ocurre solamente en
varones. Para analizar la ocurrencia de los defectos de tracto urogenital por sexo, se
excluyeron 368 casos con el diagnéstico Gnico de hipospadias (Figura 48). La
prevalencia es mayor para las madres menores de 20 afos, con una tasa de 5.0 por
cada 1,000 nacimientos (Figura 49).
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Figura 48: Distribucién de casos con defectos Figura 49: Prevalencia de casos con diagnésticos del tracto
del tracto urogenital por sexo Puerto Rico, 2019-2023 urogenital por edad materna en Puerto Rico, 2019-2023
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Los datos de los genitales ambiguos se comenzaron a recopilar en el 2003,
hipospadias en el 2007 y extrofia de la vejiga en el 2008. La Tabla 6 presenta la
prevalencia al nacer de los defectos del tracto urogenital para el periodo 2019-2023.

Tabla 6. Defectos del tracto urogenital Puerto Rico, 2019-2023
Prevalencia al

Defectos ICD-10-CM nacer por 10,000
nacimientos vivos

Genitales ambiguos | 752.70 Q56.4 19 2.0
Hipospadias 752.61 Q54.0-Q54.9 368 74.2*
Extrofia de la vejiga 753.5 Q64.10, Q64.19 2 0.3
Defectos del tracto

. 389 40.2
urogenital

*Prevalencia de hipospadias se calcula utilizando los nacimientos masculinos como denominador.

A continuacion, se describen los defectos del tracto urogenital bajo vigilancia. Las

Figuras 50 y 51 muestran la prevalencia al nacer por ano de cada defecto.

Genitales ambiguos: Es cuando los genitales externos del recién nacido no tienen
la apariencia tipica de uno u otro sexo. El grado de ambigledad puede variar. Existen
distintas condiciones que pueden presentar genitales ambiguos como parte del
cuadro clinico, como la hiperplasia adrenal congénita (CAH, por sus siglas en inglés)
y el sindrome parcial de resistencia androgénica (PAIS, por sus siglas en inglés),
entre otros.
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Figura 50: Genitales Ambiguos en Puerto Rico, 2003~
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Hipospadias: Es una alteracion congénita en el cual la
g abertura de la uretra (meato urinario) se encuentra en
la parte inferior del pene, en lugar de la punta o el
glande. La abertura de la uretra puede estar situada en
cualquier parte, desde el drea que estd justo debajo de
7 emeaoweo  la punta del pene hasta el escroto. Existen distintos
grados de gravedad del hipospadias; algunos pueden
ser leves y otros mds graves.

Figura 51: Hipospadias en Puerto Rico, 2007-2023
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Extrofia de la vejiga: Es una malformacion de la vejiga y la
uretrag, en la que la vejiga se desarrolla fuera del cuerpo del
feto y esté expuesta en la regién del abdomen. La extrofia
de la vejiga se acompana casi siempre de epispadias
completa o clitoris bifido. Para este periodo de reporte solo
se documentaron 2 casos, con una prevalencia de 0.2 por g
cada 10,000 nacimientos vivos. Fuente: Ebert et al. OrphanetJournal of Rare Diseases 2009, 4:23

Los defectos orofaciales afectan las partes de la cara que forman la nariz, el labio y el
paladar. Los defectos de labio y/o paladar fisurado ocurren debido a la falta de unién
permanente de las partes que forman el labio y el paladar durante el desarrollo del
embridon. Generalmente ocurren entre las semanas 5 y 12 de gestacion. Son mas
comunes en el sexo masculino (54%) en comparaciéon con el sexo femenino (45%)
(Figura 52). La prevalencia es mayor para las madres de 35-39 aros (2.2 por 1,000
nacimientos).

Figura 52: Distribucion de casos con Figura 53: Prevalencia de casos con defectos
defectos orofaciales por sexo en Puerto Rico,  orofaciales por edad materna en Puerto Rico, 2019~
2019-2023 2023
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Figura 54: Defectos orofaciales en Puerto Rico, 1999-2023
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Los datos de los defectos de labio y/o paladar fisurado se comenzaron a recopilar en
el 1999. La Tabla 7 presenta la prevalencia al nacer para el periodo 2019-2023, seguido
de las graficas que presentan la prevalencia.

