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E D I T O R I A L

Efectos del tabaquismo materno en el desarrollo prenatal

La evaluación de un niño con malformaciones congénitas re-
quiere del trabajo combinado de especialistas en diferentes dis-
ciplinas, ya que el abordaje médico a estos pacientes se realiza
en función de las necesidades y requerimientos inmediatos del
paciente desde el primer contacto, los cuales se proyectarán a
lo largo de su vida según la atención que necesite y podrían
modificarse dependiendo de la evolución, e incluso extenderse
a su entorno familiar al proporcionarse asesoramiento genéti-
co. El abordaje médico genético lo incluye pero no se limita a
este último punto.1 El primer contacto con el paciente no se
refiere necesariamente al momento del nacimiento, ya que
muchas de estas enfermedades pueden reconocerse prenatal-
mente con el uso de la tecnología adecuada, particularmente
los estudios ultrasonográficos.

Si bien las malformaciones congénitas pueden afectar cual-
quier parte del organismo y se ha reportado que entre 2.2 y 3%
de todos los recién nacidos pueden presentarlas,2 debe recor-
darse que no todo aquello con lo que se nace (es decir congé-
nito) es necesariamente hereditario, ya que en el desarrollo de
un ser humano interactúan factores como son el genoma y el
ambiente.

Para todo especialista, en particular el médico pediatra y
genetista, el estudio de los pacientes con estas enfermedades
debe incluir la identificación del tipo de malformación, clasifi-
cándolas como aisladas o múltiples, reconocer si pueden ser
definidas como entidades conocidas de naturaleza sindrómica
u originadas secundariamente a la acción de un agente terato-
génico.3,4 El abordaje del paciente debe ser integral, no limi-
tándose a estudiar el tipo de malformación, sino también iden-
tificar aquellos factores tanto heredofamiliares como de
exposición, reconociendo además las modificaciones que el
ambiente pudiese haber originado.

En la sesión clínico-patológica que se presenta en esta pu-
blicación,5 se discute el caso de una paciente con malforma-
ciones múltiples que se engloban dentro del concepto de aso-
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ciación, aunados a la presencia de factores de
riesgo por edad paterna y tabaquismo materno
y con estudio cromosómico normal por bandas
GTG. Las malformaciones presentes y las com-
plicaciones derivadas de las mismas requirieron
la atención multidisciplinaria del personal mé-
dico, reflejando la complejidad que representa
la atención a pacientes con alteraciones congé-
nitas.

Una vez determinadas las características de la
malformación, consideremos la evaluación del es-
tudio cromosómico y los factores de riesgo pre-
sentes en esta paciente, en particular el tabaquis-
mo materno. El estudio cromosómico habitual
debe incluir como mínimo el análisis de cromoso-
mas en metafase por técnica de bandas GTG.6

Según el caso, podría incluirse el estudio con otras
técnicas citogenéticas con la hibridación in situ por
fluorescencia (FISH), CGH o de ser conocida la
alteración genética y desearse hacer investigación
y correlacionar los aspectos clínico-genético-mo-
lecular, estaría indicado el análisis a ese nivel por
secuenciación directa.7

En este sentido recordemos que pasar de un
análisis de bandas GTG a FISH, a secuenciación,
nos representa diferente información, si la consi-
deramos en relación a “poder de resolución”: un
cromosoma contiene un número variable de ge-
nes que las bandas GTG no nos permiten ver de
manera particular. Un estudio de FISH nos dará
información sobre una región cromosómica espe-
cífica a reconocer, y un estudio de secuenciación
directa nos confirmará la presencia o ausencia de
una mutación. El que un estudio de bandas GTG
sea reportado como normal para la estructura o el
número cromosómico, no descarta alteraciones
tipo microdeleciones o génicas.

Se calcula que la prevalencia de tabaquismo
durante el embarazo en Europa es de 6 a 27%. El
fumar durante el embarazo se ha asociado a res-
tricción en el crecimiento del feto durante el ter-

cer trimestre y parto pretérmino. Se ha descrito
que los hijos de madres fumadoras tienen un re-
tardo simétrico del crecimiento (en relación al
peso, talla y perímetro cefálico), en comparación
con los hijos de madres no fumadoras del grupo
control. Dado que el crecimiento fetal es un pro-
ceso complejo influenciado por factores ambien-
tales, genéticos, nutricionales, hormonales y pla-
centarios, parecería que en el caso de los hijos de
madres fumadoras, el retardo en el crecimiento
estaría relacionado a una disminución de las con-
centraciones séricas de hormonas de crecimiento
fetal tales como insulina y el factor de crecimien-
to parecido a la insulina.8

Se ha visto también asociado a una disminu-
ción en la longitud femoral, sugiriendo que el fu-
mar durante el embarazo afecta primariamente
tejidos periféricos.9 El tabaquismo materno ha sido
asociado también a la presentación de fisuras oro-
faciales y se ha sugerido la interacción entre taba-
quismo y genes, entre éstos algunas variantes del
gen GSTT1.10,11

Si bien el diagnóstico inicial de los casos de
malformaciones congénitas siempre estará basado
en la sospecha clínica, y se insiste, que no en to-
dos los casos es posible realizar estudios molecu-
lares; el empleo de técnicas especializadas de bio-
logía y citogenética molecular podría ayudar a
confirmar o descartar un diagnóstico, identificar
portadores de la alteración en estudio, aportar
nuevo conocimiento sobre la enfermedad y pro-
porcionar un diagnóstico de certeza, requisito in-
dispensable para proporcionar asesoramiento ge-
nético.12-14

Cada caso debe considerarse individualmente y
dar asesoramiento genético acorde, haciendo énfa-
sis en los riesgos específicos de acuerdo a los patro-
nes de herencia mendeliana o no mendeliana, cro-
mosómica o multifactorial, y edad de los padres,
en la planeación de un futuro embarazo, pudiendo
ofrecerse en algunos casos diagnóstico prenatal.4
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