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RESUMEN

Introduccion: Los padecimientos genéticos son causa importante de mortalidad fetal y
neonatal, de ahi que el diagnostico prenatal resulta un método primario para su prevencion.
Objetivo: Caracterizar los defectos congénitos con diagndstico prenatal en el policlinico 28
de Septiembre.

Meétodos: Se realiz6 un estudio descriptivo observacional en 139 casos con diagndstico
prenatal de algun tipo de defecto congénito, pertenecientes al policlinico 28 de Septiembre
del municipio de Santiago de Cuba, periodo 2015-2023. El resultado de los datos se expreso
en valores porcentuales, los cuales se resumieron en tablas.

Resultados: Se constatd una incidencia, para los defectos congénitos, de 2,75 %. EI 57,55
% de la muestra contaba con edad Optima para la reproduccion, preponder6 del riesgo
genético incrementado a la captacion. Aunque primé la ultrasonografia como el principal
medio diagnostico, la determinacion de la alfafetoproteina en suero materno contribuyo al
diagnostico de defectos congénitos incompatibles con la vida extrauterina. La terminacion
voluntaria de la gestacion se llevo a cabo en la totalidad de los defectos cromosémicos
diagnosticados, seguidos de los defectos del cierre de pared anterior y del tubo neural. Las
anomalias estructurales con mayor numero de casos diagnosticados y a su vez con criterio

de seguimiento correspondieron al aparato genitourinario.
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Conclusiones: El diagnéstico prenatal de los defectos congénitos resulta de vital
importancia como principal elemento vinculado a la disminucién de la morbimortalidad
perinatal por anomalias congénitas.

Palabras clave: medios diagnosticos prenatales; defectos congénitos; anomalias

congénitas.

ABSTRACT

Introduction: Genetic conditions are an important cause of fetal and neonatal mortality;
hence prenatal diagnosis is a primary method for their prevention.

Objective: To characterize congenital defects with prenatal diagnosis at 28 de Septiembre
polyclinic.

Methods: A descriptive observational study was carried out in 139 cases with prenatal
diagnosis of some type of congenital defect, belonging to the 28 de Septiembre polyclinic
of Santiago de Cuba municipality, in the period 2015-2023. The data result was expressed
in percentage values, summarized in tables.

Results: The incidence of congenital defects was found to be 2.75 %. 57.55 % of the sample
had an optimal age for reproduction, with a preponderance of the genetic risk increased at
medical recruitment for follow-up. Although ultrasonography prevailed as the main
diagnostic tool, the determination of alpha-fetoprotein in maternal serum contributed to the
diagnosis of congenital defects incompatible with extrauterine life. Voluntary termination
of pregnancy was performed in all the chromosomal defects diagnosed, followed by anterior
wall closure and neural tube defects. The structural anomalies with the highest number of
diagnosed cases and, in turn, with follow-up criteria corresponded to the genitourinary
system.

Conclusions: Prenatal diagnosis of congenital defects is of vital importance as the main
element linked to the reduction of perinatal morbimortality due to congenital anomalies.

Keywords: prenatal diagnostic means; congenital defects; congenital anomalies.
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Introduccion

Como parte de la atencion prenatal en Cuba, desde principios de los afios 80 del pasado
siglo, se instaur6é el Programa Nacional de Diagnoéstico y Prevencion de Enfermedades
Genéticas y Defectos Congénitos con el objetivo de reducir el impacto de las enfermedades
genéticas sobre la salud y el bienestar de las personas, se manifesto en los programas de
pesquisaje que se realizan previo al nacimiento, como la ultrasonografia prenatal, la
deteccion de portadores de anemia por hematies falciformes entre las gestantes, el estudio
de alfafetoproteina en suero materno y otras técnicas mas especificas en aquellas con
determinados riesgos, como estudios cromosomicos para diagnostico de enfermedades
genéticas.V

Segln datos de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), los trastornos congénitos
pueden contribuir a la discapacidad de larga duracion, lo que impone una gravosa carga a
las propias personas, sus familiares, los sistemas de salud y las sociedades. Que son los
defectos cardiacos, los defectos del tubo neural y el sindrome de Down, los trastornos graves
mas frecuentes. Se calcula que, en todo el mundo, mueren anualmente 240 000 recién
nacidos en sus primeros 28 dias de vida por trastornos congénitos, los cuales a su vez
provocan la muerte de otros 170 000 nifios de entre 1 mes y 5 afios de edad.?®

