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RESUMEN

Los defectos congénitos constituyen causa de discapacidad fisica, psiquica y social, con
un impacto en el incremento de los indicadores de morbilidad y mortalidad infantil.
Pueden ser prevenibles en el nivel primario o preconcepcional. Con el objetivo de
sistematizar los referentes tedricos relacionados con la embriogénesis de los defectos
congénitos en funcién de su prevencion, se realiz6 una busqueda sobre el tema,
consultandose 29 referencias bibliograficas. Se abordaron generalidades del desarrollo
ontogénico, aspectos histéricos de los defectos congénitos, su embriogénesis, etiologia
y definiciéon. Asimismo, la prevencién como estrategia de intervencion en salud en
diferentes niveles de actuacion aplicados a los defectos congénitos. La etapa prenatal
de la ontogenia —la mas significativa— se divide a su vez en tres subetapas: la
preembrionaria, la embrionaria y la fetal. La embrionaria, que transita entre la
segunda y la octava semanas del desarrollo, es la méas susceptible y vulnerable, y por
tanto es el momento en el que, con mayor frecuencia, acontecen los errores en la
embriogénesis, lo cual se traduce en el producto como un defecto congénito. La
etiologia de estos desdérdenes de la ontogenia, obedece a factores genéticos,
ambientales y multifactoriales. Existen tres niveles de prevencion: preconcepcional,
prenatal y posnatal; en el primero, se ponen en practica diferentes acciones, y resulta
vital la contribucion de los médicos de la atencion primaria de salud.
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ABSTRACT

Birth defects cause physical, mental and social disabilities, with an impact on the
increase of infantile morbidity and mortality indicators. They may be preventable at
primary or preconception level. In order of systematize the theoretical references
related to the embryogenesis of birth defects in function of their prevention, a search
was carried out on the topic, consulting 29 bibliographic references. Generalities of
ontogenic development, historical aspects of birth defects, their embryogenesis,
etiology and definition are addressed. Also, prevention as strategy of health
intervention at different levels of action applied to birth defects. The prenatal stage of
ontogeny —the most significant one— is in turn divided into three sub-stages: pre-
embryonic, embryonic, and fetal. The embryonic one, which passes between the
second and eight weeks of development, is the most susceptible and vulnerable, and
therefore it is the time when, most often, errors in embryogenesis occur, which
translates into the product as a birth defect. The etiology of these ontogeny disorders
is due to genetic, environmental and multifactorial factors. There are three prevention
levels: pre-conceptional, pre-natal and post-natal; in the first, different actions are put
into practice, and the contribution of the primary health care physicians is vital.
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INTRODUCCION

Salder®™ considera defecto congénito toda anomalia del desarrollo estructural,
funcional, metabdlico y de la conducta, presente al nacer, aunque puede manifestarse
mas tarde, resultante de wuna embriogénesis defectuosa. En la actualidad,
malformaciones, anomalias congénitas y defectos del nacimiento, son términos
utilizados para describir los defectos del desarrollo. Se le adiciona a este concepto la
alternativa de que sea interno o externo, familiar o esporadico, hereditario o no, Unico
o multiple.

A nivel mundial se estima que un 2-3 % de todos los recién nacidos presentan algun

defecto detectable al nacimiento, cifra que se incrementa de 4 a 6 % al afio de vida.®
® Son causa de discapacidad fisica, psiquica y social, con un impacto en el incremento
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de los indicadores de morbilidad y mortalidad infantil, por lo que constituyen un
problema de salud a nivel mundial, con atencién especial por parte de las politicas de
salud de cualquier pais.®™"

Se considera que, en el proceso de formacion de pregrado y posgrado de los
profesionales de la salud, se debe profundizar en los conocimientos sobre el desarrollo
prenatal, al igual que en las causas, incidencia y prevalencia de los defectos
congénitos, que estableceria una base tedrica en dichos profesionales, para desarrollar
actividades de prevencion durante el ejercicio de la profesion, lo cual constituyd la
motivacion para realizar este trabajo.

Problema cientifico: ¢;Cuales son los referentes tedricos relacionados con la
embriogénesis de los defectos congénitos que contribuyen a la prevencion de los
mismos? El objetivo de esta investigaciéon es sistematizar los referentes tedricos
relacionados con la embriogénesis de los defectos congénitos en funciéon de su
prevencion.

