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|.- Analisis clinico -epidemiolégico de los recién nacidos
con defectos congénitos  registrados en el ECEMC.

Distribucion por etiologia y por grupos étnicos.

Andlisis clinico -epidemiolégico de los RN con defectos congénitos registrados en el ECEMC 1
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Gréfica 1. Distribucion anual de los  recién nacidos con defectos congénitos
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Prueba de tendencia lineal:

@Prena= 390906 p<0,000001 b(0/000)=3,95
@Poes= 52807  p< 0,000001

Andlisis clinico -epidemiolégico de los RN con defectos congénitos registrados en el ECEMC 2
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Tabla 1. Distribucion por tipo de presentacion clinica de los nifios con defectos
congénitos registrados en el periodo analizado
Periodo : 1980-2019
Grupos N.° %
Aislados 32.592 72,31
Polimalformados 6.864 15,23
Sindromes 5.617 12,46
Total nifios con defectos congénitos 45.073 100.-

Andlisis clinico -epidemiolégico de los RN con defectos congénitos registrados en el ECEMC 3
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Gréfica 2. Distribucion de los recién nacidos con defectos congénitos por tipo

de presentacion clinica, en tres periodos de tiempo
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Andlisis clinico -epidemiolégico de los RN con defectos congénitos registrados en el ECEMC 4
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Tabla 2. Distribucion de 17 defectos congénitos seleccionados, por tipo de presentacion clinica (aislados, secundarios a
otros defectos, polimalformados y sindromes). Periodo: 1980 -2019
Malformacion Aislados (a) Secundarios Polimalformados Sindromes Total (b)
N.° % N.° % N.° % N.° %

Anencefalia 293 87,72 1 0,30 37 11,08 3 0,90 334
Espina bifida 519 74,14 0 0,00 152 21,71 29 4,14 700
Encefalocele 51 34,23 0 0,00 64 42,95 34 22,82 149
Hidrocefalia 184 17,08 162 15,04 448 41,60 283 26,28 1.077
Anoftalmia o microftalmia 51 10,45 4 0,82 262 53,69 171 35,04 488
Anotia/Microtia (c) 264 56,41 0 0,00 159 33,97 45 9,62 468
Fisura paladar 611 46,39 222 16,86 322 24,45 162 12,30 1.317
Labio | eporino = fisura del paladar 1.113 72,37 1 0,07 297 19,31 127 8,26 1.538
Atresia/estenosis de eséfago 291 50,00 0 0,00 235 40,38 56 9,62 582
Hernia diafragmatica 289 64,08 0 0,00 134 29,71 28 6,21 451
Atresia/estenosis de ano/recto 259 42,53 0 0,00 290 47,62 60 9,85 609
Hipospadias 3.767 84,01 0 0,00 630 14,05 87 1,94 4.484
Onfalocele 124 45,76 0 0,00 93 34,32 54 19,93 271
Gastrosquisis 127 85,23 0 0,00 20 13,42 2 1,34 149
Reduccién de extremidades 845 49,13 3 0,17 570 33,14 302 17,56 1.720
Defecto de la pared corporal (d) 6 16,22 0 0,00 31 83,78 0 0,00 37
Agenesia renal bilateral 44 46,81 0 0,00 46 48,94 4 4,26 94
(a): Aislados: Si el defecto considerado es el Unico que presenta el R.N., o se acompafia de un defecto menor, o de otros secun darios a él.

(b): Todos los casos con el defecto. Los porcentajes estan calculados sobre este total.
(c): Anotia/Microtia con atres  ia 0 estenosis del conducto auditivo.
(d): Tradicionalmente denominado "celosomia/pleurosomia”.

Andlisis clinico -epidemiol6gico de los RN con defectos congénitos registrados en el ECEMC 5
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Grafica 3. Distribucion anual de la frecuencia de nifios r ecién nacidos con algun

defecto blastogéni co
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Prueba de tendencia lineal:
Gren= 42966 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,46
GPpes— 66,82 p= 0,0004

Andlisis clinico -epidemiolégico de los RN con defectos congénitos registrados en el ECEMC 6
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Tabla 3. Distribucion etiolégica de los recién nacidos con defectos congénitos
identificados durante los tres primeros dias de vida

Periodo 1980 -2019

Causas N.° %
GENETICA

Autosémica dominante 2.474 5,49
Autosoémica recesiva 796 1,77
Gen contiguo -microdeleciéon 168 0,37
Sindromes de Secuencias repetitivas de ADN 24 0,05
Otras etiologias génicas 1.881 4,17
CromosoOmica 3.855 8,55
Total de causa genética 9.198 20,41
AMBIENTAL

Alcohol 42 0,09
Diabetes 68 * 0,15
Infecciones 34 0,08
Medicamentos 57 * 0,13
Factores Fisicos 1 0,00
Otros factores ambientales 479 1,06
Total de causa ambiental 680 * 1,51
MULTIFACTORIAL 8.661 19,22
CAUSA DESCONOCIDA 26.534 58,87
TOTAL 45.073 100.-

(*): Un Recién Nacido tiene Embriofetopatia por diabetes materna y por exposicién prenatal a Carbamazepina.

Andlisis clinico -epidemiolégico de los RN con defectos congénitos registrados en el ECEMC 7
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Grafica 4. Distribucion de los recién nacidos diagnosticados con sindromes segun su etiologia

Periodo 1980 -2019
(N= 5.617 casos)
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Andlisis clinico -epidemiolégico de los RN con defectos congénitos registrados en el ECEMC 8
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Grafica 5. Distribucion de los recién nacidos diagnosticados con sindromes segun su etiologia

a) Ano: 2018
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ASEREMAC

Grafica 6. Distribucion quinquenal de los sindromes autosémicos dominantes en el ECEMC
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Gréfica 7. Distribucion quinquenal de los sindromes autosoémicos recesivos en el ECEMC

Frecuencia por 10.000 RN
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Gréfica 8. Distribucion quinquenal de las embriofetopatias mas frecuentes en el ECEMC

Frecuencia por 10.000 RN
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Tabla 4. Sindromes autosdmicos dominantes por 10.000 RN (1980-2019)

NUumero OMIM N.° Por 10.000
"Bebé Michelin" (pliegues cutaneos circunferenciales tipo Kunze) 156610 1 0,003
Aase 105650 1 0,003
Acondrogénesis tipo Il 200610 3 0,009
Acondroplasia 100800 62 0,192
Acondroplasia con mutacion en FGFR3 100800 10 0,031
Acrocéfalo -sindactilia dominante de tipo no determinado -- 1 0,003
Adams -Oliver 100300 17 0,053
Afalangia, sindactilia, metatarsiano extra, estatura corta, microcefalia, inteligencia en el limite 600384 1 0,003
(descrito por Martinez - Frias)
Agenesia -displasia urogenital 617805 1 0,003
Albinoidismo 126070 1 0,003
Aniridia 106210 3 0,009
Aniridia -plus -- 3 0,009
Apert 101200 21 0,065
Apert con mutacion en gen FGFR2 101200 1 0,003
Aracnodacti lia contractural congénita (sindrome de Beals) con mutacion en el gen FBN2 121050 1 0,003
Artrogriposis multiple autosdmica dominante de tipo no determinado -- 2 0,006
Artrogriposis multiple distal tipo Il -A (Sindrome de Gordon -camptodactilia, pa ladar hendido y pie zambo) 114300 5 0,016
Atelosteogénesis tipo | 108720 1 0,003
Barber -Say con mutacién en gen TWIST2 209885 1 0,003
Beals 121050 5 0,016
Blefarofimosis, blefaroptosis y epicantus 1:110100 6 0,019
Bohring -Opitz (Oberklaid -Danks) con mutacién en gen ASXL1 605039 1 0,003
Brachmann -De Lange con delecion del gen NIPBL 122470 1 0,003
Brachmann -De Lange con mutacién en el gen RAD21 614701 1 0,003
Branquio -6culo -facial 113620 1 0,003
Branquio -oto displasia 1:602588 2:120502 3:608389 2 0,006
Branquio -oto -renal 1:113650 2:610896 1 0,003
Braquidactilia tipo A -1 112500 2 0,006
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Tabla 4. Sindromes autosomicos dominantes por 10.000 RN (1980 -2019) (Continuacion)

ASEREMAC
ECEMC

Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

Numero OMIM N.° Por 10.000
Braquidactilia tipo B 1:113000 2:611377 5 0,016
Braquidactilia tipo C 113100 5 0,016
Cardio -facio -cutaneo (CFC) 115150 1 0,003
Charge con mutacion en el gen CHD7 214800 1 0,003
Coffin -Siris 135900 1 0,003
Coffin -Siris (tipo 8) con mutacion en SMARCC?2 618362 1 0,003
Colagenopatia de tipo no determinado con mutacién en el gen COL1A2 -- 1 0,003
Craneosinostosis sagital aislada con mutacion en el gen FGFR2 -- 1 0,003
Crouzon 123500 26 0,081
Discondrosteosis de Leri -Weill con delecion en par -1 127300 1 0,003
Disostosis cleido -craneal 119600 13 0,040
Disostosis espondilo -costal 122600 2 0,006
Displasia alveolar capilar con mal alineamiento de las venas pulmonares 265380 1 0,003
Displasia de Kniest 156550 1 0,003
Displasia espoéndilo -epifisaria dominante 183900 3 0,009
Displasia esquelética autosémica dominante ¢ on mutacion en el gen COL2A1 -- 1 0,003
Displasia frontonasal con displasia ectodérmica, autosémico dominante -- 1 0,003
Displasia tanatoférica de tipo no de terminado 1:187600 11:187601 8 0,025
Displasia tanatoférica tipo | con mutacion K650E (correspondiente a displasia tanatoforica tipo Il) 187600 1 0,003
Displasia tanatoférica tipo | con mutacién R248C 187600 1 0,003
Displasia tanatoférica tipo | sin estudio molecular 187600 10 0,031
Displasia tanatoférica tipo Il sin estudio molecular 187601 4 0,012
Ectrodactilia + alteraciones ectodérmicas, de tipo no determinado, autosémico dominante -- 1 0,003
Ectrodactilia -aplasia de peroné/cubito 113310 1 0,003
Ectrodactilia + aplasia de tibia (Descrito por Majewski) 1:119100 2 0,006
EEC tipo 3 con mutacion en gen TP63 604292 1 0,003
EEC tipo no determinado 1:129900 111:604292 1 0,003
Ehlers-Danlos tipo IV con mutacion en el gen COL3A1 130050 1 0,003
Enanismo campomélico 114290 10 0,031
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Tabla 4. Sindromes autosomicos dominantes por 10.000 RN (1980 -2019) (Continuacion)

