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RESUMEN

Fundamentacién: los defectos congénitos que afectan el sistema osteomioarticular,
aungque en ocasiones no impactan en la mortalidad, se relacionan con discapacidad
fisica-motora, que ademas de ser un problema de salud constituye un problema social
por las consecuencias que estas acarrean.

Objetivos: describir las caracteristicas los defectos congénitos del sistema
osteomioarticular en Puerto Padre, durante el periodo 2016-2021.

Métodos: se realizd un estudio observacional, descriptivo, de corte transversal, en una
poblacién constituida por 47 casos con algun tipo de defecto congénito del sistema
osteomioarticular, con el objetivo, area y periodo antes mencionado. Se analizaron las
variables: prevalencia, area se salud, clasificacion de los defectos segun CIE-10, tipo de
defecto segun patogénesis, impacto en la salud del nifio y presentacion clinica, factores
de riesgo. La informacion se recogié de los Registros Cubanos de Malformaciones
Congeénitas; en el procesamiento de los datos se empled la estadistica descriptiva.
Resultados: la prevalencia municipal de los defectos del sistema osteomioarticular en el
periodo estudiado fue de 8,9 x 1000 NV, el 2018 aporté el mayor nimero de casos, el
area de Vazquez (22,22 x 1000 NV); el pie varoequino (27,7 %) fue el defecto mas
frecuente; en cuanto a los tipos de defectos, predominaron las malformaciones (46,8 %);
los defectos mayores (57,4 %) y la forma aislada (87,2%); la exposicién a los teratégenos
(27,7 %) constituyo el principal factor de riesgo.

Conclusiones: se describieron las caracteristicas de madres que aportaron
descendencia con defectos congénitos del sistema osteomioarticular en Puerto Padre
durante el periodo 2016-2021.

Palabras clave: DEFECTOS CONGENITOS; ANOMALIAS DEL SISTEMA
OSTEOMIOARTICULAR; DEFECTOS CONGENITOS/EPIDEMIOLOGIA; DEFECTOS
CONGENITOS/FACTORES DE RIESGO.

ABSTRACT

Background: congenit al defects that affect the osteomyoarticular system, although
sometimes they do not have an impact on mortality, are related to physical-motor
disability, which in addition to being a health problem constitutes a social problem due to
the consequences that they entail.
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Objectives: to describe the characteristics of mothers who provided offspring with
congenital defects of the osteomyoarticular system in Puerto Padre, during the 2016-2021
period.

Methods: an observational, descriptive, cross-sectional study was carried out in a sample
of 47 mothers who provided offspring with congenital defects of the osteomyoarticular
system, with the aforementioned objective, area and period. The variables were analyzed:
prevalence, health area, classification of defects according to ICD-10, type of defect
according to pathogenesis, impact on the child's health and clinical presentation, risk
factors. The information was collected from the Cuban Registries of Congenital
Malformations; descriptive statistics were used in data processing.

Results: the municipal prevalence of osteomyoarticular system defects in the period was
8,9 x 1000 LB, 2018 provided the highest number of cases, especially in the Vazquez
area (22,22 x 1000 LB); varoequine foot (27,7%) was the most frequent defect; regarding
the types of defects, malformations predominated (46,8%); major defects (57,4%) and the
isolated form (87,2%); exposure to teratogens (27,7%) was the main risk factor.
Conclusions: the characteristics of mothers who provided offspring with congenital
defects of the osteomyoarticular system in Puerto Padre during the period 2016-2021
were described.

Keywords:BIRTH DEFECTS; ABNORMALITIES OF THE OSTEOMYOARTICULAR
SYSTEM; BIRTH DEFECTS/EPIDEMIOLOGY; BIRTH DEFECTS/RISK FACTORS.
INTRODUCCION

Los defectos congénitos (DC) constituyen un amplio grupo de alteraciones del desarrollo
embrionario y/o fetal y que, dependiendo del tipo de alteracion, momento del desarrollo
en que se produzcan y de los érganos o estructuras corporales que se afecten, podran
ser identificadas en el momento del nacimiento o durante las primeras semanas, meses
o afios de la vida. * Son responsables directos o indirectos de una alta proporcién de
muertes peri natales o infantiles, en tanto dejan secuelas graves, repercusiones
emocionales y econémicas en la familia. 2 Entre el 40 y 60% de los nifios afectados la
causa se desconoce. Los factores genéticos, como las anomalias cromosémicas y
mutaciones de genes, estan presentes en alrededor del 15 %; en tanto, los factores
ambientales ocasionan aproximadamente un 10 %, la combinacion de influencias
genéticas y ambientales, es responsable de un 20 a 25 %, y la gemelacién produce entre
0,5y 1%. 3La mayor parte de estas anomalias se producen entre la tercera y la octava
semana de gestacion, etapa conocida como periodo embrionario o periodo critico del
desarrollo. 4