MATERIALES Y METODOS

La revision bibliografica se realiz6 mediante una blsqueda en la Biblioteca Virtual de
Salud, de Infomed, en las bases de datos Medline Complete, PubMed Central, SciELO
regional y SciELO Cuba, asi como seis libros (Embriologia médica con orientacion
clinica, Morfofisiologia, Embriologia humana, Embriologia clinica, Embriologia humana y
biologia del desarrollo, y Medicina general integral).

Se utilizaron los descriptores: defectos congénitos, embriogénesis, prevencion. La
busqueda se realizé entre los meses de junio de 2021 y diciembre de 2022, y quedd
limitada a los dltimos 7 afos. Se seleccionaron los estudios originales y revisiones
bibliograficas sobre embriogénesis, epidemiologia y prevenciéon de defectos congénitos.
Fueron revisados 52 trabajos, de los cuales se escogieron 29 por su calidad y ajuste al
objetivo de la investigacion.

DISCUSION
Desarrollo ontogénico

El desarrollo ontogénico es el que ocurre durante toda la vida, desde la fecundacion
hasta la muerte. Se divide en dos etapas: prenatal y posnatal, cada una con
caracteristicas distintivas.®9

La etapa prenatal se extiende desde la fecundacién hasta el momento del nacimiento,
con una duracion aproximada de 40 semanas. Es la mas corta, pero donde ocurre el
mayor nuamero de procesos y transformaciones, que no vuelven a repetirse con esa
intensidad en ningdn otro momento y que son decisivas para la vida futura. Se
describen tres subetapas dentro de esta: la preembrionaria, que se extiende en la
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primera semana; la embrionaria, desde la segunda a la octava semanas, y la fetal, de
la novena semana al nacimiento.®*®

En la etapa preembrionaria ocurren la segmentaciéon y el inicio de la implantacion. La
embrionaria se caracteriza por una rapida diferenciacion de los tejidos embrionarios,
para dar lugar a los esbozos de los 6rganos que forman el embrién, con una forma
mas humana. Estan presentes todos los mecanismos béasicos de la embriogénesis, los
cuales moldean la configuracion interna y externa del embridn, por lo que se considera
la etapa mas critica del desarrollo; la alteraciéon de estos mecanismos por agentes
externos provoca defectos congénitos, por lo que se considera el periodo de mayor
susceptibilidad y vulnerabilidad. Por su parte, en la etapa fetal se establecen los
patrones secuenciales de crecimiento y maduracién organica.®*®

Salder® y Carlson™® relacionan los periodos de la gestacién con los riesgos de defectos
congénitos inducidos. Hacen referencia a que la mayoria de estos se producen en el
periodo embrionario; sin embargo, resaltan que durante las dos primeras semanas se
establecen los ejes craneo-caudal e izquierda-derecha, por lo que pueden ocurrir
alteraciones del desarrollo. Asimismo, son del criterio de que durante el periodo fetal
pueden producirse afectaciones en la funcionabilidad de los sistemas orgéanicos.
Refieren que el hecho de que la mayor parte de los defectos congénitos acontezcan
entre finales de la tercera y finales de la octava semanas del desarrollo, obliga a
establecer estrategias preventivas antes de la concepcion, criterio que comparten los
autores de esta investigacion.

Resefia histdrica de los defectos congénitos

En el desarrollo histdrico de la humanidad, la presencia de los defectos congénitos
aparecié con el origen del propio hombre. En diferentes sitios donde habitaron los
primeros pobladores, existe la evidencia de individuos afectados. Las explicaciones se
basaron a partir de supersticiones.®*?

En un andlisis de siete esqueletos de adultos neandertales, encontrados en un

yacimiento del Paleolitico medio, en Shanidar, Irak, se estim6 que en uno de ellos la

muerte fue temprana, y que presentaba defectos al nacer inhabilitantes para la
12

caza.

En algunas cuevas de la cultura aurifiaciense, en Europa, pertenecientes al Paleolitico
superior, y en yacimientos correspondientes del periodo neolitico, existen
representaciones, en esculturas y pinturas, de seres con un aspecto diferente, que
fueron interpretados como creaciones por fuerzas divinas o del mal.*?

En las culturas de la Edad Antigua, como la griega, egipcia, babilénica, maya, africana
y otras precolombinas, las personas con defectos congénitos fueron representadas en
pinturas de la época como ciclopes y sirenas. Las explicaciones a su génesis fueron
diversas: una de ellas se le atribuyé a accidentes de la naturaleza, considerados
augurios de acontecimientos futuros en los érdenes politico, social y econédmico. Otra
explicacidon era que ocurrian como resultado del apareamiento de seres humanos con
demonios, brujas y otros seres malignos.®**?

