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Sistema de Vigilancia y Prevencion de
Defectos Congénitos de Puerto Rico

El Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defec-
tos Congénitos de Puerto Rico se establecié en
1995 con el propdsito de monitorear los defectos
de nacimiento mas comunes en la Isla. Actual-
mente es avalado por la Ley #351 del afio 2004
y el Reglamento del Secretario de Salud #126 de
2007. Esta Ley y su Reglamento para la Vigilan-
cia de Defectos Congénitos, requieren el esta-
blecimiento de un registro de defectos congéni-
tos en todas las agencias de servicios de salud y
el informe obligatorio de todo caso con defectos
congeénitos en la Isla.

El Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defec-
tos Congénitos de Puerto Rico tiene como obje-
tivos:

- Monitorear de forma activa, continua y

sistematica la ocurrencia de los defectos
congeénitos en Puerto Rico.

- |dentificar cambios en tendencias a través
del tiempo para los distintos defectos.

- Evaluar los esfuerzos de prevencion de los
defectos congénitos, particularmente de
los defectos del tubo neural.

El Sistema de Vigilancia cubre toda la Isla y
cuenta con técnicos de recopilacion de datos
que visitan todos los hospitales con sala de par-
to, clinicas de alto riesgo y otras agencias para
identificar asi los casos de defectos congénitos
entre los aproximadamente 45,000 nacimientos
Vivos que ocurren anualmente y entre los emba-
razos afectados que no llegan a término.

El nimero de defectos bajo vigilancia ha ido aumentando a través de los afios; al momento se realiza
vigilancia activa de 7 categorias de defectos. Estas son:

Defectos del Sistema Nervioso Central
¢ Defectos del tubo neural
m Anencefalia
m Espina bifida
m Encefalocele

Defectos Orofaciales
¢ Defectos del labio y/o paladar fisurado
m Labio fisurado
m Paladar fisurado
m Labio y paladar fisurado

Defectos de los Ojos y Oidos
¢ Anoftalmia
¢ Microftalmia
¢ Anotia
¢ Microtia

Defectos Musculo-Esqueletales
e Defectos congénitos de reduccion de
extremidades
¢ Talipes equinovarus
e (Gastrosquisis
¢ Onfalocele

Defectos Cromosémicos y Genéticos
¢ Sindrome Patau (trisomia 13)
e Sindrome Edwards (trisomia 18)
e Sindrome Down (trisomia 21)
e Albinismo
e Sindrome Jarcho-Levin

Defectos del Tracto Urogenital
e Genitales ambiguos
* Hipospadias
¢ Epispadias
¢ Extrofia de la vejiga
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Defectos del Sistema Cardiovascular
m Defectos congénitos del corazdon
* Anomalia de Ebstein
¢ Atresia de la valvula pulmonar
¢ Atresia de la valvula tricUspide
e Canal atrio-ventricular
e Coartacion de la aorta
e Conexion anémala total de las venas
pulmonares

¢ Defecto del septo aorto-pulmonar
¢ Defectos septales auriculares (ASD)
e Defectos septales ventriculares(VSD)
e Doble salida ventricular derecha (DORV)

e Ducto arterioso patente (PDA)

¢ Estenosis de la valvula aodrtica

¢ Estenosis de la valvula pulmonar

e Sindrome del corazén derecho hipopléasico

e Sindrome del corazon izquierdo
hipoplasico

e Tetralogia de Fallot

e Transposicion de los grandes vasos (TGV)

¢ Tronco arterioso

Meétodos

La Red Nacional para la Prevencion de Defectos Congénitos (NBDPN, por sus siglas en inglés) re-
comienda que se utilice la ‘prevalencia al nacer’ para medir la ocurrencia de los defectos congéni-
tos. La prevalencia al nacer de un defecto congénito es un estimado de la incidencia basado en el
numero de casos nuevos con un defecto congénito en una poblacién determinada y en un periodo
determinado.

En este informe se calculd la prevalencia al nacer para el periodo 2004-2008, 2007-2008 ¢ so6lo para
el afio 2008, de todos los defectos congénitos incluidos en el Sistema de Vigilancia, de acuerdo al
ano en que se incluyo el defecto. Para aquellos defectos que se vigilan a partir del 2003 o antes tam-
bién se grafico su tendencia, basada en la prevalencia al nacer anual, desde el afio en que se incluyo
hasta el 2008. La razén de prevalencia al nacer (por cada 10,000 nacimientos vivos) se calculd utili-
zando la siguiente formula:

Prevalencia al nacer = Numero de casos con el determinado defecto congénito x 10,000
Numero total de nacimientos vivos

donde, el numerador incluye natimuertos, abortos espontaneos o terapéuticos, de todas las edades
gestacionales y nifios de 6 afios o0 menos al momento de ser diagnosticados con el defecto congéni-
to. El total de nacimientos vivos para cada afno natural (enero a diciembre) se obtuvo de las bases de
datos de certificados de nacimiento que provee la Division de Analisis Estadistico del Departamento
de Salud.
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Defectos Congeénitos

Los defectos congénitos son anomalias en la es-
tructura, funcionamiento o metabolismo (proce-
sos quimicos) del organismo presentes al naci-
miento. El término anomalia o defecto se refiere a
gue un 6rgano o tejido en particular no se formé
correctamente por lo que no puede realizar su
funcion normal. Incluye defectos que clinicamen-
te son obvios al nacer y otros que se manifiestan
mas tarde en la vida. Sus causas son diversas in-
cluyendo factores ambientales, condiciones ge-
néticas y causas desconocidas. Los factores am-
bientales pueden ser teratégenos (todo agente
ambiental que llega al embrion o al feto a través
de la madre, capaz de causar un defecto con-
génito; i.e. medicamento recetado, droga ilicita,
consumo de alcohol), fuerzas mecanicas (ejecu-
cion de una fuerza que doble, estire, comprima o
rompa) y accidentes vasculares (se refiere a los
vasos sanguineos y a las arterias). Las condicio-
nes genéticas pueden ser mutaciones en un gen,
tener cromosomas de mas o de menos, 0 ser
causadas por combinaciones de factores genéti-
cos y ambientales. Los defectos congénitos pue-

den tener una manifestacion simple o compleja,
pudiendo o0 no, comprometer la vida u ocasionar
danos irreparables.