En Cuba, en el afio 2020, se reportaron 300 defunciones por malformaciones congénitas,
deformidades y anomalias cromosémicas, lo que representd una tasa de 0,7 por cada 1000
nacidos vivos; mientras que al cierre del 2021, la Direccion de Registros Médicos y
Estadisticas del MINSAP refirié una tasa de mortalidad infantil por defectos congeénitos de
0,9 por 1000 nacidos vivos, y sefial6 que la tasa de defunciones por esta causa, en relacion
al total de fallecidos menores de un afio, ha ido disminuyendo en los Gltimos afios.®

En la provincia de Santiago de Cuba, la tasa de mortalidad infantil por esta causa fue de 1
por 1000 nacidos vivos en 2022 y de 1,2 en el municipio cabecera (dato aportado por el
Departamento Provincial de Registros Médicos y Estadisticas de Salud).

Por lo antes expuesto, la repercusion psicosocial que sobre la familia tiene el problema de
salud que tratamos, su ubicacion como segunda causa de muerte en neonatos, nos
propusimos realizar esta investigacion cuyo objetivo fue caracterizar los defectos

congénitos con diagndstico prenatal en el policlinico 28 de Septiembre.
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Métodos

Se realizd un estudio descriptivo observacional en el policlinico 28 de Septiembre del
municipio de Santiago de Cuba durante el periodo enero 2015 a diciembre 2023; cuyo
universo estuvo conformada por las 5113 gravidas atendidas en la consulta de asesoramiento
genético en el area de salud en periodo antes mencionado. La muestra quedo constituida por
los 139 casos en los cuales, por alguno de los métodos de diagnéstico prenatal, como la
ultrasonografia bidimensional, diagndstico prenatal citogenético y/o molecular mediante
amniocéntesis y la cuantificacion de alfafetoproteina en suero materno, le fue diagnosticado
algun tipo de defecto congénito.

Como variables de estudio se determinaron la edad materna en afios cumplidos: con 19 afios
0 menos como edad que esta en riesgo de aparecer los defectos congénitos, entre 20 y 34
(edad optima para concebir) y con 35 y mas afios (riesgos de defectos cromosomicos que se
acomparian de defectos congénitos), si tenian riesgo bajo o incrementado para una
enfermedad genética o un defecto congénito en cada caso, la edad gestacional en semanas a
la captacion del embarazo (< 11,6 como precoz, entre 12 y 22,6 intermedia y > 22 captacion
tardia), la edad gestacional al diagnostico de la anomalia congénita ( <13,6 semanas como
primer trimestre, de 14 a 19,6 semanas y entre 20 y 26,6 como segundo, respectivamente, y
con 27 0 mas como tercer trimestre).

Como medio diagndstico se utilizaron: ultrasonido bidimensional, determinacion de
alfafetoproteina en suero materno con ultrasonido y estudio citogenético o molecular
mediante la amniocéntesis.

Los defectos congénitos fueron clasificados segun aparato o sistema anatémico afectado
(sistema nervioso central, cardiovascular, genitourinario, digestivo u otro) reflejando su
namero, proporcion y conducta terapeutica seguida en terminacion voluntaria de la
gestacion o seguimiento de esta, segun criterio médico y/o aceptacion o no de la pareja del
proceder referido, posterior al asesoramiento genético brindado en cada caso.

La informacion se obtuvo del Registro Lineal de la consulta de genética comunitaria del
area de salud y del libro de Registro Lineal Oficial de Defectos Congénitos del Centro
Provincial de Genética Médica de Santiago de Cuba.

Se utilizé el método tedrico de analisis y sintesis de la informacidn, asi como métodos de la
estadistica descriptiva para determinar las distribuciones de frecuencias absolutas y relativas

que fueron expuestas en tablas.
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El estudio cumplid con los principios éticos previstos para el manejo de esta informacién

médica, como la discrecion, la confiabilidad de la informacion y la honestidad.

