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RESUMEN

Fundamento: los defectos congénitos constituyen
la segunda causa de mortalidad infantil en el pais.
Identificar con prontitud los factores de riesgo
asociados a ellos debe contribuir a reducir su
prevalencia y la mortalidad que se deriva.

Objetivo: determinar los factores de riesgo
maternos asociados a defectos congénitos mayores
identificados en el municipio Puerto Padre, Las
Tunas, durante el periodo 2018-2020.

Métodos: se realizd6 un estudio observacional,
analitico, de tipo caso-control, en una muestra de 55
defectos congénitos mayores registrados (casos) y
110 sin defectos (controles), en el area de salud y
periodo de tiempo antes declarados. Se analizaron
las variables: prevalencia de defectos congénitos,
tipos y sistemas afectados, edad materna extrema,
antecedente materno y familiar de defectos
congénitos, aborto espontdneo y muerte fetal previa,
consanguinidad, no ingestién de &cido félico
preconcepcional, obesidad materna, enfermedad

materna crénica e infecciosa, ingestién de
medicamentos, habitos téxicos, hipertermia vy
exposicion a téxicos ambientales durante el

embarazo. La informacién se recogié de los registros
cubanos de malformaciones congénitas.

Resultados: se encontré una elevada prevalencia
de defectos congénitos; los factores que mostraron

asociacion a los defectos fueron: abortos
espontaneos previos (X?=7,0047 p=0,0081
OR=10,9), no ingestién de 4cido fdlico

preconcepcional (X?=11,1375 p=0,0008 OR=4,49),
antecedente familiar de enfermedad genética
(X2=4,7596 p=0,0291 OR=4,37), habitos tdxicos
(X?=10,5061 p=0,0011 OR=3,63), consumo de
medicamentos (X?=8,3192 p=0,0039 OR=2,83) y
enfermedades crénicas en la madre (X?=5,8581
p=0,0155 OR=2,42).

Conclusiones: se determinaron los factores de
riesgos asociados a los defectos congénitos en
embarazadas de Puerto Padre durante el periodo
2018-2020.
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ABSTRACT

Background: congenital anomalies are the second
leading cause of infant mortality in the country. To
quickly identify the risk factors associated with them
must contribute to reduce its prevalence and the
resulting mortality.

Objectives: to determine the maternal risk factors
associated with major congenital anomalies
identified in the municipality of Puerto Padre, Las
Tunas, during the period 2018-2020.

Methods: an observational, analytical, case-control
study was carried out with a sample of 55 registered
congenital anomalies (cases) and 110 without
defects (controls), at the aforementioned health
district and period of time. The following variables
were analyzed: prevalence of congenital anomalies,
types and affected systems, extreme maternal age,
maternal and family history of congenital anomalies,
spontaneous abortion and previous fetal death,
consanguinity, non-intake of preconception folic acid,
maternal obesity, chronic and infectious maternal
diseases, medication intake,  toxic habits,
hyperthermia and exposure to environmental toxins
during pregnancy. The information was gathered
from the  Cuban registers of  congenital
malformations.

Results: a high prevalence of congenital anomalies
was found; the factors that showed an association

with the defects were: previous spontaneous
abortions (X?=7,0047 p=0,0081 OR=10,9), non-
intake of preconception folic acid (X?=11,1375

p=0,0008 OR=4,49), family history of genetic
disease (X?=4,7596 p=0,0291 OR=4,37), toxic habits
(X?=10,5061 p=0,0011 OR=3,63), medication intake
(X?=8,3192 p=0,0039 OR=2,83) and maternal
chronic diseases (X*=5,8581 p=0,0155 OR=2,42).
Conclusions: the risk factors associated with
congenital anomalies in pregnant women from
Puerto Padre during the period 2018-2020 were
determined.
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DEFECTOS CONGENITOS/PREVALENCIA; DEFECTOS
CONGENITOS/FACTORES DE RIESGO.

Descriptores: FACTORES DE RIESGO; ANOMALIAS
CONGENITAS; PREVALENCIA.

