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Impacto de la consanguinidad en el retraso mental y otras discapacidades en la
comunidad Guasasa, municipio Ciénaga de Zapata 2007.

Impact of consanguinity in mental retardation and other disabilities in the Guasasa
community, Ciénaga de Zapara municipality 2007
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Resumen:

Se realiz6 un estudio descriptivo, de corte trasversal en la
comunidad de Guasasa del consejo popular Playa Girdn,
de la Ciénaga de Zapata, provincia Matanzas con el objeti-
vo de caracterizar la consanguinidad en esta comunidad. Se
determind la frecuencia de defectos congénitos y discapaci-
dades en la descendencia de cada tipo de matrimonio con-
sanguineo. Se estableci6 la frecuencia de los matrimonios
consanguineos en la localidad y se calculd el coeficiente
de endogamia. Se identificaron 18 matrimonios consangui-
neos con 66 descendientes. El retraso mental ligero estuvo
presente en el 21,2% de los descendientes de los matrimo-
nios consanguineos, los casos se detectaron en todos los
tipos de matrimonios, excepto medio primos/hermanos. El
coeficiente de endogamia en la comunidad fue de 0,0033
y la frecuencia de matrimonios consanguineos de 10,5%.
Este estudio sienta las bases para establecer una estrategia
de educacion y promocion de salud a nivel comunitario di-
rigida a disminuir la frecuencia de retraso mental y otras
enfermedades genéticas en la poblacion estudiada.

Abstract:

A descriptive, transversal cut study was carried out in the
Guasasa community belonging to the Playa Girén popular
council of the Ciénaga de Zapata, Matanzas province, with
the goal of characterizing consanguinity in this communi-
ty. The frequency of congenital defects and disabilities in
the offspring of each type of consanguine marriage was de-
termined. The frequency of consanguine marriages in the
community and the endogamy coefficient were calculated.
Eighteen consanguineous marriages having 66 offspring
were identified. A light mental retardation was present in
21,2% of the offspring from these consanguineous marria-
ges, with cases detected in all types of marriages except
in the case of first cousins once removed. The endogamy
coefficient in the community was 0,0033 and the frequency
of consanguineous marriages turned out to be 10,5%. This
study establishes the bases for implementing a community-
level strategy for education and health promotion with the
aim of decreasing mental retardation and other genetic ori-
gin diseases in the studied population.
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endogamia.
Introduccion dentro de un marco geografico reducido.

La consanguinidad es un fenémeno universal que
ocurre por diferentes razones, entre ellas, de indole
familiar por conservar apellidos o bienes economi-
cos, razones religiosas, o a causa de poblaciones ce-
rradas por aislamiento geografico y sociocultural que
condiciona que los matrimonios usualmente ocurran

Elriesgo de una enfermedad genética o malformacion
en hijos de matrimonios entre primos primeros es de
1/11, si la pareja exhibe una relacion de parentesco de
primer grado este riesgo se incrementa a 1/2.!

La morbilidad en relacion con la consanguinidad in-
cluye defectos congénitos como defecto de cierre del
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tubo neural, cardiopatias, labio leporino y paladar
hendido, anoftalmia, microftalmia, diferentes tipos de
sordera no sindrémica, ceguera por distrofia retineal
de comienzo temprano y glaucoma.**También se ha
descrito asociado a este fenomeno disminucion del
coeficiente de inteligencia e incremento de los niveles
de discapacidad intelectual,*%asi como incremento de
enfermedades hematologicas y metabolicas.’
Historica y evolutivamente la consanguinidad es un
fenomeno que tiende a disminuir necesariamente,
como consecuencia de la modernidad, por el movi-
miento fisico de los individuos. Sin embargo, esta
tendencia requiere de tiempo y esta determinada por
las caracteristicas de la zona geografica.!

En Cuba, el “Estudio psicosocial de las personas con
discapacidades y psicopedagogico social y clinico ge-
nético de las personas con retraso mental”, concluido
en el afio 2003, identificé las zonas del pais con ma-
yor frecuencia de consanguinidad. Ciénaga de Zapata
exhibié la mayor tasa de consanguinidad relaciona-
da con el retraso mental de la provincia de Matanzas
siendo esta de 2,40%.”

