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RESUMEN

Introduccion: Los defectos congénitos son alteraciones de la anatomia humana o del
funcionamiento del organismo, que pueden ser de causa genética, ambiental, nutricional o
toxica.

Objetivo: Determinar los defectos congénitos y sus factores de riesgo asociados a la edad
materna.

Metodos: Se realizo un estudio descriptivo y retrospectivo, en el area de salud del municipio
Cacocum, Holguin, en el periodo comprendido entre el 1 de enero de 2017 al 31 de
diciembre de 2022. El universo estuvo constituido por 1162 gestantes atendidas y la
muestra, obtenida por muestreo no probabilistico intencional, por 62 gestantes cuyos fetos
portaban defecto congénito. Las variables estudiadas fueron: edad materna, tipo de defecto
congénito y factores de riesgo.

Resultados: Existe un promedio de 10 defectos congénitos por afio; ademas, hubo
predominio del grupo de edad materna de 19-34 afios. El tipo de defecto congénito

predominante fue el cardiovascular, seguido del defecto neurolégico; ambos en el grupo de
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edad materna de 19-34 afios, con una relacién estadisticamente significativa entre ambas
variables de estudio. El factor de riesgo predominante fue la presencia de teratdégenos, sin
relacién significativa con respecto a la edad materna.

Conclusiones: La edad materna influye en el desarrollo de defectos congénitos de tipo
cardiovascular en relacion con los teratoégenos.

Palabras clave: defectos congénitos; factores de riesgo; edad materna.

ABSTRACT

Introduction: Congenital defects are alterations of human anatomy or organism
functioning, which can be of genetic, environmental, nutritional or toxic cause.

Objective: To determine congenital defects and their risk factors associated with maternal
age.

Methods: A descriptive and retrospective study was carried out in the health area of
Cacocum Municipality, Holguin, in the period from January 1, 2017 to December 31, 2022.
The study universe was constituted by 1162 pregnant women attended and the sample,
obtained by nonprobabilistic intentional sampling, by 62 pregnant women whose fetuses
presented congenital defect. The variables studied were maternal age, type of congenital
defect and risk factors.

Results: There was an average of 10 congenital defects per year; in addition, there was a
predominance of the maternal age group 19-34 years. The predominant type of congenital
defect was of cardiovascular type, followed by neurological defects; both appeared in the
maternal age group 19-34 years, with a statistically significant relationship between both
study variables. The predominant risk factor was the presence of teratogens, with no
significant relationship with respect to maternal age.

Conclusions: Maternal age influences the development of cardiovascular birth defects in
relation to teratogens.

Keywords: congenital defects; risk factors; maternal age.
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Introduccion

Los defectos congénitos (DC) son alteraciones de la anatomia humana o del funcionamiento
del organismo, que pueden ser de causa genética, ambiental, nutricional o toxica. Estos
factores acttan en el embridn antes de su concepcion o durante su crecimiento intrauterino.
El término congénito quiere decir que el defecto se manifiesta desde el nacimiento.®
Desde mediados del siglo XX, se consideraba que los DC eran causados por factores
hereditarios. Sin embargo, el descubrimiento de que la rubéola afectaba a la madre durante
la etapa temprana del embarazo con anormalidades en el embrién cambid esta opinion,
cuando se detecto que los DC en los humanos podrian también ser provocados por factores
del medio ambiente.®

En Costa Rica, durante el afio 2020, se registraron en el Instituto Nacional de
Estadistica y Censo, 57 848 nacimientos y se reportaron al Centro de Registro de
Enfermedades Congénitas, 1353 nifios con DC y 2225 con DC especificos, para una
prevalencia de casos de 2,34 (2,22-2,46) por 100 nacimientos y una prevalencia de DC de
3,85.9

En México, en el afio 2022, un estudio evidencio que el labio/paladar hendido ha presentado
una significativa disminucion en su incidencia. Por otro lado, la espina bifida, anencefalia y
sifilis congénita ha mostrado una tendencia al incremento.®

Durante el 2019, los DC en Cuba constituyeron la segunda causa de muerte en menores de
un afio, con 89 fallecidos (tasa de 0,8 por cada 1000 nacidos vivos). En la provincia de
Santiago de Cuba, estas enfermedades influyeron negativamente en la tasa de mortalidad
infantil, la cual fue de 4,8 por cada 1000 nacidos vivos, y los DC constituyeron, igualmente,
la segunda causa de muerte en este grupo poblacional.®

En 1983 surge en Cuba el Programa de Diagnostico y Prevencion de Enfermedades
Genéticas, lo que garantiza que cada municipio del pais disponga de un servicio de genética
cuya estructura organizativa de enfermeras, masteres en asesoramiento genético,
ecografistas y especialistas en genética clinica facilite el acceso a todas las gestantes del
territorio, ademas de atender el riesgo preconcepcional de forma diferenciada.®

El municipio Cacocum de la provincia Holguin, Cuba, cuenta con un Servicio de Genética
que, desde el afio 2017 hasta el afio 2022, ha atendido una totalidad de 1162 gestantes y
detectado una totalidad de 57 defectos congenitos, para un 4,90 %, y la edad biologica de la
gestante, segun la experiencia de los profesionales del servicio, es un factor determinante

en el desarrollo de estos.
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La ausencia de estudios en el municipio al respecto y la necesidad de analizar la relacion
existente para el desarrollo de estrategias de perfeccionamiento del programa, fue lo que
motivo la presente investigacion, cuyo objetivo fue determinar los defectos congeénitos y sus

factores de riesgo asociados a la edad materna.

