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!N~:iODU I O 11 

Es evidente o_ue el es-:;udio de malformaciones 7 de
formidades congénitas es amplio y complejo, por lo que 
el objeto grimordial de es-:;e estudio: es hacer un aná -
lisis y ~ev~sión de Jstas en el ~ospital General "9ario 
?ernández" :iuran-:;e el año de l98ó. 

~n '..!r. es~udio realizado en el G.M.N. de 105,925 
nacimien<:os consec•ltivos (ll), se encontró una tasa :le 
:g.8 X l 000 nacidos; con la siguiente grogorción: 

Malformación congénita 

Luxación congénita :le cadera 
Cardiopatías congénitas 

Defectos de cierre de tubo neural 
Pie equinovarus 
Polio tia 
Malformaciones congénitas mdltiples 
Síndrome de Down 
Labio y paladar hendido 
Pie Talovalgus 
Polidactilla 

~recuencia 

2.17 

l.93 
l.51 

l.41 

l.31 

l. 28 

l.28 

0.96 
0.98 
0.26 

Las malformaciones congénitas son un fenómeno •1Ue 

no solo regercu•e sobre el núcleo familiar, sino üam -
bián sobre la sociedad, el medio ambiente y requieren 
el apoyo médico multidisciplinario de génetica, ~rtopc
:iia, cirugía, ncu~ocirugia y la participación de orga -
nis;nos sociales; ¡:o!' lo ·J~ue actualmente ex1::iten algune.s 
organizaciones ~orno el Departamento de ser11cios Hume. -



nos y de la Salud en los 3stados Unidos (3) ~ue ;ienen 
un programa de seguimien-<;o y cte ·::'.)n-:r,11 estadístico. 

donde valoran la magnitud del ?robleir.s. 
Algunos autores refieren la i~nor~ar.cia de l~s 

deformidades congdnitas (4), can21der~ndolas como el 
efecto de fuerzas biornecár.ic8.s p!'oducl.'iaa por comnre -

sión uterina, y siendo causa de problemas O!'i.Opédicos 

comunes que requieren una or1enüac1ón adecuada, y '.1_ue 

en algunas entidades pato1'5gicas como la luxación con

gáni ta de cadera, se encuentran una interacción de in
fluencias mecánicas y genéticas en su etiología. 

En el presente estudio de acuerdo a la revisión 

y eus características en~lobaremos ambos ~~r~inos, y 

analizaremos la relevancia que represem;a el seguimie!:!; 
to adecuado a las diferentes malformaciones y ieror:ni
dades congánitas, siendo ello determinante cnra valo -
rar la evolución clín'ca, así como el tratamiento ade
cuado para el manejo de 4stos pacientes. 

Este propósito puede alcanzar programas especí 
ficoa para un :nejor aprovechamiento de los recursos 
clínicos. 
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DEFORMIDADES CONGENITAS 

En uno de cada 20 neonatos es posible que aparez
can defecT.os en la morfogénesis. Sesenta por 100 de e~ 

tos pequeños tienen malformaciones que resultan de pr2 
blemas intrínsecos de los tejidos embrionarios en des~ 
rrollo. El resto de neonatos afectados tienen deforma
ciones, las cuales son anormalidades producidas por la 
compresión uterina, que en una forma aberrante moldea 
los tejidos del producto en las etapas finales del em

barazo (4). 

Es imuortante diferenciar entre malformación y d~ 

formación para la or~entación adecuada, y el tratamierr 
to del paciente. Las malformaciones generalmente tie -
nen origen genético o teratológico, en tanto que les 
deformaciones no lo tienen. Las primer!'.S suelen ser di_ 
ficiles de tratar desde el punto de vista funcional y 

estético, en tanto que las deformaciones suelen mas .. 
trar resolución espontánea o corregirse por moldeamie~ 
to, realizando compresión moderada, hEsta llegar a le 
forma más conveniente. 

El sistema musculoesquelético es muy suceptible 
de alteraciones por comnresión, y entre las deformida
des principales están: luxación de cadera, diversas 
formas de pie equinovero, genuv~rum de les piernP.s, 

luxación de la rodilla, escoliosis, anomalíes en la 
forma de la cabeza, hipoplasia o asimetría del maxilar 
inferior, torticolis, y algunas formas de artroeripo -
sis. 

Conceptos Generales sobre la deforme.ción. Ló~ 
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fuerzas biomecánicas son importantes en la morfogé -
nesis de músculos, ligamentos, cartilagos y estructu -
ras óseas. Hipócrates señalo que la funci6n era un 

componente integral de la forma, y que podían sur~~r -
alteraciones físicas en ur.a persona si estLaa sometida 
a una sola posición por tiempo prolon~~do, iichas mo -
dificaciones en la forna del cuerpo se nroducen con 'll~ 

yor facilidad, cuando lo~ tejidos tienen grsn flexi -
bilidad en períodos de crecimiento rdnido. El feto es 
más flexible y crece con r~pidez siete veces mayor que 
el lactante y, por esta razdn, es más sucentible al 
amoldamiento por la acción de ln presi6n ~anstrictiva. 
Estudios realizados por Browne y otror ir.ve;:;t:.gadores 
(4) han contribuido notablemente ::il c.1nocim:i.ento de la 
interacción entre la posicidn fetal en utero y las 
fuerzas extrínsecas que lo com~rimen, cuyo resultado 
final son les deformaciones cong,nitas. 

iuerzas extrínsecas de co~~resión. No se observan 
deformaciones en loa fetos abortados, por razones ter~ 
péuticas a las 20 semanas de gestación o menos (4). 
Las fuerzas compresivas o cona;rictivas suelen surgir 
normalmente al llenar el feto toda la cavidad uterina, 
a finales de la ge~.tación. En las últimas 10 semanas -
del embarazo, aumenta progresivamente la proporción 
entre el feto y el líouido amniótico. La co':lpresión 
fetal tie~e mayor probabilidad en los orimogénitos, que 
están dentro de un útero con '!láximo tono, en el oro 
dueto hipertrófico o cuando hay poco líauido amniótico 

La compresión adicional puede generarse dentro del 
útero o en la cavidad abdominal o pélvica. Las masas 
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~ntrauterinas que ocupan espacio, como embarazo geme -
lar, útero bicorne o fibromas uterinos pueden restrin
gir el movimiento fetal. cambién se ha dicho que la 
hipertensión arterial en la gestante se relacione con 
la deformidad del feto (4), aunque se desconoce el 

mecanismo por lo cual acontece. 
Postura del feto. La presentación usual de vér -

tice a :inales de la ~est~ción permi~e el a~rovecha -

miento máximo del espacio intrauterino, por lo ~ue hay 
mayor probabilidad o.ue otras posiciones originen una -
compresión excesiva. 

Posición de "comodidad". En los u rimero!' di as des 
pués del nacimiento, el naonato puede ser flexionado 
en la posición que tenía en el Útero. Un neonato nor -
mal se resistirá a dicha flexión, en tanto el peque~o 
deforme preferirá dicha posición. Al precisar la posi
ción de "comodidad" en el exámen neonatal, el médico a 
menudo puede obtener datos en cuanto al origen de la 
deformación. 

Tipos de deformación. Un neoneto que ha sufrido -
compresión intrauterina, tiene alguna deformidad cara~ 
i;erística en forma loealizada; como asimetría .1mndi -
bular, tortícolis, escoliosis, deformación de la 
cadera y pies; por lo que es infrecuente la compresión 

en focos múltiples, uhora bien la compresión genera
lizada ocurre en el oligohidramnios, ya sea por una -
agenesia renal o por salida crónica de líquido (4). -
Independiem;emente de la causa del menor líquido amniQ. 
tioo, el pequeño mostrará la tétrada del oligohidram
nios, que consiste en tamaño corporal menor pera la 
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edad gestacional, compresión de la cara, deformidad de 
miembros e hipaplasia pulmonar causada por la compre
si6n del tórax. Las presentaciones pélvicas conllevan 
el mayor riesgo da luxación de la cadera. 

Deformidades posturales congénitas específicas. 
Talla. La baja'talla para la edad de gestación es 

un defecto congénito que puede ser producto de malfor
mación o deformación. Suele depender 1e 'llÚltiples ges
taciones y oligohidramnios. El primogénito puede ser 
de menor tamaño que sus hermanos, pues sufre la compr~ 
si6n de la hipertonía del útero en la pri:nípP.ra y de -
la pared abdominal. En tdrminos generales, los neona
toa con baja talla para la ed2d de gestación por com
presión fetal tardía, mostrarán normalización de su -
crecimiento en etapa poatnatal, en tanto que los neon~ 
toe de talla baja por razones intri'.nsece.s, no mejorad. 
el crecimiento después del nacimien>o (4), 

Cadera. La luxación de la cadera es producida por 
el desplazamiento duradero de la ~abeza femoral del 
feto, del acetábulo. En casi todos los casos, en el 
nacimiento, la cadera sdlo es "dislocable", esto es, -
los ligamentos articulares estan elon~adoa lo sufi
ciente para permitir la subluxación fácil, en tanto -
que las estructuras óseas con3ervan su formación nor
mal. En casos graves hav una luxación franca de la 
cabeza femoral antes del nacimiento, y han ocurrido -
cambios secundarios en el acetábulo y en otras estrUQ 
turas articulares. Cuando menos 80 por 100 de los ca
sos de caderas "dislocables", diagnósticadss en etapa 
neonatal, mostrarán resolución esnontánea, tal vez por 
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la abdÚcci6n a.d;,c11sde de le canera y flexión de los 

muslos ceq:ufs del p"rto, en tanto o_ue los ligamentos 
recu¡:.eran si.: ten:ci6n normal. El 20 por 100 restante o 
11ás, ter:~l.ne.r6 ~·cr :no~,traz- luxación franca y deterioro 

ar•~cular, tel vez porque no hubo corrección adecueda 
de la posición óE la CRúera, en lr:. lactancia. 

Las m~j~res ~ie~er. una mayor probabilidad de 
sufrir deformidrsd óe la cnder& en relacidn con los 

v~roneE , en ~ro~~:ción de cuetro a uno, cu~ndc menof 
lo cue.l, se€"ún ó.i ... .lersos :::utores, derende de 12 mevor 

laxitud de los ligamentoE en l~ ~ujer, euno_ue no se ha 
precisado con clariónd e} ~ecnnismo por la que ocurrA. 

Le presentacidn p¿lv1ca &umenta le posibiliósd de 
luxación di: ca.éera.. ur .. ~1c lt. veces en rromediot en el 

feto de término. Zn la preEentDción ~élvica, el femdr 
fetal puede ser desrlEzaóo f!cilmente y expulsado del 

acetábulo. Duru; (4) h:; sefü'.lucio que e1 feto en posición 

cie nalgas con exten<ión ae las piernas tiene 1a misma 
pooición que ur, luchaóor con un& hiperflexión corporal 
absoluta, misma oue es cusí imposible de corregir. Una 
vez que el feto adquiere esta posición, la más mínima 
fuerza compresiva puede perpetuarla. 

La caéera iz~uieráa tiene mayor posibilidad de 

presentar dislocación que la derecha. La interaccidn 
de la posición fetal y la comnrec1dn extrauterina 
puede explicar esta ,:ro¡::ensión. !Je~de el punto de 
vista r~ci1ográfico se ha demostrado en forma típica -
que el feto está con su ledo izquierdo hacia el dor$o 
ñe l~ maóre, indepenó1en~emen~e de que er.té en presen
tación cefáli.ca o pélvicE-. En este por.tura la pierna -

izquierda está comprimida adicionalmente ror el raquis 



lumbar, y tiene mayor posibilidad de quedar en 
aducción, y de este :nodo, ser mis "luxable". 
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La rodilla. Las deformeciones de le ro~il1& incl~ 
yen hiperextensión o genu recurve:tur, y ¿:r2~0= d!VersoE 
de luxación. Estas deformid~des suelen preEentarse en 
naonatos que han sufrido compresión en lo cre2entec1ón 
p~lvica, con extensidn co~nleta de los rodillas. ?or 
lo regular, la rodilla deforme en el nacimiento puede 
ser tratada en forma conzervadora por medio óe mani
pulación e in:novi li zación con pre nón rr.od ernds, h8 s tr. 
lograr la forma jece~ble. Si no se treta, al ~enu
recurvatum, puede cvolu:ionHr hns~a lux::i~ión y pre~en

tar cambios r;ecund2rios en huefio, li¡;n::-t.;;ntor. :,· mút,

culos ~eriarticulores. 
El pie. Las deformRcioneo en el rie son muv comu

nes e incluyen calc~:rnufi vel1~us, Jietetr:rsus E:dOuctus ~· 

algunas for:ne.s de pie equinovaro y cebe,le<'rroier.to de 
los dedos. 