Existen documentos antiguos donde aparecen reflejados diversos defectos congénitos.
Por ejemplo, en la coleccion del rey Asurbanipal, de Asiria (669-627 a.n.e.) —de mas
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de 22 000 tablillas de arcilla, en la biblioteca real de Ninive, y que las especiales
condiciones de sequedad del desierto iraqui han hecho posible preservar—, aparecen
descritos mas de 60 ejemplos, cada uno con una significacion profética. Otro ejemplo
es el catalogo antiguo De generatio animalium, de Aristoteles (384-322 a.n.e.), filésofo
y cientifico griego, quien realizé descripciones muy exactas de distintas alteraciones
del desarrollo.®®

En la Edad Media, las representaciones de los defectos fueron mas imaginativas, como
hibridos de seres humanos y animales.®® En los siglos siguientes, tanto de la Edad
Moderna como de la contemporanea, el hombre continud la investigacion sobre esta
tematica. Surgid entonces la teratologia —del griego tépa¢ o teratos (monstruo) y
hoyoc¢ (ciencia)—, término utilizado por primera vez en 1832 por Geoffrey St. Hilaire,
en su libro Tratado de teratologia, que estudia el desarrollo anormal. Este comprende
el estudio de los defectos congénitos, sus manifestaciones, la incidencia y los
mecanismos del desarrollo prenatal anormal.®%D

En el siglo XX, los incesantes descubrimientos cientificos en los campos de la genética,
la embriologia, la bioquimica, la pediatria y la toxicologia, contribuyeron a esclarecer el
origen de los defectos congénitos, lograndose éxitos en el tratamiento e incremento en
la supervivencia y calidad de vida de los afectados.®*? Ya en pleno siglo XXI y con los
avances de la medicina preventiva y gendmica, se abren nuevas posibilidades en este
campo.®®

Epidemiologia

Los defectos congénitos son causas de mortalidad infantil. Se reportan cada afo, a
nivel mundial, entre 270 000 y 300 000 fallecidos durante las primeras cuatro
semanas de vida, debido a esta causa. En los paises desarrollados, constituyen la
segunda causa de mortalidad infantil, y en la mayoria de los paises de América Latina
ocupan entre el segundo y el quinto lugar.®*"

En Cuba, representan la segunda causa, con una tasa al nacer, en el afio 2020, de 0,7,
y en 2021 de 0,9 por cada 1 000 nacidos vivos. En el grupo de 1 a 4 afios ocupan el
cuarto lugar, con una tasa en el afio 2020 de 0,4, y en el afio 2021 de 0,3 por cada 10
000 habitantes. En otros grupos etarios ocupan entre el tercer y quinto lugar, y tienen
un similar comportamiento en las diferentes provincias del pais.®**

Representan la quinta causa de pérdida potencial de vida antes de los 65 afos y
constituyen causas de discapacidades. Estan presentes en todas las poblaciones del
mundo, sin importar etnia, raza o regiéon geogréafica.**®

Clasificacion

Algunos autores®®19 clasifican a los defectos congénitos, segin su embriogénesis, en:
malformacién, disrupcion, deformidad y displasia. Definen como malformaciéon al
defecto morfolégico de un drgano, parte de este o regiéon de mayor tamafo del cuerpo,
resultante de un proceso de desarrollo intrinseco andmalo. La disrupcion, a
alteraciones morfoldgicas en un érgano, parte de un érgano o region de mayor tamario
del cuerpo, consecuentes de una interrupciéon o interferencia extrinseca en un proceso
de desarrollo que se inicié normal.
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La deformidad, cuando una estructura que se formé recibe el efecto de una fuerza
mecanica por un periodo de tiempo largo, y produce cambios en su forma o posicion.
En la displasia ocurre una organizacion celular anormal, que tiene consecuencias en la
formacion del tejido correspondiente, de origen genético.®%®

Lagman,™® Moore®® y Carlson®® clasifican los defectos congénitos, de acuerdo a su
magnitud, en mayores y menores. Los defectos mayores afectan del 2 al 3 % de los
recién nacidos, con compromiso funcional para la vida, consecuencias médicas,
estéticas, sociales y con requerimientos de los servicios de salud. Los menores, afectan
aproximadamente al 15 % de los neonatos, no generan por si mismos dafio a la salud,
pero, en ciertos casos, se relacionan con defectos mayores.