Resultados

Durante el periodo analizado se registraron un total de 5113 captaciones de embarazos y
fueron diagnosticados 139 fetos con defectos congénitos, lo que representd un 2,71 % de
las gestaciones.

Las principales caracteristicas demograficas de la muestra en estudio se describen en la tabla
1 de forma general; la edad materna promedio al diagnostico fue de 27,6 afios (edad minima
13 y méximo de 44); la media de semanas de gestacion a la captacion fue de 11,4; la edad
gestacional al diagnostico fue en promedio de 22,6 semanas (minima 12 y maxima 37
semanas); el 61,87 % de las gravidas estaban clasificadas con riesgo genético incrementado
y més de la mitad de los casos diagnosticados (51,07 %) se mantuvo en seguimiento durante
la gestacion bajo criterio médico.

Tabla 1 - Casos estudiados segun caracteristicas generales, Policlinico 28 de septiembre. Santiago
de Cuba, 2015-20223

Caracteristicas ARos de estudio
2016 2019 2023 | Total
2015 2017 | 2018 2020 | 2021 | 2022
= n= = n=
n=16 n=1z| n=1¢ n=16 n=1:| n=14 %
14 19 16 139

Edad materna al diagnostico en afios cumplidos

<19 3 3 2 5 2 1 4 2 4 26 18,70
20a34 7 7 7 9 12 12 9 11 6 80 57,55
>35 6 4 3 5 5 3 0 1 6 33 23,74

Edad gestacional a la captacion en semanas

<116 10 12 11 16 19 13 11 13 14 120 86,33
12a21,6 5 2 1 3 0 2 2 1 2 17 12,23
>22,0 1 0 0 0 0 1 0 0 0 2 1,43

Edad gestacional al diagnéstico en semanas

<13,6 4 2 2 0 9 3 3 4 3 30 21,58

14a19,6 0 1 1 1 2 0 2 1 0 8 5,75

20 a 26,6 8 7 4 14 7 8 8 5 10 71 51,07

>27 4 4 5 4 1 5 0 4 3 30 21,58
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Clasificacion del riesgo genético

BRG 5 4 3 7 9 9 5 8 3 53 38,12
RIG 11 10 9 12 10 7 8 6 13 86 61,87
Conducta médica seguida

Sgto. 8 5 8 14 7 8 4 8 9 71 51,07
TVG. 8 9 4 5 12 8 9 6 7 68 48,92

Nota: BRG (bajo riesgo genético), RGI (riesgo genético incrementado), Sgto (seguimiento), TVG (terminacion voluntaria de la

gestacion).

La mayoria de los defectos congeénitos fueron diagnosticados por ultrasonografia
bidimensional, en la tabla nimero 2 se describe el comportamiento de los medios
diagnosticos; pero es de sefialar que la determinacion de alfafetoproteina en suero materno
(AFP/SM) contribuyd al diagnostico prenatal y terminacion voluntaria de la gestacion
(TVG) de las principales anomalias congénitas estructurales consideradas incompatibles

con la vida o letales.

Tabla 2 - Identificacion de los defectos congénitos segun medios diagnésticos prenatales

Medios diagndsticos Casos Seguimiento TVG

n.° % n.’ % n.’ %
USD prenatal 117 | 84,17 70 59,82 47 | 40,17
AFP/SM + USD 14 10,07 1 7,14 13 | 92,85
DPC/M x ACT 8 5,75 0 0 8 | 100,0
Total 139 2,71 71 51,07 68 | 48,92

Nota: USD (ultrasonido), AFP/SM (alfafetoproteina en suero materno), DPC/M (diagndstico prenatal citogenético o molecular), ACT

(amniocéntesis).

La distribucion de los defectos congénitos diagnosticados se puede observar en la tabla 3,
donde ademas se plasma la conducta seguida, segun criterio médico y/o determinacién de
las parejas, previo asesoramiento genético del curso de la gestacion.

