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RESUMEN

Fundamento: identificar las caracteristicas de las
anomalias congénitas permite implementar estudios
de riesgo e instaurar estrategias de prevencién
individualizadas con el objetivo de revertir su
impacto.

Objetivo: describir caracteristicas de las madres
que tuvieron producto de la concepcién con defectos
congénitos mayores del sistema urinario,
diagnosticados en Puerto Padre, durante el periodo
2018-2020.

Métodos: se realizdé un estudio observacional,
descriptivo, de corte transversal, en una muestra de
14 madres de las definidas en el objetivo. La
informacién se recogié del Registro Cubano de
Malformaciones Congénitas y el Registro Cubano
Prenatal de Malformaciones Congénitas. En el
procesamiento de los datos se empled la estadistica
descriptiva.

Resultados: se identificaron 14 defectos congénitos
mayores del sistema urinario, para una prevalencia
5,6 por cada 1000 nacidos vivos. La anomalia mas
frecuente fue de hidronefrosis (35,71 %), seguido
por el rifidn poliquistico derecho (28,57 %). La
mayoria de las madres tenian entre 19 y 34 afios de
edad (71,43 %). Predominaron: las madres
normopeso (85,71 %), el riesgo genético
incrementado (78,57 %), los embarazos que llegaron
al término (71,43 %), drea de salud de Puerto Padre
(64,29 %), zona urbana (57,14 %). Los principales
factores genéticos y ambientales fueron la no
ingestién de acido félico (78,57 %), consumo de
medicamentos durante el embarazo y habitos
téxicos (57,14 % cada uno) y las enfermedades
crénicas en la madre (50 %). En el 71,43 %
concomité mas de un factor.

Conclusiones: se describieron caracteristicas de las
madres con productos de la concepcién con defectos
congénitos mayores del sistema urinario.
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ABSTRACT
Background: identifying the characteristics of
congenital anomalies allows implementing risk

studies and establishing individualized prevention
strategies with the aim of reversing their impact.
Objective: to describe the characteristics of
mothers who had products of conception with major
birth defects of the urinary system, diagnosed in
Puerto Padre, during the period 2018-2020.
Methods: an observational, descriptive, cross-
sectional study was performed in a sample of 14
mothers as defined in the objective. The information
was collected from the Cuban Registry of Congenital
Malformations and the Cuban Prenatal Registry of
Congenital Malformations. Descriptive statistics was
used in data processing.

Results: 14 major birth defects of the urinary
system were identified, for a prevalence of 5.6 per
1000 live births. The most frequent abnormality was
hydronephrosis (35.71 %), followed by the right
polycystic kidney (28.57 %). Most mothers were
between 19 and 34 years old (71.43 %). It prevailed
the standard weight mothers (85.71 %), the
increased genetic risk (78.57 %), pregnancies that
came to term (71.43 %), health area of Puerto Padre
(64.29 %), urban area (57.14 %). The main genetic
and environmental factors included no ingestion of
folic acid (78.57 %), drug consumption during
pregnancy and toxic habits (57.14 %) and chronic
diseases in the mother (50 %). 71,43 % had more
than one factor.

Conclusions: characteristics of mothers with
conception products with major congenital
malformations of the urinary system were described.
Keywords: URINARY SYSTEM ABNORMALITIES;
CONGENITAL DEFECTS/EPIDEMIOLOGY; CONGENITAL
DEFECTS/RISK FACTORS.

Descriptors: CONGENITAL ANOMALIES; URINARY
SYSTEM; PREGNANT WOMEN; RISK FACTORS.
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URINARIO; DEFECTOS CONGENITOS/EPIDEMIOLOGIA;
DEFECTOS CONGENITOS/FACTORES DE RIESGO.
Descriptores: ANOMALIAS CONGENITAS; SISTEMA
URINARIO; MUJERES EMBARAZADAS; FACTORES DE
RIESGO.