También los defectos congénitos multiples han sido clasificados en secuencia,
asociacion y sindrome.®®19 La secuencia son los causados por eventos sucesivos, que
se inician por un factor primario, ocasionados por una anomalia estructural o un factor
mecanico. La asociacion es la tendencia de algunos defectos de presentarse juntos,
con mayor frecuencia de lo que se esperaria por azar; su causa es desconocida.
Sindrome, por su parte, se le denomina al conjunto de anomalias que se presentan al
mismo tiempo y tienen una causa especifica en comuln, que puede ser genética o
ambiental.

Etiologia

A mediados del siglo XX, se consideraba que los defectos congénitos eran causados por
factores hereditarios. Sin embargo, cuando Norman McAlister Gregg descubrié que la
rubeola afectaba a la madre durante la etapa temprana del embarazo, provocando en
el embrion alteraciones del desarrollo, valord la posibilidad de que estos podrian ser
provocados por factores del medio ambiente. (%1

Estudios realizados por W. Lenz en la década de 1960, relacionaron los defectos de las
extremidades con el uso de la talidomida, lo que evidencié también que las drogas
podian producir defectos del desarrollo, al atravesar la barrera placentaria.®%**®
Desde entonces, disimiles agentes se identifican como teratdgenos, y son definidos
como factores ambientales causantes de defectos congénitos.®°1

Es asi que se le otorga al medio ambiente un papel en el desarrollo prenatal humano,
criterio que comparten los autores, al igual que la definicibn de medio ambiente
durante la vida prenatal. Esta se refiere a todo aquello que queda por fuera de la piel
del embrién o feto: el liquido amnidtico, las membranas que lo rodean, la placenta, el
utero, el resto del cuerpo materno y todos los diversos factores a los que se encuentra
expuesta la madre, no solo de indole fisica, quimica y biolégica, sino también
psicolégica y social.®

Salder®™ considera que la etiologia de los defectos congénitos obedece al factor
ambiental en un 15 %, al genético en un 30 %, y a causas multifactoriales —por
poligenes mutados mas un desencadenador ambiental— en un 55 %. Los autores son
del criterio de que debe tenerse en cuenta que en muchos defectos congénitos no es
posible precisar categéricamente la causa, y por tanto debe considerarse la etiologia
desconocida también.
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Concuerdan los autores con Luna Ceballos et al.,*® al expresar que cada dia se
afiaden nuevos elementos al proceso de la teratogénesis, por lo que se debera tener
presente otra fuente de desarrollo embrionario anormal: los cambios epigenéticos. De
ahi se infiere que el estudio de la génesis de estos se torne ain mas complejo, pero a
la vez positivo, pues siempre existiran y actuaran estas variaciones epigenéticas, cuyo
conocimiento permitird aclarar la etiologia de los defectos antes inexplicables.

Son factores genéticos las aberraciones cromosémicas y mutaciones genéticas. Las
aberraciones cromosdmicas pueden ser numéricas y estructurales. Las numéricas
pueden ser trisomias o monosomias, como la trisomia 21 o sindrome de Down,
trisomia 13 o sindrome de Edwards, trisomia 18 o sindrome de Patau, sindrome de
Klinefelter, sindrome de Turner o monosomia X, entre otros. Por su parte, las
estructurales pueden ser delecciones, translocaciones, duplicaciones, inversiones e
isocromosomas.® %

Las mutaciones genéticas se definen como cualquier alteracion permanente vy
hereditaria de la secuencia del genoma, que de manera general se acomparfia de la
pérdida o cambio en la funcibn de un gen. La frecuencia de mutaciones puede
aumentar a consecuencia de varios agentes ambientales como grandes dosis de
radiaciones.®

En la actualidad, es conocido el mecanismo bioquimico a través del cual actian casi
todos los factores ambientales, definidos como teratégenos. Descrita en la literatura
una serie de principios que determinan la capacidad de un teratégeno para provocar
defectos congénitos, incluye la susceptibilidad del genotipo del producto de la
concepcion y del materno, de la etapa del desarrollo prenatal, y de la dosis y el tiempo
de exposicion, asi como de la actuacion de manera especifica en un aspecto del
metabolismo celular y tisular. Se reconoce que las manifestaciones resultantes pueden
ser defectos congénitos, retraso del crecimiento, trastornos funcionales o la
muerte.®89