En el Protocolo de Vigilancia en Salud Puablica, se citan varios autores que plantean que,
en la mayoria de las poblaciones, las malformaciones congénitas tienen una frecuencia
aproximada a 3 % en recién nacido vivos y de 10 % a 15 % en recién nacidos muertos.
Asi mismo, cada afo, 7,9 millones de neonatos (6 % del total de nacidos vivos) sufren
algun tipo de defecto congénito con origen total o parcialmente genético;
aproximadamente 3,3 millones de nifios menores de cinco afos fallecen debido a
anomalias congénitas y 3,2 millones de los que sobreviven lo hacen con discapacidad de
por vida. °

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) calcula que, cada afio, 303.000 recién
nacidos fallecen durante las primeras cuatro semanas de vida por anomalias congénitas.
Segun datos de esta prestigiosa organizacion, en muchos paises son causas importantes
de mortalidad infantil, enfermedad crénica y discapacidad. ©



Los DC son la segunda causa de muerte en los nifios menores de 5 afios en las Américas.
Cada afio en los Estados Unidos (E.U.A) nacen aproximadamente 150.000 recién
nacidos con malformaciones congénitas. Segun el American College of Obstetricians and
Gynecologists, el 3 % de estos recién nacidos tienen algun tipo de anomalia congénita
importante. ’ En una investigacion de andlisis de los defectos congénitos en Colombia,
observaron la mayor tasa de prevalencia en los defectos del SOMA. & Mientras que en
México en un estudio de DC del sistema osteomioarticular en recién nacidos vivos, se
encontré que en el periodo de analisis 2008-2017, estos defectos permanecian en el
primer lugar como grupos de malformaciones congénitas en todos los afios. °

En Cuba segun el Anuario Estadistico de Salud, afio 2021, los DC se mantienen en la
segunda causa de muerte en los nifios menores de un afio y ocupan la cuarta para los
nifios entre unoy cuatro afios, asi como la tercera causa para el grupo de edad de cinco
a 14 afios. 19

En estudios de caracterizacion de la morbilidad pediatrica por defectos congénitos la
provincia de Las Tunas, se observo que, en el periodo de enero 2016 a diciembre 2017,
los DC del Sistema Osteomioarticular (SOMA) ocuparon el primer lugar con el 20,7 %,
seguido de los defectos del sistema cardiovascular y renal. 1 En el 2020 en esta misma
provincia, aunque los defectos congénitos mostraron la tasa de mortalidad mas baja en
su historia, con un 0,4 de defunciones por cada mil nacidos vivos; los defectos
cardiovasculares, del sistema osteomioarticular y neurologicos fueron los que mas
afectan a la poblacion infantil tunera. 2 En muchos casos los DC que afectan el SOMA,
si bien no impactan en la mortalidad si se relacionan con una posible discapacidad fisica-
motora en los infantes, que ademas de ser un problema de salud constituye un problema
social por las consecuencias que estas acarrean.

En el 2010, la OMS adoptd una resolucién sobre los defectos de nacimiento en la que se
pidié a todos los estados miembros que fomentaran la prevencion primaria y la salud de
los nifios con anomalias congénitas mediante el desarrollo y fortalecimiento de los
sistemas de registro y vigilancia; el desarrollo de conocimientos especializados vy la
creacion de capacidades; el fortalecimiento de la investigacion y los estudios sobre la
etiologia, el diagndstico y la prevencion y el fomento de la cooperacion internacional. ¥
En el municipio de Puerto Padre no se visualizan estudios que planteen la situacion y
especificidades de estos defectos, por lo que, la presente investigacion tiene como
objetivo describir las caracteristicas defectos congénitos del sistema osteomioarticular
identificados en este municipio, durante el periodo 2016-2021.

