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ATENCION AL RIESGO REPRODUCTIVO PRECONCEPCIONAL

Cada afio nacen en el mundo al menos 7,6 millones de nifnos con Defectos
Congénitos graves; el 90% de esos nifios nacen en paises de ingresos medios o
bajos.

Hoy en el mundo desarrollado, la segunda causa de mortalidad infantil y en |la
nifez, la constituyen los Defectos Congénitos.

En Cuba los Defectos Congénitos muestran una prevalencia al nacer entre 17-
20 por cadal1000.

La relacion que guardan estas condiciones congénitas con factores de riesgo
especificos pueden cambiar y modificar el panorama.

El Riesgo Preconcepcional se conoce como la probabilidad que tiene
una mujer no gestante de sufrir dano, ella o su producto al involucrarse
en el proceso reproductivo. El riesgo puede ser de caracter bioldgico,
psiquico, social o ambiental e incluso interactuar entre ellos.




EVALUAR Y DETERMINAR EL RIESGO PRECONCEPCIONAL ES
IMPORTANTE:

La mayoria de los factores de riesgo estan siempre presentes antes de la
concepcion.

Existen intervenciones que tienen mayor impacto cuando son realizadas
antes del embarazo.

La evaluacion preconcepcional optimiza y asegura que el embarazo termine
con el nacimiento de un niflo mas sano y una madre libre de
complicaciones.

EL MEDICO GENERAL INTEGRAL DEBE ORIENTAR A LA POBLACION DEL
AREA QUE ATIENDE SOBRE LOS SIGUIENTES ASPECTOS RELACIONADOS
CON LA ATENCION AL RIESGO REPRODUCTIVO PRECONCEPCIONAL:




ORIENTACIONES

* Los embarazos deben ser planeados a edades adecuadas.

» Toda mujer en edad fértil y su pareja deben consumir Acido Félico
1mg, al menos 3 meses antes de la concepcion del embarazo.

*Consultar al médico ante la necesidad de llevar tratamiento con
algun medicamento.

*Evitar las Infecciones.

* Toda mujer portadora de una Enfermedad Crénica no trasmisible
(HTA, Diabetes Mellitus, Epilepsia u Obesidad), debe acudir al
meédico para comprobar que se encuentra compensada y para
realizar las modificaciones necesarias al tratamiento, determinando
el farmaco que controle eficazmente la enfermedad materna y que
suponga el menor riesgo para el embrion o feto.



EMBARAZO EN LA ADOLESCENCIA Y DEFECTOS
CONGENITOS

Prevalencia ajustada por defectos congénitos
en embarazadas adolescentes cubanas
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* DIABETES MATERNA triplica riesgo de Defectos
Congénitos en descendencia.

e Una mujer que es OBESA (un indice de masa
corporal de 30 o mas) antes del embarazo, enfrenta
mayor riesgo de complicaciones durante el
embarazo. La obesidad en la mujer también aumenta
el riesgo de causar varios defectos de nacimiento en

el bebé.



Vigilancia en Genética

Talidomida
Mas de 10 000 casos de defectos
congeénitos
W. Lenz, 1961




ORIENTACIONES

Toda mujer y su pareja deben modificar ciertos habitos de su
estilo de vida, al menos 3 meses antes de abandonar el
método anticonceptivo ( o de iniciar las relaciones sexuales
sin proteccion):

No ingerir bebidas alcohdlicas, ni consumir otro tipo de
drogas.

No Fumar.

Evitar exposiciones a sustancias quimicas toxicas, extremando
las normas de prevencion en el medio laboral.

Seguir una dieta sana y equilibrada.



Embriofetopatia por Alcohol
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=  Microcefalia

= Fenotipo facial
caracteristico

= Cardiopatias

= Defectos renales y de la via
urinaria

= Defectos por reduccion de
extremidades




MEDIDAS DE PREVENCION PRIMARIA (RRPC)

POBLACIONAL

INDIVIDUAL




ATENCION AL RIESGO GENETICO PRECONCEPCIONAL

La identificacion del Riesgo Genético Preconcepcional se realiza por los
Masteres en Asesoramiento Genético ,en el contexto de las consultas de

Riesgo Reproductivo Preconcepcional o Planificacion Familiar, habilitadas
en cada area de salud con caracter multidisciplinario, y deben acudir los
pacientes en edad reproductiva remitidos por sus Médicos de Familia .