Los teratégenos se clasifican, de acuerdo a su naturaleza, en bioldgicos, fisicos,
quimicos, mecanicos, asi como en una serie de factores maternos y en la teratogénesis
mediada por el varén.®:¢:10:18)

Los biolégicos incluyen organismos infecciosos de diferentes caracteristicas
filogenéticas: virus, bacterias, protozoarios, cuya infeccion a la gestante se asocia con
los siguientes defectos congénitos:

Virus: (1:8:9.15.16)

Rubeola: causa el sindrome de rubéola congénita, y se caracteriza por catarata,
coriorretinitis, microftalmia, glaucoma, ceguera, sordera, defectos dentarios, bajo peso
al nacer, discapacidad intelectual, microcefalia, cardiopatia congénita del tipo de
persistencia del conducto arterioso, estenosis de la arteria pulmonar, defectos septales
y miocardiopatias.

Citomegalovirus: se relaciona con microcefalia, ceguera, sordera, calcificaciones,
retardo de crecimiento intrauterino, atrofia cerebral, retardo mental y muerte fetal.

Herpes simple: microftalmia, microcefalia, displasia retiniana.
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Virus de la inmunodeficiencia humana: a pesar de su bajo umbral teratogénico, se
reportan casos de retardo mental, del crecimiento y microcefalia.

Varicela zoster: se asocia a hipoplasia de los miembros, atrofia muscular y retardo
mental.

Virus del zika: se describe el sindrome de zika congénito, caracterizado por hallazgos
clinicos e imagenoldgicos: microcefalia severa con colapso del craneo de forma parcial,
calcificaciones intracraneales periventriculares e intraparenquimales, cicatriz macular y
pigmentacion caracteristica de retina, contracturas congénitas, marcada hipertonia
temprana, y sintomas extrapiramidales.®°1®

Ortega Pérez et al.’” describen en algunos casos hidrocefalia, hidranencefalia,
polimicrogiria, trastornos de mielinizacién, agenesia o disgenesia del cuerpo calloso,
agenesias de las motoneuronas del asta anterior, defectos del tubo neural, defectos
hepaticos y renales. Otros defectos oculares como microftalmia, anoftalmia, coloboma
bilateral del iris, catarata, calcificaciones intraoculares, subluxacion del cristalino,
atrofia y otras anomalias del nervio de éptico.

Virus SARS-CoV-2: produce la enfermedad COVID-19, declarada como pandemia en
marzo de 2020. Los estudios realizados no aportan evidencias de transmision vertical,
de madre a feto, por la falta de existencia del virus en el liquido amnidtico y sangre del
cordén umbilical, por lo que no se relaciona como causa de defectos congénitos,
aunque se seflalan evidencias como abortos, crecimiento intrauterino retardado y parto
pretérmino. A esto se le afiade la no existencia de trasmision vertical en epidemias
previas por otros coronavirus similares (SARS-CoV y MERS-CoV).*5:16:18-20)

Los autores concuerdan con el criterio de investigadores nacionales e internacionales,
de que se necesitan estudios adicionales, y que debe tenerse en cuenta el efecto
teratogénico de la hipertermia producida por la enfermedad.

Bacterias: %19

Treponema pallidum: se asocia a retardo mental, sordera, hidrocefalia postnatal,
lesiones viscerales y cutaneas, como parte del sindrome de sifilis congénita.

Protozoarios: 819

Toxoplasma gondii: produce la toxoplasmosis congénita, caracterizada por hidrocefalia,
calcificaciones cerebrales, microftalmia y aumento del grosor placentario.

Los factores fisicos incluyen las radiaciones ionizantes y la hipertermia:®:1®

Radiaciones ionizantes: pueden tener efectos teratogénicos, mutagénicos o
carcinogénicos. Se asocian con microcefalia, espina bifida, fisura del paladar, defectos
en los miembros, cardiopatias congénitas (comunicacion interatrial baja, comunicacion
interventricular alta, canal atrioventricular persistente, malformaciones del tracto de
salida del corazén), asi como con mutaciones en las células germinales transmisibles a
la descendencia.
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Hipertermia: tanto de causa enddgena como exdgena, se asocia con defectos de cierre
del tubo neural del tipo anencefalia, espina bifida, retraso mental, microftalmia,
defectos esqueléticos en formacion de cara y extremidades, y cardiopatias congénitas.