NUumero OMIM N.° Por 10.000
Enfermedad de Hirschsprung familiar sin estudio molecular 142623 1 0,003
Epidermolisis bullosa autosémica dominante de tipo no determinado 131750; 131850; 131800; 131880; 131900; 3 0,009
132000; 131760; 131950; 131960
Epidermolisis bullosa distrofica tipo Bart (con aplasia de cutis) 132000 2 0,006
Epidermolisis bullosa simple 131950 131900 131760 131960 131800 2 0,006
Epidermolisis bullosa simple tipo 1l (Koebner) 131900 1 0,003
Eritrodermia ictiosiforme congénita bullosa 113800 1 0,003
Esclerosis tuberosa (Enfermedad de Bourneville) 191100 11 0,034
Exostosis multiples tipo no determinado 1:133700 11:133701 111:600209 1 0,003
Feingold -2 614326 1 0,003
Fisuras/quistes branquiales autosémicos dominantes 113600 1 0,003
Freeman -Sheldon (Artrogriposis distal DA2A) 193700 3 0,009
Glioblastoma multiforme familiar 137800 1 0,003
Greig 175700 4 0,012
Greig con delecion afectando al gen GLI3 175700 1 0,003
Greig con mutacion o delecion del gen GLI3 175700 1 0,003
Hay-Wells 106260 3 0,009
Hay -Wells con mutaciéon en gen TP63 106260 2 0,006
Hipercalcemia hipocalcitrica benigna familiar 1:145980 11:145981 111:600740 1 0,003
Hipocondroplasia 146000 2 0,006
Hipocondroplasia con mutacion en el gen FGFR3 146000 1 0,003
Holt-Oram 142900 6 0,019
Holt-Oram con mutacion en el gen TBX5 142900 1 0,003
Holt-Oram por duplicacién de todos los exones de TBX5 142900 1 0,003
Ictiosis vulgar o simple 146700 3 0,009
Kabuki 147920 2 0,006
Kabuki con delecion en el gen KMTD2 (MLL2) 147920 1 0,003
Kabuki con mutacion en el gen KMTD2 (MLL2) 147920 2 0,006
Kingston 120433 3 0,009
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Tabla 4. Sindromes autosbmicos dominantes por 10.000 RN (1980-2019) (Continuacion)

Niumero OMIM N.° Por 10.000
Klein-Waardenburg 148820 1 0,003
Larsen (autosémico dominante) 150250 1 0,003
Larsen con mutacion en el gen FLNB 150250 1 0,003
Laurin-Sandrow 135750 1 0,003
Linfedema hereditario tipo IA (Enfermedad de Milroy) 153100 4 0,012
Luscan -Lumish con mutaciénenelgen S ETD2 616831 1 0,003
Mano -pie -genital 140000 2 0,006
Marfan (aracnodactilia) con mu tacién en el gen FBN1 154700 4 0,012
Marfan (aracnodactilia) sin estudio molecular 154700 5 0,016
Marshall -Smith 602535 1 0,003
Marshall -Smith con mutacion o delecién en gen NFIX 602535 1 0,003
Megavejiga -mic rocolon -hipoperistaltismo intestinal (Sindrome de Berdon) 155310 1 0,003
Microftalmia -catarata 156850 2 0,006
MMT (Feingold -1) (microcefalia, fistula traqueoesofagica y alteraciones de manos) 164280 2 0,006
Muenke 602849 1 0,003
Neurofibromatosis tipo | (de Von Recklinghausen) 162200 5 0,016
Noonan con estudio molecular del gen PTPN11 negativo 163950 1 0,003
Noonan sin estudio molecular 163950 7 0,022
Noonan tipo 1 con mutacién en el gen PTPN11 163950 9 0,028
Noonan tipo 4 con mutacién en el gen SDS1 610733 1 0,003
Noonan tipo 5 con mutacion Ser257Leu en el gen RAF1 611553 1 0,003
Noonan tipo 7 con mutacion en el gen BRAF 613706 1 0,003
Noonan tipo 8 con mutacién en el gen RIT1 615355 1 0,003
Noonan -Like con cabello anageno caduco tipo 2 con mutacion en el gen PPP1CB 617506 1 0,003
Noonan -Neurofibromatosis tipo | con mutacién en NF1 601321 1 0,003
Okihiro o sindrome radial de Duane con delecién en gen SALL4 607323 1 0,003
Opitz -GBBB tipo Il 145410 1 0,003
Osteogénesis imperfecta dominante tipo 1l A 166210 3 0,009
Osteogénesis imperfecta dominante tipo no determinado 1:166200 1V:166220 11A:166210 5 0,016
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Tabla 4. Sindromes autosomicos dominantes por 10.000 RN (1980 -2019) (Continuacion)

NUmero OMIM N.° Por 10.000
Osteogénesis imperfecta tipo | (dominante) 166200 7 0,022
Osteogénesis imperfecta tipo IV 166220 1 0,003
Osteogénesis imperfecta tipo | (dominante) con mutacién del gen COL1A1 166200 1 0,003
Paquioniquia 1:167200 2:167210 3:615726 4:615728 1 0,003
Pfeiffer con mutaciéon en FGFR2 101600 1 0,003
Pfeiffer sin estudio molecular 101600 7 0,022
Piebaldismo 172800 1 0,003
Polidactilia postaxial tipo A/B autosémico dominante con mutacion en el gen GLI1 -- 7 0,022
Poliquistosis renal del adulto 1:173900 11:613095 111:600666 4 0,012
Proteus 176920 1 0,003
Pseudoartrosis de clavicula 118980 1 0,003
Pseudohermafroditismo masculino por deficit de la 5 -alfa reductasa con mutacion e n el gen SRD5A2 -- 1 0,003
Pterigium popliteo 119500 2 0,006
Pulgar trifalangico familiar 190600 1 0,003
Saethre -Chotzen 101400 3 0,009
Saethre -Chotzen con mutacion o delecién del gen T WIST1 101400 3 0,009
Schaaf -Yang (Prader -Willi-Like) con mutacion en el gen MAGEL2 615547 2 0,006
Sinostosis radiohumeral autosémica domina  nte 143050 1 0,003
Sorshy 120400 1 0,003
Sotos con microdelecién o mutacié n en el gen NSD1 117550 1 0,003
Stickler de tipo no determinado 1:108300 11:604841 111:184840 3 0,009
Stickler de tipo no determinado con confirmacion molecular 1:108300 11:604841 111:184840 1 0,003
Stickler tipo | con mutacion en el gen COL2A1 108300 1 0,003
Townes-Brocks 107480 10 0,031
Treacher -Collins 1:154500 2:613717 21 0,065
Treacher -Collins con mutacién en TCOF1 154500 1 0,003
Triada de Currarino 176450 1 0,003
Trico-rino-falangico tipo | (AD) 190350 1 0,003
Van Der Woude 1:119300 11:606713 3 0,009
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Tabla 4. Sindromes autosomicos dominantes por 10.000 RN (1980 -2019) (Continuacion)

NUmero OMIM N.° Por 10.000
Waardenburg tipo | 193500 2 0,006
Waardenburg tipo no determinado 1:193500 [1A:193510 11B:600193 11C:606662 10 0,031
11IE:611584111:148820 IVA:277580 IVB:613265 IVC:613266
Total de sindromes autosdmicos dominantes 491 1,523
T: Tipo

*: Herencia autosémica de tipo no determinado.
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Tabla 5. Sindromes autosémicos recesivos por 10.000 RN (1980 -2019)

8 Datos correspondientes al afio 2019
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ECEMC

Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

Niumero OMIM N.° Por 10.000
3M 1:273750 2:612921 3:614205 1 0,003
3M con mutacién en el gen CUL7 1:273750 2:612921 3:614205 1 0,003
Acidemia metilmalénica 251000 2 0,006
Acidemia propiénica 606054 1 0,003
Acidosis lactica 245400 1 0,003
Acondrogénesis tipo | -A 200600 1 0,003
Acrocallosal 200990 2 0,006
Acrocallosal con mutacién en heterocigosis en el gen KIF7 200990 1 0,003
Adrenogenital 201910 47 0,146
Adrenogenital con mutacién en el gen CYP21A2 201910 2 0,006
Aicardi -Goutieres 4 610333 1 0,003
Al-Gazali con mutacién en FREM 1 608980 1 0,003
Albinismo recesivo 6culo cutaneo tipo no determinado 1A:203100 IB:606952 11:203200 111:203290 10 0,031
IV:606574 V:615312 VI:113750 VII:615179
Anemia de Fanconi tipo no determinado 227650 2 0,006
Ane mia microcitica hipocromica 206100 1 0,003
Artrogriposis multiple autosémica recesiva de tipo no determinado -- 1 0,003
Bartsocas -Papas (Pterigium popliteo recesivo letal) 263650 1 0,003
Bebe colodion autorresolutivo, autosémico recesivo de tipo no determinado 242300; 242100; 606545 1 0,003
Bowen -Conradi 211180 2 0,006
C (trigonocefalia de Opitz) 211750 3 0,009
Carmi (epidermolisis bullosa tipo Il con aplasia de cutis/atresia gastrointestinal) 226730 4 0,012
Carmi (epidermolisis bullosa tipo Il con aplasia de cutis/atresia gastrointestinal) co n mutacion en ITGB4 226730 1 0,003
Carpenter 1:201000 2:614976 1 0,003
Casamassima 271520 5 0,016
CDG (Defecto congénito de glicosilacion) tipo no determinado 1A:212065 1B:602579 1C:603147 1D:601110 4 0,012

1E:608799 1F:609180 1G:607143 1H:608104 11:607906 1J:608093
1K:608540 1L:608776 1M:610768 1N:612015 10:612937 1P:613661
1Q:612379 IR:614507 IT:614921 1U:615042 IW:615596 IX:615597

2A:212066 2B:606056
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Tabla 5. Sindromes autosémicos recesivos por 10.000 RN (1980 -2019) (Continuacion)