Métodos

Se realiz6 un estudio descriptivo y retrospectivo en 62 gestaciones con defectos congénitos,
incluidas en el Registro de Defectos Congénitos del Centro Municipal de Genética de
Cacocum, Holguin, desde el 1 de enero de 2017 al 31 diciembre de 2022. El diagnostico
final del defecto se basd en los resultados del examen posnatal en los casos de nacimientos
vivos y en los hallazgos del dltimo examen ecografico en los casos de interrupcion del
embarazo, aborto o exitus fetal.

El universo estuvo conformado por la totalidad de las gestantes atendidas (N = 1162), de
donde se obtuvo una muestra, obtenida por muestreo no probabilistico intencional, de 62
gestantes cuyos fetos portaban defecto congénito.

Criterios de inclusion: Pertenecer al Area de salud de Cacocum, haber presentado defecto
congénito y presentar informacion completa en el registro.

Se consideraron las variables: edad materna, tipo de defecto congénito y factores de riesgo.
Los datos obtenidos fueron analizados y procesados mediante los métodos y procedimientos
de la estadistica descriptiva: distribucién de frecuencias simples, nimeros absolutos y
porcentaje. Se confecciond una base de datos con la ayuda de Microsoft Excel (Office, 2010)
y, luego, mediante el programa SPSS para Windows, version 28, se obtuvo el estadigrafo ji
al cuadrado de Pearson.

Se tomaron en cuenta los principios éticos de la investigacion segun la Declaracion de
Helsinki® y el establecido por Comision de Etica Internacional. Se mantuvo la
confidencialidad de los datos de las personas en los datos recopilados del Registro de
Defectos Congénitos del Centro Municipal de Genética. El estudio fue aprobado por el
Comité de Etica de las Investigaciones y el Consejo Cientifico de la Direccién Municipal

de Salud de Cacocum, provincia Holguin.
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Resultados

La figura muestra la distribucién de gestaciones con defectos congénitos segln afio de
estudio y grupos de edad materna, se observa un promedio de 10 defectos por afio, ademés
de un predominio del grupo de edad materna de 19-34 afios, con un total de 44 defectos
(70,96 %).

[y
o

O = N WSS U OV 0 W

14-18 19-34 35-49

Grupos de edad matema

m2017
m 2018
m 2019

2020
= 2021
m 2022

Fig. - Gestaciones con defectos congénitos segun afio de estudio y grupos de edad materna.

En cuanto al tipo de defecto congénito y grupos de edad materna, se observaron los mayores
valores en el defecto cardiovascular, con una totalidad de 19 para un 30,64 %, seguido del
defecto neuroldgico, con una totalidad de 12 para un 19,35 %; ambos predominaron en el
grupo de edad materna de 19-34, con una relacion estadisticamente significativa entre ambas

variables de estudio (tabla 1).

Tabla 1 - Gestaciones con defectos congénitos segun tipo de defecto congénito y grupos de edad

materna
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Cromosoémico 1 8,33 2 4,54 2 33,33 5 8,06
Digestivo 4 33,33 5 11,36 2 33,33 11 17,74
Esquelético 0 0 3 6,81 0 0 3 4,83
Multiples 0 0 1 2,27 0 0 1 1,61
Neurolégico 3 25 7 15,90 2 33,33 12 19,35
Renal 1 8,33 7 15,90 0 0 8 12,90
Respiratorio 1 8,33 2 4,54 0 0 3 4,83
Total 12 | 19,35 | 44 | 70,96 6 9,67 62 100

X?=10,001 (Valor significativo al comparar con el otro grupo ji al cuadrado de Pearson, o = 0,05).

La tabla 2 muestra la distribucién de gestaciones con defectos congénitos segun factores de
riesgo y grupos de edad materna. En esta se nota claramente que la mayor cantidad de
gestaciones con defectos congénitos posee como factor de riesgo la presencia de
teratdgenos, con una totalidad de 12 para un 19,35 %. El estadigrafo no evidenci6 una

relacion estadisticamente significativa entre ambas variables.

Tabla 2 - Gestaciones con defectos congénitos segln factores de riesgo y grupos de edad materna

Grupos de edad materna (n = 62)

Factores de riesgo | 14-18 (n=12) | 19-34(n=44) | 35-49 (n=6) | Total %

n.° % n.° % n.° %
Anemia 0 0 1 2,27 0 0 1 1,61
APF 1 8,33 6 13,63 2 33,33 9 14,51
Consanguineidad 0 0 1 2,27 0 0 1 1,61
ECNT 0 0 7 15,90 0 0 7 11,29
Gemelaridad 0 0 2 4,54 0 0 2 3,22
Terat6genos 5 41,66 5 11,36 2 33,33 12 19,35
Varicela 0 0 1 2,27 0 0 1 1,61

X?=10,087 (Valor significativo al comparar con el otro grupo ji al cuadrado de Pearson, a = 0,05).

