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RESUMEN

Introduccion: 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. Objetivo: Se
describird el comportamiento epidemioldgico de los defectos congénitos en gestantes del Policlinico
Josué Pais Garcia. Método: Se realizara un estudio descriptivo retrospectivo, con embarazadas que
hayan presentado algun tipo de defecto congeénito, desde 2019 hasta 2023 pertenecientes al Policlinico
Docente Josué Pais Garcia, del municipio Santiago de Cuba. Se trabajara con el universo de gestantes
con defectos congénitos en el periodo mencionado. Se analizaran las siguientes variables: edad, nivel
de escolaridad, categoria ocupacional, tipo de defecto congénito, antecedentes patologicos personales,
trimestre de embarazo al momento del diagnostico, conducta terapéutica segun criterio médico,
antecedentes patoldgicos familiares, habitos toxicos, exposicion a teratdgenos, ingestion de acido
folico preconcepcional y antes de las 20 semanas de gestacion, sistemas afectados. Se realizard una
revision bibliogréafica relacionada con el tema objeto de estudio en el ambito nacional e internacional.
La informacion se obtendra a través de la base de datos de la consulta de Genética, de la revision de
las Historias Clinicas individuales, y de los datos aportados por los medicos de familia y las
progenitoras, previo consentimiento informado. Se utilizara el porcentaje como medida de resumen.
La informacion obtenida se discutira partiendo de los resultados y se compararan con los de otros
estudios llevados a cabo por diferentes autores. Esto permitird elaborar conclusiones y emitir las
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recomendaciones pertinentes.

Palabras Claves: Defectos congénitos; Malformaciones congeénitas; Gestantes.



SUMMARY

Introduction: Congenital defects are a cause of physical, mental and social disability, with
an impact on the increase in infant morbidity and mortality indicators. Objective: The
epidemiological behavior of congenital defects in pregnant women from the Josué Pais
Garcia Polyclinic will be described. Method: A retrospective descriptive study will be
carried out with pregnant women who have presented some type of congenital defect, from
2019 to 2023 belonging to the Josué Pais Garcia Teaching Polyclinic, in the municipality of
Santiago de Cuba. We will work with the universe of pregnant women with congenital
defects in the aforementioned period. The following variables will be analyzed: age, level
of education, occupational category, type of congenital defect, personal pathological
history, trimester of pregnancy at the time of diagnosis, therapeutic conduct according to
medical criteria, family pathological history, toxic habits, exposure to teratogens,
preconception folic acid ingestion and before 20 weeks of gestation, affected systems. A
literature review related to the subject under study will be carried out at the national and
international level. The information will be obtained through the database of the Genetics
consultation, the review of individual Medical Records, and the data provided by the family
doctors and the parents, with prior informed consent. The percentage will be used as a
summary measure. The information obtained will be discussed based on the results and
compared with those of other studies carried out by different authors. This will make it
possible to draw conclusions and make recommendations.

Keywords: Birth defects; Congenital malformations; Pregnant.

. INTRODUCCION
El desarrollo econdémico social, los progresos en el control de las enfermedades infecciosas
y la desnutricién, han determinado en los dltimos afios un aumento relativo de los
problemas de salud de origen genético y de los defectos congénitos en general. *

La Organizacion Mundial de la Salud define las anomalias congénitas o defectos
congénitos como toda anomalia del desarrollo morfolégico, estructural, funcional o
molecular, interna o externa, familiar o esporadica, hereditaria o no, Unica o multiple
presente al nacer (aunque puede manifestarse mas tarde). Se produce durante el proceso de
morfogénesis y es causado por factores genéticos, ambientales o ambos 23

Las anomalias congeénitas son responsables del 20% de las muertes en el periodo de cero a
cuatro afos, dejan secuela de invalidez y de déficit mental y sensorial 0 ambos, ademas de
la repercusion emocional y econdmica sobre la familia y la sociedad. Los paises
industrializados, debido a la reduccién de las enfermedades infecciosas y nutricionales, han
situado los defectos congénitos entre sus principales causas de morbilidad y mortalidad
infantil. 3