El Master en Asesoramiento Genético definira segun qgrupos de

Riesgo genético:

Riesgo de Alteraciones CromosoOmicas.
Riesgo de Defectos Congénitos.

. Riesgo de Afecciones hereditarias.

A Cada una de las parejas se le ofrecera un seguimiento segun los
criterios de riesgo.



Sobre la definicion de los grupos de Riesgo Genético:

1- Riesgo de alteraciones cromosomicas:
 Edad materna mayor de 35 anos

* Antecedentes de hijo con una afeccidn de etiologia cromosdmica conocida o
sospechada.

* Uno de los miembros de la pareja portador de un rearreglo cromosémico.

» Pérdidas fetales repetidas del primer trimestre (abortos espontaneos, 3
consecutivos o 5 alternos).

* Pareja infértil bajo tratamiento con inductores de la ovulacion (ejemplo:
Clomifeno).

e Subfertilidad masculina o desarrollo sexual andmalo.

Grafico No 8 Frecuencia ajustada del Sindrome Down por grupo de edades en Cuba
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2- Riesgo de defectos congénitos:

eEdades maternas menores de 20 afios y mayores de 35 anos.

eUno de los miembros de la pareja afectado por una malformacién congénita.

e Antecedentes de hijo o familiar de primer grado con malformacidon congénita.
*Mujer con déficit conocido de folatos.

eEmbarazos logrados con inductores de la ovulaciéon (Clomifeno u otros).
eExposicion laboral a agentes de caracter teratogénico.

eEnfermedades cronicas de la gestante:

eDiabetes (hiperglicemia mantenida), Asma bronquial cortico-dependiente.,
Distiroidismos, Cardiopatias congénitas, Epilepsia, Colagenosis, Hipertension
arterial

eGestacion multiple.

Grafico No 7 Frecuencia ajustada de los DPA por grupo de edades

Ajusted frequency of Omphalocele/ gastroschisis according to maternal age. 2010-2011
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Sobre la definicion de los grupos de Riesgo Genético:

Riesgo de afecciones hereditarias:

a) Algun miembro de la pareja o familiar de primer grado con
antecedentes de afecciones hereditarias conocidas.

b) Edad paterna mayor de 45 afios.
c) Consanguinidad en la pareja o sus progenitores.

d) Uno de los miembros de la pareja con diagndstico, sospecha o familiar
afectado por:

Rifdn poliquistico
Fibrosis quistica
Displasias 6seas
Neurofibromatosis
Cancer Familiar



EDAD PATERNA MAYOR DE 45 ANOS.

Figure 2 Distribucion de los casos por edad y los indices de fragmentacion
obtenidos.
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Atencion Prenatal

. a vez captada precozmente la embarazada debe ser enviada
inmeédiatamente a la consulta de Evaluacion de Riesgo de la Gestante, que
es llevada a cabo por el Master en Asesoramiento Genético, quien realiza la
identificacion del Riesgo Genético Prenatal.

| partir de este momento se define el seguimiento de cada embarazada
teniendo en cuenta la evaluacion de riesgo como: Riesgo Genético Bajo
(RGB) o Riesgo Genético Incrementado (RGI), para este ultimo grupo la
conducta también variar3 segun el criterio de riesgo especifico.

. Toya m:*er una vez captada tendra derecho segun corresponda, a todos
los estudios que brindan los servicios de Genética en todo el pais.

5



Atencion prenatal: permite el diagnostico precoz

 Defectos Congénitos: Anormalidades de una o varias estructuras
anatdmicas, detectadas al feto durante la gestacion o después del parto,
al examen fisico del recién nacido y aquellas que se evidencian después
del nacimiento.

