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RESUMEN

En este proyecto de investigacion el Objetivo general: consistié en evaluar los
Factores de riesgo no modificables a defectos del cierre del tubo neural en nifios
ingresados en el Hospital Universitario de Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga”,
Barquisimeto, Estado Lara, durante en el periodo mayo — octubre 2008. Materiales y
Métodos: se realizé un estudio descriptivo de corte transversal, donde se incluyeron a
todos aquellos pacientes que ingresaron con defectos del tubo neural y a sus padres se
le realizé rayos x de columna lumbosacra, para observar la presencia de espina bifida
oculta en ellos, ademds se tomaron variables como procedencia, ocupacion y edad de
los progenitores, la consanguinidad e isonimia entre las parejas, como también la asi
como la ingesta de acido félico por la madre durante el periodo preconcepcional y
perinatal. Resultados: Existe alta frecuencia de ingresos al hospital por estas
patologias. El Mielomeningocele fue el tipo de defecto més frecuente, prevalecio el
sexo femenino, la procedencia de los padres que mas predominé fue del municipio
Iribarren, la mayoria eran agricultores, la madres no recibieron 4cido félico en el
periodo preconcepcional, la consaguinidad e isonimia se presentaron en un alto
porcentaje asi como la frecuencia de espina bifida oculta en los padres.
Conclusiones: Los factores genéticos y ambientales juegan un papel preponderante
en la aparicion de estos defectos del tubo neural lo que aumenta la frecuencia de esta
patologia si no se previene en el tiempo.

Palabras Claves: Defectos del tubo neural; Espina Bifida, Consanguinidad.

DO NOT MODIFY RISK FACTORS ASSOCIATED WITH NEURAL TUBE
DEFECTS IN THE END CHILDREN ADMITTED TO THE UNIVERSITY
HOSPITAL



OF PEDIATRICS "DR. AGUSTIN ZUBILLAGA"
BARQUISIMETO, LARA STATE.

ABSTRACT

In this research project the objective: was to evaluate the non-modifiable risk
factors to defects in neural tube closure of the children admitted to the University
Hospital of Pediatrics "Dr. Agustin Zubillaga, Barquisimeto, Lara State, during the
period May to October 2008. Materiales and Methods: A descriptive cross-sectional
study, which included all patients admitted with neural tube defects and their parents
will be conducted lumbosacral spine X-rays to observe the presence of spina bifida
occulta They also took variables such as origin, occupation and age of the parents,
and isonimia inbreeding among couples, as well as the intake of folic acid per the
mother during the pre-and perinatal period. Results: High frequency of revenue to the
hospital by these pathologies. The Mielomeningocele was the most frequent type of
defect, the prevailing female, whether the parents were more likely Iribarren
municipality, the majorities were farmers, the mothers did not receive folic acid in the
preconceptional period, and the consanguinity were isonimia at a high rate and the
frequency of spina bifida occulta in the parents. Conclusions: The genetic and
environmental factors play a role in the occurrence of neural tube defects such as
increasing the frequency of this disease if not prevented in time.

Key words: neural tube defects; Espina Bifida, Consanguinity.



INTRODUCCION

Durante el desarrollo embrionario se produce el cierre del tubo neural en el
curso de la tercera y cuarta semana tras la concepcion. Los defectos del tubo neural
se producen como consecuencia de alteraciones en el cierre del mismo, y pueden
tener lugar a dos niveles: cerebro y columna vertebral (Van Allen y col, 1.993).

Este defecto a nivel del cerebro da lugar a la anencefalia y el encefalocele, y a
nivel de la columna vertebral constituye la espina bifida. La anencefalia se
caracteriza por la ausencia total o parcial del cerebro incluida la béveda craneal y la
piel que la recubre, y el encefalocele supone la herniacion del cerebro y/o las
meninges a través de un defecto en el craneo (Gonzdlez y col, 2003).

La espina bifida agrupa una serie de malformaciones cuya caracteristica comun
es una hendidura a nivel de la columna vertebral que puede ir acompafiada de un
prolapso de las meninges, lo que se denomina meningocele o incluso de la médula
espinal originando el mielomeningocele. Este se considera la forma mds incapacitante
de espina bifida, y se caracteriza por la exposicién de tejido nervioso recubierto por
meninges a través de un defecto de la columna vertebral; ello origina una lesién
permanente de la médula espinal y los nervios espinales produciendo diversos grados
de pardlisis asi como pérdida del control de los esfinteres vesical e intestinal
(Gonzadlez y col, 2003).

Alrededor de la mitad de los casos de los defectos del tubo neural corresponden
a una espina bifida aislada, y aproximadamente la otra mitad a una anencefalia con o
sin espina bifida. Las consecuencias clinicas son muy serias, los fetos anencéfalos
mueren antes o poco después del parto, y una parte de los nacidos con espina bifida
llegan a la edad adulta pero con pardlisis de miembros inferiores y un grado variable

de incontinencia urinaria y fecal (Botto y cols, 1999).



Las causas de los defectos del tubo neural aislados no se conocen con exactitud,
pero se piensa que la mayoria de estos defectos presentan un origen multifactorial, de
forma que podrian influir factores genéticos y ambientales. El componente genético
es complejo y no bien conocido pero se asocian familias con herencia autosémica
dominante o recesivas también. Es importante la consanguinidad entre los
progenitores pero todavia este aspecto estd en estudio (Gonzdlez y col, 2003).

En cuanto a los factores ambientales, segin multiples investigaciones
epidemioldgicas, constituyen una de las causas mas importantes de los defectos del
tubo neural, siendo el déficit de folatos la circunstancia mas firmemente relacionada
(Butterworth, 1996).

La incidencia mundial de los defectos del tubo neural oscila entre 1-8 casos por
cada 10.000 nacidos vivos, con un aumento de dicha incidencia en individuos
caucdsicos y en los niveles socioeconémicos bajos. Existen variaciones geogréficas,
de modo que se reporta una incidencia mas alta en Gales y mds baja en la costa oeste
de EE.UU (Abramsky y col, 1.999).

El informe del sistema de salud de Espafia en el 2001, report6 que la prevalencia
de los defectos del tubo neural (DTN) es de 8 por 10.000 nacidos vivos. El riesgo de
presentar un DTN aumenta cuando existen antecedentes familiares, de forma que
mujeres con un embarazo previo afectado presentan un riesgo de recurrencia del 2-
3% (10 veces méas que la poblacién general) y con dos embarazos previos de un 10-
15%. Este riesgo también estd aumentado en las mujeres con diabetes tipo 1 y en las
que reciben tratamiento con algunos anticonvulsivantes (Fenitoina, Acido Valproico y
Carbamacepina).

De lo anteriormente expuesto se evidencia que este tipo de patologia es un
problema de salud publica que va en aumento. El estudio mds reciente en el Estado
Lara con respecto a este topico fue el realizado por la Dra. Zulmir Sequera, en el
Hospital Central “Antonio Maria Pineda” en el afio 2001, quien determiné que tres de
cada mil recién nacidos presentaba algun tipo de defecto del tubo neural. (Sequera,

2001)



Actualmente no existe estudios que reflejen la alta frecuencia de esta patologia
en la poblacion infantil del estado Lara, ni estdn descritos cuales son los factores
determinantes o precipitantes de estos defectos del tubo neural en esta region, que
permitan tomar medidas sanitarias de prevencion adecuadas para disminuir la morbi-
mortalidad de estas malformaciones tan incapacitantes en nuestro estado.

En esta investigacion se retoma nuevamente este tema de gran importancia en la
poblacién pedidtrica y se tom6 como principal objetivo el evaluar los factores de
riesgo no modificables a defectos del cierre del tubo neural en nifios ingresados en el
Hospital Universitario de Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga”, Barquisimeto, Estado
Lara durante el periodo de mayo a octubre del 2008, donde se tomé en cuenta la
variable de consanguinidad e isonimia entre los progenitores de los nifios en estudio,
ya que en la actualidad este aspecto no esta claro ni bien descrito como precipitante
del aumento de esta patologia, ademds dentro de la misma se evalio la ingesta de
acido fdlico en el periodo periconcepcional y prenatal, ademds de la presencia de
espina bifida oculta en los padres y otros factores importantes como lo son la
procedencia y la ocupacién de los padres en asociacién con el aumento de la
frecuencia de esta patologia en esta region.

Para el logro de los objetivos propuestos se realizaron visitas a diario en las
salas de emergencia y las diversas dreas de hospitalizacion del Hospital Universitario
de Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga”, Barquisimeto, Estado Lara, durante el periodo
de mayo a octubre del 2008, donde se recabaron los datos tanto de los padres como de
los pacientes a través del interrogatorio y se elabord un instrumento donde se recopil
la informacién necesaria para el estudio. Posteriormente se realizaron las
proyecciones radioldgicas de columna lumbosacra a los padres seleccionados para la
investigacion, permitiendo asi determinar la presencia de espina bifida oculta en
ellos. Finalmente los datos obtenidos fueron llevados a tablas y analizados a través

de porcentajes y graficos para su interpretacion



CAPITULO 1

EL PROBLEMA

Planteamiento del problema

La espina bifida es una malformaciéon congénita del tubo neural, que se
caracteriza porque uno o mas arcos vertebrales posteriores no se han fusionado
correctamente, durante las primeras seis semanas de gestacion; este defecto puede
provocar diferentes grado de lesion en la médula espinal y sistema nervioso central,
siendo la causa de discapacidad severa mds frecuente en la poblacion pedidtrica
(Johnston y col, 2004).