El Municipio Ciénaga de Zapata es el mas extenso y
despoblado de Cuba; por sus condiciones geografi-
cas y naturales especiales, se mantuvo durante siglos
practicamente aislado. Fue un territorio, inaccesible,
ignorado y olvidado por los diferentes gobiernos
antes del afo 1959, razones que contribuyeron a la
ocurrencia de matrimonios consanguineos (MC).}?
En esta zona muchas parejas no conocen siquiera su
condicion de consanguineos, ni los riesgos que esto
implica para su descendencia, por lo que la caracte-
rizacion de este fendmeno es de importancia para la
oportuna intervencion del personal de salud, desde el
médico de la comunidad hasta las consultas de Ase-
soramiento Genético, con el objetivo de garantizar la
educacion a la poblacion y que el producto final de la
concepcion sea lo mas saludable posible.

Métodos

Se realizé un estudio descriptivo, de corte trasversal
en la comunidad de Guasasa correspondiente al con-
sejo popular Playa Girén, ubicado en la zona oriental
de la Ciénaga de Zapata, provincia Matanzas. Este
asentamiento rural posee 70 viviendas, agrupadas a
lo largo de la costa. Abarca una superficie de 1,5 ki-
lémetros de area costera y tiene una poblacion de 210
habitantes.

La muestra de este estudio estuvo constituida por los
18 matrimonios consanguineos (MC) de la comuni-
dad y sus 66 descendientes.

Se visitaron todas las viviendas de la comunidad de
Guasasa, con el objetivo de confeccionar un registro
de MC alos cuales se les aplico una encuesta disefiada
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con este propdsito, previo consentimiento informado.
La encuesta registro datos generales de la pareja, fe-
cha de casamiento, grado de parentesco entre ellos,
historia reproductiva, presencia de enfermedades ge-
néticas y/o discapacidades de la descendencia.

Se tuvieron en cuenta ademas datos recogidos a partir
del médico de familia de la comunidad, de los instru-
mentos del estudio clinico genético de las personas
con retraso mental, los registros de la escuela especial
municipal “Félix Edén Aguada”, y los registros del
Estudio Sociocultural municipal realizado por la Uni-
versidad de La Habana y rectorado por el Instituto de
Ciencia Tecnologia y Medio Ambiente (CITMA) en
Ciénaga de Zapata.

Se analizaron los tipos de matrimonios detectados
en la comunidad de acuerdo con el coeficiente de
consanguinidad para cada uno, asi como el niimero
y el porcentaje que este representa en la muestra. Se
agrupo el total de la poblacion por apellidos y se de-
terminé cuales eran los mas frecuentes y el porcentaje
que representaron en la muestra y la poblacion. Se re-
gistrd la cantidad de matrimonios consanguineos por
décadas, para identificar el periodo en que ocurrieron
mas matrimonios.

Mediante la investigacion se relaciono la edad actual
de las mujeres de la pareja consanguinea (mayores de
50 anos y los menores) con los resultados reproduc-
tivos de los matrimonios consanguineos, teniendo en
cuenta numero de hijos, abortos espontdneos, muertes
fetales y neonatales asi como el promedio de hijos
para cada grupo. Se determino la frecuencia de defec-
tos congénitos y discapacidades en la descendencia de
cada tipo de MC. Se comparo la frecuencia de retraso
mental y retraso mental ligero entre los descendientes
de los matrimonios consanguineos, la comunidad, los
consejos populares, el municipio y la provincia.

Se establecio la frecuencia de los matrimonios con-
sanguineos en la comunidad. El célculo del coeficien-
te de endogamia () de la poblacion estudiada, se rea-
liz6 por la formula: o =) Pi Fi

Fi: Coeficiente de consanguinidad para cada tipo de
matrimonio

Pi: Proporcion de cada tipo de matrimonios consan-
guineos (Pi) con respecto a la poblacion mayor de 15
afos.

El protocolo de este estudio fue aprobado por el Co-
mité de Etica de la Investigacion del Centro Nacional
de Genética Médica.

