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RESUMEN

Se realiza un estudio con el objetivo de caracterizar el comportamiento
de algunas variables en el pesquisaje de malformaciones congénitas en
gestantes de la provincia de Guantdanamo, en el periodo enero-diciembre
de 2010. El universo estd constituido por 7 585 nacimientos y la
muestra por 76 malformaciones que se produjeron en ese periodo, con
utilizacion del muestreo aleatorio simple. Se concluye: que la tasa de
mortalidad por malformaciones congénitas de la provincia de
Guantanamo es de 1.18 por 1 000 nacidos vivos, las malformaciones
mas frecuentes encontradas corresponden a las del sistema nervioso
central, el cardiovascular y el osteomioarticular, la frecuencia de
malformaciones encontradas fue de 1.00 %. El grupo etario con mayor
incidencia fue el de 20 a 29 afos de edad, el municipio con mayor tasa
fue Imias. Los medios diagndsticos mas utilizados fueron el ultrasonido,
seguidos de la alfafetoproteinas, y los estudios cito genéticos.
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ABSTRACT

A study was carried out to characterize the behavior of some variables
in the screening of congenital malformations in pregnant women in
Guantanamo, in the period January-December 2010. The universe is
constituted by 7 585 births and the sample by 76 Malformations that
occurred in that period, using simple random sampling. It is concluded
that the mortality rate for congenital malformations in Guantanamo
province is 1.18 per 1,000 live births, the most frequent malformations
found correspond to those of the central nervous system, cardiovascular
and osteomioarticular, the frequency of malformations found was of
1.00%. The age group with the highest incidence was 20 to 29 years of
age; the municipality with the highest rate was Imias. The most
commonly used diagnostic tools were ultrasound, followed by alpha-
fetoproteins, and genetic cito studies.

Keywords: congenital malformations; chromosomopathies;
alphafetoproteins

INTRODUCCION

En el desarrollo histérico de la humanidad, las malformaciones
congénitas se han presentado teniendo distintas explicaciones,
atribuyéndoles significados que oscilan entre ciencia y supersticién. Con
la expresion diagnostica prenatal de los defectos congénitos se agrupan
aquellas acciones diagndsticas encaminadas a descubrir durante el
embarazo un "defecto congénito", entendiendo por tal a las anomalias
morfoldgicas o estructurales de un 6rgano, de una regién mayor o parte
de un organo, resultante de un proceso de desarrollo intrinsecamente
anormal.! Por su origen pueden ser hereditarios o adquiridos y por su
magnitud se distinguen en mayores y menores.

El diagndstico prenatal tiene como finalidad establecer con la mayor
precocidad posible la presencia de un defecto congénito. Estos
trastornos involucran un alto costo social y psicolégico para el sujeto
afectado, la familia y la sociedad, ya que se asocian a muerte inevitable,
o0 a una discapacidad grave y permanente.?



El desarrollo humano se caracteriza por patrones secuenciales de
crecimiento y maduracién organica, regulados por un grupo de factores
maternos, fetales y placentarios, denominados determinantes del
crecimiento y desarrollo fetal, alguna alteracidon en cualquiera de ellos
puede dar lugar a un desarrollo anormal. Alrededor del 3 % de los
nacidos vivos presentan algun tipo de anomalia en el momento del
nacimiento, pero esta cifra se incrementa de un 4-6 % al afio de vida.
En Cuba y en esta provincia constituyeron en el afio 2010 la segunda
causa de muerte en menores de 1 afio.!*”

Su causa es desconocida en el 40 - 60 % de los casos. Los factores
genéticos, representan del 13 al 15 %; los ambientales ocasionan el 10
% aproximadamente; la combinacidn de influencias genéticas vy
ambientales, (herencia multifactorial) son las mas frecuentes,
responsables del 20 al 25 %, y la gemelaridad causa del 0.5 al 1 %.*

En el siglo XX los incesantes descubrimientos en el campo de la
genética, la embriologia y la pediatria contribuyen a esclarecer el origen
de las malformaciones congénitas, lograndose importantes éxitos en el
tratamiento y un incremento en la supervivencia y calidad de vida de los
afectados. La medicina preventiva abre nuevas posibilidades y logrado
importantes éxitos en este campo.