Todas las mujeres, sin importar su edad, raza o
estado socioeconbmico, pueden estar a riesgo
de tener un bebé con algun defecto congénito.
Desafortunadamente muchas de las causas de
estos defectos aun se desconocen. En la me-
dida que logremos identificar los factores que
contribuyen a que ocurran estos defectos con-
génitos podremos proveerle la informacion a
nuestra poblacion y motivar asi la prevencion de
los mismos.

Los defectos congénitos son un problema serio
de salud publica. Estos pueden ocurrir en cual-
quier familia, ocasionando un impacto econémi-
co muy fuerte. En Puerto Rico, cada dia nacen
dos nifios afectados con alguna de estas condi-
ciones. Por anos, han sido la segunda causa de
mortalidad infantil en la Isla; todas las semanas
mueren de 1 a 2 nifios a causa de un defecto con-
génito (figura 1).

Figura 1. Causas Principales de Mortalidad Infantil,
Puerto Rico, 2007.
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Fuente: Datos preliminares, Base de Datos de Mortalidad Infantil, 2007 OIAT, Departamento de Salud, Puerto Rico.
Preparado por: Secciéon de Monitoreo, Evaluacion, Investigacion y Sistemas de Informacion (SMEISI),
Division de Madres, Niflos y Adolescentes
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A continuacion se presenta la prevalencia al nacer de los defectos congénitos para el 2008, agrupados
por categoria. Los defectos congénitos mas comunes en Puerto Rico son los defectos congénitos del
corazén, seguidos por los defectos musculo-esqueletales (figura 2).

Figura 2. Defectos Congénitos por Categoria,
Puerto Rico, 2008.
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos, 2008
Departamento de Salud, Puerto Rico

Los diez defectos congénitos mas comunes en Puerto Rico para el periodo 2007-2008 son; tres
defectos congénitos del corazon: defectos septales ventriculares (VSD), ducto arterioso patente (PDA)
y defecto septal auricular (ASD) tipo secundum, seguidos por: talipes equinovarus, sindrome Down,
hipospadias, estenosis de la valvula pulmonar, paladar fisurado aislado, labio y paladar fisurado y
espina bifida (figura 3).

Figura 3. Defectos Congénitos mas comunes en Puerto Rico, 2007-2008.
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos,
2007-2008 - Departamento de Salud, Puerto Rico
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Defectos del Sistema Nervioso Central

Los defectos del sistema nervioso central envuelven el cerebro, la columna vertebral y los tejidos
asociados. Dentro de este grupo encontramos los defectos del tubo neural. Los defectos del tubo
neural son un grupo de condiciones causadas por un fallo en el desarrollo de las estructuras que
forman el corddn espinal y el cerebro. A continuacion se presenta la descripcion de cada defecto
junto con la Tabla 1 que presenta la prevalencia al nacer 2004-2008 para cada defecto.

Anencefalia se refiere a la ausencia parcial o total

del cerebro y el craneo. 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.

Espina bifida ocurre cuando el cordéon espinal, la - ‘.;
columna vertebral y el tejido que cubre la espina no se
forman adecuadamente, resultando en la herniacion
de las meninges (meningocele) y en ocasiones del
cordon espinal (mielomeningocele).

Encefalocele ocurre cuando el craneo no se forma
correctamente lo que permite la salida de tejido cerebral
fuera del craneo, cubierto usualmente por piel.

Tabla 1. Defectos del Sistema Nervioso Central, Puerto Rico, 2004-2008

Prevalencia al nacer por

Defectos ICD-9-CM No. Casos 10,000 nacimientos vivos
Defectos del tubo neural 740.0-742.0 233 9.59
Anencefalia 740.0-740.1 99 4.07
Espina bifida sin anencefalia 741.00-741.93 sin 740.0-740.1 104 4.28
Encefalocele 742.0 30 1.23

Fuente: Sistema de Vigilancia y de Defectos Congénitos, 2004-2008 - Departamento de Salud, Puerto Rico
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Los datos de los defectos del tubo neural se comenzaron a recopilar mediante vigilancia activa en
1996. A continuacion las figuras 4 a la 7 presentan la prevalencia al nacer por afio de vigilancia para
cada uno de los defectos del tubo neural (linea roja) con su respectiva tendencia lineal (linea azul).

Figura 4. Defectos del Tubo Neural en Puerto Rico
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos ,
1996-2008. Departamento de Salud, Puerto Rico

Figura 6. Espina Bifida en Puerto Rico, 1996-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos,
1996-2008. Departamento de Salud, Puerto Rico

Figura 5. Anencefalia en Puerto Rico, 1996-2008
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1996-2008. Departamento de Salud, Puerto Rico

Figura 7. Encefalocele en Puerto Rico, 1996-2008
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Defectos Orofaciales

Los defectos orofaciales envuelven 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 embrién. Generalmente ocurren entre las
semanas 5y 12 de gestacion. A continuaciéon se presenta la descripcion de cada defecto junto con
la Tabla 2 que presenta la prevalencia al nacer 2004-2008 para cada defecto.

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 fusién 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).

Paladar fisurado es una apertura en el techo

de la boca causada por la fusion incompleta
de las partes que forman el paladar. Puede
incluir el paladar duro, paladar blando, paladar

submucoso y/o la uvula.

Tabla 2. Defectos Orofaciales, Puerto Rico, 2004-2008

Prevalencia al nacer por

Defectos ICD-9-CM No. Casos 10,000 nacimientos vivos
Defectos de labio y/o paladar fisurado | 749.00-749.25 385 15.84
Paladar fisurado 749.00-749.04 166 6.83
Labio fisurado 749.10-749.14 63 2.59
Labio y paladar fisurado 749.20-749.25 156 6.42

Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2004-2008

Departamento de Salud, Puerto Rico

Informe Anual 2010 Vigilancia de Defectos Congénitos en Puerto Rico

13



Los datos de los defectos de labio y/o paladar fisurado se comenzaron a recopilar mediante vigilancia
activa en 1999. A continuacion las figuras 8 a la 11 presentan la prevalencia al nacer por ano de vigilan-
cia para cada uno de estos defectos (linea roja) con su respectiva tendencia lineal (linea azul).

