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RESUMEN

Fundamento: el conocimiento de aspectos relacionados con la incidencia de los defectos congénitos del
sistema nervioso central puede contribuir con los esfuerzos para disminuir este indicador.

Objetivo: caracterizar aspectos de los casos diagnosticados con defectos congénitos del sistema nervioso
central en la provincia Las Tunas, en el periodo de 2016 al 2019.

Métodos: se realiz6 un estudio descriptivo, retrospectivo, donde se incluyeron los casos con defecto
congénito del sistema nervioso central de la provincia, diagnosticados en el periodo del estudio. Los datos se
obtuvieron del Registro Cubano Prenatal de Malformaciones Congénitas y estadisticas provinciales. Se
estudiaron las variables: tipo de defecto congénito, factores de riesgos perinatales asociados, frecuencia
ajustada del defecto congénito y prevalencia.

Resultados: en el periodo se diagnosticaron 67 casos; las variantes clinicas predominantes fueron la
hidrocefalia con 17 (prevalencia ajustada de 0,74 por cada mil nacidos vivos) y la anencefalia con 13 casos
(0,56 por mil nacidos vivos). El aflo de mayor prevalencia (3,41 por mil nacidos vivos) fue el 2019 con 18
casos. La prevalencia en la provincia es de 2,92 por cada mil nacidos vivos, superior en los municipios de Las
Tunas, Puerto Padre y Manati. Este Ultimo exhibe la cifra mas alta, 6,91. El factor de riesgo asociado
predominante fue la incidencia de enfermedades infecciosas durante la gestacién, en el 27,27 % de las
madres.

Conclusiones: se realiz6 una caracterizacién de algunos aspectos en los casos con defectos congénitos del
sistema nervioso central de la provincia Las Tunas durante cuatro afos.

Palabras clave: SISTEMA NERVIOSO CENTRAL; INCIDENCIA; PREVALENCIA, DEFECTOS CONGENITOS.

Descriptores: SISTEMA NERVIOSO CENTRAL; ANOMALIAS CONGENITAS; EMBARAZO; ENFERMEDADES
TRANSMISIBLES.

ABSTRACT

Background: knowledge of aspects related to the incidence of congenital anomalies of the central nervous
system can contribute to efforts to reduce this indicator.

Objective: to characterize aspects of the cases diagnosed with congenital anomalies of the central nervous
system in the province of Las Tunas, from 2016 to 2019.

Methods: a descriptive, retrospective study was carried out, which included the cases with congenital
anomalies of the central nervous system in the province, diagnosed during the study period. The data were
obtained from the Cuban Prenatal Registry of Congenital Malformations and provincial statistics. The
following variables were studied: type of congenital anomaly, associated perinatal risk factors, adjusted
frequency of the congenital anomaly and prevalence.

Results: 67 cases were diagnosed in the period; the predominant clinical variants were hydrocephaly with 17
(adjusted prevalence of 0,74 per thousand live births) and anencephaly with 13 cases (0,56 per thousand live
births). The year with the highest prevalence (3,41 per thousand live births) was 2019 with 18 cases. The
prevalence in the province was 2,92 per thousand live births, higher in the municipalities of Las Tunas, Puerto
Padre and Manati. The latter showed the highest figure, 6,91. The predominant associated risk factor was the
incidence of infectious diseases during pregnancy, in 27,27 % of the mothers.
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Conclusions: a characterization of some aspects in

the cases with congenital anomalies of the central

nervous system was carried out in the province of Las Tunas during four years.
Keywords: CENTRAL NERVOUS SYSTEM; INCIDENCE; PREVALENCE, CONGENITAL ANOMALIES.
Descriptors: CENTRAL NERVOUS SYSTEM; CONGENITAL ABNORMALITIES; PREGNANCY; COMMUNICABLE

DISEASES.