Los factores quimicos incluyen sustancias quimicas de diferentes tipos que pueden ser
ingeridas por la gestante o exponerse a ellas, como medicamentos, drogas, alcohol,
algunos quimicos ambientales e industriales, que pueden causar defectos
congénitos. 81019

Medicamentos:

A pesar del uso tan difundido de los farmacos, solo se han identificado por su accién

teratogénica sobre el embrién humano unos pocos, de los tantos utilizados, como:®*-
11,15,16,21)

Talidomida: defectos en los miembros (amelia, meromelia, focomelia) vy
malformaciones cardiacas.

Antiepilépticos: medicamentos como trimetadiona, parametadiona, difenilhidantoina,
fenitoina y valproato de sodio, se asocian a defectos de cierre del tubo neural (DCTN),
anomalias craneofaciales, hidrocefalia, defectos del labio y el paladar, orejas de
implantacion baja, retardo mental y del crecimiento intrauterino, defectos cardiacos y
de las extremidades, defectos genitourinarios; la carbamazepina se asocia con espina
bifida.

Psicofarmacos: se relacionan con defectos craneofaciales como fisura del labio y del
paladar; el litio con defectos cardiacos.

Antihipertensivos: los inhibidores de la enzima convertidora de la angiotensina Il
(IECA), en particular el enalapril, producen retardo del crecimiento, disfuncién renal,
oligohidramnios, muerte fetal.

Antibidticos: la tetraciclina se relaciona con hipoplasia de esmalte dental y disminucién
del indice de crecimiento 6seo lineal; la estreptomicina con sordera congénita. El
sulfametoxazol-trimetoprim se evita en el primer trimestre, por ser un inhibidor de la
sintesis de folatos; la ciprofloxacina atraviesa la placenta humana, y no se registran
efectos teratdégenos, pero se ha observado artropatia en animales inmaduros.

Vitamina A: se demostré que la isotretinoina (acido 13-cis-retinoico), un analogo de la
vitamina A, ocasiona la embriopatia por isotretinoina o vitamina A, y se caracteriza por
microtia, hipoplasia mandibular, fisura del paladar, anomalias de los pabellones
auriculares, microcefalia, hidrocefalia, aplasia timica, cardiopatias congénitas
(transposicion de los grandes vasos, tetralogia de Fallot, tronco arterioso comdun,
comunicacion interventricular y dextrocardia) y defectos del tubo neural.

Warfarina: hipoplasia nasal, hidrocefalia y retardo mental.

Antineoplasicos: los antagonistas del acido fdlico, como aminopterina y metrotexate,
producen defectos del sistema nervioso central y de las extremidades, asi como
muerte intrauterina.
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Farmacos tiroideos: el yoduro de potasio contenido en los jarabes para la tos y el yodo
radiactivo (1311) pueden producir bocio congénito, crecimiento de tiroides, retardo
mental y del crecimiento; el propiltiouracilo puede producir bocio.

Hormonas: los andrégenos producen masculinizacion de genitales femeninos dado por
la fusion de los labios e hipertrofia del clitoris, y se asocian con cardiopatias congénitas
e hipospadias; el dietiletilbestrol produce malformaciones del Gtero, trompas, vagina y
malformaciones testiculares.

Otras sustancias quimicas con efecto teratogénico son el alcohol, el tabaco y las drogas
.(1,9-11)

ilicitas:
Alcohol: su efecto teratogénico es conocido hace muchos afios. Es frecuente el
sindrome alcohdlico fetal (SAF). El patron de anomalias incluye dismorfia craneofacial
con presencia de fisuras palpebrales cortas, nariz corta, labio y paladar fisurado,
retardo en el crecimiento intrauterino y extrauterino, disfuncion del sistema nervioso
dado por retardo mental, trastornos de conducta, y otras anomalias como las
cardiopatias congénitas del tipo defectos septales, tetralogia de Fallot, transposicion de
los grandes vasos. Puede presentarse holoprosencefalia, microcefalia, deformidades
extremidades. Se han descrito hipoplasia o agenesia del cuerpo calloso, hipoplasia del
vermis, lisencefalia, polimicrogiria.®*°16:22:23)

Tabaco: se relaciona con crecimiento intrauterino retardado, trastornos de insercion
placentaria, anencefalia, cardiopatias congénitas, hendiduras orofaciales, gastrosquisis,
defectos en vias urinarias, aumento de la mortalidad infantil, riesgo de
craneosinostosis en la segunda mitad de la gestacién y trastornos de conducta.*%®