Numero OMIM N.° Por 10.000
Cerebro -hepato -renal (Zellweger) 214100 10 0,031
COFS (cerebro -6culo -facio -esquelético) 1:214150 3:616570 4:610758 1 0,003
Condrodisplasia punctata rizomélica recesiva 1:215100 2:222765 3:600121 5:616716 4 0,012
Condrodisplasia punctata rizomélica recesiva con mutacién en el gen PEX7 215100 1 0,003
Costilla corta -polidactilia descrito por Martinez ~ -Frias -- 2 0,006
Costilla corta -polidactilia tipo no determinado 1,111:613091 11:263520 1V:269860V:614091 4 0,012
De persist. deriv. mullerianos, linfangiectasia, fallo hepético, polidactilia postaxial, 235255 2 0,006
anomalias renales y craneofaciales)
De «Cartilague -hair hypop lasia» (McKusick) 250250 1 0,003
De «Cartilague -hair hypoplasia» (McKusick) con mutacién en gen RMRP 250250 1 0,003
Defecto congénito  de glicosilacion tipo Ij 608093 1 0,003
Deficiencia de adenosina deaminasa (ADA) 102700 1 0,003
Deficienc ia fosfoglicerato deshidrogenasa con mutacién en el gen PHGDHD 601815 1 0,003
Déficit del complejo V de la cadena respiratoria mitocondrial, tipo 2, sin estudio molecular 614052 1 0,003
Dermopatia restrictiva de tipo no determinado Autosémica Recesiva -- 1 0,003
Descrito por Cumming 211890 2 0,006
Disostosis espondilo -costal recesiva de tipo no determinado 1:277300 2:608681 3:609813 4:613686 6:616566 2 0,006
Disostosis espondilo -toracica (Jarcho Levin) 277300 6 0,019
Displasia cifomélica 211350 1 0,003
Displasia dérmica focal tipo 4 614974 1 0,003
Displasia ectodérmica recesiva de tipo no determinado -- 1 0,003
Displasia mesomélica tipo Langer 249700 4 0,012
Distrofia cerebro -muscular de Fukuyama 253800 1 0,003
Dyggve -Melchior -Clausen / Smith -McCort 223800 607326 1 0,003
Ellis Van Creveld 225500 9 0,028
Enanismo acromesomélico de tipo no determinado -- 1 0,003
Enanismo diastréfico 222600 3 0,009
Enanismo primordial osteodisplasico microcefalico tipo | con mutacion en el gen RNU4ATAC 210710 1 0,003
Enfermedad de Gaucher con mutacién en GBA 1:230800 11:230900 608013 11i231000 I11C:231005 1 0,003
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ol de

Numero OMIM N.° Por 10.000
Enfermedad de Niemann -Pick A:257200 B:607616 C1:257220 C2:607625 1 0,003
Epidermolisis bullosa distréfica tipo Hallopeau  -Siemens 226600 2 0,006
Epidermolisis bullosa recesiva tipo no determinado 226650 226600 226700 226730 226670 5 0,016
612138 601001 226500 615028 226440 609638
Epidermolisis bullosa tipo Il (de la unién), subtipo no determinado 226650 226700 226730 3 0,009
Epidermolisis bullosa tipo Il (distréfica) recesiva, subtipo no determinado 1:226600 2:226500 5 0,016
Epilepsia dependiente de piridoxina 266100 1 0,003
Esclerocérnea, hipertelorismo, sindactilia y genitales ambiguos -- 1 0,003
Fanconi (Pancitopenia) 227650 2 0,006
Fibrocondrogénesis 1:228520 2:614524 1 0,003
Fibrosis quistica 219700 7 0,022
Fraser (Criptoftalmos) 219000 8 0,025
Fraser con mutacién en FREM2 219000 1 0,003
Fryns 229850 1 0,003
Gangliosidosis GM1 1:230500; 11:230600; 111:230650 4 0,012
Gangliosidosis GM1 con mutacion en el gen GLB1 230500 1 0,003
Glicogenosis tipo Il (enf ermedad de Pompe) 232300 1 0,003
Hidroletalus 1:236680 2:614120 1 0,003
Hiperglicinemia n o cetonica 605899 2 0,006
Hipofosfatasia 241500 3 0,009
Hipoplasia pontocerebelosa de tipo no determinado A:607596 B:614678 1 0,003
Hipoplasia pontocerebelosa tipo | A:607596 B:614678 4 0,012
Hipoplasia pontocerebelosa tipo IB con mutacion en gen EXOSC3 614678 1 0,003
Hipoplasia pulmonar primaria autosémica recesiva 265430 1 0,003
Hipoquinesia inespecifica autosémica recesiva 208150 6 0,019
Histiocitosis recesiva (Enfermedad de Letterer  -Siwe) 246400 1 0,003
Ictiosis congénita autosémica recesiva 4a con mutacién en el gen ABCA12 (ictiosis lamelar 2) 601277 1 0,003
Ictiosis eritrodérmica no bullosa autosémica recesiva 242100 3 0,009
Ictiosis eritrodérmica no bullosa autosémica recesiva con mutacion en el gen ALOX12B 242100 1 0,003

Andlisis clinico -epidemiol6gico de los RN con defectos congénitos registrados en el ECEMC

21



ASEREMAC
Boletin del ECEMC & Memoria anual del afio 2021 & Datos correspondientes al afio 2019 G MO :)

Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

Tabla 5. Sindromes autosémicos recesivos por 10.00 0 RN (1980-2019) (Continuacion)

Numero OMIM N.° Por 10.000
Ictiosis lamelar (bebé colodién) con herencia AR 242300 8 0,025
Ictiosis lamelar recesiva tipo 3 con mutacion en el gen ALOXE3 606545 1 0,003
Ictiosis recesiva de tipo no determinado 242300 3 0,009
Ictiosis tipo feto arlequin 242500 1 0,003
Jeune 208500 9 0,028
Johanson -Blizzard 243800 1 0,003
Joubert -Boltshauser 213300 1 0,003
Kartagener 244400 2 0,006
Kaufman -McKusick - Hidrometrocolpos - polidactilia 236700 1 0,003
Larsen (autosémico recesivo) 245600 1 0,003
Laurence -Moon -Bied| 245800 209900 1 0,003
Leprechaunismo 246200 2 0,006
Malpuech 248340 1 0,003
Martinez -Frias (fistula traqueoesoféagica, anomalias gastrointestinales, hipospadias 601346 2 0,006
y retraso crecimiento intrauterino)
Meckel -Gruber 249000 603194 607361 611134 611561 612284 17 0,053
267010 613885 614209 614175 615397 616258
Microcefalia primaria autosémica recesiva tipo 5 con mutacion en gen ASPM 608716 1 0,003
Miopatia nemalinica autosémica recesiva 256030 2 0,006
Miopatia por desproporcié  n de fibras autosémica recesiva 255310 2 0,006
Mucolipidosis tipo Il (Enfermedad de Leroy) 252500 1 0,003
Mucopolisacaridos is tipo IH (Hurler) 607014 2 0,006
Mulibrey 253250 1 0,003
Neu-Laxova 1:256520 2:616038 1 0,003
Oculo -cerebro -facial tipo Kaufman con mutacién en el gen UBE3B 244450 1 0,003
Oro -facio -digital tipo Il (Méhr) 252100 5 0,016
Osteogénesis imperfecta tipo || B Autosémica Recesiva 610682 2 0,006
Peters-Plus (Krause-Kivlin) 261540 2 0,006
Pierson con estudio molecular del gen LAMB2 positivo 609049 1 0,003
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Tabla 5. Sindromes autosémicos recesivos por 10.000 RN (1980 -2019) (Continuacion)

NUmero OMIM N.° Por 10.000
Poliquistosis renal infantil 263200 33 0,102
Poliquistosis renal infantil con mutacién en gen PKHD1 263200 2 0,006
Ritscher-Schinzel 220210 1 0,003
Robinow autosémico recesivo 268310 2 0,006
Rogers (atresia de esofago+anoftalmia) 206900 1 0,003
Saldino -Noonan 613091 2 0,006
Schwartz -Jampel 255800 1 0,003
Shwachman 260400 1 0,003
Smith-Lemli-Opitz 270400 12 0,037
Smith-Lemli-Opitz con mutacién en DHCR7 270400 2 0,006
Stromme (atresia intestinal tipo Apple  -Peel, anomalias oculares y microcefalia) 243605 2 0,006
Stiive-Wiedemann 601559 2 0,006
Tortuosidad arterial 208050 1 0,003
Trastorno del desarrollo intelectual con dismorfia facial, convulsiones y anomalias distales de 617452 1 0,003
extremidades con mutacion en el gen OTUDEB
Trombocitopenia con aplasia radial (TAR) 274000 6 0,019
Walker -Warburg 1A:236670 2A:613150 3A:253280 4A:253800 5A:613153 10 0,031
6A:613154 7A:614643 8A:614830 9A:616538 10A:615041
11A:615181 12A:615249 13A:615287 14A:615350

Warburg -Micro 1:600118 2:614225 3:614222 4:615663 1 0,003
Warsaw Breakage 613398 1 0,003
Werdnig -Hoffmann autosémico recesivo 253300 4 0,012
Total de sindromes autosémicos rece  sivos 388 1,204
T: Tipo

*: Herencia autosémica de tipo no determinado.
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Tabla 6. Sindromes con otras etiologias génicas (*) por 10.000 RN (1980 -2019)