INTRODUCCION

Un defecto congénito (DC) es wuna anomalia
estructural o funcional de los érganos o sistemas de
6rganos, que se produce durante el proceso de
morfogénesis y es causado por factores genéticos,
ambientales o ambos, evidente antes del

nacimiento, en el nacimiento, o més tarde en la vida.
(1)

Los DC constituyen un grupo de enfermedades de
tratamiento y rehabilitacién no siempre exitosos,
muchas de ellas son de evolucién crénica y dejan
secuelas que representan una desventaja social, con
un alto costo al individuo, la familia y la comunidad.
Son de dificil prevencién y de alta mortalidad, por lo
que su conocimiento ha constituido un hecho de
interés durante afos. Son los responsables de mas
de las tres cuartas partes de los defectos fisicos vy
constituyen la quinta causa de afios potenciales de
vida perdidos a nivel mundial. @

El sistema nervioso central (SNC) en su desarrollo
tiene un alto grado de complejidad y muestra
periodos prolongados de susceptibilidad, méxima de
la tercera a la octava semana de gestacion, donde se
forman las estructuras del SNC, por lo que es
frecuente que se produzcan en este periodo
malformaciones estructurales graves, si incidiera un
teratégeno.

La complejidad del desarrollo del sistema nervioso es
responsable de una amplia variedad de alteraciones
congénitas, que van desde anomalias estructurales
graves, originadas por el cierre incompleto del tubo
neural, hasta alteraciones funcionales, causadas por
factores externos, que actlan en las fases tardias
del embarazo. Dentro de los DC del SNC
encontramos los defectos en el cierre del tubo neural
(DTN): anencefalia, encefalocele, meningocele,
mielomeningocele, espina bifida, malformacién de
Arnold Chiari, quiste neuroentérico. Defectos en la
diferenciacién y crecimiento de los hemisferios

cerebrales: holoprosencefalia, lisencefalia,
polimicrogiria, microcefalia, megalencefalia,
agenesia del cuerpo «calloso, porencefalia e

hidranencefalia. Defectos en la circulacién del liquido
cefalorraquideo: estenosis de acueducto,
malformacion Dandy Walker, hidrocefalia
comunicante. ®

La prevenciéon de las malformaciones congénitas vy,
dentro de ellas, los DTN es un objetivo de
considerable valor, resaltando la carga invalidante
que trae para el individuo y la sociedad el
nacimiento de un feto con esta condicién.

de

En Cuba, entre las principales causas de mortalidad
en menores de un afo estan los defectos congénitos,
deformidades y anomalias cromosdémicas, que
ocupan el segundo lugar, con una tasa de 0,8 por
cada mil nacidos vivos. ¥

En la provincia de Las Tunas los DC constituyen la
segunda causa de muerte en los menores de un afo
y la tercera causa en el grupo de uno a cuatro afnos.
® La elevada incidencia de los defectos congénitos
del SNC, unido a la escasa evidencia cientifica sobre
este tema en la provincia, fueron la motivacién para
la realizacién de este estudio, con el objetivo de
caracterizar los defectos congénitos del sistema
nervioso central, diagnosticados en la provincia de
Las Tunas en el periodo de 2016 al 2019.

MATERIALES Y METODOS

Se realizd6 un estudio descriptivo longitudinal
retrospectivo, en la provincia de Las Tunas, desde
enero de 2016 hasta diciembre de 2019, con el
objetivo de caracterizar los defectos congénitos del
SNC. El universo de estudio estuvo constituido por
los 67 fetos, resultados del diagndstico de los
referidos defectos.

Los datos se obtuvieron del Registro Cubano
Prenatal de Malformaciones Congénitas
(RECUPREMAC) ©® del Departamento Provincial de
Genética Médica en la provincia, perteneciente al
Hospital Pediatrico Provincial “Martires de Las
Tunas”, donde se registran las incidencias de los
defectos congénitos en la provincia.

En la investigacidon se utilizaron métodos del nivel
tedrico: el analitico-sintético y el inductivo-deductivo,
que permitieron comprender aspectos relacionados
con el problema cientifico y, asimismo, argumentar
aportes tedricos de diferentes autores, concernientes
a los defectos congénitos del sistema nervioso
central. Por otra parte, dentro de los métodos del
nivel empirico, el andlisis de documentos facilité
adquirir informacién sobre el problema, tanto en lo
relacionado con los fetos como con las madres.

