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RESUMEN

Introduccion: Los defectos congénitos constituyen anomalias de estructura o
funcion con origen prenatal que se identifican dentro de las primeras causas de
morbilidad y mortalidad en la infancia.

Objetivos: Determinar la prevalencia al nacer y la frecuencia ajustada de defectos
congénitos mayores en Pinar del Rio, desde el 2011 hasta el 2018.

Métodos: Se realizé6 una investigacion epidemiologica aplicada, observacional,
descriptiva y transversal. El universo incluyé el total de nacidos vivos y defunciones
fetales. La muestra se conformé con la totalidad de defectos congénitos mayores

diagnosticados, incluyendo nacidos vivos, defunciones fetales y productos de
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terminacion de embarazo. Se calculd la prevalencia al nacer, la frecuencia
ajustada y la tendencia de ambos.

Resultados: La prevalencia de defectos congénitos mayores resulté maxima en el
2011 y luego mostro un comportamiento estable con tendencia a la disminucion.
Cinco municipios presentaron frecuencias mas altas que la calculada para la
provincia (18,59 x 1000). Las mayores frecuencias ajustadas correspondieron con
los defectos de los sistemas cardiovascular (4,435), nervioso (3,138) vy
osteomioarticular (3,082). Las anomalias congénitas mayores mas frecuentes
fueron la hidrocefalia (0,93), la gastrosquisis (0,91), la fisura labial (0,76), la
anencefalia (0,7) y la espina bifida (0,45).

Conclusiones: De manera general la ocurrencia de defectos congénitos mayores
en la provincia ha mantenido un comportamiento estable durante el periodo
estudiado. Las anomalias mas recurrentes resultaron ser defectos estructurales
abiertos; que orientan el desarrollo de estudios epidemiologicos territoriales
futuros sobre factores de riesgo probablemente involucrados en su origen.

Palabras clave: defectos congénitos; epidemiologia; vigilancia.

ABSTRACT

Introduction: Congenital anomalies are defined as abnormalities of body structure
or function that are of prenatal origin. They are identified into the first causes of
mortality and morbidity in the childhood.

Objective: To determine birth prevalence and adjusted frequency of major
congenital anomalies in Pinar del Rio province from 2011 to 2018.

Methods: An epidemiological, observational, descriptive and cross-sectional study
was made in the universe of all newborns and fetal deaths. The sample included
all congenital defects identified in live births, fetal deaths and termination of
pregnancy. The birth prevalence, adjusted frequency and tendencies of both were

estimated.
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Results: In 2011 the birth prevalence of major congenital anomalies was maxim
and after that it showed a stable behavior with tendency to decrease. The
frequencies of five municipalities were higher than province frequency (18.59 per
mil). The most frequent congenital defects were related to cardiovascular (4.435),
nervous (3.138) and osteomioarticular (3.082) systems. Hydrocephaly (0.93),
Gastroschisis (0.91), cleft lip (0.76), anencephaly (0.7) and spina bifida (0.5) were
the most frequent congenital anomalies.

Conclusions: In general, the occurrence of major congenital defects in the
province has maintained a stable behavior during the period studied. The most
recurrent anomalies turned out to be open structural defects; that guide the
development of future territorial epidemiological studies on risk factors probably
involved in its origin.

Keywords: congenital anomalies; epidemiology; surveillance.
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Introduccion

El cuadro de salud mundial en la actualidad cita a los defectos congénitos dentro
de las primeras causas de morbilidad y mortalidad en los menores de cinco anos.
Considerados como anomalias de estructura y/o funcidn con origen durante la vida
prenatal y diagnostico al nacimiento, se identifican, segin la Organizacién Mundial
de la Salud (OMS), en aproximadamente 3,2 millones de recién nacidos cada afo y

representan la causa directa de muerte en mas de 300 000 neonatos. (-2

Estudios epidemiologicos internacionales con base poblacional, durante el periodo
2000- 2015, coinciden en el descenso de las restantes causas de mortalidad en el

menor de un afo; sin embargo, el efecto de las anomalias congénitas
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conjuntamente con la sepsis neonatal se ha mantenido sin variacion.® Por esta
razon, las autoridades de salud vuelven su mirada una y otra vez, a la acuciante
necesidad de sistemas de vigilancia disefiados segln la realidad particular de cada