Los avances de Cuba en el programa de reduccién de la mortalidad
infantil, 4.5 por 1 000 nacidos vivos en el afho 2010, se deben entre
otras causas al disefio de estrategias que han contribuido a la
disminucidon de la morbimortalidad por malformaciones congénitas. La
provincia de Guantdnamo, la mas oriental de Cuba, con el 75 % de su
territorio montanoso, una poblacién de 512 517 habitantes con 298
comunidades en las regiones montanosas de dificil acceso y escasa
comunicacién®, ha experimentado significativos avances en el programa
de diagnodstico, manejo y prevencion de enfermedades genéticas y
defectos congénitos a pesar de las limitaciones financieras impuestas
por el periodo especial y la falta de reactivos en algunos subprogramas.’

A pesar de lo planteado, aun no se tiene una clara identificacion del
comportamiento de las malformaciones congénitas, lo que se acota en
calidad de problema de investigacion cientifica. Por tal motivo, se decide
analizar el comportamiento de algunas variables de las malformaciones
congénitas en la provincia Guantanamo durante el afio 2010.

METODO

Se realiza un estudio longitudinal retrospectivo del comportamiento de
algunas variables en el pesquisaje de malformaciones congénitas en



gestantes de la provincia de Guantanamo en el periodo enero-diciembre
del 2010. El universo esta constituido por 7 585 nacimientos, y la
muestra por 76 malformaciones que se produjeron en ese periodo (51
fetos, 17 recién nacidos y 9 fallecidos), aplicAndose un muestreo
aleatorio simple para su seleccién.

Los datos son obtenidos de las planillas del registro provincial, de los
certificados de defuncion de los malformados diagnosticados
prenatalmente e interrumpidos terapéuticamente, de las historias
clinicas de riesgo genético, aportados por el registro Provincial de
malformaciones congénitas del Centro Provincial de Genética de
Guantanamo, y del registro provincial del Departamento de Estadisticas
de la Direccidon Provincial de Salud Publica.

Se confecciona una base de datos con las siguientes variables: edad,
municipio de procedencia, tipo de malformacién congénita, vivo o
fallecido, resultado de AFP, resultado de ultrasonido en el primer y
segundo trimestre, diagndstico prenatal de hemoglobinopatias,
diagnostico prenatal de errores innatos del metabolismo, y resultado del
diagndstico prenatal citogenético. Los datos son procesados en una MC
de Lux utilizando el paquete estadistico SPSS version 11.0. Los
resultados se presentaron en forma de tablas y grafico.

Los embarazos con riesgo de padecer malformacién congénita, se
detectan en el nivel primario por los médicos de familia, son evaluados
por los especialistas en genética clinica municipales, quienes los remiten
al Departamento Provincial de Genética, para ser atendidos en consultas
de asesoramiento genético, se les realizan estudios ultrasonograficos
previos a las tomas de muestras por amniocentesis, asi como estudios
citogenéticos y determinacion de AFP y de hemoglobinopatias.

El analisis de estas variables, la discusién y sintesis de los resultados se
realiza conforme a los objetivos trazados, comparandose estos hallazgos
con los de otros autores, lo que permite arribar a conclusiones.

RESULTADOS Y DISCUSION

Durante el ano 2010 se produjo en la provincia de Guantdnamo un total
de 7 585 nacimientos, con 43 fallecidos menores de un afo, para una
tasa de 5.7 por 1000 nacidos vivos, en ese mismo periodo se produjo un
total de 9 fallecidos por malformaciones congénitas, (Q00-Q99) para
una tasa de 1.18 por 1000 nacidos vivos, cuando la reportada por el
anuario estadistico de Cuba fue de 1.0 por 1 000 nacidos vivos.’



En el Grafico 1 se reflejan los fallecidos por municipios y sus tasas,
correspondiendo al municipio de Caimanera la mas elevada 11.2, le
siguen Baracoa y Maisi con 2.74 y 2.28, respectivamente. La no
existencia de estudios similares previos impide comparar estos
resultados, pero es significativa la tasa del municipio Caimanera, muy
superior a la de la provincia y la nacién, pues se trata de un municipio
con una atencidn y caracteristicas geograficas especiales, por lo que se
podria pensar en la existencia de factores ambientales y multifactoriales
desconocidos.

Grafico 1. Fallecidos por malformaciones congénitas

Fallecidos por malformaciones congénitas segiun municipios y sus
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Fuente: Departamento de Estadistica Direccidon Provincial de Salud.

En la Tabla 1 se muestra la frecuencia de malformaciones congénitas,
por aparatos y sistemas, en la misma se aprecia que las malformaciones
mas frecuentes fueron las del sistema nervioso central, cardiovasculares
y osteomioarticulares, con 23.68, 19.73 y 18.42 % respectivamente.