Figura 8. Defectos de Labio y/o Paladar Fisurado

en Puerto Rico, 1999-2008
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Figura 10. Labio Fisurado en Puerto Rico, 1999-2008
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Figura 11. Labio y Paladar Fisurado en
Puerto Rico, 1999-2008
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Defectos de los Ojos y Oidos

A partir del primero de enero de 2008 se inicio la vigilancia activa de dos defectos congénitos de los
ojos y dos de los oidos. A continuacion se presenta la descripcion de cada defecto junto con la Tabla
3 que presenta la prevalencia al nacer 2008 para cada defecto.

Anoftalmia es una anomalia rara que consiste
en la ausencia completa del globo ocular, en pre-
sencia de anexos oculares (parpados, conjuntiva
y aparato lacrimal). Hay ausencia de musculos
extraoculares y ausencia de nervio optico.

Microftalmia es una condicion en donde uno

0 ambos 0jos se encuentran notoriamente mas
pequefnos que lo normal. Clinicamente, se define
como un globo ocular con una Longitud Axial Total
(LAT) que esta dos desviaciones estandar por
debajo de la media para la edad.

Anotia se refiere a la ausencia total de la porcion
externa del oido (la auricula), acompanada por lo
general del estrechamiento o ausencia del canal

auditivo externo.

Microtia es una condicion en donde la auricula
no esta formada correctamente. Puede estar
acompanada del estrechamiento o ausencia
del canal auditivo externo.

Prevalencia al nacer por

Defectos ICD-9-CM No. Casos 10,000 nacimientos vivos
Anoftalmia 743.0 1 0.22
Microftalmia 743.1 8 1.75
Anotia 744.01 5 1.09
Microtia 744.23 14 3.07

Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2008 - Departamento de Salud, Puerto Rico.
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Defectos Musculo-Esqueletales

Los defectos musculo-esqueletales son un grupo diverso de defectos que incluyen: los defectos
congénitos de reduccion de extremidades, talipes equinovarus y los defectos de la pared ventral
(gastrosquisis y onfalocele). A continuacién se presenta la descripcion de cada defecto junto con la
Tabla 4 que presenta la prevalencia al nacer 2004-2008 para cada defecto.

Defectos congénitos de reduccion de extremidades son condi-
ciones en donde pueden afectarse 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 mas
comun es que falte parte de la misma y que el resto no se haya
formado de manera normal.

Talipes equinovarus es una deformidad compleja del pie con
tres componentes basicos: el pie afectado apunta hacia abajo
(flexion plantar o equino), con los dedos metidos hacia adentro
(aduccion del antepié) y la planta del pie torcida hacia adentro
(inversion o varo de todo el pie).

Gastrosquisis es un defecto congénito caracterizado por un - :
cierre incompleto de la pared anterior del abdomen, usualmente \ S S
al lado derecho del ombligo, que permite la salida sin cubierta i

/
de los intestinos y el estdmago hacia la cavidad amnidtica. 7 “/ .
@

Onfalocele es una malformacion congénita en la cual el conteni-
do del abdomen sobresale en una bolsa de pared delgada fuera
de la cavidad abdominal. La protuberancia ocurre en la base del
cordén umbilical. e

Tabla 4. Defectos Musculo-Esqueletales, Puerto Rico, 2004-2008

Prevalencia al nacer por

Defectos ICD-9-CM No. Casos 10,000 nacimientos vivos

Defectos congénitos de reduccion de 755.20-755.29 73 3.00
extremidades superiores ' ) '

Defectos congénitos de reduccion de 755.30-755.39 31 1.28
extremidades inferiores ) ' )

Talipes equinovarus 754.51,754.70 436 17.94
Gastrosquisis 756.79 111 4.57
Onfalocele 756.79 57 2.34

Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos, 2004-2008.
Departamento de Salud, Puerto Rico.
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Los datos de los defectos congénitos de reduccion de extremidades, gastrosquisis y talipes equino-
varus se comenzaron a recopilar mediante vigilancia activa en el 2001, mientras que onfalocele fue
incluido en el 2003. A continuacion las figuras 12 ala 17 presentan la prevalencia al nacer por afio de
vigilancia para estos defectos (linea roja) con su respectiva tendencia lineal (linea azul).

Figura 12. Defectos Musculo-Esqueletales
en Puerto Rico, 2003-2008

Figura 13. Defectos Congénitos de Reduccioén
de Extremidades Superiores en Puerto Rico,
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 14. Defectos Congénitos de Reduccion
de Extremidades en Puerto Rico, 2001-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2001-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 16. Gastrosquisis en Puerto Rico,
2001-2008
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Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 15. Talipes Equinovarus
en Puerto Rico 2001-2008
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Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 17. Onfalocele en Puerto Rico
2003-2008
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Defectos Cromosdmicos y Genéticos

Los defectos cromosomicos son trastornos oca-
sionados por un exceso o falta de genes conteni-
dos en todo un cromosoma o en un segmento de
un cromosoma. Estos incluyen trisomias, delecio-
nes, duplicaciones e inversiones entre otros. Las
trisomias ocurren generalmente cuando durante
la meiosis no se separan adecuadamente los cro-
mosomas, quedando un cromosoma extra, ya sea
en el évulo o en el espermatozoide que formara al
bebé. Los defectos genéticos se caracterizan por

mutaciones (cambios) en los genes que alteran la
funcién normal de un érgano o tejido. A continua-
cion se presenta la descripcion de cada defecto
junto con la Tabla 5 que presenta la prevalencia al
nacer 2007-2008 para el Sindrome Jarcho-Levin
y 2004-2008 para el resto de los defectos.