Numero OMIM N.° Por 10.000
Aarskog sin estudio mutacional 305400 1 0,003
Acrocéfalo -sindactilia de tipo no determinado -- 13 0,040
Aicardi 304050 4 0,012
Albinismo tipo no determinado - 7 0,022
Artrogriposis multiple distal 1:108120 11:601680 193700 111:114300 6 0,019
1V:609128 V:108145 X:187370; 277720
Asociacion Phaces (Sindrome de Pascual  -Castroviejo) 606519 2 0,006
Atrofia muscular espinal (incluye enfermedad de Werdning -Hoffmann) -- 2 0,006
Brachmann -De Lange 1:122470 11:300590 111:610759 1V:614701 V:300882 21 0,065
Cayler con regioén 22q11.2 no estudiada 125520 7 0,022
Cayler sin microdelecion en regién 229q11.2 125520 1 0,003
Condrodisplasia de tipo no determinado -- 87 0,270
Condrodisplasia punctata con calcificaciones intravasculares ligado a X recesivo -- 1 0,003
Condrodisplasia punctata ligada a X recesiva 302950 1 0,003
Condrodisplasia punctata ligada a X recesiva por delecion o mutacion del gen ARSE (Xp22.3) 302950 2 0,006
Condrodisplasia punctata tipo no determinado -- 4 0,012
Condrodistrofia punteada 2 ligada a X dominante (S. de Conradi -Hinermann) 302960 4 0,012
Cutis laxa tipo no determinado 1A:219100 I1B:614437 IC:613177 11A:219200 11B:612940 1 0,003
3:123700; 614100 616603 614434 111A:219150 111B:614438
Cutis marmorata telangiectasica congénita (Sindrome de Van Lohuizen) 219250 8 0,025
Defecto del tubo neural ligado a X recesivo 301410 2 0,006
Defecto en la cadena respiratoria mitocondr ial / enfermedad mitocondrial de tipo no determinado -- 3 0,009
Defectos severos de miembros y alteraciones de la segmentacion -- 4 0,012
Déficit de pr oteina C 176860 612304 1 0,003
Desmons (eritroqueratoderma ictiosiforme atipico con sordera) tipo no determinado 148210 242150 1 0,003
Desorganizacion 223200 1 0,003
Disinostosis craneofacial 218350 2 0,006
Disostosis acrofacial tipo Catania 101805 1 0,003
Disostosis acrofacial tipo no determinado 101805 154400 193530 201170 263750 601829 616462 2 0,006
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Tabla 6. Sindromes con otras etiologias génicas (*) por 10.000 RN (1980 -2019) (Continuacion)

Numero OMIM N.° Por 10.000
Disostosis espondilo -costal de tipo no determinado -- 1 0,003
Disostosis frontonasal acromélica 603671 1 0,003
Displasia craneofrontonasal 304110 1 0,003
Displasia craneofrontonasal con mutacion en gen EFNB1 304110 1 0,003
Displasia craneotelencefalica 218670 1 0,003
Displasia ectodérmica anhidrotica (modo de herencia no determinado) -- 1 0,003
Displasia ectodérmica hipohidrética ligada a X recesiva 305100 2 0,006
Displasia ectodérmica tipo no determinado -- 4 0,012
Displasia espéndilo -epi-metafisaria de tipo no determ  inado -- 2 0,006
Displasia espondilo -epifisaria de tipo no determinado -- 3 0,009
Displasia metatrépica de tipo no determinado -- 1 0,003
Distrofia miotonica congénita (Steinert) 160900 24 0,074
Distrofia muscular de tipo no determinado -- 4 0,012
Distrofia muscular por déficit de merosina 607855 1 0,003
DK focomelia 223340 1 0,003
Ehlers-Danlos tipo no determinado 1,11:130000; 111:130020; 1V:130050; V:305200; VI:22%300 ; 1 0,003
VI11:130060 225410; VI11:130080; 1X:304150; X:225310;
X1:130090 147900 225320
Enanismo de las claviculas en manillar (Kozlowski) -- 1 0,003
Enanismo mesomélico de tipo no determinado -- 2 0,006
Enfermed ad de depésito lipidico de tipo no determinado -- 1 0,003
Epidermolisis bullosa de tipo no determinado -- 14 0,043
Epidermolisis bullosa tipo Il (distréfica) (modo de herencia no determinado), subtipo 131750 131850 226600 226500 2 0,006
no determinado
FG 1:305450 11:300321 111:3004® 1V:300422 V:300581 1 0,003
Gollop 228250 1 0,003
Goltz 305600 4 0,012
Goltz con mutacién en el gen PORCN 305600 1 0,003
Hallermann -Streiff 234100 2 0,006
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Numero OMIM N.° Por 10.000
Hemihiperplasia 235000 1 0,003
Hidrocefalia ligada a X recesiva con mutacion en el gen LLCAM 307000 1 0,003
Hipoplasia ponto -cerebelosa con retraso mental y microcefalia con mutacion en el gen CASK 300749 1 0,003
Ictiosis de tipo no determinado (modo de herencia no determinado) -- 10 0,031
Ictiosis eritrodérmica de tipo no determinado -- 2 0,006
Ictiosis eritrodérmica no bullosa con herencia no determinada -- 1 0,003
Ictiosis lamelar (bebé colodion) con modo de herencia no determinado -- 18 0,056
Incontinencia pigmentaria 308300 15 0,047
Insensibilidad parcial a los androgenos 312300 1 0,003
Kabuki por cromosoma X en anillo 147920, 300867 1 0,003
Klippel -Trenaunay -Weber 149000 21 0,065
Larsen (modo de herencia no determinado) 1:245600 2:150250 7 0,022
Lipodistrofia de tipo no determinado -- 1 0,003
Melanosis neurocutanea con mutacion somatica en NRAS 249400 3 0,009
Metabolopatia de tipo no determinado -- 1 0,003
Miastenia gravis congénita por anticuerpos antirreceptores de acetilcolina -- 1 0,003
Miopatia miotubular o centronuclear 310400; 160150; 255200 2 0,006
Miopatia miotubular tipo 1, ligada a X recesiva con mutacién en MTM1 310400 1 0,003
Miopatia por desproporcion de fibras 1:255310 2:300580 1 0,003
Miopético no definido -- 5 0,016
Mutacion somatica en PIK3CA asociada a macrodactilia 171834 1 0,003
Nager 154400 2 0,006
Oculo -cerebro -renal (Lowe) 309000 2 0,006
Opitz -GBBB 1:300000 11:145410 7 0,022
Oro -facio -digital | 311200 3 0,009
Oro -facio -digital tipo no determinado -- 1 0,003
Osteogénesis imperfecta de tipo no determinado con mutacion GLY1046SER -- 1 0,003
Osteogénesis imperfecta no letal de tipo no determinado -- 12 0,037
Osteogénesis imperfecta tipo Il (modo de herencia no determinado) 166210 610682 20 0,062
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Niumero OMIM N.° Por 10.000
Osteogénesis imperfecta tipo 11l (modo de herencia no determinado) 259420 3 0,009
Osteogénesis imperfecta tipo no determinado -- 13 0,040
Oto -palato -digital tipo | 311300 1 0,003
Parkes-Weber 608355 1 0,003
Pfeiffer -Kapferer -- 1 0,003
Pseudohermafroditismo masculino por resistencia a andrégenos con mutacion en el gen AR 300068 2 0,006
Pseudohermafroditismo masculino por resistencia periférica a los andrégenos -- 1 0,003
Pseudotrisomia 13 264480 1 0,003
Pterigium multiple letal 253290 312150 2 0,006
Pterigium multiple no letal 1:265000 178110 1 0,003
Robinow (modo de herencia no determinado) 1:180700 2:268310 1 0,003
Simpson-Golabi -Behmel 1:312870 11:300209 3 0,009
Simpson-Golabi -Behmel con delecion parcial del gen GPC3 (exones 4 y 5) 1:312870 1 0,003
Variante de sindrome de Adams  -Oliver -- 1 0,003
VATER-+Hidrocefalia 276950 314390 1 0,003
Wilkie (6culo -facio -cardio -dental) 300166 1 0,003
Total de sindromes con otras etiologias génicas 444 1,377

T: Tipo

*: Herencia ligada al cromosoma X, Sindromes de secuencias repetitivas de ADN y Causa Génica de tipo no determinado.
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Tabla 7. Sindromes de gen contiguo -microdelecion, disomia uniparental o imprinting genémico por 10.000 RN (1980 -2019)
Con estudio
Numero OMIM molecular N.° Por 10.000
Wiedemann -Beckwith (Total) 17 44 * 0,137
Wiedemann -Beckwith sin estudio molecular 130650 0 27 0,084
Wiedemann -Beckwith con hipometilacion en la region del centro de imprinting centromérico 1C2 130650 10 10 0,031
o en el dominio KvDMR
Wiedemann -Beckwith ¢ on disomia uniparental paterna o hipometilacion del IC2 (o dominio KvDMR) 130650 2 2 0,006
e hipermetilacién del IC1 (o dominio HI9DMR)
Wiedemann -Beckwith con estudio molecular normal 130650 1 1 0,003
Wiedemann -Beckwith con estudio molecular positivo, de tipo no determinado 130650 1 1 0,003
Wiedemann -Beckwith por duplicacion 11p 130650 1 1 0,003
Wiedemann -Beckwith por metilacion aberrante del gen LIT (KCNQ10T1) 130650 1 1 0,003
Wiedemann -Beckwith por patron de me tilacién anémalo no determinado 130650 1 1 0,003
Espectro velo -cardio -facial (Total) 38 41 * 0,127
Espectro velo -cardio -facial con microdelecion en region 22gq11.2 192430 34 34 ** 0,105
Velo -cardio -facial sin microdelecion en regién 22q11.2 192430 4 4 0,012
Velo -cardio -facial (region 22g11.2 no estudiada) 192430 0 3 0,009
Prader-Willi (Total) 33 35 * 0,109
Prader -Willi por microdelecion 15q 176270 17 17 0,053
Prader -Willi por disomia uniparental del cromosoma 15 176270 6 6 0,019
Prader -Willi con patrén de metilacién anémalo 176270 5 5 0,016
Prader -Willi con estudio molecular positivo, tipo no determinado 176270 4 4 0,012
Prader -Willi sin estudio molecular 176270 0 2 0,006
Prader -Willi sin microdelecion en laregiéon 15911  -gq13 176270 1 1 0,003
Rubinstein -Taybi (Total) 6 21 * 0,065
Rubinstein -Taybi sin estudio molecular 180849, 613684 0 15 0,047
Rubinstein -Taybi con microdelecion del gen CREBBP 180849 4 4 0,012
Rubinstein -Taybi con mutaciéon en el gen CR  EBBP 180849 1 1 0,003
Rubinstein -Taybi con mutacién en el gen EP300 180849 1 1 0,003
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Tabla 7. Sindromes de gen cont iguo -microdelecién, disomia uniparental o imprinting genémico por 10.000 RN (1980 -2019)
(Continuacion)