Drogas ilicitas como la cocaina, marihuana, dietilamida del acido lisérgico (LSD),
éxtasis, anfetaminas y heroina, se asocian a defectos mayores. La cocaina, a defectos
disruptivos, atresia o infarto intestinal, gastrosquisis, defectos distales de las
extremidades, malformaciones craneoencefalicas, medulares, faciales, cardiopatias
congénitas, anomalias oculares, del tracto urinario, y con el sindrome de Prune-Belly;
la marihuana, a abortos espontaneos, retraso en el crecimiento fetal y trastornos de
conducta.®910:1%

El LSD ocasiona defectos de las extremidades y del sistema nervioso; el éxtasis, las
anfetaminas y la heroina, se asocian a abortos espontaneos, bajo peso, muerte fetal y
casos aislados de defectos en las extremidades y cardiacos, cuyos resultados no son
concluyentes. *-°:15:16)

Hipoxia: el déficit de oxigeno ocasiona defectos congénitos secundarios a necrosis y
apoptosis inducidas en animales de laboratorio, pero no se ha comprobado que esto
sea vdlido también para el humano. Se reportan comunicacion interatrial (CIA) y
persistencia de conducto arterioso (PCA) en nacidos a grandes altitudes o asociada a
inmadurez neonatal.*%®

Sustancias quimicas ambientales:®:10:15:29)

Mercurio: se asocia a defectos neuroldgicos.
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Plomo: se asocia a retraso del crecimiento y trastornos neurolégicos.

Herbicidas y pesticidas agricolas se relacionan con DCTN, defectos de pared abdominal,
cardiopatias congénitas. La exposicion ambiental a pesticidas con actividad endocrina y
a compuestos organoclorados se asocian con alteraciones del desarrollo del sistema
reproductor de los fetos masculinos, micropene, criptorquidia, hipospadia.®®

Dioxina “agente naranja”: defectos de las extremidades y siameses.®*?

Los factores mecanicos producen deformidades como torticolis congénito, talipes o pie
zambo, y las disrupciones producidas por bandas amnidticas provocan constricciones,
amputaciones de extremidades y dedos, asi como defectos faciales.®°*V

Se describen factores maternos que se consideran determinantes del desarrollo
embriofetal, e incluyen condiciones antes y durante la gestacion:®:1%%

Diabetes mellitus: se asocia a sindrome de regresion caudal (sirenomelia), situs
inversus, defectos de cierre del tubo neural, cardiopatias congénitas del tabique
interventricular, transposiciéon de grandes vasos, enfermedad de membrana hialina,
duplicacion del uréter, alteraciones del crecimiento fetal, muerte fetal y neonatal.

Epilepsia: su relacion con defectos de cierre del tubo neural, fisuras labiopalatinas,
cardiopatias congénitas, y se agregan los riesgos que conlleva la medicacion.

Fenilcetonuria: retardo mental, microcefalia y anomalias cardiacas.

Carencias nutricionales de la madre: deficiencia de yodo provoca cretinismo endémico
y se caracteriza por retardo del crecimiento y mental; la obesidad se asocia a defectos
de cierre del tubo neural, cardiopatias congénitas y onfalocele; la desnutricion a
gastrosquisis.

La teratogénesis mediada por el vardn tiene en cuenta la edad del padre, se asocia al
sindrome de Down y a nuevas mutaciones autosdOmicas dominantes, defectos de las
extremidades y anomalias del tubo neural, y bajo peso al nacer.®#9

Prevenciéon en salud

La Organizacion Mundial de la Salud definié en 1988 a la prevencion en salud, como las
“medidas orientadas a evitar la aparicion de una enfermedad o problema de salud
mediante el control de los factores causales y los factores predisponentes o
condicionantes”. La salud publica en Cuba tiene entre sus funciones la prevencion, y
por ello(e§ uno de los pilares del Programa de Atencion del Médico y Enfermera de la
Familia.®®

La prevencion en salud se define, ademas, como estrategias de intervencion en los
individuos, la familia y la comunidad, caracterizadas por un conjunto de acciones
especificas dirigidas a disminuir riesgo, frecuencia y consecuencias de determinada
enfermedad o dafo de la salud. Se describen cuatro niveles: primordial, cuyo objetivo
es evitar el surgimiento y la consolidacion de patrones de vida social, econdmica,
cultural y del ambiente fisico que contribuyan a elevar el riesgo de enfermedad;
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primario o de ocurrencia, reduccién de la incidencia de una enfermedad; secundaro o
de continuidad, reduccion de la prevalencia de una enfermedad; y terciario o de
rehabilitacion, evitar secuelas, complicaciones.®®

