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RESUMEN

Se realiz6 un estudio observacional analitico transversal, con el propésito de
establecer factores de riesgo de la malformacion congénita en recién nacidos
vivos del area de salud de Majagua en Ciego de Avila, durante el periodo
comprendido de enero de 2010 a marzo de 2021. El universo de estudio esta
conformado por 31 nifios con diagnéstico de malformaciones congénitas. Se
utilizo la técnica de Chi cuadrado, con su variante exacta de Fisher para el caso
de las tablas estadisticas donde no se cumplan los supuestos de las frecuencias
esperadas. Predominé el sexo masculino. Casi la mitad de la muestra presenté
afecciones congénitas del sistema cardiovascular y nuliparidad como factor de
riesgo mas frecuente. El poli-malformado resulto la condicién mas observada y
la mayoria de las malformaciones por separado se observaron con muy baja
frecuencia. Ninguna de las exposiciones de riesgo citadas por la bibliografia y
evaluadas en el presente estudio, se encontr6 asociada a las malformaciones

estudiadas.
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INTRODUCCION

Segun la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), y el Protocolo de Vigilancia
en Salud Publica, cada afio cerca de 3 millones de fetos e infantes nacen con
alguna malformacién congénita mayor, lo cual genera alrededor de 500.000
muertes en todo el mundo. Grandes estudios poblacionales sitian la prevalencia
de anomalias congénitas mayores en un 2 a 3 % de todos los nacimientos vivos
(NV) en paises desarrollados, cifra que se estima puede llegar hasta un 7% en
paises en desarrollo, representando la primera causa de muerte por estas

enfermedades en el nifio menor de un afio 12

Actualmente en los Estados Unidos, se considera que, en la mayoria de las
poblaciones infantiles, las malformaciones congénitas presentan una frecuencia
aproximada al 3% en los recién nacidos vivos y de 10 a 15% en recién nacidos

muertos 23,

Segun el Protocolo de SIVIGILA de Malformaciones Congénitas, en Suramérica,
las malformaciones congénitas con mayores prevalencias son: “alteraciones
cardiacas (28 por 10 000 NV), los defectos de cierre de tubo neural (24 por 10
000 NV), sindrome de Down (16 por 10 000 NV), labio/paladar hendido (15 por
10 000 NV) y los defectos de pared abdominal (4 por 10 000 NV)” -6,

En 1941 aparece por primera vez, epidemias de malformaciones congénitas
debidas a agentes ambientales, como el virus de la Rubeola, pues los recién
nacidos evidenciaron: problemas de la vista, oido, corazén o retraso mental. Sin
embargo, no se investiga, ni se toman medidas de riesgo para disminucion del

riesgo .

En los afios 60 las malformaciones congénitas comienzan a ser relevantes
dentro del medio médico, se asociaba inicialmente a sustancias toxicologicas
con la ingesta de Talidomida, por cual se ve la necesidad de iniciar estudios y

ensayos con la finalidad de establecer efectos sobre el desarrollo del embrién .

Entre otros factores igualmente analizados como, radiaciones ya sean
ambientales o terapéuticos, agentes infecciosos como el virus de la Rubeola, el
virus del herpes humano, desequilibrios metabdlicos como diabetes,

alcoholemia, diabetes e hipertensivos. De igual manera los compuestos



quimicos, como Talidomida, tetraciclina, litio, plomo, etanol, cocaina, y

aminopterina "8,

Aunque se conoce el riesgo para el feto en desarrollo de presentar
malformaciones congénitas inducidas por diferentes factores del ambiente, el
potencial teratogénico de la mayoria de estos agentes sigue siendo desconocido,
asi como su mecanismo exacto de accion, el periodo y la dosis de méxima
susceptibilidad para el embridn. Estudios recientes han arrojado luz, sobre el
control genético del desarrollo normal y se estan esclareciendo mecanismos

béasicos de la dismorfologia 7-°.

Asociado a esto también determinar los factores que modulan la teratogenicidad,
como la susceptibilidad de la especie, pues no todas las especies tiene la misma
susceptibilidad a diferentes sustancias 0 compuestos quimicos, las cuales son

atribuidas a las diferentes caracteristicas de constitucion genética &9,

Se define entonces mecanismo teratégenos: “como el conjunto de eventos que
a nivel celular indican un proceso que conduce a un desarrollo anormal de
organos y tejidos que ponen en evidencia anormalidades que se denomina
patogénesis.” Wilson en 1977 establece la relaciéon entre los mecanismos
implicados en el desarrollo de procesos teratdgenos como: mutaciones, roturas
cromosOmicas, alteraciones de la mitosis, alteraciones de la integridad de los

acidos nucleicos ”.

Entre los recién nacidos su incidencia es: 14 % con una malformacion Unica
menor, 3 % una malformacion Unica importante y 0,7 % malformaciones multiples
importantes. La reduccion de la incidencia de defectos congénitos (DC), esta
entre los objetivos estratégicos del Programa Materno Infantil del Ministerio de
Salud Publica de Cuba, para lograrlo, no solo pueden considerarse las

posibilidades del Diagnéstico Prenatal 1012,

En Cuba, en el afio 2018, estas enfermedades representaron la segunda causa
de muerte en los nifilos menores de un afo, la tercera entre los de 1 a 4 afios de
edad, con un aumento en su numero respecto al 2017 en ambos grupos. Se
estima que la tasa de prevalencia de este grupo de enfermedades es de 1,8 x
cada 1000 nacimientos, lo cual contribuye de forma significativa a la mortalidad

infantil del pais %12,



El advenimiento de la ecografia en la medicina fetal constituye actualmente una
de las herramientas més importantes para el diagnéstico prenatal. EI examen
ecogréfico detallado de la anatomia fetal permite detectar, por un lado, las

malformaciones y por otro, los marcadores ecograficos 1214,

El diagndstico prenatal citogenético (DPC) es una eficaz opcidn diagnostica para
aguellas parejas con un elevado riesgo de tener descendientes con una
anomalia cromosOmica. El programa nacional para el diagndstico, manejo y
prevencion de las enfermedades genéticas y defectos congénitos se inici6 en la
Habana a comienzos de los afios 80 del pasado siglo. EI DPC en Cuba consta
basicamente de dos etapas: la inicial en que se crean los primeros laboratorios
localizados en la Habana, Santiago de Cuba, Villa Clara, Matanzas, Camaguey
y Holguin y una segunda en el afio 2004 donde se inauguran otros siete

laboratorios en otras provincias del pais 1°-20.

Grandes estudios se han realizado en Norteamérica y Europa con la experiencia
obtenida del DPC. Sin embargo, la mayoria de los paises que integran Ameérica
Latina y el Caribe no tienen implementado el DPC de manera que permita ofrecer
este servicio generalizado a sus respectivas poblaciones, por muchas razones,
entre las que podemos mencionar las politicas de salud, la ilegalidad del aborto
aun cuando es indicado por alguna enfermedad genética fetal, las creencias

religiosas entre otras 2124,

En Cuba existe un Registro Nacional para la deteccion de malformaciones
congénitas (RECUMAC) que ha logrado a partir del afio 2002 una cobertura del
97,6% de todos los nacimientos del pais. En el afio 2002 la prevalencia del
Sindrome Down era de 8,4 por cada 10 000 nacidos vivos y en el 2017 ha
descendido a 7,0 por cada 10 000 nacidos vivos. Es la mas baja reportada en la
literatura internacional en un pais que no se realizan los marcadores bioquimicos
en el suero materno para determinar el riesgo de las mas comunes aneuploidias

detectadas prenatalmente 1.

