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RESUMEN

Se realizd6 un estudio observacional descriptivo con el objetivo de caracterizar
epidemioldgicamente el riesgo reproductivo preconcepcional de causa genética en el policlinico
norte, municipio Ciego de Avila, en el periodo comprendido entre abril de 2009 y abril de 2010. El
universo estuvo constituido por 1600 mujeres con riesgo reproductivo preconcepcional; la
muestra quedd conformada por 900 mujeres con riesgo reproductivo preconcepcional de causa
genética que cumplieron con los criterios de inclusién. Predomind el riesgo preconcepcional
genético para alteraciones cromosdmicas. Mas de la mitad de las pacientes no se encontraban
controladas y la principal causa de descontrol fue el desconocimiento del riesgo, con una mayor
representacion en el grupo de mujeres no controladas. Se recomienda llevar a cabo acciones
encaminadas a seguir preparando a los profesionales de la Atencion Primaria de Salud sobre el
manejo del riesgo genético preconcepcional e incrementar la pesquisa activa de este a nivel de
los consultorios del médico de la familia.
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INTRODUCCION

Procrear, ser padre o madre, es una maravillosa experiencia, fuente de alegria, realizacion
personal y social, pero para ello es necesario estar preparado adecuadamente. En la actualidad se
encuentra bien documentada la existencia de riesgos genéticos preconcepcional. La posibilidad de
prevenirlos o disminuir sus efectos es una meta importante de la salud publica y sus especialistas
(1). En Cuba, a partir del triunfo de la Revolucion en 1959, se sucedieron cambios y
transformaciones sociales profundas entre las cuales, y como prioritarias, estuvieron las
relacionadas con la salud del pueblo y asi el Ministerio de Salud Publica cred los primeros
programas de trabajo, entre los que se destacaron el Programa de reduccion de la mortalidad
infantil, Programa de Atencién Integral a la mujer y el nifio, y mas tarde, el Programa Nacional
para el Diagnéstico, Manejo y Prevencion de Enfermedades Genéticas y Defectos Congénitos, que
tiene dentro de sus objetivos el estudio sistematico del comportamiento de los factores de riesgo
en la poblacion atendida, que permite actuar adecuadamente ante estos factores evitando la
ocurrencia y recurrencia de defectos congénitos, lo cual ha incidido de manera importante en la
reducciéon de la mortalidad infantil en los dltimos afios (2-3). Las aberraciones cromosémicas, las
enfermedades hereditarias y los defectos congénitos se encuentran dentro de los posibles
problemas a tener en cuenta en la procreacion. De ahi la importancia de conciliar o negociar con
los interesados para poder hacer un plan comun de estudio y modificaciéon o control que cuente
con su apoyo y cooperacion para no “eternizar” los problemas y aplazar innecesariamente el
momento de la concepcidon, ya que con esta actitud podemos contribuir a que aparezcan otros
factores de riesgo aumentando la gravedad de los ya existentes.
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El control del riesgo reproductivo preconcepcional de causa genética constituye un problema de
salud en el area del policlinico Norte del municipio Ciego de Avila porque no se identifican, no se
asesoran y por tanto llegan a un embarazo con riesgo genético prenatal y al parto con la
probabilidad de tener un bebé afectado por alguna de estas condiciones (4-6). El objetivo de este
estudio es realizar una caracterizacion epidemioldgica de la poblacion femenina con riesgo
preconcepcional de causa genética del area y asi sentar las bases para su mejor manejo y control.

METODO

Se realizd6 un estudio observacional descriptivo con el objetivo de caracterizar
epidemioldgicamente a la poblacion femenina con riesgo preconcepcional de causa genética
perteneciente al policlinico Norte, municipio Ciego de Avila, en el periodo comprendido entre abril
del 2009 y abril del 2010. El universo estuvo constituido por el total de mujeres con riesgo
preconcepcional del area de salud, quedando conformada la muestra por 900 pacientes que
cumplieron con los criterios de inclusion para el riesgo preconcepcional de causa genética.