El t~rr:1ino ca lcP.neovali;o (ca lc2neovalgus) der.o-;a 
el pie en dorsiflexión y eversión per~anente, Los hue
soA del pie generalmente están aline2dos en forma nor
mal. La deformidad suele ser flexible, y pUAde corre
girse fácilxente con el eotira~iento pesivo de loa 
tejidos blando~, o bien mejorar por sí sola. 

Metate.rsus adductus denot2 el "c.ntepié" que está 

en adducción y supinación con el t~lón y t~billo en -

posición nor:nal. los ca~~o8 míni:-:.os pueder. t::--:·tr-rse 

con ejerctcios de e~tir,~ier.•o, si la defor:nidf.ri e~ -
más rígida, hey que emprender el trnta'1iento al ini
cio de la lr.ctencia con férular correctoras. 

El equinovaro es un defecto :nás complicado que 
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se caracteriza por aducción y supinaci6n del antepié, 
talón. en varus y tobillo equino. Los músculos de la 

cara posterointerr.a de la pierna están relativamente 
acortadas, y las cápsulas fibrosas de las articula
ciones afectadas suelen estar engrosadas en su cara -
externa. Estos cambios en tejidos blandos pueden ser 
causados por la co.'!lpresión del pie del feto en la posi 
ci6n defecT.uosa. La magnitud del pi~ equinovaro pueüe 

valorarse mejor con la resistencia que ofrece al inte~ 
tar colocarlo en una posición.normal. 

El cabalg~miento de los dedos del pie es una alt! 
ración com\1n, especialmente del tercero, cuarto y qui~ 

to dedos, y puede ser resultado de compresión del pie 
contra la pared uterina en diversas posiciones fetale& 

Cráneo y cara. A 8eruejanza de los miembros infe
riores, las estructuras del cráneo y cara del feto 

están sujetas especialmente a deformidades. En casí -
todos los casos éstas mostr2.rán resolución espontánea 
y el crecimiento en la lactancia será normal, rápido 
y sin limitaciones. 

En caso de que la presentación pélvica sea prole~ 
gada, hay amoldamiento de la bóveda craneal, por el 
fondo uterino. El cráneo puede tener una forma escafo
cefálica relativa~ente angosta y larga con una gran 
prominencia occipital entre el basioccipucio y el 
cuello. 

El maxilar inferior puede sufrir hipoplasia y 

asimetría. 

El tortícolis, que es la configuración romboide -
asimétrica de la cabez&, puede sucitarse en algunas 
posicionee defectuosas del feto. 
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LUXACION CONG3ilI'rA ne; LA CADERA 

La luxación congénita de la cadera es un despla
zamiento de la cabeza femoral fuera del acetábulo. 
Puede existir al nacer u ocurrir poco después. 

Clasificación: 
Ea esencial distinguir entre los dos gru~os urin

cipales de lesiones congénitas de la codera: teratoló
gicas, que se caracterizan por desarro1.lo dentro del 
útero, que pueden ser una 9nomalía independiente o 
acompañante de otras anorm&lidades congénitas genera
lizadas (como artrogriposis múltiple congénita): y 

típicas, que se caracterizan por la ap2rición post
natal, que puede ser cadera inestable, en dande la 
cabeza femoral se puede luxer en forma pasiva, cadera
subluxada (la cabeza feonoral ha emi"'rado h?.cia afuera 
y hacia arriba en la articulación pero no se luxa por 
completo; persiste cierto contacto entre cabeza femo
ral y acetábulo), o cadera luxada (la cabeza femoral -
está fuera del acetábulo y cabalga hacia afuera y por 
encima en relación con el mismo. 

E'recuenci.a: 
Hay grandes variaciones geográficas con la frecue~ 

cia de la luxación congénita de la cadera. aerlow (19i 
examinó en Salford Inglaterra 9 289 lactantes durante
cinco años. Encontró que uno de cada seis lactantes 
nacían con inestabilidE1d de una o a;nbas cader2s, y de 
estas 60 por 100 se recuperaban en la primera semana -
de vida, y 88 por 100 en, los dos primeros :neses. El 12 

por 100 restante, con una frecuencia de 1.55 por l 000 
eran luxaciones congénitas típicas y persistieron. 
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Von Rosen en Malmo Suecia, refiere una frecuencia de 

l.7 por l ooo. 
Ciertas áreas del mundo tienen una frecuencia 

endémica muy alta de luxación congéni~a de la cadera. 
En otras no existe en realidad. Esta diferencia en fr~ 
cuencia depende de factores ambientales genéticos, 
relacionados a su eticpatogenia. 

La forma de displasia congénita de cadera típica, 
bilateral en el 25 por ciente de los casos y más fre
cuente en la cadera izquierda, se ve unas cinco veces 
más en las niñas que en los varones (2L). 

Etiología: 
Es más probable que la luxación teratológica de 

la cadera se deba a un defecto genético. 
La causa primaria de la luxación congénita más 

típica de la cadera no se conoce, pero los numerosos 
estudios realizados le atribuyen una etiología multi
factorial. 

Los factores genétic:os desempeñan un papel impor
tante en la patogenia de la luxación congénita típica 
de la cadera. La frecuencia familiar de diveroas 
series se ha notificado de 20 a 30 por 100. El modo de 
transmisión ocurre más probablemente mediante un gen 
dominante (19). 

Laxitud de los ligamentos. Hay cada vez más estu
dios de que la laxitud de la cápsula de la cadera y 
sus ligamentos acompañantes es un factor importante en 
la patogenia de la luxación congénita típica de la 
cadera. Andrén (19) ha demostrado laxitud anormal de 
los ligamentos pélvicos en los lactantes nacidos con 
luxación congénita de la cadera, s juzgar por la 
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separaciórr· de la sínfisis ;iúbica, dos ·1eces mayor que 
en los casos normales de control. Se cree que el fenó
meno ha resultado de la acción de las hormonas sexua
les maternas encargadas de la relajación fisioló~ica -
prenatal de los ligamentos :naternos para la prepara
ción del parto. Al~os autores Jemostraron un cambio 
en el patrón hormonac de excreci6n urinaria de estre
nas y 17 beta-estradiol, en recién nacidos en sus :·ri
meros tres aias de vida, sin embargo algunos autores 
como ?hieme y cols. no enconcraron diferencias. 3stos 

resultados no dieron apoyo a la hipóte3is de que la 
luxaciÓIL congénita de la cadera es resultado de un 
transtorno innai;o del :netaboli~mo de estrógenos en el 
recién nacido. A pesar le que los factores hormonales 
y la mayor frecuencia en niñas son una realidad, no se 
conoce con certeza la relación causal que se le suele 
atribuir ( 20). 

Malposiciórr en útero y factores mecánicos. Se ha 
notificado una frec~encia de 30 por 100 de uresenta
ción pélvica en los lactantes nacidos con luxación ~o~ 
génita de la cadera. La frecuencia de presentación pé1 
vica en la poolacidn general es de J por 100 aproxima
damente. 

Dos factores primordiales en el origen de la luxa
ción. congénita parecen ser laxitud ligamentosa 7 ~alpo
sición. pélvica en las cuales las caderas están flexio
nadas y la rodilla está extendida. La extensión de las 
caderas durante el parto pélvico y la tracción de las 
extremidades inferiores cuando el recién nacido es so~ 

·tenido por loa talones al nacer pueden ser importantes 
en la luxación de la cadera. ?ronzo (21), refiere que 
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lo más probable es que la agresión contra el feto en -

el momento en que se desarrolla la cadera, conduzca a 
una deficiencia focal del femúr proximal 1 no a una 
luxación congénita de la cadera. 

Factores ambientales posnatales. En algunas áreas 
del mundo, como Africa Central, China e India, las 
caderas de los recién nacidos se ~onservan en flexión· 
y abducción, siendo le frecuencia ~uy baja en estos 
países¡ por lo contrario en áreas como ~l no~te de It~ 

lia y Alemania, sitios en los que se acostumbra llevar 
a los lactantes en posición con las caderas extendidas 
y en aducción, la frecuencia es notable. Esta variedad 
de la frecuencia parece indicar que el pequeño no está 
preparado desde el punto de vista del desarrollo para 
una transición súbita desde la posición uterina de fl~ 
xión de la cadera a extensión. 

Diagnóstico: 
Sl diagnóstico clínico y radiográfico, así como -

el tratamiento ortopédico varían tanto con la edad del 
niño que es mejor considerarlos en relación con los 
diferentes grupoB cronol6gicos específicos. No obstan
te, la importancia de un diagnóstico y de un tratamie~ 
to mur precoces merecen repetido 'nfasis. 

Desde el nacimiento hasta los 3 meses. Duran;e 
este importantísimo período, la anomalía nunca ~s evi
dente, lo cual significa oue debe ser buscada mediante 
un cuidadoso y completo exámen. La orue ba de Barlow se 
efectúa para descubrir la cadera "inestable" en reci¿n 
nacidos; el paciente se coloca sobre el dorso oon las 

caderas en flexi6n de 90 gradas 7 las rodillas en fle

xión total. Se aplLca el dedo medio de cada mano sobre 
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ü -.;rocánter mayor '{ el ;:ulgar de cada mano en posi

ción. opuesta al trocánter menor en Jl triángulo femo
ral. Se llevan las caderas has"üa la abducción media. 
La presión anlicada con el ;:ulg2r desde atrás sobre el 
trocanter menor suele lu:car la cabeza femoral a través 
del labio poster~or del acetábulo. Al libera~ la Pre
sión del pulgar, la cabeza del femúr se desliza de 
nuevo hacia la cavidad acet~bular, lo que indica oue -
la cadera es inestable. 

La luxación de la cadera en el recién nacido se 
com-¡:rueba m'ldiarrte la prueba de Ortolani. Se doblan 
las rodillas, las caderas se flexionan a 90 grados y -

se colocan en abduc~1ón total. Cuando se reduce la 
cadera por la abducción, podemos oir un chasquido 2 l -
deslizarse la c~beza femoral a través del borde noste
rior del acetábulo y entrar en la cavidad. Al hacer 
aducción de la cadera, la cabeza femoral se luxa de 
nuevo con un ch2squido palpable. ,Jan el puLgnr sobre -
el trocánter menor y el dedo medio sobre el trocánter 
mayor se puede percibir con más facilidad el desliza
miento hacia afuera y hacia adentro de la cavidad. 31 

chasquido palpable y a veces audible de entrada y sa
lida es diagnóstico de luxación de la cadera. Debemos 
distinguir el "ch2.sauido" de Ortolani del que nroduce 
una banda ileotibial tensa o los tendone~ ~lúteos del 
trocánter mayor, :r del a_ue se escucha en la rodilla -
por rótula subluxante o menisco externo diacoide. La 
limttacidn en la abducción pasiva d~ la cadera flexi2 
nada (debido a 12 contr2ctur2. de los mú:;culos aducto
res es un si.¿no illportante e!'l particular, des~ués del 

primer :tes de vida) (16). Los pliegues cutáneos ex -
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tras en el lado interno del muslo y la rotaci6n exter
na del miembro inferior deben por lo menos sospechar -
la existencia de una luxación con"éni ta de ce.der=.. 

De los 3 meses a los 18 meses. En este ueríodo, -
la contractura en aducci6n es más marcada, y los sig
nos físicos resultantes de esta contr2ctura, t8las 
como limitación en la abducción pas1'1a, el acor~amie!}_ 

to aparente y real del miembro inferior afectAdo y -
la prominencia de la cadera se hacen cada vez más ev1 
dentes. Hay acorta:niento manifiesto ~el femúr, a juz
gar por las diferoncias de los niveles de la rodilla, 
con e.atas y las caderas flexionadas en ángulo recto -
y el lactante en una mena de exploración firme y pla
na (sígno de Galeazzi). La cadera "floja" se -nani
fiesta por movilidad anormal de la c2.beza fe"loral 
durante la manipulaci6n pasiva. Hay pérdida de la CD!:! 

tr?.ctura normal en flexión de cadera y rodilla que 
existe en el recién nacido y en los primeros mes~s de 
lactancia. Esto se demuestra con la prueba de Thomas
y mediante hiperextensión de la rodilla. Hay movili
dad en pistón O SiiplO del telescopio; 'llOVilidad anor 
mal o sensación de movimiento de telescopio cuando -
la extremidad es impulsada en forma de pistó~ con la 
cadera en aducción .'llovida de manera alterna en fle
xi.6n y extensión. El examinador sujerta la pa:rte di!!_ 
tal del muslo y la rodilla con una mano, y coloca ~l 
dedo índice de la otra mano en el trocánter mayor, y 

el pulgar y los otros dedos sobre el ilion. 