En Cuba, entre las principales causas de mortalidad en menores de un afio estan
los defectos congénitos, deformidades y anomalias cromosdOmicas, que ocupan

el segundo lugar, con una tasa de 0,8 por cada mil nacidos vivos 1%,



Cuba tiene una red nacional dedicada a la medicina genética cuyo centro rector
es el Centro Nacional de Genética Médica y en cada provincia del pais existe un
Centro Provincial que permite el control y acceso a toda la informacion de sus
laboratorios. Esto ha posibilitado obtener, de forma confiable, las estadisticas del
DPC realizado en un periodo de 29 afios, ademas de tener registrado las
indicaciones para la realizacion del proceder invasivo, los resultados positivos,
el nimero de embarazos interrumpidos debido a anomalias cromosémicas, asi
como las parejas que deciden continuar la gestacion con alguna alteracion en el

diagnéstico cromosémico 1929,

Durante el 2017 se presentaron en la provincia de Ciego de Avila, 37
malformaciones en recién nacidos vivos (RNV) de un total de 4 292, para una
tasa de 8,6 por 1000 RNV. La tasa de mortalidad en menores de un afio por
malformaciones congénitas fue de 0,7 por cada 1 000 NV, lo que nos conduce a
concluir que, a pesar los esfuerzos en la calidad de los diagnésticos, se ha

elevado la tasa de muertes por malformaciones en el territorio nacional 2°.

La prevencién primaria de las malformaciones congénitas requiere un esfuerzo
en la promocién y educaciéon para la salud, donde el nivel primario es de vital
importancia para la educacion de la poblacién, por lo que se decide realizar esta
investigacion, para contribuir a esta labor del médico de la familia.

Problema: Se desconocen los factores predisponentes asociados a la incidencia
de malformacion congénita en recién nacidos vivos pertenecientes al area de

salud del Policlinico de Majagua “Dofia Emilia” en Ciego de Avila.



OBJETIVOS

Objetivo general: Determinar los factores predisponentes asociados a la
incidencia de malformacion congénita en recién nacidos vivos pertenecientes al

area de salud del Policlinico de Majagua “Dofia Emilia” en Ciego de Avila.

Objetivos especificos:

1. Caracterizar a las puérperas segun algunas variables sociodemograficas

de interés.

2. Evaluar la posible relacion de factores predisponentes y la aparicion de

malformaciones congénitas en los recién nacidos vivos.

3. Cuantificar la intensidad del riesgo por exposicion a los factores de riesgo

de la malformacion congénita.

Hipotesis: El diagnéstico adecuado de malformacion congénita en recién
nacidos vivos y la evaluacién de los agentes causales y epidemioldgicos del
mismo que acttan en funcion del tiempo, pudieran identificar los factores de
riesgo de esta entidad en el area de salud del Policlinico de Majagua “Dofia

Emilia” en Ciego de Avila.



MARCO TEORICO

Se describe como malformaciones congénitas (MC) al defecto estructural
primario de un organo, parte de él o zonas méas extensas del organismo, que
resulta de una alteracion inherente en el desarrollo y que se hace evidente al
examen fisico del recién nacido, o posterior al nacimiento, cuando se hace
patente el defecto funcional de un érgano interno afectado anatémicamente 2°.
Gray’s %/, refiere que las malformaciones congénitas son anomalias estructurales
presentes al momento del nacimiento que pueden afectar cualquier parte del
organismo y acompafarse de otras alteraciones anatémicas y/o funcionales. La
mayor parte de los defectos congénitos tienen un patrén de herencia
multifactorial, es decir, como consecuencias de la interaccion de una

determinada predisposicion genética con factores ambientales.

Por su magnitud se distinguen en mayores y menores. Las primeras relativas a
los defectos que tienen un compromiso funcional importante para la vida del
individuo, por lo que tienen consecuencias meédicas o estéticas, requieren de
atencion temprana, algunas veces de urgencia y, por tanto, tienen también
repercusion psicosocial. Tienen una incidencia del 2 % al 3 % de los recién
nacidos, aunque la incidencia real teniendo en cuenta las que se manifiestan

posterior al nacimiento es de un 5 % a un 10 % 25.

La Organizaciéon Mundial de la Salud 28, calcula que cada afio, 276.000 recién
nacidos fallecen durante las primeras cuatro semanas de vida en el mundo
debido a anomalias congénitas que ademas pueden ocasionar discapacidades
cronicas con gran impacto en los afectados, sus familias, los sistemas de salud

y la sociedad.

La incidencia de anomalias congénitas digestivas difiere por paises, un estimado
mundial va de 0.5 a 3 casos por cada 10,000 nacimientos. Su incidencia se ha
incrementado en varias partes del mundo, sin predileccion por el sexo del recién
nacido. En diferentes estudios epidemiolégicos se encuentra una relacion
importante con la edad materna de concepcion, con predominio en menores de
20 afos. Otros factores vinculados son: madres fumadoras, uso de drogas,
empleo de medicamentos vaso activos como efedrina y exposicion a la aspirina

en el primer trimestre del embarazo 28,



En los diferentes Nosocomios de nuestra localidad se atienden a mujeres con
riesgo elevado de que sus recién nacidos puedan presentar malformaciones
congénitas, como factores de riesgo tenemos: edad materna avanzada,
antecedentes obstétricos de malformaciones congénitas, portadores de
sindromes genéticos, infertilidad por pérdida gestacional recurrente,

enfermedades crdnicas no transmisibles, entre otros 2627,

De forma general las malformaciones congénitas obedecen a 2 grandes causas:
factores genéticos y factores ambientales. Aunque el 40% de las malformaciones
es de causa desconocida, en la mayoria de los casos se acepta la interaccion

entre factores hereditarios y ambientales (herencia multifactorial) 26:27,

Las malformaciones congénitas representan un problema de gran importancia a
nivel mundial por su alta tasa de morbimortalidad perinatal e infantil. Nuestro pais
no es la excepcion, ya que debido a la problematica politico-econémica y sub-

registros en salud, se desconoce la prevalencia de dichos defectos congénitos
26,27

En general, parte de la sociedad no es del todo consciente de que muchas
enfermedades congénitas (alguna incluso puede causar la muerte del feto)
pueden ser producidas por estilos de vida poco saludables. Nos parece
necesario concientizar a la poblacién de este hecho puesto que en muchas
ocasiones esto es consecuencia de la dificultad que tienen muchas personas

para acceder a los recursos que podrian paliar estas enfermedades 262,

El autocuidado es una actividad aprendida por los individuos, orientada hacia un
objetivo que existe en situaciones concretas de la vida, dirigida por las personas
sobre si mismas, hacia los demas o hacia el entorno, para regular los factores
gue afectan a su propio desarrollo y funcionamiento en beneficio de su vida,

salud o bienestar 2°.

