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RESUMEN

El Policlinico Norte del municipio Ciego de Avila constituye la mayor area de salud de la
provincia, en ella se realiz6 un estudio observacional descriptivo retrospectivo con el objetivo
de conocer algunas caracteristicas epidemioldgicas de la poblacion afectada con algun tipo de
enfermedad genética, entre noviembre de 2010 y abril del 2011. La muestra estuvo
constituida por un total de 163 casos, con el diagnéstico de alguna de estas alteraciones,
consignado en el registro estadistico del servicio de genética del area, se encontr6 una
prevalencia para las enfermedades genéticas de 32,29/10000 habitantes, es el grupo de
enfermedades monogénicas mas frecuente, dentro de este grupo predomind Ila
neurofibromatosis tipo 1 con un total de 15 casos para un 23,07%; el segundo grupo mas
frecuente fue el multifactorial donde predominaron las cardiopatias congénitas con 36 casos
para un 63,15%; el tercer grupo fueron las cromosdmicas donde predomind el Sindrome Down
con 35 casos para un 85.36%. El comportamiento epidemiolégico de las enfermedades
genéticas en el area ha variado en la Ultima década, la tasa de prevalencia ha tenido un
franco aumento de forma general, fendmeno que posiblemente se debe a variables
ambientales como programas de intervencion.
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INTRODUCCION

En los primeros afios de la década del 80 del pasado siglo, alrededor de 28 afios atras, el
Ministerio de Salud Publica, por indicacion del Comandante en Jefe Fidel Castro, orientd los
primeros pasos del Programa Nacional de Diagndstico, Manejo y Prevencion de Enfermedades
Genéticas y Defectos Congénitos. Fidel Castro expres6: “No nos detengamos a observar lo
realizado hasta hoy, miremos hacia el futuro y pensemos en cuanto mas puede y debe
hacerse como parte de esta infinita obra social de la Revolucion cubana, en la que la salud y el
bienestar de nuestro pueblo es motivacion y compromiso permanente para consagrarnos cada
vez mas” (1).

En Cuba, a partir del afio 2001, con el inicio de la investigaciéon de retraso mental y otras
discapacidades, la cual concluyd en su fase inicial en menos de 2 afos, se inicié una nueva
etapa en el desarrollo de esta especialidad. El enfoque social y comunitario, la integralidad en
su realizacion y la participacion multidisciplinaria de diferentes especialidades e instituciones,
fueron, ademas de sus logros en el plano investigativo, sus principales éxitos.

La culminacion de la maestria emergente de asesoramiento genético en su tercera edicion,
coloca al pais en una posicion de avanzada en cuanto a la cobertura que en esta especialidad
se puede lograr. Cada municipio del pais cuenta con al menos un master, lo cual permitira la
integracion de la genética como ciencia en una concepcion integral, al desarrollo de la salud
publica y a incrementar las actividades de promocién y prevencion.

Las funciones especificas de los masteres en asesoramiento genético deben de estar
enmarcadas en la estrategia y en el enfoque de los problemas de salud propios de los
municipios donde estos laboran.

Dentro de las funciones, con una concepcion epidemioldgica, se encuentra conocer el cuadro
epidemioldégico de su municipio, donde se delimita la ocurrencia de problemas de salud
relacionados con la incidencia y la prevalencia de enfermedades genéticas (2).



La genética comunitaria es la interfase entre la genética basica clinica y la medicina
comunitaria. Este concepto integra estrategias para la deteccion y prevencion del riesgo
genético a nivel poblacional desde el nivel de atencion primaria de salud, que es a su vez el
punto inicial de contacto entre la poblacion y los servicios de salud en el pais. El concepto de
genética comunitaria surge alrededor del afio 1981 como parte del propésito de la
Organizacion Mundial de la Salud (OMS) de reformar el control de las enfermedades
hereditarias. El “genetista de la comunidad” es el especialista preocupado por buscar en la
comunidad los individuos y familias en riesgo que no han sido identificados aiun y a partir de
ese momento ayudarlos a manejar ese riesgo.

El principal objetivo de las aplicaciones de la genética a la salud publica es la reducciéon del
impacto de las enfermedades genéticas sobre la salud y el bienestar de los individuos a través
de estrategias de prevencion (3).

Ocurre con frecuencia que dentro de los indicadores de mortalidad infantil se miden los
defectos congénitos, pero la frecuencia de estos, cuando hay otros factores ambientales que
elevan la causa de mortalidad, impiden reconocer exactamente que las variaciones en la
frecuencia de los defectos congénitos son casi constantes. Es por eso que cuando se trata en el
tema de Salud, los defectos congénitos no se identifican como un problema principal porque
existen otros con frecuencias mucho mas elevadas. Solamente después de resolver la
mortalidad a expensas de enfermedades infecciosas y perinatales es que los defectos
congénitos manifiestan un aumento relativo que puede incluso causar alarma (3).