Discusién
La edad materna constituye un elemento que permite estratificar riesgos geneticos y

desarrollar estrategias de intervencion, debido a la influencia en el desarrollo de defectos

congénitos. Santos y otros”) refieren que las edades extremas tienden a desarrollar la mayor
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cantidad de defectos; sin embargo, alrededor de los 30 afios de edad se aprecia una
incidencia notable y variada de DC.

En la presente investigacion el grupo de edad materna que aportd la mayor cantidad de
defectos fue el de 19 a 34 afios, resultado que coincide con Amador y otros® en un estudio
realizado en el Hospital Ginecobstétrico de Guanabacoa, La Habana, durante 10 afios y con
los de Novoa y otros® en una investigacion acerca de las caracteristicas de las
malformaciones congénitas de la provincia Ciego de Avila, Cuba.

La edad materna influye directamente en el desarrollo de defectos congénitos; sobre todo
en el grupo de las madres adolescentes y afiosas, entre los cuales varios estudios al respecto
evidencian relacion significativa, y conocer el rango que aporta la mayor cantidad de estos
permite intencionar la busqueda activa en el sistema en el que prevalecen, debido a que, en
la muestra analizada, el grupo de edad materna que aporta la mayor cantidad de defectos
congénitos es el comprendido en la edad recomendada para el embarazo.

Abadal y otros® realizaron una investigacion en el Centro Municipal de Genética Médica
de Marianao, La Habana, en el que obtuvo la mayor incidencia de defectos congénitos en el
grupo de edad materna de 20 a 35 afios, lo cual es congruente con la presente investigacion;
sin embargo, discrepa en cuanto al tipo de defecto predominante: el cromosémico, seguido
de los esqueléticos.

Los defectos cardiovasculares, con una elevada incidencia en el estudio, suelen
acompariarse de otros defectos, como lo demuestran Zaldivar y otros“® en el anélisis de una
muestra de cardiopatias congeénitas en fetos humanos con defectos extracardiacos; este
resultado discrepa con el presente estudio, en el que no se encontraron cardiopatias
congeénitas con algun tipo de defecto extracardiacos.

El predominio de defectos cardiovasculares coincide con otros autores,*1121%) destacando
el elevado porcentaje de estos con respecto a otros defectos en las series analizadas. La
particularidad de la relacion entre este defecto y la edad materna de 19 a 34 afios también
fue encontrada por Santos y otros®® en un estudio de malformaciones congénitas
cardiovasculares en la provincia Cienfuegos, Cuba.

La marcada incidencia de los defectos cardiovasculares sustenta la necesidad de estudiar a
cada gestante con medios diagnosticos especializados que ofrezcan un diagnostico oportuno
de estos en la etapa prenatal.

Ademaés de conocer las caracteristicas de la muestra de estudio, es necesario abordar los
factores de riesgo, un elemento a destacar es la pobre identificacién de estos en la serie

analizada en el presente estudio. A partir de lo identificado se aprecia el predominio de los
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teratdgenos, lo que discrepa con los resultados obtenidos por Padrén y otros® en un estudio
de diabetes y malformaciones congénitas y Saura y otros® en el andlisis de factores
asociados a malformaciones congénitas renales y de vias urinarias, lo que evidencia la
notable incidencia de las enfermedades no transmisibles en el desarrollo de las
malformaciones congénitas.

Una mayor identificacion de factores de riesgo genéticos permitira obtener aquellos que de
manera significativa se relacionen con la edad materna y, también, individualizar el
asesoramiento genético con una mayor calidad.

El conocimiento de las caracteristicas de los defectos congénitos permitird adoptar
estrategias propias en funcion de la edad materna que influye y el tipo de defecto
estrechamente relacionado, ademas del manejo adecuado del factor de riesgo que presenta
mayor incidencia.

En conclusion, la edad materna influye en el desarrollo de defectos congénitos de tipo

cardiovascular en relacion con los teratoégenos.

Aporte cientifico
La caracterizacion de los defectos congénitos y su relacion con la edad materna permite el
disefio de estrategias encaminadas a estratificar el riesgo segin la edad materna; que
representa un elemento de facil identificacion y el conocimiento cientifico de la estrecha
relacién entre esta y el defecto congénito cardiovascular, ademas de la prevalencia del factor
de riesgo teratogénico, justifican el desarrollo de acciones que intencion de bisqueda de
este tipo de defecto en el 100 % de las gestantes con edad materna comprendida entre los
19 a 34 afios y que durante su embarazo se hayan expuesto a cualquier teratdgeno. El
diagnostico precoz permite la adopcion de acciones oportunas y la disminucion de

nacimientos con este defecto.
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