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RESUMEN

Introduccion: Los defectos congénitos mayores son resultado de un defecto de
desarrollo intrinseco y desde su comienzo en un 6rgano o en una region anatémica. Su
union con otros formara los sindromes caracterizados por un conjunto de defectos
multiples por malformacion, disrupciéon o deformidad con afectacion de varias areas del
desarrollo y con intima relacion histopatoldgica.

Objetivo: Evaluar la efectividad del asesoramiento genético en gestantes basado en
evidencias ultrasonograficas de defectos congénitos mayores.

Métodos: Se realizo un estudio descriptivo transversal en el Policlinico "José Marti
Pérez" del municipio de Santiago de Cuba. El universo estuvo conformado por la
totalidad de las gestantes con evidencias ultrasonograficas de defectos congénitos
mayores en los afos 2016-2017. La informacién obtenida se procesé de forma
computarizada y se aplico el porcentaje como medida de resumen.

Resultados: La aparicion y deteccidn de los defectos congénitos en las gestantes
adolescentes afecta principalmente el sistema cardiaco, asociado a cromosomopatias,
sistema renal, nervioso central, interrumpiéndose el mayor nimero de gestantes con
defectos congénitos mayores.
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Conclusiones: Se evidencié que con el asesoramiento genético como herramienta de
prevencion de los defectos congénitos, se logré la terminacion voluntaria del embarazo
en la mayoria de los casos manteniendo la tasa de mortalidad infantil por debajo de los
propositos nacionales, mediante la deteccidn precoz de los defectos congénitos en la
Atencion Primaria de Salud.
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ABSTRACT

Introduction: Major congenital defects result from any intrinsic development defect
and from their beginning in an organ or in an anatomical region. Their union with others
shall form the syndromes characterized by a set of multiple defects due to
malformation, disruption or deformity with involvement of several development areas
and with an intimate histopathological relationship.

Objective: To evaluate the effectiveness of genetic counseling in pregnant women
based on ultrasonographic evidence of major congenital defects.

Methods: A cross-sectional descriptive study was carried out at José Marti Pérez
Polyclinic in Santiago de Cuba Municipality. The study population was made up of all
pregnant women with ultrasonographic evidence of major congenital defects in the
years 2016 and 2017. The information obtained was processed in a computerized way
and the percentage was applied as a summary measure.

Results: The onset and detection of congenital defects in adolescent pregnant women
mainly affects the cardiac system, associated to chromosomopathies, the renal system,
the central nervous system, terminating the greater amount of pregnant women with
major congenital defects.

Conclusions: Genetic counseling was evidenced to be a tool for the prevention of
congenital defects, by which voluntary termination of pregnancy can be achieved in
most cases, keeping infant mortality rate below national purposes, through early
detection of congenital defects in primary health care.

Keywords: Major congenital defects; pregnant women; termination.
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INTRODUCCION

Los defectos congénitos mayores son resultado de un defecto de desarrollo intrinseco y
desde su comienzo en un érgano o en una regidn anatémica. Su union con otro
formaran los sindromes caracterizados por un conjunto de defectos multiples por
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malformacién, disrupcion o deformidad con afectacion de varias areas del desarrollo y
con intima relacidn histopatoldgica.(®

A nivel mundial, al menos 7,6 millones de nifios nacen cada afio con malformaciones
genéticas o congénitas graves; el 90 % de esos nifios nacen en paises de ingresos
medios o bajos. En el mundo desarrollado, los trastornos genéticos y congénitos son la
segunda causa mas frecuente de mortalidad infantil y en la nifiez, con una prevalencia
al nacer del 25-60 por 1000, la asociacién de estas condiciones genéticas a factores de
riesgos especificos puede cambiar y modificar este panorama.(?3)

Segun lo propuesto por el Grupo Consultivo de la OPS para la prevencioén y el control de
las enfermedades genéticas y los defectos congénitos en 1984, uno de los objetivos de
los Servicios de Genética es "reducir la prevalencia al nacimiento de enfermedades
genéticas y defectos congénitos". Iniciandose el Programa Nacional para el diagnédstico
manejo y prevenciéon de las enfermedades genéticas y defectos congénitos (DC) en la
provincia de La Habana al igual que el resto del pais como parte integral de los servicios
asistenciales universales de salud con interrelacion mancomunada con la Atencion
secundaria estableciéndose la red nacional de genética comunitaria en Cuba. (3

No es hasta el ano 2003, con la orientacién del estudio a la poblacién con retraso
mental y discapacidades mayores, que de forma aparejada se desarrolld la capacitacion
del personal en la Red Nacional de Genética en todo el territorio y trajo consigo de
forma paulatina la cobertura de los servicios de genética comunitario en la Atencion
Primaria de Salud.®:®