Existen varios tipos de espina bifida dentro de las que se pueden mencionar,
espina bifida abierta o quistica, meningocele, lipomeningocele, mielomeningocele y
espina bifida oculta (Johnston y col, 2004).

La espina bifida oculta es una de la mds frecuente y la menos grave, el
diagnéstico de esta anomalia es esencialmente radioldgico, ya que la mayoria de los
pacientes no presentan sintomas asociados, por lo cual pasa el defecto inadvertido y
constituye en muchas ocasiones un hallazgo en un estudio radiolégico ocasional.
(Ceballos, y col, 2000)

Segin Martinez y col. 2001, los defectos del tubo neural generalmente son
atribuidos a la herencia multifactorial con interaccion genética y ambiental. La
recurrencia intrafamiliar de defectos del tubo neural es baja, pero es importante
mencionar que el riesgo de recurrencia para esta enfermedad se incrementa 10 veces
después del nacimiento del primer producto afectado, por lo que es necesario realizar
estudios a las parejas que hayan procreado un hijo con un defecto del tubo neural,
determinar el riesgo de recurrencia de tener otro hijo con la misma patologia y

realizar un adecuado asesoramiento genético y prenatal para este nucleo familiar.



Las causas de los defectos del tubo neural no se conocen con exactitud pero se
piensa que la mayoria de estos defectos presentan un origen multifactorial con mayor
ocurrencia para el sexo femenino, de forma que podrian influir factores genéticos y
ambientales (Muiioz y cols, 2002)

Dentro de los factores ambientales se pueden mencionar en un 95% el déficit
de folatos, uso de anticonvulsivantes y déficit de vitaminas de la madre (Jiménez y
cols, 1.996).

Desde el punto de vista genético de las causas se asocian en algunas familias
con herencia autosoémica dominante o recesiva y mas raramente a la recesiva ligada
al sexo, asi como aberraciones cromosOmicas en menor proporcion. También es
importante la consanguinidad, pues los progenitores pueden compartir varios genes
autosémicos que predispongan al desarrollo de los defectos del tubo neural (Gordon,
1.998).

La espina bifida se debe considerar una malformacion de afectacion
multisistémica ya que afecta por lo menos a tres de los sistemas mds importantes del
organismo: sistema nervioso central, aparato locomotor y sistema genito-urinario sin
dejar de mencionar que el 70% de los nifios afectados presenta hidrocefalia, Sindrome
de Chiari, y siringomelia, ademds se asocian al cuadro clinico problemas relacionados
con el aprendizaje: visualizacién, memoria y concentracion (Jiménez y cols, 1996).

Los nifios con este tipo de alteracién se ven sometidos, desde que nacen, a
constantes situaciones traumdticas, sufren frecuentes intervenciones quirdrgicas y
hospitalizaciones, que los separan de su hogar durante largas temporadas. Este hecho,
que suele prolongarse a lo largo de toda su infancia, les impide asistir regularmente a
la escuela, poniendo en peligro su rendimiento académico y con ello su futuro escolar
y laboral. Asimismo, también puede repercutir negativamente en su desarrollo
emocional y social (Jiménez y cols, 1996).

La mortalidad infantil representa un problema de primera magnitud,
especialmente en los paises en desarrollo, el riesgo de morir durante el primer aio de
vida es resultado de la interaccion de diversos y complejos factores que se asocian

con el estado de salud materno, el nivel de salud de una comunidad determinada, la



calidad y acceso a los servicios de salud, las practicas de salud publica, las
exposiciones ambientales, los estilos de vida y las condiciones socioecondmicas,
entre las que destaca la pobreza.( Gonzalez y col, 2003)

Entre las causas mds frecuentemente asociadas con la mortalidad infantil en
estos paises destacan, en la actualidad, las enfermedades transmisibles y las
afecciones del periodo perinatal. No obstante, la frecuencia de las enfermedades
transmisibles ha ido disminuyendo mientras que las malformaciones congénitas han
aumentado paulatinamente para consolidarse como la principal causa de muerte entre
menores de un afio de edad. Entre las malformaciones congénitas, los defectos del
tubo neural ocupan un capitulo especial por el dafio implicito a diversas estructuras
del sistema nervioso. (Gonzélez y col, 2003).

Segun los estudios mas recientes la incidencia mundial de los defectos del tubo
neural oscila entre 1-8 casos por cada 10.000 nacidos vivos pero esta cifras han
venido en aumento en los dltimos afios, especificamente en individuos caucésicos y
en los niveles socio-econdmicos bajos existiendo variaciones geograficas (La
incidencia mas alta se encuentra en Gales, seguida de México y las mas baja en la
costa oeste de Estados Unidos). (Abramsky y col 1.999)

El estudio colaborativo espafiol de malformaciones congénitas realizé un
investigacion epidemioldgica en el afno 2004, donde report6 que cada dia nacen en el
mundo 400.000 nifios con un defecto del tubo neural, en Espafia 1 de cada 1000 nifios
nacidos presentan una malformacion congénita de este tipo y la mitad son nifios con
espina bifida, ademds reportan que un 40% de la poblacion general tiene espina bifida
oculta pero solo suponen el 15% de los casos de espina bifida que se dan.

Un estudio realizado por la facultad de medicina de la universidad del Valle en
Cali, Colombia en 1996, ha demostrado que el pais tiene una de las tasas de
mortalidad infantil més altas del mundo. Esto ha cambiado y se piensa que una de las
razones podria estar relacionada con las fumigaciones aéreas de los cultivos ilicitos
con herbicidas.

Estudios realizados por médicos de Santa Marta, han demostrado las cifras mas

altas de América en la incidencia de defectos congénitos. Solamente aquellos



relacionados con defectos de cierre del tubo neural muestran una incidencia
de600/100.000, una cifra diez veces mayor que la de Bogotd 60/100.000 y 30 veces
mayor que la de EE.UU.: 20/100.000 (Gémez, 2005).

El problema se extiende a Venezuela en donde los informes publicados por
Hammond y cols, (1996), indican una incidencia de 510/100.000 en Barquisimeto y
mas de 200/100.000 en el Estado de Zulia. Una de las posibilidades para considerar
seria el transporte de particulas toxicas en las corrientes aéreas que fluyen de la Sierra
Nevada de Santa Marta hacia el occidente de Venezuela (Hammond y cols, 1996).

En el hospital “Dr. Antonio Maria Pineda” Barquisimeto, estado Lara, en el afio
2001 se realizé un estudio donde se observo que de 1000 nacidos vivos 3 presentaron
algin tipo de defecto del tubo neural siendo el més frecuente el mielomeningocele
(Sequera, 2001).

La asociaciéon venezolana de espina bifida para el afo 2005, describe que la
incidencia de defectos del tubo neural en Venezuela es de 1,8% por 1000 nacidos
vivos, correspondiendo en un 50% a casos de espina bifida, lo cual equivale a un
promedio de 500 casos nuevos cada afo, con una mortalidad, los primeros meses de
vida, del 5,9%.

Por todo lo anteriormente expuesto, actualmente los defectos del tubo neural
son un problema de salud publica mundial debido a su alta incidencia y aumento
morbi-mortalidad infantil en los dltimos afios, motivo que impulsa al aumento de las
investigaciones sobre este tema que afecta a gran parte de la poblacion en general.

En el estado Lara a pesar de que hay un percepcion general y subjetiva de que
existe un aumento en la frecuencia de defectos del tubo neural, no hay una evidencia
objetiva, ni datos precisos, que informen sobre la situacion actual de esta patologia y
que permita tomar medidas sanitarias importante en la prevencion de esta entidad
nosoldgica.

Ademads en actualidad existen muy poca literatura y estudios sobre frecuencia
de este tipo de malformaciones y en particular las que se refieren a antecedentes de

espina bifida oculta en padres de nifios con defectos del tubo neural que puedan



orientar y ayudar para calcular el riesgo de recurrencia de esta patologia en una
misma familia.

De acuerdo con lo antes mencionado, se hizo necesario realizar este estudio
sobre defectos del tubo neural, haciendo especial énfasis en la presencia de espina
bifida oculta en los padres de los nifios afectados, ya que unos de los principales
factores que actdan en la produccion de estas malformaciones son los genéticos
siendo esta drea muy poco explorada. La investigaciéon se realizé en el Hospital
Universitario de Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga”, Barquisimeto, Estado Lara,
debido a que es el principal centro de salud de referencia en el area pedidtrica en la
region centro occidental, permitiendo de esta manera realizar una proyeccion de los

resultados obtenidos a toda la region.