MATERIALES Y METODOS

Se realizd un estudio observacional, descriptivo, de corte transversal, en madres que
aportaron descendencia con defectos congénitos del sistema osteomioarticular, del
municipio Puerto Padre, provincia Las Tunas, en el periodo 2016-2021, describir las
caracteristicas los defectos congénitos del sistema osteomioarticular en Puerto Padre,
durante el periodo 2016-2021.La poblacién la conformaron 47 madres que aportaron
descendencia con defectos congénitos del sistema osteomioarticular. Después del
consentimiento de la institucién garante de la informacién, se procedi6 a la recoleccién
de los datos registrados en el Departamento de Estadistica del Servicio de Genética
Municipal y de los Registro Cubano de Malformaciones Congénitas (RECUMAC) vy el
Registro Cubano Prenatal de Malformaciones Congénitas (RECUPREMAC),
pertenecientes al periodo analizado. El estudio cumplié con los requerimientos éticos
establecidos. Se analizaron las variables: prevalencia de los DC del SOMA, area se salud,
defecto congénito segun clasificacion internacional de enfermedades version 10(CIE-10),



tipo de defecto congénito segun patogénesis, impacto en la salud del nifio y presentacion
clinica, factores de riesgo genéticos y ambientales. La base de datos y el andlisis
estadistico se hizo a través del sistema Excel deMicrosoft Office 2016. Como medidas de
resumen se utilizaron, las distribuciones de frecuencias y en el procesamiento de los
datos se empleo la estadistica descriptiva.

RESULTADOS

Durante los afios 2016-2021 periodo objeto de estudio, se notificaron 47 casos de
defectos congénitos del SOMA en el municipio y se estudiaron 8 ejemplos de anomalias
osteomioarticulares. De ellos el mayor porciento lo constituy6 el pie varoequino con 13
casos para un 27,7 %, seguido de la luxacion congénita de la cadera con 9 para un 19,2
% Yy la polidactilia con 7 para un 14,9 %, se encontr6 ademas que, el afio 2018 con 13
defectos (27,7 %) fue el que mayor nimero de defectos aporto.

Tabla 1 Prevalencia de los defectos congénitos del sistema osteomioarticular por area de

salud y por afnos.

Munici |5 |[5.08 |12 [12.39 |13 | 1447 |5 |6.27 |9 |11.2 |3 3.9 |47
pio 7 3

Area 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2016-2021
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salud Vv \ \% [
Puerto | 4 8.19 | 7 13.9 7 15.73 | 3 7.75 | 4 10.1 |1 2.6 | 26 10
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Vazqu |0 0 3 10.94 | 6 2222 | 2 8.16 | 3 12.7 | 2 9.8 | 16 10.5
ez 1 5
Delicia | 1 49 |2 10.41 0 0 2 11.7 5 459
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9.02

Fuente: RECUPREMAC y RECUMAC

En la tabla 1 relacionada con la prevalencia de los DC del SOMA por area de salud y
afos, se aprecia que en el periodo estudiado las areas del Policlinico 28 de Septiembre
de Vazquez con 10,51 x 1000 NV y del Romarico Oro de Puerto Padre con 10 x 1000NV
fueron las areas de salud de mayor prevalencia, asi mismo el afio 2018, excepto en el
area del Policlinico Rafael I1zquierdo de Delicias, fue el que presenté los valores mas altos
de prevalencias, sobre todo en el area del Policlinico 28 de Septiembre de Vazquez
donde la prevalencia en ese afio alcanzo el valor de 22,22 x 1000 NV.

En la Fig. 1, se representa la distribucion de la prevalencia de los DC del SOMA durante
el periodo 2016-2021 en las diferentes areas de salud del municipio de Puerto Padre. Las
areas de los Policlinicos 28 de Septiembre y Romarico Oro, presentaron valores de
prevalencia superiores a la media municipal que fue de 8,9 x 1000 NV, sin embargo, no
se observé este mismo comportamiento en el area de salud del Policlinico Rafael
Izquierdo de la localidad de Delicias, donde la prevalencia fue de tan sélo 4,51 x 1000 NV
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Fig. 1. Prevalencia de los DC del SOMA en las areas de salud del municipio Puerto Padre, periodo 2016-2021

Tabla 2. Defectos congénitos segun patogénesis, impacto en la salud del nifio y
presentacion clinica.

Patogénesis n= 47 No. %
Malformaciones 22 46,8
Deformaciones 20 42,6
Disrupciones - -
Displasias 5 10,6
Impacto en la salud del nifio

Mayores 27 57,4
Menores 20 42,6
Presentacion clinica

Aisladas 41 87,2
Asociaciones - -
Sin patrén reconocido 6 12,8
Sindromes - -

Fuente: RECUPREMAC y RECUMAC

En la tabla 2 se representan los defectos congénitos del SOMA segun patogénesis,
impacto en la salud del nifio y presentacién clinica, la misma muestra un predominio de
las malformaciones con 22 de ellas, para un 46,8 %, seguido de las deformaciones con
20 casos para un 42,6 %, y las displasias con 5 casos para un 10,68 %. Los DC mayores
predominaron con 57,4 % y en relacion a su presentacion clinica se aprecia que el 87,2
% de los defectos congénitos se presenté de forma aislada.