Segun la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), entre el 4 y el 6 % de todos los recién
nacidos sufren alguna enfermedad de causa total o parcialmente genética,
independientemente de las regiones del mundo, estado de desarrollo o de la composicion
étnica de las poblaciones. Aproximadamente 3,3 millones de nifios menores de 5 afios



fallecen debido a anomalias congenitas, ocupando la posicion 17 dentro de las causas
de carga de la enfermedad a nivel mundial. En Estados Unidos de Ameérica, las
enfermedades cardiacas congénitas aparecen en 8 de cada 1.000 nacidos vivos. En Francia
se producen al afio 4.000 cardiopatias congénitas (6 a 7 por 1.000 nacimientos. 243

En la region de las Américas, la situacion es muy variable, porque existen paises donde la
mortalidad infantil ha descendido a menos de 20 por cada 1.000 nacidos vivos, pero la
mayoria se mantiene con tasas muy elevadas. Contribuyen de forma general del 2 al 27 %
de la mortalidad infantil, cuyo peso relativo adquiere cada vez mas importancia a medida
que mejoren los indicadores generales de la salud infantil, como ha sucedido en los paises
industrializados. 4

Cuba constituye una excepcion en cuanto a estas cifras, pues aunque es un pais con escasos
recursos econémicos, ha logrado reducir este indicador a 7 por cada 1.000 nacidos vivos, lo
cual nos ubica entre los primeros 23 paises de todo el mundo, incluyendo los
industrializados, por lo que se le ha conferido un lugar prioritario en los programas medicos
sociales del pais. 4

En nuestro pais los defectos congénitos, representan la segunda causa de discapacidad, 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.®

Los defectos congénitos se clasifican seguin su origen: en genéticos o ambientales y segln
su magnitud: en mayores y menores. Los considerados mayores provocan un compromiso
funcional importante para la vida del individuo, consecuencias médicas y estéticas,
requieren atencidn temprana, algunas veces de urgencia, y por tanto, tiene gran repercusion
social, a diferencia de los considerados menores que no tienen significado relevante en la
atencion médica, ni a nivel social. Estos pueden ocurrir segun su morfogénesis por al
menos cuatro causas fundamentales: malformacion, deformidad, disrupcion, y displasias.*

Causas y factores de riesgo de los defectos congénitos

Genéticos

Una minoria de trastornos congénitos se deben a anomalias genéticas, ya sean alteraciones
cromosomicas (por ejemplo, sindrome de Down o trisomia 21) o la presencia de un solo
gen defectuoso (por ejemplo, fibrosis quistica).

La consanguinidad (cuando los progenitores tienen una relacion de parentesco estrecha)
también incrementa la prevalencia de trastornos genéticos congénitos raros y practicamente
duplica el riesgo de muerte neonatal o infantil, discapacidad intelectual y otras anomalias.
Factores socioeconémicos y demograficos

Un bajo nivel de ingresos puede ser determinante indirecto de trastornos congénitos, dado
que estos son mas frecuentes en familias y paises con escasos recursos. Se calcula que
aproximadamente un 94% de los trastornos congénitos graves se dan en paises de ingreso
bajo y mediano. Al ser un determinante indirecto, el mayor riesgo se relaciona con una
posible falta de acceso a alimentos nutritivos en cantidad suficiente por parte de las



embarazadas, una mayor exposicion a agentes o factores como infecciones y consumo de
alcohol, o un peor acceso a atencion de salud y cribados.

La edad de la madre es también un factor de riesgo para el desarrollo intrauterino anémalo
del feto. La edad avanzada de la madre incrementa el riesgo de anomalias cromosémicas,
en particular sindrome de Down.

