
                           UNIVERSIDAD NACIONAL AUTÓNOMA DE MÉXICO 

 

 

FACULTAD DE MEDICINA 

 

 

DIVISION DE POSGRADO E INVESTIGACIÓN 

SECRETARIA DE SALUD 

INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA 

 

 

 

ENFERMEDADES GENÉTICAS Y DEFECTOS AL NACIMIENTO. IMPACTO 

EN LA MORBILIDAD Y MORTALIDAD PEDIÁTRICA. 

 

T E S I S  

QUE PARA OBTENER EL DIPLOMA DE: 

 

ESPECIALISTA EN PEDIATRIA  

 

P R E S E N T A: 

 

DRA. BETINA ZUBIETA RUIZ 

 

 

TUTORES 

 

DR. PEDRO SÁNCHEZ MÁRQUEZ 

M en C. ROCÍO A CASTILLO-CRUZ 

 

 

 

                   MÉXICO, D.F.          2009 

 
 

 



 

UNAM – Dirección General de Bibliotecas 

Tesis Digitales 

Restricciones de uso 
  

DERECHOS RESERVADOS © 

PROHIBIDA SU REPRODUCCIÓN TOTAL O PARCIAL 
  

Todo el material contenido en esta tesis esta protegido por la Ley Federal 
del Derecho de Autor (LFDA) de los Estados Unidos Mexicanos (México). 

El uso de imágenes, fragmentos de videos, y demás material que sea 
objeto de protección de los derechos de autor, será exclusivamente para 
fines educativos e informativos y deberá citar la fuente donde la obtuvo 
mencionando el autor o autores. Cualquier uso distinto como el lucro, 
reproducción, edición o modificación, será perseguido y sancionado por el 
respectivo titular de los Derechos de Autor. 

 

  

 



 

 1 

 
ENFERMEDADES GENÉTICAS Y DEFECTOS AL NACIMIENTO. IMPACTO 

EN LA MORBILIDAD Y MORTALIDAD PEDIÁTRICA. 

ARTÍCULO DE REVISIÓN 

 

 

 

 

------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------  

Dr. Guillermo Sólomon Santibañez 

Profesor Titular del Curso de Pediatría Médica 

Director General 

 

 

 

                                ------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------  

Dr. José Reynes Manzur 

Director de Enseñanza 

 

 

---------------------------------------------------------- 

Dra. Mirella Vázquez Rivera 

Jefe del departamento de pre y posgrado 

 

 

---------------------------------------------------------- 

Dr. Pedro Sánchez Márquez  

Tutor de tesis 

 

 

---------------------------------------------------------- 

M en C. Rocio A Castillo-Cruz 

Co-Tutor de tesis 

 

 

 
 



 

 2 

 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 

Índice 
                                                                                                                            Pág. 
 
1.   Resumen………………..............................................................................   3 
 
 
2.   Introducción..…………………………………...........................................   4 
 
 
4.  Material y métodos…….…………..............................................................    5 
 
 
5.   Resultados …..……………........................................................................    6 
 
 
6.   Discusión………….……………….............................................................     6 
 
 
7.   Referencias…………………………...........................................................    11 
 
 
8.   Cuadros……...............................................................................................   13 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 



 

 3 

 

Enfermedades genéticas y defectos al nacimiento  

Impacto en la morbilidad y mortalidad pediátrica. 

 

Dra. Betina Zubieta Ruiz* Dr. Pedro Sánchez Márquez** Rocio A Castillo-Cruz *** 

*Residente de tercer año de pediatría. 

**Departamento de Consulta Externa de Pediatría. 

***Pediatra e investigador en Ciencias Médicas. Laboratorio de inmunología 

experimental.  

Instituto Nacional de Pediatría. 

RESUMEN: El objetivo del presente estudio fue evaluar el impacto que representan los 

defectos al nacimiento y enfermedades genéticas en la infancia como problema de salud 

pública con respecto a su atención hospitalaria. Se revisaron artículos relacionados con 

el tema de 1970 hasta el 2007. Fueron seleccionados 22 artículos que cumplieron los 

criterios de inclusión. Se concluye que las enfermedades genéticas y defectos al 

nacimiento constituyen entre el 40 al 50% de las causas de hospitalización pediátrica en 

hospitales y centros hospitalarios de alta especialidad, cifra que se incrementa cuando se 

consideran los múltiples internamientos a los que pueden estar sujetos estos pacientes 

constituyendo un problema de salud pública a nivel mundial relacionado a la transición 

epidemiológica. Se requieren estudios adicionales para entender sus implicaciones 

actuales y a futuro en el sistema de salud así como en la utilización de los recursos 

disponibles; asimismo, el replanteamiento de las estrategias asistenciales, preventivas, 

formación de recursos humanos y de investigación. 