Se estudiaron las variables: tipo de defecto
congénito, factores de riesgos perinatales
relacionados con el defecto congénito, frecuencia
ajustada del defecto congénito, prevalencia del
defecto congénito.

Para el calculo de la prevalencia al nacer y la
prevalencia ajustada de defectos congénitos del SNC
se emplearon las férmulas que se muestran a
continuacién, tomado de: memorias Convencién
Internacional de Salud Publica.

Revista Electrénica Dr. Zoilo E. Marinello Vidaurreta

©

Vol. 45, nimero 6, noviembre-diciembre 2020

®

BY



Defectos congénitos del sistema nervioso central...

Silva-Morales M...

Total de NV con DC SNC + DF con DC SNC x 1000

Prevalencia al nacer =

Total de NV + Total de (DF)

NV con DC SNC + TVE por DC SNC + DF con DC SNC x 1000

Prevalencia ajustada =

Para el andlisis de los resultados se emplearon
técnicas de estadistica descriptiva.

Los datos de los pacientes se utilizaron
exclusivamente con fines investigativos y en ningun
caso se hizo menciéon de nombres u otra forma de
identificacién. El estudio se realizé conforme a los
principios éticos para la investigacion médica en
humanos, establecidos en el instrumento normativo:
Declaracién universal sobre Bioética y Derechos
Humanos de la UNESCO, 2005. @

RESULTADOS

Durante los afios 2016-2019 se diagnosticaron 67
casos con defectos congénitos del sistema nervioso
central (SNC) en la provincia Las Tunas; hubo 11
tipos de defectos. La hidrocefalia fue el defecto maés

Total de NV + Total de DF + TVE por DC

NV: nacidos vivos
DF: defuncion fetal
TVE: terminacién voluntaria del embarazo

frecuente con 17 casos, como se muestra en la
tabla 1, la prevalencia para esta fue de 0,74 por
1000 NV, en segundo lugar se encuentra la
anencefalia con 13 casos, que representd una
prevalencia de 0,56 por 1000 NV, ambos defectos
aportaron casos en los cuatro afios consecutivos.

TABLA 1. Distribucion de los defectos congénitos del SNC y prevalencia ajustada, segun

clasificacion CIE 10

L. Aio / n (prevalencia ajustada)
Defectos congénitos
2016 2017 2018 2019 2016-2019

Anencefalia Q00,0 5 (0,84) 4 (0,67) 2 (0,34) 2 (0,37) 13 (0,56)
Sindrome de Arnol- Chiari 1(0,16) 1(0,16) 3 (0.56) 5(0,21)
Q07.0
Espina bifida con
mielomeningocele Q05.7 2(0.33) 2(0.33) 1(0,18) > (0.21)
Hidrocefalia Q03 5(0,84) 6 (1,01) 3(0,51) 3(0,56) 17 (0,74)
Holoprosencefalia Q04.2 1(0,16) 1(0,16) 1(0,17) 3(0,56) 6 (0,26)
Malformacién del cuerpo
calloso Q04,0 3(0,51) 3(0,56) 6 (0,26)

Fuente: Registro Cubano Prenatal de Malformaciones Congénitas: CPGM. Las Tunas

En la tabla2 se describe la prevalencia de los DC del
SNC, distribuidos por afos de estudio y por
municipios. La prevalencia alcanzada en la provincia
resulto ser de 2,92 por 1000 NV. El municipio mas
afectado fue Manati con una prevalencia de 6,91 por
1000 NV, por encima de las cifras de la provincia. El
afno de mayor prevalencia fue el 2019 con 3,41 por
1000 NV, los municipios Las Tunas, Puerto Padre y
Manati presentan casos consecutivos en todos los
afnos.