Tabla 7. Defectos orofaciales Puerto Rico, 2019-2023

Prevalencia al

Defectos ICD-9-CM ICD-10-CM s nacer por 10,000
nacimientos vivos
Paladar fisurado 749.00-749.04 | Q35.1-Q35.9 64 6.6
Labio fisurado 749.10-749.14 Q36.0-Q36.9 47 4.9
Labio y paladar 749.20-749.25 | Q37.0-Q37.9 56 5.8
fisurado
Defectos orofaciales 167 17.3

A continuacién, se describe cada defecto orofacial. Las Figuras 55 a la 57 presentan
la prevalencia al nacer por ano de cada uno.

Paladar fisurado: Es una apertura en el techo de la boca causada por la fusidon
incompleta de las partes que forman el paladar. Puede incluir el paladar duro,
paladar blando, paladar submucoso y/o la Gvula.

Figura 55: Paladar Fisurado en Puerto Rico, 1999-2023
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Labio fisurado: Es una hendidura del labio que puede variar, desde leve (muesca
del labio) hasta severo (gran abertura desde el labio hasta la nariz). La falta de
fusion adecuada del labio superior puede ser unilateral o bilateral, completa (el
defecto se extiende hasta dentro de la nariz) o incompleta (el defecto no llega a la
nariz).

— Figura 56: Labio Fisurado en Puerto Rico, 1999-2023
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Labio y paladar fisurado: Cuando se observa la hendidura del labio y la apertura
del paladar a la vez.

Figura 57: Labio y Paladar Fisurado en Puerto Rico, 1999-2023
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Los defectos del sistema nervioso central envuelven el cerebro, la médula espinal y/o
los tejidos asociados. Dentro de este grupo se incluyen los defectos del tubo neural y
las anomalias del cerebro.

Los DTN son un grupo de condiciones causadas por un fallo en el desarrollo y cierre
de las estructuras que forman la médula espinal. Incluyen: la anencefalia, la espina
bifida y el encefalocele. Los DTN son mds frecuentes en el sexo femenino (42%) que
en el masculino (41%) (Figura 58). Con respecto a la edad materna, la mayor
prevalencia se registra en el grupo de 40 afios o mds, con una tasa de 2.1 casos por
cada 1,000 nacidos vivos (Figura 59).

Figura 58: Distribucion de casos del tubo  ‘igura 59: Prevalencia de casos con diagnéstico del tubo
neural por sexo en Puerto Rico, 2019-2023 neural por edad materna en Puerto Rico, 2019-2023
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Los datos de los DTN se comenzaron a recopilar en 1996. La Tabla 8 presenta la
prevalencia al nacer para cada defecto durante el periodo 2019-2023.

Tabla 8. Defectos del tubo neural en Puerto Rico, 2019-2023

Prevalencia al
Nim. | nacer por10,000

Defectos ICD-9-CM ICD-10-CM . .
Casos hacimientos
vivos
Anencefalia 740.0-740.1 Q00.0-Q00.1 4] 4.2
Espina bifida sin | 741.0-741.93 Q05.0-Q05.9,
anencefalia sin 740.0- Q07.01, Q07.03 43 4.4
740.1 sin Q00.0-Q00.1
Encefalocele 742.0 QO01.0-Q01.9 13 1.3
Defectos del Tubo 97 10.0
Neural
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Figura 60: Defectos del Tubo Neural en Puerto Rico, 1996-2023
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A continuacién, una descripcidn de los defectos del tubo neural. Las Figuras 61 a la
63 presentan la prevalencia al nacer por afno para cada uno de los defectos.

Casos x 10,000 nacimientos vivos

Anencefalia: Se refiere a la ausencia parcial o total del cerebro
y el crdneo. Incluye craneorraquisquisis: anencefalia con un
defecto contiguo de mielomeningocele que incluye al menos
las vértebras cervicales, y en su manifestacion mas severa, la
falta de cierre de todo el tubo neural.

Fuente: CDC/NCBDD
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Figura 61: Anencefalia en Puerto Rico, 1996-2023
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Oura Mater-.

Spinal Card-—|_

Spina Bifida (Open Defect)

Espina bifida: Ocurre cuando el corddn espinal, la '4 Y -
columna vertebral y el tejido que cubre la espina no se ’ , t
IN /

Spinal Filid -

las meninges (meningocele) y en ocasiones del cordén

forman adecuadamente, resultando en la herniacién de ‘ ‘@—
espinal (mielomeningocele). b,

Fuente: CDC/NCBDD

Figura 62 : Espina Bifida en Puerto Rico, 1996-2023
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Encefalocele: Ocurre cuando el crdneo no se forma
correctamente lo que permite la salida de tejido cerebral
fuera del crdneo, cubierto usualmente por piel.