INTRODUCCION

Los defectos congénitos (DC) constituyen una
anomalia estructural o funcional de los érganos,
sistemas o partes del cuerpo. Se producen durante la
vida intrauterina y son causados por factores
genéticos, ambientales o ambos; pueden ser
evidentes antes del nacimiento, en el nacimiento o
mas tarde en la vida. ¥

Entre un 2-3 % de todos los recién nacidos presentan
algun defecto detectable al nacimiento, sin embargo,
en mas del 50 % de los casos no se precisan
explicaciones definitivas de sus causas. Actualmente
se conoce que entre un 3040 % de estas
malformaciones congénitas (MC) son de causa
genética, ocupando las cromosémicas un 6 % y los
defectos de un Unico gen 7,5 %, las causas
ambientales entre un 5-10 %, y las multifactoriales
20-30 %. @

En la etapa prenatal, el periodo embrionario (entre la
tercera y octava semana del desarrollo) es vital para
el desarrollo normal de los érganos. Se originan del
ectodermo, mesodermo y endodermo. La diversidad
de tejidos y érganos del embridn, la divisién celular,
la diferenciacién y la morfogénesis estdn en sus
niveles altos y se considera la etapa critica del
desarrollo, ya que la exposicion del embrién a
factores teratogénicos durante este periodo puede
dar lugar a defectos congénitos importantes. ©

La Organizacién Mundial de Salud (OMS) estima que
cada afo 276000 recién nacidos fallecen en el
mundo durante las primeras cuatro semanas de vida
debido a anomalias congénitas, las cuales, ademas,
pueden ocasionar discapacidades crénicas de gran
impacto en los afectados, sus familias, los sistemas
de salud y la sociedad. ©

En el anuario estadistico de la salud en Cuba se
recogen datos relacionados con la mortalidad
infantil, entre los afios 2019 y 2020 se pueden
observar que, entre las principales causas de muerte
en menores de un afo, las malformaciones
congénitas ocupan el segundo lugar. ©®

En la provincia de Las Tunas, en los ultimos afios, se
ha evidenciado que las malformaciones constituyen
la primera causa de mortalidad infantil, con una tasa
en el 2018 de 1,0 por cada mil nacimientos. ©

Constituyen pautas obligadas de control de las
malformaciones: el seguimiento del riesgo familiar
de ocurrencia o recurrencia de algln defecto,
antecedentes de aberracién cromosémica o
enfermedad hereditaria familiar, mujeres mayores
de 35 aflos de edad, adolescentes bajo peso,
exposicién a teratégenos quimicos como metales
pesados, el contacto con factores fisicos, algunas
deficiencias nutricionales como la de acido fdlico,
enfermedades maternas, infecciones perinatales,

ANOMALIES /RISK FACTORS.

Descriptors: RISK FACTORS;
ANOMALIES; PREVALENCE.

CONGENITAL

aunque muchas veces prevalece la combinacién de
factores genéticos y ambientales. @

El estudio de factores asociados a los defectos
congénitos, asi como la identificacién de variables
que puedan ser manipuladas, controladas o
modificadas por las instituciones de salud, es clave,
si se pretende proveer a los tomadores de decisiones
de las herramientas necesarias para implementar los
cambios suficientes, que produzcan el impacto
deseado.

Los DC constituyen hoy un problema para nuestro
sistema de salud publica, por lo que identificar
acertadamente y con prontitud los factores de riesgo
maternos, que directamente inciden en esta
problematica, es una necesidad para cada éarea de
salud, que facilita la dispensarizacién adecuada de
las mujeres que los presenten y las acciones de
salud encaminadas a controlarlos y modificarlos. El
presente estudio tiene como objetivo determinar los
factores de riesgo maternos asociados a los defectos
congénitos mayores identificados en el municipio de
Puerto Padre, durante el periodo 2018-2020.

MATERIALES Y METODOS

Se realizd un estudio observacional, analitico,
retrospectivo, tipo caso-control. La muestra la
constituyeron 55 casos (defectos congénitos
mayores diagnosticados, pre y posnatalmente) y 110
controles (fetos y recién nacidos sin ellos, del
municipio Puerto Padre, en el periodo 2018-2020,
con el objetivo de determinar los factores de riesgo
maternos asociados a defectos congénitos mayores.
Se excluyeron los casos con datos incompletos.