Clasificacion:
1. MALFORMACION
2. DEFORMACION
3. DISRUPCION

4. DISPLASIA

e Enfermedades Genéticas



SUB-PROGRAMA DE DETECCION PRECOZ DE PORTADORAS DE
ANEMIA POR HEMATIES FALCIFORMES.



Programa Prenatal de deteccidon de Anemia por Hematies
Falciformes (Sicklemia)

En el momento de la captacion del embarazo el Médico de Atencion
Primaria debe realizar la indicacion de Electroforesis de
Hemoglobina, para ello debe emplear el modelo oficial o en su
defecto un modelo que contenga todos los datos requeridos ( este
complementario se indica una vez durante la gestacion)

En caso de ser una captacion Intermedia o Tardia se reflejara con
letra clara en la parte superior del modelo.

El Médico de Atencion Primaria debe explicar a la gestante el
motivo de indicacion y la utilidad de este estudio.

Si existe constancia oficial del Resultado de un estudio previo, NO
SE INDICARA EL MISMO en esta ocasion, a la gestante.



Electroforesis de Hemoglobina
(Indicacién en el momento de la Captacion)

Si existe Resultado Anterior
NO SE INDICA O SE INDICA EN
CASO:

No Resultado Anterior
SE INDICA

‘L MGI Y AG

En caso de ser portadora de Hb
anormal ( AC, AS, SS, SC, CO),
hay que investigar si la pareja fue
estudiada en el embarazo anterior
0 Si en esta ocasion es una nueva

Resultados a Esperar
Hb AA ( Sujeto Normal)
Hb AC (Portador de Hb C)
Hb AS (Portador de Hb S)
Hb SS (Enfermo SS)

Hb SC (Enfermo SC)

Hb CC (Enfermo que
presenta un tipo de
Anemia benigna)

‘l’ MGI Y AG

pareja.
v

Genetista Clinico

Toda gestante donde se detecte Hb
anormal ( AC, AS, SS, SC, CO),
sera citada con su pareja para
proceder a la explicacion por el
Asesor Genético y realizar la
indicacion de estudio al esposo.

|

Si en el estudio a la pareja se
detecta que este también es
portador de una variante anormal
de la Hb, se ofrece Asesoramiento
Genético y se brinda la posibilidad
de Realizar Estudio Prenatal
Molecular. (entre las 15y 22 sem
EG)
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Programa de Diagnostico Prenatal de Defectos Congénitos por
US del 1er Trimestre

Este estudio se ofrecera a todas las gestantes y debe ser realizado entre
las 11 y las 13.6 SEMANAS de edad gestacional, con los objetivos de:

Confirmar viabilidad fetal y nimero de fetos.

Estimar la edad gestacional por medicién de la Longitud Craneo Caudal (LCC).
Evaluar estructuras normales de posible visualizacidén y detectar defectos congénitos.
Medir la translucencia nucal para evaluar riesgo de aneuploidias.

El Médico de Atencion Primaria debe garantizar la Captacion Precoz de la
embarazada y enviar a esta inmediatamente a la consulta de evaluacion
llevada a cabo por el Asesor Genético




2010
2011
2012
2013
2014

SIGNOS INDIRECTOS DEFECTOS CONGENITOS

POSITIVOS DIAGNOSTICADOS
B DTN
BTN
mHN
m DPA
m DV

B combinados

W otras
malformacio

nes

SIGNOS DMBINADC OTAL D D

INDIRECT D 0

POSITIVOS

194 172 3 13 253 61 61 131
213 173 4 6 30 269 77 61 131
202 149 4 41 275 71 59 145
190 148 14 3 25 265 74 54 137
204 169 11 3 21 236 58 51 127




Programa de pesquisa de defectos de cierre del tubo neural y
otros defectos por cuantificacion de Alfafetoproteina en suero
materno.

* El médico de Atencion Primaria que atiende la gestante realizara la
indicacion de alfafetoproteina en la consulta de captacion, para ello
empleara el modelo oficial confeccionado al efecto, o en su defecto un
modelo que contenga todos los datos sefalados en el documento oficial.

* Aunque se realiza la indicacion en la captacion, el Médico de
asistencia debe conocer que este estudio se realizara entre
las 15 y 19 semanas, preferiblemente a las 16 semanas.




