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RESUMEN

La estimacién de la prevalencia de las enfermedades genéticas se dificulta, entre otras causas, por su rareza.
Se realizd un estudio descriptivo retrospectivo, para identificar las enfermedades genéticas de mayor
prevalencia en pacientes atendidos por este programa en el Centro Provincial de Genética Médica de Las
Tunas, Cuba; desde el afio 1989 hasta julio de 2014. Se revisaron todas las historias clinicas. Predominé el
origen monogénico (69 %), siendo los sindromes dismorficos los mas numerosos y diversos, entre ellos los
neurocutaneos, que representaron el 35 %. La enfermedad genética monogénica con mayor nimero de casos
fue la Neurofibromatosis I con el 14,4 % y el 22,2 % de las enfermedades eran de origen monogénico y
dismorfico. La Trisomia 21 representdé el 77 % de la causa cromosdmica. En el origen multifactorial
prevalecieron los defectos congénitos mayores, entre ellos los defectos reductivos de miembros (27 %).
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ABSTRACT

The estimate of the prevalence of the genetic diseases is very difficult, among other causes, because of their
uncommonness. A retrospective and descriptive study was carried out to identify the most prevalent genetic
diseases in patients seen by that program in the Medical Genetic Provincial Center in Las Tunas, Cuba, from
1989 to July, 2014. For the purpose, all the health histories were checked. The monogenic etiology prevailed
(69 %); the dysmorphic syndromes were the most numerous and diverse, and among them, the neuro-
cutaneous ones, with a 35 %. The monogenic genetic disease with the highest number of cases was the
Neurofibromatosis 1 with the 14,4 %; the 22,2 % of the diseases were of monogenic and dysmorphic origin.
Trisomy 21 represented the 77 % of chromosome cause. Within the multifactorial origin, the greater
congenital defects, among them, limbs missing (27 %) prevailed.
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INTRODUCCION presentan, (3, 4) ayudandoles a vivir y a

Las enfermedades genéticas son consideradas reproducirse de forma tan normal como sea posible,

enfermedades raras por su baja prevalencia. (1, 2) (5

Por lo general son graves, cronicas, multisistémicas; La estimacién de la prevalencia de las enfermedades
afectan la calidad de vida, la expectativa de vida y la  genéticas se dificulta por ciertas caracteristicas
reproduccién de los individuos que las padecen. Su inherentes a este grupo de enfermedades tales como
atencion multidisciplinaria debe atender los su rareza, afectan menos de cinco personas por 10
problemas médicos, psicoldgicos y sociales que 000 habitantes, tienen un alto nivel de complejidad
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clinica que obstaculiza su diagndstico y
reconocimiento. (6, 7) Por otra parte, son invisibles
en los sistemas de informacion sanitaria por falta de
sistemas apropiados de codificacion vy clasificacion.
(6)

Con algunas excepciones, a nivel mundial faltan los
registros de enfermedades genéticas y esta es una de
las vias para determinar su prevalencia. (8) En
nuestro pais son escasas las publicaciones previas,
que aborden la epidemiologia de las enfermedades
genéticas a nivel poblacional, ni estudios similares al
presente. Solo en el estudio clinico genético,
psicosocial y psicopedagodgico de las personas con
discapacidades se reporté la frecuencia de algunas
enfermedades. (9)

Este trabajo se realizé con el objetivo de identificar
las enfermedades genéticas de mayor frecuencia en
los pacientes atendidos en el servicio de genética
clinica del Centro Provincial de Genética Médica de
Las Tunas, desde sus inicios en el afio 1989, como un
primer paso en la estimacién de la prevalencia de
estas enfermedades.

MATERIALES Y METODOS

Se realizd un estudio descriptivo, retrospectivo, a
partir de la revisidon de todas las historias clinicas de
los pacientes atendidos en el servicio de genética
clinica del Centro Provincial de Genética Médica de
Las Tunas, desde el afio 1989 hasta el mes de julio
del afio 2014.

Los casos de origen genético fueron distribuidos
segun clasificacion de enfermedades genéticas en:
monogénico, cromosomico y multifactorial. Las
enfermedades de origen monogénico fueron divididas
en dos grupos: sindromes  dismorficos @y
enfermedades no  dismérficas. Los sindromes
dismodrficos fueron distribuidos segun clasificacion
utilizada en Smith’s Recognizable patterns of human
malformation. (10)

ANALISIS Y DISCUSION DE LOS RESULTADOS

Del total de pacientes atendidos se pudo determinar
un origen genético en 459 pacientes, de ellos 315 (69
%) de etiologia monogénica, 61 (18 %) de causa
cromosémica y 83 (13 %) de causa multifactorial. El
impacto en la prevalencia al nacimiento de los
programas de base poblacional, que realizan
diagndstico prenatal de enfermedades cromosdmicas
y defectos congénitos, explica la menor proporcion de
pacientes atendidos con dichas enfermedades.

En 200 pacientes se identificaron 62 patrones
dismérficos de los reconocidos en humanos. En las
hamartosis, también llamados sindromes
neurocutaneos, se concentré el mayor numero de
pacientes y la mayor diversidad de sindromes (tabla

1). Representaron el 37 % del grupo de sindromes
dismorficos.