Palabras clave: defectos al nacimiento, morbilidad, mortalidad, salud pública, 

transición epidemiológica. 
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INTRODUCCIÓN 

Durante el último siglo los investigadores han cuestionado qué proporción de la 

morbilidad y mortalidad infantil se debe a problemas genéticos. Un mejor conocimiento 

de las bases genéticas de múltiples patologías ha permitido diagnosticar una mayor 

proporción de estas enfermedades en la población pediátrica. En los últimos 35 años 

diversos investigadores han estudiado de diferentes maneras las enfermedades genéticas 

y anomalías congénitas en pacientes de diferentes grupos de edad, con el propósito de 

resaltar su impacto en el costo de su atención.  

Los defectos al nacimiento y las enfermedades genéticas son una importante causa de 

morbi-motalidad, por lo que constituyen un problema de salud pública
1,2

. En México, 

acorde con el reporte del Consejo Nacional de Población (CONAPO)
3
, las 

enfermedades congénitas han mostrado un incremento a partir de 1997 y desde entonces 

ocupan el segundo lugar de las causas de muerte. También el Instituto Nacional de 

Estadística, Geografía e Informática (INEGI) señaló en el año 2006 que las 

malformaciones congénitas, las deformidades y anomalías cromosómicas son la 

segunda causa de muerte en niños de uno a cuatro años, la tercera en niños de cinco a 14 

años
4,5 

y como causa de morbilidad general ocupa el número 20
4
. El Anuario Estadístico 
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2007 del Instituto Nacional de Pediatría informó que las enfermedades congénitas 

presentan una tasa de 11.2 por 100 pacientes atendidos como causa de consulta de 

primera vez, siendo la más alta para dicho período
6
.  

Es indudable que se requiere conocer el impacto que ocasionan para entender las 

implicaciones a futuro en el sistema de salud así como para la utilización de los recursos 

disponibles, para beneficio de los pacientes, del sistema de salud y de las instituciones.  

El objetivo del presente estudio fue evaluar el impacto que representan los defectos al 

nacimiento y las enfermedades genéticas en la infancia como problema de salud pública 

respecto a su atención hospitalaria, así como su relación con la transición 

epidemiológica que ocurre en nuestro país. 

MATERIAL Y METODOS 

Se revisaron artículos relacionados a defectos al nacimiento y enfermedades genéticas 

en la etapa pediátrica, desde el año 1970 y hasta el 2007. Se hizo una revisión 

cualitativa de la literatura en las siguientes plataformas: Medline (Pub Med), Biblioteca 

Cochrane, Embase, EBSCO, Artemisa, Imbiomed, Lilacs, Scielo, utilizando  los 

términos MeSH: birth defects (major and minor), genetic disease, economic burden, 

frequency, genetic counselling, genetic component, congenital anomalies, mortality, 

morbidity, pediatric group, classification, genetic department, genetic group, hospital, 

medical center, epidemiologic transition. 

La relevancia de los artículos fue evaluada para la captura de la información y variables 

en los formatos de resumen, estableciendo para cada caso el nivel de evidencia 

científica y nivel de recomendación clínica de acuerdo a  la escala del grupo de 

medicina basada en la evidencia de la Universidad de Oxford
7
. 

Se incluyeron en el estudio publicaciones sobre  frecuencia, incidencia o prevalencia de 

defectos congénitos y enfermedades genéticas relacionados con pacientes   

hospitalizados pediátricos de 0 a 18 años de edad. 
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Se excluyeron los artículos que trataran sobre algún defecto congénito, sobre 

enfermedad genética en particular o ambos. 

RESULTADOS 

Se encontraron 457 artículos de los cuales 351 fueron eliminados por no cumplir con el 

criterio de inclusión. De los 106 artículos restantes, 85 estudios fueron eliminados por 

no cumplir con todos los criterios de inclusión. De los 21 artículos seleccionados, los 

cuales fueron revisados y analizados, 5 fueron de casos y controles (nivel 3 de 

evidencia), 10 estudios transversales sin comparación (nivel 4 de evidencia) y 7 estudios 

con nivel 5 de evidencia. (Cuadros 1,2,3).  

DISCUSION 

El propósito del presente trabajo fue la revisión cualitativa de la literatura internacional 

de artículos relacionados con enfermedades genéticas y defectos al nacimiento 

publicados durante los últimos 35 años y el interés en particular de relacionarla no 

solamente con las diversas transiciones (epidemiológica, tecnológica, etc.) ocurridas en 

dicho período, sino con el impacto en el sistema de salud a nivel mundial. 

El creciente interés en la frecuencia de las enfermedades con un componente genético 

en la morbilidad y mortalidad han sido motivo de diversos estudios con el propósito de 

resaltar su impacto en la etapa pediátrica. Carter
8
 en 1956 encontró que el 37.5% de los 

fallecimientos en 200 estudios post mortem fue en pacientes con un problema genético. 