Las malformaciones congénitas abarcan una amplia variedad de alteraciones del
desarrollo fetal. La herencia multifactorial es responsable de la mayoria de las
malformaciones mayores. Afectan al 2-3% de los recién nacidos al momento del

parto, aungue al final del primer afio de vida se detectan hasta en un 7% 2,

Las alteraciones y anomalias estructurales de 6rganos y tejidos esta dadas, por

alteracion celulares y moleculares, que se deben a defectos en procesos



fisiolégicos tales como la proliferacién, diferenciacion, migracion celular,

apoptosis, transformaciones epitelio mesenquimaticas 4.

Se puede denominar como mutaciones, a todas alteraciones genéticas que son
causadas por radiaciones, sustancias quimicas que generan cambios en la
estructura de las cadenas de ADN, debido a la aparicién de nuevos alelos, los

cuales son responsables de nuevos fenotipos 24.

A pesar de su importancia desde el punto de vista médico como social, se
desconoce la causa del 50 % al 70 % de los casos. Las mutaciones de un unico
gen son responsables de aproximadamente el 7,5 % de todas las MC, las
aberraciones cromosémicas numéricas o estructurales causan alrededor del 6 %

de todas las MC reconocidas, y los factores ambientales de un 2 % a un 4 %

22,24

El desarrollo fetal puede ser alterado por diferentes factores externos
(radiaciones, calor, sustancias toxicas, virus) o internos (alteraciones
cromosomicas) o por la accién de ambos de manera simultdnea. Existen un gran
namero de malformaciones congénitas que afectan la estructura y funcién de las

diferentes partes del cuerpo humano, dentro de ellas ocupan un lugar dominante
26

Identificar aquellos factores de riesgo para MC, que segun la literatura médica o
por estudios anteriores se sabe suponen un riesgo para el buen desarrollo del
embarazo en las mujeres, propiciaria y facilitaria, mediante su control, la

prevencion primaria de las MC 28,

La etiologia de las malformaciones congénitas es poco conocida ya que pueden
tener un origen genético, infeccioso o ambiental. Sin embargo, en la mayoria de
los casos resulta dificil identificar su causa. Se estima que entre el 40 y 60% se
atribuyen a causas desconocidas y el 7 al 15% corresponden a anomalias
cromosomicas y mutaciones genéticas; la combinacion de factores genéticos y
ambientales (herencia multifactorial) son responsables de hasta un 20 a 25 % de

ellas 2224,

Segun la ubicacion de la lesion, se clasifican en tres tipos de mutacién 24



Genéticas: las cuales afectan solo a un gen, son cambios en bases nitrogenadas
las cuales no estan unidas y sus espacios se ubican otras, o puede que se gane
o se pierda una de estas bases. Como resultado: una secuencia de ADN mutada.

CromosoOmicas: se afectan fragmentos de cromosomas que llevan varios genes,
ya sea por perdida de un cromosoma, porque gira, 0 porque hay un intercambio

de fragmentos con otros cromosomas.

Gendmicas: afectan a cromosomas enteros, alterando el numero de

cromosomas de la persona, por pérdida o ganancia de un cromosoma completo.

Las enfermedades resultan por mal funcionamiento de un gen, que determinan

enfermedades congénitas, hereditarias o adquiridas.
Las anormalidades cromosémicas pueden ser numéricas o estructurales 2’

Anormalidades numéricas: El cromosoma humano normal contiene 23 pares de
cromosomas, dando un total de 46 cromosomas en cada célula, llamada las
células diploides. Una célula normal de la esperma o de huevo contiene
solamente una mitad de estos pares y por lo tanto de 23 cromosomas. Estas

células se llaman haploides.

El estado del euploide describe cuando el nimero de cromosomas en cada
célula es un cierto multiplo de n, que puede ser 2n (46, diploide), 3n (69, triploide)
4n (92, tetraploide) y asi sucesivamente. Cuando los cromosomas estan

presentes en multiplos mas alla de 4n, el término poliploide se utiliza 27.

El Aneuploide: presencia de un cromosoma extra o de un cromosoma faltante.
En el caso de Sindrome de Down o de la Trisomia 21, hay una copia adicional
de los cromosomas del cromosoma 21 y por lo tanto 47. El sindrome de Turner
por otra parte se presenta de la ausencia de un Cromosoma X, significando que

solamente 45 cromosomas estan presentes 7.

Algunas veces, las células diploides Aneuploide y regulares existen
simultdneamente y esto se llama mosaicism. La condicién implica poblaciones
dos o0 mas diversos de la célula de un Unico huevo fertilizado. Mosaicism implica
generalmente los cromosomas de sexo, aungue pueda implicar los cromosomas

de un autosoma?’.



En contraste con mosaicismo, una condicion llamada chimaerism ocurre cuando
diversos tipos de células derivadas de mas de un huevo fertilizado estan

comprometidas 2’.
Anormalidades Estructurales:

Las anormalidades Estructurales suceden cuando la morfologia cromosomica es
alterada debido a una ubicacion inusual del centromero y por lo tanto de las
longitudes anormales de la zona de contacto del cromosoma (p) y del brazo largo

().

Algunas de las anormalidades cromosémicas mas comunes incluyen 26:27;
e Sindrome de Down o trisomia 21

e El sindrome o trisomia 18 de Edward

e Sindrome o trisomia 13 de Patau

e Sindrome de la charla del CRI du o 5p menos el sindrome (cancelacién parcial

de la rama corta del cromosoma 5).
e Sindrome del Lobo-Hirschhorn o sindrome de la cancelacion 4p
e Sindrome de Jacobsen o desorden de la cancelacion 11q

e EIl sindrome o la presencia de Klinefelter de Cromosoma X adicional en

varones.

e Sindrome de Turner o presencia solamente de un Unico Cromosoma X en

hembras.
e Sindrome y XXX de XYY sindrome.

Las malformaciones congénitas son defectos o anormalidades en estructuras de
los érganos del cuerpo humano que se hace visibles al momento del nacimiento.
Estas anormalidades congénitas, pueden tener causas multifactoriales, que
corresponden a enfermedades genéticas 0 por exposicion a agentes lesivos
durante el periodo gestacional, ya sea por cambios en los habitos alimenticios y

por consumo de sustancias lesivas ajenas al cuerpo humano 2°.

Dentro de estos factores también estan los factores ambientales toxicos que

pueden afectar el desarrollo normal del embrién con su consecuente alteracion



del funcionamiento de la estructura del 6érgano afectado, estas lesiones no solo
pueden alterar funciones importantes para el desarrollo, sino también, pueden

comprometer 6rganos vitales y asi causar el deterioro de la salud hasta la muerte
29

Estas malformaciones congénitas, pueden ser diagnosticadas hoy en dia con
instrumentos de alta tecnologia, con los cuales se realiza actualmente los
procedimientos sistematicos y periddicos, destinados a la prevencion,
diagnéstico y tratamiento de los factores que puedan condicionar
morbimortalidad materna y perinatal. Es asi como estos métodos de “chequeo”
se convierten un elemento para la prevencion y posible tratamiento temprano

de estas malformaciones 2°.