A pesar de la gran insistencia que se ha r.ue~to -
en el valor del diagnóstico temprano, de todas mane
ras, a menudo pasa inadvertida hasta que el pequeño -
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ha empezado a andar. En esta época manifiesta cojera -
típica, que se caracteriza, en la fase de po~tura de 
cada paso sobre la cudera luxada por inclinación con -
tralateral de la pelvis, desviación externa de la 
columna vertebral hacia el lado afectado y movimiento 
vertical de telescopio en la extremidad inferior afe~ 
tada. El evento de la luxación bilateral, es la mar -
cha descrita como "meneo de puto" o "marcha de marin~ 

ro". 
La prueba de Trendelenburg es positiva: conforme 

el pequeño se yergue sobre la cadera luxada, la pel
vis cae hacia el lado normal opuesto por debilidad de 
los aductores de la cadera. En la cadera normal, la -
pelvis cae hacia el lado normal, la pelvis conserve -
una posici6n horizontal durante la posición erguida -
por contracci6n y tensión de los abductores narmales 
de la cadera. 

Datos radiográficos: 
Cuando se sospecha luxación de la cadera por los 

signos que ya hemos señalado, el diagnóstico debe co~ 
firmarse con exámenes rüdiogrRficos. Se requiere una 
interpretación experimentada, principalmente en los -
primeros meses de vida, debido a las amplias variaci~ 
nes de la normalidad a esta edad, la osificación au
sente en el lactante, a menudo está retrasadP en su -
aparición en el lado luxado. 

Al estudiar los dktos radiogr~ficos en la luxa -
ción congénita de la cadera, debemos tomar e~ cuenta 
el de~plazamiento hacia afuera y hacia arribe de la -
cabeza del femúr y el desarrollo del acetábulo. Se 

trazan diversas lineas para facilitar estas determi-
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:iaciones: 1) La de Hilgenreiner o linea ''Y", es una -
linea horizontal aue se traza a través de la parte al
ta de las zonas claras en la nrofundidad de los acetá
bulos, que renresenta el cartilago Y o trirrádiado. 

2) Línea vertical de Ombredanne, o línea de Perkins, -
que se traza desde el borde osificwdo más externo del 
techo del acetábulo, ~n sentido perpendicular hacia 
abajo a trav's de la linea "Y", para formar cuadra~~es 

En la cadera n~rmal, el núcleo de osific9.ción de la 
cabeza del f emúr debe est?ro por debajo de la linea de 
Hilgenreiner y dentro del cucdrante inferior. 3) El 
índice acetabular se mide por el ángulo formado entre 
la linea "'[" '! por una línea que pasa a través de la 
profundida~ de la cavidad acetabulP.r a nivel de la lí
nea "Y" hasta el borde osificado más externo del techo 
del acetábulo. Según Kleinberg y Lieberman, el áni;ulo 
acetabular es ur. índice útil p2ra medir el desarrollo 
del techo 6seo del acetábulo. El Índice acetabular en 
recién nacidos normales promedia 27.5 grados, y dismi
nu~e a 20 grados hacia los dos años de edad. La cadera 
luxada tendrá un índice acetabular mayor de 30 grados. 
Suele haber "bilabiaci6n• (estriación) del techo ace
tabular insuficiente en el lado luxado. 4) El despla -
zamiento hacia afuera puede medirse con la coordenada 
"Y'", que es la dis1;B.'1Cia desde el centro de gravedc1d -
de la mitad del sacro hacia el centro del núcleo osi -
ficado de la cabeza femoral; o la ~unta interna que h~ 
ce protrusi6n del cuello femoral osificsdo se puede 
utilizar como punto externo de referencia. 5) El 
ár.gulo CE de Wiberg está formado entre lP línea de Pe.;: 
kins y una línea trazada desde el borde osificado más 
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externo del techo del acetábulo hasta el centro del 
núcleo osificado de la cabeza del fer:iúr. Mide el des
plazamiento del fémur proximal hacia afuera. ó) El de~ 
plazamiento superior del femúr proximal ae ~ide con la 
línea de Shenton o de Menard, oue se traza entre el 
borde interno del cuello del fer:iúr y el borde super::..or 
del orificio obturador. En una cadera normal, esta lí
nea es un arco de contorno continuo; nor lo contrario, 
en la cadera luxada con desplazamiento nroximal de la 
cabeza femoral está rota e interrumnida. 7) Von Rosen
sugirió otro met6do de confirmación radiográfica del -
desplazamiento hacia arriba. 31 lactante se encuentra
en posición supina con las caderas en posición neutra, 
las piernas se estiran bien, y el tubo rDdiográfico se 
centra sobre el borde superior de la sínfisis del ~u -

bis. Se trazan la línea de Hi lger.re1ner y unn lír.ea ,ig 
ralela a ella a travJo del borde sunerior de la sín -

fisis del pubis. Se trazan la línea de Hilgenreiner y 

una línea paralela a ella a través del borde sunerior 
de la sínfisis. En la cadera luxada con desplazamien"o 
hacia arriba, la so~bra osificada de la perte ~roximal 
de la diáfisis femoral está dentro del esnacio limita
do por estas lineas. 

Von ilosen .ha descrito también un método de exnlo
ración radiogr8fica que per~ite calcular la nosición -
de la cabeza no oscificada del fémur a juzgar uor la -
localización y la dirección de la pnrte proximal del -
fémur en relación con el acetábulo. 

·rra tami en to : 

Desde el nacimiento hasta los 3 meses. Se efectúa 
reducción suave por manipulación mediente flexión de 
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la cadera a 90 grados, y a continuación abducción de -
la :nisma en flexión, '!lediante elevación con la !Junta -
de los dedos, bajo el trocánter mayor , para empujar -
la cabeza del fémur hecia le cavidad acetabular. La 
reducción se conserva mediante aparatos como el cojín 
de ?rejka, colchón de Putti, férula de Rosen. Por lo -
general suelen ser necesarios tres :neses de protección. 
Ocasionalmente, incluso a e~ta edad, la cadera puedé -
ser demasiado inestable para nantenerla reducida, en -
cuyo caso este indic~da la espica ~oxofemoral. 

De los 3 a los 16 neses. El tratamiento im'!Jlica -
la elongación preli~in~r de los músculos aductores del 
muslo, mediante tracción continua durante unes pocas -

semanas (tracción cutánea de aussel). En el lactante -
:nayor que ya ha empezado a eri;uirse o camine.r, y en el 
cual hay desplazamiento importante hacia arriba de le. 
pur"te proximal del fémur, con fijeza de los tejidos 
blandos contracturados esta indicada la tracción eso_u~ 
lética con un clavo <le Kirschner, si es 'necesario ten2 
tomía o miotomía subcutánea. Je~pués de este período -
preliminar de tracción se ejecuta una reducción cerra
da suave de la cadera bajo anestesia y del mantenimie~ 
to de la misma posición estable de mrrcRde flexidn y -
sólo moderada abducción en una espica coxofemoral. La 
retención de la c2dera en extrema o forzada posición -
de abducción o rotación interna debe ser evitada, ye -
que probeblemen~e es la causa más importante de la ne
crosis avasculer de la cabeza del fémur. La espica co
xofemoral se cambia CBdA 2 meses siempre que las radi~ 
gráfias revelen un satisfactorio desarrollo tanto del 
acetábulo como de la cabeza femoral. El período 
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requerido de inmovilización de la cabeza reducida pa
ra conseguir la regresión de las alteraciones secun -
dariae varía directamente según el número de meses 
que la cadera ha estado luxada antes del tratamiento 
pero suele oscilar entre los 6 y 18 meses. 

Loa resultados de un tratamiento suave J cuidado 
so cerrado establecido entre los J y 18 meses, son 
buenos aproximadamente en el 80~ de los pacientes (16) 
Sin embargo debe recordarse que el porcentaje de buen 
resultado es mucho mayor cuando el tratemiento se ini 
cia a los J meses que cuando se inicia a los 18 meses. 

De los 18 meses a los J años. Al aumentar la 
edad y ser más grande la carga de peso progre~iva, 
las contracturas de los tejidos bl8ndos se tornan rí
gidaa 1 el grndo de anteroversión de la p~•,rte proXi'llal 
del fémur Aumenta, y el contorno de la cavidsd ~ceta
bular se hacemás anormal. Las contracturas musculares 
deben ser contrarestadas medü1.nte un lPrgo período de 
tracción, cuando la cabeza femoral llega a nivel del 
acetábulo, la cadera se coloca de manera gradual en -
abducción y extensión con estiramiento de los tejidos 
blandos contracturados. A continuación, se intenta 
una reducción cerrada; si se lo~ra ~ediante de~ostra
ción radiográfica la colocaci6n conc6ntrica de la 
cabeza femoral en el acetábulo se aplica una espica -
coxofemoral. Si la reducción no tiene buenos resulta
dos, o es inestable esta indicada la reducción opera
toria y osteotomía de Salter para obtener una cadera
normal. 

Los casos de luxación de cadera después de los 4 
años se tornan sumamente complejos en su tratamiento. 
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?IE EQUINO VARO (PIE ZAMBO) 

Es la anomalía congénita más importante del pie.
deformidad fácil de diagnosticar, uero difícilmente -· 
de corregir por completo. El pie zambo congénito con~ 

tituye una combinación de deformidades que incluyen -
aducción: y supinac·ión del antepié a través de la ar":i 
culación. mesotarsiana, varo del talón a través de la 
articulación subtalar, equino a través de la articu
lación del tobillo y desviación medial del pie es en
parte debida a una angulación del cuello del astrála
go y, en parte, a una torsión tibial interna. El gra
do de gravedad de la deformación, que puede ser leve
moderado o grave se valora mejor por la sensación de 
rigidez o resistencia, que por su aspecto. 

Incidencia. El pie zambo congénita es muy común
(con una incidencia de dos por cada mil nacidos vivos 
y bilateral en la mitad de los afectados), doc vuces
más frecuente en v2rones que en niñas. Parece aue en 
casi el 10% de los niños existe un factor genético, -
pero. en el resto, la anomalía aparece por primera vez 
en el árbol familiar inexplicablemente. 

Etiología y patología. La etiología del.pie zam
bo congénito sigue siendo uno de los muchos eni.gmas -
del sist~ma musculoesquelático sin resolver. Se sebe
que existe la deformidad desde las primeras fases del 
desarrollo embrion,,,rio en las que el pie e'.npieza a 
formarse por prim¿ra vez. Los músculos de la cara po~ 
terior y medial de la pierna (en particular el múscu
lo de la pantorrilla y el tibial posterior), son exc~ 
sivamente cortos y además las cápsulas fibrosas de 
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las articulaciones deformadas son gruesas y están con
traídas sobre el lado cóncavo de la deformidad. Estas 

contracturas del tejido blando resisten progre~ivaTien
te a la contracción a medida que transcurren 12s sema
nas {antes como después del naciTiiento), y de..n origen

ª modificaciones secundarias no sólo de la forma de 
los huesos con crecimiento activo, sino también de las 
articulaciones afectadas. La etiopetogenia de este 
padecimiento recalca la importancia de un tratamiento
precoz. 

Diagnóstico. Mientras el pie za·nbo típico de mod! 
rada gravedad resulta fácil de diagnosticar, el pie 
zambo leve debe distinguirse del proceso "equinovarus
posicional", debido a la posicidn intrnuterina, y que
puede ser colocado fácilmente en su posición normal. 

Tratamiento. Los principios generples consisten -
en un tratamiento precoz en los primeros días de vida: 
la corrección suave y pasiva de lRs deformidades (pro
cediendo desde la aducción del antepié hasta el tobi -
llo equino, pasando nor el talón varo), el manteni -
miento de la corrección durante un período muy largo y 
la supervisión del niño hasta el final del crecimiento 
aún después de la completa corrección del pie zambo, -
loe tejidos blandos contraídos presentan una irnoosibi
lidad aparente p~ra crecer adocuedarnente en longuitud
y tienden a producir una recidiva de la enfermedad en 
la mitad aproximadamente de los niños, psrticular11ente 
durante el período de rápido crecimiento esquelético. 