Para lograr esto se debe detectar riesgo genético en grupos poblacionales, familias e
individuos, de ahi que la salud reproductiva es un elemento esencial, no solo como un
reflejo de salud de la niflez y la adolescencia. Esto contribuye a determinar los niveles
de salud mas alla del periodo reproductivo para hombres y mujeres, y tiene ademas
marcado efecto intergeneracional, fundamentalmente a través de las mujeres, estando
afectada por otras variables de salud, como la nutricion, salud de la infancia y la
adolescencia, los estilos de vida y el medio ambiente.(34)

En Cuba, los ultimos 15 afios han estado marcados por el desarrollo de profundas
transformaciones en el Sistema Nacional de Salud, intensificando el perfeccionamiento y
consolidacién de la Atencién Primaria de Salud, acompafiado de nuevas tecnologias y el
acercamiento e incremento de los servicios especializados a la poblacion,® ademas de
trabajar la prevencion de los defectos congénitos con éptica preventiva lo que ha
mantenido una tasa de defectos congénitos por debajo del 1 % en la provincia y
municipio de Santiago de Cuba, cumpliendo los estandares nacionales para este
indicador de calidad materno infantil.(>7)

Como estrategia nacional, desde inicios de la década del 80 del pasado siglo
comenzaron los primeros pasos para la organizacion del servicio de genética que ya en
este momento consta de programas para la atencion pre concepcional, prenatal y
postnatal de la poblacién, disefiados en dos modalidades: los servicios asistenciales-
preventivos de base individual-familiar y los programas de prevencion de base
poblacional.(®7)

Los servicios de genética médica estan organizados en una red distribuida por todos los
municipios del pais. A su vez esta integrada por genetistas clinicos, asesores genéticos,
especialistas en medicina general integral, licenciados en enfermeria y otros
especialistas afines (obstetras, pediatras, defectdlogos, ultrasonografistas,
inmunodlogos, bidlogos).(¢-8)
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Por ser una prioridad del Ministerio de Salud Publica en la Atencién Primaria de Salud,
incrementar la calidad de vida prenatal y postnatal mediante los programas de la
Genética Comunitaria, nos motivamos a realizar esta investigacion con el objetivo
evaluar la efectividad del asesoramiento genético en gestantes basado en evidencias
ultrasonograficas de defectos congénitos mayores.

METODOS

Se realizé un estudio descriptivo transversal en el Policlinico "José Marti" del municipio
Santiago de Cuba, 2016-2017.

El universo estuvo conformado por la totalidad de las gestantes con evidencias
ultrasonograficas de defectos congénitos mayores siendo 12 y 5 los casos en los afios,
2016-2017 respectivamente.

Criterios de inclusion

1. Haber sido captado el embarazo en el afio 2016 y 2017.

2. Presentar diagndstico prenatal ultrasonografico de defecto congénito mayor.

Criterios de exclusion

1. No haber llevado a cabo el seguimiento del embarazo en el area de salud.

2. No cumplir con los criterios de inclusion.

Criterios de salida:

1. Aquellas gestantes sin sospecha diagndstica de defectos congénitos mayores.

Se determinaron las siguientes variables:

1. Edades de aparicion de los defectos congénitos.

- Menores de 19 afios, 11 meses y 29 dias: Edad que esta en riesgos de aparecer
los defectos congénitos.

- De 20-34 afios: Edad éptima para concebir.

- A partir de 35 afios: Riesgos de defectos cromosdmicos que se acompafan de
defectos congénitos.

2. Programas de Genética Comunitaria.
- Alfafeto proteina: Programa de deteccién de defectos congénitos del tubo neural.

- Ultrasonidos I Trimestre: Programa de deteccion de signos sonograficos para
cromosomopatias acompanado de defectos congénitos.

- Ultrasonidos II Trimestre: Programa de deteccion de signos sonograficos en las
estructuras fetales en busca del corazon.
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- Ultrasonidos III Trimestre: Programa de deteccion de signos sonograficos en las
estructuras fetales de forma tardia en el sistema digestivo y renal y sistema
nervioso central (SNC).

3. Defectos congénitos mayores: Se definid cuando la aparicion por signos sonografico
en los ultrasonidos se asocia con un defecto incompatible para la vida prenatal o
postnatal del feto.

4. Defectos congénitos por sistemas.
- Pared anterior.
- Sistema Renal.
- Sistema Nervioso Central.
- Sistema Cardiovascular.
- Sistema Digestivo.
- Sistema Multiple.
- Otros.

5. Efectividad del Asesoramiento Genético: Son las acciones desencadenadas por un
profesional de la enfermeria (asesor genético):

- Efectivas: Cuando se logra la terminacion voluntaria del embarazo con el
asesoramiento genético no directivo.

- No efectivas: Cuando no se logra la terminacién voluntaria del embarazo con el
asesoramiento genético no directivo.

