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RESUMEN

Introduccioén: los defectos congénitos son causa importante de morbilidad y
mortalidad infantil porque representan un problema de salud global. En Cuba estos
defectos constituyen la segunda causa de muerte en nifios menores de un afo, lo que
hace necesario la existencia de sistemas de vigilancia que permitan analizar el
comportamiento de estas alteraciones.

Objetivo: caracterizar clinica y epidemiolégicamente a los recién nacidos con
defectos congénitos, asi como describir el comportamiento de los defectos congénitos
diagnosticados prenatalmente por los diferentes programas.

Métodos: se realizé un estudio observacional y descriptivo basado en la informacion
del Registro Cubano de Malformaciones Congénitas correspondiente a un periodo de
5 afios. Se estudiaron un total de 1 816 recién nacidos con defectos congénitos y

1 238 interrupciones terapéuticas voluntarias, para un total de 3 054 productos de la
gestacion con defectos congénitos.

Resultados: el 81,2 % de estos defectos fueron aislados, con respecto a las
malformaciones multiples los més frecuentes fueron los sindromes. Segun el area de
residencia, la mayor frecuencia de los defectos en nacidos vivos se presentd en
Boyeros, con 272, y predominaron las interrupciones terapéuticas en Arroyo Naranjo
con un total de 116. El 14,2 % de la mortalidad en nifios menores de un afio estuvo
asociada a defectos congénitos.
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Conclusiones: los defectos congénitos mas frecuentes son los aislados, dentro de
ellos, predominan las cardiopatias congénitas. Con respecto a los defectos congénitos
multiples, los més frecuentes son los sindromes. El municipio de Boyeros presenta el
mayor nimero de nacimientos con defectos congénitos, mientras que el municipio de
Arroyo Naranjo presenta el mayor niumero de interrupciones terapéuticas.

Palabras clave: registro, defecto congénito, malformacion congénita, Registro
Cubano de Malformaciones Congénitas.

ABSTRACT

Introduction: congenital defects are significant causes of infant mortality and
morbidity because they represent a global health problem. These defects in Cuba are
the second cause of death in children aged less than one year, which makes it
necessary to have surveillance systems that allow analyzing the behavior of these
disorders.

Objective: to clinically and epidemiologically characterize the newborns with
congenital defects as well as to describe the behavior of such defects diagnosed
before birth by the different programs.

Methods: observational and descriptive study based on the information provided by
the Cuban Register of Congenital Malformations in a 5 year period. One thousand and
eight hundred sixteen newborn with congenital defects and 1 238 voluntary
therapeutic abortions were studied for a total number of 3 054 gestational products
with congenital defects.

Results: in the study, 81.2 % of these defects were single; in the multiple
malformations the most common were syndromes. According to the area of
residence, the highest frequency of defects in newborns was found in Boyeros
municipality with 272 and the voluntary therapeutic abortions predominated in Arroyo
Naranjo municipality with 116. The mortality rate of 14.2% in children under one year
of age was associated to congenital defects.

Conclusions: the most frequent congenital defects were single, being congenital
cardiopathies predominant. Regarding the multiple congenital defects, syndromes
were the most common. Boyeros municipality presented the highest number of births
with congenital defects whereas Arroyo Naranjo municipality has the highest number
of therapeutic abortions.

Keywords: register, congenital defect, congenital malformation, Cuban Register of
Congenital Malformations.

INTRODUCCION

Se define como defecto congénito a toda anormalidad estructural, funcional o
bioquimica existente al nacimiento, independientemente que esta sea 0 no detectada
al nacer. Los defectos congénitos son causa importante de morbilidad y mortalidad
infantil y representan un problema de salud global.?
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En Cuba estos defectos constituyen la segunda causa de muerte en nifios menores de
un afo, por lo que es necesaria la existencia de sistemas de vigilancia que permitan
analizar el comportamiento de estas alteraciones. Nuestro pais cuenta hace mas de
25 afnos con el Registro Cubano de Malformaciones Congénitas (RECUMAC), que
funciona como un programa de vigilancia clinico epidemiolégico que permite detectar
las variaciones en las frecuencias de estos defectos, lo que favorece asi la
identificacion de posibles factores etioldgicos para su prevencion.?