Segun la literatura en el articulo Anomalias Congénitas y clases morfogenicas:
clasificacion y bases morfogenicas de Avifia Fierro 25, existe una amplia
diversidad clinica de defectos congénitos, los que se clasifican en anormalidades
de dos tipos mayores y menores, dependiendo de la repercusion anatémica y/o
funcional a que den lugar. Las anormalidades mayores son defectos que de no
ser corregidos comprometen significativamente el funcionamiento corporal o
reducen la expectativa normal de vida. Generalmente tienen un potencial de
impacto médico, quirtrgico y psicolégico que interfiere con la aceptacion del
sujeto en la sociedad; como, por ejemplo, los pacientes con espina bifida y el
onfalocele. Una anomalia menor es una alteracibn con significacion
primariamente cosmética que no compromete la forma o funcionalidad corporal
y que puede ser corregida o no requiere manejo médico, por ejemplo, la
clinodactilia, la rotacion externa de los pabellones auriculares y el pliegue palmar
anico.

Para tener definiciones claras sobre la malformacién congénitas, decimos que
una malformacién es “una anomalia primaria resultado de un defecto estructural
que produce una anormalidad intrinseca en el proceso de desarrollo,
ocasionando alteracién morfolégica de un érgano, parte de un érgano o de una
region corporal; es una anormalidad permanente causada por falla en el
desarrollo estructural o por inadecuada conformacién de uno 0 mas procesos

embrioldgicos con pobre formacion de tejido” .



“La disrupcion es el dafio en la morfologia de un érgano o de un area corporal,
producido por el rompimiento o interferencia del proceso en el desarrollo normal
de un tejido. En tal caso, hay un agente externo, o extrinseco, que causa el dafio
o la destruccion en una determinada zona del tejido sin correspondencia
embriologica, causando una rotura o desorganizacion tisular y un defecto
estructural ocasionado por la destruccion del tejido antes normal. Puede ser
ocasionado por fuerzas mecéanicas que producen isquemia, hemorragia o
adhesion de tejidos y la causa actia en el periodo de organogénesis o en la
etapa fetal; se presenta con una amplia variabilidad clinica y el promedio de

recurrencia es muy bajo” .

Las anomalias que ocurren durante el desarrollo fetal se clasifican en dos tipos:

completas, incompletas 2°:30:

1. Completa: es por una falla del desarrollo que afecta un segmento en
especifico, que puede generar una aplasia debido a la ausencia de proliferacién
celular hasta el punto de no generar la formacion del 6rgano.

2. Incompleta: ocurre cuando hay un desarrollo incompleto estructural; se
evidencia un cierre incompleto de una estructura por inadecuada de estructuras
o tejidos; o en procesos de separacién incompletos, falta de eventos como:
migracion, rotacion estructural, resolucién de una formacion estructural primitiva

o persistencia de localizaciones corporales tempranas.

Teratégeno Malformaciones congénitas

Agentes infecclosos

Virus de la rubéola Cataratas, glaucoma, defectos cardiacos, sordera, anomalias dentales

Citomegalovirus Microcefalia, ceguera, retardo mental, muerte fetal

Virus del herpes simple Microftalmia, microcefalia, displasia retiniana

Virus de la varicela Hipoplasia de los miembros, retardo mental, atrofia muscular

HIV Microcefalia, retardo del crecimiento :
Toxoplasmosis Hidrocefalia, calcificaciones cerebrales, microftalmia B

Sifilis Retardo mental, sordera e T I— o
Agentes fisicos

Rayos X Microcefalia, espina bifida, paladar hendido, anomalias de los miembros

Hipertermia Anencefalia, espina bifida, retardo mental, defectos faciales, anomalias cardfacas, onfalocele,

anomalias de las extremidades




Agentes quimicos

Talidomida

Anomalias de las extremidades, maformaciones cardiacas

Aminopterina Anencefalia, hidrocefalia, labio leporino y fisura del paladar

Difenithidantoina (fenitoina) Sindrome de la hidantoina fetal: defectos faciales, retardo mental

Adido valproico Defectos del tubo neural anomalias cardiacas, craneofaciales y de los miembros

Trimetadiona Fisura de paladar, defectos cardiacos, anomalias urogenitales y esqueléticas

Litio Malformaciones cardiacas o

Anfetaminas Labio leporino y fisura de paladar, defectos cardlacos

Warfarina Condrodssplasia, microcefalia

Inhibidores de la ECA? Retardo del crecimiento, muerte fetal

Cocaina Retardo del crecimiento, microcefalia, trastomos de la conducta, gastrosquisis

Alcohol Sindrome alcohdlico fetal, hendiduras palpebrales cortas, hipoplasia maxilar; defectos car-
diacos, retardo mental

Isotretinolna (vitamina A) Embriopatia por vitamina A: orejas pequefias de forma anormal, hipoplasia mandibular,
fisura del paladar, defectos cardiacos

Solventes industriales Bajo peso al nacer, defectos craneofacales y del tubo neural

Mercurio orgdnico Sintomas neurolégicos similares a los de la pardlisis cerebral

Plomo Retardo del crecimiento, trastornos neurolégicos

Hormonas

Agentes androgénicos Mascubinizacién de los genitales femeninos: fusién de los labios, hipertrofia del clitoris

(etisterona, noretisterona)

Dietilestibestrol (DES) Malformaciones del ttero, trompas y vagina superior; cincer de vagina: malformacion tes-
ticular

Diabetes materma Malformadiones diversas; las m}sc;m;m; son los d;ka;s;m; Jd tubo neural -3

Obesidad materna Defectos cardiacos, onfalocele

4 ECA, enzima convertidora de la angiotensina,

Segun el Instituto de Genética Humana ’ y estandarizada por la Clasificacion
Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud, version
2001. Se clasifican las malformaciones segun la gravedad y prondstico con

tratamiento oportuno %°.
Clasificacion 1:

l. Malformacion congénita no compatible con la vida (ejemplo:

anencefalia, sirenomelia).

. Malformacion congénita con riesgo de mortalidad o grave

discapacidad (trisomias, fisuras, cardiopatias, reduccion de

miembros).

Il. Malformacion congénita compatible con la vida normal (ejemplo: fosita

pre-auricular, sindactilia, nevos).

En cuanto al tipo de malformaciones congénitas, frecuencia y relacion con la

presentacion en las diferentes edades, se evidencia entre las edades de 10 a 16



afos de edad, se presenta con mayor frecuencia casos de displasia de cadera
congénita, y Sindrome de Down. En edades entre 16 a 18 afios se encuentra en
mayor frecuencia la sindactilia. Entre edades entre los 18 y 20 afios, no hay
elevadas notificaciones, a comparacion de las otras edades, sin embargo, la
malformacion mas frecuente sigue siendo las anormalidades congénitas de la
cadera. En edades entre 20 y 25 afios se observa paladar hendido y sindactilia
como casos mayormente reportados. Edades mayores de 25 afos se
encuentran prevaleciendo caos de displasia congénita, seguido de talipes. Y por
altimo en las madres mayores de 40 afios, se evidencia con mayor numero de

casos registrados, las malformaciones de displasia y Sindrome de Down .

Las anomalias congénitas obedecen a un conjunto amplio y complejo de causas
diferentes. En su origen intervienen factores genéticos, ambientales o una

interaccion de ambos 0,

Las anomalias congénitas, entonces, suelen clasificarse en aquellas de causa
predominantemente genética, porgue involucran alteraciones en la informacion
genética, aquellas que consideramos mixtas o multifactoriales, que se originan
por la interaccion de multiples genes de predisposicion, pero habitualmente se
expresan en presencia de factores ambientales desencadenantes, y finalmente,
aguellas de causa predominantemente ambiental, producidas por agentes
ambientales nocivos que interfieren el desarrollo fetal normal durante el

embarazo .