INTRODUCCION

Los Defectos Congénitos (DC) son alteraciones del
desarrollo que involucran no solo defectos
estructurales macroscopicos, sino también

malformaciones microscépicas, errores innatos del
metabolismo, trastornos fisiolégicos, retardo mental,
anormalidades celulares y moleculares. @#
Ocasionan un gran impacto en la morbilidad y
mortalidad infantil y con ello inciden de forma
negativa sobre los sistemas de salud. @

Los DC mayores tienen un compromiso funcional
importante para la vida del individuo, con afectacién
clinica, corporal y a nivel social, por la discapacidad
generada que requieren de atencién temprana e
integral. @

El 3 % de los 134 millones de nacimientos anuales
en el mundo estdn asociados a anomalias mayores.
Su prevalencia varia segln paises y regiones. Por
mas de dos décadas, en Estados Unidos (EUA) las
malformaciones congénitas han constituido la
principal causa de muerte infantil, afectando al 3 %
de los nacidos vivos y el 2,55 % de los nacimientos
en Europa. ®

El Estudio Colaborativo Latinoamericano de
Malformaciones Congénitas (ECLAMC) reporta una
tasa de prevalencia de defectos congénitos en la
regiéon de 2,6 %, siendo Brasil con el 4,0 % y Chile
con el 3,1 %, los paises con las tasas mas altas. ® En
Cuba, en los afios 2019 y 2020, estas enfermedades
representaron la segunda causa de muerte en los
ninos menores de un afno. Se estima que la tasa de
prevalencia de este grupo de enfermedades en el
pais es de 0,8 x cada 1000 nacidos vivos, lo cual

incide de forma significativa en la mortalidad infantil.
(7.8)

En la provincia de Las Tunas, se evidencia que las
malformaciones congénitas constituyeron la primera
causa de mortalidad infantil, con tasas que oscilan
entre 1,0 por cada mil nacimientos en el 2018 (la
mas elevada en los dltimos afios), © hasta 0,4 por
cada mil nacidos vivos en el 2020 (la tasa de
mortalidad mas baja por estas causas en su historia);
10 aun y cuando la media de los indicadores de
mortalidad se igualan a los de paises desarrollados
(0,8 por cada mil nacimientos), cada dos dias en la
provincia nace un nifilo con algin defecto congénito,
con los consecuentes problemas de salud y sociales
gue estos acarrean. 1V

Las anomalias congénitas del rifédn y del tracto
urinario (CAKUT por su sigla en inglés) son una serie
de malformaciones que pueden ocurrir, bien sea, en
el rindn, el sistema colector, la vejiga o la uretra. 2
La etiologia de estas anomalias es multifactorial y
compleja y en muchos aspectos las causas
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permanecen desconocidas, menciondndose factores
genéticos y ambientales. %

Las malformaciones congénitas urogenitales en la
provincia de Camaguey representan el segundo
lugar de las enfermedades congénitas, mientras que
en la provincia de Las Tunas ocupan el primer lugar.
Muchos de los defectos del sistema renal producen
inviabilidad para la vida extrauterina del feto por lo
que los embarazos culminan en una interrupcién,
mientras que en otros casos la enfermedad progresa
a la insuficiencia renal crénica. ¥

Un trabajo sobre el diagndstico prenatal de los
defectos congénitos del rifidn y las vias urinarias por
ultrasonografia, realizado en Las Tunas, durante el
periodo de enero del 2011 a diciembre del 2016,
encontré que el municipio de Puerto Padre (23,4 %)
ocupd el segundo lugar en la incidencia de estos
defectos congénitos. *¥

Identificar las caracteristicas de estas anomalias
congénitas en el municipio y en sus diferentes areas
de salud, permite orientar la pesquisa de factores de
riesgo genéticos y ambientales, implementar
estudios de riesgo e instaurar estrategias de
prevencién, de forma individualizada e intencionada
con el objetivo de revertir su impacto.

El presente estudio tuvo como objetivo describir las
caracteristicas de madres que aportaron
descendencia con defectos congénitos mayores del
sistema urinario identificados en el municipio Puerto
Padre, durante el periodo 2018-2020.