En la tabla 3 se muestran los factores de riesgo
encontrados en las madres, cuyos fetos fueron
objeto de estudio. Los factores de riesgo asociados:
presencia de una enfermedad infecciosa durante la
gestacion se presenté en el 27,27 % de las
gestantes; el 16,66 % de las madres tenfan edad
inferior a los 19 afios; también, el 13,63 % de las
madres presentaban alguna enfermedad crénica no
trasmisible.
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TABLA 2. Prevalencia de los defectos congénitos del SNC en la provincia Las Tunas, 2016-2019

L. Ano / n (prevalencia)
Municipio
2016 2017 2018 2019 2016-2019
Manati 3 (14,5) 2(5,7) 2 (5,97) 2 (6,34) 9 (6,91)
Menéndez 1(2,11) 2 (4,84) 3(1,64)
Amancio 1(2,2) 1(2,55) 2 (1,20)
Puerto Padre 4 (4,13) 1(1,05) 3(3,38) 1(1,2) 9 (2,50)
Las Tunas 9 (3,66) 10 (4,24) 6 (2,52) 7 (3,19) 32 (3,41)
Majibacoa 1(2,3) 1(2,2) 3(7,4) 5(2,85)
Colombia 1(2,9) 2(5,4) 3(2,15)
Jobabo 1(1,81) 3(6,5) 4 (2,00)
Provincia 18 (3,04) 15 (2,53) 16 (2,76) 18 (3,41) 67 (2,92)
TABLA 3. Factores de riesgo perinatales disminucién de las alteraciones en los procesos de la

asociados, en madres de fetos con defectos
congénitos del SNC

Fuente: Registro Cubano Prenatal de Malformaciones
Congénitas: CPGM. Las Tunas

DISCUSION

Las malformaciones congénitas del sistema nervioso
central ocupan el segundo lugar dentro de las
malformaciones congénitas en Cuba, ® en el estudio
se determind la hidrocefalia como DC més frecuente.
Este resultado coincide con Rivera Alés vy
colaboradores ©® y Valencia Castro en Ecuador. @9
Shatanik S y otros difieren en cuanto a la frecuencia
de la hidrocefalia, ellos encontraron el
mielomeningocele como el defecto mas frecuente,
seguido de la anencefalia y la hidrocefalia en tercer
lugar. 12 Ppara Taboada y colaboradores en la
provincia Villa Clara fue mas frecuente Ia
anencefalia. *® En México se encontraron resultados
diferentes, donde el defecto mas frecuente fue la
ventriculomegalia y, en segundo lugar, Ila
hidrocefalia. ¥

En la caracterizacién realizada en el 2015 en Las
Tunas el DC mas frecuente fue la anencefalia. **

Existe variacién en las frecuencias de los DC del SNC
entre los diferentes paises e incluso dentro de un
mismo pais, aun cuando la administraciéon de acido
félico a las mujeres en edad fértil contribuye a la

morfogénesis.
A tono con lo anterior, es importante tener en cuenta

Factores de riesgo perinatales N2 % que independientemente de la prevencién que
- pueda existir desde las diferentes latitudes, es una
Edad materna menor de 19 afios 11 | 16,7 necesidad el control de los factores de riesgos que

Edad materna mayor de 35 afos 6 91 inciden en la aparicién de los defectos congénitos.
Mal nutridas por exceso o por defecto 6 9,1 La incidencia de la hidrocefalia se ha incrementado
Enfermedad crénica materna 9 136 con el paso de los afios en la provincia del estudio, a
! la vez que favorablemente ha desplazado a la
Enfermedad infecciosa materna 18 | 27,3 anencefalia hasta un segundo lugar. Hecho este que
Antecedente de malformacion familiar 5 75 evidencia, a criterio de los autores, la expresién de
! los factores ambientales en el origen de los DC del

Antecedentes de aborto espontaneo 3 4,5 SNC en el area.