Los factores genéticos son algunas de las causas de las anomalias congénitas.

Tengamos presente que congénito no es sindénimo de genético .
CONGENITO significa presente desde el nacimiento.

GENETICO quiere decir que involucra alteraciones al nivel de la informacion

genetica.

Las anomalias congénitas de causa predominantemente genética se clasifican
segun cual sea la magnitud del cambio en la informacién genética, en:

enfermedades cromosémicas y enfermedades monogénicas °.

Las enfermedades cromosdmicas se producen por una alteracion en los
cromosomas, ya sea en el numero o la estructura de alguno de ellos por una

pérdida o ganancia de grandes pedazos de informacion genética,



reordenamientos de segmentos cromosémicos o incluso de un cromosoma
entero. Esto determina que el embridn no tenga todas las instrucciones para

desarrollar adecuadamente sus 6rganos y tejidos 2%,

Las enfermedades monogénicas son aquellas que estan causadas por la

alteracion (mutacién) en un solo gen principal 2°30,

Las anomalias congénitas también pueden ser de causa predominantemente
ambiental, cuando esto sucede, se dice que estuvieron presentes agentes

ambientales llamados teratogénicos .

Los agentes ambientales teratogénicos mas frecuentes que pueden producir

anomalias congénitas si la madre se expone durante el embarazo son 26:27:29;
* El uso de drogas

* El consumo de alcohol

* El habito de fumar

* La presencia de ciertas enfermedades cronicas en la madre (p.e.: diabetes)

* El consumo de ciertos medicamentos para tratar problemas de salud de la

madre (como p.e.: anticonvulsivantes, varios inmunosupresores)

» Algunas infecciones como la rubéola, la varicela, el citomegalovirus y la

toxoplasmosis, si son contraidas durante el embarazo
* Otros factores, como la fiebre alta o radiaciones ionizantes a altas dosis.
Todos ellos aumentan el riesgo de anomalias congénitas.

El uso de medicamentos durante la gestacion, en especial durante las primeras
semanas de embarazo puede afectar al embrién en desarrollo. Medicamentos
tales como la talidomida-que ocasionalmente se usa para el tratamiento de la
lepra- y el acido retinoico -empleado frecuentemente para el tratamiento del
acné- deben ser completamente evitados durante el embarazo. Es
responsabilidad de todos los trabajadores de la salud, prescribir medidas
anticonceptivas adecuadas preferentemente dos métodos anticonceptivos para
la paciente durante los tratamientos con farmacos teratogénicos y explicar los

riesgos asociados al mismo .



Los equipos de salud pueden construir espacios de contacto y comunicacion con
la comunidad en general y con las mujeres o parejas que planean un embarazo
en particular a través de actividades y talleres abiertos, o bien a través de las

consultas que mujeres y hombres en edad fértil realicen en el efector 31,

En Cuba una estrategia fundamental para lograr resultados satisfactorios en la
atencion maternoinfantil fue la implementacion del Programa Nacional de
Atencion Materno Infantil (PAMI) en 1983. EI PAMI es una plataforma
programatica centralizada y dirigida por el Ministerio de Salud Publica (MINSAP)
para planificar, organizar, aplicar y controlar en todo el pais las acciones y las
normativas relacionadas con la salud reproductiva, y de la infancia y la
adolescencia, en correspondencia con el analisis de la situacion de salud a nivel

local y con hincapié en garantizar el acceso equitativo a la atencion de salud 2.

La atencidn prenatal cuenta con una metodologia aplicada basicamente desde
la APS, lo que garantiza el acceso y la cobertura universales, y comprende
acciones como la captaciéon precoz de las embarazadas, los estudios iniciales
para detectar infecciones, enfermedades cronicas, riesgo genético y otros
trastornos relacionados con el embarazo, ademas de la atencion estomatoldgica,

el aporte de suplementos vitaminicos y dietéticos, y la atencion especializada 3
33

Es sabido que el riesgo genético reproductivo en mujeres comprende factores
de variada naturaleza que implican un peligro potencial para la descendencia. El
riesgo preconcepcional es aquel que afecta a mujeres en edad fértil que planean
tener un embarazo, en tanto el riesgo prenatal es el que esta presente en las
gestantes. La identificacion de condiciones potencialmente dafiinas presupone
la implementacion de acciones de salud, interdisciplinarias y multisectoriales,
dirigidas a la prevencion y control de las enfermedades, lo que incluye el
asesoramiento genético para brindar orientacion y educacion con fines de
promocién que permita la toma de decisiones informadas por parte de los

individuos, la familia y la comunidad 34.

La adecuada pesquisa, clasificacion y manejo de los riesgos genéticos
preconcepcional y prenatal conduce a una mejor planificacion familiar, a la vez
que reduce la aparicion de malformaciones congénitas, una de las principales

causas de mortalidad infantil en Cuba y en el mundo. Estudios en otros paises



han reportado que el 40 % de todas las malformaciones letales tenian opciones
potenciales de prevencion. La identificacion del riesgo en el nivel primario es, por
tanto, un elemento central en las politicas sanitarias relacionadas con la atencion

materno-infantil 3435,

Por tanto, el riesgo de enfermedades u otras condiciones que afecten la vitalidad
y la salud del feto y el recién nacido, comienza a ser diagnosticado, seguido vy,
de ser posible, reducido o eliminado por medio de todos los actores del sistema

sanitario y extrasectoriales .



METODOLOGIA

Se realiz6 un estudio observacional analitico transversal, con el propésito de
establecer factores de riesgo de la malformacion congénita en recién nacidos
vivos del area de salud Majagua en Ciego de Avila, durante el periodo

comprendido de enero de 2010 a marzo de 2021.
Universo y muestra.

El universo de estudio estd conformado por 31 nifios con diagndstico de
malformaciones congénitas, durante el periodo de enero 2010 a marzo de 2021
que nacieran en el Hospital Provincial de Ciego de Avila, pertenecientes al area
de salud del municipio Majagua. Se trabajo con la totalidad de los pacientes del
universo por cumplir con los criterios de inclusion y no presentar ninguno de

exclusion.
Criterios de inclusion:
1. Producto de la concepcion, nacidos vivos con defectos congénitos en
municipio de Ciego de Avila.
Criterios de exclusion:
1. Datos incompletos para la investigacion.
Métodos

Los datos primarios fueron recogidos por la autora el estudio en un formulario de
datos elaborado (ficha de vaciamiento) (ver anexo |), utilizando como base el
modelo del registro cubano de malformaciones congénitas (RECUMAC) del
MINSAP, asi como la revisiéon de las historias clinicas y las historias de atencion
prenatales.

El sujeto puede ser un individuo portador de una enfermedad o incluso una
persona que haya fallecido por tal condicién. Entre estos sujetos el investigador
explora el antecedente de presencia (0 exposicion) en el pasado a una o0 mas

variables relacionadas con la variable dependiente en estudio.

Los métodos del nivel empirico que seran utilizados en la presente investigacion

sera la revision de documentos oficiales (historia clinica/base de datos).