region del mundo.®

Por dos anos consecutivos (2017 y 2018) Cuba cerré la mortalidad infantil -en
menores de un ano por defectos congénitos- con una tasa de 0.8 por cada mil
nacidos vivos.® Sin dudas, un resultado que traduce el trabajo sistematico de
equipos multidisciplinarios con presencia en todos los territorios del pais. Pero mas
alla del impacto en la mortalidad, constituye una problematica la discapacidad
generada por las anomalias congénitas y el costo que ello genera en funcion de

estrategias de tratamientos correctores y de rehabilitacion. 46

Es por ello, que el disefio y puesta en marcha de estrategias de prevencion, asi
como las acciones de promocion de estilos de vida saludables, se imponen con
vistas a disminuir la incidencia al nacimiento de defectos congénitos mayores
(DCM), con serias implicaciones en el orden médico, estético y social. Estas
anomalias, en su mayoria con presentacion aislada, responden a una etiologia
multifactorial, por lo que su vigilancia exige el estudio y seguimiento no solo de
los factores genéticos involucrados sino de las condiciones ambientales que

favorecen su desarrollo. (1)

En Pinar del Rio, se desconoce hasta el momento el comportamiento de los
defectos congénitos mayores durante la Ultima década. En respuesta a esta
debilidad el presente estudio se trazdo como objetivo determinar la prevalencia al
nacer y la frecuencia ajustada de defectos congénitos mayores en la provincia,
desde 2011 hasta 2018, con énfasis en aquellos que se consideran de vigilancia
priorizada a nivel internacional. Sirvan estos analisis para contribuir a la vigilancia

nacional establecida por el Registro Cubano de Malformaciones Congénitas y al
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disefo de estudios epidemiologicos territoriales que en el futuro establezcan
posibles asociaciones entre factores de riesgo identificados y los defectos

congénitos mas recurrentes.

Pinar del Rio, es el mas occidental de los territorios cubanos, abarca 8883,74 km?
distribuidos en 11 municipios. Limita al este con la provincia Artemisa, al norte
con el estrecho de la Florida, al oeste con el Golfo de México y al sur con el Mar
Caribe. Por su extension ocupa el cuarto lugar entre las provincias del pais y segin
los datos de la Oficina Nacional de Estadisticas e Informacion en el territorio
(ONEI), al cierre del 2017 se reportd un total de 586 483 habitantes, lo que
representa el 5,2 % del total de residentes en el pais, con una densidad poblacional
de 66 habitantes/km? y un muy discreto predominio del sexo femenino (1,02:1).
Los municipios mayormente poblados son Pinar del Rio, que constituye la capital
provincial, y Consolacion del Sur (Fig. 1). La actividad econdémica fundamental es
la agricultura, con notables avances en el programa tabacalero, rubro econémico

principal de la region.
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Fig. 1 - Representacién grafica de la provincia Pinar del Rio segln extension territorial y
densidad poblacional.
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Métodos

Se realizd una investigacion epidemioldgica aplicada, observacional, descriptiva y
transversal. Se trabajo con un universo constituido por los nacidos vivos
conjuntamente con las defunciones fetales pertenecientes al territorio pinarenoy
ocurridos entre enero de 2011 hasta diciembre de 2018. La muestra se conformo
con el total de defectos congénitos mayores diagnosticados en el periodo, que
incluyo nacidos vivos, defunciones fetales y productos de terminacion voluntaria

de embarazo.

Se calculd la prevalencia al nacer, la frecuencia ajustada y la tendencia de ambos,
a partir del total de los DC mayores para cada ano, que fueron identificados en la
provincia:

Prevalencia al nacer = lotal de NV con DC mavores + defuncion fetal (DF) con DC x 1000
Total de NV + Total de defunciones fetales (DF)

Frecuencia ajustada = NVconDC+TVE pPor DC + DF con DC x 1000
Total de NV + Total de DF + TVE por DC

NV: Nacidos vivos de la provincia
DF: Defunciones fetales de la provincia

TVE: terminaciones voluntarias de embarazo de la provincia

Los defectos congénitos aislados se hicieron corresponder con el sistema de
organos al que pertenece cada uno y se calculd la prevalencia al nacimiento y la

frecuencia ajustada de cada sistema comprometido.
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Se realizo un estudio de tendencias de los defectos congénitos seleccionados por
su mayor prevalencia que son de vigilancia priorizada por el Sistema Internacional

de Vigilancia Epidemiologica de Defectos Congénitos.