Después del consentimiento de la institucién garante
de la informacién, se procedié a la recoleccién de los
datos registrados en el departamento de Estadistica
del servicio de genética municipal y del Registro
Cubano de Malformaciones Congénitas (RECUMAC) y
Registro Cubano Prenatal de Malformaciones
Congénitas (RECUPREMAC), pertenecientes al
periodo analizado).

El estudio se realiz6 conforme a los principios éticos
para la investigacion médica en humanos
establecidos en el instrumento normativo:
Declaracion de Helsinki (Principios éticos para las
investigaciones médicas en seres humanos, 2013).

Se analizaron las variables: prevalencia de los
defectos congénitos mayores, tipo de defectos y
sistemas afectados segun Clasificacién Internacional
de Enfermedades versiéon 10 (CIE-10), edad materna
extrema, antecedente materno y familiar de
defectos congénitos, aborto espontdneo y muerte
fetal previa, consanguinidad, no ingestién de acido
félico preconcepcional, obesidad materna,
enfermedad materna crénica e infecciosa, ingestién
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de medicamentos, habitos téxicos, hipertermia vy
exposicion a téxicos ambientales durante el
embarazo.

La base de datos y el andlisis estadistico se hizo a
través del sistema Statistix. Versiéon 10.0. Se utilizé
la estadistica descriptiva e inferencial, como
medidas de resumen se emplearon las distribuciones
de frecuencias. El andlisis para determinar
asociacién entre cada una de las variables
explicativas o independientes y la variable de
respuesta o dependiente (defecto congénito mayor)
se realizé mediante la prueba de Chi cuadrado y a
través del analisis de los odd ratio (OR) y su intervalo
de confianza (IC) en la determinacién de la fortaleza
de la relacién. Ademas, se determiné la correlacién
entre las variables independientes o explicativas, a
través del coeficiente de correlaciéon lineal de
Pearson (se estimé la existencia de correlaciéon si el

coeficiente calculado fue =0,2), para un nivel de
confianza del 95 % (p=<0,05).

RESULTADOS

En el municipio de Puerto Padre, durante el periodo
analizado, se identificaron 55 defectos congénitos
mayores, para una tasa de prevalencia de 22,29 x
1000 nacidos vivos; fueron afectados principalmente
los sistemas urinario, circulatorio y nervioso con el
25,4 %, el 23,6 % y el 14,5 % respectivamente. Las
fisuras y las anomalias cromosémicas constituyeron
los defectos de menor cuantia, con 3,6 % en ambos
casos.

Durante el trienio se presenté con mayor frecuencia
la comunicacién interauricular (CIA) y la hidronefrosis
con el 9,09 % ambos, seguida del rifidn poliquistico
con 7,27 % y de la comunicacién interventricular
(CIV) y el pie varo equino con 5,45 % cada uno.

TABLA 1. Distribucion de factores genéticos asociados a los defectos congénitos en ambos

grupos
Casos Controles
Factores genéticos n=55 n=110 OR IC 95 % X2 p
Ne % N2 %
0,5821-
Edad materna extrema 9 16,4 13 11,8 1,4599 36614 0,6556 0,4181
Antecedente materno de 0.7510-
enfermedad genética o 4 7,3 2 1,8 4,2353 2_'3’ 8843 3,1132 0,0776
defecto congénito '
Antecedente familiar de 1.0487-
enfermedad genética o 6 10,9 3 2,7 4,3673 : 4,7596 0,0291
o 18,1873
defecto congénito
. . 1,2408-
Abortos espontaneos previos 5 9,1 1 0.9 10,900 95 7536 7,0047 0,0081
Muerte fetal previa de causa 0,3647-
no esclarecida 2 3,6 1 0.9 4,1132 46,3879 1,5278 0,2164
Consanguinidad de los padres 1 1,82 1 0,9 2,0185 22153599 0,2531 0,6149
Mas de un factor 7 127 2 | 18 | 7.8750 | 277> | 84615 | 0,0036
! ! ! 39,3128 ! !
. 0,1749-
No refiere 36 65,5 92 83,6 | 0,3707 07856 6,9679 0,0083

Fuente: RECUPREMAC y RECUMAC

En la tabla 1 se observa la distribucién vy
comparaciéon de factores genéticos asociados a los
defectos congénitos mayores entre ambos grupos. Al
analizar la tabla se puede apreciar que, los factores:
antecedente familiar de enfermedad genética o
defecto congénito (X?=4,7596 p=0,0291 OR=4,37) y
abortos espontaneos previos (X?=7,0047 p=0,0081
OR=10,9), fueron los que mostraron asociacién
significativa con los defectos congénitos. También se
encontré asociacién significativa con: presentar mas
de wun factor genético (X?=8,4615 p=0,0036
OR=7,88) y no presentar ninglin factor (X*=6,9679
p=0,0083 OR=0,37).