En correspondencia al problema de investigacion que se pretende generalizar, a
continuacion, se estructurd la presente investigacion desde una perspectiva
cuantitativa. Se procesaron estadisticamente los datos obtenidos buscando
generalizar la informacién que describe las malformaciones congénitas en el
recién nacido. Por ultimo, se procedi6 al andlisis de los resultados dando salida

a los objetivos a través de las conclusiones.



Operacionalizacion de las variables

Variable Tipo Operacionalizacion Indicador
Escala Descripcion

Sexo Cualitativa | Masculino Segun sexo de |NUmeroy
nominal Femenino pertenencia. porcentaje
dicotémica segun grupo de

pertenencia

Malformados | Cualitativa | Cardiovascular. Segun sistema  |NUmeroy

por sistemas | nominal SNC. afectado del porcentaje

afectados. politbmica Renal. recién nacido segun grupo de

Digestivo. vivo malformado. | pertenencia
Cromosomopatias
SOMA.

Malformacién | Cualitativa | Down. Segun tipo NUmero y
nominal Comunicacion especifico porcentaje
politbmica intraventricular. afectado del segun grupo de

Sindactilia. recién nacido pertenencia
Polidactilia. vivo malformado.
Hidrocefalia.

Hipospadia.

Pie varoequino.

Estenosis

pulmonar.

Atresia esoféagica.

Polimalformado.

Transposicion de

grandes vasos.

Labio leporino.

Coloboma del iris.

Aplasia radical.

Hipoplasia.

Bilateral

cubitoradial.

Epidermdlisis

bulosa.

Otras.

Nulipara Cualitativa | Si Segun factores | NUmeroy
nominal No de riesgo porcentaje
dicotémica conocidos del segun grupo de

recién nacido pertenencia
vivo malformado.

Abortos Cuantitativa | Si Segun factores | NUmeroy

espontaneos. |discreta No de riesgo porcentaje

conocidos del segun grupo de
recién nacido pertenencia
vivo malformado.

Antecedentes | Cualitativa |Si Segun NUumero y

familiares de | nominal No antecedentes porcentaje

defectos dicotémica familiares de segun grupo de
congénitos defectos pertenencia

congeénitos.




Consanguinida | Cualitativa | Si Segun presencia | NUmero y

d nominal No de factor en la porcentaje
dicotémica madre. segun grupo de

pertenencia

Uso de Cualitativa | Si Segun factores | NUmeroy

Anticonceptivo | nominal No de riesgo porcentaje

s Orales dicotémica conocidos del segun grupo de

recién nacido pertenencia
vivo malformado.

Enfermedades |Cualitativa | Pre-clampsia. Segun presencia | NUmero y

cronicas. nominal Eclamsia. de porcentaje
politbmica. |Diabetes enfermedades segun grupo de

gestacional. asociadas al pertenencia
embarazo.

Oligamnios Cualitativa | Si Segun factores | NUmeroy
nominal No de riesgo porcentaje
dicotémica conocidos del segun grupo de

recién nacido pertenencia
vivo malformado.

Uso de Cualitativa | Metronidazol. Segun de NUumero y

medicamentos | nominal Aciclovir. medicamentos porcentaje

teratogenicos | politémica Acido acetil- teratbgenos segun grupo de
categoria Cy D salacilico. durante el pertenencia
Sulfaprin. embarazo.

Gentamicina.




Plan de anédlisis de los resultados:

Se confecciond una base de datos en el programa Excel para sintetizar toda la

informacion y fue resumida en frecuencias absolutas y porcentajes.

Para describir la relacion de factores de riesgo y malformacion congénita en el
recién nacido, se realizard una tabla de contingencia de todos los factores de
riesgo que incidieron o no en la aparicion de la patologia estudiada. Para el
analisis de los datos se utilizo el programa SPSS version 15.0, para determinar
si es significativa cada variable con un nivel de significacion < 0,05, se utilizé la
técnica de independencia basada en la distribucion de Chi cuadrado para
determinar la presencia de asociacion estadistica entre variables categoricas,
con su variante exacta de Fisher para el caso de las tablas estadisticas donde

no se cumplan los supuestos de las frecuencias esperadas.
Procedimientos éticos:

En el desarrollo de esta investigacion se mantuvo como premisa, respetar los
principios bioéticos que van implicitos en los estudios con seres humanos, del
mismo modo se aplicaron las pautas personalistas del respeto a la dignidad

humana.

Se aplicé los principios de beneficencia y no maleficencia al procurar el bienestar
de todos los participantes, sin establecer distinciones ni prioridades por lo que la

justicia formo parte de toda la practica médica implicada.



ANALISIS Y DISCUSION DE LOS RESULTADOS

Tabla 1. Pacientes segun sistemas afectados y sexo. Majagua, Ciego de Avila.
2021.

Sexo Total

Sistemas afectados Masculino Femenino
No. |% No. |% No. |%

Cardiovascular 7 36,8 7 58,3 14 |45,2
SOMA 4 21,1 4 33,3 8 25,8
Renal 6 31,6 0 0,0 6 19,4
SNC 0 0,0 1 8,3 1 3,2
Digestivo 1 5,3 0 0,0 1 3,2
Cromosomopatias 1 5,3 0 0,0 1 3,2
Total 19 |100,0 (12 |100,0 |31 |100,0

Fuente: base de datos (RECUMAD)

La tabla 1 muestra la distribucion de pacientes segun el sistema afectado por

malformaciones congénitas y el sexo biolégico de pertenencia.

Se pudo observar que predominé el sexo masculino con 19 de ellos sobre las

féminas de las que se presentaron solo 12.

El sistema més afectado result6 el cardiovascular con 14 pacientes para un 45,2
% del total, seguido por las malformaciones del SOMA y el sistema renal con 8
y 6 casos por ese orden que representaron el 258 % y el 19,4 %

respectivamente.

Estrada Nelson %6, demuestra en su estudio un discreto predominio de las
enfermedades genéticas en el sexo femenino con un 50,9 % del total de
afectados, con una ligera inclinacion las cromosomicas y multifactoriales y una
ligera inclinacion en sentido contrario en el grupo de las monogénicas pero en
general el comportamiento es bastante similar. Al revisar la literatura no se
encontré ninguna referencia que aborde el tema de la asociacion de grupos de
enfermedades genéticas y sexo excepto aquellas que hablan de enfermedades
con patrén de herencia ligadas al sexo las cuales no son representativas dentro

del presente estudio.

En el estudio de Taboada Lugo 27, este refiere que el sistema de 6rganos mas

afectado fue el sistema nervioso central, seguido del sistema digestivo, el genito-



urinario y el cardiovascular; sin embargo, en el presente estudio predomino el

sistema cardiovascular.

Estudios realizados en Gambia coinciden con un predominio de los defectos del
Sistema Cardiovascular al analizar los sistemas afectados; también en otros
estudios en Cuba, resultaron ser las cardiopatias congénitas las malformaciones

mas frecuentes seguidas de las alteraciones de Sistema Nervioso Central 38.



Tabla 2. Pacientes segun riesgos y comunicacion interventricular.