MATERIALES Y METODOS

Se realizd un estudio observacional, descriptivo, de
corte transversal, que incluyé a las 14 madres que
aportaron descendencia con defectos congénitos
mayores del sistema urinario, del municipio Puerto
Padre, provincia Las Tunas, en el periodo 2018-2020.

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 de los Registro
Cubano de Malformaciones Congénitas (RECUMAC) y
el Registro Cubano Prenatal de Malformaciones
Congénitas (RECUPREMAC), pertenecientes al
periodo analizado. El estudio cumplié con los
requerimientos éticos establecidos. (Declaracién de
Helsinki de la AMM-Principios éticos para las
investigaciones médicas en seres humanos 2013).

Se analizaron las variables: tipo de defecto, segun
clasificacién Internacional de Enfermedades versiéon
10 (CIE-10); edad materna; area se salud; zona de
residencia; clasificaciéon del riesgo genético;
valoraciéon nutricional; alfafetoproteina en sangre
materna; destino final de la gestacién; factores de
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Se utiliz6 la estadistica descriptiva para el
tratamiento de los datos y como medidas de
resumen las distribuciones de frecuencias.

85,71 % de los casos y el 71,43 % de los embarazos
llegaron al término, las interrupciones se produjeron
en solo 4 casos (28,57 %).

RESULTADOS TABLA 2. Caracteristicas sociodemograficas y
En el municipio de Puerto Padre durante el periodo ~ clinico-obstétricas de las madres con
2018-2020 se identificaron 55 defectos congénitos Productos de la concepcién con defectos
mayores, de ellos la mayor frecuencia la present6 el €ongénitos mayores del sistema urinario
sistema urinario con 14 casos, lo que representé la (n=14)
cuarta parte de la totalidad de los defectos con el Variables Ne %
25,45 %. Edad materna
Menores de 19 afios 1 7,14
TABLA 1. Distribucidon segun el tipo de defecto De 19 a 24 afios 7 50,0
congénito del sistema urinario De 25 a 29 afios 3 21.43
Tipos de defectos congénitos N2 % De 30 a 34 afios 1 7,14
Hidronefrosis rindn derecho 3 21,43 35 afios y mas 2 14,29
Hidronefrosis rifndn izquierdo 1 7,14 Area de Salud
Hidronefrosis bilateral 1 7,14 Puerto Padre 9 64,29
Rifién poliquistico derecho 4 28,57 Delicias 2 14,29
Agenesia renal izquierda 1 7,14 Vazquezl . 3 21,43
Agenesia renal bilateral 1 7,14 Zona de residencia
Rifién pélvico 1 | 714 Urbana 8 >7,14
nonp ' Rural 6 42,86
RiAidN en herradura 1 7,14 P : o
- S Clasificacion del riesgo genético
Megavejiga urinaria 1 7,14 Incrementado 11 78,57
Total 14 100 Bajo 3 21,43
Fuente: Registro Cubano de Malformaciones Congénitas 2 s
(RECUMAC) y Registro Cubano Prenatal de Malformaciones Valoracion nutricional
Congénitas (RECUPREMAC). Normopeso 12 85,71
Bajopeso 1 7,14
La distribucién de los tipos de defectos congénitos Sobrepeso 1 7,14
que afectaron al sistema urinario en el periodo Alfafetoproteina en suero materno
estudiado, (tabla 1) refleja que de los 14 defectos la .
. ) . Bajo 2 14,29
mayor frecuencia la presentaron la hidronefrosis con
el 35,71 % (3 en el rifidn derecho, una en el rifidn Elevado 0 0
izquierdo y una bilateral) y el rifén poliquistico Normal 12 85,71
derecho con el 28,57 %. Destino final de la gestacién
Las caracteristicas sociodemogréaficas y clinico- Interrumpida 4 28,57
obstétricas de las madres con productos de la Culminada 10 71,43

concepcién con defectos congénitos mayores del
sistema urinario (tabla 2), muestra que la mayoria
tenian entre 19 y 34 afios de edad (71,43 %). Las
madres con edades extremas se presentaron en una
menor proporcién, 7,14 % en menores de 19 afios y
14,29 % en madres con 35 afios y mas.