El Programa Nacional de Diagnéstico, Manejo y Prevencion de Enfermedades Genéticas
y Defectos Congénitos, se cred en Cuba en 1981, y esta incluido en el Programa de
Atenciéon Materno Infantil del Ministerio de Salud Publica. EI mismo contempla acciones
para prevenir la aparicion o detener el curso natural de estos en las diferentes etapas
del desarrollo, ya sea preconcepcional, prenatal o neonatal, lo que posibilita una
disminucion de la incidencia de los defectos al nacimiento, y por lo tanto de la
mortalidad infantil por esta causa.®®

Los autores concuerdan con el criterio de Lantigua Cruz®” en cuanto a los tres niveles
de prevencion de defectos congénitos: primario o preconcepcional, secundario y
terciario. La prevenciéon primaria o preconcepcional esta encaminada a la disminucion
de la prevalencia de estos, a través de acciones que eviten la expresion de factores de
riesgo, entre ellas educativas y promotoras de salud, asi como de asesoramiento
genético a la poblacion en edad reproductiva; la secundaria con dos vertientes,
prenatal y neonatal, tiene como propoésito evitar la continuidad del defecto, se sustenta
en el diagnéstico prenatal, el asesoramiento genético postconcepcional y la pesquisa
neonatal; y la prevencion terciaria, encaminada a la correccion del defecto y la
rehabilitacion de la persona afectada.

Es opinion de los autores que, sin obviar la eficacia de la prevencién en los niveles
secundario y terciario, toda politica salubrista en prevencion de defectos congénitos
debe encaminarse a la prevencion preconcepcional, es decir, evitar que se expresen.

En el ambito internacional, la prevencion de defectos congénitos ha sido motivo de
analisis. En las asambleas Mundial de la Salud de 2010 y 2014, se hace referencia a
esta problematica, y se exponen medidas de prevencion primaria preconcepcional para
evitar la apariciéon de los mismos.®

En correspondencia con las directivas de esta asamblea, varios investigadores>2%:2%)
proponen consignar recursos y formular actividades de intervenciéon, desarrollar
sistemas de vigilancia e intensificar las investigaciones sobre la etiologia, el diagnéstico
y la prevencion de los principales defectos congénitos, asi como la promocién de la
cooperacion internacional para combatir estas afecciones.

Los autores consideran que se hace impostergable propiciar y facilitar la prevencion
primaria de defectos congénitos, que es mas inocua en lo fisico y psiquico, econémica,
efectiva y eficaz, al considerar, ademas la contribucion de los médicos de la atencion
primaria de salud, por encontrarse en el primer nivel de atenciéon a la poblacién, asi
como los beneficios con la prevenciéon a este nivel.

Tomando como base conocimientos aportados por ramas afines del saber e
interdisciplinarias como Embriologia, Genética, Epidemiologia y Ginecobstetricia, y los
principios de la Promocién y Educacion para la Salud, los autores consideran un grupo
de acciones a realizar en la prevencion de cualquier defecto congénito, sobre todo a los
que obedecen a la etiologia multifactorial.
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Son ellas, planificacion de la gestacion y chequeo médico preconcepcional,
estimulacion de la reproducciéon en edades O6ptimas, control preconcepcional de
enfermedades maternas no infecciosas, identificacion de parejas con riesgo para
enfermedades monogénicas o0 hereditarias y brindarles opciones reproductivas,
eliminaciéon de habitos toxicos, educacion dietética e ingestion de suplemento
vitaminico de &cido fdlico preconcepcional, fomento de actividad fisica para alcanzar un
indice de masa corporal adecuado, vacunacidon antirrubéolica, corroborando
previamente la no existencia de embarazo y evitar el mismo hasta pasados tres meses
de aplicada la vacuna, no exposicibn a agentes potencialmente mutagenos y
teratdgenos en edad reproductiva.

CONCLUSIONES

La embriogénesis de la gran mayoria de los defectos congénitos acontece entre finales
de la tercera a finales de la octava semana de vida prenatal, las causas pueden ser de
naturaleza genética, ambiental y multifactorial, el riesgo puede modificarse en muchos
de ellos mediante la implementacion de acciones que contribuyan a evitar su expresion
antes de la concepcion, en la Atencién Primaria de Salud.
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