Los defectos congénitos por si mismos pueden presentar variaciones en las frecuencias al
nacimiento porque sus causas no siempre son de etiologia genética; muchas veces son el
resultado del efecto de un agente ambiental, es por eso que los registros de defectos
congénitos ofrecen la responsabilidad de tener el papel de vigilancia epidemioldgica ya que
permite identificar con rapidez si existe algun agente fisico, quimico o bioloégico que se
encuentre actuando como teratdgeno. La identificacion de un fendmeno de este tipo ofrece la
oportunidad de tomar las medidas preventivas pertinentes (3).

El presente trabajo tiene como objetivo conocer el cuadro epidemiolégico del municipio.

METODO

Se realizé un estudio observacional descriptivo retrospectivo con el objetivo de realizar una
caracterizacion epidemiolégica de la poblacion con enfermedad genéticas perteneciente al
policlinico Norte, municipio Ciego de Avila, en el periodo comprendido entre noviembre del
2010 y abril del 2011. La muestra estuvo constituida por el total de 163 casos, con el
diagnoéstico de alguna de estas alteraciones, consignado en el registro estadistico del servicio
de genética del area, la informacion se obtuvo a través de la revision de la historia clinica
genética de cada caso, incluido el estudio de la genealogia familiar ademas de la realizacion de
interrogatorio y examen fisico a los familiares de ler grado en busca de casos nuevos lo que
conllevd a conclusiones auxiliandolo de un equipo interdisciplinario.

Para dar salida al objetivo propuesto se estudiaron las siguientes variables:

e Concepto de enfermedad genética: las enfermedades genéticas son enfermedades que
se producen por afectaciones del ADN.

o Clasificacion de las enfermedades genéticas: Se pueden clasificar en tres grandes
grupos atendiendo al tipo de defecto:

¢ Monogénicas: Son la que se producen por simples mutaciones que generalmente son
hereditarias.

e CromosOmicas: Se producen por alteraciones en el nimero o estructura de los
cromosomas.

¢ Multifactoriales: Se producen por alteraciones de grupos de genes y el resultado de la
interaccion ambiental en ellos.

e Prevalencia: Es el total de casos afectados de una entidad X, dividido entre la poblacion
total y multiplicado por 10000 habitantes.

¢ Tendencia: Inclinacién, propension de un fendmeno en una serie cronoldgica.



Los datos recolectados fueron llevados a un fichero y fue utilizado 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 informacion en tasa y por
ciento.

ANALISIS Y DISCUSION DE LOS RESULTADOS

En Tabla No. 1 se demuestra un discreto predominio de las enfermedades genéticas en el
sexo femenino con un 50,9 % del total de afectados.

En las Tabla No. 2 se observa que el predominio de las enfermedades genéticaas es
practicamente similar en ambos sexos, con una ligera inclinacion hacia el sexo femenino en las
cromosomicas y multifactoriales y una ligera inclinacién en sentido contrario en el grupo de las
monogénicas pero en general el comportamiento es bastante similar. Al revisar la literatura no
se encontré ninguna referencia que aborde el tema de la asociacion de grupos de
enfermedades genéticas y sexo excepto aquellas que hablan de enfermedades con patron de
herencia ligadas al sexo las cuales no son representativas dentro del presente estudio.

Se puede observar ademas en Tabla No. 2 que el grupo etareo mas afectado es el de 15/49
por se el de mayor rango de edades y puede también obedecer a los razonamientos expuestos
en la Tabla No. 3.

El presente estudio arrojo que las enfermedades genéticas monogénicas presentan la mayor
tasa de prevalencia (Tabla No. 3 )(11, 29) y esto puede obedecer a que dentro de este grupo
las enfermedades mas frecuente que son la Neurofibromatosis y la retinosis pigmentaria que
en su conjunto representan el 41,53 % del total de las enfermedades monogénicas y estas
enfermedades, a pesar de ser en su mayoria discapacitantes, se caracterizan por presentar un
esperanza de vida similar a la de la poblacién general

Otra explicacion posible puede ser el desarrollo alcanzado por el sistema de salud y en especial
la atencion al programa materno infantil que hace que nifios con enfermedades genéticas
potencialmente letales puedan llegar a la edad adulta gracias al tratamiento especial y
diferenciado, que se realiza aunque se traten de enfermedades extremadamente raras.