Sindrome Patau (trisomia 13) se refiere a un

conjunto de hallazgos fisicos y mentales atribui-

dos a la presencia de una copia adicional del
cromosoma 13. Caracteristicas asociadas a

este sindrome son: holoprosencefalia, sordera,

microcefalia, labio y paladar fisurado, talon

posterior prominente, una sola arteria umbilical

y retraso mental.

Sindrome Edwards (trisomia 18) se refiere
a un conjunto de hallazgos fisicos y mentales
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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 subcutaneo adiposo, retraso mental y
problemas cardiacos severos.

Sindrome Down (trisomia 21) se refiere a un
conjunto de hallazgos fisicos y mentales atribui-
dos a la presencia de una copia adicional del
cromosoma 21. Caracteristicas asociadas a
este sindrome son: 0jos achinados, pliegues
del epicanto interno, boca y orejas pequenas,
lengua protuberante, pobre tono muscular, una
sola linea palmar transversa (simian crease),

estatura corta y retraso mental leve a moderado.
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Albinismo se presenta cuando uno de varios
defectos genéticos hace que el cuerpo sea
incapaz de producir ao distribuir melanina, una
sustancia natural que le da color al cabello, la
piel y el iris del ojo. Las personas afectadas
pueden tener el cabello, piel y color del iris
blanco o rosado, al igual que problemas en la
vision. El sindrome Hermansky-Pudlak (SHP)
es una forma de albinismo causada por un solo
gen y puede ocurrir con un trastorno hemorra-
gico, al igual que con patologias pulmonares e
intestinales.

Sindrome Jarcho-Levin es un sindrome ge-
nético que se caracteriza por malformaciones
en los huesos de la columna vertebral y las
costillas, por insuficiencia respiratoria y otras
anomalias. Las personas que nacen con este
sindrome tienen baja estatura y un cuello corto
con movimiento limitado, debido a anomalias en
las vértebras cervicales.

Tabla 5. Defectos Cromosomicos y Genéticos,
Puerto Rico, 2004-2008

Prevalencia al nacer por

Defectos ICD-9-CM  No. Casos 10,000 nacimientos vivos
Sindrome Patau (trisomia 13) 758.1 28 1.15
Sindrome Edward (trisomia 18) 758.2 70 2.88
Sindrome Down (trisomia 21) 758.0 349 14.36
Albinismo 270.2 49 2.02
Sindrome Jarcho-Levin* 756.9 12 1.30

Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos, 2004-2008 - Departamento de Salud, Puerto Rico.
*2007-2008, los casos con Jarcho-Levin se comenzaron a monitorear a partir del 2007.
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Los datos de Sindrome Down se comenzaron a recopilar mediante vigilancia activa en el 2001, y en el
2003 los de Sindrome Edwards, Patau y Albinismo. A continuacion las figuras 18 a la 22 presentan la
prevalencia al nacer por afio de vigilancia para cada defecto (linea roja) con su respectiva tendencia
lineal (linea azul).

Figura 18. Defectos Cromosémicos
y Genéticos en Puerto Rico, 2003-2008

Figura 19. Sindrome Down
en Puerto Rico. 2001-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 20. Sindrome Patau
en Puerto Rico, 2003-2008

Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2001-2008

Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 21. Sindrome Edwards
en Puerto Rico, 2003-2008
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Figura 22. Albinismo
en Puerto Rico, 2003-2008
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Defectos del Sistema Cardiovascular

Los defectos del sistema cardiovascular
envuelven el corazéon y el sistema circulatorio.
Los defectos congénitos cardiacos son defectos
que afectan la estructura o funcionamiento del
corazon o de los vasos. Estos aparecen cuando
ocurren fallas durante el desarrollo del corazén
en el periodo embrionario. Estas fallas pueden
resultar en la alteracion del funcionamiento de
las valvulas y/o camaras del corazén lo que a su

ASD

Corazon Normal

Anomalia de Ebstein se caracteriza por un
descenso de la valvula tricuspide en el ventriculo
derecho, debido a la insercion anémala de las
cuspides de dicha valvula, por lo cual la parte
superior del ventriculo derecho forma parte
del atrio derecho. Aparte de estar situada muy
abajo, la valvula tricuspide puede no estar bien
formada.

Atresia de la valvula pulmonar es una condicion
en la cual la valvula pulmonar no se forma o esta
cerrada. El ventriculo derecho actua como una
bolsa ciega que puede quedarse pequefia 0 no
desarrollarse adecuadamente.

Atresiade lavalvula tricuspidees una condicion
en la cual falta la vélvula entre el atrio derecho y
el ventriculo derecho (valvula tricuspide). Como
resultado, el ventriculo derecho es pequefio y no
se desarrolla completamente.

vez puede desencadenar problemas severos al
momento de nacer. A partir del primero de enero
de 2009 se afiadié un nuevo defecto cardiaco
al Sistema de Vigilancia: Defecto septal auricular
tipo primum. A continuacion se presenta la
descripcion de cada defecto junto con la Tabla
6 que presenta la prevalencia al nacer 2007-
2008 para DORV y 2004-2008 para el resto de
los defectos.

HLHS

Canal atrio-ventricular es un problema cardiaco
complejo que incluye un defecto del septo atrial
(tipo primum), del septo ventricular (posterior)
y de las vélvulas atrioventriculares (valvula
tricuspide, véalvula bicuspide) produciendo una
comunicacion de las cuatro cavidades cardiacas.
Estos defectos se deben a un crecimiento
incompleto 'y fusion de las almohadillas
endocardicas.

Coartacion de la aorta es una condicion en la
cual la aorta, la arteria principal que sale del
corazon, presenta una estrechez. La estrechez
produce presion sanguinea alta antes del punto
de coartacion y presion sanguinea baja mas alla
del punto de coartacion.
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Conexion anomala total de las venas pulmo-
nares es una condicion en la que las cuatro venas
pulmonares estan conectadas al atrio derecho en
lugar del atrio izquierdo o en cualquier otra parte
del retorno venoso sistémico.

Defecto del septo aorto-pulmonar es una
comunicacion entre la aorta ascendente y el
tronco pulmonar y/o rama pulmonar derecha, en
presencia de ambas valvulas sigmoideas (valvula
adrtica y valvula pulmonar), lo cual la diferencia
del tronco arterioso.