Exposicién a teratégeno 1 1,5 La anencefalia es el segundo DC por orden de

frecuencia con una prevalencia de 0,56 por 1000 NV.
En la literatura médica se evidencia como una
anomalia congénita letal o incompatible con la vida.
Este defecto se produce por falta de cierre del tubo
neural entre los dfas 23-25 de la gestacién. ¢

La prevalencia de anencefalia segln diferentes
autores va desde 1 a 5 por 1000 NV en la
anencefalia y espina bifida. %"'® En la India se
encontré un resultado superior de 2,5 por 1000 NV
para la anencefalia y 5,0 por 1000 NV para la
anencefalia combinada con espina bifida. *® Desde
este punto de vista, es factible resaltar que los
defectos aparecen en una interrelacién de los genes
con el ambiente, por lo que en las diferentes areas
geogréaficas pueden evidenciar singularidades al
respecto.

Importante sefialar que el comportamiento de la
holoprosencefalia y las malformaciones del cuerpo
calloso van en ascenso en la provincia,
independientemente a que las cifras se encuentran
dentro de los limites descritos.

Autores  plantean que los trastornos de
diverticulaciéon conducen a la holoprosencefalia, que
ocurre por una disfuncién del mesodermo rostral y
cuya etiologia es heterogénea. ElI riesgo de
holoprosencefalia en neonatos de madres con
diabetes mellitus gestacional es del 1 al 2 %. La
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agenesia del cuerpo calloso no asociada a
holoprosencefalia constituye un trastorno del
desarrollo de la linea media del telencéfalo. %

En el presente estudio las enfermedades crénicas en
la madre aportan un 13,63 % de los factores de
riesgos, dentro de los mismos se incluye la diabetes
mellitus.

La prevalencia de los DC del SNC fue de 2,92 por
1000 NV. Investigaciones revelan diferentes cifras:
segun Gaélvez, varia entre 0,5 a 3,2 por 1000 Nv, @V
en América Latina oscila entre 0,2 a 9,6 por 1000
NV, segln un estudio realizado por Rosenthaln y
colaboradores, ?? mientras que en Villa Clara fue de
5,47 por cada 1000 NV. 3

Al comparar este estudio con una caracterizacién
realizada en la provincia de Las Tunas en el afio
2015 podemos afirmar, que la prevalencia de los DC
del SNC va en aumento, ya que era de 1,31 por 1000
embarazos captados, representando el 7,91 % del
total de los defectos congénitos. >

En el estudio se determiné que se han diagnosticado
DC del SNC en los cuatro afos consecutivos en los
municipios Puerto Padre, Las Tunas y Manati, siendo
este Ultimo el que ha superado las cifras de la
provincia en todos los afios, exhibiendo una
prevalencia (6,91 por 1000 NV) que sobrepasa los
valores estimados, seglin la OMS vy la literatura
revisada.

Resulta oportuno sefalar que en el municipio Manati
hay una playa llamada Sabana la Mar, en la que
antiguamente fueron vertidas sustancias que
procedian del central azucarero, aunque en estos
momentos no estd este factor contaminante, no
existen datos de algun tratamiento realizado a esta
playa con el fin de higienizarla.

A pesar de esto, esta playa, por encontrarse cerca de
la ciudad, es frecuentada por bafistas y pescadores,
los que, ademads, se exponen por las caracteristicas
de su trabajo a dosis elevadas de radiaciones solares
y altas temperaturas, que pueden a su vez ocasionar
hipertermia. Tanto las radiaciones solares, como el
calor, son agentes teratégenos de naturaleza fisica,
gue interfieren en la correcta manifestaciéon de los
mecanismos de embriogénesis en las células, lo cual
significa que la espermatogénesis pudiera verse
afectada.

Ademads, este es un municipio donde se cultiva
intensamente la cafa de azlcar, para lo que se
utilizan diferentes compuestos quimicos con fines
plaguicidas y fertilizantes. Pudiese darse el caso que
no siempre se cumplan las normas de proteccién e
higiene del trabajo, en el obrero especificamente, o
en el caso de la mujer que realiza el lavado de la
ropa usada en este trabajo.

Teniendo en cuenta lo anterior, es sabido que el
genoma paterno puede verse afectado, unido a que
la embriogénesis del tubo neural finaliza
aproximadamente entre los 26 y 30 dias posteriores
a la ovulacidn, evento este que ocurre antes de que
cualquier mujer sea apenas consciente de su estado

de gestacidn, por lo que pudieran exponerse a estos
factores de riesgo sin conocer de su estado de
gestacion.