- Alfafetoproteina 5 SEMANA 16
(Indicacion en el momento de la Captacion)
V
El estudio se realizara entre las 15 a 19 semanas de edad
gestacional, preferiblemente en la SEMANA 16
v
Resultados Positivos
v Cifras de AFP superiores o iguales a 2.0 MoM
v Cifras de AFP inferiores o iguales a 0.25 MoM
vCifras de AFP superiores o v Cifras de AFP inferiores o
iguales a 2.0 MoM iguales a 0.25 MoM
La gestante debe ser localizada en La gestante debe ser localizada en
las primeras 48h luego de las primeras 48h y sera consultada
conocerse el resultado, debe ser por el meédico de Atencion Primaria
evaluada nuevamente en consulta con el obstetra del area de salud,
de Genética. Se ofrecerd la considerando el valor del estudio
posibilidad de realizar un como marcador de bienestar fetal.
Ultrasonido Genético en el 2do
nivel de Atencion




Pesquisaje de AFP en suero materno.
Total de gestantes con AFP elevada

2010 2011 2012 2013 2014




Programa de diagnostico de Anomalias Cromosomicas por
Estudios Citogenéticos.

Riesgo de Alteraciones Cromosomicas:

Edad materna igual o mayor de 37 ainos.

Antecedentes de hijo con una afeccion de etiologia cromosdmica conocida
o sospechada.

Uno de los miembros de la pareja portador de un rearreglo cromosomico.

Pérdidas fetales repetidas del primer trimestre (abortos espontaneos, 3
consecutivos o 5 alternos).

Pareja infértil bajo tratamiento con inductores de |la ovulacidon (ejemplo:
Clomifeno).

Subfertilidad masculina o desarrollo sexual anémalo.

El estudio en gestantes con Riesgo Genético Incrementado para
alteraciones Cromosdmicas, permite detectar de 30-40 casos por afo.




Diagnostico Prenatal Citogenético de Anomalias
Cromosdmicas

|

Primer Paso: El especialista de medicina general integral
(MGI), una vez realizada la captacion remitira a la
gestante hacia la consulta de Asesoramiento genético

|

Segundo Paso: El Asesor Genético evaluara a la pareja
en riesgo, ofreciéndole la opcion de realizar el
Diagnostico Prenatal Citogenético (DPC).

Amniocentesis (ACT): Proceder consistente en la toma de muestra de liquido
amniotico a través de una puncion del abdomen materno hasta el saco amniotico,
gue se realiza entre las 15 y 20 semanas de edad gestacional; previas condiciones
de asepsia y bajo control ultrasonografico. Se realiza el mismo proceder para
realizar estudios moleculares Prenatales en Liquido Amnidtico.

Cordocentesis: Proceder consistente en la toma de muestra de sangre de cordon a
través de una punciéon hasta la base del cordon.




Diagndstico Prenatal Citogenético en gestantes
con avanzada edad materna
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Programa de Diagnostico Prenatal de Defectos congénitos por US

AN

del 2do Trimestre

Este estudio se ofrecera a todas las gestantes y debe ser realizado

entre las 20 vy las 22 semanas de edad gestacional, tiene como
objetivos contribuir a:

Corroborar la edad gestacional y el crecimiento fetal.
|dentificar anomalias estructurales.
|dentificar la presencia de marcadores suaves de cromosomopatias.

Las gestantes con fetos en las que se identifiqguen hallazgos
sugestivos de Defectos Congénitos o Enfermedad Genética, seran
conducidas por el Asesor Genético y Genetista Clinico hacia los
distintos niveles de referencia, para la confirmacion de esta
sospecha.



PESQUISA
NEONATAL

Sistema que permite realizar el diagnostico de
enfermedades dificiles de detectar clinicamente en
una poblacién y asignhar un tratamiento precoz a los

casos detectados.




Programas asistenciales que se ofrecen a través de la red de
centros y servicios de genética médica

Atencion Neonatal:

Evaluacion y clasificacion del riesgo genético en recién nacidos y hasta el
3er mes de vida.