Tabla 1. Frecuencia de las malformaciones congénitas diagnosticadas
segln aparato o sistema

‘ Aparato o sistema ‘ No. ‘ %

| Sistema Nervioso Central ! 18 | 23.68
| Sistema cardiovascular \ 15 \ 19.73
| SOMA | 14 | 18.42
| Aparato digestivo ! | 10.52
| Aparato urogenital ‘ ‘ 9.21




| Aparato respiratorio ] 1 131 |
[ Otras 12 | 1579 |
| Total 76 | 100 |

Fuente: RECUMAC 2010 y Dpto. Provincial de Estadistica de Salud.

Estos resultados difieren en parte con los reportes de Dulce Echavarria
Estenoz y colaboradores®, quienes en un estudio similar en 22 afios
sefialaron que las malformaciones mas frecuentes fueron las del sistema
nervioso central, las renales y las cardiovasculares. Elisa Dyce Gordon y
colaboradores® encontraron que las mas frecuentes eran las
cardiovasculares y las del sistema nervioso central.

En otras se incluyen 6 cromosomopatias, que representan un 0.8 % del
total de malformaciones, similar a lo reportado en la literatura (0.5 a
0.8) %.>!% 5 fetos con hemoglobinopatias (3 SS y 2 SC), y un caso de
fenilcetonuria.

Al analizar la frecuencia de malformaciones congénitas diagnosticadas
antes o al nacer, se observa que de los 7 585 nacimientos ocurridos en
la provincia en el periodo sdlo fueron diagnosticadas 76 malformaciones
que representa una frecuencia de 1.00 % lo que difiere de lo reportado
por la literatura, 2 a 3 %.! * Ello pudiera deberse tal vez, a que algunas
anomalias menores pasen desapercibidas o clasificadas como
enfermedades del recién nacido. De acuerdo al comportamiento de las
estadisticas en el 2010, se puede determinar que en la provincia
Guantanamo 1 de cada 100 gestantes que se embaraza su feto tiene
una malformacién congénita.

En la distribuciéon de las tasas de malformaciones congénitas, segun
municipio de procedencia y la frecuencia en los diferentes grupos
etareos. En la misma se observa que los municipios con mayor tasa de
malformaciones congénitas son Imias, Caimanera y Niceto Pérez con
30.86, 28.09 y 12.98 por mil, respectivamente (Tabla 2).

Tabla 2. Distribucién de frecuencia de las tasas de malformaciones
congénitas segun municipio de procedencia y edad de la madre

. -14 15-19 20-24 25-29 30-34 | Mas de
Municipio ~ ~ ~ ~ ~ ~ Total Tasa
anos anos anos anos anos | 35 anos
El Salvador - - 2 - - 4 6 8.76
| Guantanamo - 5 12 4 2 7 ‘ 30 ‘ 8.34
| Yateras - - 2 - - 1 ‘ 3 ‘ 9.46




|Baracoa ’ - ’ - ’ 7 ’ 2 ‘ 3 ‘ - ‘ 12 ’10.98

Maisi - 4 - - - - 4 9.13
| Imias - 1 e |2 1 - | 1 | - |3086
San Ant. del Sur - 1 1 - - - 2 4.70

|ManueITames ‘ - ‘ - ‘ - ‘ - ‘ - ‘ - ‘ - ‘ -

|Caimanera ‘ - ‘ - ‘ 5 ‘ - ‘ - ‘ - ‘ 5 ‘28.09

Niceto Pérez 1 - 1 1 - 1 4 12.98
| Total ’ 1 ’ 11 ’ 36 ’ 9 ‘ 5 ‘ 14 ‘ 76 ’ 14
% 1.32 14.47 47.37 11.84 6.58 18.42 100 100

Fuente: RECUMAC 2010 y Dpto. Provincial de Estadistica de Salud.