A criterio de los autores, seria importante disefar
estudios poblacionales, que permitan evaluar el
riesgo que puedan ocasionar las radiaciones solares,
el cumplimiento de las normas de protecciéon e
higiene del trabajo en los agricultores y la familia, en
relacién con la presencia de estos defectos
congénitos en este municipio.

La etiologia de la mayoria de los DC es de causa
multifactorial. La literatura describe causas
genéticas. El principal factor genético es la mutacién
del gen situado en el brazo corto de cromosoma 1
(1p 36,3), codificante de la enzima
metiltetrahidrofolato reductasa, cuya funcién es
permitir que el folato alcance su forma activa. 2%

En relaciéon con las causas ambientales estdn los
factores nutricionales, como la deficiencia de &cido
félico y obesidad; factores fisicos como radiaciones,
exposicion a campos electromagnéticos e
hipertermia; factores guimicos: farmacos
(antagonistas del acido félico, antiepilépticos, acido
retinoico), exposicién a plomo, glicoéteres, solventes
orgdnicos, gases anestésicos, mercurio, antisépticos,
alcohol, tabaco, humo de carbén y combustible de
biomasa. ¥

En este estudio los factores de riesgo mas frecuentes
fueron la presencia de una enfermedad infecciosa en
la madre durante la gestacién, el que se encontré en
el 22,27 %, y en segundo lugar el embarazo en la
adolescencia (el 16,6 % de Ilas madres se
encontraban en edad no 6ptima). Este resultado
difiere del obtenido por Kawasaki H, donde Ia
diabetes mellitus fue el mas frecuente,  Alum B
encontré con mayor frecuencia los factores de riesgo
genéticos. ?®

La presencia de una enfermedad infecciosa durante
el embarazo ejerce un efecto importante sobre la
salud materna y/o el desenlace del embarazo, el
tratamiento medicamentoso durante el embarazo y/
o0 el agente infeccioso, como tal, puede alterar el
normal desarrollo del feto, ya que puede condicionar
insuficiencia placentaria, restriccién del crecimiento
fetal, muerte fetal o el desarrollo de un defecto
congénito. ¥

Las consecuencias de un embarazo temprano son
muy costosas para las familias y para la sociedad, ya
que este constituye un riesgo obstétrico y perinatal
importante, propicia el aumento de las tasas de
mortalidad materna e infantil, el parto prematuro, el
crecimiento intrauterino retardado y limita las
posibilidades de desarrollo personal de las madres y
de los hijos. Ademadas, puede estar asociado al
desarrollo de defectos congénitos. ?”

La variacién en la frecuencia de presentacién de los
defectos congénitos del SNC en la provincia de Las
Tunas, y sobre todo en Manati, donde las cifras van
en aumento, es un tema que queda para
profundizar, teniendo en cuenta el origen
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multifactorial de los mismos y las caracteristicas
particulares de cada municipio, con especial
atencién a las condiciones medioambientales como
principal agente causal, que expliquen el incremento
de los defectos congénitos del SNC en esta
poblacién.

Otro aspecto clave a tener en cuenta son los
principios de la teratologia, ya que la susceptibilidad
a los agentes teratégenos, el momento de desarrollo
en que actla el agente teratégenos, asi como la
dosis y el tiempo de exposicién a la sustancia
teratogénica, se manifiestan con singularidad en

Los DC del SNC aportan cifras cada afio a
estadisticas de la provincia, siendo la hidrocefalia la
mas frecuente, el municipio mas afectado es Manati;
el padecer una enfermedad infecciosa durante la
gestacién, el embarazo en madres menores de 19
afios y padecer una enfermedad crénica fueron los
factores de riesgo asociados que predominaron.

La presencia de DC del SNC en la provincia de Las
Tunas influye negativamente en la natalidad, por lo
que estudios especificos en las diferentes zonas
geogréaficas pudieran constituir alertas para el
seguimiento a los factores de riesgo perinatales.

cada caso.
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