El mayor nimero de casos diagnosticados en esta serie correspondieron al aparato
genitourinario (29,4 %), los cuales, a su vez, resultaron los de mayor numerosidad de casos
en seguimiento bajo criterio médico con el 50,7 %; por el contrario, los del sistema nervioso
central seguidos en frecuencia por los cardiovasculares y defectos de cierre de pared anterior
resultaron los de mayor numero con terminaciones voluntarias de la gestacion, debido a la
letalidad de los defectos congénitos, con un 27,9 % y un 13,2 % de las terminaciones

voluntarias de la gestacion, respectivamente.
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A la vez, la totalidad de las parejas con diagnéstico prenatal citogenético de defectos
cromosoémicos, optaron por la terminacién de la gestacion, previo asesoramiento genético a

estas.

Tabla 3 - Distribucion de los casos diagnosticados y conducta terapéutica seguida

Casos en seguimiento | Casos con TVG
Aparato o sistema anatdmico

Total % n.o % n.o %
Sistema nervioso central 26 18,70 7 9,85 19 27,94
Sistema cardiovascular 21 15,10 12 16,90 9 13,23
Sistema digestivo 6 4,31 5 7,04 1 1,47
Sistema genitourinario 41 29,49 36 50,70 5 7,35
Sistema osteomioarticular 5 3,59 3 4,22 2 2,94
Defectos pared anterior 10 7,19 1 1,40 9 13,23
Defectos cavidad toracica 4 2,87 1 1,40 3 441
Defectos cromosémicos 6 4,31 0 0 6 8,82
Defectos multiples 5 3,59 1 1,40 4 5,88
Higroma quistico 10 7,19 3 4,22 7 10,29
Otros defectos 5 3,59 2 2,81 3 441
Total 139 100,0 71 51,0 68 48,9

Nota: TVG (terminacion voluntaria de la gestacion).

Discusién

La introduccion y el continuo desarrollo de las técnicas utilizadas en el diagnéstico prenatal
no solo han permitido una eleccion informada a aquellas parejas que presenten riesgo de
tener descendencia con una afeccion de origen genético, sino una conduccion
particularizada y una asistencia multidisciplinaria de estos casos.

El comportamiento del diagndstico prenatal de los defectos congénitos varia, como ha sido
planteada en otras investigaciones afines con este trabajo, en relacién con las caracteristicas
socioculturales y demograficas de la poblacion en estudio, enmarcado con la disponibilidad,
accesibilidad a los medios diagndsticos y las politicas regionales, como quedo plasmado en
los resultados obtenidos por Restrepo Cano en su articulo.®

Es un hecho recurrente el predominio del grupo etario entre 20 a 34 afios como el conjunto
donde se suelen diagnosticar la mayoria de los defectos congeénitos, independientemente del
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medio diagndstico utilizado.®%" Y es precisamente en este grupo donde se constato el 57,55
% de los diagndsticos de defectos congénitos en nuestra investigacion, seguido de las
gestantes con 35 0 mas afios con el 23,74 %. Por el contrario a lo referido por otros trabajos
en los que primaron las adolescentes menores de 19 afios.®?

Una captacion precoz del embarazo no solo nos permite la identificacion de cualquier
alteracion que pudiera poner en riesgo el bienestar maternofetal, sino que nos brinda la
posibilidad de una adecuada clasificacion del riesgo genético individual con la finalidad de
orientar, de forma correcta, los medios disponibles para el diagndstico prenatal de defectos
congénitos.

Lo anteriormente referido se patentiz6 en la muestra en estudio, al permitir la identificacion
de un 15,82 % de los defectos congénitos durante el primer trimestre de la gestacion
consecuente a una captacion temprana del embarazo y, como resultado, la opcion por parte
de las parejas de la terminacion voluntaria de la gestacion (TVG) en 18 (81,81 %) de los 22
casos diagnosticados previo asesoramiento genético sobre la gravedad del hallazgo que, en
su mayoria, correspondieron a defectos del cierre de pared anterior e higroma quistico.

El 51,07 % de los defectos congénitos fueron diagnosticados, por los diferentes medios
diagndsticos utilizados para ello, entre las 20 y las 26,6 semanas de la gestacion, lo cual
coincide con otras investigaciones.®%7:89

Esto podria quedar explicado a que es precisamente en el segundo trimestre de la gestacién
en el cual se llevan a cabo la determinacion de alfafetoproteina en suero materno, el segundo
ultrasonido en busca de marcadores que orientan hacia el diagndstico de anomalias en las
estructuras fetales y, en casos especificos, el diagnostico prenatal citogenético o molecular,
por amniocentesis, segun corresponda el tipo de riesgo.