Defectos septales atriales (ASD) es un hueco o
abertura en la pared que separa los atrios (las dos
cavidades superiores del corazon).

Defectos septales ventriculares (VSD) es un
hueco o abertura en la pared que separa los
ventriculos (las dos cavidades inferiores del
corazon).

Doble salida ventricular derecha (DORV) es un
defecto que ocurre cuando tanto la aorta como la
arteria pulmonar estan conectadas al ventriculo
derecho. Normalmente, laaorta surge del ventriculo
izquierdo y la arteria pulmonar normalmente se
origina del ventriculo derecho. Casi siempre, la
doble salida ventricular derecha también abarca
la presencia de un defecto del septo ventricular.

Ducto arterioso patente (PDA) es un conducto
entre la aorta y la arteria pulmonar. Normalmente
este conducto se cierra en las primeras
horas después del nacimiento. Si no se cierra
completamente, la sangre oxigenada, en vez de
ir al cuerpo, regresa a la circulacion pulmonar.
Para propoésitos del Sistema de Vigilancia no se
considera esta condicion en bebés prematuros
menores de 36 semanas y en bebés a término
diagnosticados antes de las seis (6) semanas de
edad.

Estenosis de la valvula aortica se refiere al

estrechamiento u obstruccion de la valvula
aortica del corazon, que impide que ésta se abra
adecuadamente y bloquea el flujo sanguineo
desde el ventriculo izquierdo a la aorta.

Estenosis de la valvula pulmonar es una
condicion en la cual el flujo sanguineo se obstruye
a nivel de la véalvula pulmonar, valvula que separa
el ventriculo derecho de la arteria pulmonar.

Sindrome del corazon izquierdo hipoplasico
Existen varias variantes de esta condicion. En la
variante mas comun el lado izquierdo del corazén,
incluyendo la aorta, la valvula adrtica, el ventriculo
izquierdo y la valvula mitral no se desarrollan
normalmente. La sangre que regresa de los
pulmones fluye a través de un defecto del septo
atrial. El ventriculo derecho bombea la sangre a
la arteria pulmonar y la sangre llega a la aorta a
traves del ducto arterioso.

Sindrome del corazon derecho hipoplasico
es una condicion en la que el lado derecho del
corazoénincluyendo el ventriculo derecho, la valvula
tricispide y la arteria pulmonar no se desarrollan
normalmente. El problema principal es la ausencia
de la véalvula pulmonar.

Tetralogia de Fallot es la mas comun de las
cardiopatias ciandticas en la cual coexisten los
siguientes cuatro defectos: defecto del septo
ventricular, estenosis de la vélvula pulmonar
O justo debajo de ella, el ventriculo derecho
tiene mas musculo de lo normal y la aorta se
encuentra directamente sobre el defecto del septo
ventricular.

) Informe Anual 2010 Vigilancia de Defectos Congénitos en Puerto Rico



Tronco arterioso es una malformacion compleja
caracterizada por un solo vaso sanguineo que sale
desde los ventriculos derecho e izquierdo, en lugar
de los dos vasos normales (la arteria pulmonar y la
aorta). Las dos valvulas que estan situadas entre
el corazény las grandes arterias (valvula pulmonar
y valvula aértica) se unen para formar una sola
(valvula troncal). Generalmente, hay un defecto
septal ventricular grande.

Transposicion de los grandes vasos (TGV) es
una condicion en la cual se invierte la posicion
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).

Tabla 6. Defectos Sistema Cardiovascular,
Puerto Rico, 2004-2008

Defectos ICD9-CM  No.Casos  Frevalenca alacer por

Defectos congénitos del corazon 2,523 103.79
Atresia de la valvula pulmonar 746.01 28 1.15
Tetralogia de Fallot 745.2 87 3.58
Ducto arterioso patente (PDA) 747.0 654 26.90
Defecto septal auricular (ASD) Tipo secundum 745.5 510 20.98
Defectos septales ventriculares (VSD) 745.4 548 22.54
Canal atrio-ventricular 745.69 90 3.70
Anomalia de Ebstein 746.2 20 0.82
Estenosis de la valvula pulmonar 746.02 197 8.10
Estenosis de la valvula aortica 746.3 51 2.10
Coartacidn de la aorta 747.10 93

Defecto del septo aorto-pulmonar 745.0 3 0.12
Transposicion de los grandes vasos (TGV) 745.10 61 2.51
Atresia de la trictispide 746.1 34 1.40
Sind. del corazdn izquierdo hipoplasico 746.7 64 2.63
Sind. del corazdn derecho hipoplasico - 17 0.70
Tronco arterioso 745.0 12 0.49
Conexidn anomala total de las venas pulmonares 747.41 16 0.66
Doble salida ventricular derecha (DORV)* 745.11 28 3.03

Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos de Puerto Rico, 2004-2008. Departamento de Salud, Puerto Rico
*2007-2008, los casos con DORV se comenzaron a monitorear a partir del 2007.
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Los datos de los defectos congénitos del corazdn se comenzaron a recopilar mediante vigilancia
activa en el 2003. A continuacion las figuras 23 a la 40 presentan la prevalencia al nacer por afio de
vigilancia para cada defecto (linea roja) con su respectiva tendencia lineal (linea azul).