Los métodos específicos del tratamiento, varían -
considerablemente, es el siguiente un plan de trata
miento que ha resultado muy satinfectorio. Sin 



embargo, debe recordarse que cada tratamiento debe 
adaptarse a las necesidades de cada caso concreto. 
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l. Aplicación semanal de yesos (tras suave y pro
gresiva correcci6n de les deformidades en el orden ya
mencionado); ello ro.quiere unas seis semanas. 

2. Una férula de pie zambo del tipo Denis Browne
a la que se han vendado los pies mediante esparadrapo

adhesi vo p~ra que el pie afectado se desvíe progresi
vamente en valgo, el cual se cambia semanalmente duran 
te unas 12 semanas, lo que hace posible mantener la 
corrección de la deformación, y cierto movimiento de -
las articulaciones afectadas. 

3, Férula de botas del tipo Denis Browne para el
dís y la noche (que sólo se quita durante el baño) 
durante los tres meses siguientes, después de los cua
les se deja de poner durante períodos cada vez más la! 
gos, hasta que el niño empieza a camin~r. Es muy impor 
tante emplear la férula por la noche, el menos durante 
u.~ año o más, con el fin de disminuir la posibilidad -

de recidiva. 
4. Recomendar botes de horma recta o de punta de~ 

viada hacia fuera hasta la edad de 3 años, y también -
a veces le adición de una cuña en la parte externa de 
la suela. 

Aproximadamente un 60~ de pies zambos congénitos
tratados precozmente mediante métodos no operatorios -
responder1in SEtisfactoriamente en lso tres primeros 
meses de trata~iento. El 40% resistente a estos méto -
dos, y por consieuiente, la continuación del tratamierr 
to no operatorio en estas circunstancias conduce a un 
eventual fra~asc. En tales casos de pie zambo es 
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preferible efectúar al principio una operación de rel~ 

tiva importancia sobre los tejidos blandos (elon~ación 

del tendón de Aquiles y capsulotomía de la ~rticula
ción maleolar), con el fin de rehacer la resistencia -
en lugar de retrasar el trata!lliento quirÚr€ico y verse 
forzado a efectúar una opera<::ión de !ll~yor enver¡;é:dure
para combatir la recidiva de la defor~idad. Los pies -
zambos recurrentes requieren sie~pre un trata~ien:c 

operatorio cuyo grado depende de le ~raved2d de los 
diversos componentes de la lefor~ided residu2l. in 
general, las operaciones sobre los tejidos blandos 
(tales como las capsuloto!llías, los elonKamientos ten
dinosos, las transferencias tendinon9s) son eficaces -
en los primeros 5 años de la vida, pero son menos efi-. 
caces en los niftos mayores por la far!ll~ creciente enor 
mal de los huesos. Así las oper3ciones ÓGeas (tEles 
como la artrodesis dA las articulacionas subtaler y 

metotarsiana) suelen ser necesarias en éstos p<ra 
corre~ir cualquier defor~idad residual, pero es prefe
rible dejarlas para la edad de 10 años, aproxim2.de -
mente. 
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SINDROME DE LA TRISOMIA 21 (SINDROME DE DOIVN) 

Este síndrome fué descrito por primera vez por 
Langdon Do~n en 1866, aunque ya en 1844 Eduardo Seguin 
lo había señalado como una variedad clínica del creti
nismo. Y fué hasta 1959 en el IX Congreso Internacio -
nal de Pediatría en Montreal Canadá, se conoció la pr,i 
mera cromosomopatía en su forma de trisomía 21, por 
los investigadores franceses Rene Turpin, Leujene y 
Gautier (5), 

Este síndrome cromos6mico es el resultado de la -
presencia de un cromosoma adicional siendo la altera -
ci6n cromosómica más frecuente y mejor conocida. 
La incidencia de la población general es de 1 caso por 
cada 600 al 000 recién nacidos vivos (2), sin embargo 
esta incidencia se duplica cuando se consideran las 
muertes fetales, ya que más de la mitad de éstos con -
trisomía 21 terminan en abortos espontáneos en la 
época precoz de la gestación. Hook (18) reporta hasta 
seis veces más frecuente los fetos con síndrome de 
Down, que los fetos normales. Stratford en 1985 refie
re una prevalencia de 3 a 5 X 10 000 en ale;unas pobla
ciones europeas (18). EGta bien documentado la corre -
lación elevada entre la edad mRterna avanzada y el fe
nómeno de no disyunción que da lu¡;ar al cromosoma ex -
tra en el descendiente, con una ocurrencia cuando la -
edad materna es menor de 30 años de 1%, hasta más de -
un 5~ en mujeres de más de 40 años (14). En relación -
por sexos es mayor en el hombres en una proporción de 

4:3 (5). 
La aberración cromosómica consiste en la forma -
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ción de un cromosoma extra en el par 21, cuyo mecanis
mo se presenta en la gametogénesis, por la no disyun -
ción de un pe.r cromosómico en la rrimera o en :ta segu!:! 
da división meiótica. El heteromorfismo de las tincio
nes con fluoresceína ha proporcionado pruebns citold -
gicas de que el origen de la no disyunción en muchos -
casos de síndrome de Down son los progenitores, princ! 
palmenta en la ovulación materna, pern actualmente se 
refiere que en un tercio de los casos aproximadamente 
existe una fuerte evidencia de que la sev,regación anor 
mal es de origen paterno. Este hecho suscita la cues -
tión de si este aumento de no dioyunción paterna po.
dría explicar la reciente observación de disminución -
en la edad materna pera loo síndromes de Dov.n n2cidos
por debajo de los 34 aftoo. La edrd de las madres de 
niños con este síndrome caen dentro de dos curves de -
distribución: una curva independiente de la edAd don -
de se inclu,yen los casos debidos a translocP.ciones y 

probablemente a no disyunción paterna y otra curva 
relacionada con la edad. La trisomía puede presentarse 
ocasionalmente en el par 22, y otran aberraciones cro
mosómicas como la form2ci6n de isocromosomas o casos -
de mosaicismo. 

Los investigDdoree actuales conceden gren impar -
tancia al mecanismo de la acción genética, y por ten -
to no excluyen un conjunto de foctores predisponentes: 
la incidencia de síndrome de Down y de expozición a 
radiografias abdominales estan relacionadas con la edéri 
materna. Se ha sugerido que podría existir un virus 
que induciría alteraciones en la sec,regación cromos6 -
mica, lo que explicaría algunos brotes de niftos con 
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síndrome de Down nacidos después de epidemias de hepa

ti tie infecciosa (14). Otra razón que se ha señalado -

es la hipermadurez del 6vulo por retraso de la ferti -
lización a causa de la disminución de la frecuencia 
del coito con la edad. ?1nalmente, nodría existir una 
predisposición ~enética a la no disyunción, resnonsa -
ble 1e la renetic1ón, no solamente de la trisomía 21, 

sino de o trae" aneuciodias. 
llalazc y colP.bcrccdores en 1985 hace una revisión 

de los mec2.n::.omo b1on.uírn1cos y neurobiológi~os en el -
paciente con síndrome de Down (2), revisandn un oimno
sio de 1Y82 por Sinex y ~erril, demostrando la mKrcada 
prevalencia de signos clínicos en el síndrome de Dovm: 

- uisminución en la expectativa de vida. 

- Aumento en la suceptibilidr.d de ciertos tipos -
de neoplasias (especialmente leucemia). 

- Aumento en la prevalencia de degeneraciones 
vasculares. 

- Aurnenio en la prevalencia de Diabetes Mellitus. 
- Aumento en la prevalencia de emiloidosis. 

- Aumento de la prevalencia de demencia. 
- Defectos de la respuesta inmune: involución pr~ 

matura del timo, disminución en la circulación de lin
focitos T, deterioro en la respuesta linfoprolifera 
ti va. 

- Aumento de prevalencia de cataratas. 
- Incremento en la prevalencia de lipofusc1nosis. 
- Incremento en anticuerTJos antitiroideos. 
- Incremento en la prevalencia de aberraciones 

cromosó:nicas. 
- Acelerada afección a los eritrocitos. 
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Estos signos tienen una explicación patológica, -

y de hallazgos bioquímicos, los cuales requieren inve~ 
tigación. Sin embe.rgo la posibilidad de que estas man:!:_ 
festaciones puedan tener una base hereditaria se debe
de tener en mente. 

El fenotipo del síndrome de Down es complejo, in
volucra anormalidades en varios sistemas, e incluye 
ciertos defectos físicos (estenosis duodenal, cardio -
patías, inmunodeficiencias etc), pero lo que menos v~
ria es el retraso mental, refiriéndose varios hallaz -
goa inespecíficos en lRs estructuras anatómicas en el 

Sistema Nervioso Central (2). 
Se han referido une modificecidn en el metabolis

mo. del triptófano en estos pacientes, así como la pre!:!, 

cencia de alfa l globulina en el lacrimal durante las
primeras horas del nacimiento en un ~5f. de recién naci 
dos con este síndrome (5). 

Balazo en su estudio, refiere que hay varios ge -

nes en el brazo largo del cromosoma 21, el sector res
ponsable de la aneuploidia asosiada a este síndrome, -
pero solo seis genes han sido identificados. Es posi -
ble que solo una peque~a fracción del cromosoma 21 
(que contiene de 50 a 100 genes) ee necesita para de -
terminar el fenotipo de la trisomía. Se ha eRtudiado -
el gen de la forma soluble de la 3Uperóxido desmutasa 
(SOD), ha relevado una relación proporcional con el 
número de cro:nosomas 21 de cada célula. 31 nivel de 
SOD en las células de los pa~ientes con trisomía 21, -
ea de 1.5 veces :nayor que lo normal, su efecto es el -
de un intermediario en la reducción de 02, ocasionP.n -
do una desorganización biológica en las membranas 
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celulares nerviosas·. La GSHPx (enzima glutation ne ro -

xidasa) normalmer.te compensa la actividad de la SOD 
la cual no actúa favorablemente en estos pacientes. 

Otro metabolito que se ha estudiado es el LPX, que oc~ 

siena lipoperoxid&c1ór. con mayor daño al SNC, relacio
nado esto a ontogénesis y depósitos de lipofuscina. 

Las consecuencias en la nlteración de la membrana en -
su proniedad afecta la recepción de Tg G, el transnor
te en la bomba de Na, y sus Elteraciones electrofisió
logicas con~iguientes. ~e refiere el desarrollo de 

cataratas a un exceso de LPX, y el aumento de SOD a 

una respuesta alterada de los linfocitos T (2). Se co
noce tambi•n la &lteración de resnueste del interfer6n 
codi .ficPdo en el cromosoma 21. E~tos ~enes considera -
dos Lar •' cromosomH en exceso, se ha relacionado cor.
un determinado número de alteraciones bioquímicas, 
pero nin¡;;u.~a con bastante cnnsistencia nara nronorcio
nar informar.ión genética útil, ya que su acumulación -
de efectos, nresenta reacciones secundarias en la ex -
presión de otro" seg.11entos del genomA, por lo que se -
requiere el estudio comnlejo del fenotipo en el síndr~ 

me de Down (2). 
Los signos clínicos presentes en el síndrome de -

Down son los sigui.entes: 
Generales: Retraso mental con serias renercusio -

nes sobre la personalidad. que corresponde aproximada
mente a un 25~ de profundos, un 70% de semi"rofundos, 
y solo un 5~ a la categoria de medios. El cociente in
telectual se suele encontrar a un nivel inferior al 
50 o 55~ (Duchar.e, Smirnoff) (5\. Es frecuente encon -
trar hinotonicidad muscular. 
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Craneofaciales: Occipucio plano, retraso en el 
cierre de las fontanelas, cabello áspero y eocaso, 
frente aplanada, pliegue epicántico, fisuras palpebra
les oblicuas (75%), presencia de iris moteado (puntos
de Brunshfield), opacidades corneales, estrabismo en -
un (28%), exoglosia, len¡pia fisurada, raíz nasal hun -

dida, orejas prominentes y mal implantadas. 
Tórax: Cardiopatía congénita, principal~ente de -

fectos septales y de cojinetes endocárdiacos • 
. Abdomen y Pelvis: Disminución de los ángulos ili~ 

cos y acetabulares, micropene y criptor~uidea. 
Manos y pies: Surco simiesco, manos cortas y an -

chas, hipoplasia de la falange medial del quinto dedo. 
Otros signos observados con frecuencia significa

tiva: Paladar ojival, cuello corto, dientes pequeños, 
atresia duodenal, ano imFerforado, hernia diafragmáti
ca, hernia umbilical y labio leporino, 

El estudio de los dermatoglifos, son de relevan -
cia, en el estudio genético del síndrome de Down hasta 
en un 80~ ( 5) • 

El diegn6stico se realiza por el estudio clíniro
requiriendo en ocasiones el cariotipo pera confirmar -
el diagn6stico. 