Comunicacion

interventricular Total

Exposiciones de riesgo Presente | Ausente | (n=31) p*

(n=2) (n=29)

No.|% |[No.|% |[No.|%
Nulipara 1 |50,0/14 |48,3|15 |48,4|1,000
Abortos espontdneos de malformados ([0 |0,0 |3 [10,3|3 [9,7 |1,000
Antec,ec_ientes familiares de defectos 0o loo |3 |103[3 |97 [1,000
congénitos
Uso de Anticonceptivos Orales 0O |00 |3 ]10,3[3 |9,7 |1,000
Uso dq medicamentos teratogénicos 1 |s500l2 |69 |3 |97 |0187
categoriaCy D
Consanguinidad 0O |00 |1 |34 (1 |3,2 [1,000
Preeclampsia 0O |00 |1 |34 (1 |3,2 [1,000
Oligamnios 1 |50,0/0 [0,0 |1 (3,2 |0,065

*Estadistico exacto de Fisher

La tabla 2 muestra la distribucion de pacientes segun la exposicion a diferentes
factores de riesgo de malformaciones y la aparicion de comunicacion

interventricular en ellos.

Se pudo observar que la nuliparidad resulté la malformacién més frecuente con
15 casos para el 48,4 % del total, seguida por los abortos espontaneos de
malformados, antecedentes familiares de defectos congénitos, uso de
Anticonceptivos Orales y uso de medicamentos teratogénicos con 3 casos en

cada uno de ellos para el 9,7 %.

La comunicacion interventricular aparecié en 2 pacientes y coincidié con
exposiciones a nuliparidad, uso de medicamentos teratogénicos y oligamnios
con 1 caso en cada una para el 50,0 %. En ninguno de los casos se encontr6

asociacion de la malformacion con las exposiciones de riesgo.

Se considera que para tener la oportunidad de ver un par de corazones fetales
anormales de significacién un explorador debe haber realizado 1000 ecografias
durante el periodo de mayor posibilidad diagnéstica (trimestre medio) 3°. Por otro
lado, Bravo-Gallego #°, en su estudio refiere que, no encontro relacion estadistica
entre el nifio a término y el prematuro con comunicacion interventricular, por lo

gue no se justifica la incidencia de la MC asociada a factores de riesgo externos.



En estudio realizado en Londres para evaluar el patron de recurrencia de
cardiopatias congénitas (CC) en 6 640 mujeres evaluadas, se observd un
promedio de 2,7 % de recurrencia, con una amplia variacion en dependencia del
tipo de CC, asi fue particularmente elevado para el defecto auriculoventricular
aislado (80%) y el defecto de lateralidad (64%), un hallazgo interesante resultd
ser la evidencia de que el antecedente de CC menores no excluia la recurrencia

de CC mas severas 1.

Tabla 3. Pacientes segun riesgos y polidactilia.

Polidactilia
Presente | Ausente
(n=3) (n=28)

Total

Exposiciones de riesgo (n=31) |p*

No.|% |[No.|% |[No.|%

Nulipara 2 |66,7|13 |46,4|15 [48,4/0,600
Abortos espontaneos de malformados |0 |0,0 (3 |[10,7(3 [9,7 |1,000
Antec,e(_jentes familiares de defectos 0o loo |3 l107l3 |97 [1.000
congénitos

Uso de Anticonceptivos Orales 1 (3332 |71 |3 19,7 |0,271
Uso de, medicamentos teratogénicos 0o 100 |3 |107]3 |97 [1,000
categoriaCyD

Consanguinidad 0O |00 |1 |36 |1 |3,2 (1,000
Preeclampsia 0O |00 |1 (36 |1 (3,2 |1,000
Oligamnios 0O |00 |1 |36 |1 |3,2 (1,000

*Estadistico exacto de Fisher

La tabla 3 muestra la distribucién de pacientes segun la exposicion a diferentes

factores de riesgo de malformaciones y la aparicién de polidactilia en ellos.

Se pudo observar que la polidactilia aparecié en 3 pacientes y coincidié con
exposiciones a nuliparidad con 2 de ellos (66,7 %) y uso de Anticonceptivos
Orales con 1 caso para el 33,3 %. En ninguno de los casos se encontrd

asociacion de la malformacién con las exposiciones de riesgo.

En estudio prospectivo realizado en Colombia se ha estimado una prevalencia
de 1,81% para malformaciones congénitas en recién nacidos, las anomalias
frecuentemente encontradas fueron: Sindrome de Down (15,8), Polidactilia
(14,5), Talipes equinovaro (12,9), y Labio-paladar hendido (9,9), todos estos por

cada 10.000 nacimientos 2.



Tabla 4. Pacientes segun riesgos y pie varo-equino.

Pie varo-equino
Presente | Ausente
(n=2) (n=29)

Total

Exposiciones de riesgo (n=31) |p*

No.|% |[No.|% |No.|%

Nulipara 0 |0,0 |15 [51,7|15 [48,4|0,484
Abortos espontaneos de malformados |0 |0,0 |3 [10,3|3 [9,7 |1,000
Antegeqlentes familiares de defectos 1 |500(2 |69 |3 |97 |0187
congeénitos

Uso de Anticonceptivos Orales 0O |00 |3 ]10,3|3 |9,7 [1,000
Uso dg medicamentos teratogénicos 0o loo |3 |103|3 |97 [1.000
categoriaCyD

Consanguinidad 0O |00 |1 |34 |1 |3,2 (1,000
Preeclampsia 0O |00 |1 (34 |1 [3,2 |1,000
Oligamnios 0O |00 |1 |34 |1 |32 |1,000

*Estadistico exacto de Fisher

La tabla 4 muestra la distribucién de pacientes segun la exposicion a diferentes

factores de riesgo de malformaciones y la aparicion de pie varo-equino en ellos.

Se pudo observar que el pie varo-equino aparecié en 2 pacientes y coincidié con
exposicion a antecedentes familiares de defectos congénitos con 1 de ellos (50,0

%) sin asociacion de la malformacion con la exposicidon de riesgo.

Acero Gonzéalez %3, en su estudio 1396 recién nacidos, se encontré6 que 938
casos (67,2 %) presentaron malformaciones aisladas y el resto fueron
polimalformados. Se evidencié que hubo malformaciones mayores y menores
dentro de las malformaciones aisladas. De las malformaciones menores las
predominantes fueron del grupo oido, apéndice preauricular cerca del oido y del
grupo miembros fueron pie equinovaro o equinovalgo y polidactilia postaxial.
Estos resultados coinciden con el andlisis realizado por Zarante | y Cols 44, en
Bogota, donde reporta porcentaje similares en un 10,37% para apéndices

preauriculares y un 7,06% para talipes pie equinovaro.



Tabla 5. Pacientes segun riesgos y poli-malformado.

Poli-malformado

Presente | Ausente Total
- . - *
Exposiciones de riesgo (n=23) | (n=8) (n=31) |p
No.|% |[No.|% |No.|%
Nulipara 11 |47,8/4 |50,0(15 [48,4|1,000
Abortos espontaneos de malformados |2 |8,7 |1 |12,5|3 |9,7 |1,000
Antegeqlentes familiares de defectos 2 l87 |1 |125|3 |97 |1,000
congeénitos
Uso de Anticonceptivos Orales 2 187 |1 [125|3 9,7 [1,000
Uso de:\ medicamentos teratogénicos 2 l87 |1 |125|3 |97 1,000
categoria Cy D
Consanguinidad 1 (43 |0 |00 |1 (3,2 |1,000
Preeclampsia 1 |43 |0 |00 |1 (3,2 |1,000
Oligamnios 0O |00 |1 J125|1 |3,2 |0,258

*Estadistico exacto de Fisher

La tabla 5 muestra la distribucién de pacientes segun la exposicion a diferentes

factores de riesgo de malformaciones y la aparicién de poli-malformado en ellos.