La distribucién por dreas de salud y zona de
residencia mostré un ligero predominio de la zona
urbana y del drea de salud de Puerto Padre con el
64,29 %, lo que representa un poco mas de la mitad
del total de los defectos congénitos identificados.

En relaciéon al resto de las variables analizadas en la
tabla, el 78,57 % presentaba riesgo genético
incrementado, el 85,71 % una valoracién nutricional
de normopeso, la alfafetoproteina fue normal en el

Fuente: Registro Cubano de Malformaciones Congénitas
(RECUMAC) y Registro Cubano Prenatal de Malformaciones
Congénitas (RECUPREMAC).

La distribucién de los defectos congénitos del
sistema urinario segUn factores genéticos vy
ambientales (tabla 3) muestra que la no ingestién
de acido félico en el periodo pregestacional, con el
78,57 % de los casos, el consumo de medicamentos
durante el embarazo y los habitos téxicos, con el
57,14 % cada uno y las enfermedades crénicas en la
madre con el 50 %, son los factores con una mayor
frecuencia. Se observa ademés que, en el 71,43 %
concomité mas de un factor y sélo el 14,29 % no
refirié ningln factor de riesgo. En ninglin caso existié
consanguinidad de los padres.
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TABLA 3. Factores genéticos y ambientales presentes en las madres con productos de la
concepcion con defectos congénitos mayores del sistema urinario (n=14)

Factores genéticos/ambientales N2 %
Edad materna extrema 3 21,43
Antecedente familiar de enfermedad genética o defecto congénito 3 21,43
Abortos espontdneos previos 3 21,43
Muerte fetal previa de causa no esclarecida 1 7,14
No ingestién de &cido félico 11 78,57
Hipertermia 2 14,29
Consumo de medicamentos 8 57,14
Habitos téxicos 8 57,14
Exposicién a sustancias quimicas ambientales 1 7,14
Obesidad materna 1 7,14
Enfermedades crénicas en la madre 7 50,0
Enfermedad infecciosa en el embarazo 2 14,29
Mas de un factor 10 71,43
No refiere 2 14,29

Fuente: Registro Cubano de Malformaciones Congénitas (RECUMAC) y Registro Cubano Prenatal de Malformaciones

Congénitas (RECUPREMAC).

En relacién al consumo de medicamentos durante el
embarazo, se reporté el empleo de, analgésicos/
antipiréticos y esteroides en dos madres y el de
antihipertensivo, hipoglicemiante, antiinfeccioso y
hormona tiroidea, en wuno per capita. Como
principales habitos téxicos, tres consumian alcohol
(21,43 %) y seis consumian tabaco (42,86 %), una
madre presentaba ambos habitos téxicos (7,14 %).
En cuanto a las enfermedades crénicas de la madre,
el asma bronquial y la anemia se presenté en dos
casos y solo un caso en la hipertensién arterial,
diabetes mellitus e hipotiroidismo respectivamente.

DISCUSION

El origen multifactorial de los DC, las caracteristicas
particulares de cada regién, en especial las
condiciones medioambientales y los principios de la
teratologia, que involucran la susceptibilidad a los
agentes teratégenos, el momento del desarrollo en
gue actla el agente teratégeno, asi como la dosis y
el tiempo de exposicién a la sustancia teratogénica,
se manifiestan de forma diferente en cada caso de
DC, @ por lo que, el predominio de un sistema
afectado muchas veces varia de una regién a otra y
se refleja en la heterogeneidad que en este sentido
tienen los reportes bibliograficos. #1618 Estudios
recientes realizados en esta provincia coinciden con
lo reportado en esta investigacién. 413

En el periodo se registraron 2487 nacimientos y de
estos se identificaron 14 defectos congénitos del
sistema wurinario, para una prevalencia de estas
anomalias de 5,6 por cada 1000 nacidos vivos. Este
valor estd dentro del rango de valores de 3-7 por
cada 1000 nacidos vivos referidos por Capone et al y
citado por los investigadores Basabe Ochoa et al. ¥
Al compararlos con los valores reportados en la
provincia y otras regiones del pais se aprecia
similitud. El realizado en la provincia de Santiago de
Cuba, entre enero 2013 y diciembre 2018, reporta

una prevalencia de 5,8 por cada 1000 nacidos vivos.
19 E| estudio realizado en Las Tunas, *® de enero
2011 a diciembre 2016 reporta un valor de
prevalencia de 3,9 por cada 1000 nacidos vivos.