Objetivos General
Evaluar los Factores de riesgo no modificables asociados a defectos del cierre
del tubo neural en nifios ingresados en el Hospital Universitario de Pediatria “Dr.

Agustin Zubillaga”, Barquisimeto, Estado Lara.

Objetivos Especificos

1. Determinar el nimero de nifios con defectos del cierre del tubo neural que
acuden en el Hospital Universitario de Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga”,
Barquisimeto, Estado Lara.

2. Determinar la frecuencia de espina bifida oculta en padres de nifios con
defectos del cierre del tubo neural ingresados en el Hospital Universitario de Pediatria
“Dr. Agustin Zubillaga”, Barquisimeto, Estado Lara

3. Determinar la frecuencia de nifios con defectos del cierre del tubo neural por
sexo que acuden al Hospital Universitario de Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga”,
Barquisimeto, Estado Lara.

4. Relacionar la consanguinidad de los padres con respecto a la presencia de
defectos del cierre del tubo neural en nifios que acuden al Hospital Universitario de

Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga”, Barquisimeto, Estado Lara



5. Identificar la edad, procedencia y ocupacién de los padres de pacientes con
defectos del cierre del tubo neural atendidos en el Hospital Universitario de Pediatria
“Dr. Agustin Zubillaga”, Barquisimeto, Estado Lara.

6. Identificar la ingesta de 4cido félico en el periodo preconcepcional y prenatal
en madres de pacientes ingresados con defectos del cierre del tubo neural Hospital

Universitario de Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga”, Barquisimeto, Estado Lara.

Justificacion e Importancia de la Investigacion

Desde el momento del nacimiento de un nifio con espina bifida necesita de
cuidados muy especiales, ameritando varias intervenciones quirurgicas desde los
primeros dias de vida, ademds que no sélo el paciente es afectado sino el entorno
familiar en todos los aspectos de la vida en primer lugar el psicolédgico y le sigue el
econdmico ya que los padres tienen que hacer una importante inversién por todos los
gastos que genera si presenta algin tipo de complicacion, ya sea infecciosa o
quirurgica para proveerle el tratamiento que requiere.

La atencion de este tipo de pacientes en los centros de salud ocasiona costos
elevados, ya que la estadia en estos centros hospitalarios es prolongada y tienen que
ser evaluados por un equipo de salud multidisciplinario por las diferentes secuelas
que presentan. Ademads estas complicaciones, generan ingresos sucesivos en las salas
hospitalarias.

Los padres con nifios con espina bifida experimentan un fuerte shock
psicoldgico en el momento de su nacimiento, pasan por situaciones duras y dolorosas
y tienen que afrontar la funcién de ser padres dentro de un contexto lleno de
dificultades donde se generan muchas interrogantes de respuestas quizds inciertas.

Los niflos que presentan algin tipo de defecto del tubo neural muchas
limitaciones no sélo en el drea fisica sino intelectual ya que por sus multiples
intervenciones quirdrgicas y prolongadas estadias en el hospital presentan infecciones
del sistema nervioso central que pudieran afectar su buen desarrollo cognitivo, por lo

que no pueden desarrollarse como nifios normales que asisten a la escuela para luego



incluirse en el campo de trabajo, todo esto conlleva a ser individuos dependientes
toda su vida de su entorno familiar y ser poco funcionales en el drea social y laboral.

Por todo lo anteriormente expuesto hay una especial atencién tanto nacional
como internacional con respecto a los defectos del tubo neural y su prevencién para
tratar de evitar las consecuencias antes mencionadas. Dentro de los factores de
prevencién mayormente estudiados se encuentra el uso de folatos en el periodo
prenatal y antes de la concepcion que podria disminuir la frecuencia de esta patologia.

También existe el factor genético y de consanguinidad entre los padres de estos
niflos pero en la actualidad estos aspectos no estdn bien descritos y han sido poco
estudiados que permita establecer si existe una relacién con la presencia de estas
malformaciones.

En el estado Lara hay una alta frecuencia de malformaciones congénitas
encontrandose a las malformaciones del sistema nervioso central dentro de las 20
principales causas de morbi-mortalidad, en el Hospital Pedidtrico Universitario “Dr.
Agustin Zubillaga”, por lo fue necesario realizar un estudio acerca de este tema, que
permita tener una orientacién sobre las posibles causas que estén produciendo el
aumento de esta patologia en el estado.

Teniendo en cuenta el conocimiento de esta situacion fue necesario realizar este
trabajo de investigacion donde se enfatiza en el drea genética, donde se pudo evaluar
la correlacion existente con la frecuencia de los defectos del tubo neural y el
antecedente de los padres de tener espina bifida oculta, de manera de poder asociar
esta caracteristica a la produccién de estos defectos y de esta forma determinar riesgo
de recurrencia en una determinada familia y por consecuencia brindarle un buen
asesoramiento genético a las parejas que asi lo requieran para evitar proximos hijos
con algun tipo de defecto del tubo neural.

Ademds los resultados de esta investigacion representan una excelente
contribucién como antecedente para el estudio del problema que significa la presencia
de defectos del tubo neural y los diferentes factores tanto ambientales, ocupacionales

y genéticos que estén involucrados en el incremento de esta patologia y también



disminuir los elevados costos intrahospitalarios que generan todas las complicaciones
que presentan estas malformaciones.

En conclusién, la importancia de la presente investigacion radica en aportarle a
la sociedad médico-cientifica tanto del estado Lara como del pais datos actuales,
objetivos y precisos sobre algunos factores tanto ambientales como genéticos
determinantes de la presencia de espina bifida en la poblacién en general y de esta
manera motivar al estudio y a la realizacién de investigaciones sucesivas serias sobre
esta importante entidad nosoldgica que permita tomar las medidas de prevencion
tanto médicas como sanitarias en la region, para de esta manera disminuir la
incidencia de esta incapacitante patologia y sus complicaciones con el fin dltimo de

obtener individuos mas sanos y funcionales.

LIMITACIONES

e Dentro de las limitaciones encontradas fue el hecho de encontrar
madres solteras a los cuales no se pudo realizar el estudio ya que no
tenfan comunicacion con los padres de los pacientes,

e El poco tiempo que disponian de los padres para realizarse la

radiologia lumbosacra.



CAPITULO I1

MARCO TEORICO

Antecedentes de la investigacion

En esta sesion se presenta la estructura tedrica, a fin de obtener una perspectiva
del contexto del conocimiento acumulado en relacion con el tema objeto de estudio

Existen investigaciones que ponen de manifiesto diversas formas de estudio de
los defectos del tubo neural. A continuacion se resefian algunos de los més relevantes
realizados.

Gordon, realiz6 en 1997 un estudio en La Habana, Cuba donde reporté la
aparicion de 3 malformaciones del sistema nervioso central (2 defectos del tubo
neural y 1 hidrocefalia) en la progenie de un matrimonio entre primos y establecio
una posible relacion entre la aparicion de estos defectos y al herencia multifactorial y
autosomica recesiva. Ademds sugirié evitar el tratamiento prenatal a todas las
personas que han procreado un hijo con malformaciones del sistema nervioso central.

Alfaro y col. en 1997 determinaron la prevalencia de los defectos del tubo
neural altos y bajos al nacer en el hospital civil “Juan Mechaca” de México
obteniendo un total de 25 por 10.000 recién nacidos, la anencefalia fue la
malformacién mds frecuentes de los defectos del tubo neural altos con una tasa de 14
por 10.000, y el mielomeningocele en el grupo con defectos del tubo neural bajos con
una tasa de 6,5% por 10.000.

Ceballos, y col publicaron en la Habana, Cuba en el 2000, un articulo donde
reportaron la presentaciéon de espina bifida en una familia. El trabajo se inici6 al
realizar la interrupcion de un embarazo, en el cual el feto presentaba raquisquisis
lumbosacra, motivo por el cual se estudiaron los padres y se detect6 una espina bifida

oculta de localizacion sacra en la madre, por lo que se estudi6 a la familia materna,la



cual se encontraron otros familiares afectados y se demostrd, al confeccionar el arbol
genealdgico, la existencia de un patron autosomico de herencia dominante para esta
entidad. Por todo lo anterior, se pone a consideracion a realizar otros estudios sobre
esta presentacion no habitual de espina bifida familiar.