Resultados

Se identificaron 18 matrimonios consanguineos con
66 descendientes (Figura 1), entre un total de 210 ha-
bitantes, 170 individuos mayores de 15 afios para una
frecuencia de MC de 10,5 %. E1 38,8 % de los mis-



mos negd conocer la condicion de consanguineo.

Noraida Horta Diaz

Figura 1. Arbol genealégico extendido, unién de los 18 matrimonios consanguineos. Guasasa, 2007.
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Se encontr6 que los matrimonios entre primos segun-
dos son los mas frecuentes en esta comunidad, repre-
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nos visto en el 16,1% del total de matrimonios de la
comunidad (Tabla 1).

Tabla 1. Tipo de Matrimonios Consanguineos segtin coeficientes de consaguinidad. Guasasa, 2007

Tipo de Matrimonio

Coeficiente de consaguinidad Numero %

Tios Sobrina

Primos Hermanos
Medios Primos Hermanos

Primos segundos *
Primos Segundos

Totales:

1/8 1 5,5
1/16 3 16,1
1/32 1 5.5
1/32 2 11,1
1/64 11 61,1

18 100

Fuente: Instrumento aplicado

(*) Por una via del arbol genealdgico presenta una generacion menos.

Se determind que el 67,62 % de la poblacion por-
ta al menos uno de los tres apellidos considerados
como mas frecuentes en la comunidad, teniendo en
cuenta los dos primeros apellidos de cada individuo.
Este comportamiento es mds notable en el caso de la
muestra ya que el 88,24% tiene al menos uno de los
tres apellidos analizados (Tabla 2).

La tabla 3 muestra el nimero de matrimonios consan-
guineos registrados por décadas. La mayor cantidad
de ellos ocurri6 en la década del 60, coincidiendo con
que a partir de 1961 se comienzan a construir las vi-
viendas del asentamiento Guasasay se agrupan en el
mismo los nucleos familiares que vivian aislados en la

parte alta de la Ciénaga. Como se aprecia, esta practi-
ca se ha mantenido estable a lo largo del tiempo.

Se observo una alta fecundidad en los matrimonios
consanguineos mayores de 50 afios, que fueron 8, con
un promedio de hijos de 6,1. Esto contrasta con las
parejas menores de 50 afios, 10 parejas, con un pro-
medio de 1,7 hijos.

En nuestro estudio no se reportaron abortos esponta-
neos, muertes fetales o neonatales como cabria espe-
rar para el caso de la descendencia de MC. Sin em-
bargo, 36,6% de la descendencia de los matrimonios
consanguineos presentd algun tipo de afectacion. El
retraso mental ligero estuvo presente en el 21,2% de
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los descendientes de los matrimonios consanguineos,
los casos se detectaron en todos los tipos de matri-
monios, excepto medio primos/hermanos. Los pri-
mos segundos fueron los mas afectados, lo que puede
justificarse por ser estos los de mayor cantidad en la
muestra. Solo un caso presentd retraso mental severo
asociado a un cuadro hipoxico perinatal lo cual expli-
ca el mayor grado de la discapacidad. El tnico matri-

Tabla 2. Comparacion de los tres apellidos mas frecuente entre
la muestra y la poblacion. Guasasa, 2007.

monio del tipo tio-sobrina, aportd un caso con retraso
mental ligero (Tabla 4).

Como también puede apreciarse en la tabla 4, encon-
tramos una familia representada por el padre y sus
siete hijos con una tartamudez, un caso de epilepsia 'y
un caso de malformaciéon de vias urinarias no preci-
sada en una nifia de un afio de edad.

Tabla 3. Matrimonios Consanguineos registrados por décadas.
Guasasa, 2007

. Muestra Poblacion Matrimonios
Apellidos No % No % Décadas Consanguineos

R 13 12,74 32 15,23 Antes del 60 1
M 14 13,72 17 8,09 60 6
V4 10 9,80 33 15,71 70 3

RM 11 10,78 20 9,52
80 2

R-Z 30 2941 25 11,90
M-Z 12 11,76 15 7,14 90 3
Otros 12 11,76 68 32,38 2000 3

Total 102 100 210 100 Total 18

Fuente: Instrumento aplicado.