En el Ultimo estudio referido, *> ademas, reportan a
la hidronefrosis con el 90,4 % del total de casos
como la anomalia congénita mas frecuente; otros
autores *? sefialan a la hidronefrosis bilateral. En la
presente investigacion resulté ser también la de
mayor frecuencia. Otros estudios ©? sefialan a la
agenesia renal izquierda como el defecto congénito
mas frecuente.

La frecuencia mas alta de estos defectos encontrada
en el drea de salud de Puerto Padre puede estar en
relacién con la mayor densidad poblacional que
presenta esta area, la cual por su puesto también
aporté el mayor niumero de mujeres embarazadas.
Similares resultados han sido reportados por otros
autores que relacionan la prevalencia de los defectos
congénitos con la densidad poblacional. *2V

Los estudios sobre factores asociados a los defectos
congénitos reportan un predominio de las madres
con edades extremas, “?? sin embargo, otras
investigaciones sefialan que el periodo entre los 20 y
34 afos de edad aporta mayor frecuencia en el
diagnéstico de estas y otras anomalias congénitas,
1519 coincidiendo con lo encontrado en este estudio.
Pero es necesario enfatizar que también son las
edades en que ocurren el mayor numero de
embarazos.

En esta investigaciéon se aprecié un predominio de
las embarazadas clasificadas como alto riesgo
genético, resultados que coinciden con un estudio
sobre el comportamiento del riesgo genético
realizado en Cienfuegos. ?¥

La dosificacion en suero materno de Ia
alfafetoproteina (AFP) ha sido empleada durante
décadas como método de pesquisa de los defectos
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del tubo neural (DTN) y malformaciones abiertas de
la pared abdominal, alcanzdndose un 95 % de
eficacia en el diagnéstico de la anencefalia y un poco
menor para otros DTN; también es Gtil para el
diagndstico de la gastrosquisis, el onfalocele, la
nefrosis congénita y la pérdida fetal. 2425

En la actualidad, junto a la gonadotropina coriénica
humana y el 3-estadriol no conjugado, conforma un
método validado para la pesquisa del sindrome de
Down y otras aneuploidias. “*?® Similar a este
estudio, otros autores encontraron que |la
alfafetoproteina en sangre materna registré un valor
normal en la mayoria de la muestra de defectos
congénitos del sistema urinario estudiada. ¥

En relacién al destino final de la gestacién, en este
trabajo el 71,43 % de los embarazos llegé a término,
resultado similar a otra investigacién donde
encontraron que el 21,6 % de los casos estudiados,
previo asesoramiento genético a la pareja, optdé por
la interrupcién voluntaria de la gestacién; mientras
que el resto de los embarazos continuaron su curso
bajo un criterio médico expectante y un estricto
monitoreo de los diferentes factores prondsticos.
Otros reportes indican que el nUumero de
embarazadas que culminaron la gestaciéon fue
superior al de las interrupciones. ** Muchos de estos
defectos son considerados menores o sin riesgo para
la vida, algunos, incluso, con posibilidad a revertirse
durante el curso del desarrollo y crecimiento fetal.

Diversos estudios hacen referencia a la relacién que
existe entre la presencia de defectos congénitos
urinarios y el antecedente familiar de los mismos,
1926) E| consumo de acido félico es significativamente
importante como factor protector para evitar estas
malformaciones. ¢

Silva-Gonzélez et al ?” afirman en su estudio que la
incidencia de defectos congénitos se puede asociar
al uso de medicamentos. En la provincia Las Tunas
encontraron que el consumo de medicamentos
antiinfecciosos (54,4 %) fue el mas significativo; a
diferencia de este estudio donde se encontraron a
los analgésicos/ antipiréticos y en particular Ia
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