Como se puede observar en la Tabla No. 4, entre las enfermedades cromosdmicas la mas
frecuente es el Sindrome Down que representa el 85,36% del total de casos de ese grupo.
Dentro de las enfermedades monogénicas las Neurofibromatosis, con un 23,07%, es la mas
frecuente en su grupo; entre las enfermedades multifactoriales las cardiopatias congénitas son
las mas frecuente (63,15%) del total de ese grupo. Al sumar las enfermedades mas frecuentes
de cada grupo se obtuvo un total de 98 casos para un 60,12% del total de pacientes con
enfermedades genéticas en el area.

Segun refiere la literatura, el Sindrome Down es la enfermedad cromosdmica mas frecuente y
queda una vez mas demostrado en el estudio donde la Trisomia 21 presenta una tasa de
prevalencia de 6,9. Lo expuesto anteriormente se debe a una aberracion cromosémica de
ndamero, producto de una falla en la segregacion de los cromosomas en los gametos durante la
division meidtica o en la primera division mitética del cigoto. En el Sindrome Down se ha
podido dilucidar que este fendmeno ocurre con mas frecuencia en la mujer que en el hombre y
que se incrementa en los gametos femeninos en dependencia de la edad (3).

La incidencia es de aproximadamente 1/650-700 NV, existie una asociacion muy importante
entre su incidencia y la edad materna avanzada.

Su comportamiento social se encuentra relativamente bien desarrollado y la mayoria son
personas felices y muy afectivos, en ausencia de una alteracidon cardiaca severa que conduce a
la muerte, en el 15 al 20% de los casos la esperanza de vida es buena (4).

La neurofibromatosis, también conocida con el nombre de Von Recklinghausen, patdlogo
aleman que acufié el término de neurofibroma en1882, es la mas comun de los sindromes
neurocutaneos y se sabe ahora que es uno de los trastornos mas frecuentes en el hombre, lo
cual concuerda con los resultados de este estudio donde presentd una tasa de prevalencia de
2,9; es la enfermedad genética monogénica mas frecuente en el municipio, puede mostrar
patrones de herencia, dominantes, recesivos y ligados al cromosoma X, aunque la formas
autosdmicas dominantes son las mas frecuentes, existen dos tipos fundamentales la NFl y la
NFII, en mass del 90% de los casos se trata de una Neurofibromatosis tipo 1 que se produce
por una duplicacion de 1,5 mega bases de ADN gendmico en el brazo corto del cromosoma 17,
presenta una incidencia de 1/3000 NV la NF Il es menos frecuente y presenta una incidencia
de 1/35000 NV (5, 7-10).



La NF1 Es una enfermedad heterogénea y progresiva, en la que existe una gran tendencia a
desarrollar multiples complicaciones por la presencia de neurofibromas en diferentes 6érganos y
sistemas por lo que constituye una linea de trabajo priorizada en el servicio municipal de
genética (11-15).

Las cardiopatias congénitas y dentro de ella la CIV presentan un comportamiento similar al de
otras partes en el mundo; la literatura refiere que las anomalias cardiovasculares presentan
una incidencia de 10/1000 nacimientos y dentro de ella la mas frecuente el defecto septal
ventricular (6).

Varios programas de vigilancia epidemiolégica de las malformaciones se llevan a cabo en el
mundo. En Europa funcionan EUROCAT3 y el Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones
Congénitas (ECEMC)4 quienes reportan una prevalencia de 4.7 y 1.6 por 1,000
respectivamente. En los Estados Unidos (5-7) se ha reportado un amplio rango de prevalecias
de acuerdo al tipo de estudio y seleccion de los casos, se encuentra desde 4 hasta 50 por
1,000. En Latinoamérica existen dos grandes registros: El Registro y Vigilancia Epidemioldgica
de Malformaciones Congénitas Externas (RYVEMCE) en México y el Estudio Colaborativo
Latinoamericano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC) que cubre la mayor parte de
Sudamérica. RYVEMCES8 ha reportado una tasa de CC de 1 por 1,000 y ECLAMC (9) de 2.3 por
1,000.16

En el Grafico No. 1 sobre tendencia se observa el comportamiento de la incidencia de casos por
afios, por tipo de enfermedad genética y el comportamiento de la incidencia del total de
enfermedades genética desde 1950 hasta 2010.

Los datos que ofrece la epidemiologia de las enfermedades genéticas y defectos congénitos es
que estas se caracterizan por su estabilidad en el tiempo en regiones especiificas, su tendencia
es a permanecer con prevalecias similares durante afios. Solamente varian si se producen
factores ambientales que cambien la tasa de nuevas mutaciones o por la ocurrencia de otros
factores (3).