Figura 23. Defectos Congénitos del Corazén
en Puerto Rico, 2003-2008

Figura 24. Anomalia de Ebstein
en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 25. Atresia de la Valvula Pulmonar
en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 27. Canal Atrio - Ventricular
en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 26. Atresia de la Valvula Tricuspide
en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 28. Coartacion de la Aorta
en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.
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Figura 29. Conexion Andémala total de las
Venas Pulmonares en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevenciéna de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 31. Defectos Septal Aricular (ASD)
Tino Secundum en Puerto Rico. 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 33. Ducto Arterioso Patente (PDA)
en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 30. Defecto del Septo Aorto Pulmonar
en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 32. Defectos Sptales Ventriculares
(VSD) en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 34. Estenosis de la Valvula Adrtica
en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.
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Figura 35. Estenosis de la Valvula Pulmonar
en Puerto Rico, 2003-2008
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Figura 36. Sindrome del Corazén Derecho
Hipoplasico en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008

Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 37. Sindrome del Corazon lzquierdo
Hipoplasico en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.
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Figura 39. Transposicion de los Grandes
Vasos en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 38. Tetralogia de Fallot
en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos, 2003-2008
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 40. Tronco Arterioso
en Puerto Rico, 2003-2008
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Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2007.
Departamento de Salud, Puerto Rico
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Defectos del Tracto Urogenital

Los defectos del tracto urogenital afectan los érganos reproductivos y el tracto urinario de los varones
y las féminas. A partir del primero de enero de 2008 se afadio un nuevo defecto: extrofia de la vejiga.
A continuacion se presenta la descripcion de cada defecto junto con la Tabla 7 que presenta la preva-
lencia al nacer 2008 para extrofia de la vejiga, 2007-2008 para hipos/epispadias y 2004-2008 para
genitales ambiguos.

Genitales Ambiguos es una anomalia fisica en
donde al nacer los genitales externos no tienen la
apariencia tipica de uno u otro sexo. El grado de
ambiguUedad puede variar. Existen distintas condi-
ciones que pueden presentar genitales ambiguos
como parte del cuadro clinico, como la hiperpla-
sia adrenal congénita (CAH) y el sindrome parcial
de resistencia androgénica (PAIS), entre otros.

Hipospadias es una alteracion congénita del pene
en el cual el orificio uretral se encuentra situado en
la parte ventral del mismo en algun punto entre el
glande y el periné. Ademas se acompana de una
curvatura del eje mayor del pene en sentido ven-
tral lamada cuerda ventral y presencia de pre-
pucio solo en la region dorsal del glande. Ocurre
solamente en varones.

Epispadias es un defecto en la localizacion del
orificio uretral que puede ocurrir tanto en varones
como en mujeres. En el varon, el orificio de la ure-
tra se localiza en la parte dorsal del pene en algun
punto entre el cuello vesical y el vértice del glande.
En la mujer, el orificio de la uretra se localiza entre
el clitoris y el labio, pero puede estar en el abdo-
men.

Extrofia de la Vejiga es una malformacion de la
vejiga y la uretra, en la que la vejiga ha girado

de adentro hacia fuera y su pared posterior esta
expuesta en la region del abdomen. La extrofia de
la vejiga se acompana casi siempre de epispadias
completa o clitoris bifido.
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Los datos de genitales ambiguos se comenzaron a recopilar mediante vigilancia activa en el 2003. A
continuacion la figura 41 presenta la prevalencia al nacer por afio de vigilancia para esta condicion
(linea roja) con su respectiva tendencia lineal (linea azul).

Figura 41. Genitales Ambiguos
en Puerto Rico, 2003-2008
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Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2003-2008.
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Tabla 7.Defectos del Tracto Urogenital,
Puerto Rico, 2004-2008.

Prevalencia al nacer por

Defectos ICD-9-CM No. Casos 10,000 nacimientos vivos
Genitales ambiguos 752.7 53 2.18
Hipospadias™ 752.61 120 25.327
Epispadias™ 752.62 4 0.43
Extrofia de la vejiga™* 753.5 0 0

Fuente: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos, 2004-2008 -Departamento de Salud, Puerto Rico.
*2007-2008, los casos hipo/epispadias se comenzaron a monitorear a partir del 2007.
**2008, los casos con extrofia de la vejiga se comenzaron a monitorear a partir del 2008.
1 Hipospadias: Prevalencia al nacer por cada 10,000 varones nacidos vivos.
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Programa para la Deteccién, Diagnostico y

Tratamiento de Enfermedades Hereditarias de PR

El Programa para la Deteccion, Diagnoéstico y Tratamiento de Enfermedades Hereditarias de Puerto
Rico se cre6 mediante la aprobacion de la Ley 84 del 2 de julio de 1987. Al amparo de esta Ley y su
Reglamento se establecié el cernimiento neonatal compulsorio para fenilcetonuria (PKU), hipotiroidis-
mo congénito (HTC) y anemia falciforme. También se establecio el uso del laboratorio de Cernimiento
Neonatal adscrito al Recinto de Ciencias Médicas como el laboratorio base del Programa. El por
ciento anual de neonatos a quienes se les realizan las pruebas ha variado de 94% (1991-92) a 99%
(2008-2009), con un promedio de 96%. Hasta el 2008-2009, se han diagnosticado un total de 596
neonatos los cuales han recibido la orientacion y el tratamiento correspondiente en un breve periodo
de tiempo.

A partir del 2007-08, en Puerto Rico comenzé a utilizarse la tecnologia de espectrometria de masa
en tandem. Esta nueva tecnologia conocida como método MS/MS permite la deteccidon de diversas
enfermedades metabdlicas, de origen genético, muchas de las cuales anteriormente eran descono-
cidas. Durante 2008-2009 se llevo a cabo un estudio piloto para la deteccion de trastornos de oxida-
cién de &cidos grasos (FAOD), acidemias orgéanicas, y aminoacidopatias usando el equipo de MS/MS
en alrededor del 11% de los infantes de Puerto Rico. En otras jurisdicciones de EUA se ha reportado
que la incidencia combinada de estas condiciones varia de 1:3,000 a 1:10,000. Hasta el mes de junio
2009 se han detectado 2 casos nuevos con estas condiciones en la Isla. Se espera que este panel
expandido de pruebas de cernimiento neonatal se realice a todo neonato a partir del ano 2009-10.