Criterios de inclusion

Pacientes femeninas clasificadas con riesgo reproductivo preconcepcional genético (RRPCG) en
edades comprendidas entre 15 y 49 afios.

Pacientes femeninas clasificadas con RRPCG que estuvieron de acuerdo en participar en la
investigacion.

Criterios de exclusion

Pacientes clasificadas RRPCG que presentaban afecciones mentales.

Pacientes clasificadas con RRPCG que se encontraban fuera del area en el periodo de estudio.

A las pacientes se les solicitd su disposicion a participar en la investigacion mediante el llenado de
la planilla de consentimiento informado, para la recoleccion de la informacion se elaboré un
formulario que recoge los datos obtenidos de las historias clinicas y tarjeteros de las consultas de
riesgo preconcepcional y asesoramiento genético, asi como una entrevista semiestructurada para
evaluar el nivel de conocimiento de las pacientes sobre el riesgo reproductivo preconcepcional de
causa genética.

* Para dar salida a los objetivos propuestos se estudiaron las siguientes variables:

- RRPCG: Riesgo familiar de ocurrencia o recurrencia de alguna malformaciéon congénita,
aberracion cromosémica o enfermedad hereditaria 7.

- Edad: se consider6 como mujeres en edad fértil, las comprendidas entre 19 y 49 afios.

* Causas de riesgo preconcepcional genético:

-Cromosomicas: Las afectaciones se producen en el nimero y/o estructura de uno o mas
cromosomas, ocurre con mas frecuencia en mujeres de edad avanzada mayores de 35 afios y
adolescentes bajo peso.

-Enfermedades hereditarias: La afectacion es causada por la mutacidon de un gen y en ella estan
descritos los patrones de herencia clasicos.

-Malformaciones congénitas: Son alteraciones que pueden tener una base genética, ser el
resultado de la accién de agentes ambientales para su expresion o estan determinadas por la
combinacion de factores genéticos y ambientales (7).

* Causas de descontrol del riesgo: Se consideraron todos los factores que ocasionaron que la
paciente no estuviera utilizando un método anticonceptivo.

* Nivel de conocimiento sobre el riesgo: Se consider6 el grado de informacidn que poseian las
pacientes acerca del riesgo y su control.

Los datos recolectados fueron llevados a un fichero utilizando el paquete estadistico SPSS para
Windows y con el auxilio de una microcomputadora Pentium, se conformaron tablas de frecuencia
y gréficos utilizando como medidas de resumen de la informacién en por ciento.



RESULTADOS

Del total de mujeres en edad fértil identificadas (13841) solo 1600 presentaron riesgo
reproductivo preconcepcional (RRPC) lo que representa el 11, 56% y de esta 900 presentaron
RRPC de causa genética representando el 56,25% del total de sefioras con riesgo preconcepcional.
Al analizar la Figura No.1 donde se muestra la distribucidon causal del RRPC genético se observa
que el riesgo para alteraciones cromosOmicas es la mas frecuente con un 61,22%, en segundo
lugar aparece el riesgo para malformaciones congénitas con un 26,11% y en tercer lugar
encontramos el riesgo para enfermedades hereditarias.

En la Tabla No. 1 se observa que el factor causal mas importante del RRPCG cromosémico es la
avanzada edad materna con un 76,22% seguido de las adolescentes con peso inferior a los 45 Kg.
con un 21, 96%

En la Figura No. 2 se muestra la distribucion causal de RRPCG para MC, predominan pacientes que
por su patologia de base ingieren esteroides de forma casi permanente como el asma bronquial
esteroide dependiente y las colagenosis con un 31,91% seguido de las pacientes con
antecedentes de IDE o hijos previos afectados con una MC con un 22 (55%). También aparece
como causa frecuente del riesgo el consumo de medicamentos anticonvulsivos, Diabetes Mellitas,
distiroidismo y otras menos frecuentes como mujeres portadoras de malformacion congénitas,
ingestion de inductores de la ovulaciéon y alcoholismo.