TABLA 1. Distribucion de los casos segin
clasificacion de los sindromes dismoérficos
Clasificacion p N° de N° de
sindromes casos
Baja talla 6 12
Apariencia senil 1 1
Macrosomia 2 4
Neuromusculares 4 4
Defectos faciales 6 12
Def. faciales y miembros 7 8
Def. miembros 5 10
Disp. ectodérmicas 4 8
Tejido conectivo 4 28
Hamartosis 10 74
Ostecondrodisplasias 7 21
Craneosinostosis 3 7
Miscelaneos 2 2
Espectros 1 6
Otros 3 3
Total 62 200
Ademas de la neurofibomatosis, otras nueve

diferentes entidades se presentaron en un numero
significativo de pacientes, tales como la melanosis
neurocutdnea, esclerosis tuberosa, incontinencia
pigmenti, Klippel-Trenaunay-Weber, Proteus y
leopard.

Los sindromes dismdrficos presentes en el mayor
numero de pacientes fueron en orden descendente:
neurofibromatosis I, sindrome de Ehler Danlos tipo
111, acondroplasia, displasia ectodérmica
hipohidrética, melanosis neurocutdnea (tabla 2). Los
pacientes con neurofibromatosis I representaron el
14,9 % de la causa monogénica y el 23,5 % de los
casos con sindromes dismdrficos. Esta es una de las
enfermedades genéticas con mayor distribucidn vy
frecuencia en todo el mundo, que no respeta sexo ni
origen étnico, de herencia autosémica dominante y
se estima afecte de uno en 2500 a uno en 3000
individuos. (11, 12, 13, 14) En Cuba fue identificado
como causa monogénica de retraso mental en todas
las regiones y provincias del pais, en el estudio
clinico genético de las personas con discapacidad, (9)
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TABLA 2. Proporcion de los patrones dismérficos con mayor nimero de casos

Patrones dismérficos N° de casos %
Neurofibromatosis I 47 23,5
Sindrome de Ehlers-Danlos III 19 9,5
Acondroplasia 8 4,0
Displasia ectodérmica hipohidrotica 7 3,5
Melanosis neurocutanea 7 3,5
Sindrome de Goldenhar 6 3,0
Osteogénesis imperfecta 5 2,5
Sindrome de Poland 5 2,5
Exostosis cartilaginosa multiple 4 2,0
Sindrome de Apert 4 2,0

En 115 pacientes se encontraron 32 enfermedades poliquistica renal autosdémica dominante aportd el

no dismorficas, con mayor nimero se encontraban:
la enfermedad poliquistica  renal autosdmica
dominante (EPRAD), que representd el 35,6 % de los
pacientes, ictiosis vulgar, epidermolisis bullosa
autosdmica dominante, albinismo Odculo cutaneo I,
distrofia muscular de Duchenne, charcott marie thoot
autosdmica dominante (tabla 3). La enfermedad

mayor numero de pacientes, su atencion en este
servicio es el fruto de una relacidn interdisciplinaria,
gue permitid el estudio de familiares en riesgo. Esta
es una de las enfermedades genéticas mas comunes,
que afecta a individuos de cualquier edad, sexo y
grupo étnico, se estima que uno de cada 400 - 1000
individuos la padecen. (15, 16, 17)

TABLA 3. Proporcion de enfermedades no dismoérficas con mayor nimero de casos

Enfermedades N° de casos %
Enfermedad poliquistica renal autosémica dominante 41 35,6
Ictiosis vulgar 12 10,4
Epidermolisis bullosa autosémica dominante 5 4,3
Albinismo oculo cutaneo I 5 4,3
Distrofia muscular de Duchenne 5 4,3
Charcott Marie thoot 5 4,3

GRAFICO 1.
cromosomico
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En el grupo cromosdmico (grafico 1) se encontraron
pacientes con cinco anomalias diferentes, cuatro de
tipo numérica y una estructural. Las aneuploidias
representan el 98 % de los pacientes. El sindrome de
Down representd el 76 % de la causa cromosdmica.
Esta es la aneuploidia mas frecuente, la primera
causa genética de retraso mental, la primera causa
cromosémica y el sindrome genético mas frecuente,
identificado asi en todas las regiones y provincias del
pais en el estudio clinico genético de las personas con
discapacidad; su prevalencia al nacimiento en
nuestro pais es de 7,8 por cada 10 000 nacidos vivos,
(9) inferior a la reportada por la literatura en otros
paises (18, 19) por el impacto del diagndstico
prenatal en este indicador.
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El sindrome de Turner representd el 16 % de los
pacientes, es la aneuploidia sexual mas frecuente,
afectando una de cada 2500 hembras al nacimiento.
(20, 21)

GRAFICO 2. Proporcion de defectos congénitos
mayores
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En el grupo multifactorial se encontraron pacientes
con defectos congénitos menores y mayores, este
Ultimo fue el mas numeroso. El sistema de 6rganos
mas afectado fue el sistema nervioso central, seguido
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