Factores ambientales, incluidas las infecciones

Otras anomalias se producen por factores ambientales, como infecciones de la madre
(sifilis, rubéola, zika), exposicion a radiacion, algunos contaminantes, carencias
nutricionales de la madre (por ejemplo, carencia de yodo o de acido folico), enfermedades
(diabetes materna) o el consumo de algunas drogas o farmacos (alcohol, fenitoina).

Causas desconocidas

Pese que se han propuesto posibles interacciones ambientales y genéticas, no se conoce la
causa de la mayoria de los trastornos genéticos, como los defectos cardiacos congeénitos, la
fisura labial o palatina y el pie equinovaro. "

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. 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.

Teniendo en cuenta el desarrollo social, ambiental y nutricional, asi como el incremento y
perfeccionamiento de los cuidados de salud, los defectos congénitos incompatibles con la
vida, resaltan como un problema de salud. La reduccion de las causas evitables conlleva a
la necesidad de realizar estudios epidemiologicos que permitan trazar estrategias
preventivas.

Las malformaciones congénitas contribuyen de forma importante a la mortalidad durante la
vida intrauterina, en el periodo perinatal y en etapas tempranas de la vida, constituyendo la
primera causa de muerte infantil en los paises desarrollados.

La reduccion de las enfermedades infecciosas y nutricionales en los paises industrializados
ha situado a las enfermedades congénitas entre las principales causas de morbilidad y
mortalidad infantil. El estudio de los defectos congénitos, que son una de las causas
principales de mortalidad perinatal, se ha convertido en un tema importante.

La profundizacién en los elementos epidemiologicos que caracterizan los riesgos geneticos,
ayudaria a identificar sobre quienes se debe de intervenir de forma mas enérgica y eficaz
para reducir al minimo la morbilidad y la mortalidad por esta causa.

Uno de los aspectos mas relevantes del Programa Nacional de Genética es su contribucién a
bajas tasas de morbimortalidad en menores de 1 afio, donde la evaluacion del riesgo
genético es el eslabon principal.

La presente investigacion resulta un tema de interés para los profesionales de la salud y los
estudiosos de esta temdtica porque puede aportar elementos -en el contexto tedrico y



practico- que contribuyen al desarrollo de futuras investigaciones en este campo, a abrir
nuevas alternativas en la atencién a las gestantes, y a favorecer la labor diagnostica,
terapéutica, preventiva y promocional.

Lo anteriormente expresado permite plantear el siguiente Problema Cientifico: ¢Cuél es el
comportamiento epidemioldgico de los defectos congénitos en gestantes del Policlinico
Josué Pais Garcia?; y el siguiente objetivo: Describir el comportamiento epidemioldgico de
los defectos congénitos en gestantes del Policlinico Josué Pais Garcia.

Il.  METODO
Se realizara un estudio descriptivo retrospectivo, con embarazadas que hayan presentado
algin tipo de defecto congeénito, desde 2019 hasta 2023 pertenecientes al Policlinico
Docente Josué Pais Garcia, del municipio Santiago de Cuba, con el propésito de describir el
comportamiento epidemiolégico de los defectos congénitos en gestantes del Policlinico
Josué Pais Garcia.

Universo

Se trabajara con el universo de gestantes con defectos congénitos desde enero de 2019 hasta
diciembre de 2023.

Criterios de inclusion:

-Embarazadas con defectos congénitos desde enero de 2019 hasta diciembre de 2023.

-Dar su consentimiento para participar en el estudio.

Criterio de exclusion:
-Los que no cumplan los criterios de inclusion.

Operacionalizacion de las variables:

1. Edad: variable cuantitativa continua, se tendra en cuenta el tiempo que una persona
ha vivido desde su nacimiento hasta el estado y momento actual de su existencia,
toméandose de ella la edad cumplida en afios:

- <20

- 20-25

- 26-30

- 30-34

- 35ymaés

2. Nivel de escolaridad: variable cualitativa nominal ordinal segun el dltimo afio de
escolaridad vencido:

-Primaria

-Secundaria

-Pre universitario

-Universitario

3. Categoria ocupacional: variable cualitativa nominal, se distribuira segin labor que
realiza:

-Ama de casa.