Villarreal y col. publicaron un estudio en afio 2001 en México donde hizo la
evaluacion clinica, bioquimica y molecular de una familia con recurrencia de defectos
del tubo neural. La familia era originaria del sur de Nuevo Ledn con recurrencia de
defectos del tubo neural, cuyos productos sobrevivientes se han logrado después del
tratamiento preconcepcional con folato. Después de las evaluaciones clinicas,
bioquimicas y moleculares, se encuentra que los miembros presentan heterocigocidad
para la mutaciéon MTHFR 677T (genotipo NI0-metilentetrahidrofolato reductasa) y
que la madre y la hija eran heterocigotos. Los niveles de folatos intraeritrocitarios y
plasmdticos fueron normales y sOlo el padre presentan niveles levemente
incrementados de homocisteinemia. Estos resultados sugieren una interaccidon entre
factores genéticos y nutricionales previamente implicados en la patogénesis de los
defectos del tubo que podrian estar asociados adicionalmente a la recurrencia de este
cuadro malformativo.

Sequera, en el 2001 en la ciudad de Barquisimeto, Estado Lara realiz6 un
trabajo de tipo descriptivo transversal, donde reporté que la frecuencia general de
defectos del tubo neural fue de 3 por cada 1000 recién nacidos vivos, predominé el
sexo masculino, la procedencia rural fue la mas frecuente y el mielomeningocele fue
el defecto mas frecuentemente encontrado.

Mufioz, y col. publicaron una investigacion en Cuernavaca, México en al afio
2002 donde estudid, la frecuencia y algunos factores de riesgo de mortalidad en es
estado de Hidalgo, México, por defectos del cierre neural y observé que el riesgo de
muerte fetal debida a defectos del tubo neural es mayor en productos de bajo peso, en
los del sexo femenino y los que ocurren en el periodo fetal tardio.

Martinez y colaboradores publicaron en Diciembre del 2002 un estudio
realizado en México, acerca de las bases moleculares de los defectos del tubo neural;

en un esfuerzo por el entendimiento de las bases genéticas y bioldgicas de la



formacion del sistema nervioso central, tanto como normal como con
malformaciones, con la meta de influenciar procesos que ocurre en etapas tempranas
del desarrollo embrionario, para prevenir la opulencia de enfermedades congénitas
una vez establecidos los factores de riesgo de produccién del defecto como es la
asociacion con el déficit del 4cido folico.

Gos y col. relizaron un estudio en Warzawa, Polonia en el 2002 donde
describieron que cerca del 1,5% de los nifilos que nacen en ese pais presentan
malformaciones congénitas, siendo las mads frecuentes las de los sistema
cardiovascular y nervioso. De las malformaciones sistema nervioso, los defectos del
tubo neural son los principales teniendo una incidencia alrededor del 2,05-2,68 por
1000 nacimientos y de 1000 nacimientos que nacen con estos defectos al menos la
mitad tienen mielomeningocele o encefalocele. La mortalidad por defectos del tubo
neural en Polonia se encuentra cerca del 0,89 por 100 nacimientos vivos. Ademds en
su estudio sugieren que la suplementacion eficaz con folatos previene la ocurrencia de
los defectos del tubo neural y que los altos niveles de homicisteina en la sangre de las
madres de estos pacientes sefiala que en la produccion de esta patologia los genes
involucrados son lo que codifican el metabolismo de los folatos y de la homocisteina

El United Kingdom Medical Research Council realiz6 un ensayo clinico
multicéntrico aleatorio donde estudiaron 1.195 embarazos, encontrando que el
suplemento con 4 mgs al dia de acido félico por si solo redujo la recurrencia de los
defectos del tubo neural en 72%. (Colas y cols, 2005)

Es asi como logran obtener un modelo animal (ratén) cuya alteraciéon genética
producen un defecto del tubo neural que pueden ser prevenido mediante la
administracién de acido félico, llamado mutacién Cart’l. El tratamiento de estas ratas
con 4cido fdlico elimind la presencia del defecto del nacimiento. Encontraron un
porcentaje de defectos del tubo neural que denominaron resistente a la administracién
de folatos, relacionados con los efectos del inositol; con lo que concluyen que el
desarrollo de los defectos del tubo neural intervienen factores no sélo del
neuroepitelio en formacidn, sino también del mesodermo y del endodermo: el origen

de los defectos del tubo neural es multifactorial. La indemnidad del tubo neural en



formacion es dependiente de expresion de genes propios del neuroepitelio (factores
intrinsecos) o de otros que actdan sobre el mesodermo y endodermo (factores
extrinsecos). A su vez la expresion de genes tiene que ver con factores extrinsecos a
la célula como son los factores dietarios (déficit de 4cido fdlico) 6 la ingesta de
farmacos como los anticonvulsivantes tipo dcido valproico (Colas y cols., 2005).

Rosano A y col. en el afio 2005 investigaron la tendencia y la prevalencia en
relacion a las estrategias de prevencion, a través de un estudio internacional desde
1987 a 1996, encontrando que durante el periodo estudiado hubo un significante
descenso de las tasas para la prevalencia para todos los defectos del tubo neural en
Atlanta, Estados Unidos, Inglaterra, Hungria y Jap6n; hubo un significativo aumento
en Noruega y Sudamérica. Los datos obtenidos sobre la prevalencia de defectos del
tubo neural fueron complementados con informacién acerca del consumo de folatos
en la poblacién estudiada, concluyendo finalmente que a mediados de 1996 ocurrié
un cambio en las tendencias en los EEUU y que los programas de vigilancia para la
reduccion de defectos del tubo neural necesitan un estudio que incluyan mdés afos.
Por otra parte considerando, que en el mundo occidental cerca del 50% de los
embarazos no son planificados, un programa donde se incremente la ingesta de
folatos antes de la concepcidon, podria tener un éxito limitado; mientras que
estrategias basadas en enriquecimiento de los alimentos, como las introducidas en
EEUU en 1998 pueden ser mas exitosas.

En la maternidad Concepciéon Palacios en el aino 2004 se realizé un estudio
donde se evidencid, que el mielomeningocele es el tipo de espina bifida més frecuente
en el pais con un promedio aproximadamente de 900 casos por afio. (Johnston y col,
2004).

Es importante mencionar que segun datos aportados por el servicio de
epidemiologia de Hospital Universitario de Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga”, de
Barquisimeto , estado Lara, para los afios 2005 y 2006, las malformaciones
congénitas del sistema nervioso central se encontraron dentro de las primeras veinte
causas de hospitalizacién y muerte de este centro asistencial, ocupando en el 2005 la

octava posicion dentro de las causas de muerte y aumentando para el afio 2006 donde



ocupo la sexta posicién observdndose un incremento de la mortalidad por esta causa
en esta institucion. Todas estas cifras resultan alarmantes por lo que es necesario
realizar una investigacion seria sobre los factores que pudieran estar influenciando el
aumento de esta patologia en la region.

Ante todo lo expuesto se plantea el interés de esta investigacién, como hecho
importante en el estudio de pacientes con defectos del tubo neural identificar sus

factores de riesgo y realizar un adecuado asesoramiento genético a los padres.

Bases Teoricas

En esta seccion se realiz6 una revision de la literatura técnica requerida para la
comprension del tema en estudio. El esquema de presentaciéon se centra en:
Desarrollo embrionario del sistema nervioso, Genes que codifican enzimas de folatos
y metabolismo de la metionina, Espina Bifida Abierta o Quistica, diagndstico,

tratamiento y prondstico.

Desarrollo Embrionario del Sistema Nervioso

El sistema nervioso humano se origina del ectodermo superficial, el endodermo
y el mesodermo que forman las tres capas germinales primarias. El endodermo en
especial la placa de la notocorda y el mesodermo intraembrionario, inducen al
ectodermo suprayacente a desarrollar la placa neural durante la tercera semana
embrionaria. El fallo de esta induccién origina la mayor parte de los defectos del tubo
neural (Johnston y col., 2004).

Durante la tercera semana del desarrollo embrionario se completa la
invaginacion del surco neural y se forma el tubo neural separandose del ectodermo
superficial. El cierre del tubo neural se produce inicialmente en la zona
correspondiente a la futura union entre la médula espinal y el bulbo raquideo y avanza
con rapidez tanto en direccién caudal como rostral. Durante un breve periodo de
tiempo, permanece abierto en ambos extremos, de modo que el canal neural se

comunica libremente con la cavidad amniética (Johnston y col, 2004).



Falconer y Carter (1998) tienen descritos, la relacion entre la predisposicion
genética, factores ambientales y defectos del tubo neural en un modelo llamado el
umbral de modelos de herencia multigénica. De acuerdo con este modelo las
condiciones ambientales extremistas que actian sobre una persona con la
predisposicion genética especifica, puede resultar en la violacién del umbral y luego
aparece un efecto especifico en este caso un defecto del tubo neural. Si no hay ningtin
caso de estd enfermedad en la familia, los riesgos de ocurrencia es el mismo que en la
poblacién en general cerca del 0,1%. Si existe algin miembro de la familia afectado
la predisposicién genética es mayor e incrementan el riesgo de presentar la

enfermedad (Gos y cols, 2002).