Resultados

Una vez calculada la prevalencia de defectos congénitos al nacimiento en Pinar
del Rio, resulta notable el ano 2011 con su valor maximo, seguido de una tendencia
a la estabilizacion con solo discretos aumentos en el 2015 y el 2018, cuyos datos
ni siquiera generan puntos de inflexion importantes en la curva de tendencia. Con
el objetivo de interpretar con mayor precision el comportamiento de los defectos
congénitos mayores se calculo la frecuencia ajustada, cuyos resultados por anos,
coinciden de manera general con los de la prevalencia. Se obtuvo un valor maximo
en el 2011 y en los afos consecutivos una tendencia a la disminucién con discreto

aumento en los dos ultimos anos (Fig. 2).
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Fig. 2 - Distribucion de los defectos congénitos mayores de acuerdo a la prevalencia al
nacimiento y la frecuencia ajustada en Pinar del Rio, 2011 - 2018.
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Del total de defectos congénitos identificados durante el periodo que se estudia,
el 74,77 % correspondido a la presentacion aislada y solo 25,23 % estuvo
representado por los defectos multiples. En este grupo el 31,47 % (79) lo
constituyeron desérdenes de origen cromosomico, 27,09 % (68) trastornos
monogénicos, en su mayoria mendelianos, y al mayor por ciento (41,43%) (104) se

le asignd una posible causa multifactorial.

La frecuencia ajustada total de defectos congénitos mayores en la provincia se
calculd en 18,59 por mil. Con valores superiores a esta cifra se comportaron los
resultados de seis municipios: San Juan y Martinez, Minas de Matahambre, Guane,
San Luis, Sandino y La Palma (Fig. 3).

San Juan 23.35
Minas de Matahambre 21.68
Guane 21.25
San Luis 19.74
Sandino 19.32
La Palma 19.30
Prov. Pinar del Rio 18.59
Pinar del Rio 18.57
C. del Sur 18.37
Mantua 15.71
Los Palacios 14.03
Vifiales 11.01
0.00 5.00 10.00 15.00 20.00 25.00

Fig. 3 - Frecuencias ajustadas totales de defectos congénitos segiin municipios. Pinar del
Rio, 2011 - 2018.
Color verde: marca la frecuencia ajustada de la provincia, es decir la media provincial.
Color malva: municipios con frecuencias ajustadas de DC superiores a la media de la
provincia. Color naranja: municipios con frecuencias ajustadas de DC inferiores a la

media de la provincia.
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Llama la atencién que cinco de ellos (precisamente los de mayores frecuencias)

son municipios colindantes en la geografia provincial. (Fig. 4)
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Fig. 4 - Mapa tematico segun frecuencias ajustadas de defectos congénitos
mayores por municipios. Pinar del Rio, 2011 - 2018.

Ante el predominio de los defectos congénitos aislados se calculd la prevalencia al
nacimiento y la frecuencia ajustada de los diferentes sistemas de 6rganos (Figs. 5
y 6). Los defectos del sistema cardiovascular (SCV) resultaron los mas frecuentes,
seguidos por el sistema nervioso (SNC) y el osteomioarticular (SOMA). Por su parte,
el sistema genitourinario, que mostré una prevalencia al nacimiento importante,
no aportod datos de interés al analizar su frecuencia ajustada, pues las defunciones
fetales y las terminaciones voluntarias de embarazo por esta causa resultaron

considerablemente bajas.
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Fig. 5 - Prevalencia al nacimiento de los defectos congénitos mayores aislados
segln sistema de organos.

m Frecuencia ajustada (por 1000)

Fig. 6 - Frecuencia ajustada de los defectos congénitos mayores aislados segun
sistema de d6rganos.
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En cuanto al sistema cardiovascular, los defectos mas frecuentes fueron las
anomalias septales, representados sobre todo por la comunicacion interventricular
y el canal auriculoventricular completo. La otra malformacion cardiovascular mas
frecuente fue la transposicion de grandes vasos. Por su parte, la hidrocefalia y los
defectos de cierre del tubo neural (anencefalia y espina bifida en sus diferentes
variantes) resultaron las anomalias mas frecuentes del sistema nervioso central,
mientras que la gastrosquisis y el onfalocele predominaron como defectos del

sistema osteomioarticular.