-Trabajadora: Se incluyeron a los que tengan vinculo laboral incluyendo las

cuentapropistas.



-Estudiante

4. Trimestre de embarazo al momento del diagndstico:
-Primer trimestre

-Segundo trimestre

-Tercer trimestre

5. Tipo de defecto congénito.
Mayor: Defectos que tienen un compromiso funcional importante para la vida del
individuo.
Menor: Defectos que denotan un crecimiento desproporcionado de una parte
anatomica sin significado relevante en la atencion médica y escala social.
Aislado: Cuando es el Unico que presenta el recién nacido.
Multiple: Cuando presenta méas de uno.

6. Conducta terapéutica segun criterio médico.
-Interrupcion del embarazo
-Asesoramiento genético

7. Antecedentes Patologicos Personales (APP).
-Diabetes Mellitus
-HTA descompensada
-Asma Bronquial descompensada
-Enfermedad del tiroides
-Epilepsia
-Lupus eritematoso sistémico
-Otras enfermedades del colageno.
-Malformacion congeénita anterior

8. Antecedentes Patoldgicos Familiares (APF): Malformacion en familiares de
primera linea.
-Si
-No

9. Habitos Téxicos:
-Tabaco
-Alcohol
-Droga
10. Exposicion a teratdgenos:
- Fiebre alta mantenida durante el embarazo
-Exposicidn a radiaciones abdomino-pélvicas
-Tratamiento y/o ingestion de psicofarmacos u otros medicamentos
-Diagnostico de certeza de infecciones TORCH (toxoplasmosis, Citomegalovirus,
herpes virus,
Rubéola, otras infecciones virales).
-Otras infecciones
11. Ingestion de &cido folico preconcepcional y antes de las 20 semanas de gestacion.
-Si



-No
12. Sistemas afectados:
-Sistema nervioso central
-Sistema cardiovascular
-Sistema genitourinario
-Sistema digestivo
-Otros
Técnicas y procedimientos.

De obtencion de la informacion:

Se realizard una revision bibliografica y documental relacionada con la metodologia de la
investigacion y el tema objeto de estudio en el ambito local, nacional e internacional y otras
fuentes de interés para el autor. Se utilizard las informaciones recibidas por el correo
electronico, INFOMED, Internet y las revisiones realizadas en las bibliotecas de la
provincia y en el Centro Provincial de Informacién de Ciencias Médicas que incluye los
sistemas computarizados Medline y Lilacs. La informacion se obtendré a traves de la base
de datos de la consulta de Genética, de la revision de las Historias Clinicas individuales, y
de los datos aportados por los médicos de familia y las progenitoras, previo consentimiento
informado (Apéndice 1). Se empleara un lenguaje claro y comprensible. La informacion se
recogera en una planilla de vaciamiento de datos (Apéndice IlI) por el autor de la
investigacion.

De procesamiento y andlisis de la informacion:

El dato primario recogido se procesard en una computadora Pentium 1V, a través del
paquete estadistico SPSS version 15, confeccionandose las tablas y graficos. Se utilizara el
porcentaje como medida de resumen. La informacidn obtenida se discutird partiendo de los
resultados y se compararan con los de otros estudios llevados a cabo por diferentes autores.
Esto permitira elaborar conclusiones y emitir las recomendaciones pertinentes.

Aspectos éticos

Se requerira el consentimiento informado de las participantes en el estudio (Apéndice ),
donde se solicitara su aprobacion para participar y se aclararan los propdsitos e importancia
de la investigacion, asi como la confidencialidad de las informaciones brindadas y la
veracidad de los resultados si se publicaran.

I1l. RESULTADOS

No se muestran resultados ni conclusiones por tratarse de un proyecto de investigacion.

IVV. CONCLUSIONES
No se muestran resultados ni conclusiones por tratarse de un proyecto de investigacion.
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