En cuflnto F,!l pronóstico, i."r.verst ( 7) en 191:\6, an~ 

liza el incremento de la sobrevivencia en entes pacieg 
tes en estudios realizados en Estados Unidos, ~anadá, 
Australia, y Japón hasta de un 80 a 90;' en el primer -
año de vida, y de un óO a 80io a los 10 años deedPd, 
adjudicando esto, al avance en los estudios prenatales 
el manejo quirúrgico adecuado en lss malformaciones, -
el manejo dietético, el seguimiento clínico continuo, 
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el uso de antibióticos en el control de infecciones. 

La vulnerabilidad a las afecciones respiratorias, 

anormalidades en el sistema inmuno:ógico, defectos 
vasculo-pulmonares, y una cardiopatía subyacente modi
fican en forma importn.nte la expectativa de vida. 

El tratamiento esta condicionndo al manejo multi
disciplinario para su estudio y rehabilitación, inclu
yendo las medidas ~reventivas como el consejo genétic~ 
la frecuencia en la noblación general y familiRr, le -
edad materna, la aberración cromosómic3 existente, las 
características del cariotipo de los elementos humanos 
que intervienen, los factores exógenos durante la ges
tación como las epi1emias infecciosas a virus, las di
sendocrinies (principalmente las tiroideas),~ detec -
tar trruistornos metabólicos subyacentes. 

"La efectividad del :ratamiento eenecífico con 
fármacos es cor.rpletamente nulo" (5), su: embar~o los -
anticonvulsivantes, sed2.ntes y 2.ntidepresivos son úti
les como medida de apoyo en cuanto a la deficiencia 
mental en éstos pacientes. 

La identificación del nivel de desarrollo del fil!! 
cionamiento mental de un niño con síndrome de Down es 
de gran importancia, sir. embargo los esfuerzos para l~ 
grar tal identificación han sido impedidos, por la co!!! 
plejidad de las condiciones que determinan los prime -
ros estadíoa del desarrollo; como son unR variedad de 

determinantes gen~ticos, estados físicos, fretares 

socioeconó~icos, la atención fRmiliar, el cuidRáo ins
titucional y una multitud de variantes más. En Nueva • 

Zelanda se realizó un estudio epidemiológico en rela -
ción a un desarrollo integral en base a estudios 
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medidos por programas de Gesell y por la escala de 
madurez social de Vineland (5). Al combinar los datos 
de desarrollo con los datos sociales y genéticos es -
posiblA formular juicios más exactos acerca del esta
do y progreso de un niño determinado. 

Los estudios realizados indican que los recién -
nacidos con síndrome de Down siguen un patrón de des.§: 
rrollo motor, que se encuentra ligeramente bajo del -
limite normal durante los primeros seis meses de vida. 
A partir de esta edad, empieza a existir una discre -
pancie cada vez mayor en el desarrollo subsecuente. 
Cuando el niño alcanza un año de edad, a menudo estÉ 
cuatro o cinco meses atrás de su ed8d cronológica. 
Este retraso casi se duplica cuando el niño cumple 
los dos años. 

El dominio del lenguaje es el área que muestre -
el más lento progreso. Los niño o normsles sor. capaces 
de lograr en diez meses lo que frecuen·temente toma al 
niño con síndrome de Down cerca de dos años, además -
de la dificultad que represente comprender su expre -
sión, debido a la falta de articulación. 

Los programas de adiestramiento de conducta y de 
condicionamiento oper::<nte, resulta básico pe.ra obte -
ner una progresión en el área adaptativa, socioperso
nal y en el desarrollo motor. Sloper y colaboradores 
( 17) re ali za ron un programa de enseñanza in ten si va so
bre tres funciones básicas: valoración de objetos en 

forma permanente, imitación y prolongnción de la 2te!:; 
ción; y lo compararon con tm gru]lo control. LoF resul 
tados de~uestran una leve mejoría en los efectos a 
corto plazo en favor de la enseñanza intenoiva, pero 
no a efectos a largo plazo. 
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La participación de la sociedad, al incrementar -
estos programas, el entendimiento e incorporación de -
estas personas a la educación, a centros de ocupación 
para aquellos que estén más capacitados¡ son factores 
fundamentales er. la integración de ést~s persones e -
le sociedad. 

La disposición de los familiares, en el aspecto
afectivo, de comprensión y del conocimiento a fondo -
de la problemática de estos seres es de vital impar -
tancia. El resultado será una manera más humana y 

sensata de llevar une existencia armoniosa a los ni -
ñas con síndrome de Down. 
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SINDRDrílE 03 LA rarnor::IA 18 

( trisomía E, Síndro:ne de Edwards) 

Se trata de la segunda aberración autosómica por -
orden de frecuencia. Originariumeni;e se designó como 
trisomía E hasta que los oP.rfeccion8mientos técnicos 
han per1nitido la distinción entre los cro'!losomaA 17 y -

18. 

La incidencia es aproximadamente Je l X 8 000 na -
cimientos. Aunque normalmeni;e son niño" postérmir.o, y -

de bajo peso al nocer. La proporción de sexos es de 
3:1 de predominio en el sexo femenino (22). Casi todos 
tienen malformación cerdi&ca, factor ur1'llordial aue 
determina la muerte precoz con la mRyor frecuencia en -
loa tres orineros meses de vida, refiriendo auc tRn s6-
lo ,un lOi' sobrevive hasta el oiio de ed~d. Exceucianal -
mente se han co•nunicado casos de 'llh.VOr supervivencia; -
el paciente de m~s edad conocido, tenía quince aftas 
(14). Al igual que la tr.isomía 21, la edad materna avEl!! 
zada es un factor etiológico de importancia. 

Las característic8~ clínicas son: 
Generales: ~etraso mental, hipertonía, nredominio

en hembran y bajo peso al n2cer. 
,]reneofacia les: Occi pucia prominente, mi crognatia, 

implani;ación baja de las oreja~ con pabellones nalfor -
mados. 

rórax: Cardiopatía congénita principalmente defec
to ventricular s2otal y conducto arterioso nersisi;ente, 
esternón corto y hernia diefragnÁtica. 

Abdomen y pelvis: rliñon en herradura, relvis ~equ! 
ña, criptorquidea, limitación de la abducción de la 
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cadera, hernia ineuinal o umbilical. 
Manos y pies: Deformidad en flexión de loe dedoE, 

primer dedo corto del pie y en dorsiflexión, cie en 

mecedora o equino\•cro. 
Otros signos d¡, frecuencia: Hendidura pelatina 

y/o labio leporino, anomalías oculP.res, surco simiesco, 
hipoplasia de uñ~.s, glándulae mamarias separadas, ¡:te
rigum coli, arteria U."!lbilical única. 

Tranf'locaciones del cromosoma 18. Aunime raras, -
las translocaciones del cromosoma 18 dan lugF.r a nín -
dromes de trisomía 18 prrc1al, es decir, eouellas que
s6lo se aur,lica una pé rte del cromo sorne 18, biP.n t>or -
alarg;,.mientos de su brazo ltergo o por translocación a 
otro cromosoma. El d1a¡;n6~t1co de trisomía parcial, 
generalmente se bosa en el cuadro clínico ye que en 
ausencia de una tran•:iloc¡;ci.6n recí¡.roca áe uno de loe 
padres, no es posible confirmar ci tológ1cP-mente el ori 

gen del materiel cromosómico extra. Al igual nue el 
síndrome de Dovm ¡.:ar tranPlocáci6n la de~cendencia de
los seis tipos cromosómicos distintos puede urovenir -
de la segregación de los cromosomas en un padre porta
dor, aunque probablemente sólo tres son viable~: cari~ 

tipo norma.l, por-i;aáor de translocación equilibrada y -

trísomin lé percial y teóricamente en igual pronorciór.. 
También se han descrito mosaicos y trisomías dobles. 



LABIO LEPORINO Y PALADAR HE!lDIDO 

Incidencia y epidemiología. La incidencia del 

labio leporino y paladGr hendido oscila de 1:600 a 
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1: 1 250 nacidos. Lo~ factores genéticos tienen mcis 
importancia en el labio leporino con o sin palad~r he2 

dido, que cuando sólo se presenta este últi~o. 31 la -
bio leporino con o sin paladnr hendido es m{s frecuen

te en los varones¡ ~ientras que el palad~r hendido a1~ 
lado es más frecuente en la8 mujeres. Hay un aumento -

de la incidencia de malformaciones congénitas asosiá -

das y de retraso intelectual entre los niñon con este 

defecto, estos hallazgos se explican pércialmente por 
un aumento en la incidencia de los trnnstornos nuditi
vos en los niños con palad"r hendido y ¡:;or la frecuen

cia de defectos de este tipo entre niños con anomalías 

cromosómicas. Los rieogos de recurrencia ds defecto$ -

de estas características entre los familiares es del -
4%, si alguno de los p2dres presentó el defecto ( H). 

En general el defecto congénito se debe a una 
herencia multifactorial, y se asosia a otras anomalías 
congénitas. Estudian en 2nirnales sugieren que también
pueden ser res~onsables de hendiduras, algunas influe!! 
cias no genéticas en el huésped "uce1>tible actuando en 
un período crítico d~ la organogéneois (14). La~ mEl -
formaciones asosiudfis son especialmente frecuentes e~ 

las estructuras derivadas del primer arco br~na~ial. 

Manifesteciones clínicas. El l~bio l~porino o he~ 
dido puede variar desde una pequeña muesca en el borde 

del labio, hasta una separación co:'.lplete aue se extie!! 
"de hasta el suelo de la nariz. Las hendiduras pueden -
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ser unilaterales (~ás a ~enudo en el lado izquierdo) o 

bilaterales v general~er.te abarcan el surco alveolsr. 
A este proceso se asosian dientes defJr~adoA, sunernu
~erarios o ausentes. Las hendiduras 1el ~e~tí~a¿o de -

la aleta nasal que ~e v~n ~n al ~abio leporino oueden

asosiarse tambián d i~fec~os del tabique nasal v ~lon

~ación iel vóm~r. 9roduciJnctose la protrusión de ~a 

par~e anterior ie los p~~cr.sos ?remaxilares hendidoE. 
Las he~d1duras palatinas pueden ~resentarne solaF 

o asosiadas con lnbi.J le;:onno. La ilen"!idura -:ialatina
aislada aparece er. la l:nea ~edia y puede afectar sólo 

a la úvula o extenderse a to 12r~o dec paladar duro v 
blando hasta el a.~U.j8!"0 incisivo. tJuar:.do se ?.so2::_3 e~ 

labio le~orino el defecto afecta ta linea ~edia del 
paladc.r blando v extender!Je ~or ~l rinlsdar d.u:-o an uno 

o ambos lados, exroniendo una o las do8 cavid2des nas! 
les según sea lo. fisura ualatina uni o bilrlterai.. 

rratamicnto. Las medidas in~edia~as ~n 91 ni~o 

con fisura pelatina o labiRl son la nrovisión rte tina -

nutrici6n adecuada v la prevención de la asuiración v 
de la infección. El manejo de la :na7oría de los ni~os 
consiste en la alimentación an posición er~uida, utili 
zando tetinas blandas con agujeros ligeramente a~rand! 
dos. En algunos casos pueden estar ir.dicados los ~ote
ros o la alimentación por sonda. Las te;inas especia -
les para la fisur!1 palatina y los recubri:nier.tos :ilás
ticos del paladar no suelen ser necesarios, oero uue -
den ser de u~ilidad en 2lgunon lactantes. 