Tabla 3. Factores de riesgo genéticos y/o ambientales presentes en las madres. n=47

Factores de riesgo genéticos y/o ambientales No. %
Antecedentes de abortos 8 17
Exposicion a teratbgenos 13 27,7
Malnutridas por exceso o por defecto 7 14,9
Enfermedades cronicas maternas 6 12,8




Enfermedades infecciosas maternas en el embarazo 9 19,1
Edad materna menor de 19 afios 11 23,4
Edad materna mayor de 35 afos 5 10,6
Antecedentes de DC en familiares 6 12,8

Fuente: RECUPREMAC y RECUMAC

En la tabla 4 representa los factores de riesgo presentados por las madres estudiadas,
se aprecia que la exposicidn a los teratbgenos constituyo el principal factor con 27,7 %,
seguido de la edad materna menor de 19 afios (23,4 %) y las enfermedades maternas
infecciosas en el primer trimestre del embarazo (19,1%).

DISCUSION

Durante los afios 2016-2021 periodo objeto del estudio, se notificaron 47 casos de
defectos congénitos del SOMA en el municipio y se estudiaron 8 ejemplos de anomalias
osteomioarticulares. En investigacién acerca del riesgo que tienen los diferentes grupos
étnicos para los defectos congénitos, se plantea que, las diferencias genéticas entre
poblaciones humanas producen una disparidad en la prevalencia de defectos congénitos
de caracter inter poblacional, y tanto variables geograficas como socio-culturales
(matrimonios endogamicos) parecen contribuir en este sentido. 13

Otros estudios reportan valores de prevalencia de los DC del SOMA superiores al 8,9 x
1000 NV encontrado en este estudio, entre ellos, en Colombia, encontraron la mayor tasa
de prevalencia en los defectos del sistema osteomuscular, que en el 2017 alcanzo la cifra
de 27,8 x 10.000 NV.8 En México la prevalencia de malformaciones y deformidades
congénitas del sistema osteomuscular en recién nacidos vivos, en el periodo 2008-2017,
permanecia en el primer lugar como grupos de malformaciones congénitas, con un valor
en los 10 afios de 31,8 x 10.000 NV (IC 95 %: 31,5-32,0). ° Mientras que, en Cuba,
especificamente en la provincia de Las Tunas, los defectos congénitos que afectan este
sistema, en el periodo 2016-2017, ocuparon el primer lugar con el 20,7 %. ! Los valores
elevados de prevalencia encontrados en las areas de salud de los Policlinicos 28 de
Septiembre de Vazquez y Romarico Oro de Puerto Padre pueden estar en relaciéon con
la mayor densidad poblacional de estas areas de salud, las cuales también aportaron un
mayor nimero de mujeres embarazadas. Similares resultados son reportados por Novoa
Casales et al., quienes relacionan la prevalencia de los defectos congénitos con la
densidad poblacional.

En el estudio se encontré que el pie varoequino fue el defecto congénito del SOMA de
mayor frecuencia, estos resultados coinciden con los reportados en Cali Colombia
quienes también reportan a este tipo de anomalia como la ocupante del primer lugar, 49
sin embargo otros investigadores, sefalan a la polidactilia como el defecto mas frecuente,
8.11,16.17 mientras que otra investigacion, encontré en primer lugar a la luxaciéon congénita
de la cadera, dentro de los defectos del SOMA. 18

El pie varoequino o pie bot es una deformidad presente desde el nacimiento en el cual
el pie presenta una actitud en equino, y desvio hacia la linea medial (varo). Esta se
presenta con una incidencia de 1 entre 1000 nacidos vivos, y los parientes de primer
grado tienen una incidencia mayor del 20 a 30 veces y en el 50 % de los pacientes la
deformidad es bilateral.'® El Instituto Nacional de Salud de Colombia,con respecto a la
presentacion clinica de los DC, muestra resultados similares,esta institucion reportoé que
las malformaciones congénitas representaban el 91,1% del total de defectos congénitos
notificados.> Otro estudio realizado en Eritrea, %° refleja que las malformaciones
predominaron entre los defectos congénitos estudiados, con el 63,6 %, mientras que en



su estudio sobre morbilidad pediatrica por defectos congénitos coinciden con lo
encontrado en este estudio, mostrando un predominio de las malformaciones con un 45,7
%.11 Estos resultados pudieran estar asociados al origen multifactorial de los defectos
congénitos.