El comportamiento epidemioldgico de las enfermedades genéticas en el area ha variado en la
ultima década, las tasas de prevalencia han tenido un franco aumento de forma general pero,
si se analiza por tipo de enfermedad, se observa que las enfermedades cromosdémicas
mantienen un nimero de casos mMAas 0 menos estable durante toda la serie cronolégica; sin
embargo, las enfermedades monogénicas experimentaron un incremento progresivo desde la
década de los setenta y este fendmeno posiblemente se deba a variables ambientales como
programas de intervencion, por ejemplo: El Programa Nacional de Diagnéstico, Manejo y
Prevencion de Enfermedades Genéticas y Defectos Congénitos en Cuba, que incluye dentro de
sus objetivos la formacion de recursos humanos, desarrollo de centros provinciales y servicios
municipales de genética, instauracion y desarrollo de programas de pesquisa neonatal, entre
otros, lo cual aumenté la capacidad diagndstica en dicha especialidad, las enfermedades
multifactoriales presentaron un incremento discreto en las primeras tres décadas de la serie
cronolégica, la cuarta década experimenté un incremento brusco seguido de un periodo de
estabilidad y esto se corresponde con la instauracion y desarrollo de los servicios de
ultrasonografia incluyendo la ecocardiografia. El ecocardiograma (ECO) es, después de la
radiografia de torax (RxT) y el electrocardiograma (ECG), el método diagndéstico mas utilizado
en la actualidad, ya que permite obtener acuciosa informacién de las estructuras cardiacas
tanto desde un punto de vista anatdmico como funcional. Esta intervencion aumentd la
capacidad diagndstica de las malformaciones congénitas de 6rganos internos, en especial las
cardiopatias congénitas (17).

ABSTRACT

The North Policlinic of Ciego de Avila municipality constitutes the biggest health area in the
province. A retrospective descriptive observational study was carried out with the objective of
knowing the epidemiological characteristics of the affected population with some type of
genetic illness, between November 2010 and April 2011. The sample was constituted by a total
of 163 cases, with the diagnose of some of these alterations, consigned in the statistical
registration of genetic services of the area, finding a prevalence for the genetic illnesses of
32,29/10000 inhabitants, it is the monogenic diseases group the most frequent and within this
group predominated the neurofibromatosis type 1 with 15 cases for a 23,07%, the
multifactorial was the the most frequent second group of disease where the congenital
cardiopathies prevailed with 36 cases for a 63,15%; and the third group was the chromosomic
ones where Down syndrome prevailed with 35 cases for a 85.36%, the epidemiologic behavior



of the genetic disease in the area has varied in the last decade, the prevalence rate has had a
franc increase, phenomenon that is possibly due to environmental variables as intervention
programs.
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ANEXOS

Tabla No. 1. Casos de enfermedad genética en la poblacién segin sexo. Ciego de Avila.
1950-2011.

No. No. | %
Poblacién total 50470 | Poblacién con enfermedad genética 163 | 100
Poblacién femenino total | 24894 | Poblacién femenino con enfermedad | 83 | 50,9
genética
Poblacién masculino total | 25576 | Poblacién masculino con enfermedad | 80 | 49,1
genética

Fuente: Censo
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Tabla No. 2. Distribucién de la enfermedad genética por sexo y grupos de edades. Ciego de
Avila 1950-2011

C -1 1-4 5-14 15-49 | 50-64 | 65+ | Total
FIM|FIM|F |M|F |M|F|M|FIM|F |M
Mo.[{0]O0O |41 |4 |8 |19|18|0 |6 [3]2 [30]35
Cr. |01 (3|01 |1 (1217|133 |2 |0|0 |24]|17
Mu.{0]0|0|2]|15)13|14|13|0 |0 |[0]0 [29]28
T 011713120122 |50|44 |3 |8 |[3]|]2 (83|80

Fuente: Estadistica

Tabla No. 3. Prevalencia segun tipo de enfermedad genética. Ciego de Avila 2011
Tipo de enf. No. de casos Prevalencia

CromosOmicas 41 8.12

Monogénicas 65 12.87

Multifactorial 57 11.29

Total 163 32.29

Fuente: Estadistica

Tabla No. 4. Enfermedades mas frecuente dentro de cada grupo

Grupo de | No. de | Enfermedades mas % Prev
enfermedad casos frecuentes

Cromosémicas 41 Sindrome Down 35 85,36 | 6,9
Monogénicas 65 Neurofibromatosis 15 23,07 | 2,9
Multifactorial 57 Cardiopatias Congénitas | 36 63,15 | 7,1
Total de poblaciéon | 163 Total 98 60,12 | 19,4
con enfermedades

genéticas

Total de poblacion | 50470 | = ——mmmmmeeee- ———— | meee- -—--
del &rea de salud

Fuente: Estadistica

Grafico No. 1. Casos de enfermedad genética segun afios y tipo de enfermedad.
Ciego de Avila. 1950-2011 (tendencia).
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Fuente: Censo.
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