31 ciarre quirúrgico úe un labio leporino Ae sue
le realizar al mes o los dos meses de ed2d, después de 
que el niño ha experimentado una ganancia 38tisfactoria 
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de peso y si no presenta ninguna afección oral, respi
ratoria o sistémica. La Z plastia es la técnica que 
más se usa; consiste en una sutura escalonada pare 

minimizar la muesca del labio por retr2cción del teji
do cicatricial. Tras la oper2ción se aplica inmediata
mente una pinza de Lo~an (orcos de alambres sujetos 
por esparadrapo a las mejillas) r~ra evitnr la tensión 
de la línea de sutur2 .• L& rep2rr1ción inicial debe rev,! 
serse a los 4 o 5 aftas de edad. 3n la m~yoría de los -
casos la cirugía correctora de lP nariz debe pooponer
oe husta la adolescencia. Los re~ult~do' egtéticos 
dependen de la extensión de lR deformidRd original, la 
ausencia de infección o la habilidPd del c1ruj?no. 

Puesto que la fisure palatina varía conaiderable
mente de tamaJo, form~ y ~rü~o de d•formldad, el mame~· 
to de la intervención quirdrgica debe adecu~rse a cada 

caso en particular. A su vez hay que to~~r en cuenta -
la decisión de criterios, respecto a la anchura de la 
hendidura, la suficiencia de los flet;mentos palPtinos -
existentes, la morfología de las áreas circund8ntes 
(como la am¡:li tud d' la orofElrin¡;e), y la función neu
romuscular del pal::dnr blando y l¡;s p&redes ferín"eas. 
Los objetivos de la cirU6Ía son la unión de los se~me~ 
tos hendidos, una fonación intelibible y agr:odable y -

evitar que se lesione el mRxilar en creci~iento. El 
momento Sptl~o vuría de lo9 6 meoes a los 5 a~os de 
edad, dependiendo de la necesid~d de adelantnrse a los 
cambios del p~led~r que ocurren con el crecimiento. 
Cuando la corrección quir~r~ica ~e retrasa hasta des -
pués del tercer atfo de ed,,d, oe puede fij2r una nróte
sis por detrdo de loa dien;es mBxilares superiores de 



39 

tal manera que la contracción de loe músculos faríngeos 

y velofaríngeoe pueda poner los tejidos en contacto con 
ella para conseguir la oclusión de la nasofaringe y 

ayudar al niño a desarrollar una habla intelegible. 
Casi siempre la fisura cruza el surco alveolar e inter
fiere en esta área en la formación de los dientes. Los 

dientes ausentes deben sustituirse mediante prótesis 
dentales, al igual que nuede ser necesario corregir l~s 
alteraciones de la posición de los dientes. 

11lan-..io pre y postoper2torio. La sospecha de infec
ción es una contradicción p2ra onerar. Si el niño pre -
senta un buen estado nutricional y un correcto balance 
hidroelectrolítico, se puede permitir la alimentación -
hasta seis horas antes de la inte.rvención. Durante el -
postoperatorio inmediato es esencial un cuidPdo ~spe 
cial por parte de enferm-.ría. La asnireción suave de la 
nasofaringe disminuye la posibilidad de las complicaci2 
nes más frecuentes son las atelectasias o neumonías. 
Las consider&c1ones primordiales en el cuidado postope
ratorio son el mantenimiento de una línea de sutura li~ 
pia y sin tensión. Por estas razones, al niño se le ali 
menta con un gotero y el movimiento de los brazos se 
limita con manguitos en los codos. Se mantiene una die
ta líquida o sernilÍquida. durante tres semanas alimentá!! 
deles con gotero o cuchara. Deben mantenerse lejos del 
paladar las manos del paciente, así corno .juguetes .V 

otros cuerpos extraños. 
Complicaciones. Son frecuentes la otitis media re

currente y la pérdida de la audición. No es extraño el 
deterioro dental requierá un cuidado especial; asimis -
mo los desplazamientos de las arcadas maxilares y la 
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malpoeici6n de los dientes suelen hacer necesario la 

corrección ortodóncia. 
Pueden presentarse defectos del habla aún después

de un buen cierre anat6mico del paladar. Este habla se 
caracteriza por la emisión de aire por la nariz y por -
una hipernasalidad cuando se emiten determinados aoni -
dos. El defecto del lenguaje antes y, a veces, después 
del tratamiento quirúrgico se debe a una función inade
cuada de los músculos del paladar blando :r de las pare
des laterales y posterior de la nasofaringe constituyen 

una válvula cuya funci6n es separar la nasofaringe de " 
la orofaringe durante la deglución y la pronunciaci6n -
de ciertos sonidos. Si la válvula no funciona adecuada
mente, es difícil generar suficiente presión para pro -
ducir sonidos explosivos como p,b,d,t,h y g ó silbantes 
como s,sh y ch; por esta raz6n, ciertas palabras resul
tan inintelegibles. Tras la operación o la inserción de 
una prótesis fonatoria puede hacerse necesaria la ayuda 
de, un logopeda. 

Un programa complejo de rehabilitación para niños
con labio leporino o paladar hendido puede reauerir 
años de tratamiento especial por un equipo constituido
por un pediatra, un cirujano plástico, un otorrinolari~ 
gólogo, un odontólogo pediatra, un ortodonciota, el SP.! 

vicio de fonatría, asistencia social, un psiquiatra in
fantil, un psicólogo y una enfermera co'lluni ta ria. Lo 
ideal sería que el médico del niño fuera responsable de 
aconsejar a los padres y de coordinar y dirigir a los -
especialistas. 
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!UELOMENINGOCELE 

Espina bífida con mielomeningocele. Se trata de -

un defecto de la línea media que afecta piel, arcos 
vertebrales y tubo neurel, y que, por lo general, se· -

sitúa en la región lumbosacra. Es la causa más frecue~ 
te de malformación en el sistema nervioso central, 
siendo la segunda malformación congénita después de la 
trisomía 21 (15). Su incidencia oscila entre 0,2-0,4 X 
l 000 nacimientos entre los diferentes grupos de pobl§ 
ción. En Estados Unidos de l X 1 000, siendo la inci -
dencia más alta en Gales e Irlanda (13), 

La etiología del mielomeningocele es poco conoci
da, aunque parece existir puntos comunes con la anen -
cefalia. Mvers en 1984 ( 13 l, refiere una etiología 
multifactoricl, exponiendo las siguientes propuestas -
etiológicas: 
- Herencia multifactorial 

- Deficiencias vitamínicas 
- Infecciones virales 
- Deficiencia de Zinc 
- Miner1'les 

deficiencia de yodo 
aguas blandas 

- Medicamentos 
fentoínae 
ácido valproico 
trimetadione 
heloperidol 

- Embarazo gemelar 
- Alcohol 

- Fiebre materna - Pruebas hormonalee. en 
- pace fertilidad el embarazo 

La ocurrencia de espina bífida a aborto esnontá -
neo es 13 veces m2s alto que los nacimientos a término 
(13). La recurrencia es del 4% si un hermano ha sido -
afectado, y del 10% si dos fueron afectados. 

El mielomeningocele aparece en el neonato como un 
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defecto de la piel del dorso, bordeado lateralmente por 
las prominencias óseas de los arcos neurFles de les vé! 
tebras no fusionadas. El defecto está, por lo general -

cubierto por una membrene transpnrente que puede tener 
tejido neuronal en su superficie interna. Inicialmente
el líquido cefalorraquídeo drenP a trev6s óe eRte mem -
brana; pero inmedietamente después del n:?.cimiento; el -
aecarse la membrana, tiende a dis•inuir su permcabili -
lidad. Cu~ndo el líquido cef~lorraquídeo se acumula, la 
membrana comienza a crecer de t~•eño, y puede llegar a 
dar lug1•r a un saco de considerable t3'.'.laño, e menos que 
el defecto no se cierre quirdrgicamente. En le gran •a
yoría de los casos el mielomeningocele se asocia a •al
formeción de Arnold-Chiari, que consiste en un despla -
zamiento inferior, en el interior del CPnel medular ce! 
vical, de perte del cerebelo, CUfrto ventrículo, y bul

bo raquídeo. Puede coexistir otree anomalías del dese -
rrollo del tejido neural, incluyendo estenosis de acue
ducto y detención de la migrecidn de las neuronas cere
brales. En un 90¡; de los niños afectEdos de malforma 
ción de Arnold-Chiari o de estenosis de acu•ducto se 
produce hidrocefalia. 

Actualmente las posibilidades del diagnóstico pre
natal han aumentado, debido a los estudios que se pue -
den realizar (i3): 
- Suero materno: 2.lfa-feto proteína 

vitamina A 
~ Ultrasonografia - RE> di ogrefia 
- Líquido amniótico: blfa fetoproteína. Vita~ina A 

acetilcolinesterasa. 
- Amniogrefia 

HIAA. células 8aherentes. 
- i!'etoscopia 
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Los estudios más comunes son la ultresonografía y
la amniocentesis (alfafetoproteína), sin embargo sólo -
el 5~ se realiza, ya que es la proporción evaluada de 
riesgo prenatal. El 95% requeriré el estudio total a 

las ge!'tantes. 
La valoración neurológica de un niño con mielome -

ningocele debe ser realizada inmediatamente después del 

nacimiento para determinar la gravedad del defecto fun
cional. El nivel m&s alto de la disfunci6n de la médula 
espinal, puede, por lo general, ser determinado, obser
vando la respuesta de las piernas y tronco al estímulo
nocicept1vo. Le integridad funcional esté presente cua~ 
do el estímulo sensorial provoca movi~ientos de los 
miembros y el recién nacido se desoierta y llora. Los -
movimientos de lo~. r.tiembros inducidoP por un cstí'llulo 

niciceptivo sin c2mbioE en la conducta, cr<recen de f'i~

nificado, ya que pueden ser debidos a reflejos segmen -
tarios de la médula espin2l que no tienen conexiones 
funcionales con centros superiores. L& pe.rE<lisis global 
se define a la afección por debajo del tercer Eegmento
lumb~r, con actividad de los flexores de la c~dera, 
aductores y cuédriceps cor.to m~ximo, pero sin mov1mien -
tos voluntarios a rodillas ni tobillos (6). Cuendo le -
vejiga est& inervada defic1em;emente , se produce inca!! 
tinencia urinaria, la cual predispone & infección, hi -
dronefrosis y pielonefritis. Si eeta des1nervac1ón ocu
rre en l& region per1anel, el eEfÍnter este distendido
y falta el reflejo anal. Con muche frecuencia se hallan 
deformaciones como pie equinovr.ro y luxRci6n de cadera. 
La malformación de Arnold-(!hif.ri puede provocr.r una 
alteración de loE pares craneales bajos, que incluyen -
dificultad de la deglución, estridor ~ Etrofia de la 
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lengua. 
El mejor tratamiento del mielomeningocele es el 

cierre quirúrgico del defecto de la piel, preferibleme~ 
te dentro de las 48 hrs después del ne cimiento, para 
prevenir la infección men{n~ea. Neller (6) en 1985 rea
liza un estudio de 110 recién nsc1.dos con ·~ielo'.lleninio:o

cele, sometiendo a intervenc1.Ón auirdrgice ~emrrane 
(dentro de laa primeras 41'- hrs i a 52 pacientes ( "7'q, -
intervenoi6n retrasada (3 a 7 díae) a 32 (29{), ir.ter -
venoi6n quirúrgica tardía (entre unR semana y 10 meses) 
a 12 (11%) y 14 pacientes ( lY'l no fueron 1.ntervenidos
por deoisi6n de los padres. Lo~ porcentaJes de sunervi
vencia resultaron ~i'.llilares entre nauellos nometidos a 
intervención tempnma, re1;rasnda o tP.rdía, est~ndo vi
vos a los 10 meses el 92, 94 y 100~ respect1va'.llente. 
Además no se observó una ::>sosieción s1.e;nificativa en -
tre el momento de la intervención, y el desarrollo de
vencriculitis 1 retraso del ctes2.rrollo 11en-.;[cl o agrava
miento de la parálisis. Je 8cuerdo a ente es1;udio, el
autor concluyó que no es urgente una intervención o_ui
rúrgica en el desarrollo de tratamiento inicial en los 
recián nacidos con mielomenin~ocele. Oespu's del cie -
rre quirúrgico, el. niño debe ser observado por si des~ 
rrolla hidrocefE-lia, seeuimiento con USG y TAC, y debe 
ser tratado quirdrgice'.llente cuundo e>'te indicrdo, sier; 
do la derivación vontriculoneritoneel edn vige~te. Le 

retención urinEria puede ser tratada con cEteterizaci~ 
nes intermitentes, lo cu2l no incrementa le nresión 
intravesical, a pesnr de este '.nétodo adn se re~u:i.eren

reimplantación de ureteres y es:ínter Mrtificiel (13). 
Bl tratamiento ortopédico para corregir las deforma 
ciones de cadera y pies, considerado en caso de que 
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el niño tenga algwia posibilidad de que sus miemb~os -
sean funcionalmente útiles, ectualmente en fase experi 
mental se refieren técnicas de reinervación en base a 
la afección neuromuscular en forma individualizada 
(13). Es esencial un plan organizado de tratamiento 
llev&do en forme multidisciplinaria. 