Genes que codifican enzimas de folatos y metabolismo de la metionina

Los defectos del tubo neural pueden ocurrir como resultado de alteracién en
muchos genes. Un aumento de los niveles de homocisteina en mujeres que
concibieron un nifio con defecto del tubo neural y que en estaban suplementadas con
acido fodlico, sugieren que los genes que codifican las proteinas directa o
indirectamente con el metabolismo de la metionina y el 4cido félico pueden estar
asociados a la etiologia de estos defectos (Gos y cols, 2002).

El 4cido félico o 4cido pteroilglutdmico es una vitamina hidrosoluble del grupo
B sintetizada por las bacterias de la flora intestinal y presente en pequefia cantidad en
algunos alimentos. Los folatos tienen dos efectos biolégicos conocidos: a) actian
como cofactores de enzimas que son esenciales para la sintesis del ADN y ARN; y b)
son necesarios para la transferencia de grupos metilo en el ciclo de metilacion de los
aminodcidos, un paso fundamental en la reconversion de homocisteina en metionina
(Ceballos y cols., 2000).

En un trabajo realizado por Martinez y cols, (2001) los autores expresan que
dentro de los factores asociados a los defectos del tubo neural, se ha observado que el
déficit nutricional de folatos en el periodo pre-concepcional y el polimorfismo 677T
del gen de la enzima N5, NIO-metilentetrahidrofolato reductasa (MTHFR) estdn

asociados con mayor riesgo de defectos del tubo neural en los productos. Estos dos



factores, extrinseco e intrinseco, tienen en comun su participacion en la biosintesis de
metionina a partir de homocisteina. Se ha determinado la reduccién de la incidencia
de esta patologia en las madres tratadas preconcepcionalmente con folatos. Algunos
polimorfismos genéticos para MTHFR han sido asociados con los defectos del tubo
neural. La enzima MTHFR cataliza la reducciéon del cofactor N5,N10-
metilentetrahidrofolato a NS5S-metiltetrahidrofolato, la principal forma de folato
circulante y donadora de carbonos para la conversiéon de homocisteina en metionina
.Los polimorfismos se deben a mutaciones en el gen de la enzima MTHFR (677C-T
y 1298 A-C) que sustituyen alanina por valina y glutamina por alanina,
respectivamente. La mutacion ocasiona aumento de la termolabilidad y disminucion
de la actividad enzimatica, con un subsecuente aumento de la homocisteina en sangre,
la cual ha demostrado tener efectos embriotéxicos en pollo y ratén

Existen dos tipos de espina bifida: la espina bifida oculta y la espina bifida

abierta.

Espina Bifida Oculta

Esta anomalia consiste en un defecto de los cuerpos vertebrales en la linea
media sin protrusion de médula espinal ni las meninges. (Gonzélez, 2003).

La mayor parte de los individuos son asintomdticos y no presentan signos
neurolégicos y la malformacién no tiene generalmente ninguna consecuencia. En
algunos casos la presencia de un mechén de pelo, un lipoma, una decoloracién de la
piel o un seno dérmico en la linea media de la regién lumbar indica la presencia de
espina bifida oculta. La radiografia de columna muestra un defecto de cierre de las
laminas y arcos posteriores vertebrales que afectan tipicamente a L5 y S1. No existen
anomalias de las meninges, la médula espinal, ni las raices nerviosas. En ocasiones
este defecto se asocia a anomalias mas importantes de la médula espinal, incluyendo

siringomielia y médula anclada. (Gonzalez, 2003)

Espina Bifida Abierta o Quistica.



Es el tipo mds grave, la lesiéon suele apreciarse claramente como un
abultamiento, en forma de quiste, en la zona de la espalda afectada. (Gonzalez 2003)

Se distinguen varios tipos:

Meningocele: Este defecto del tubo neural se forma cuando las meninges se
hernian a través de un defecto de los arcos vertebrales posteriores, la médula espinal
es generalmente normal y adopta una posicion normal en el canal medular. Se detecta
una masa fluctuante en la linea media a lo largo de la columna vertebral,
generalmente en la region lumbar; la mayor parte de ellos estan recubiertos por la piel
y no suelen representar un peligro para el paciente. Antes de la correccidon quirdrgica
debe examinarse completamente al paciente a través de radiografias, ecografia,
tomografia y resonancia magnética, para determinar la extension del tejido nervioso
afectado, y si existen anomalias asociadas como la diastematomielia, médula espinal
anclada y lipoma. El meningocele anterior protruye hacia el interior de la pelvis a
través de un defecto en el sacro originando sintomas de estrefiimiento y disfuncién
vesical debido al tamafio creciente de la lesion. Las niflas pueden presentar
alteraciones en el tracto genital incluyendo fistula rectovaginal y tabicamiento de la
vagina (Johnston y Col., 2004).

Lipomeningocele: Error de fusion de los arcos vertebrales con protusién de una
bolsa llena de tejido lipomatoso. Puede producir secuelas neuroldgicas. (Gonzalez
2003)

Mielomeningocele: La causa del mielomeningocele es desconocida pero, al
igual que todos los defectos del tubo neural tiene una predisposicion genética, el
riesgo de aparicion después de tener un hijo afectado aumenta a un 3-4% y se
incrementa hasta aproximadamente un 10% tras dos gestaciones anOmalas previas.

Este defecto del tubo neural constituye la forma més grave de las disrrafias que
afectan a la columna vertebral y aparece con una incidencia de 1/4.000 nacidos
Vivos.

Existen claras evidencias de que la utilizacién materna preconcepcional de
acido folico reduce la incidencia de defectos del tubo neural en las gestaciones de

riesgo al menos en un 50% (Johnston y Col, 2004).



Algunos farmacos incluyendo aquellos que antagonizan con el 4cido félico
como el trimetropin, los anticonvulsivantes carbamazepina, fenitoina, fenobarbital y
primidona incrementan el riesgo mielomeningocele (Johnston y Col., 2004).

Esta malformacién produce una disfuncion de muchos érganos y estructuras
como alteraciones esqueléticas cutdneas y del tracto genitourinario, ademads del
sistema nervioso periférico y del sistema nervioso central. El mielomeningocele
puede localizarse a cualquier nivel a lo largo del neuroeje pero en el 75% de los casos
se encuentran en la regién lumbosacra y la importancia e intensidad del déficit
neuroldgico depende de su localizacion. Los recién nacidos con defectos en la region
lumbar media presentan tipicamente una estructura quistica en forma de saco cubierta
por una fina capa de tejido parcialmente epitelizado y se observan resto de tejido
nervioso por debajo de esta membrana, la cual puede romperse en ocasiones
produciendo salida de liquido cefalorraquideo y puede producir signos de neurona
motora inferior debido a las anomalias y alteracion del cono medular (Johnston y
Col., 2004).

El 80% de los pacientes que presentan mielomeningocele desarrollan
hidrocefalia asociada a una malformacién de Chiari tipo II, el crecimiento ventricular
puede ser indolente o ser rdpido y causar abombamiento de la fontanela anterior,
dilatacion de las venas del cuero cabelludo, aspecto en “puesta de sol naciente” de los
ojos, irritabilidad y vOmitos acompafiados de aumento del perimetro cefélico
(Johnston y Col., 2004).

La mortalidad en esta afeccion es aproximadamente del 10 al 15%. Al menos un
70% de los sobrevivientes tienen inteligencia normal, pero presentan con mayor
frecuencia problemas de aprendizaje y trastornos convulsivos que la poblacion
general (Johnston y Col., 2004).

Encefalocele: Hay dos formas importantes de disrrafismo que afectan al craneo
y provocan la salida de tejido a través de un defecto 6seo en la linea media, llamado
cranium bifidum. Un meningocele consiste en un saco meningeo lleno inicamente de
liquido cefalorraquideo y un encefalocele craneal que contiene el saco mas corteza

cerebral, cerebelo o partes del tronco cerebral. La exploraciéon puede mostrar un



pequeno saco con un tallo pediculado o una estructura similar a un gran quiste que
puede ser mds grande que el crdneo. La lesion puede estar completamente cubierta
por piel, pero pueden verse zonas desnudas de piel que requieren un tratamiento
quirurgico urgente. La transiluminacion del saco puede indicar la presencia de tejido
neural (Johnston y Col., 2004).

Los nifios con encefalocele craneal corren més riesgos de presentar una
hidrocefalia debida a estenosis del acueducto o a una malformacién de Chiari y al
sindrome de Dandy-Walker. Estos nifios tienen ademads riesgo de problemas visuales,
microcefalia, retraso mental y crisis convulsiva, aquellos con tejido neural dentro del
saco e hidrocefalia asociada son los que tienen peor prondstico. (Johnston y col,
2004).

Anencefalia: el nifio con anencefalia tiene un aspecto caracteristico, con un
gran defecto de la calota, las meninges y el cuero cabelludo acompafiado de un
cerebro rudimentario y que se debe a la falta de cierre del neuroporo rostral. El
cerebro primitivo consta de porciones de tejido conectivo, vasos y neuroglias. Suelen
faltar los hemiferios cerebrales y el cerebelo, y s6lo puede identificarse un residuo del
tronco cerebral. La hipdfisis es hipopldsica y la médula espinal carece de vias
piramidales, dada la ausencia de la corteza cerebral. Otras anomalias son: orejas
arrugadas, fisura palatina y cardiopatias congénitas en un 10-20% de casos. La mayor
parte de los niflos anencefdlicos mueren a los pocos minutos a dias de haber nacido
(Johnston y col, 2004).