En cuanto a la fuerza de la asociacién, esta presenté
una mayor cuantia en las variables, abortos

espontdneos previos, presentar mdas de un factor y
antecedente familiar de enfermedad genética o
defecto congénito, con OR de 10,9, 7,88 y de 4,37
respectivamente, mostrando en cada caso alrededor
de 4 a 11 veces mas posibilidades de ocurrencia del

defecto congénito en los expuestos a estas
condiciones.
En la tabla 2 se aprecia la distribucién vy

comparacion de los factores ambientales asociados a
los defectos congénitos mayores entre ambos
grupos. Al analizar la tabla se observa que, los
factores, no ingestién de acido félico
preconcepcional (X?=11,1375 p=0,0008 OR=4,49),
consumo de medicamentos (X?=8,3192 p=0,0039
OR=2,83), habitos tdéxicos (X?=10,5061 p=0,0011
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OR=3,63) y enfermedades crénicas en la madre
(X?=5,8581 p=0,0155 OR=2,42), fueron los factores
ambientales que mostraron asociacién significativa
con los defectos congénitos; por presentar mas de

TABLA 2. Distribucion de factores ambientales asociados a los defectos

un factor (X?=14,2154 p=0,0002 OR=4,24) y no
presentar ningln factor (X*=6,5973 p=0,0102
OR=0,22).

congénitos en ambos

grupos
Casos Controles
Factores ambientales n=55 n=110 OR IC 95 % ) G p
Ne % N¢ %
. L L. . 1,7639-
No ingestidon de acido félico 49 89,1 71 64,6 4,4859 11.4086 11,1375 0,0008
. . 0,7484-
Hipertermia 6 10,9 5 4,5 2,5714 88356 2,3864 0,1224
Consumo de medicamentos | 22 | 40,0 | 21 | 19,1 | 2,8254 é’%%%‘ 8,3192 | 0,0039
L L. 1,6185-
Héabitos toxicos 18 32,7 13 11,8 3,6299 8 1409 10,5061 0,0011
Exposicién a sustancias 0,6372-
guimicas ambientales 7 12,7 8 7.2 1,8594 5,4253 13200 0,2506
Obesidad materna 8 | 145 | 11 | 10,0 | 1,5319 %’%2%%‘ 0,74 0,3885
Enfermedades crdénicas en 1,1711-
la madre 20 36,4 21 19,1 2,4218 5 0083 5,8581 0,0155
Enfermedad infecciosa en 0,9485-
el embarazo 10 18,2 9 8,2 2,4938 6.5566 3,5986 0,0578
Mas de un factor 21 | 382 | 14 | 12,7 | 42353 19'%%%17' 14,2154 | 0,0002
No refiere 3 5,5 23 20,9 0,2182 %%%22% 6,5973 0,0102
Fuente: RECUPREMAC y RECUMAC
En cuanto a la fuerza de la asociacién, se presenté presencia de factores de riesgo, reducen la

con una mayor cuantia en las variables, no ingestion
de &cido félico preconcepcional, presentar mas de un
factor y hdabitos téxicos, con OR de 4,49, 4,24 y de
3,63 respectivamente, mostrando en cada caso
alrededor de 3,5 a 4,5 veces mas posibilidades de
ocurrencia del defecto congénito en los expuestos a
estas condiciones.