En la siguiente tabla se tienen en cuenta los defectos congénitos especificos que
son de vigilancia priorizada por el Sistema Internacional de Vigilancia
Epidemiologica de Defectos Congénitos, se calcularon las frecuencias ajustadas de

las diez anomalias mayores mas frecuentes en la provincia.

Llama la atencion que segiun estos resultados los defectos del sistema
cardiovascular no muestran altas frecuencias. Ello se debe a que el defecto
congénito mayormente diagnosticado en Pinar del Rio, tanto en la etapa prenatal
como postnatal es la comunicacion interventricular, que no se incluye dentro de

las malformaciones con vigilancia priorizada a nivel mundial.

Otro resultado que se deriva de esta tabla es la alta frecuencia que muestran de
manera general, los defectos de cierre de estructuras, independientemente del

sistema de érganos comprometido.
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Tabla - Defectos congénitos mayores segun frecuencia ajustada. Pinar del Rio,

2011 - 2018
i . Codigo NV con TVE con Total Frecuencia
Anomalia congeénita CIE-10 el el de DC ajustada
defecto defecto

Hidrocefalia Q03 6 39 45 0,93
Gastrosquisis Q79,3 1 47 48 0,91
Fisura labial c/s FP Q36 11 28 39 0,76
Anencefalia Q00 0 35 35 0,7
Espina bifida Q05 3 21 24 0,45
Canal A-V Q21,21 2 20 22 0,43
Onfalocele Q79,2 2 17 19 0,38
Atresia intestinal Q41,9, Q42 2 11 13 0,32
Fisura palatina sin LF Q35 13 2 15 0,28
Sindrome de hipoplasia

de cavidades Q23,4 1 12 13 0,22

izquierdas

Por Gltimo, se evalud el comportamiento de los cinco defectos mayores aislados
mas frecuentes, seglin su presentacion en el periodo. Se tuvo en cuenta el calculo

de tendencia para cada uno de ellos (Figs. 7, 8, 9, 10y 11).
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Fig. 7 - Hidrocefalia segun frecuencias ajustadas. Pinar del Rio, 2011-2018.
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Fig. 8 - Gastrosquisis segln frecuencias ajustadas. Pinar del Rio, 2011-2018.
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9 - Fisura labial con o sin fisura palatina segun frecuencias ajustadas. Pinar
del Rio, 2011-2018.
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Fig. 10 - Anencefalia segun frecuencias ajustadas. Pinar del Rio, 2011-2018.
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Fig. 11 - Espina bifida segln frecuencias ajustadas. Pinar del Rio, 2011-2018.

Mientras que la hidrocefalia, la gastrosquisis y la fisura labial con o sin fisura
palatina mostraron una tendencia a la disminucion, la anencefalia por su parte
tendio al incremento y la espina bifida se comporté de manera estable con discreta

tendencia a decrecer.

Discusion
La mayor parte de los estudios relacionados con el tema coinciden en una
prevalencia de defectos congénitos al nacimiento entre 2 y 3 %; cifra que alcanza
el 5 % si se evalla la poblacion pediatrica hasta cuatro anos. Si se dispusiera del
dato preciso de las anomalias congénitas presentes en la totalidad de los abortos

evidentemente estas estadisticas se incrementarian. (7-8.9:10)

Al analizar los resultados de la provincia Pinar del Rio en cuanto a la prevalencia
de DCM durante los ultimos siete afos, se advierte que el comportamiento coincide
con los datos anteriormente reportados.(’-® Incluso los afos con prevalencias mas
altas, no superaron los valores limites de reportes internacionales consultados, que
llegan a publicar prevalencias superiores a 30 por cada mil.® Este elemento es
notable si se tiene en cuenta que los paises que mas reportan defectos congénitos

son aquellos con sistemas de vigilancia establecidos y fortalecidos que
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generalmente corresponden con paises de altos estandares de desarrollo, o los que

en vias de desarrollo han priorizado politicas salubristas. )

Segun la clasificacion por el numero de defectos (aislados o multiples) y la etiologia
(monogénica, cromosomica o multifactorial) el comportamiento de los DCM en
Pinar del Rio también coincidio con lo reportado hasta el momento en el resto del
pais y en el area de Latinoamérica('%".12,13) donde son mas frecuentes los defectos
aislados y dentro de los multiples, aquellos que responden a una causa

multifactorial.