En la etapa organizativa se sostuvo una reunién con la Direccién del Policlinico "José
Marti Pérez" para explicarles el objetivo de la investigacién estableciendo las
coordinaciones de trabajo para la obtencion de la informacion.

Para la recoleccion del dato primario se procedié mediante la revisién del Carnet
Obstétrico de los casos con evidencias ultrasonograficas de defectos congénitos
mayores y el Registro Lineal de la Consulta de Genética Comunitaria del Policlinico "José
Marti Pérez", se realizd una revision bibliografica detallada del tema en la biblioteca del
Centro de Informacion de Ciencias Médicas de Santiago de Cuba, ademas de una
intensa busqueda en INFOMED e INTERNET.

Se proces6 de forma computarizada a través del paquete estadistico Epinfo 6 para lo
cual se cred una base de datos que permitié confeccionar tablas de contingencias donde
se aplica el porcentaje como medida de resumen para las variables.

Se analizé toda la informacién obtenida a través de la descripcién de cada cuadro,
estableciendo comparaciones con otros estudios, permitiendo arribar a conclusiones y
emitir recomendaciones.

El estudio se realiz6 de acuerdo con lo establecido en la declaracion de Helsinki sobre la
investigacion en seres humanos. Se cumplimentaron las normas éticas en cuanto a la
discrecién, confiabilidad de la informacion y honestidad.
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RESULTADOS

La tabla 1 muestra la interrelacion de la positividad de los defectos congénitos con el
Programa de Ultrasonido de Genética Comunitaria del 2016-2017. De un total de
3 y 2 ultrasonidos (US) positivos del primer trimestre en el area de salud, se confirmd
solo 1 en ambos afios paraun 5% vy 11,1 % en 2016 y 2017 respectivamente. En
relacidon al US del segundo trimestre de 10 y 5 positivos en el area de salud, solo se
confirmaron 6 (30 %) y 3 (33 %) en los afios estudiados respectivamente. De un total
de las Vistas Basicas Extendidas (VBE) positivas, solo se confirmaron de 6 y 2,5 (25 %)
y 2 (22,2 %) en 2016 y 2017 respectivamente.

Tabla 1. Interrelacidon de |a positividad de los Defectos Congénitos
con los Programas de Genética Comunitaria

Programas 2016 | 2017
de Genética Positivos Positivos
PP . s - us
Comunitaria Area . Area .
confirmado 9 confirmado %%

de salud de salud
US I Trim 3 1 5 | 2 1 11,1
Us II Trim 10 5] 30 | 3 3 33,3
VBE 6 4+1 25 | 2 1+1 22,2
US III Trim 1 0 o | 0 0 0
Total 20 12 o0 | 9 5 25,5

AFP: Alfafeto Proteina, US: Ultrasonidos, VBE: Vista Basica Extendida,
Trim: Trimestres, TVE: Terminacion Veoluntaria de Embarazo.

Fuente: Registro Lineal del Programa de Genética Comunitaria.

Mota aclaratoria: % hallado en base al total
de los ultrasonidos positivos del area de salud.

Tabla 2. Aparicidon de los defectos congénitos mayores segun la edad

2016 | 2017
casd A I P
Menores hasta 19 afios 104 7 5,5 | 120 2 1,1
20-34 afios 20 3 24 | 39 3 1,7
A partir de 35 afios 3| 2 1,6 | =22 0 0
Total 127 | 12 9,4 || 181 5 2,7

DC: Defectos Congénitos. TVE: Terminaciéon Voluntaria de Embarazo.

Mota aclaratoria: n= 127, y 181 en los afios 2016 y 2017 respectivamente.
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La tabla 2 muestra la aparicion de los defectos congénitos mayores segln la edad, de las
104 y 120 gestantes con riesgos de defectos congénitos por la edad, aparecieron los
defectos congénitos en 7 (5,5 %) y 2 (1,1 %) en los afios 2016 y 2017 respectivamente.
De un total de 127 y 181 gestantes con riesgos de defectos congénitos mayores solo
12 (9,4 %)y 5 (2,7 %) presentaron evidencias clinicas y radiograficas de defectos
congénitos mayores en los afios 2016 y 2017 respectivamente.

En la tabla 3 se muestran las incidencias de los defectos congénitos mayores segun
sistemas afectados en los afios 2016 y 2017, comportandose en los defectos de pared
anterior con un incremento de 1 caso para un 20 % en el aifio 2017, siendo
inversamente proporcional en los defectos del sistema renal, digestivo, multiples y
otros, con 2 casos para un 16,6 %, 1 caso para un 8,3 % y 2 casos para un 16,6 %
respectivamente en el afio 2016, no existiendo afectados en estos sistemas en el 2017.
La aparicion de los defectos congénitos del sistema nervioso central disminuye en el
afio 2017 con respecto al afo 2016 de 2 casos a 1 caso con 16,6 y un 20 %
respectivamente; predominaron los defectos congénitos del sistema cardiovascular con
4 y 3 casos en los anos 2016 y 2017 respectivamente, negandose a la interrupcion
voluntaria del embarazo 1 caso en el 2016.