En la Tabla No. 2 se presenta la distribucion causal del RRPCG para enfermedades hereditarias
donde las pacientes portadoras de Hemoglobina AS representaron el 88,59% del total
aparecieron otras causas representada por mujeres que padecen algun tipo de enfermedad
Genética monogénica pero con una frecuencia mucho menor.

Al evaluar el nivel de conocimientos de las pacientes sobre el riesgo genético se encontré que mas
de la mitad tenian un inadecuado nivel de conocimientos (51,00%), con una mayor
representacion en el grupo de mujeres que no tenian control del riesgo (69,81%) (Tabla No. 3).

DISCUSION

Esta demostrado que el riesgo de tener un hijo afectado con una cromosomopatia se incrementa
con la edad materna avanzada, en especial, después de los 35 afios y en segundo lugar se
encuentra la adolescencia. En las dltimas décadas hubo un incremento de nacimientos en mujeres
muy jovenes en paises en vias de desarrollo e incluso en paises desarrollados como Inglaterra,
Suiza y EE.UU. es materia de creciente preocupacion social, por constituir un evidente factor de
riesgo obstétrico y pediatrico. De ahi la importancia de realizar un algoritmo genético (AG) a estos 2
grupos de edades por ser los de mayor riesgo a tener descendencia con alteraciones
cromosdmicas (8-9).

En el campo de la medicina preventiva el diagndéstico prenatal es efectuado en la mayoria de los
paises a mujeres mayores de 35 o 37 afios por ser las que tienen un mayor riesgo. En el pais se le
realiza a todas las gestantes la busqueda de marcadores bioquimicos y sonograficos que permitan
la sospecha de un embarazo afectado y posteriormente ofrecer el diagndstico prenatal (10).

Las malformaciones congénitas mayores son defectos que tienen un compromiso funcional o
estético importante para la vida del individuo, por lo que tienen consecuencias médicas, requieren
de atencion temprana, algunas veces de urgencia y, por tanto, tienen también repercusion
psicosocial (11) y en el presente estudio uno de los factores mas importantes detectados que
incrementa el riesgo para su aparicion es el uso de esteroides. En Cuba la frecuencia del asma
bronquial es alta, por lo que no es dificil comprender que el asma bronquial esteroide
dependiente, unido al consumo de esteroides por colagenopatias sea el factor causal mas
frecuente de riesgo para las malformaciones congénitas y el desarrollo de malformaciones
orofaciales en el feto tipo paladar hendido. Este tipo de malformaciones también se han visto
asociadas a los corticoides en la experimentacion animal, no obstante, en los estudios realizados
en humanos no se diferenciaba a qué tipo de corticoide, o por qué via de administracion (tdpica,
oral, parenteral o inhalada) se producia la exposicién (12). En cualquier caso, asumiendo como
ciertos los aumentos del riesgo de este tipo de malformaciones que se recogen en algunos de
estos estudios en el pais los servicios de Genética comunitarios brindan asesoramiento genético
preconcepcional.
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Refiere la literatura que la enfermedad genética mas frecuente en Cuba es la anemia falciforme
nombrada también sicklemia, en la poblacion existe un 3% de heterocigoto lo cual se corresponde
con el presente trabajo que mostré que las portadoras de Hemoglobina AS es una de las causas
mas frecuente de RRPC genético para enfermedades monogénicas (3).

Con la presente investigacion se comprobd que mas de la mitad de las mujeres no se encontraban
controladas, lo que evidencia la necesidad de incrementar la labor educativa y el asesoramiento
genético en las consultas de RRPC, si se tiene en cuenta que la principal causa de descontrol fue
el desconocimiento del riesgo , seguido del deseo de un embarazo. En las pacientes que se
encontraban controladas predominé el uso de los dispositivos intrauterinos (DIU) y las tabletas
anticonceptivas, lo cual concuerda con parte de la literatura médica revisada (13). En el caso de
los primeros se puede explicar por su alta eficacia, elevada tasa de continuidad, vida media
prolongada, caracter reversible, etc.; encontrandose distribuidos por los consultorios del médico
de la familia (CMF) y en las consultas de planificacion familiar, donde también se ofertan de forma
gratuita y mantenida las pildoras, que ademas reducen la pérdida de sangre menstrual, la anemia
por déficit de hierro, etc., por lo que se ha visto que sigue creciendo su demanda a nivel mundial.
El uso de anticonceptivos con enfoque epidemioldgico de riesgo es una de las estrategias de
mayor importancia; no obstante, la anticoncepciéon no es el objetivo, sino el medio o el
instrumento para aplazar la gestacién por el periodo necesario para modificar, disminuir, atenuar
o eliminar la condiciéon de riesgo existente.