El RECUMAC desde el afio 2003 forma parte del Registro Internacional para el
Monitoreo de los Defectos Congénitos.

Este estudio se propone entre sus objetivos caracterizar clinica y epidemiolégicamente
a los recién nacidos con defectos congénitos, describir el comportamiento de los
defectos congénitos diagnosticados prenatalmente por los diferentes programas,
determinar la prevalencia anual y por area de residencia de estas alteraciones, asi
como la frecuencia de las interrupciones gestacionales por estos defectos, y definir el
comportamiento de estos en la mortalidad infantil. A continuacidon se exponen los
resultados del trabajo del registro durante 5 afios consecutivos.

METODOS

Se realiz6 un estudio observacional y descriptivo basado en la informacién del
RECUMAC de todos los recién nacidos con defectos congénitos diagnosticados antes
del alta hospitalaria en la provincia de La Habana, durante el periodo comprendido
entre enero del afio 2008 a diciembre del afio 2012. Estos defectos fueron detectados
mediante el examen fisico sistematico realizado por los neonatélogos en los hospitales
maternos, apoyados, en caso necesario, por examenes ultrasonogréficos,
radiolégicos, citogenéticos y metabdlicos. Fueron clasificados teniendo en cuenta los
cadigos de los registros aceptados internacionalmente de acuerdo con la severidad del
defecto, la etiologia y el sistema afectado, entre otros.

Se analiz6 el comportamiento de los defectos diagnosticados prenatalmente mediante
los programas vigentes de alfafetoproteina en suero materno (AFP), deteccion de
defectos estructurales mediante estudios ultrasonograficos, y diagndstico citogenético
prenatal en gestantes de riesgo.

El universo estuvo constituido por 98 377 nacimientos hospitalarios, asi como las
interrupciones terapéuticas realizadas en este periodo. La muestra estuvo conformada
por los 3 054 productos de la gestacion con defectos congénitos (1 238 interrupciones
terapéuticas y 1 816 nacidos).

Los defectos aislados y multiples se clasificaron segun los criterios aceptados por el
RECUMAC. Se calcularon las prevalencias y frecuencias de los defectos congénitos
global y por area de residencia, asi como las prevalencias ajustadas al nacimiento.

RESULTADOS

Durante el periodo estudiado se observé una disminuciéon de la prevalencia al
nacimiento de los defectos congénitos, de 19,1 por 1 000 nacidos vivos a 17,6 en el
afio 2012, para una prevalencia total en los afios estudiados de 18,4 por 1 000
nacidos vivos (tabla 1).
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Tabla 1. Prevalencia global de los defectos congénitos en la provincia La Habana

Interrupciones Defectos Total de defectos
Nacidos terapéuticas congénitos congénitos
Afios vivos Prevalencia Prevalencia Prevalencia
No interrupciones MNo. al MNo. ajustada
terapéuticas nacimiento
| 2008 | 18784 | 246 | 13,0 | 359 | 19,1 | 605 | 32,2
| 2009 | 21206 | 232 | 11,4 | 400 | 19,7 | 832 | 31,2
| 2010 | 19576 | 272 | 13,8 | 352 | 17,9 | 624 | 31,8
| 2011 | 20250 | 249 | 12,2 | 359 | 17,7 | 608 | 30,0
| 2012 | 19561 | 239 | 12,1 | 346 | 17,6 | 585 | 29,9
| Total | 98377 | 1238 | 12,5 | 1816 | 18,4 | 3054 | 31,0

En el presente estudio se aprecia que el 81 % de los defectos congénitos se presentd
de forma aislada, y solo 19 % de los pacientes tuvo mas de una malformacion. Los
defectos multiples fueron menos frecuentes, con una prevalencia de 3,47 por 1 000
nacidos vivos, dentro de ellos predominaron los sindromes, y de ellos, el mas
frecuente fue el sindrome de Down, entidad de fenotipo caracteristico y de facil

reconocimiento al

nacer.