El pronóstico depende de la extensión del déficet 
:~otar pres ente en el ne.cimiento, de que exi11tan trano;
tornos en la inervación vesical, v de la presencia de
lesiones cerebrales asosiadas. Para el nifto con uFrá -

lisis total de miembros inferiores y afectación vesi -
cal, el pronóstico es malo, inc1'..1so con loo máximos 

cuidados m•dicos; la mayoría de estos ni~os fallecen -
en su primera infancia 'lebido a complicPciones en el -
tratamiento de la hidrocefalia o a una insufici~ncia -
renal crónica. El resto permanoce con gran invalidez -
por EUS problemas :notares, .V un 50'1& son retrasados 'lle.!} 
tales. Una hiárocefali5 en gr2do severo al n~cer con -
lleva asi:nismo a un 'll~.l 11ronóst1co. Los niños con men~ 
res grados de afectación, pueden llev2r una vid9 nor -
mal, sobre todo los que presentan es~ina bífida y 

meningocele, y no evidencian déficet neuroló~ico al 
nacer. En el niño grave, decidir el tratamiento quirú,:: 
gico o por el contrario de,j2r seguir el proceso su cu! 
so natural, presenta problemas éticos serios. 
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El estudio .se realizará del lo de enero al 30 de 

octubre de· 1986 ·~ 
El e~tudi.o. se: llevará a cabo en el Hospital Gen.!!_ 

ral Dr. "DArio. Fernández", en el servicio de Pedia 

tría. 

METODOLOGIA 

l. Se captarán todos los recién nacidos que cur
sen con malformaciones y deformaciones congénitas du
rante el período del lo de enero al 30 de octubre de-
1986, 

2. Todos los recién nacidos con malformaciones y 

deformaciones congénitas captados; serán citados en -
la consulta externa de Pediatría; y se les aplicará -
nota clínica con datos de interés al nacimiento 
(anexo 1). 

3, Se realizará revisión clínica mensualmente, -
y una nota de seguimiento (a~exo 2). 

4, Los pacientes a los tres meses, con recupera
ción total, se darán de alta, 

;, Los pacientes que persistan con datos clíni -
cos ocasionados por la malformación o deformación 
con~énita, se continuará su seguimiento clínico en 
cuanto sea conveniente. 
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6, Los pacientes serán apoyados por los servicios 
de cirugía pediatrica, ortopedia, neurocirugía, y de -
estudios genéticos (en el hospital 20 de noviembre), -
para realizar cariotipo genético en casos indicados. 

7. Se realizarán estadísticas porcentuales, dis -
tribuci6n de frecuencias, apoyadas en representación -
de cuadros, conclusiones, discusi6n y resumen al con -
cluir éste. 



ANEXO No. l 

l. Nombre 
2. No. de expediente 
3. Fecha de nacimiento 
4, Sexo 
5. Edad gestacional . ..... a) pretérminO' 

b) término 
c) postérmino 

6. Peso 
7. Obtenido . ......... , .. a) eut6cico 

b) cesárea 
c) diat6aico 

8. Malformación y/o deformaci6n congénita 
9, Revisi6n clínica 
10.0bservaciones 

ANEXO No. 2 

l. Nombre 
2. Fecha de revisión 
), Edad 
4. Malformación y/o deformación congénita 
5. Evolución clínica 
6. Estudios indicados 
7. Valoración por otro servicio 
8. Tratamiento 

48 



4.9 

H I'P O TESIS 

El 70'f• de las malformaciones y deformaciones 
congénitas, presentan una recuperación total 
en un lapso de tres meses. 

O B ~ E T I V O S 

Inmediatos: 

l. Confirmar Hipótesis 
2. Obtener una frecuencia de malformaciones 

y deformaciones congénitas. 
3, Valorar evolución clínica de seguimiento 

de las diversas malformaciones y defor -
midades congénitaa. 

4, Valorar tratamiento adecuado. 

Mediatos: 

l. Sugerir programas específicos de control 
de malform~ciones y deformaciones congé
nitas. 

2. Aportar datos estadísticos sobre malfor
maciones y deformaciones congénitas. 



CUADRO No. l 

'J!OTAL llE RECIEN NACIDOS VIVOS EN EL HOSPITAL 

GENERAL "DAílIO l"EiUIAtlDEZ" DE BNERO A OCTUBRE 

DE 1986. 

Total ~ 

Recién Nacidos ViV.os ••••••• 2 116 •••• 109~ 

Parto eut6cico 

Ceeáren 

.Parto dist6sico' 
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CUADRO No. 2 

MAL.i?ORMACIONES Y DE.i?ORMACIONES CONGENITAS EN EL 
HOSPITAL GENERAL "DARIO FERNANDEZ" DE ENERO A 
OCTUBRE DE 1986. 

Malformaci6n 6 Deformaci6n No. ~ 

Chasquido de Cadera 43 58 .1 

Pie Talovalrus 5 6.7 
Labio y Paladar Hendido 4 5 .~ 

Síndrome de ·rrisomía 21 3 4.0 

Pie Equinovaro 3 4.0 

Pie Varo 3 4.0 
Mic:-otia 3 4.0 
Luxación consénita de Cadera 1 2 2.7 
Cardiopatía congénita 2 2. 7 
Defectos de cierre '!!ubo Neural 2 2.7 
Apendices auriculares 2 2.7 
Hernia Diafragmática l 1 l. 3 
Malformaciones Mdlt1ples l 1 l. 3 

Síndrome de rrisomía 18 l l. 3 

Total 75 
1 

100.0 
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INCIDENCIA - 74 X 2 116 recién nacidos vivos 
35 X 1 000 rer.ién nacidos vivos 



CUADRO No. 3 

CHASQUIDO DE CADERA. 

CONTROL Y SEGUIMIENTO 

Edad Total persiste 

Nacimiento 43 100 % 

lo Mes 11 25 ~' 
2o Mes 6 14 ~ 

3o Mes 4 9 ;t, 

4o Meo 2 4 ·!, 

60 Mes l 2 :' 

Hos/Dario ~dez 19R6. 
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CUADRO No. 4 

CHASQUIDO DE CADERA 

CONTROL Y SEGUIMIENTO 

EN RELACION A SEXO 

Sexo 

M ? 

Nacimiento 17 26 

lo Mes 2 9 

2o Mes- 2 4 

3o r'1es l 3 

4o Mes o 2 

óo Mes o l 

Persiste 

M ? 

40 ~ 60 ~ ,o 

18 ':,'t 1 82 " 33 ".~ 67 " .. , 

25 ~ 75 '" o ~ 100 1, 

o : 100 .. :; 

Hos/Derio ?dez 1986. 
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CUADRO No, 5 

CHASQUIDO DE CADERA 

CONTROL Y SEGUI1UENTO 

EN RELACION A LA EXTRACCION 

DEL RECIEN NACIDO 

Persiste obtenido 

eut6cico cesárea 

Naci.niento 22 20 

lo :.1es 4 7 

2o Mes 2 4 

3o Mes 2 2 

4o bles o 2 

60 Mes o l 

54 

por: 

dü-"t6sico 

l 

o 
o 
o 
o 
o 

Hospital/Dario Fdez 1986 



CUADRO No. 6 

CHASQUIDO DE CADERA 

CONTROL Y SEGUIMIEN'l!J 

EN RELACION A SU LOCALIZACION 

Persiste localizado 

Edad 
izquierda derecha 

Nacimiento 23 14 

lo Mes 8 2 

2o Mes 6 o 

3o lúeP 4 o 

4o Mee: 2 o 

60 Vies l o 

55 

a cedere: 

bilateral 

6 

l 

o 

o 
o 

o 

Hospital/Derio ?dez 1986 



'º ll"\ 

. 
Nacimiento 

Sexo 

M 1 p 

l 2 

lo Mea 

li 
3o Mee 

ll!l 

60 Mee 

1 o 

OUADllO No, 7 

LUXAOION OONGf;NITA DE LA OAOl!:HA, C')N'l'ROL Y SEGUIMil>NTO 

obtenido localizaci6n 

euLócico cesárea dist6oico izquierda derecha bilnteral RX 

1 1 2 norma leo 

1 chARí]Uido normal'3a 

o ner,ativo nonnAleR 

o normAles 

Hoepi t•ll Gral/Dnri.o Frlez 1986 
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CUADRO No. 8 

IMLlORMACIONES Y DEFORiM1CIONES CONGENITAS 

EN PIE 

CONTROL Y SEGUIMIENTO 

PIE SQUINOV., RO persiste % 

Edad 

Nacimiento 3 100 1' 
lo Mes 3 100 % 
~o Mes 2 66 % 
60 Mes o o % 

PIE TALOVALGO persi~t e ·' ,, 

Edli.d 

Nacimiento 5 100 % 

lo !iíes 4 80 .;t, 

ªº Mes l 20 ~ 

60 Mes 0 o -~ 

PIE VAHO -:ie:rsiste .i: 

Edad 

Nacimiento 3 100 ¡; 

lo Mes 2 67 ~ 

3o rr.es o o" 
60 ~le E o o(. 

Hospit~l Gral Da:rio Fdez 191'.6. 
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CUADRO No. 9 

SINOROME n~; TRTSOMJA ?.l. fJON'PHOL y .~lmllIMIEN'l'O 

CORO 1 Datos el ínicoe Sep,uimiento 

Sexo femenino sutures abierta~. epicento D.P,M, 3o mee1 

término raíz nonal hun<lida adecundo 

ob~enido por part.o eutócico li!XOe;losia 

Apg"r 7-8 cuello corto D,P,M, 60 mee1 

Edad- Materna 37 níloa mnnoa anchAa y corta a dj acreto retraso 

antecedentes de hinotonicidarl rnuecular 

melformncionoe negados Hernia umbiJicnl Cario tipo 47, XlC, + ;:>¡ 

Ca a o 2 Datos clínicos Sep;uimiento 

Sexo femenino epicAnto plastia 

pre término. raíz nnf'al hundida cli afragmÁtica 

obtenido por cesáreaX SFA exoglosia 

Ap¡;,nr 6-8. Silvermnn 6 cuello corto D.P.M, 3o Mes 1 

Edad Materna 35 af'los hinotonicidnd muscular discreto rctraeo 

Pntecedentee de Síndrome de D. iles ·iratoria 

mnlform~cionen negedos Hernia Diofrae;mñtlca 0Priotino en fletudio 



CUADRO No. 10 

SINDROME DE TRISOMIA 21. CONTROL Y Sb'GUJMIENTO 

ºªªº 3 Datoe olínfoos Seguimiento 

Sexo MRsoulino e11ic1:1nto D.P,M. a loa 3 meaee1 

pret~rmino raíz nasal hundida adeoundo 

r:Jbtenido por caed rea i.mplentaci6n be.ja de 

Apgar 5-8 pabellones auriculares 

E<lnd materna 25 ai\oe manos cortHa y onchae 

antecedentes de euro o simiesco Cariotipo en estudJo, 

malformaoionee negadas hiooplmiia 1le falenge 

media) 

l!ospi tnl Oario l'dez l 98b. 
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CUADRO No, l l 

SINDROME DE TRISOMIA 18 ( Ell\YMDS). CONTROL Y SEGUIMI E!N1'0 

Antecedentes 

Sexo femenino 

Pretármino Hipot.r6fioo 

obtenido por cesárea 

por preeentaci6n 

ptllvioa 

Apgar 6-8 

Edad materna 32 aflos 

Evolución dol embarazo 

ein complioacioneo 

Sin nntecedentoa do 

malformacionea 

Datos clínicos 

Microcefalia. microftalmia 

microc6rnoa. Cataratas 

bilateral. 

Hipertelorismo. Miorotia 

Labio y paladar hendido 

unilateral 

imolanteci6n baja de 

pabellones auriculares 

Sindactili11, 1 e r dedo 

del pie corto y en dorai

fl exi6n. 