En la tabla 4 se muestra la efectividad del asesoramiento genético en la terminacién
voluntaria de embarazo en los defectos congénitos mayores. De un total de 12 y 5 casos
confirmados de defectos congénitos mayores se logré una efectividad del asesoramiento
genético no directivo en 11 (91,6 %) y 5 (100 %) en los anos 2016 y 2017 respectivamente,
logrando una efectividad del asesoramiento genético por encima del 90 % como un
estandar nacional.

Tabla 4. Efectividad del asesoramiento genético
en la terminacion voluntaria de embarazo, en los defectos congénitos

. Efectividad
Asesoramiento A/G ASG

(b1 > .
genetico DC TVE Efectivo negada Mo efectivo
2016 12 11 91,6 1 8,4
2017 5 5 100 0 0

DC: Defectos congénitos. TVE: Terminacion Voluntaria de Embarazo.
AJG: Asesoramiento genético.

Fuente: Registro Lineal del Programa de Genética Comunitaria.

DISCUSION

En la actualidad los defectos congénitos constituyen una de las primeras causas de
muerte aportando significativa importancia a la mortalidad infantil tanto en paises
subdesarrollados como desarrollados. La Genética como ciencia de élite ayuda a
mejorar las tasas y garantiza la atencion integral a la mujer al nifio y la familia desde la
esfera preconcepcional a través de la Genética Comunitaria.(?®

Los indicadores del programa de genética comunitaria son las pautas para mantener un
trabajo mancomunado que haga que las tasas oscilen dentro de los estandares
establecidos por el Sistema Nacional de Estadistica, logrando una atencidn integral de
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calidad en los diversos programas de atencidn genética prenatal, postnatal (recién
nacidos) preconcepcional, poblacional y otros, como se expresa en los Manuales del
Programa del Sistema Nacional de Genética.®

Los defectos congénitos en sentido general contindian siendo las primeras causas de
morbimortalidad en el pais y en la provincia. Por esta razén el programa de deteccion
de malformaciones congénitas por determinacién de alfafetoproteina en suero materno
comenzod a funcionar de forma masiva en este territorio en 1986, conjuntamente con la
evaluacion ultrasonografica de las gestantes. Con la existencia de estos programas se
garantiza un gran numero de casos, el diagndstico y la prevencién de defectos
congénitos con un elevado riesgo de mortalidad perinatal, o de morbilidad que afectan
la calidad de vida generando discapacidades en los fetos afectados.(1%11)

En el transcurso de los ultimos cincuenta afios, con la introduccién de nuevas
tecnologias como el ultrasonido, los estudios cromosémicos y moleculares, se ha
logrado hacer un seguimiento de las diferentes etapas del desarrollo del feto, al punto
de poder diagnosticar prenatalmente muchos defectos congénitos y establecer los
marcadores ultrasonograficos, como medida de prevencion de los defectos congénitos
en los diferentes niveles de atencién.(%:12)

Se identifican como factores que afectan el riesgo preconcepcional en la aparicién de los
defectos congénitos: los sociales, culturales, politicos, econémicos, psicolégicos y de
género de una comunidad influyendo sobre la incidencia de la integridad materno
infantil, estando estas muy vinculadas a estos factores, por lo tanto, se hace necesario
conocer mas a fondo esta dindmica para estar mejor preparados a través del
diagndstico comunitario del Equipo Basico de Salud y poder guiar las intervenciones de
enfermeria sobre la base genética en la comunidad.(13-13)

Los defectos congénitos asociados a enfermedades cromosémicas son una causa
importante de enfermedad y mortalidad en el feto, ya que producen abortos
espontaneos, 6bitos, muerte neonatal, malformaciones congénitas, asi como retraso
mental, por lo que es de vital importancia el diagndstico precoz de cualquier defecto
cromosomico en el feto ya que asi se podra valorar la posibilidad de tratamiento
intrauterino, interrupcién del embarazo o preparacién del nucleo familiar y del personal
de salud, para la atencion 6ptima del neonato afectado, con el fin de minimizar el dafio
y mejorar el tratamiento o la rehabilitacion.(11-13)

En conclusion, se evidencio la efectividad del asesoramiento genético como herramienta
de prevencién de los defectos congénitos, logrando la terminacion voluntaria del
embarazo en la mayoria de los casos, manteniendo la tasa de mortalidad infantil por
debajo de los propédsitos nacionales mediante la deteccién precoz ultrasonografica de
los defectos congénitos mayores en la Atencién Primaria de Salud.
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