Con estudio
Ndmero OMIM molecular N.° Por 10.000

Miller-Dieker 247200 6 6 0,019
Phelan -McDermid (delecién terminal 22q) 606232 2 5 0,016
Williams con microdelecion 7q 194050 3 5 0,016
Delecion 1p36 607872 4 4 0,012
Werdnig -Hoffmann con mutacion o delecion en 5q 253300 3 3 0,009
Koolen -De Vries (microdelecion 17g21.31) 610443 1 2 0,006
Cayler con microdeleci  6n en region 22911.2 125520 1 1 0,003
Ectrodactilia con micrognatia (SHFM3) y microduplicacion 10q24 246560 1 1 0,003
Delecion del gen RPH3AL y LIS1 604881 1 1 0,003
Microdelecién en region 22g11.2 en pacientes con defectos fuera del espectro velo -cardio -facial -- 1 1 0,003
Silver-Russell sin evidencia de estudio molecular 180860 0 1 0,003
Sinostosis multiple tipo 1 (sinfalangia -braquidactilia) con microdelecién en 17922 afectando a | gen NOG 186500 1 1 0,003
Smith-Magenis 182290 1 1 0,003
Trico-rino-falangico tipo Il (Langer -Giedion) 150230 0 1 0,003
Trico-rino-falngico tipo Il (Langer -Giedion) con microdelecién en region 8g24.12 150230 1 1 0,003
Total de sindromes de gen contiguo -microdelecion, disomia uniparental o imprinting genémico 120 175 0,543
T: Tipo

*: Total de casos (incluye los grupos siguientes)

**: 19 casos estudiados con Sonda D22S75; 1 caso estudiado con Sonda D22S75 y D22S944; 1 caso estudiado con Sonda D22S75y TU PLEZ1; 2 casos estudiados con Sonda TUPLEZ;

1 caso estudiado con MLPA (P250 DiGeorge); 10 casos sin especificar el tipo de sonda empleada.
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Tabla 8. Sindromes o entidades de etiologia desconocida por 10.000 RN (1980 -2019)
Niumero OMIM N.° Por 10.000
Artrogriposis multiple congénita -- 9 0,028
Artrogriposis mudltiple congénita con pterigium -- 3 0,009
Artrogriposis multiple congénita por amioplasia -- 6 0,019
Enanismo de tipo no determinado sin evidencia de displasia esquelética -- 12 0,037
Facomatosis pigmento -queratdsica con rabdomiosarcoma -- 1 0,003
FFU («femoral, fibular, ulnar defects») 228200 16 0,050
FHUF («femoral hypoplasia - unusual face») 134780 2 0,006
Fusién esplenogonadal 183300 1 0,003
Hipoquinesia inespecifica de tipo no determinado -- 8 0,025
Kasabach -Merritt (hemangioma -trombocitopenia) 141000 2 0,006
Lumbo -costo -vertebral -- 2 0,006
Macrocefalia -cutis marmorata telangiectasica congénita 602501 2 0,006
Nevus sebaceo de Jadassohn 163200 4 0,012
Piepkorn -- 1 0,003
Sobrecrecimiento asimétrico de tipo no determinado - 5 0,016
Sturge -Weber 185300 5 0,016
Total de sindromes o entidades de etiologia desconocida 79 0,245
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Tabla 9. Embriofetopatias por 10.000 RN (1980 -2019)

Ne° Por 10.000

Embriofetopatia por &cido valproico 17 0,053
Embriofetopatia por acido valproico + otro anticonvulsivante 11 0,034
Embriofetopatia por alcohol 37 0,115
Embriofetopatia por alcohol y sifilis 1 0,003
Embriofetopatia por anticonvulsivantes (politerapia) 8 0,025
Embriofetopatia por carbamazepina 3 * 0,009
Embriofetopatia por citomegalovirus 14 0,043
Embriofetopatia p or cocaina 1 0,003
Embriofetopatia por diabetes crénica 54 0,168
Embriofetopatia por diabetes gestacional (?) 14 * 0,043
Embriofetopatia por difenilhidantoi  na 4 0,012
Embriofetopatia por ergotamina 1 0,003
Embriofetopatia por Fenitoina + Fenobarbital (incluye primidona) 6 0,019
Embriofetopatia por fenobarbital y/o primido na 3 0,009
Embriofetopatia por hipertermia 1 0,003
Embriofetopatia por hipoparatiroidismo materno 1 0,003
Embriofetopatia por infeccién connatal de tipo no determinado 3 0,009
Embriofetopatia por mezcla de alcohol, drogas y otros habitos toxicos, incluyendo tabaco 4 0,012
Embriofetopatia por rubeola 6 0,019
Embriofetopatia por sifilis (Iues) 5 0,016
Embriofetopatia por toxoplasma 4 0,012
Embriofetopatia por tratamiento antiepiléptico combinado con benzodia zepinas 3 0,009
Embriofetopatia por tratamientos correlativos con acido valproico y fenobarbital 1 0,003
Embriofetopatia por varicela 1 0,003
Total de embriofetopatias 202 0,627

(*): Un Recién Nacido tiene embriofetopatia por diabetes gestacional y por exposicion prenatal a carbamazepina.
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Tabla 10. Estimacion minima de la prevalencia global al nacimien to de determinados
sindromes de los que existen varios tipos clinicos y/o etiologicos (1980 -2019)

N° Por 10.000
3M 2 0,006
Aarskog 1 0,003
Acondrogénesis 4 0,012
Acondroplasia 72 0,223
Acrocéfalo -sindactilia 78 0,242
Albinismos 18 0,056
Artrogriposis multiple 32 0,099
Atelosteogénesis 1 0,003
Brachmann -De Lange 23 0,071
Braquidactilia 12 0,037
Cayler 9 0,028
Coffin -Siris 2 0,006
Condrodisplasia punctata 17 0,053
Costilla corta -polidactilia 8 0,025
Defecto congénito de glicosilacion 5 0,016
Dermopatia restrictiva 2 0,006
Disostosis acrofacial 3 0,009
Disostosis espondilo -costal/toracica 11 0,034
Displasia ectodérmica 8 0,025
Displasia espdndilo -epifisaria 6 0,019
Displasia mesomélica 6 0,019
Distrofias musculares 30 0,093
Enfermedad de depdsito lipidico 2 0,006
Epidermolisis bullosa 44 0,137
Exostosis mdltiples 1 0,003
Gangliosidosis 5 0,016
Glicogenosis 1 0,003
Hipoplasia pontocerebelosa 6 0,019
Hipoquinesia inespecifica 14 0,043
Holt-Oram 8 0,025
Ictiosis 54 0,168
Kabuki 6 0,019
Larsen 10 0,031
Miopatia 13 0,040
Mucopolisacaridosis 2 0,006
Noonan 22 0,068
Oro -facio -digital 9 0,028
Osteogénesis imp erfecta 68 0,211
Poliquistosis renal 39 0,121
Prader -Willi 35 0,109
Robinow 3 0,009
Rubinstein -Taybi 21 0,065
Silver-Russell 1 0,003
Trico-rino-falangico 3 0,009
Velo -cardio -facial 42 0,130
Waardenburg 12 0,037
Werdnig -Hoffmann 7 0,022
Wiedemann -Beckwith 44 0,137
Williams 5 0,016
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Tabla 11. Distribucion de los

0 Datos correspondientes al afio 2019
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ECEMC

recién nacidos con defectos congénitos por sistemas afectados

1980-1985 1986-2018 2019

Sistema/Area (¥) N. % N.© % N.© %

Musculoesquelético 5.185 61,09 18.673 51,56 181 48,92
Sistema nervioso 2172 25,59 10.054 27,76 101 27,30
Reproductor 1.027 12,10 5556 15,34 55 14,86
Digestivo 377 4,44 2.185 6,03 22 595
Circulatorio 347 4,09 4733 13,07 81 21,89
Respiratorio 255 3,00 1.588 4,38 21 5,68
Excretor 243 2,86 2.884 7,96 28 7,57
Metabolismo y endocrino 94 1,11 686 1,89 6 1,62
Total R.N. con Def. Congénitos* 8.488* 100.- 36.215* 100.- 370* 100.-

*: Los totales no corresponden a la suma de RN por areas dentro de cada periodo de tiempo, ya que un mismo RN puede

tener varias areas afectadas.
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Gréfica 9. Distribucién de los nifios con defectos congénitos por grupo étnico
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Grafica 10. Distribucion de los nifios con defectos congénitos por grupo étnico
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Grafica 11. Distribucion de los padres de los controles del ECEMC, segun pais de

procedencia, por periodos de tiempo
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Il.- Vigilancia Epidemiologica  de anomalias
congénitas en Espafa sobre los datos registrados

por el ECEMC en el periodo 1980 -2019.
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Tabla 1. Poblacion estudiada en los diferentes periodos de tiempo

RN con Defectos Congénitos

N.° % Total RN
Recién nacidos vivos
Periodo: Abril 1976 -diciembre 1979 2.357 1,64 143.979
Periodo: 1980 -1985 8.280 2,18 379.123
Periodo: 1986 -2018 35.663 1,28 2.782.871
Periodo: 2019 364 0,82 44.615
TOTAL 46.664 1,39 3.350.588
Recién nacidos muertos
Periodo: 1980 -1985 208 6,37 3.267
Periodo: 1986 -2018 552 4,15 13.302
Periodo: 2019 6 4,29 140
TOTAL 766 4,58 16.709
Recién nacidos vivos + muertos
Periodo: 1980 -1985 8.488 2,22 382.390
Periodo: 1986 -2018 36.215 1,30 2.796.173
Periodo: 2019 370 0,83 44.755
TOTAL 45.073 1,40 3.223.318

Vigilancia epidemiol6gica de anomalias congénitas en Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019 2
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0 Datos correspondientes al afio 2019

Tabla 2. Cobertura del registro de nacimientos del ECEMC

ASEREMAC
ECEMC

O

Estudio Colaborativo Espaiiol de
Malformaciones Congénitas

(Segun datos del INE para 2019, en relacion con el lugar de residencia de la madre)

NACIMIENTOS NACIMIENTOS COBERTURA
COMUNIDAD AUTONOMA EN EL ECEMC EN ESPANA ECEMC
ANO 2019 ANO 2019 EN 2019 (%)

Andalucia ..o, 5.576 69.397 8,03
Aragoin oo 1.145 9.644 11,87
Principado de Asturias ............... 112 5.152 2,17
Islas Baleares (&) .......ccccccerveerenne 919 9.681 9,49 (a)
Canarias (D) ..o 2.810 14.137 19,88 (b)
Cantabria ........cccoeeeeviiieee e, 339 3.547 9,56
Castilla-La Mancha ..................... 7.871 15.316 51,39
Castillay Ledn ......cccccevevvevcveennen, 9.519 14.323 66,46
(OF> 7= | [1] 1 7= 3.877 61.548 6,30
Comunidad Valenci ana ............ 2.832 37.324 7,59
Extremadura .........ccccceeevviiieeennnn, 2.516 7.650 32,89
GaliCia .veeeeeeeieee e, 0 15.718 0,00

La RiOJa .oocvevevieeceeecee e 451 2.408 18,73
Comunidad de Madrid  .............. 3.242 55.741 5,82
Region de Murcia  ......ccceeeeeieens 0 14.264 0,00
Comunidad Foral de Navarra . 0 5.371 0,00
Pais VasCo .....cccccceeeeeieeiciiieeeeeens 3.546 15.449 22,95
(110 - RS 0 841 0,00
Melilla ......coeeeeeeeeee e 0 1.236 0,00
TOTAL..ccoiiiiiee e 44.755 358.747 12,48

(a) : En 2019, los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor.
(b): En 2019, los datos de Canarias se refieren exclusivamente a Tenerife.