Llama la atencién que seis municipios del territorio presentaron frecuencias por
encima de la calculada a nivel provincial. Este dato cobra valor para futuros
estudios epidemioldgicos y de causalidad, que intenten relacionar los principales
factores de riesgo, ambientales y hereditarios asociados al desarrollo de los DCM

en estas regiones especificamente.

Por citar ejemplos, los municipios: San Juan y Martinez, San Luis, Guane y buena
parte de Minas, ocupan en el territorio provincial las mayores areas de cultivo de
tabaco. Un porcentaje considerable de su poblacion esta vinculada con dicha
produccion agricola y, por tanto, expuesta a los abonos, fertilizantes, insecticidas,
plaguicidas y demas productos que habitualmente se utilizan para garantizar un
producto de calidad. Por otra parte, estudios aun sin publicar, realizados en La
Palma, muestran un elevado coeficiente de endogamia entre la poblacion de este
territorio. Entonces se impone explorar para proximas investigaciones, la
asociacion entre defectos congénitos y productos de embarazos con progenitores

consanguineos. (1911
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En cuanto a los sistemas de 6rganos comprometidos, los mayormente afectados
coinciden con estudios nacionales!'®'") e internacionales,®'314 y se observa que
las anomalias cardiovasculares son las de mayor prevalencia y dentro de ellas, el
defecto septal interventricular (CIV) es el mas frecuente. Sin embargo, esta
malformacion no preside la lista de las diez anomalias con mayor prevalencia segin
los defectos de vigilancia internacional priorizada, pues no esta incluida dentro de
los principales defectos a vigilar. Es razonable, teniendo en cuenta que la CIV
aislada y pequefa, muestra por lo general una evolucion postnatal muy favorable
sin necesidad de tratamiento quirurgico. Incluso en aquellos defectos mas grandes,
que no cierran espontaneamente se reportan altisimas tasas de supervivencia con
buena calidad de vida.(">1®) Se convierte entonces en otro tema de futuros
estudios, el seguimiento y evolucién de las CIV diagnosticadas en pacientes

pinarenos.

Por su parte, la hidrocefalia se identifica en este estudio como el defecto de mayor
prevalencia en la provincia, dato que coincide con reportes en América Latina y
Europa.('3) Luego de este sefalamiento, lo que mas se destaca en la lista de las
anomalias mas frecuentes en Pinar del Rio, es la presentacion de defectos de cierre
de estructuras, en todas sus variedades, lo que orienta a la busqueda no solo de
los factores genéticos asociados a su desarrollo, sino sobre todo los factores
ambientales, de caracter poblacional. Por tanto, el estudio de los estados
carenciales nutricionales, la exposicion a agentes quimicos especificos, o la
asociacion con enfermedades maternas se convierten en una prioridad.”>'® Los
resultados de estos futuros estudios epidemiologicos contribuiran a la mejor
comprension de las tendencia evaluadas en la presente investigacion para cada

una de las cinco anomalias congénitas mas frecuentes en el territorio.

@) ov-re |
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Consideraciones finales
De manera general la ocurrencia de defectos congénitos mayores en la provincia
de Pinar del Rio ha mantenido un comportamiento estable durante los Gltimos ocho
anos, sin cambios significativos que pudieran asociarse con exposiciones a agentes
ambientales especificos en momentos concretos. Las anomalias mas recurrentes
resultaron ser defectos estructurales abiertos; resultados estos que alertan al
territorio sobre la necesidad de acciones de promocién para el consumo
preconcepcional de acido félico, al tiempo que orientan el desarrollo de estudios
epidemiologicos futuros sobre otros factores de riesgo probablemente

involucrados.
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