Roberts
9
 en 1970 informó que el 42% de 1,041 fallecimientos ocurrió por problemos 

genéticos. Estos estudios condujeron a plantear diversas interrogantes y reflexiones, lo 

que a su vez permitió establecer prioridades en la investigación, enseñanza y asistencia 

médica. En México, en 1972 Lisker y Armendares
10

 plantearon la interrogante de si en 

países en desarrollo como la mayoría de los iberoamericanos, debería o no invertirse 

tiempo, dinero y esfuerzo en investigar problemas de genética humana. Derivado de 

dicho planteamiento, Armendares
11

 en 1974 y Sánchez Márquez
12

 en 1976 ambos 

siguiendo la clasificación propuesta por Roberts
9
, realizaron sus trabajos. El primero 
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incluyó 3,421 estudios post mortem en un hospital pediátrico de tercer nivel de atención 

en la ciudad de México. El 29.5% era atribuible a problemas genéticos. Sánchez 

Márquez
12 

también en la ciudad de México, reportó en 1,489 fallecimientos, de los 

cuales 860 fueron sujetos a autopsia, ocurridos en el Hospital del Niño de la Institución 

Mexicana de Asistencia a la Niñez, actualmente Instituto Nacional de Pediatría. El 21% 

tenía un problema genético puro o genético asociado. Armendares
11

 concluyó en su 

publicación que la tendencia observada en países desarrollados económicamente se 

observaba en hospitales de especialidad en nuestro país respecto al componente 

genético en la morbilidad y mortalidad. Esto significa que en lo sucesivo se requeriría 

preparar al personal de salud con tal propósito, así como aumentar el número de camas 

para la atención de tales pacientes. 

Sánchez Márquez
12

, concluyó que uno de cada cinco fallecimientos tenía un problema 

genético. Sin embargo, al considerar que la etiología desconocida pudiera deberse a un 

trastorno genético, dicha proporción aumentaría a dos de cada cinco fallecimientos; 

asimismo, que al eliminar la influencia del ambiente, hasta entonces la más numerosa, la 

proporción sería uno de cada dos fallecimientos. Esto alertaba sobre la necesidad de 

disponer de medidas preventivas, métodos diagnósticos y tratamiento, así como 

capacitación para el personal médico y paramédico en los tres niveles de atención a la 

salud. 

El patrón de enfermedad en países desarrollados mostró un cambio radical a partir de la 

década de los años 70 en el  siglo XX, lo que elevó el interés en la carga impuesta por 

los defectos al nacimiento y enfermedades genéticas de manera individual y en la 

sociedad. Judith Hall y cols.
13

, en base a los informes de Scriver y cols.
14

 y de Day y 

cols.
15

 estudiaron la frecuencia y el costo financiero de las enfermedades genéticas en 

un Hospital Pediátrico. Concluyeron que de 4,115 pacientes admitidos en un año en el 

Hospital para niños de Seattle, Washington, el 4.5% tuvo una alteración genética: 22.1% 

una alteración multifactorial/ poligénica; 13.6% anomalías del desarrollo; 13.2% 
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alteraciones familiares y 46.5% alteración no genética sino debida al ambiente. 

Señalaron que los padecimientos genéticos tuvieron casi tres veces más ingresos 

hospitalarios en dicho período que los pacientes con padecimientos no genéticos; 

asimismo, que su estancia hospitalaria fue casi 30% mayor que la de pacientes sin 

problemas genéticos. El costo de su hospitalización fue mayor y la cobertura por parte 

del seguro médico menor, lo que obligaba a la familia a cubrir alrededor del 30% de los 

gastos. 

Carnevale
16

 en México en 1985 hizo un estudio similar al de Hall
13

 en el Instituto 

Nacional de Pediatría de la ciudad de México. Observó que los pacientes con 

enfermedades genéticas tuvieron casi el doble de admisiones hospitalarias que los 

padecimientos no genéticos; que su estancia hospitalaria fue mayor en los primeros y 

que las intervenciones quirúrgicas fueron más numerosas en niños con malformaciones 

congénitas. 

Las publicaciones anteriores fueron el preludio para la realización de investigaciones en 

diversos países y grupos de niños, en quienes fueron numerosas las enfermedades 

genéticas y anomalías congénitas en neonatos en terapia intensiva (Ling et al
17

, 1991, 

Adeyemo
18

 1997), así como internamientos en diversas edades pediátricas (Moreno
19

 

1991, Yoon et al
20

 1997).  