Pesquisa neonatal de enfermedades heredometabdlicas:
hiperfenilalaninemias, galactosemia, deficiencia de biotinidasa.




Alcance:

A todos los niveles de salud e instituciones vinculadas con la marcha de
este programa:

Atencion Primaria de Salud (MINSAP, Direccidon Provincial y Municipal de
Salud, Policlinicos, Consultorios del Medico de la Familia)

Programa de Atencion Materno Infantil (MINSAP, Direccién Provincial y
Municipal de Salud, Policlinicos)

Laboratorios SUMA

Red Nacional de Genética Medica (Centros Provinciales y Municipales de
Genética Médica)

Laboratorio de Genética Bioguimica (Centro nacional de Genética Médica)
Vicedireccion de Asistencia Medica (Centro Nacional de Genética Medica)
Instituto Nacional de Nutricidn.



e Toma de la muestra para el pesquisaje:

El estudio se realizara al 5to dia de nacido el nifo, después de haberse
iniciado la lactancia, por el personal (enfermera o técnico de laboratorio)
previamente entrenado y acreditado para este fin.

La toma de |la muestra se realizara en el consultorio del médico de la
familia, laboratorio clinico del policlinico o en la consulta de genética
correspondiente, segun las condiciones y decisiones de cada territorio.

* La muestra se obtendra de sangre del taldn, siguiendo los requerimientos
y se recolectara sobre la tarjeta de papel de filtro autorizada oficialmente
para el uso exclusivo de este programa.

* En caso que la edad del neonato exceda del tiempo en que se indica la
realizacion de la toma de muestra (al 5to dia), se procedera a realizar la
misma, independientemente de la edad del nino.



La muestra debera almacenarse a 4 grados Celsius de manera que se preserve del calor vy la
humedad.

La muestra se trasladara hacia el Laboratorio SUMA correspondiente, por las direcciones de
salud, custodiadas por el personal de los Centros Municipales de Genética, previamente
autorizado y entrenado a tal efecto.

El tiempo para su traslado hacia el laboratorio SUMA no debe exceder los 3 dias (72 horas)
después de tomada la muestra, como se define en el documento referente al Control de
Calidad del Programa.

El traslado se efectuara en transporte asignado por las direcciones de salud con estos fines.

Las muestras se trasladaran en sobres de papel sellado siguiendo las normas de seguridad
bioldgica, o al menos individualizadas una de las otras con hojas de papel.

La enfermera de genética debe chequear las muestras a trasladar, verificar el nimero de
estas, asi como que el modelo de datos adjunto a la tarjeta colectora haya sido llenado
adecuadamente, asi como también rechazara aquellas muestras caracterizadas como NO
UTILES, las cuales no seran procesadas por el mismo..



Calidad en la toma de la muestra.



http://www.google.com.cu/imgres?imgurl=http://www.apcontinuada.com/imatges/51/51v04n01/grande/0v4n1-170fig03.jpg&imgrefurl=http://www.apcontinuada.com/es/programas-cribado-neonatal/articulo/80000170/&usg=__Be1ssbscxtPAG6bnbI6FyhijGpQ=&h=1320&w=1020&sz=891&hl=es-419&start=46&zoom=1&tbnid=YJv8A6pwqgad7M:&tbnh=150&tbnw=116&ei=Gpj9UInHMvOs0AGSnYHoBQ&prev=/search?q=modelo+de+papel+de+filtro+para+tamizaje+neonatal&start=40&hl=es-419&sa=N&gbv=2&tbm=isch&itbs=1
http://www.google.com.cu/imgres?imgurl=http://www.apcontinuada.com/imatges/51/51v04n01/grande/0v4n1-170fig03.jpg&imgrefurl=http://www.apcontinuada.com/es/programas-cribado-neonatal/articulo/80000170/&usg=__Be1ssbscxtPAG6bnbI6FyhijGpQ=&h=1320&w=1020&sz=891&hl=es-419&start=46&zoom=1&tbnid=YJv8A6pwqgad7M:&tbnh=150&tbnw=116&ei=Gpj9UInHMvOs0AGSnYHoBQ&prev=/search?q=modelo+de+papel+de+filtro+para+tamizaje+neonatal&start=40&hl=es-419&sa=N&gbv=2&tbm=isch&itbs=1

Recepcion y Documentacion de la muestra en los sitios de extraccion de
las areas de salud y en los Centros Municipales de Genética.