En el estudio se aprecia que los DC mayores predominaron, resultados coincidentes con
los reportados,?! en un trabajo de investigacion sobre factores de riesgo realizados en el
municipio de Puerto Padre que abarco el periodo 2018-2020 y en un estudio de
prevalencia de los defectos congénitos en Risaralda, Colombia?? durante el periodo 2010-
2013. Otros autores también encontraron predominio de los defectos mayores. 112324 os
defectos congénitos mayores tienen un compromiso funcional importante para la vida del
individuo, con consecuencias meédicas y estéticas, requiriendo ademas de atencion
temprana y algunas veces de urgencia, por lo que los mismos entrafian una mayor
repercusion social.

Un hallazgo importante de esta investigacion fue que el 87,2 % de los defectos congénitos
se presentd de forma aislada, algo similar encontraron por otros autores. 172521 Algunos
estudiosos consideran que, si un paciente presenta un DC aislado el diagnéstico es
simple y lo mas frecuente es que sea una alteracion poligénica/multifactorial, con un bajo
grado de recurrencia.?® La edad materna constituye un factor de riesgo durante el transito
de un embarazo, sobre todo se sefiala a las edades extremas: la adolescencia, debido a
la inmadurez de los 6rganos sexuales y a la practica de maniobras abortivas como la
ingestion de farmacos o sustancias que pueden constituir noxas hacia el desarrollo del
embrion; y las afosas, en las cuales se incrementa el riesgo, si existe una enfermedad
cronica gque obliga a la ingestion de farmacos, y la declinacién de la funcién hormonal.
21,28 | a mayoria de los estudios revisados coinciden en que, la mayor prevalencia de
madres que tuvieron fetos con defectos congénitos del sistema osteomioarticular,
presentaban edades entre los 20 y los 34 afios,'”?82° que pudiera tener explicaciéon en
gue la edad materna avanzada condiciona una disminucion en la fertilidad y de la tasa de
nacimientos, 3° después de los 45 afios la tasa de fertilidad descrita es de 100 por cada
1000 mujeres.

En investigacién se cita a un grupo de investigadores,quienes reportan que existe
marcada evidencia de que, a mayor edad materna, la probabilidad de malformaciones
congénitas se incrementa de forma proporcional, 3° en este sentido la incidencia de DC
en las mujeres menores de 35 afios es de uno en cada 1000 recién nacidos, de uno por
cada 365 recién nacidos entre las de 35y 39 afios, de uno cada 109 recién nacidos entre
los 40 y 44 afios y a partir de los 45 afios de edad materna se eleva hasta uno por cada
30 recién nacidos.

A criterio de los autores estos resultados pueden deberse a que precisamente el grupo
etario de 20 a 34 afios es el grupo en el cual las mujeres se encuentran en edad fértil y
han planificado el embarazo para esta etapa de la vida por encontrarse en mejores
condiciones socioecondémicas Y fisicas. En investigacion sobre defectos congénitos y su
relacion con los factores medio-ambientales y socio-econémicos, encontraron una
marcada relacion entre la ocurrencia de DC del SOMA, y la exposicion a teratégenos, asi
comola presencia de enfermedades infecciosas maternas durante el embarazo. 2
Estudios realizados se mostraron por su parte que los agentes teratbgenos ambientales
son responsables de alrededor de un 2-4 % de los casos de DC, 3! resultados que
coinciden con los obtenidos en esta investigacion y con los reportados en otro estudio.3?
Los resultados obtenidos pueden estar asociadosa que, a pesar de la amplia labor
educativa y a la implementaciéon de programas de atencion materna infantil, ain se



requiere de un mayor esfuerzo y concientizacion de la poblacién en edad reproductiva,
para evitar la aparicion de defectos congénitos en correspondencia con la modificacion o
control de aquellos factores de riesgos sobre los que se puede incidir.?
CONCLUSIONES

Durante el afio 2018 la prevalencia de los defectos congénitos del SOMA alcanzé los
valores més altos y comprometieron principalmente las areas de salud de los Policlinicos
28 de Septiembre y Romarico Oro; los defectos mas frecuentes fueron el pie varoequino,
la luxacién congénita de la cadera y la polidactilia; la exposicion a teratégenos y la
presencia de enfermedades infecciosas en la madre constituyeron los factores de riesgos
mas frecuentes.
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