Alrededor de la mitad de los casos de DTN corresponden a una espina bifida
aislada, y aproximadamente la otra mitad a una anencefalia con o sin espina bifida.
Las consecuencias clinicas son muy serias, los fetos anencéfalos mueren antes o poco
después del parto, y una parte de los nacidos con espina bifida llegan a la edad adulta
pero con pardlisis de miembros inferiores y un grado variable de incontinencia

urinaria y fecal (Gonzalez y cols, 2003).



Diagnéstico

Los métodos de evaluacion mds comunes usados para detectar espina bifida
durante el embarazo y hacer diagndstico prenatal son la alfa fetoproteina sérica
materna del segundo trimestre (MSAFP) y el ultrasonido fetal. El panel MSAFP mide
el nivel de una proteina llamada alfa-fetoproteina (AFP), hecha naturalmente por el
feto y la placenta. Durante el embarazo, una pequefia cantidad de AFP
normalmente cruza la placenta y entra en el torrente sanguineo materno. Pero si
aparecen niveles altos anormales de esta proteina en el torrente sanguineo materno,
eso puede indicar que el feto tiene un defecto del tubo neural (Instituto nacional de
trastornos neuroldgicos y accidentes cerebrovasculares de USA, 2005)

La prueba MSAFP, sin embargo, no es especifica para espina bifida, y no puede
determinar categéricamente que hay un problema con el feto. Si se detecta un nivel
alto de AFP, se puede solicitar mds pruebas, como ultrasonido o amniocentesis para
ayudar a determinar la causa.

El panel MSAFP del segundo trimestre descrito arriba puede realizarse solo o
como parte de un panel mds grande y con marcadores multiples. Los paneles con
marcadores multiples buscan no sélo defectos del tubo neural, sino otros defectos de
nacimiento, como sindrome de Down y otras anormalidades cromosdmicas.

También existen los paneles del primer trimestre para anormalidades
cromosOmicas, pero los signos de espina bifida no son evidentes hasta el segundo
trimestre cuando se realiza el panel MSAFP (Instituto nacional de trastornos
neuroldgicos y accidentes cerebrovasculares USA, 2006).

Los casos leves de espina bifida no diagnosticados durante pruebas prenatales
pueden detectarse en forma postnatal con el examen fisico y por radiografias durante
un examen de rutina. Se pueden usar imdgenes por resonancia magnética (RM) o una
tomografia computarizada (TC) para obtener una imagen mads clara de la columna y
las vértebras (Instituto nacional de trastornos neuroldgicos y accidentes

cerebrovasculares de USA, 2006).



Tratamiento

El Instituto Nacional de Trastornos Neurolégicos y Accidentes
Cerebrovasculares de USA, 2006, reporta que no hay cura para la espina bifida. El
tejido nervioso danado o perdido no puede reemplazarse o repararse, ni puede
restablecerse la funcién de los nervios danados. El tratamiento depende del tipo y la
gravedad del trastorno. Generalmente, los nifios con la forma leve no necesitan
tratamiento, aunque algunos pueden necesitar cirugia. Las prioridades clave para
tratar el mielomeningocele son prevenir que se contraiga una infeccion en los nervios
y tejido expuestos del defecto en la columna, y proteger los nervios expuestos y las
estructuras de un trauma adicional. Tipicamente, un nifio nacido con espina bifida se
someterd a cirugia para cerrar el defecto y prevenir la infecciéon o mds trauma en los
primeros dias de vida.

Recientemente se ha comenzado a hacer cirugia fetal para el tratamiento de
mielomeningocele. Aunque el procedimiento no puede restablecer la funcién
neuroldgica perdida, puede evitar que se produzca pérdida adicional. Sin embargo, la
cirugia se considera experimental y existen riesgos para el feto al igual que la madre
(Instituto nacional de trastornos neurolégicos y accidentes cerebrovasculares de USA,
2006).

Los riesgos principales para el feto son los que pueden ocurrir si la cirugia
estimula el parto prematuro, como inmadurez de 6rganos, hemorragia cerebral y
muerte. Los riesgos para la madre son la infeccion, pérdida de sangre que lleve a la
necesidad de una transfusion, diabetes gestacional, y aumento de peso debido al
reposo.

Aun asi, los beneficios de la cirugia fetal son prometedores, y comprenden
menor exposicion de los tejidos nerviosos espinales vulnerables y huesos al ambiente
intrauterino, en particular el liquido amnidtico, que se considera téxico. Como
beneficio afiadido, han descubierto que el procedimiento afecta la manera en que el
cerebro se desarrolla en el utero, permitiendo que algunas complicaciones como

Chiari II con hidrocefalia asociada se corrijan solas, reduciendo asi, o en algunos



casos eliminando la necesidad de la cirugia para implantar una derivacion (Instituto
nacional de trastornos neurolégicos y accidentes cerebrovasculares de USA, 2006).

Muchos nifios con mielomeningocele el sindrome de la médula anclada, donde
la médula espinal esté fija a una estructura inamovible, como membranas y vértebras
cubrientes, haciendo que la médula espinal se estire anormalmente y las vértebras se
alarguen con el crecimiento y el movimiento. Esta afeccion puede causar la pérdida
de la funcién muscular de las piernas, los intestinos y la vejiga. La cirugia temprana
de la médula espinal puede permitir que el nifio recupere el nivel normal de
funcionamiento y evitar mayor deterioro neurolégico (Instituto nacional de trastornos
neurolégicos y accidentes cerebrovasculares de USA, 2006).

Algunos nifios necesitardn cirugias subsiguientes para manejar los problemas
con los pies, las caderas o la columna. Los individuos con hidrocefalia generalmente
requeriran operaciones adicionales para colocacion de sistema de derivacion.

Algunos individuos con espina bifida requieren dispositivos de asistencia como
aparatos, muletas o sillas de ruedas. La ubicacion de la malformacién en la columna a
menudo indica el tipo de dispositivos de asistencia necesarios. LLos nifios con un
defecto alto en la columna y pardlisis mds extensa a menudo necesitardn una silla de
ruedas, mientras que aquéllos con un defecto mas bajo pueden usar muletas, sondeos
vesicales, aparatos para las piernas o andadores.

El tratamiento de la pardlisis y los problemas vesicales e intestinales tipicamente
comienzan poco después del nacimiento, y puede incluir ejercicios especiales para las
piernas y pies para ayudar al nifio a prepararse para caminar con aparatos o muletas
cuando sea mayor. (Instituto nacional de trastornos neuroldgicos y accidentes

cerebrovasculares de USA, 2006)

Pronéstico

Los pacientes con espina bifida pueden llevar vidas relativamente activas. El
prondstico depende del nimero y la gravedad de las anormalidades y complicaciones
asociadas. La mayoria de los nifios con el trastorno tiene inteligencia normal y pueden

caminar, generalmente con dispositivos de asistencia. Si se desarrollan problemas de



aprendizaje, es util la intervencion educativa precoz. La mortalidad de los pacientes
nacidos con un mielomeningocele y tratados dristicamente es de 10 a 15 %
aproximadamente, produciéndose la mayoria de los de los fallecimientos antes de los
4 anos de edad. (Instituto nacional de trastornos neuroldgicos y accidentes
cerebrovasculares de USA, 2006)

En resumen los fundamentos tedricos relacionados a los defectos del tubo neural
son consecuencia del cierre anormal de los pliegues neurales, en el curso de la tercera
y cuarta semanas del desarrollo y pueden afectar las meninges, las vertebras, los
musculos y la piel.

En la espina bifida oculta el defecto de los arcos vertebrales estd cubierto por
piel y por lo general no comprende el tejido nervioso subyacente. Se observa en la
regién lumbosacra (L4 a S1) y se encuentra en un 10% de personas normales.

La espina bifida quistica representa un defecto del tubo neural grave y en éste el
tejido nervioso o las meninges, o ambos, hacen protrusion a través de un defecto de
los arcos vertebrales y de la piel para formar un saco semejante a un quiste. La
mayoria de estos defectos se localizan en la regién lumbosacra y provocan déficit
neuroldgico, aunque no estin acompafiados por retardo mental.

Es posible diagnosticar la espina bifida quistica antes del nacimiento por medio
de ecografia y por la determinacion de los niveles de a-feto proteina en el suero
materno y en el liquido amnidtico. Hacia la duodécima semana de gestacion ya
pueden verse las vértebras y en estas circunstancias es posible detectar defectos del
cierre de los arcos vertebrales. Un nuevo tratamiento para los defectos es efectuar
una cirugia dentro del ttero a las 28 semanas de gestacion, aproximadamente.