El estudio de correlacion entre los defectos
congénitos y algunos factores genéticos y
ambientales, como se observa en la tabla 3, mostré
asociacién estadisticamente significativa entre los
defectos congénitos y: habitos toxicos (r=0,2523;
p=0,0011), consumo de medicamentos en el
embarazo (r=0,2772; p=0,0003), abortos
espontdneos previos (r=0,2060; p=0,0079),
enfermedades crénicas en la madre (r=0,1884;
p=0,0154), antecedentes familiares de defectos
congénitos (r=0,1698; p=0,0292), presentar mas de
dos factores (r=0,3805; p=0,0000), consumir acido
félico (r=-0,2598; p=0,0008) y no presentar factores
de riesgo (r=-0,2017; p=0,0094).

En las correlaciones entre los defectos congénitos vy
el consumo de &cido félico y no presentar factores de
riesgo, los valores son negativos, pudiéndose
interpretar como factores protectores. El incremento
en el consumo de &cido félico, asi como la no

frecuencia de aparicion de estos defectos.

TABLA 3. Correlacion entre los defectos
congénitos y factores genéticos y ambientales
Defectos
Factores congénitos
r p
Consumo de medicamentos
durante el embarazo 0.2772 10,0003
Consumo de acido félico
preconcepcional -0,2598 | 0,0008
Héabitos toxicos 0,2523 | 0,0011
Enfermedad materna crénica 0.2245 | 0,0037
Abortos espontdneos previos 0,2060 | 0,0079
Antecedentes famlllares de 0,1698 | 0,0292
defectos congénito
Enfermedad materna infecciosa | 0,1477 | 0,0584
Antecedente materno de
defectos congénito 01374 10,0785
Mas de dos factores 0,3805 | 0,0000
Sin factor de riesgo -0,2017 | 0,0094

Fuente: RECUPREMAC y RECUMAC
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DISCUSION

La tasa de prevalencia municipal de 22,29 x 1000
nacidos vivos fue superior a la encontrada por Acero
y colaboradores, 7 en Colombia de 19 x 1000
nacidos vivos, por Willian ® en Sao Paulo de 17,9 x
1000 nacidos vivos y por Barrueta Ordéfiez © en la
provincia Cienfuegos de 14,2 x 1000 nacidos vivos.

El rango de prevalencia de los DC puede diferir a
través de regiones y paises del mundo, debido a
diferencias en la metodologia usada por los
investigadores ®y también puede estar en relacién
al bajo reporte de las malformaciones diagnosticadas
en la etapa prenatal. En paises desarrollados donde
las anomalias congénitas son sistematicamente
incorporadas en registros nacionales, la prevalencia
es mucho mayor. ¥

En relacién a los sistemas mas afectados, estos
resultados no coinciden con otros, que reportan
predominio del sistema osteoarticular, ©® del sistema
nervioso central, *? del cardiovascular @® y del
digestivo. ®» La frecuencia de anormalidades
cromosOmicas encontrada resulté entre las mas

bajas a diferencia de lo reportado en otros estudios.
(9)

Novoa Casales, et al. ® encontraron que el tipo de
malformacién mas frecuente fue la comunicacion
interventricular y Azan Pérez, et al. *® reportan a la
tetralogia de Fallot como la cardiopatia de mayor
diagndstico.

Los estudios sobre factores asociados a los defectos
congénitos reportan en su gran mayoria madres con
edades extremas, “*!% en este trabajo el mayor
nimero se encontraba en edades comprendidas
entre los 19 y 34 afios y el promedio de edad de las
madres fue de 26,07+6,18 afos, resultados similares
reportan los autores Acosta y Mullings en el afo
2011, *” asi como Torres Hernandez, et al. *® en un
estudio realizado en el departamento del Cauca, de
Colombia.

Las investigadoras Toranzo Leyva y Gutiérrez
Batista, *® reportan al antecedente de amenaza de
aborto como el factor de riesgo mas influyente en la
apariciéon de defectos cardiovasculares, con un 32,9
%, del total de los defectos detectados. Por otro lado,
Novoa Casales, et al. ¥ observaron, que el 9,24 %
tenian antecedentes familiares de malformaciones
congénitas, coincidiendo con los resultados de esta
investigacion.

Torres-Hernandez, “® no encontraron asociacion
significativa entre las anomalias congénitas y la
consanguinidad, sin embargo, otros autores %% sj la
reportaron. La inexistencia de asociacién entre este
factor y los DC pudiera tener explicacién en el alto
nivel cultural alcanzado por la poblacién cubana y a
la presencia de factores religiosos y legales, entre
otros, que hacen a esta practica poco frecuente.