Meétodos

La incidencia es el numero de casos nuevos de una enfermedad en una poblacion determinada y
en un periodo determinado. En este informe se calculo la tasa de incidencia para el periodo 2004-
2009, de todas las condiciones monitoreadas por el Programa de Cernimiento Neonatal. También se
graficd su tendencia en base a la incidencia anual, desde el afio en que se incluy6 hasta el 2009. La
tasa de incidencia (por cada 100,000 nacimientos vivos) se calculé utilizando la siguiente férmula:

Incidencia = NUmero de casos nuevos con la enfermedad x 100,000
Numero total de infantes cernidos

donde, el numerador incluye sélo nacimientos vivos con una prueba de cernimiento positiva y un
diagnostico confirmado. El total de nacimientos vivos para cada afio fiscal (julio a junio) se obtuvo
del total de infantes que fueron cernidos por el Programa. Para las condiciones recientemente inclui-
das en el proyecto piloto: trastornos de oxidacion de acidos grasos (FAOD), acidemias organicas, y
aminoacidopatias, no se presentan datos en este informe.
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Desordenes del Metabolismo

Las enfermedades metabdlicas son un conjunto
de enfermedades hereditarias que implican al-
teraciones del metabolismo (procesos quimicos).
La mayoria son debidas a la alteracion de un gen
que codifica una enzima que cataliza una de
las miles de reacciones quimicas de la célula.
A continuacion se presenta la descripcion, la in-
cidencia 2004-2009 y la tendencia de cada con-
dicion.

Fenilcetonuria (PKU). condicion dentro de las
aminoacidopatias, en donde los bebés carecen
de una enzima necesaria para convertir la feni-
lalanina (un componente de las proteinas) en
otras sustancias que necesita el organismo. Este
componente se acumula y es toxico al cerebro.
Requieren de una dieta baja en fenilalanina para

toda la vida. Puede resultar en retraso mental se-
vero si no se detecta y recibe tratamiento rapi-
damente. Mujeres con esta condicion deben de
tener una dieta especial durante el embarazo.

Galactosemia (GAL). Esta es una condicion en
donde la enzima que se necesita para convertir la
galactosa (azucar que se encuentra en la leche)
en glucosa (azucar simple que el cuerpo puede
utilizar facilmente) no funciona correctamente. La
galactosa se acumula en el cuerpo del bebé y
causa dafo severo a organos vitales ocasionan-
do pérdida de vision, retraso mental severo, in-
fecciones y hasta la muerte. Tanto la leche como
todos los productos lacteos deben ser eliminados
de la dieta del bebé. El tratamiento debe conti-
nuar toda la vida.

Tabla 8. Numero Total de Casos e Incidencia de los Principales
Desdérdenes del Metabolismo, Puerto Rico, 2004-2009.

Condiciones ICD-9-CM No. Casos Incidencia
Fenilcetonuria (PKU) 270.1 13 1:18,000
Galactosemia 271.1 6 1:40,000

Fuente: Programa de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico, 2004 - 2009.
Preparado por: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos

Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 42. Fenilcetonuria (PKU)
en Puerto Rico, 1990-2009
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Fuente: Programa de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico, 1990-2009.
Preparado por: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos
Departamento de Salud, Puerto Rico

Figura 43. Galactosemia (GAL)
en Puerto Rico, 1998-2009
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Fuente: Programa de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico, 1990-2009.

Preparado por: Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos
Departamento de Salud, Puerto Rico
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Defectos Endocrinos

Es un grupo de desordenes producidos por alte-
raciones en la funcién normal o anatomia de las
glandulas endocrinas. Las glandulas endocrinas
son un conjunto de 6rganos que liberan un tipo
de sustancias llamado hormonas directamente
en el torrente sanguineo. Las hormonas secre-
tadas por las glandulas endocrinas regulan el
crecimiento, desarrollo y las funciones de mu-
chos tejidos, y coordinan los procesos metabo-
licos del organismo. A continuacion se presenta
la descripcion, la incidencia 2004-2009 y la ten-
dencia de cada condicion.

Hipotiroidismo congénito: Esta condicion es
debida a la deficiencia de una hormona de la
tiroides, que al estar deficiente, causa retraso
tanto en el crecimiento como en el desarrollo nor-
mal del cerebro. Si se diagnostica temprano, se

puede tratar con dosis orales de la hormona para
un desarrollo adecuado.

Hiperplasia adrenal congénita (CAH): Esta
condicion ocurre como consecuencia de un de-
fecto de las enzimas que participan en la con-
version de colesterol a cortisol en las glandulas
adrenales. La CAH ocurre cuando las glandulas
adrenales no producen suficiente hormona cortisol
y aldosterona y, en cambio producen demasiado
androgeno la hormona del tipo masculino, lo cual
ocasiona la aparicion temprana (o inapropiada) de
caracteristicas masculinas. Algunos tipos de CAH
pueden causar una pérdida de sal (NaCl) severa,
lo que pone en peligro la vida, si no se detecta y
trata rapidamente. El tratamiento es para toda la
vida y consiste en proporcionar al paciente tanto
la sal, como las hormonas que necesita.

Tabla 9. Numero Total de Casos e Incidencia de los
Principales Desordenes Endocrinos, Puerto Rico, 2004-20009.

ICD-9-CM No. Casos Incidencia
Hipotiroidismo congénito 243 46 1:5,000
Hiperplasia de la glandula 255.2 6 1:40,000
adrenal (CAH)

Fuente: Programa de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico, 2004 - 2009.
Preparado por: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos
Departamento de Salud, Puerto Rico.

Figura 44. Hipotiroidismo Congénito
en Puerto Rico, 1990-2009
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Figura 45. Hiperplasia Adrenal Congénita

(CAH) en Puerto Rico, 2003-2009
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Hemoglobinopatias

La hemoglobina es la proteina en las células ro-
jas que se encarga de llevar oxigeno de los pul-
mones a todas las partes del cuerpo. Las hemo-
globinopatias son un grupo de enfermedades
hereditarias de las células rojas que causan di-
ferentes grados de anemia (escasez de células
rojas), infecciones severas, episodios (crisis) de
dolor y dafo a los tejidos y érganos del cuerpo.
Los sintomas son causados por la cantidad o por
el tipo de anormalidad de la hemoglobina. A con-
tinuacion se presenta la descripcion de anemia
falciforme y del portador de anemia falciforme,
junto con la incidencia 2004-2009 de las hemog-
lobinopatias y su tendencia.