Vigilancia epidemiol6gica de anomalias congénitas en

Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019
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Tabla 3. Frecuencia de recién nacidos con defectos congénitos (DC) por hospitales y Comunidades Auténomas
tiempo: 1980-1985, 1986-2018 y 2019

RECIEN NACIDOS

8 Datos correspondientes al afio 2019

ASEREMAC
ECEMC

Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

en tres periodos de

RECIEN NACIDOS + IVES (b)
Y PARTOS REFERIDOS

1980-1985 1986-2018 2019 EN CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 1980-1985 1986-2018 2019
TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % % % %
ANDALUCIA
1 - - - 7.201 79 1,10 - - - 1,01 -
6 12.444 257 2,07 33.026 325 0,98 - - * 2,07 0,98 -
36 - - - 19.779 119 0,60 - - - 0,61 -
44 - - - 26.403 346 1,31 - - - 1,23 -
45 20.221 241 1,19 - - - - - 1,19 - -
61 4,143 31 0,75 7.630 66 0,87 - - 0,75 0,88 -
62 2.873 91 3,17 35.971 500 1,39 913 3 0,33 * 3,17 141 0,33 *
68 - - - 50.399 566 1,12 1.005 1 0,10 * - 1,15 0,10 *
70 - - - 1.520 21 1,38 - - - 1,38 -
76 - - - 2.974 65 2,19 - - - 2,19 -
79 - - - 36.234 259 0,71 977 3 0,31 - 0,71 0,31
94 - - - 41.050 239 0,58 - - - - 0,58 -
109 - - - 31.849 312 0,98 1.033 6 0,58 - 1,01 0,58
128 - - - 2.224 11 0,49 - - 0,49 -
137 - - - 3.785 22 0,58 - - - 2,84 -
140 - - - 7.154 172 2,40 455 13 2,86 - 2,39 2,86
142 - - - 4511 84 1,86 274 4 1,46 - 1,86 1,46
156 - - - 10.001 207 2,07 - - - 2,62 -
157 - - - 7.126 53 0,74 919 6 0,65 - 0,74 0,65
159 - - - 408 1 0,25 - - - 0,25 -
162 - - - 5.429 96 1,77 - - - 2,31 -
TOTAL 39.681 620 1,56 334.674 3.543 1,06 5.576 36 0,65 * 1,56 1,12 0,65 *

Vigilancia epidemiologica de anomalias congénitas en

Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019 4
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Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

Tabla 3. Frecuencia de recién nacidos con defectos congénitos (DC) por hospitales y Comunidades Autbnomas en tres periodos de

tiempo: 1980 -1985, 1986-2018 y 2019 (continuacion)

RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES (b)

Y PARTOS REFERIDOS

1980-1985 1986-2018 2019 EN CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPATALES
@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 1980-1985 1986-2018 2019
TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % % % %
ARAGON
74 - - - 19.163 199 1,04 591 3 0,51 - 1,03 0,51
90 - - - 11.076 42 0,38 - - - - 0,39 -
91 - - - 16.017 167 1,04 554 1 0,18 - 1,09 0,18 *
121 . - . 342 4 1,17 - - - - 1,17 -
TOTAL - - - 46.598 412 0,88 1.145 4 0,35 - 0,90 0,35 *
PRINCIPADO DE ASTURIAS
17 - - - 4.804 68 1,42 - - - - 1,68 -
52 2.182 41 1,88 1.542 29 1,88 - - - 1,88 1,88 -
53 - - - 25.903 329 1,27 - - - - 1,43 -
55 2.964 73 2,46 16.381 298 1,82 26 0 0,00 2,46 1,97 0,00
86 - - - 4.887 109 2,23 86 2 2,33 - 2,91 2,33
152 - - - 7.581 80 1,06 - - - - 1,69 -
TOTAL 5.146 114 2,22 61.098 913 1,49 112 2 1,79 2,22 1,76 1,79 *
ISLAS BALEARES (c)
16 2.235 61 2,73 11.453 228 1,99 - - - 2,73 1,99 - *
130 - - - 19.331 163 0,84 919 6 0,65 - 1,51 0,98
143 - - - 13.312 139 1,04 - - - - 1,21 -
TOTAL 2.235 61 2,73 44.096 530 1,20 919 6 0,65 2,73 1,54 1,08 *

Vigilancia epidemiologica de anomalias congénitas en

Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019 5
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8 Datos correspondientes al afio 2019

ASEREMAC
ECEMC

Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

Tabla 3. Frecuencia de recién nacidos con defectos congénitos (DC) por hospitales y Comunidades Autbnomas en tres periodos d e
tiempo: 1980 -1985, 1986-2018 y 2019 (continuacion)
RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES (b)
Y PARTOS REFERIDOS
1980-1985 1986-2018 2019 EN CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 1980-1985 1986-2018 2019
TOTALRN  N. % TOTALRN  N.° % TOTALRN  N.° % % % %
CANARIAS (d)
27 - - - 84.415 837 0,99 2.810 17 0,60 - 1,67 1,62
31 3.112 198 6,36 - - - - - - 6,36 - -
60 - - - 16.433 265 1,61 - - - - 1,61 -
69 - - - 197 0 0,00 - - - - 0,00 -
TOTAL 3.112 198 6,36 101.045  1.102 1,09 2.810 17 0,60 6,36 1,67 1,69 *
CANTABRIA
28 - - - 58.074 921 1,59 - - - - 1,80 -
126 - - - 9.242 151 1,63 339 3 0,88 - 1,64 0,88
TOTAL - - - 67.316  1.072 1,59 339 3 0,88 - 1,77 0,88
CASTILLALA MANCHA
2 8.032 76 0,95 34.048 213 0,63 778 3 0,39 0,95 0,64 0,39 *
3 7.637 207 2,71 43.220 476 1,10 - - - 2,71 1,11 -
13 21.430 417 1,95 108.178  2.257 2,09 2.765 61 2,21 1,95 2,44 3,08 **
18 5.885 102 1,73 18.032 146 0,81 307 0 0,00 1,73 0,87 0,00 *
19 290 4 1,38 3.279 56 1,71 - - - 1,38 1,83 -
20 5.306 398 7,50 21.629 606 2,80 135 0 0,00 7,50 2,82 0,00 *
21 4521 130 2,88 39.735 498 1,25 1.551 9 0,58 2,88 1,25 0,58 *
85 - - - 83.760  1.062 1,27 1.925 14 0,73 - 1,43 1,39
97 - - - 8.445 53 0,63 - - - - 0,70 -
147 - - - 4181 60 1,44 410 6 1,46 - 2,07 2,42
TOTAL 53.101  1.334 2,51 364.507  5.427 1,49 7.871 93 1,18 2,51 1,65 1,72 *

Vigilancia epidemiologica de anomalias congénitas en

Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019 6
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8 Datos correspondientes al afio 2019

Tabla 3. Frecuencia de recién nacidos con defectos congénitos (DC) por hospitales y Comunidades Autbnomas en tres periodos d
tiempo: 1980-1985, 1986-2018 y 2019 (continuacion)

RECIEN NACIDOS

ASEREMAC
ECEMC

Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

RECIEN NACIDOS + IVES (b)

Y PARTOS REFERIDOS

1980-1985 1986-2018 2019 EN CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 1980-1985 1986-2018 2019
TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.© % TOTAL RN N.© % % % %
CASTILLA Y LEON
9 8.446 115 1,36 31.757 297 0,94 860 6 0,70 * 1,36 1,02 1,16 *
14 9.720 82 0,84 34.248 461 1,35 793 13 1,64 = 0,84 1,34 1,64 =**
38 12.794 268 2,09 64.078 924 1,44 1.658 2 0,12 * 2,09 1,40 0,06 *
40 6.839 59 0,86 - - - - - - 0,86 - -
51 12.610 493 391 59.523 1.705 2,86 1.754 22 1,25 * 3,91 3,18 1,25 *
64 - - - 4.021 60 1,49 - - - - 1,52 -
73 - - - 11.482 133 1,16 203 0 0,00 - 1,18 0,00
84 - - - 21.277 298 1,40 768 3 0,39 * - 141 0,26 *
145 - - - 11.012 108 0,98 774 1 0,13 * - 0,97 0,13 *
149 - - - 13.543 77 0,57 1.805 24 1,33 ** - 0,58 1,33 **
155 - - - 4.452 68 1,53 547 6 1,10 - 1,55 1,10
158 - - - 1.064 13 1,22 - - - - 2,14 -
160 - - - 1.566 24 1,53 357 4 1,12 - 1,60 1,12
TOTAL 50.409 1.017 2,02 258.023 4.168 1,62 9.519 81 0,85 * 2,02 1,70 0,88 *

Vigilancia epidemiologica de anomalias congénitas en

Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019 7
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ASEREMAC
Boletin del ECEMC & Memoria anual del afio 2021 8 Datos correspondientes al afio 2019 ECEMC O

Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

con defectos congénitos (DC) por hospitales y Comunidades Autonomas en tres periodos de
tiempo: 1980 -1985, 1986-2018 y 2019 (continuacion)

RECIEN NACIDOS

RECIEN NACIDOS + IVES (b)
Y PARTOS REFERIDOS

1980-1985 1986-2018 2019 EN CENTROS DE PROCEDENCIA

HOSPITALES
@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 1980-1985 1986-2018 2019
TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % % % %

CATALUNA
4 11.116 402 3,62 46.680 1.451 3,11 - - - * 3,62 3,44 -
5 11.383 224 1,97 73.460 571 0,78 2.532 2 0,08 * 1,97 0,77 0,08 *
12 2.732 89 3,26 28.079 220 0,78 - - - * 3,26 0,78 -
37 7.829 112 1,43 - - - - - - 1,43 - -
63 2.586 160 6,19 27.958 572 2,05 - - - x 6,19 2,59 -
75 - - - 25.299 332 1,31 919 1 0,11 * - 1,78 0,11 *
77 - - - 24.743 288 1,16 - - - - 1,34 -
81 - - - 10.947 430 3,93 426 6 1,41 * - 4,23 1,41 *
82 - - - 14.064 173 1,23 - - - - 1,23 -
83 - - - 1.023 12 1,17 - - - - 1,17 -
102 - - - 2.274 8 0,35 - - - - 0,40 -
110 - - - 13.051 177 1,36 - - - - 1,78 -
120 - - - 2.335 7 0,30 - - - - 0,47 -
132 - - - 3.236 15 0,46 - - - - 0,46 -
136 - - - 511 6 1,17 - - - - 1,17 -
141 - - - 396 2 0,51 - - - - 1,01 -
146 - - - 2.980 51 1,71 - - - - 1,71 -
154 - - - 483 4 0,83 - - - - 0,83 -
TOTAL 35.646 987 2,77 277.519 4.319 1,56 3.877 9 0,23 * 2,77 1,77 0,23 *

Vigilancia epidemiologica de anomalias congénitas en Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019 8
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RECIEN NACIDOS

8 Datos correspondientes al afio 2019

ASEREMAC
ECEMC

Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

hospitales y Comunidades Autonomas en tres periodos de
tiempo: 1980 -1985, 1986-2018 y 2019 (continuacion)

RECIEN NACIDOS + IVES (b)
Y PARTOS REFERIDOS

1980-1985 1986-2018 2019 EN CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 1980-1985 1986-2018 2019
TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % % % %
COMUNIDAD VALENCIANA
33 - - - 8.337 132 1,58 - - - - 1,58 -
46 15.854 166 1,05 44.009 94 0,21 - - - 1,05 0,21 -
50 3.908 75 1,92 44714 546 1,22 - - - 1,92 2,08 -
71 - - - 9.508 129 1,36 - - - - 1,44 -
80 - - - 2.326 56 2,41 - - - - 2,41 -
111 - - - 8.756 157 1,79 219 5 2,28 - 2,05 2,73
116 - - - 23.328 144 0,62 - - - - 0,61 -
118 - - - 441 4 0,91 - - - - 0,91 -
122 - - - 16.133 133 0,82 552 9 1,63 ** - 0,81 1,63 **
123 - - - 5.347 55 1,03 - - - - 1,08 -
124 - - - 28.383 303 1,07 - - - - 1,07 -
125 - - - 5.912 130 2,20 - - - - 2,20 -
131 - - - 2.209 18 0,81 - - - - 0,81 -
135 - - - 5.291 70 1,32 198 1 0,51 - 1,42 0,51
139 - - - 30.083 240 0,80 1.440 14 0,97 - 1,56 2,66 **
144 - - - 6.438 25 0,39 - - - - 0,39 -
153 - - - 6.964 51 0,73 - - - - 0,66 -
163 - - - - - - 423 4 0,95 - - 0,95
TOTAL 19.762 241 1,22 248.179 2.287 0,92 2.832 33 1,17 * 1,22 1,19 2,06

Vigilancia epidemiologica de anomalias congénitas en

Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019 9
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Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

Tabla 3. Frecuencia de recién nacidos con defectos congénitos (DC) por hospitales y Comunidades Auténomas en tres periodos de
tiempo: 1980 -1985, 1986-2018 y 2019 (continuacion)

RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES (b)
Y PARTOS REFERIDOS
1980-1985 1986-2018 2019 EN CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 1980-1985 1986-2018 2019
TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % % % %
EXTREMADURA
23 10.576 95 0,90 50.363 1.519 3,02 1.180 37 3,14 ** 0,90 2,95 3,14 **
49 - - - 8.045 173 2,15 1.336 17 1,27 * - 2,95 1,49 *
87 - - - 62.168 875 1,41 - - - - 1,37 -
98 - - - 9.552 133 1,39 - - - - 1,43 -
99 - - - 6.977 211 3,02 - - - - 3,29 -
100 - - - 3.612 56 1,55 - - - - 2,20 -
104 - - - 9.845 124 1,26 - - - - 1,38 -
TOTAL 10.576 95 0,90 150.562 3.091 2,05 2.516 54 2,15 ** 0,90 2,10 2,26 **
GALICIA
24 7.996 100 1,25 7.025 39 0,56 - - - x 1,25 0,56 - ¥
25 8.847 156 1,76 10.096 15 0,15 - - - * 1,76 0,15 - *
29 29.874 601 2,01 86.442 1.016 1,18 - - - * 2,01 1,16 - *
78 - - - 1.072 34 3,17 - - - - 3,17 -
92 - - - 5.463 52 0,95 - - - - 1,04 -
119 - - - 7.392 93 1,26 - - - - 1,26 -
127 - - - 972 0 0,00 - - - - 0,00 -
134 - - - 1.428 15 1,05 - - - - 1,05 -
TOTAL 46.717 857 1,83 119.890 1.264 1,05 - - - F 1,83 1,05 - ¥

Vigilancia epidemiologica de anomalias congénitas en Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019 10
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Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

Tabla 3. Frecuencia de recién nacidos con defectos congénitos (DC) por hospitales y Comunidades Autbnomas en tres periodos de
tiempo: 1980 -1985, 1986-2018 y 2019 (continuacion)

RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES (b)
Y PARTOS REFERIDOS
1980-1985 1986-2018 2019 EN CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 1980-1985 1986-2018 2019
TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % % % %
LA RIOJA
39 12.746 476 3,73 26.203 201 0,77 - - - * 3,73 0,77 -
129 - - - 9.799 142 1,45 451 4 0,89 - 1,88 0,89
TOTAL 12.746 476 3,73 36.002 343 0,95 451 4 0,89 * 3,73 1,07 0,89 *
COMUNIDAD DE MADRID
8 - - - 35.948 572 1,59 - - - - 141 -
22 - - - 291 10 3,44 - - - - 3,10 -
32 12.638 366 2,90 4.637 98 2,11 - - - * 2,90 2,20 - *
34 461 7 1,52 - - - - - - 1,52 - -
56 11.826 126 1,07 57.228 698 1,22 - - - 1,07 1,16 -
93 - - - 19.507 154 0,79 - - - - 0,81 -
96 - - - 12.500 63 0,50 - - - - 0,58 -
112 - - - 1.476 16 1,08 - - - - 1,02 -
113 - - - 9.924 93 0,94 246 1 0,41 - 0,95 0,41
114 - - - 2.291 41 1,79 - - - - 1,88 -
115 - - - 43.865 505 1,15 1.142 6 0,53 * - 1,61 0,53 *
117 - - - 294 1 0,34 - - - - 0,34 -
133 - - - 8.969 87 0,97 - - - - 0,96 -
138 - - - 3.437 5 0,15 - - - - 0,15 -
148 - - - 19.697 21 0,11 1.854 2 0,11 - 0,11 0,11
151 - - - 1.327 3 0,23 - - - - 0,38 -
TOTAL 24.925 499 2,00 221.391 2.367 1,07 3.242 9 0,28 * 2,00 1,14 0,28 *

Vigilancia epidemiologica de anomalias congénitas en Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019 11
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ASEREMAC
8 Datos correspondientes al afio 2019 ECEMC

Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

Tabla 3. Frecuencia de recién nacidos con defectos congénitos (DC) por hospitales y Comunidades Auténomas en tres periodos de

tiempo: 1980 -1985, 1986-2018 y 2019 (continuacion)

RECIEN NACIDOS

RECIEN NACIDOS + IVES (b)
Y PARTOS REFERIDOS

1980-1985 1986-2018 2019 EN CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 1980-1985 1986-2018 2019

TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.© % TOTAL RN N.© % % % %
REGION DE MURCIA
30 7.673 168 2,19 39.436 657 1,67 - - - 2,19 1,68 -
35 1.131 11 0,97 17.304 185 1,07 - - - 0,97 1,09 -
59 2.491 70 2,81 18.010 413 2,29 - - - 2,81 2,31 -
89 - - - 130.920 1.554 1,19 - - - - 1,15 -
95 - - - 20.707 238 1,15 - - - - 1,17 -
103 - - - 1.371 11 0,80 - - - - 0,95 -
105 - - - 16.336 76 0,47 - - - - 0,47 -
106 - - - 508 7 1,38 - - - - 2,72 -
107 - - - 27.628 59 0,21 - - - - 0,23 -
108 - - - 181 0 0,00 - - - - 0,00 -
TOTAL 11.295 249 2,20 272.401 3.200 1,17 - - - 2,20 1,17 - *
COMUNIDAD FORAL DE NAVARRA
15 15.566 366 2,35 32.778 369 1,13 - - - 2,35 1,10 - o
TOTAL 15.566 366 2,35 32.778 369 1,13 - - - 2,35 1,11 - *

Vigilancia epidemiologica de anomalias congénitas en

Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019 | 12



ASEREMAC
Boletin del ECEMC & Memoria anual del afio 2021 8 Datos correspondientes al afio 2019 ECEMC :)

Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas

Tabla 3. Frecuencia de recién  nacidos con defectos congénitos (DC) por hospitales y Comunidades Autbnomas en tres periodos de
tiempo: 1980 -1985, 1986-2018 y 2019 (continuacion)

RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES (b)
Y PARTOS REFERIDOS
1980-1985 1986-2018 2019 EN CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 1980-1985 1986-2018 2019
TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % TOTAL RN N.° % % % %
PAIS VASCO
7 24.617 919 3,73 66.217 568 0,86 - - - * 3,73 0,93 -
41 3.254 143 4,39 - - - - - - 4,39 - -
48 3.015 42 1,39 - - - - - - 1,39 - -
54 1.849 46 2,49 - - - - - - 2,49 - -
57 15.571 161 1,03 - - - - - - 1,03 - -
58 2.863 55 1,92 60.586 589 0,97 2.125 6 0,28 * 1,92 1,27 0,28 *
65 266 8 3,01 1.337 11 0,82 - - - * 3,01 0,82 -
66 38 0 0,00 21.935 565 2,58 688 12 1,74 0,00 2,92 2,59
150 - - - 4.990 16 0,32 465 1 0,22 - 0,56 0,22
161 - - - 1.040 15 1,44 268 0 0,00 * - 1,44 0,00 *
TOTAL 51.473 1.374 2,67 156.105 1.764 1,13 3.546 19 0,54 * 2,67 1,33 0,70 *
ANDORRA
101 - - - 3.989 44 1,10 - - - - 1,13 -
TOTAL - - - 3.989 44 1,10 - - - - 1,13 -
TOTAL ECEMC 382.390 8.488 2,22 2.796.173 36.215 1,30 44.755 370 0,83 * 2,22 1,43 1,08 *

(a): Cada hospital aparece identificado por el n° gue tiene asignado en la base de datos del ECEMC (véase la seccién IV de este Boletin).
(b): Sélo se incluyen las IVES de los hospitales que envian datos sobre las mismas.