Al evaluar el nivel de conocimientos de las pacientes sobre el riesgo genético se encontré que mas
de la mitad tenian un inadecuado nivel de conocimientos (51,00%), con una mayor
representacion en el grupo de mujeres que no tenian control del riesgo (69,81%) debido a la
relacion existente entre ambas variables. Una pareja estard en mejores condiciones de adoptar
una conducta reproductiva para una enfermedad genética, si tiene conocimientos acerca del
riesgo para esa enfermedad y sus caracteristicas, tales como: severidad, pronéstico, tratamiento,
cura y calidad de vida. La falta de suficientes conocimientos sobre el riesgo genético dificulta la
prevencion, de ahi que la necesidad de comprension se hace extensiva a los planificadores de
atencion primaria (14). Se considera que aquellas personas que han recibido asesoramiento
genético (AG) en alguna oportunidad, constituyen una via importante de diseminacion de los
conocimientos minimos sobre el riesgo genético entre sus familiares y amistades allegadas,
capaces de motivarlos a asistir a una consulta de AG cuando tienen la intencion de tener hijos. El
impacto esperado es una deteccibn mas precoz, preferentemente antes de la concepcion de
parejas de alto riesgo con una participacion activa en el proceso de AG y un dominio de las
informaciones que les permitan adoptar decisiones mas conscientes, acerca de la solicitud de
realizar un diagndstico prenatal o sobre la continuacion del embarazo (15).

ABSTRACT

An observational descriptive study was carried out with the aim to characterize epidemiologically
the reproductive risk preconceptional of genetic cause in the North Polyclinic of Ciego de Avila
city, between April 2009 and April 2010. The universe consisted of 1600 women with reproductive
preconceptional risks; the sample consisted of 900 women with reproductive risks preconceptional
of genetic cause that met the inclusion criteria. Preconceptional generic cause predominated for
chromosomal abnormalities before conception. More than half of patients were not controlled and
the main cause of this decontrol was the lack of risk, with greater representation of women in the
group not controlled. It is recommended to undertake actions to continue to prepare professionals
in the Primary Health Care on preconception genetic risk management and increase the active
investigation of this at the offices of family doctors.

Keyword: RISK FACTORS, REPRODUCTIVE BEHAVIOR.
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ANEXOS

Figura No. 1. Distribucién causal del RRPC genético.
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Fuente: Estadistica.
Tabla No. 1. RRPCG cromosémico.
Variables No. %
RRPC genético cromosémico 551 100

Adolescentes con peso inferior a 45 Kg

121 21,96

Edad materna avanzada

420 76,22

APF de aneuploidias

10 1,81

Fuente: Estadistica




Figura No. 2. RRPCG para MC.
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Fuente: Estadistica

Tabla No. 2. RRPCG para enfermedades hereditarias.

Variables No. %
Portadoras de Hb S 101 88,59
Enfermedad genética monogénicas 13 11,40

Fuente: Estadistica

Tabla No. 3. Distribucién de las pacientes con RRPCG segun el nivel de conocimientos del riesgo

genético.
Control del Nivel de Adecuado Inadecuado Total
Conocimientos NO. % NO. % NO. %
Controladas 300 69.28 133 30.72 433 100
No Controladas 141 30.19 326 69.81 467 100
Total 441 49,00 459 51,00 900 100

Fuente: Encuesta.