Anemia falciforme o drepanocitica (Hb S): Esta
es la condicion genética, en la cual un gen no
funcional que produce el tipo de hemoglobina S
(Hb S) causa que las células rojas de la sangre se
formen inadecuadamente tomando la forma de
media luna. Esto causa que se pongan rigidas,

gue obstruyan los capilares, venas y arterias, y
gue no pueden llevar oxigeno a todas las partes
del cuerpo, y por tanto funcionar correctamente.
Entre mas rigida este la célula, mas riesgo hay
de que se obstruyan los vasos sanguineos oca-
sionando a su vez dolor severo y dano a érganos
vitales. Incluso puede causar derrame cerebral y
hasta la muerte. La severidad varia mucho en
cada persona. Las personas con esta condicion
son mas propensas a tener infecciones bacteria-
nas tales como neumonia y meningitis. Requieren
de antibidticos, hidratacion adecuada y segui-
miento durante toda la vida.

Portador de anemia falciforme: Las personas
que tienen un gen funcional para producir hemo-
globina y un gen que produce una hemoglobina
anormal HbS se consideran portadoras. Estas
personas por lo general no manifiestan sintomas
de enfermedad ya que tener un gen funcional es
suficiente para que la hemoglobina se forme y
funcione adecuadamente.

Tabla 10. Numero Total de Casos e Incidencia de las
Hemoglobinopatias, Puerto Rico, 2004-2009.

No. Casos Incidencia

Hemoglobinas anormales
Enfermos 282

" ICD-9-CM |

51 1:5,000

Portadores asintomaticos -
No enfermos

5,449 1:44

Fuente: Programa de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico, 2004 - 2009.
Preparado por: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos - Departamento de Salud, Puerto Rico

Figura 46. Hemoglobinopatias en Puerto Rico, 1990-2009
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de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos - Departamento de Salud, Puerto Rico
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Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos

Divisién de Madres, Nifios y Adolescentes
Secretaria Auxiliar de Salud Familiar, DEPARTAMENTO DE

Servicios Integrados y Promocién de la Salud S ALu D
Departamento de Salud

Tel: (787) 274-5671, (787) 751-3654
Fax : (787) 764-4259
Email: defectoscongenitos@salud.gov.pr

Forma para la Evaluacion del Informe Anual 2010

Para: Sistema de Vigilancia de Defectos Congénitos Fax: (787) 764-4259
De: Profesion:
Municipio:

Favor de contestar las siguientes preguntas y enviar esta hoja por Fax.

1. La informacién de este Informe le es: ____(3)sumamente Gtil _ (2)atil __ (1)poco atil
2. El contenido del Informe es: ___(4)excelente _ (3)bueno ____{(2)regular ___{(1)pobre
3. La informacidon provistaes: __ (3)adecuada ___ (2)compleja ____(1)demasiado sencilla
. El estilo/formato de este Informe es: ___(4)excelente ___ (3)bueno ___{(2)regular ___(1)pobre

5. {Qué desearia cambiar de este Informe?

6. éQue le gustaria que se incluyera en futuras ediciones?

Otros comentarios/sugerencias:

FAVOR DE ENVIAR ESTA HOJA POR FAX—(787) 764-4259
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Figura 47. Cernimiento Metabodlico Neonatal
en Puerto Rico, 2004-2009
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Fuente: Programa de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico, 2004-2009.
Preparado por: Sistema de Vigilancia y Prevencién de Defectos Congénitos
Departamento de Salud, Puerto Rico
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Vigilancia de Defectos Congénitos en Puerto Rico

Para mas informacion...

En Puerto Rico:

Sistema de Vigilancia y

Prevencion de Defectos Congénitos

Division de Madres, Nifios y Adolescentes
Secretaria Auxiliar de Salud Familiar,

Servicios Integrados y Promocion de la Salud
Departamento de Salud

(787) 274-5671, (787) 751-3654, (787) 764-4259
E-mail: defectoscongenitos@salud.gov.pr

Centros Pediatricos
Seccion de Servicios de Nifios con
Necesidades Especiales de Salud
Division de Madres, Nifios y Adolescentes
Secretaria Auxiliar de Salud Familiar,
Servicios Integrados y Promocion de la Salud
Departamento de Salud
787) 817-1245, 817-1246
787) 778-4765, 778-4766
787) 704-7065, 704-7066
787)801-1111,801 1112
)
)

Arecibo:
Bayamon:
Caguas:
Fajardo:
Mayaglez:
Ponce:

787) 834-5830, 832 3100
787) 840-7202, 840 7170

Area Metropolitana:
(787) 763-0550, 777-3535 ext. 7021

Asociacion de Espina Bifida
(787) 740-6695

APNI
(787) 763-4665

Fundacidn Sindrome de Down
(787) 283-8202

Mis amigos de Sindrome de Down, Inc.
(787) 533-0923, (787) 791-3249
yolanda@masdpr.net

Clinica de Labio y Paladar Fisurado
Centro Pediatrico Metropolitano
(787) 763-0550

March of Dimes
(787) 765-6052, (787) 754-6023
Www.nacersano.org

En Estados Unidos:

Alliance of Genetic Support Groups
http://www.geneticalliance.org

American Academy of Pediatrics
http://www.aap.org

Centers for Disease Control and Prevention (CDC)
http://www.cdc.gov

National Down Syndrome Society
http://www.ndss.org

National Down Syndrome Congress
(770) 604-9500, (800) 232-6372
zoila@ndsccenter.org
www.ndsccenter.org

International Clearinghouse for Birth Defects
Monitoring Systems
http://www.icbd.org

March of Dimes Birth Defect Foundation
http://www.modimes.org

National Birth Defects Prevention Network (NBDPN)
http://www.nbdpn.org/NBDPN

National Organization for Rare Disorders, Inc. (NORD)
http://www.rarediseases.org

Organization for Teratology Information Services (OTIS) (888)
285-3410

Spina Bifida Association of America
http://www.sbaa.org

Labio y Paladar Fisurado
http://www.cleft.com

Albinismo
http://www.albinism.org.uk
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