Los DC se relacionan estrechamente con la historia
de salud de la madre, quien, en muchos casos,
padece enfermedades crénicas como la diabetes, la
hipertensién y la obesidad. Los riesgos que
presentan al nacimiento los hijos de madres

diabéticas, son varios, entre ellos, el de mostrar una
malformacién puede alcanzar hasta un 12 % de
probabilidad. ®? Padrén-Aguilera, et al. “Y en un
estudio realizado sobre diabetes y malformaciones
congénitas en Cienfuegos, encontraron que los
defectos congénitos en los hijos de madres con esta
enfermedad, se presentaron en el 3,4 % del total de
los identificados.

La investigadora Azan Pérez, > cita estudios que
asocian el wuso de drogas antidepresivas, el
alcoholismo, el tabaquismo, el uso de quimicos en
los productos de belleza para el tratamiento del
cabello y las enfermedades maternas no infecciosas,
dentro de ellas la diabetes mellitus, la epilepsia, el
lupus eritematoso sistémico, el distiroidismo e
hipertensién arterial con los defectos cardiacos.

Se ha encontrado que una carencia de yodo, &cido
félico, y de otros micronutrientes en la dieta
preconcepcional y durante el embarazo, produce
mutaciones genéticas que se traducen en
malformaciones. 8222 Por ejemplo, la carencia de
folato aumenta el riesgo de tener nifios con defectos
del tubo neural, *® ademas, el aporte excesivo de
vitamina A puede afectar al desarrollo normal del
embrién o del feto. ¥

Jordan Pita, et al. ® en un estudio relacionado con el
uso de farmacos y la aparicion de defectos
congénitos, encontraron una probabilidad 5,6 veces
mayor, de desarrollar una malformacién en
pacientes que consumen dipirona durante su
embarazo, que en una poblacién no expuesta.

Concepcidén Ojeda y Benitez Leite, *® encontraron
asociacién estadistica significativa con los factores
de riesgo prenatales: antecedente familiar o de un
hijo con malformaciones congénitas, la falta de
suplementacién con acido félico antes y/o durante el
embarazo, la exposicién materna a agroquimicos y la
distancia de los cultivos menor a 1 km con respecto
a la vivienda.

Asi mismo, los investigadores Silva Dutra y Pacheco
Ferreira ©® demostraron que las malformaciones
congénitas identificadas, en el sitio de estudio,
estaban fuertemente correlacionadas con la
exposicion a plaguicidas y la investigadora Nufez
Gbémez " encontrd un 56 % de ocurrencia de MC en
recién nacido vivo, de madres residentes en zonas
con muy alta exposicién ambiental a pesticidas, en
comparacion con otros de madres residentes en
lugares con baja exposicion ambiental a estos
productos quimicos.

La literatura revisada refiere que entre 2 y 3 mujeres
de cada 10 que acuden a la consulta prenatal tienen
sobrepeso y 1-2 de cada 10 tienen obesidad. ** La
obesidad, por si misma, no parece ser un factor
independiente que ocasione el aumento de defectos
congénitos en la descendencia, sino las
complicaciones médicas que la acompafan, tales
como: hipertensién, diabetes, enfermedades
respiratorias complicaciones tromboembdlicas, entre
otras. ®® Sin embargo, autores, como Hernandez, et
al. ®® en un estudio desarrollado en la Habana en el
2015, describen la existencia de un elevado riesgo
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de que aparezcan defectos congénitos en hijos de
mujeres obesas no controladas.

El 10 % de las malformaciones se atribuyen a causas
ambientales, el 25 % a factores genéticos y el 65 %
a factores desconocidos, *® asi mismo, muchos de
los defectos congénitos tienen una causa compleja y
multifactorial, actuando factores constitucionales del
huésped (genes, cromosomas), factores ambientales
pre y post natales y el factor de oportunidad. Por lo
que la expresién del cuadro clinico (defecto
congénito) dependera de la dosis, momento de
exposiciéon, tiempo que actud, predisposicion
genética, etc., ®® lo que hace aun méas compleja la
interpretacién de este fenémeno y de los factores
gue con él se relacionan.
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