(c): En 2019, los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor.

(d): En 2019, los datos de Canarias se refieren exclusivamente a Tenerife.

*.Indica que la prevalencia al nacimiento ha experi mentado un descenso lineal estadisticamente significativo a lo largo del tiempo.

**: Indica que la prevalencia al nacimiento ha experimentado un incremento lineal estadisticamente significativo a lo largo d el tiempo.
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Tabla 4. Frecuencia global de 33 defe  ctos congénitos diagnosticados durante los tres primeros dias de vida, en tres periodos de tiempo:
1980-1985, 1986-2018 y 2019
1980-1985 1986-2018 2019
Por Por Por

DEFECTO N.° 10.000 LC 95% N.° 10.000 LC 95% N.° 10.000 LC 95%

Cardiopatias/Anomalias grandes vasos (**)  ....... 318 8,32 (7,43-9,28) 4514 16,14 (15,68-16,62) 79 17,65 (13,97-22,01)
HIpoSPadias (*)  ..occeveeverrreeiniseisree et 692 18,10 (16,77-19,50) 3759 13,44 (13,02-13,88) 33 7,37 (5,07-10,37)
Apéndice preauricular (*) 481 12,58 (11,48-13,76) 2359 8,44 (8,10- 8,78) 24 5,36 (3,43-7,99)
Micrognatia o retrognatia (*) 246 6,43 (5,65-7,29) 1502 5,37 (5,10- 5,65) 24 5,36 (3,43-7,99)
Angiomas Cut Aneos (*) ....cccovveriereriieneneeeeeeee 501 13,10 (11,98-14,30) 2310 8,26 (7,93-8,61) 23 514 (3,25-7,72)
Sindrome de Down (*) ... 565 14,78 (13,58-16,05) 2541 9,09 (8,74-9,45) 20 4,47 (2,73-6,90)
Microcefalia (**)  .ocoveerreerre 80 2,09 (1,66- 2,60) 1664 5,95 (5,67-6,24) 18 4,02 (2,38-6,36)
Labio leporino + fisura paladar (*) 248 6,49 (5,70- 7,35) 1273 4,55 (4,31-4,81) 17 3,80 (2,21-6,08)
Fisura del paladar (*) .....c.ccccoeuenee 199 5,20 (4,51-5,98) 1102 3,94 (3,71- 4,18) 16 3,58 (2,04-5,81)
NEATEN G N 404 10,57 (9,56-11,65) 1569 5,61 (5,34- 5,90) 16 3,58 (2,04- 5,81)
Reduccion de extremidades (*)  ..ooccoceveriiienienn 272 7,11 (6,29- 8,01) 1433 5,12 (4,86- 5,40) 15 3,35 (1,88-5,53)
Polidactilia/Polisindactilia postaxial (5° dedo)(*) 275 7,19 (6,37- 8,09) 1418 5,07 (4,81-5,34) 14 3,13 (1,71- 5,25)
SINAACHIA (X)) +vvoveveeeseeeeeeeeeee e 301 7,87 (7,01-8,81) 1118 4,00 (3,77- 4,24) 11 2,46 (1,23- 4,40)
HIArOCEfalia (¥)  oveeeeeeeeeeeeeeeeeee e 148 3,87 (3,27- 4,55) 919 3,29 (3,08- 3,51) 10 2,23 (1,07-4,11)
Anoftalmia o microftalmia (*)  vo.oeeeeeeveeeeeeeeeeens 94 2,46 (1,99- 3,01) 387 1,38 (1,25- 1,53) 7 1,56 (0,63-3,22)
Anotia/Microtia (b) 69 1,80 (1,40-2,28) 386 1,38 (1,25-1,53) 7 1,56 (0,63-3,22)
Pie zambo Mayor (8) (¥)  «eveeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeesreeseeenene 208 5,44 (4,73-6,23) 1191 4,26 (4,02- 4,51) 7 1,56 (0,63-3,22)
Polidactilia/Polisindactilia preaxial (1° dedo)  ...... 90 2,35 (1,89- 2,89) 700 2,50 (2,32-2,70) 6 1,34 (0,49- 2,92)
Agenesia renal unilateral (**) ..o 22 0,58 (0,36-0,87) 381 1,36 (1,23-1,51) 5 1,12 (0,36-2,61)
Displasia renal ........cccccoooeieiiiiinineee e 34 0,89 (0,62-1,24) 270 0,97 (0,85-1,09) 5 1,12 (0,36-2,61)
Hernia o agenesia diafragmatica (*)  .....cccceeeenee. 107 2,80 (2,29- 3,38) 340 1,22 (1,09-1,35) 4 0,89 (0,24- 2,29)
Atresia/estenosis de eséfago (*) 88 2,30 (1,85-2,84) 491 1,76 (1,60-1,92) 3 0,67 (0,14- 1,96)
GASTOSTUISIS ..o eeeeesee e eeees e sneeeeons 21 0,55 (0,34- 0,84) 125 0,45 (0,37-0,53) 3 0,67 (0,14- 1,96)
Atresia/estenosis de ano/recto (*)  ...eceeieiiinee. 97 2,54 (2,06- 3,10) 507 1,81 (1,66-1,98) 2 0,45 (0,05-1,61)
ESPINa bifida (£) coeovveeeeeeeeseeeee e 181 4,73 (4,07-5,48) 517 1,85 (1,69-2,02) 2 0,45 (0,05- 1,61)
Otras malposiciones mayores del pie (a) (*)  ....... 168 4,39 (3,75-5,11) 519 1,86 (1,70- 2,02) 2 0,45 (0,05-1,61)
Agenesia renal bilateral (*) ..o, 22 0,58 (0,36-0,87) 71 0,25 (0,20-0,32) 1 0,22 (0,01-1,24)
Anencefalia (*)  .ocoocovieeennnn 178 4,65 (4,00- 5,39) 155 0,55 (0,47-0,65) 1 0,22 (0,01- 1,24)
Genitales ambiguos (¥) 41 1,07 (0,77- 1,46) 177 0,63 (0,54- 0,73) 1 0,22 (0,01- 1,24)
Onfalocele (*) .o 65 1,70 (1,31-2,17) 205 0,73 (0,64-0,84) 1 0,22 (0,01-1,24)
Resto Polidactilia/Polisindactilia  ......... 37 0,97 (0,68-1,33) 276 0,99 (0,87-1,11) 1 0,22 (0,01- 1,24)
Defecto de la pared corporal (c) (*) 13 0,34 (0,18- 0,58) 24 0,09 (0,05-0,13) 0 0,00 (0,00-0,82)
Encefalocele (*) oo 49 1,28 (0,95-1,70) 100 0,36 (0,29- 0,44) 0 0,00 (0,00- 0,82)

LC: Limites de confianza.

(a): Reductible/s pasivamente (mediante maniobras) o irreductible/s.

(b): Anotia/Microtia con atresia o estenosis del conducto auditivo.

(c): Tradicionalmente denominado ocel osom2a/pleurosom?ad.
*: Tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

**: Tendencia lineal creciente estadisticamente significativa.
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Grafica 1l .1. Andlisis secular de la frecuencia por 10.000 de los defectos congénitos seleccionados.
Periodo estudiado: 1980 62019
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Periodos
t ¢t t tAislada: G?rend= 378,87 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,10
GPpesv= 259,66 p< 0,000001
t ¢ ¢ ¢ tAsociada: Grend= 32,08 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,01
ttt¢ttlotal G?rend= 414,85 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,12
GPpesv= 260,93 p< 0,000001
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Grafica 1. 2. Analisis secular de la frecuencia por 10.000 de los defectos congénitos seleccionados.
Periodo estudiado: 1980 ¢ 2019
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Periodos
¢ ¢ ¢t tAislada: G?rend= 28397 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,12
¢ ¢ ¢t tAsociada: G*rena= 43,27 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,03
tt¢¢crotal: G*rend= 329,38 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,15
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Grafica 1. 3. Andlisis secular de la frecuencia por 10.000 de los defectos congénitos seleccionados.
Periodo estudiado: 1980 ¢ 2019
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G?pesv= 50,65 p=0,03
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Grafica 1. 4. Anadlisis secular de la frecuencia por 10.000 de los defectos congénitos seleccionados.
Periodo estudiado: 1980 ¢ 2019
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Periodos
¢t ¢ ¢ tAislada: G?rend= 67,99 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,04
¢ttt tAsociada: G*rend= 5,59 p= 0,02 b(0/000)=- 0,02
tt¢¢erotal G?rena= 72,70 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,09
GzDesv_: 59,20 p=0,003

Vigilancia epidemiol6gica de anomalias congénitas en

Espafia. Datos del ECEMC. Periodo: 1980 -2019

18



ASEREMAC
Boletin del ECEMC & Memoria anual del afio 2021 9 Datos correspondientes al afio 2019 ECEMC

Grafica 1. 5. Anadlisis secular de la frecuencia por 10.000 de los defectos congénitos seleccionados.
Periodo estudiado: 1980 ¢ 2019
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¢t ¢ ¢ tAislada: G*rena= 7,92 p= 0,005 b(0/000)=- 0,006

¢t ¢ ¢ tAsociada: G?*rend= 35,52 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,03
tt¢¢erotal G?rend= 55,42 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,05
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Grafica 1. 6. Analisis secular de la frecuencia por 10.000 de los defectos congénitos seleccionados.
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Grafica 1. 7. Anadlisis secular de la frecuencia por 10.000 de los defectos congénitos seleccionados.
Periodo estudiado: 1980 ¢ 2019
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Grafica 1. 8. Anadlisis secular de la frecuencia por 10.000 de los defectos congénitos seleccionados.
Periodo estudiado: 1980 ¢ 2019
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£ttt clotal GPrend= 76,45 p< 0,000001 b(0/000)=- 0,11
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