Los agentes teratogénicos, la hipertermia, el 4cido valproico y la deficiencia de
folatos son factores que producen defectos del tubo neural. El origen de la mayoria de
estos defectos es multifactorial y la posibilidad de tener un hijo con este defecto
aumenta considerablemente cuando ya se ha tenido un nifio afectado y si alguno de

los padres presenta espina bifida oculta.



Bases Legales

En la elaboracion de este trabajo de investigacion para el conocimiento de las
bases legales se rigié por la Constitucioén de la Republica Bolivariana de Venezuela y
la Ley Orgéanica para la Proteccion del Nifo y del Adolescente (LOPNA, 1998)

En Gaceta Oficinal extraordinaria N° 5266(1998), se publica la Ley Orgénica
para la proteccion del Nifo y del Adolescente. La LOPNA establece en el articulo n°
134 la necesidad de crear en los respectivos estados del pais los Consejos de
derechos del nifio y del adolescente como 6rgano autbnomo y maxima autoridad del
sistema de proteccidn a esta poblacion. Esta ley tiene su base legal en la constitucion
de la Reptblica Bolivariana de Venezuela.

El articulo n° 78 norma la creacién de un sistema que de manera rectora dirija
todo lo que en materia de infancia se refiere.

La Ley Orgénica de Proteccion al nifio, nifia y adolescentes tiene como objetivo
garantizar al nifio y adolescente, que se encuentra en el territorio nacional, el
ejercicio, disfrute pleno, efectivo de su derecho y garantia, a través de la proteccion
integral que el estado, la familia y la sociedad deben brindarle.

El estado debe garantizarle derecho a la vida mediante politica publica dirigida
a asegurar la sobre vivencia, el desarrollo integral; por tanto, las instituciones y
centros de salud publicos, privados deben promover la asistencia tinica mediante el
programa de atencion integral del nifio y el adolescente. Sostiene que todos ellos
tienen derecho de disfrutar del nivel mas alto posible de salud fisica y mental,
especialmente para la prevencion, tratamiento y rehabilitacién de las afecciones de
salud.

Los padres son los responsables de forma prioritaria, inmediata del cuidado
desarrollo y educacion integral de sus hijos, mientras que la sociedad debe participar
activamente para lograr la vigencia plena, efectiva de los derechos y garantias de esta
poblacién.

En la LOPNA se describe los siguientes articulos en el capitulo II:

“Derechos, Garantias y deberes”



Articulo N° 41. Derecho a la salud y a los servicios de salud: Todos los
nifios y adolescentes tiene derecho a disfrutar del nivel mas alto de salud
fisica y mental. Asimismo tienen derecho a servicios de salud, de caricter
gratuito y de la mds alta calidad, especialmente para la prevencion,
tratamiento y rehabilitacion de las afecciones a su salud.

Articulo N° 42. Responsabilidad de los padres, representantes o
responsables en materia de salud. Los padres, representantes o
responsables son los garantes inmediatos de la salud de los nifios y
adolescentes que se encuentren bajo patria potestad, representaciéon o
responsabilidad. En consecuencia, estdn obligados a cumplir las
instrucciones y controles médicos que se prescriban con el fin de velar por

la salud de los nifios y adolescentes.






CAPITULO III

MARCO METODOLOGICO

Tipo de Investigacion

Se realiz6 una investigacion de tipo descriptiva transversal donde el objetivo
general fue evaluar los factores de riesgo no modificables para defectos del cierre del
tubo neural en nifios ingresados en el Hospital Universitario de Pediatria “Dr. Agustin
Zubillaga”, Barquisimeto, Estado Lara, a través de las variables del tipo defecto del
tubo neural, sexo de los pacientes ingresados y con respecto a los padres tipo

consanguinidad, procedencia, edad, ocupacion y espina bifida oculta en los padres

Poblacion y Muestra

La poblacion en estudio fueron todos los pacientes con defectos del cierre del
tubo neural que ingresaron durante el periodo comprendido ente mayo octubre del
2008 en el Hospital Universitario de Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga” de
Barquisimeto Estado Lara y sus respectivos padres,

La muestra estard conformada por todos aquellos nifios que presentaron uno de
los siguientes defectos del tubo neural como mielomeningocele, meningocele,
encefalocele y anencefalia y todos los padres de estos nifios que a los cuales se le

pudo realizar la radiografia lumbosacra.

Técnicas e instrumentos de recoleccion de datos

La presente investigacion se llevd a cabo en el area de emergencia y los
diferentes servicios de hospitalizacion del Hospital Pedidtrico “Dr. Agustin
Zubillaga” en Barquisimeto, Estado Lara, donde se realizaron visitas a diario durante

el periodo en estudio con la finalidad de conocer acerca del de ingresos de nifios con



defectos del cierre del tubo neural especificamente mielomeningocele,
anencefalia, encefalocele y meningocele. Una vez obtenida la informacién se localiz6
a los padres y se realizaron una serie de preguntas para obtener los datos del paciente
a través s una ficha de recoleccién de datos previamente identificada, y luego se

realiz6 la radiografia lumbosacra a los padres previo consentimiento informado.

Técnica de procesamiento y analisis de datos

Los datos se analizaron en funcién de los objetivos del estudio, la construccién
del instrumento, ademads de los resultados obtenidos en las radiografias realizadas, se
tabularon y ordenaron en base a la distribucién de la muestra tanto en términos

absolutos como porcentuales.



CAPITULO IV

RESULTADOS

CUADRO N° 1
FRECUENCIA DE LOS PACIENTES SEGUN EL TIPO DE DEFECTO
INGRESADOS EN EL. HOSPITAL UNIVERSITARIO PEDIATRICO “DR.
AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

TIPO DE DEFECTO N %
MIELOMENINGOCELE 36 58,06
MENINGOCELE 11 17,74
ENCEFALOCELE 14 22,58
ANENCEFALIA 1 1,62
TOTAL 62 100

La frecuencia de ingreso por tipo de defecto durante el periodo en estudio
revelo que el tipo de defecto mas frecuente fue el mielomeningocele con un nimero
de 36 casos lo cual corresponde al 58,06 % seguido por el encefalocele y
meningocele con un numero de 14 que representa el 22,08%, luego el meningocele
11 casos con el 17,74% y por ultimo la anencefalia que solo hubo un caso con el 1,62

% de la poblacion estudiada.



CUADRO N°2
DISTRIBUCION DE LOS PACIENTES SEGUN EL TIPO DE DEFECTO
ESTUDIADO. HOSPITAL UNIVERSITARIO PEDIATRICO “DR. AGUSTIN
ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

TIPO DE DEFECTO N %
MIELOMENINGOCELE 30 62,50
MENINGOCELE 8 16,67
ENCEFALOCELE 9 18,75
ANENCEFALIA 1 2,08
TOTAL 48 100

La distribucién por tipo de defecto demostré que el tipo de defecto mas
frecuente fue el mielomeningocele con un nimero de 30 casos lo cual corresponde al
62,50% de la muestra obtenida seguido del encefalocele y meningocele con un
numero de 9 y 8 casos respectivamente por ultimo la anencefalia que solo hubo un

caso con el 2,08% del total.



CUADRO N°3
DISTRIBUCION POR GRUPO ETARIO DE LOS PACIENTES
CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS
EN EL HOSPITAL PEDIATRICO “DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA.

GRUPO ETARIO N %o
NEONATOS 20 41,66
LACTANTE MENOR 12 25,00
LACTANTE NAYOR 6 12,50
PREESCOLAR 5 10,42
ESCOLAR 3 6,25
ADOLESCENTE 2 4,17

TOTAL 48 100

Se observa que el mayor porcentaje de pacientes ingresados fueron los
neonatos con 41,66% seguidos de los lactantes menores con un 25% 'y siendo los

escolares y adolescentes los grupos etarios con menor ingreso por esta patologia.



CUADRO N° 4
DISTRIBUCION POR GENERO DE LOS PACIENTES CON
DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL
HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO
“DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

GENERO N %
MASCULINO 22 45,83
FEMENIMO 26 54,17

TOTAL 48 100

Se demuestra que en la distribuciéon por género de los 48 casos estudiados el
género predominante fue el femenino con 54,17% y el género masculino presentd

45,83%



CUADRO N°5
DISTRIBUCION SEGUN GRUPO ETARIO DE LOS PADRES DE LOS
PACIENTES CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL
HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO
“DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

EDAD N %o
ADOLESCENTE 4 8,33
ADULTO JOVEN 35 72,92
ADULTO MAYOR 9 18,75
TOTAL 48 100

El grupo etario mas frecuente en los padres de la muestra estudiada fue el del
adulto joven con el 72,92 % seguido del adulto mayor con 18,75% y por ultimo los

adolescentes con 8,33%



CUADRO N°6
DISTRIBUCION SEGUN GRUPO ETARIO DE LAS MADRES DE LOS
PACIENTES CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL
HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO
“DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUIMETO. ESTADO LARA

EDAD N %o
ADOLESCENTE 13 27,08
ADULTO JOVEN 30 62,50
ADULTO MAYOR 5 10,42
TOTAL 48 100

El grupo etario mas frecuente entre las madres de la muestra estudiada fue el
del adulto joven con el 62,50%, seguido de las adolescente con 27,08% y por ultimo

el adulto mayor con 10,42%.