En esta investigacion, como se pudo observar en la tabla 3, los defectos del aparato
genitourinario fueron los mas diagnosticados por ultrasonido, fue asi tanto en segundo como
en el tercer trimestre de la gestacion, seguidos por los del sistema nervioso central y los
cardiovasculares, ambos diagnosticados especificamente en el segundo trimestre
mayoritariamente.

En otro trabajo realizado por el autor y que englobd a las gestantes del municipio de Santiago
de Cuba® obtuvo similares resultados, lo que, evidentemente, nos sugiere la realizacion de
investigaciones que pudieran determinar las posibles causas en la ocurrencia de los defectos
del aparato genitourinario en la etapa prenatal y accionar en la nefroprevencion desde el

primer nivel de atencion.
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En otros trabajos se reportaron diferentes frecuencias en cuanto al orden de presentacion de
los defectos, tal es el caso de un estudio realizado en la provincia de Holguin o Pinar del
Ri0,®® donde los defectos cardiovasculares primaron en el diagndstico prenatal. En otro
realizado en el municipio de Marianao La Habana,'® fueron la anomalias del sistema
nervioso seguida de las cardiovasculares. Esto continia poniendo en evidencia que el
diagndstico prenatal en cada territorio presenta caracteristicas muy propias, que son las que
conllevan a tomar medidas de prevencion especificas.

Cuando analizamos las enfermedades diagnosticadas por aparatos o sistemas, igualmente,
difieren entre los diferentes autores segun la region o pais. Existen autores que constataron
la comunicacion interventricular (C1V) como la mas frecuente por aparatos y dentro de las
aisladas la gastrosquisis y la pielocaliectacias.®? En este trabajo fue identificado, como ya
se refirio, la hidronefrosis como la méas redundante, en especifico durante el segundo y tercer
trimestre de la gestacion, seguida de la CIV y la hidrocefalia.

En Cuba, la terminacion voluntaria de la gestacion (TVG) con mas de 22 y hasta 26 semanas,
se realiza especificamente por razones terapéuticas de causa genética y en los casos con mas
de 26 y hasta 35 semanas, de forma excepcional.

Dentro del grupo estudiado, un 48,92 % de las parejas optaron por la TVG previo
asesoramiento genético y bajo consentimiento informado antes de las 26 semanas de
gestacion y en solo un caso se realizd de forma excepcional luego de este periodo.

Pero es de sefialar que, si tomamos en cuenta el numero de parejas negadas a la TVG (6
parejas) y las dos con seguimiento por diagnostico con avanzada edad gestacional al
diagndstico, el porcentaje de terminacion de la gestacion hubiese sido del 53,23 % vy el
correspondiente a los casos en seguimiento de un 46,77 % respectivamente.

En otras investigaciones se registran diferentes porcientos de TVG pero redundan por
encima de las tres cuartas partes de los casos diagnosticados, lo que resulta de la efectividad
del asesoramiento genético brindado a las parejas y familias y de la comprension de estos
sobre la repercusion del diagnéstico sobre la calidad de vida posnatal del neonato. 58912
Finalmente, podemos resaltar el papel preponderante del diagnéstico prenatal de los
defectos congénitos, independientemente del método utilizado para ello, en la disminucion
de la morbilidad y la mortalidad perinatal por anomalias congénitas, sin desestimar la
prevencion primaria en genética como principal herramienta destinada a modificar la
incidencia, de forma favorable, de este problema de salud en la poblacion en edad

reproductiva acompafada del asesoramiento genético.
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En conclusion, el diagndstico prenatal de los defectos congeénitos resulta de vital
importancia como principal elemento vinculado a la disminucion de la morbimortalidad

perinatal por anomalias congénitas.

Aporte cientifico
Con la realizacion de este trabajo se pudo conocer la incidencia de defectos congénitos,
presentes en nuestra area de salud, segun los diferentes medios diagnosticos utilizados, asi
como se contribuyo a incrementar el numero de investigaciones cientificas enmarcadas en
este contexto con la finalidad de poder brindar un asesoramiento genético mas eficaz y

enmarcado en la individualidad de cada pareja.
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