Figura 63: Encefalocele en Puerto Rico, 1996-2023 b
10.0 \

Fuente: CDC/NCBDD
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La vigilancia de la microcefalia y la holoprosencefalia, catalogadas como anomalias
del sistema nervioso central, inicié en 2016. El andlisis por sexo muestra una mayor
distribuciéon en el grupo femenino (65%) frente al masculino (32%) (Figura 64). Por otra
parte, la mayor tasa de prevalencia se registré en el grupo de madres de 40 afios o
mds, con 2.5 casos por cada 1,000 nacidos vivos (Figura 65).

Figura 64: Distribucion de casos con anomalias Figura 65: Prevalencia de casos con anomalias del cerebro
del cerebro por sexo en Puerto Rico, 2019-2023 por edad materna en Puerto Rico, 2019-2023

Desconocido <20 | 0.7
3% 20-.. . 0.9
25-.. I 0.4

. 30-.. I
Femenino g4
65% 35-.. I 0.7
240 I—— ) 5
Masculino 0.0 05 . 15 20 25 3.0
329, Prevalencia por cada 1,000 nacimientos vivos

La Tabla 9 presenta la prevalencia al nacer para cada defecto para el periodo 2019-
2023.

Tabla 9. Anomalias del cerebro Puerto Rico, 2019-2023
Prevalencia al nacer por

Defectos ICD-10-CM m 10,000 nacimientos
vivos
Holoprosencefalia Q04.1,Q04.2 25 2.6
Microcefalia Q02 37 3.8
Anomalias del cerebro 62 6.4

A continuacién, una descripcidn de las anomalias del cerebro. Las Figuras 66 y 67
presentan la prevalencia al nacer por afo para cada una de las anomalias.

Holoprosencefalia: En etapas embrionarias cuando se forma el cerebro no ocurre
correctamente la divisibn de los hemisferios derecho e izquierdo. Los mas
afectados presentan la formacion de un solo ojo conocido como ciclopia y la
formacién de una nariz que parece un tubo (probéscide). Hay cuatro tipos: alobar,
semi-lobar, lobar e interhemisférico medio.
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Figura 66: Holoprosencefalia en Puerto Rico, 2016-2023
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Microcefalia: Cuando se observa una cabeza
pequenia en comparacién con otros infantes |-
de la misma edad y sexo. La microcefalia por <
si solo no se considera como una
malformacién, pero si nos indica que el
cerebro no estd creciendo correctamente.

Baby with Typical Head Size Baby with Microcephaly Baby with Severe Microcephaly

Fuente: CDC/NCBDDD

Figura 67: Microcefalia en Puerto Rico, 2016-2023

20.0

10.0

5.0

0.0
N N N N N N N N
S S S =} S S S S
G S & E 5 S R X

Casos x 10,000 nacimientos vivos

40



DEPARTAMENTO DE SALUD

SECRETARIA AUXILIAR PARA LA VIGILANCIAY PROTECCION DE LA SALUD PUBLICA
DIVISION DE EPIDEMIOLOGIA E INVESTIGACION

Desde el 1 de enero de 2008, se inici6 la vigilancia de los siguientes defectos de ojos y
oidos: anoftalmia, microftalmia, anotia y microtia. Estos defectos se caracterizan por
la ausencia parcial o completa de los ojos o los oidos. En el 2016, se incluyeron también
las cataratas congénitas. Los defectos de ojos y oidos fueron mds comunes en el sexo
femenino (53%) en comparacién con el sexo masculino (47%) (Figura 68). La
prevalencia fue mayor (0.8 por cada 1,000 nacimientos vivos) en el grupo de madres
de 30 a 34 aros (Figura 69).

Figura 68: Distribucién de casos con Figura 69: Prevalencia de casos con diagnésticos de ojos y
diagnéstico de ojos y oidos por sexo en oidos por edad materna en Puerto Rico, 2019-2023
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La Tabla 10 presenta la prevalencia al nacer para cada defecto para el periodo 2019-
2023.

Tabla 10. Defectos de los ojos y oidos Puerto Rico, 2019-2023

Prevalencia al
Nam. nacer por 10,000
Defectos ICD-9-CM ICD-10-CM ..
Casos nacimientos
vivos

Anoftalmia 743.00 QIL.O, Q1.1 4 04
Microftalmia 743.10 Ql.2, QN.3 9 0.9
Anotia 744.01 Ql6.0 2 0.2
Microtia 744.23 Q17.2 12 1.2
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Catarat 743.30-

araratas Q12,0 26 27
congénitas 743.34
Def j

e‘ectos de ojos 53 5.5
y oidos

A continuacién, se presentan las descripciones de los defectos de ojos y oidos. La
prevalencia al nacer por aio para cada uno de estos defectos se ilustra en las
Figuras 70 a la 74.