Cada area de salud (consultorio del médico de la familia, laboratorio
clinico del policlinico o en la consulta de genética) debe contar con un
Registro que sera actualizado por la persona que realiza la extraccion
(nombre y apellidos de la madre, direccidon particular, municipio, area de
salud, consultorio médico, codigo correspondiente, fecha de extraccion,
asi como nombre y apellidos de la persona que toma la muestra).

La enfermera del Centro Municipal de Genética recepcionara las muestras
de las areas de salud y coordinara su traslado al SUMA. En caso de no
contar el municipio con este laboratorio, las muestras seran trasladadas
hacia el Centro Provincial de Genética Médica.



Deteccion Precoz de Hiperfenilalaninemias:

Estuche de reactivo UMTEST PKU:

El resultado se considera ELEVADO en aquellas muestras donde se
obtienen valores de fenilalanina con concentraciones superiores o
iguales a los 4mg/dL (240umol/L)

Deteccion Precoz de Galactosemia
Estuche de reactivo UMTEST GAL:

El resultado se considera ELEVADO en aquellas muestras donde se
obtienen valores de galactosa total con concentraciones superiores a los
10 mg /dL (0.56 pmol/L)

Elevados Valores entre 10-15,99mg/dl (No se envia muestra a confirmar el
diagnostico, solamente se realiza el seguimiento clinico periddico en
consulta multidisciplinaria provincial)




Estuche de reactivo UMTEST BIOTINIDASA:
La interpretacion de los resultados se realiza de manera visual segun
la siguiente tabla:

COLOR RESULTADOS
Presencia de Actividad de Biotinidasa: Normal.

Pdrpura )

Ausencia de |la Actividad de Biotinidasa: Posible Deficiencia
Ausenciade color O enzimatica total.
(Repetir la muestra)

Actividad de Biotinidasa significativamente reducida: Posible
Purpura claro O Deficiencia enzimatica parcial.
(Repetir la muestra)

La indicacion del Estudio de Confirmacion se realizara por el Asesor
Genético que atiende al neonato en su area de salud, como parte de la
atencion al recién nacido en la consulta de Asesoramiento Genético
correspondiente y proceder a interconsultar con el Especialista en
Genetica Clinica.



Causas de errores en la interpretacion de los
resultados

Cantidad de proteinas (leche materna o formula) ingerida por el
bebé.

Pacientes hospitalizados recibiendo liquidos endovenosos, no
deben ser estudiados hasta que no reciban alimentacion proteica.

Problemas en la recoleccion de la muestra atribuibles a la calidad
en la colecta, conservacion y transportacion de la misma.

Problemas durante el procesamiento de la muestra en el
laboratorio.

Problemas de documentacion y control que imposibilitan
localizacion de los casos elevados.



Atencion Postnatal
Acciones del MGl relacionado con el periodo postnatal.

Remitir al AG de su area de salud a todo lactante entre el 1ler y 3er mes
de vida.

Enviar a la interconsulta del AG a todo individuo, independientemente
de la edad , con signos sugerentes de defectos congénitos tales como
discapacidad intelectual, motora, visual o auditiva de caracter familiar o
causa no precisada, malformaciones congénitas  visibles,
malformaciones  congenitas, dismorfia facial, infertiidad o fallas
reproductivas reiteradas.

Remitir a interconsulta del AG a toda familia con 2 o mas miembros
afectados con las siguientes Enfermedades Comunes: Cancer de
mama, Cancer de colon, Cancer de proéstata, Diabetes Mellitus,
esquizofrenia, Demencia, Depresion, Enfermedad de Parkinson,
Trastorno bipolar, Asma Bronquial, Hipertension Arterial, Enfermedad
Coronaria, Adiccion al Alcohol.