En 2004, McCandless
21

 informó que 71% de los pacientes internados en 1996 en el 

Hospital para niños de Cleveland, Ohio, tenía un problema genético y que el 81% de los 

costos hospitalarios correspondieron a los padecimientos de origen genético. El 

promedio de estancia hospitalaria fue 40% mayor para individuos con patología 

genética. 

En 2007, O`Malley y cols.
22

 revisaron 238 expedientes en el Centro Pediátrico de 

Rehabilitación y Cuidados a Largo Plazo Elizabeth Seton en Manhattan, Nueva York y 

encontraron que las enfermedades genéticas y malformaciones congénitas fueron 

responsables del 50% de las admisiones. 
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La transición epidemiológica y los cambios en el sistema de salud ocurridos a nivel 

mundial así como el mejor conocimiento de las bases genéticas de múltiples patologías 

han permitido observar una mayor proporción de enfermedades genéticas en la 

población pediátrica. Por lo tanto los defectos al nacimiento se han convertido en la 

principal causa de muerte a partir de la década de los años 90 del siglo XX y la 

morbilidad en niños con padecimientos genéticos y malformaciones congénitas, es 40 al 

48%, debido a las hospitalizaciones frecuentes
19,23,24

.  

En México también se ha observado una transición epidemiológica denominada 

polarizada y retrasada. Ha ocurrido un descenso considerable de la mortalidad infantil y 

juvenil por causas infecciosas, mientras que ha aumentado la frecuencia de defectos al 

nacimiento y enfermedades hereditarias como causa de muerte, como lo demuestran las 

estadísticas nacionales de defunciones de 1922 al 2005 citadas por Perdigón y 

Fernández
1
 y las de 1955 a 2003, citadas por Venegas y cols.

2
 Se ha visto que las 

defunciones atribuibles a defectos al nacimiento se duplican cada dos decenios a partir 

de 1955, aunque ha ocurrido una estabilización a partir de la década de los años 90. 

Asimismo, la tendencia de las seis principales causas de mortalidad en niños mexicanos 

en el período 1971-2000, muestra un incremento de las anomalías congénitas entre 120 

a 160% en todos los grupos de edad de 0 a 14 años
25

. El hecho de que 20% de las 

muertes ocurren en el primer año de la vida se presentan en niños con malformaciones 

congénitas, justifica que estas enfermedades sean consideradas un problema de salud 

pública
26

.  

El Anuario Estadístico 2007 del Instituto Nacional de Pediatría informa que las 

enfermedades congénitas representan una tasa de 11.2 por 100 pacientes atendidos en 

consulta de primera vez y fueron las más alta para dicho período
6
. 

Las evidencias a nivel mundial consideran a las enfermedades genéticas y defectos al 

nacimiento como un problema de Salud Pública; no sólo en países con alto desarrollo 

económico sino en aquellos en transición epidemiológica, como los países 
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latinoamericanos, en los que hay deficiencia en los servicios de apoyo a las 

enfermedades genéticas, que se concentran en las grandes ciudades y en Centros 

Educativos Universitarios o Institutos de Salud. Esta deficiencia es más evidente en  

áreas comunitarias y rurales, como lo señalaron en 1985 por Carnevale y cols. en 

México
16

 y más recientemente por Kofman y cols. 
27

 en un trabajo convocado por la 

Organización Mundial de la Salud, reunido en el año 2003 en Porto Alegre, Brasil, el 

propósito fue analizar los servicios de Genética en Latinoamérica. De dicha reunión 

surgieron recomendaciones entre las que destacaron la creación de una red 

latinoamericana con carácter regional en genética médica; la promoción y conducción 

de estudios epidemiológicos de prevalencia y tipos de defectos al nacimiento; la 

educación y formación de profesionales en salud con sólidas bases en genética; la 

interacción entre los genetistas clínicos con el personal de salud pública, personal de 

salud de primer contacto y organizaciones comunitarias. El propósito fue evitar 

duplicación de acciones, ineficiencia y dispendio de recursos. 

En base a la información obtenida, es evidente que se requieren estudios adicionales en 

nuestro medio para entender las implicaciones futuras de las enfermedades genéticas y 

defectos al nacimiento en el sistema de salud, así como en la utilización de los recursos 

disponibles; asimismo, el replanteamiento de las estrategias asistenciales, formación de 

recursos humanos, de investigación y de prevención. Se encuentra aún vigente el 

planteamiento de hace 36 años de Lisker y Armendares
10

 de la necesidad de realizar 

más estudios al respecto pues el problema sigue aumentando “…debe invertirse tiempo, 

dinero y esfuerzo en investigar problemas de genética humana?”. 

Agradecemos a la Dra. Ariadna Estela González del Ángel, Jefa del Laboratorio de 

Biología Molecular y Médico Adscrito al Departamento de Investigación en Genética 

Humana la revisión del escrito. 
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