Tabla 4. Defectos congénitos y discapacidad segtin tipo de matrimonios consanguineos. Guasasa, 2007

Defectos congénitos y discapacidad

Tipos de Matrimonio No MC RMS RML T E MGU Total
Primos Hermanos 3 1 7 0 0 8
(*)Primos Segundos 2 3 0 0 3
Primos Segundos 11 1 9 0 1 1 12
Medio primo/ hermanos 1 0 0
Tio-Sobrina 1 0 1 0 0 0 1
Total 18 1 14 7 1 1 24
1,51 21,2 10,6 1,51 1,51 36,6

%

Fuente: Instrumento aplicado.

(*) Por una via del arbol genealogico presenta una generacion menos

No MC = Numero de matrimonio consanguineo, RMS = Retraso mental severo, RML = Retraso mental ligero, T = Tartamudo,

E = Epilepsia, MGU = Malformacion genito-urinaria
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Por ser el retraso mental la discapacidad que
predomind en la investigacion y sobre todo el retraso
mental ligero se detalla el comportamiento del
mismo en la tabla 5. Como puede apreciarse es muy
relevante la frecuencia de retraso mental ligero en la
poblacion general de Guasasa, en comparacion con

Noraida Horta Diaz

las otras areas del municipio, y en los descendientes
de los matrimonios consanguineos. Estos ultimos
representan el 62,5% del total de individuos con retraso
mental identificados, confirmando la importancia de
la consanguinidad en la etiologia del retraso mental
en esta comunidad.

Tabla 5. Comparacion de frecuencia de Retraso mental y Retraso mental ligero entre los descendiente de los matrimonios consangui-
neos, comunidad, consejos populares, municipio y provincia. Guasasa, 2007.

Consejos Populares

Frec Descendiente Comunidad Playa
% de los Guasasa Girén
18 M.C
RM 22,72 11,42 1,76
RML 21,21 10,00 1,18

Cayo Playa Mun1c1p10 Provincia
Cienaga de
Ramona  Larga Matanzas
Zapata
2,48 1,43 1,85 1,09
1,88 0,83 1,26 0,59

Fuente: Resultados del estudio psicosocial de las personas con discapacidades y del estudio psicopedagdgico social y clinico genético de las personas con retraso

mental. Ciénaga de Zapata. Matanzas. 2003.

*Comunidad Guasasa del Consejo Popular Playa Giron.

Es importante sefialar que el Consejo Popular Cayo
Ramona tuvo la mas alta tasa de retraso mental del
municipio pero la comunidad de Guasasa aporto el
0,43% de esta tasa, dado que 12 de los individuos con
retraso mental de Cayo Ramona son descendientes
directos de la misma y existe consanguinidad demos-
trada dos generaciones por encima.

El coeficiente de endogamia en la comunidad fue de
0,0033 y la frecuencia de matrimonios consanguineos
de 10,5%.

Discusion

Al analizar el arbol genealogico extendido se apre-
ci6 que la consanguinidad en la poblacion de la co-
munidad de Guasasa puede rastrearse durante cinco
generaciones y que surge de la unidn de tres familias
nucleares de la primera generacion, a partir de la cual
se pueden demostrar las uniones consanguineas. No
puede descartarse la existencia de consanguinidad an-
cestral en las generaciones anteriores, dado que esta
region ha funcionado durante siglos como un aislado
geografico.’

Dado que los apellidos R y M por separado son los
mas frecuentes en la muestra, cabria esperar que la
combinaciéon mas representada fuera la de R-M lo
cual es contrario a lo observado. Prevalecen las com-
binaciones del apellido Z, lo que sugiere que algun
fenémeno esta actuando en contra del azar de las
uniones en la poblacion, es posible explicarlo por la
migracion selectiva de individuos del apellido M.