Las cardiopatias congénitas han sido los defectos congénitos mas frecuentes, con
prevalencia de 2,84 por 1 000 nacidos vivos (figura 1).
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Fig. 1. Prevalencia de los defectos congénitos mas frecuentes
en los nacidos vivos.
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Al analizar la frecuencia de las interrupciones terapéuticas voluntarias, se observa que
los defectos mas diagnosticados e interrumpidos fueron las cardiopatias congénitas,
seguidas de las malformaciones del sistema nervioso central (SNC), en particular, los
defectos de cierre del tubo neural (DTN), que optaron por la interrupcion del
embarazo en el 96,2 % de los casos, para presentarse solo en el 33,8 % de los
nacidos vivos (tabla 2).

Tabla 2. Frecuencia de defectos congénitos interrumpidos por diagnéstico prenatal

Afeccion congénita Casos Macidos con Total % de
interrumpidos defectos de interrupciones
congénitos Cas0s
Cardiopatias 154 280 434,00 35,5
DTN 128 =] 133,00 96,2
Otras S5NC a7 10 107,00 Q0,7
Digestivo 77 93 170,00 45,3
Renal 102 48 150,00 68,0
DPA Q4 2 26,00 97,9
Hernia diafragmatica 23 11 34,00 67,6
Sindrome de Down 45 73 118,00 38,1
Otros cromosémicos 60 11 71,00 84,5
Otros defectos mudltiples 73 50 123,00 59,3

DTN: defectos de cierre del tubo neural, SNC: sistema nervioso central,
DPA: defectos de pared anterior.

Con respecto al comportamiento de los defectos congénitos segun area de residencia,
el mayor nimero de ellos entre los nacidos vivos se presentd en los municipios de
Boyeros y Arroyo Naranjo, predominaron las interrupciones terapéuticas en San
Miguel del Padrén y Arroyo Naranjo, mientras que Regla fue el municipio con menor
frecuencia de defectos congénitos en el periodo estudiado (tabla 3).

En el periodo estudiado se observo que el 24,1 % de los fallecidos menores de un afio
en la provincia se asocié a malformaciones congénitas, para una tasa de mortalidad
infantil por defectos congénitos de 1,15 por 1 000 nacidos vivos (figura 2).
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Tabla 3. Prevalencia de los defectos congénitos segin drea de residencia

Municipios Interrupciones Macidos con Total Prevalencia
terapéuticas defectos congénitos ajustada
| Boyeros | 102 | 272 | 374,00 | 39,5
| Arroyo Naranjo | 116 | 231 | 347,00 | 31,0
| Playa | 108 | 167 | 275,00 | 38,3
| Marianao | 73 | 153 | 226,00 | 36,7
| La Lisa | 04 | 141 | 235,00 | 35,6
| 10 de Octubre | 88 | 138 | 226,00 | 25,7
| Guanabacoa | 77 | 109 | 186,00 | 32,3
San Miguel del 123 99 222,00 25,8
Padrén
Plaza de la 93 Q9 192,00 36,4
Revolucidn
| Centro Habana | 67 | a6 | 163,00 | 26,3
| Habana del Este | 97 | 20 | 187,00 | 22,7
| Cerro | 64 | 76 | 140,00 | 25,2
| Habana Vieja | 56 | 60 | 116,00 | 26,7
| Cotorro | 57 | 50 | 107,00 | 25,3
| Regla | 23 | 35 | 58,00 | 26,8
| Total | 1238 | 1836 | 3 054,00 | 31,00
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Fig. 2. Mortalidad infantil general y asociada a defectos congénitos.
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DISCUSION

Se ha observado que la disminucion de la prevalencia de los defectos congénitos es
una tendencia generalizada en la provincia y en el pais, influido esto por el impacto de
los Programas de Diagndstico Prenatal de acceso gratuito para toda la poblacion.
Otros registros que operan con similares programas también muestran resultados
descendentes.?

El Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC),
que redne a 155 maternidades de 11 paises, reporta en este aspecto resultados
similares.3

En el estudio se observd, ademas, que los defectos congénitos aislados predominaron
con respecto a los defectos congénitos multiples, resultados que coinciden con lo
reportado en investigaciones anteriores del RECUMAC y con lo publicado en la
literatura general.5°

En cierta medida el predominio de estos defectos aislados pudiera relacionarse con el
hecho que el presente estudio registra los defectos detectados antes del alta
hospitalaria, cuando ciertas alteraciones en zonas embrionarias cardiovascular y renal
aun no se han manifestado, afiadiéndose a esto la dificil evaluacion de algunas
anomalias dadas las caracteristicas clinicas de la edad neonatal.

Los defectos multiples, por su parte, fueron los menos frecuentes; no obstante,
dentro de este grupo se observo que los sindromes aportaron el mayor nimero de
casos, con predominio dentro de ellos del sindrome de Down.

Las cardiopatias congénitas han sido los defectos congénitos aislados més frecuentes
en nuestro estudio, y resultados similares han reportado otros autores, con
prevalencia mundial general de 4,12 por 1 000 nacidos vivos.0-12

En estudios previos de RECUMAC se reportan prevalencias de 1,34 por 1 000 nacidos
vivos, mientras que el Estudio Colaborativo Espaiol de Malformaciones Congénitas
(ECEM) reporta prevalencias de 1,84. Las diferencias existentes en los resultados
entre los estudios pueden deberse a criterios de registros y diagnoésticos realizados.

Se ha reportado incremento de las cardiopatias en estudios recientes, especificamente
defectos septales, comunicacién interventricular (C1V) y comunicacion interauricular
(CIA), sin que existan variaciones relevantes en las prevalencias de las mas severas,
como la hipoplasia de cavidades izquierdas y la transposicion de grandes vasos. El
incremento de la frecuencia de estos defectos esta también relacionado con el mejor
nivel actual de diagndstico en Cuba.3:13-15

Con respecto a las parejas que optaron por la interrupcion voluntaria del embarazo,
se observo que las cardiopatias y las malformaciones del SNC, en particular los
defectos de DTN, fueron los mayormente interrumpidos, resultados que coinciden con
lo reportado por otros autores, que identifican los defectos de DTN como los mas
detectados.6-18

La alta frecuencia de interrupciones por esta causa se relaciona con la existencia del
programa de deteccion prenatal, mediante la realizacion de AFP y estudios
ultrasonograficos asociados al asesoramiento genético a las parejas afectadas.
Muchos autores identifican su etiologia con el déficit de acido félico, por lo que se
hace necesario realizar actividades preventivas al respecto, y orientar su consumo a
todas las mujeres en edad reproductiva.
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Con respecto al comportamiento de los defectos congénitos segun area de residencia,
en nuestro estudio el mayor niumero de nacidos vivos con defectos congénitos se
observoé en los municipios de Boyeros, seguido del municipio de Arroyo Naranjo,
mientras que las interrupciones terapéuticas predominaron en el municipio de San
Miguel del Padrén, seguido de Arroyo Naranjo. Regla resulté ser el municipio con
menor frecuencia de defectos congénitos en el periodo estudiado. Estos resultados
difieren de los obtenidos en estudios previos del RECUMAC en la ciudad, que
muestran a los municipios del Cerro y Regla con las menores frecuencias, y a La Lisa
y la Habana Vieja con las mayores.5°

La introduccion del diagnoéstico prenatal y el establecimiento de estrategias
preventivas a nivel de atencion primaria de salud, ha conllevado a una tendencia
decreciente de la tasa de mortalidad infantil de causa genética en general.1%-?!
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