Se pudo observar que el poli-malformado aparecié en 23 pacientes y coincidio
con exposiciones a nuliparidad con 11 de ellos (47,8 %), abortos espontaneos
de malformados, antecedentes familiares de defectos congénitos, uso de
Anticonceptivos Orales y medicamentos teratogénicos con 2 casos cada uno
para el 8,7 % y consanguinidad y pre-eclampsia con 1 caso cada uno (4,3 %).

No se encontré asociacion de la malformacion con las exposiciones de riesgo.

Estrada Nelson, refiere que entre las enfermedades cromosOmicas la mas
frecuente es el Sindrome Down que representa el 85,36% del total de casos de
ese grupo. Dentro de las enfermedades monogénicas las Neurofibromatosis, con
un 23,07%, es la mas frecuente en su grupo; entre las enfermedades
multifactoriales las cardiopatias congénitas son las mas frecuente (63,15%) del

total de ese grupo.

Acero Gonzalez #4344, refiere que en cuanto a malformaciones mayores se
encontré6 predominio de anomalias cardiacas en un 16,3%, incluyendo
malformaciones aisladas y polimalformados como como el sindrome Down en
3,3% seguidas de malformaciones renales como pielectasias y criptorquidia,
porcentaje que se asimila al estudio de Ales L y cols. 4°, de Cuba en un 18,3%,

sin embargo en este estudio predominaron las malformaciones del sistema



nervioso central seguido del sistema digestivo, malformaciones que no se

destacaron en este estudio.

En cuanto al estudio de los polimalformados, algunos autores sefialan que
predominantemente se relacionaron de manera significativa el Ductus Arterioso
Persistente, Comunicacion Interauricular, Comunicacion Interventricular,
anomalia de la valvula mitral y coartacion de la aorta. En la literatura no se ha
asociado a un sindrome, secuencia o0 asociacion, por consiguiente, se requiere
estudios de tipo analitico que determinen la relacidbn entre estos tipos de

malformaciones 4647,



Tabla 6. Pacientes segun riesgos y transposicion de grandes vasos.

Transposicion de

grandes vasos Total

Exposiciones de riesgo Presente |Ausente | (n=31) |p*

(n=1) (n=30)

No. | % No.|% |No.|%
Nulipara 1 ]100,0/14 |46,7|15 148,4|0,484
Abortos espontaneos de malformados |1 |100,0(2 |6,7 |3 [9,7 |0,097
Antec,e(_jentes familiares de defectos o loo |3 [100/3 |97 |1,000
congénitos
Uso de Anticonceptivos Orales 0O |00 |3 |10,0/3 9,7 [1,000
Uso de' medicamentos teratogenicos o loo |3 [100/3 |97 |1,000
categoriaCy D
Consanguinidad 0O (00 |1 (33 |1 |32 |1,000
Preeclampsia 0O |00 (1 |33 |1 |[3,2 (1,000
Oligamnios 0O |00 (1 |33 |1 |[3,2 (1,000

*Estadistico exacto de Fisher

La tabla 6 muestra la distribucion de pacientes segun la exposicidn a diferentes
factores de riesgo de malformaciones y la aparicién de transposicion de grandes

vasos en ellos.

La transposicién de grandes vasos aparecié en 1 paciente y coincidié con
exposiciones a nuliparidad y abortos espontaneos de malformados con 1 caso
en cada una para el 100,0 %. En ninguno de los casos se encontré asociacion

de la malformacion con las exposiciones de riesgo.

La frecuencia de cardiopatias congénitas (CC) se ha estimado en alrededor de
un 5 %, con un rango de 3,1 % a un 8 %, aunque con el desarrollo de nuevas
tecnologias, se ha producido un aparente incremento de la frecuencia de

cardiopatias congénitas (CC) %,

Segun Estrada Nelson 3¢, en su estudio realizado en el area, las cardiopatias
congénitas presentan un comportamiento similar al de otras partes en el mundo;
la literatura refiere que las anomalias cardiovasculares presentan una incidencia
de 10/1000 nacimientos y dentro de ella la mas frecuente el defecto septal

ventricular 48.

En la actualidad aun no es posible establecer una causa concreta en mas de la
mitad de los casos con MC. Se confia en que las técnicas de Genética molecular

puedan dar respuesta a muchos de los aspectos aun no resueltos implicados en



las MC, mientras, la identificacion de factores de riesgo ambientales asociados

a estas brinda muchos beneficios en cuanto a su prevencion y control 4°.

En la presente investigacion los factores de riesgo mas frecuentes fueron la
condicion de ser nulipara y los antecedentes familiares de defectos congénitos.
Este resultado difiere del obtenido por Kawasaki H °°, donde la diabetes mellitus
fue el mas frecuente, sin embargo, coincide con Alum B 5!, que encontr6é con

mayor frecuencia los factores de riesgo genéticos.

Cabe sefialar que el tratamiento medicamentoso durante el embarazo y/ o el
agente infeccioso durante el embarazo ejerce un efecto importante sobre la salud
materna y/o el desenlace del embarazo, como tal, puede alterar el normal
desarrollo del feto, ya que puede condicionar insuficiencia placentaria, restriccion

del crecimiento fetal, muerte fetal o el desarrollo de un defecto congénito °2.



CONCLUSIONES

La culminacion de este trabajo permitid la determinacion de los factores
predisponentes asociados a la incidencia de malformacion congénita en recién
nacidos vivos pertenecientes al area de salud del Policlinico de Majagua “Dona
Emilia” en Ciego de Avila, se caracterizaron a las puérperas segin algunas
variables sociodemograficas de interés se valuaron relaciones de factores
predisponentes y la aparicibn de malformaciones congénitas en los recién
nacidos vivos y se cuantifico la intensidad del riesgo por exposicion a los factores
de riesgo de la malformacion congénita, lo que permitié concluir que pedominé
el sexo masculino, casi la mitad de la muestra present6 afecciones congénitas
del sistema cardiovascular y la nuliparidad como factor de riesgo mas frecuente.
El poli-malformado resulté la condicibn mas observada y la mayoria de las
malformaciones por separado se observaron con muy baja frecuencia. Ninguna
de las exposiciones de riesgo citadas por la bibliografia y evaluadas en el

presente estudio, se encontré asociada a las malformaciones estudiadas.



RECOMENDACIONES

Teniendo en cuenta la importancia de este fendmeno y su incidencia, se
recomienda realizar un trabajo de continuidad en el &rea de salud Majagua, que
posteriormente se extienda a toda la provincia ya que constituye un problema
latente en otros territorios, asi como analizar otros factores que influyeran en la

aparicién de malformaciones en recién nacidos en nuestra area de salud.

Ademas insistir en la importancia de medidas preventivas para evitar la aparicion
de malformaciones congénitas en recién nacidos vivos como el uso de Acido
Folico en la etapa prenatal, la captacion precoz del embarazo y la maternidad y
paternidad responsables, asi como un adecuado andlisis del riesgo reproductivo
preconcepcional.
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