Es significativo que el municipio Manuel Tames no tuvo ninguna
malformacién congénita. Con relacién a la frecuencia por grupos
etareos, el mayor % estuvo en el grupo de 20 a 29 afos con un 59.2 %,
lo que pudiera explicarse posiblemente a que esta es la edad de mayor
reproductividad. En el grupo de mas de 35 afos se presentaron 14
malformaciones, (18.42 %), en este grupo etareo se incrementa el
riesgo de anomalias en la descendencia segln avanza la edad, lo que se
corresponde con lo planteado por la mayoria de los autores.*”:9:10.12,13

En la Tabla 3 se muestra la deteccién prenatal de malformaciones
congénitas por alfafetoproteinas. Se analizaron 7 355 gestantes, de ellas
resultaron elevadas 598, para una positividad de 8.13 %, muy por
encima de la media nacional.!® De estas solo 14 presentaron alguna
malformacién congénita, que representa el 18.42 % del total de
malformaciones congénitas y el 2.34 % del total de las alfafetoproteinas
elevadas. Entre los factores que mas contribuyeron a elevar las cifras de
alfafetoproteinas se encuentran: a) error en la edad gestacional, b) bajo
peso materno, c) embarazo gemelar, y d) muerte fetal.°

Tabla 3. Deteccién prenatal de malformaciones congénitas por
alfafetoproteinas

Yateras 322 31 9.62 -

Baracoa TdtBVde Totel de 5.60 -t ali ke |
Maismunicinio gesiggtes gestagtes %.Sj-qéFP malformaciones
Imias real@hda eled@da 8.30 diagnogticadas
BraAdgel Sur 408 4§ 13.46

HMagHeidames 32047 286 8.98 8




Caimanera 186 3 1.61 -
Niceto Pérez 286 29 10.13 2
Total 7 355 598 8.13 14

Fuente: Centro Provincial de Genética.

En la Tabla 4, se reflejan ultrasonidos realizados en el primer y segundo
trimestres, durante el primer trimestre se realizaron 5 972 de las
gestantes a estudiar y se detectaron 7 malformaciones congénitas, para
un 9.21 %. En el segundo se realizaron 7 633, fueron diagnosticadas en
este trimestre 53 malformaciones, (69.73 %). Ello confirma que en la
actualidad la ecografia, ademas de constituir una técnica imprescindible
de soporte para la realizacién de cualquier procedimiento invasivo,
permite el diagndstico directo de la mayor parte de las malformaciones
qgue tengan una expresividad morfoldgica o estructural. El porcentaje de
diagndsticos variara, en funcion del tipo de anomalia, de la semana de
gestacion, de la idoneidad del equipo utilizado y de la experiencia del
que realiza la exploracion.

Tabla 4. Ultrasonido del primer trimestre

| US primer trimestre \ US segundo trimestre

Total Cobert | Total % de Total Cobertu | Total % de

gestant | ura de malf. gestante | ra (%) de malf.

es (%) malf. estudiad |s malf. estudiada

estudia Diag. as estudiad Diag. S

das as
| Bl Salvador | 516 | 79 | - | - ' 610 | 99 | 6 | 0.98
| Gtmo | 2877 | 91 | 4 | 0.14 | 3822 | 100 | 24 | 0.63
| Yateras 273 | 94 | 1 | 037 | 348 | 100 | o | 0
'Baracoa | 811 | 91 | 1 | 0.12 | 831 | 100 | 12 | 1.44
| Maisi | 390 | 100 | 1 | 026 | 53 | 100 | 3 | 0.56
| Imias 188 | 63 | - | - ' 283 | 100 | 1 | 0.35
| S.A.S ' 380 | 91 | - | - ' 460 | 100 | 6 | 1.30
'M.Tames | 195 | 87 | - | - 217 | 100 | - | -
| Caimanera | 161 ’ 88 ’ - ’ - ’ 251 | 100 ’ - ‘ -
N.Pérez | 181 | 69 | - | - 276 | 100 | 1 | 0.36
| Total ' 5972 | 88 | 7 | 0.12 | 7633 | 100 | 53 | 0.69

Fuente: Centro Provincial de Genética 2010.




CONCLUSIONES

- La tasa de mortalidad por malformaciones congénitas en la
provincia de Guantanamo durante el 2010 fue superior a la
reportada nacionalmente.

- Las malformaciones congénitas mas frecuentes encontradas en
este estudio fueron las del sistema nervioso central, seguidas de
las del sistema cardiovascular y las del sistema osteomioarticular.

- La frecuencia de malformaciones congénitas durante el afio 2010
en la provincia Guantanamo fue inferior a la reportada en la
literatura.

- Los municipios con mayor tasa de malformaciones congénitas
fueron Imias, Baracoa y Niceto Pérez y el grupo etario con
predominio de malformaciones congénitas fue el de 20 a 29 afios
de edad.

- Los medios diagndsticos mas utilizados fueron el ultrasonido,
seguidas de la alfafetoproteinas, y los estudios cito genéticos.
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