Anoftalmia: Es una anomalia rara que consiste en la
ausencia completa del globo ocular (de uno o ambos
ojos), en presencia de anexos oculares (parpados,
- conjuntiva y aparato lacrimal). Hay ausencia de masculos

extraoculares y ausencia de nervio optico.
Fuente: CDC/NCBDDD

Figura 70: Anoftalmia en Puerto Rico, 2013-2023
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Microftalmia: Es una condicién en donde uno o ambos ojos
no se desarrollan normalmente vy, por lo tanto, pequenos.
Clinicamente, se define como un globo ocular con una = =
Longitud Axial Total (LAT) que estd dos desviaciones -

estandar por debadjo de la media para la edad.
Fuente: CDC/NCBDDD
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Figura 71: Microftalmia en Puerto Rico, 2013-2023
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Anotia Se refiere a la ausencia total de la porcién externa
del oido (la auricula), acompanada por lo general del
estrechamiento o ausencia del canal auditivo externo.

Anotia

Fuente: CDC/NCBDDD

Figura 72: Anotia en Puerto Rico, 2013-2023
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Microtia: Es una condicibn en donde la
auricula no estd formada correctamente.
Puede estar acompafiada del estrechamiento

o ausencia del canal auditivo externo. Microtia | Microtia Il Microtia
Fuente: CDC/NCBDD
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Figura 73: Microtia en Puerto Rico, 2013-2023
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Cataratas congénitas: Ocurren cuando hay

opacidad en el lente o cristalino del ojo, que suele

a ser transparente. Esto obstruye la vision y requiere

‘ cirugia para corregirse. Pueden afectar un solo ojo
0 ambos.

wm

Fuente: CDC

Figura 74: Catarata congénita en Puerto Rico, 2016-2023
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Desde el 202], se realiza la vigilancia de los siguientes defectos gastrointestinales:
atresia esofdgica con o sin fistula, y atresia o estenosis del intestino delgado. Estos
defectos se caracterizan por el desarrollo incompleto o posicion anormal del eséfago
o del intestino delgado. Los defectos del sistema digestivo fueron més comunes en
el sexo femenino (58%) en comparacién con el sexo masculino (42%) (Figura 75). La
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prevalencia mds alta se registré en madres de 40 afnos o mds, con una tasa de 1.4 por
cada 1,000 nacidos vivos (Figura 76).

Figura 75: Distribucién de casos con defectos  Figura 76: Prevalencia de casos con defectos gastrointestinales
gastrointestinales por sexo en Puerto Rico, por edad materna en Puerto Rico, 2021-2023
2021-2023
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La Tabla 12 presenta la prevalencia al nacer para cada defecto para el periodo 2021-
2023.

Tabla 11. Defectos del sistema digestivo Puerto Rico, 2021-2023
Prevalencia al

ICD-9- Nam.
Defectos ICD-10-CM nacer por 10,000
CM Casos _ -
nacimientos vivos

Atr§5|? esofdgica con 750.3 Q39.0-Q39.4 14 04
o sin fistula
Atrego y estenosis 751 1 Q41.0-Q41.9 17 3
del intestino delgado
D .

.efect.os del sistema 31 5.4
digestivo

A continuacidn, se describen los defectos del sistema digestivo. Las figuras 77 y 78
muestran la prevalencia al nacer por ano para cada uno de ellos.

Atresia esofdgica con o sin fistula: Esta categoria se incluye atresia esofégica y
fistula traqueoesofdgica. La atresia esofdgica ocurre cuando el eséfago no se
desarrolla completamente y termina en un saco ciego que no logra conectarse con
el estdbmago. La fistula traqueoesofdgica ocurre cuando hay una conexién anormal
entre el esé6fago y la trdquea. Casi siempre asociada a algun tipo de atresia esofdgica.
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Figura 77: Atresia esofagica con o sin fistula en Puerto Rico, 2021-

2023
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Atresia y estenosis del intestino delgado: Ocurren cuando hay un bloqueo parcial,
obstruccidn o falta de continuidad en diferentes partes del intestino delgado.

Figura 78: Atresia y estenosis del intestino delgado en Puerto
Rico, 2021-2023
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