Cardiopatía con~énita 

Sel{1ümiento 

Qurs6 con íliporbili

rruhinemi11 quo requ_! 

ri6 oxaneulnootrane

fuBi6n. 

SnpsiB neonatal 

Bronconeumonia con 

lneuficiencin cardiaca 

D.P.M. retras11do o loe 

troa meses 

Torch nor,ativo. 

CAriotipos 

46 XX t(l3,15) + 18 

trieomíe 18. Traneloo~ 

ci6n robertsoniana 13 1 

15 bal•mceada, 



CUADRO No, 12 

DBFEOTOS DE CIEHRE DEL TUBO NEURAL 

Caso l Datos clínicos Seguimiento 

Meningocele Dorsal dofecto de cierre cierre quirúrgico 

Sexo femenino a nivel de D 9 -

término a O 12 D,P,M. a los 3 mesear 

obtenido por parto eutóoico Sin datos de adecuado 

Apgar 7-9 afección 
Sin antecedentes de neurológica 
malformaciones 

Caso 2 

h'l B!.OM8NINGOORJ,E J.UMBOSAORO Datos el ín ices Ser,uimiento 

Sexo masculino defecto de cierre ~uirúrgico, 

término cierre de L 8 a a loo 2 meses oe 

obtenido por cesárea s 1 . pie equinovaro. dü1¡r,nósticn 

ApgHr 7-8 Miembros infer1ores flidrvcefal Ja, tratada 

c;volución prenatal sin flucido>i y arrefléxicos con deriv"1ción 

complic11cionee incont inenci fi urimtria ventricuJo!peritanéal 

esfi.nter nnal desinervu<lo DPM retrasado, 
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CONCLUSIONES 

De loa 75 caeos de malformaciones y defor~aciones 
congénitas, 53 de éatoa presentan una recuperación to
tal a loa tres meses, y los 22 casos restantes persis
tieron con patología congénita. Por lo que de acuerdo

ª ello se confirma la hipótesis planteada de que un 
70:' de malformaciones y: deformaciones congénitas pre -
sentan una recuperaci6n total a los tres meses. 

La incidencia de malformaciones y deformRciones -
congénitas fué del 3.5~ (35 X l 000 recién nacidos vi
vos), siendo el chasquido de cadera la patología pred2 
minante (cuadro No.2), el cu&l tuvo una resolución te~ 
prana; ya que al primer mes de vida sólo persistió un 
25~, al tercer mes un 91', y al sexto mes un 2°.t (cuadro 
No.3). En relación al sexo predominó en el femenino, -
siendo este donde persistió por mÁs tiempo el chasqui
do de cadera (cuadro No.4). En relación a la extrae 
ción del recién nacido, se encontró una relación apro
ximada de 1:1 entre las cesáreas y el pnrto eutócico, 
pero persistió el Chasquido en forma más prolongada en 
laR cesáreas (cuadro No.5). De acuerdo a su localiza -
ción del Chasquido se 9resentó con mayor frecuencia en 
la cadera izqui'erda, la cuál también se encontró con -
mayor proporción al ~eguimiento clínico (cuadro No.6). 

En el cuadro No.7, observamos los dos casos de 
luxación congénita de cadera, diagnósticada al naci 
miento, uno de ellos persistió al mes de vida con 
Chasquido en la cadera izquierda. A los tres meses 
ambos casos presentaron una reducción satisfactoria. 
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El control radiol6gico estuvo dentro de los límites 

normales. 
Las deformaciones congénitas en pie, presentan 

una recuperaci6n temprana, lo que podemos concluir de
la deformidad posicional en útero, y que tán s6lo re -

quiri6 tratamiento conservador. El pie equinovsro fué 
el que más problema present6, requiriendo en dos casos 

yesos correccionales (cuadro No.B). 
Durante el estudio se encontrAron tres casos de -

Síndrome de Down. Un caso confirmado por cariotipo, 
otro caso que cursó· con hernia diafragmática (refirien 
do su relación a este síndrome) (5), y el último cur -
sando con datos clinicamente evidentes de este síndro
me. Todos los casos en general manifestaron un discre
to retraso del desarrollo psicomotor en sus primeroo -
meses de seguimiento (cuadros No.9 y 10). 

El cuadro no. 11 representa un caso de cromosomo
patía de trisomía 18, que presenta además anomalías 
estructurales del tipo de translocación de los cromos~ 
mas 13 y 15, demostrando los datos clínicos encon•re -
dos y su seguimiento. 

Los defectos de cierre del tubo neural, presenta
un caso de Meningocele dorsal, con una recuperación 
total a los tres meses, y otro de Mielomeningocele lU_'.!! 

bosacro con un pronóstico muy grave (cuadro No. 12). 
El labio y palader hendido fué unilateral en 

todos los casos, uno de ellos esosiado a cromosomopa -
tía, y el resto presentados en forma aislada, dos de
ellos intervenidos quirúrgicamente a los dos y tres 
meses del defecto del labio leporino. 
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Los casos de malformaciones congénitas menores 
como apendices auriculares, dedos supernumerarios fue
ron tratados con cirugía menor, con una recuperación -
total sin asosiarse a malformaciones congénitas mayo -
res. 
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DISCUSION 

La incidencia de malformaciones y defor~aciones 
congénitas presentada en este estudio fué de 35 X 
1 000 recién nacidos vivos, en comparación con la reali 
zada en el O.M.N. que fué de 19.8 X l 000 (11), esta 
diferencia quizás sea debido a que nuestro estudio in -
cluye deformidades congénitas con una alta proporción -
del Chasquido de cadera al nacimiento; ya que si revis!!_ 
moa la incidencia al primer mes, esta disminuye a 20 X 
1 000, lo que es similar a la estadística en el c.M.N. 

El Chasquido de cadera es un sígno clínico que fr~ 
cuentemente detectamos en el neonato, en la mayoría de
ocasiones debido únicamente a laxitud de los ligamentos 
de la cadera (4), pero en ocasiones es un dato importa~ 
te en la displasia coneénita de la cadera, por lo que -
siempre será un de.to de seguimiento y control. En nues
tro estudio encontra~os que el Chasquido de cadera se -
resolvió el 75i de los casos al mes de vida, v el 86i -
a los dos meses; lo cual es nimilar e las estadísticas
de Barlow que encontró una resoluci6n de 60 X 100 en la 
primera sern~m:., y del 88X 100 a los dos pri:neros meses
(19), refiriendo que 12 X 100 que persistieron fueron -
luxaciones típicac congénitas de la cadera. En relación 
a nuestrc estudio sólo uri caso de Ch?.aquido al necimie_!l 
to evolucionó a J,uxación congénita de la cadera, Rhora
si suma:nos los dos casos de luxación congéni 10a al naci
miento que encontramos en el estudio; tenemos un porce_!l 
ta~e del 6.6~ de Luxación típica congénita de la cadera 
un poco menor de lo que refiere Barlow. 

Von Rosen (19) en Suecia, refiere una frecuencia -
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de 1,7 X 1 000 recién nacidos vivos, y Barlow de 1.55-
X 1 000 de la Luxaci6n congénita de la cadera, encon -
trando en nuestro estudio una frecuencia de 1.4 X 
1 000, lo cuál es similar a las otra~ estadíRticas. 

Se refiere a la Luxación de C8dera, cinco veces -
más en las mujeres (21), encontrando en nuestro estu -
dio sólo una relación de 2:1 mayor en las mujeres, pe
ro al seguimiento aumenta a una relación aproximada de 
4:1, siendo por dltimo los tres casos de Luxación con
génita típica del sexo femenino. 

La cesárea se relaciona con más frecuencia a la -
Luxación congénita de cadera, que el pdrto eutócico 
(19), encontrando el Chasquido al nP-0imiento en este -
estudio con una relación de 1:1 (pero si consideramos 
que el 69% de recién nhcidos vivos :ué por 1parto eutó
cico 1 y el Jl;' por cesárea, la relación es significatj,_ 
va), en su seguimiento clínico el Chasquido de cadera

persistió por tiempo más prolongado en los lactantes -
obtenidos por cesárea, que los obtenidos por p2rto 
eutócico. De los tres casos de Luxaciones típicas, dos 
de ellos fueron obtenidos por cesárea por presentación 
pélvica (lo cual esta bien documentado) (19), y un 
caso por parto eutócico. 

Se refiere en la Liter?tura que la luxación con -
géni ta de la cadera, tiene Wl predominio del lado 
izquierdo¡ en relacidn a ello encontramos al Chasauido 
en el nacimiento en una proporción de 2:1 mayor en la 
cadera izquierda, que en la derecha, esta relación 
incremente hbsta 4:1 al mes del seguimiento; al final 
dos casos de Luxación congénita típica fué referida a 
la cadera izquierda, y un caso en forma bilateral. 
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El tratamiento del Chasquido de cadera al naci 
miento fué inicialmente con un triple pañal, conside -
rando la estadística de resolución de este en el pri -
mer mes de vida (que en nuestro estudio fué del 75~), 
y con ello eviter un gasto innecesario a los familia -
res. A pertir del 2o mes, sí el Chasquido persiP.tíu se 
indicó el cojín de Fredjku y control radiológico men -
aual. Todos los casos se siguieron hasta dos meses de~ 
pués de h~ber desaparecido el Chasquido. En los casos
de Luxación congénita desde el nacimiento, se indicó -
cojín de Fredjka y control radiológico continuo, teni
endo una reducción y evolución satisfactoria al trata
miento adecuado a esta edad. 

Es evidente en está revisión la importancia del -
seguimiento clínico de nuestros pacientes, ya que es -
el Pediatra el que puede brindar a éstos niños un tra
tamiento adecuado y oportuno, y obtener resultados 
satisfactorios, evitando los casos complicados que con 
frecuencia se valoran en los servicios de Ortopedia. 

La incidencia del Síndrome de Trísomía 21, es 
referida de l X 600 a 1 000 recién nacidos (2). Noso -
tros encontramos un porcentaje de un 4% en relación 
del total de Malformaciones y Deformaciones congéni tes, 
lo que equivale aproximadamente a 1 X 700 recién naci
dos vivos. Dur~nte el seguimiento de éstos pacientes -
la hipotonicidad fué el signo má8 evidente, el desarr2_ 
llo psicomotor hasta los 6 meses, estuvo ligeramente -
retrasado, lo cuél concuerda con la Literatura (5). En 
cuanto a la asosi<ición a otras Melformnciones congéni

tas mayorer. se encontró un caso de Hernia Diafragmáti

b~ congénita, la cuál fué intervenida quirúrgicamente, 
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evolucionando satisfactoriamente. 
Encontramos un caso de Trisomía 18, refiriendo la 

Literatura del X 8 000 (22), presentando además una -
translocación de los grupos cromosómicos 13 y 15, sieE 
do un evento de anomalías númericas y estructurales. 

Por último encontramos una baja incidencia de car 
diopat!as congénitas, una de ellas asosiada a cromoso
mopatía, y otra un caso de CIV, esto ne explica, ya 
que la captación de nuestros pacientes fué en el ser -
vicio de cuneros, y la mayoría de las cardiopatías se 
manifiestan en los primeros meses de vida. 



RESU:.!EN 

De un total de 2 116 recién nacidos vivos en un -
período de 10 meses, se encontraron 75 casos de malfor 
maciones y deformaciones congénitas, realizando un se

guimiento clínico de éstas. Se encon"ró ~ue un 70~ de -
'éstas patologías congénitas tenían una recuperación 
total a los tres meses, siendo el chasquido de cadera
al naqimiento (43 casos), la entidad que más requirió
su revisión continua, y persistiendo un sólo caso has
ta luxación congénita típica de la cadera. 

La incidencia del síndrome de trisomía 21, labio
leporino y paladar hendido, luxación congénita de cad! 
ra, pie talovalgus .V pie equinovaro tienen una inciden 
cía y·evolución clínica similer a reportes anteriores. 

Se encontró un ceso de trisomía 18, ~ue presentó
además una doble translocación de los grupos cromosó -
micos 1) y 15, un hallazgo poco común de anomalí~s nú
merícas y estructurales juntas. 

Todae las malformaciones y deformaciones congéni
tas fueron tratadas por un equipo médico multidiscinli 
nario, por pediatras, ortopedistas, genétistas, ciruj~ 
nos y sociedades de rehabilitación, brindando un cons! 
jo y un tratamiento adecuado y oportuno a las diferen
tes patologías coni;éni tas, lo que propicia una mejor -
comprensión del núcleo familiar y resultados satisfac
torios. 
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