Llama la atencion que estan ausentes las combinacio-
nes del mismo apellido en los individuos. Esto, junto
al hecho de no demostrarse union directa entre cada
uno de los 18 matrimonios consanguineos estudiados,
sugiere un fendémeno de endogamia ancestral que se
ha ido diluyendo con las generaciones sucesivas, lo
cual explica que el coeficiente de endogamia no sea
alto, pues las uniones mas frecuentes son entre fami-
liares con un F = 1/64 en las generaciones actuales.
El comportamiento de la fecundidad en los matrimo-
nios consanguineos de esta comunidad concuerda con
multiples estudios que avalan que la consanguinidad
no afecta adversamente la fertilidad humana.'’La alta
fecundidad en los matrimonios consanguineos mayo-
res de 50 anos, esta en concordancia con la conduc-
ta reproductiva adoptada por las parejas en décadas
pasadas, donde no se practicaban métodos anticon-
ceptivos, por la ausencia de servicios médicos. Esto
contrasta con las parejas menores de 50 afios, con un
promedio del nimero de hijos menor, que esta en co-
rrespondencia con la atencion en esta esfera después
de la instauracion de la atencion primaria de salud en
toda nuestra poblacion y la posibilidad de la planifi-
cacion de la descendencia por parte de las parejas.
En nuestro estudio no se reportaron abortos esponta-
neos, muertes fetales o neonatales como cabria esperar
para el caso de la descendencia de MC. En tal sentido
se reporta que en los productos de los matrimonios
consanguineos las tasas de morbilidad y mortalidad
estan aumentadas sobre todo en los primeros afios de
vida. La mortalidad postnatal de la progenie de pare-
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jas consanguineas es alta debido, al menos en parte, a
la expresion de genes recesivos deletéreos.!*!?

En poblaciones con endogamia como la que es obje-
to de este estudio se ha reportado mayor frecuencia
de retraso mental ligero a expensa del retraso mental
familiar, lo cual es explicado por herencia multifac-
torial. La consanguinidad aumenta la probabilidad de
homocigosis de genes deletéreos,'*lo que unido a un
ambiente desfavorable para el desarrollo de la inteli-
gencia en estas familias se manifiesta como retraso
mental ligero. En Guasasa estan presentes ambos as-
pectos. En nuestro estudio constatamos que en esta
comunidad el 17% de los jovenes aptos para trabajar
estan desvinculados del estudio y el trabajo. El ni-
vel de escolaridad es bajo ya que aproximadamen-
te el 43 % de la poblacion no alcanzé la ensefianza
secundaria.

Al analizar la asociacion del resto de las patologias
encontradas con la consanguinidad podemos consi-
derar que la tartamudez, que se comporta en nuestro
caso como una herencia autosémica dominante, no ha
sido asociada con consanguinidad por otros autores.
El caracter hereditario de la tartamudez esta atin por
probar, pero es en general aceptado y hay muchos in-
dicios que llevan a considerar una posible herencia
dominante. No obstante, en el analisis de la etiologia
de este trastorno es necesario considerar la predispo-
sicion individual en unién con las diferentes influen-

cias exdgenas.'

El valor del coeficiente de endogamia calculado en
este estudio es comparable con lo reportado en estu-
dios similares realizados en la poblacion de Goa, en
la India donde a = 0,0066 y la frecuencia de MC de
10,6%. Llama la atencion que el a de la poblacion
de Goa es exactamente el doble, con una frecuencia
de matrimonios consanguineos practicamente igual,
lo que puede explicarse porque la estimacion del co-
eficiente de endogamia en dicha poblacion fue calcu-
lado predominantemente a expensa de matrimonios
entre primos hermanos."

No existen estudios previos publicados en nuestro
pais para ser tomados como punto de referencia. Seria
de interés extender el estudio al resto del municipio
apoyados en la suposicién de que este fenomeno se
puede estar comportando de forma similar en otros
asentamientos del territorio nacional por sus carac-
teristicas biodemograficas y migratorias. Profundizar
en el tema podria dilucidar la etiologia de discapaci-
dades o defectos que han permanecido inclasificados
o explicados por otra causa.

Este estudio sienta las bases para establecer una es-
trategia de educacion y promocion de salud a nivel
comunitario dirigida a disminuir la frecuencia de re-
traso mental y otras enfermedades genéticas en la po-
blacion estudiada.
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