CUADRO N°7
OCUPACION DE LAS MADRES DE LOS PACIENTES CON
DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL HOSPITAL
PEDIATRICO UNIVERSITARIO
“DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

OCUPACION N %

PROFESIONAL 6 12,5

NO PROFESIONAL 42 87,5
TOTAL 48 100

La ocupacién mas frecuente de las madres fue la no profesional con el 87,5%

y profesional con el 12,5 %



CUADRO N° 8
DISTRIBUCION SEGUN EL TIPO DE OCUPACION DE LAS MADRES
DE LOS PACIENTES CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS
EN EL HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO
DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

OCUPACION N %
OFICIOS DEL HOGAR 38 79,17
ESTUDIANTE 03 6,25
COMERCIANTE 02 4,16
OTROS 05 10,42
TOTAL 48 100

En este cuadro se puede observar la predominancia de la ocupacion de oficios

del hogar por parte de las madres con un 79,17% del total.



CUADRO N° 9
DISTRIBUCION SEGUN LA OCUPACION DE LOS PADRES DE LOS
PACIENTES CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL
HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO
“DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

OCUPACION N %

PROFESIONAL 7 14,58

NO PROFESIONAL 41 85,42
TOTAL 48 100

Segtn la ocupacién de los padres se obtuvo que predominé la no profesional
con un nimero de 41 representando un 85,42% vy la profesional con un nimero de 7

que representa el 14,58% de la muestra en estudio.



CUADRO N°10
. DISTRIBUCION SEGUN EL TIPO DE OCUPACION DE LOS
PADRES DE LOS PACIENTES CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL
INGRESADOS EN EL HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO
DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

OCUPACION N %
AGRICULTOR 14 29,17
ALBANIL 08 16,66
COMERCIANTE 08 16,66
OBRERO DE INDUSTRIAS 05 10,42
ESTUDIANTE 04 8,33
CHOFER 03 6,25
CARPINTERO 02 4,16
OTROS 04 8,33
TOTAL 48 100

Se puede observar que el tipo de ocupacién mas frecuente fue la del agricultor
con 29,17%, seguido del albaiil con el 16,66% de los casos, las de menos frecuencia

fueron las de chofer y carpintero con 6,25% y 4,16% de los casos respectivamente.



CUADRO N°11
FRECUENCIA DE INGESTA DE ACIDO FOLICO EN EL PERIODO
PRECONCEPCIONAL DE LAS MADRES
DE PACIENTES CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL
INGRESADOSEN EL HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO
DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.MAYO - OCTUBRE 2007.
BARQUISIMETO. ESTADO LARA

ACIDO FOLICO N %
SI 0 0
NO 48 100
TOTAL 48 100

En este cuadro se observa que el 100% de las madres no recibieron 4cido félico

durante el periodo preconcepcional.



CUADRO N° 12
FRECUENCIA DE INGESTA DE ACIDO FOLICO EN EL PERIODO
PRENATAL DE LAS MADRES DE PACIENTES CON DEFECTOS DEL
TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL HOSPITAL PEDIATRICO
UNIVERSITARIO DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

ACIDO FOLICO N %
SI 34 70,83
NO 14 29,17
TOTAL 48 100

La frecuencia de ingesta de acido félico por las madres en el periodo prenatal
se ubico el 70,83% de los casos con un nimero de 34, mientras que la que no lo

ingirieron represent6 el 29,17 de la muestra estudiada.



CUADRO N° 13
FRECUENCIA DE ISONIMIA EN PADRES DE PACIENTES CON
DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL HOSPITAL
PEDIATRICO UNIVERSITARIO
DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

ISONIMIA N %o
SI 8 16,67
NO 40 83,33
TOTAL 48 100

Se observa que el 16,67% de los padres compartian el mismo apellido mientras

que el 83,33% de los casos restantes no lo presentaron.



CUADRO N° 14
FRECUENCIA DE CONSANGUINIDAD ENTRE PADRES DE
PACIENTES CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL
HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO
DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

CONSANGUINIDAD N %o

SI 12 25

NO 36 75
TOTAL 48 100

Se puede evidenciar que en este estudio hubo un nimero de 12 casos cuyos
padres tenian algin grado de consanguinidad que representd el 25% de la muestra

estudiada y el 75% de los casos no la presentaron



CUADRO N° 15
FRECUENCIA DE ESPINA BIFIDA OCULTA EN ELPADRE DE
PACIENTES CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL
HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

ESPINA BiFIDA OCULTA N %
SI 9 18,75
NO 39 81,25
TOTAL 48 100

La frecuencia de espina bifida oculta en los padres represent6 el 18,75% de los

casos mientras el 81,25% no presento este defecto.



CUADRO N° 16
FRECUENCIA DE PRESENCIA DE ESPINA BiFIDA OCULTA EN
MADRES DE PACIENTES CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL
INGRESADOS EN EL HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO DR.
AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

ESPINA BIFIDA OCULTA N %
SI 13 27,05
NO 35 72,09
TOTAL 48 100

De todos los casos estudiados el 27,05 % de las madres presentaron espina

bifida oculta y 72,09% la presentaron



CUADRO N° 17
FRECUENCIA DE ESPINA BIFIDA OCULTA ENTRE PADRES DE
PACIENTES CON DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL
HOSPITAL PEDIATRICO UNIVERSITARIO DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

ESPINA BiFIDA OCULTA N %
SI 1 2,08
NO 47 97,92
TOTAL 48 100

En este cuadro se puede observar que solo una pareja presentaron

simultdneamente espina bifida oculta con el 2, 08% de la poblacién estudiada.

CUADRO N° 18



DISTRIBUCION POR LA PROCEDENCIA DE LOS PACIENTES CON
DEFECTOS DEL TUBO NEURAL INGRESADOS EN EL HOSPITAL
PEDIATRICO UNIVERSITARIO
DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”.
MAYO - OCTUBRE 2007. BARQUISIMETO. ESTADO LARA

MUNICIPIOS N %
IRIBARREN 10 20,83

PALAVECINO 03 06,25
CRESPO 04 08,33
SIMON PLANAS 04 08,33
URDANETA 02 04,17
JIMENEZ 06 12,50
TORRES 04 08,33
MORAN 03 06,25
ANDRES ELOY BLANCO 03 06,25

OTROS 09 18,75
TOTAL 48 100

En este cuadro se puede observar que el mayor nimero de casos con defectos
del tubo neural Iribarren con numero de 10 casos que corresponde al 20,83% ,
seguido de 1 municipio Jiménez con un total de 6 casos co el 12,50 % , le siguen los
municipios Crespo, Simén planas y Torres con un nimero de 4 casos cada uno para
un 8,33% , Palavecino, Moran y Andrés
Eloy Blanco con un nimero de 3 casos con el 6,25 % y por ultimo el municipio
Urdaneta que solo presentd 2 casos con el 4,17% . del total de la muestra. Es de hacer
notar que los el resto corresponde a otros estados como Portuguesa Yaracuy y Barinas

con 3 casos cada uno representando el 18,75%.



CAPITULO V

DISCUSION

Durante el periodo comprendido desde mayo a octubre 2008, ingresaron al
Hospital Pediétrico Universitario “Dr. Agustin Zubillaga” un total de 62 pacientes
con algin tipo de defecto del tubo neural, estas cifras coinciden con las del
departamento de epidemiologia de dicho hospital, formando parte de las veinte
primeras causas de morbilidad del primer semestre del afio 2008 , siendo el
mielomeningocele el mas frecuente de la poblacion y de la muestra en estudio. Estos
datos coinciden con estudios internacionales como el realizado por Gonzalez y Trejo
en Toluca México en el afio 2007 donde el principal defecto fue el mielomeningocele
con 76% de los casos, y a nivel local también coincide con un estudio realizado por
Sequera en el afio 2001 donde predominé este defecto.

Dentro de las caracteristicas generales de la muestra se pudo observar que el
grupo etario mas frecuente fue el de los neonatos y el género predominante fue el
femenino concordando con un estudio realizado por Campli M, en 1987-88, en
Barquisimeto donde predominé el sexo femenino. y con una investigacion realizada
por Medina et al., en México 2001.donde predominé este mismo género.

Con respecto a la edad de los padres los resultados arrojados fue que la
mayoria se ubic6 en el grupo etario de adulto joven esta variable segin la literatura se
ha considerado muy desorientadora , aunque coincide con un estudio realizado en
Buenos Aires, Argentina por Zabala y col en agosto 2008 donde se observé que la
edad promedio de las madres era de 26 afios de edad, mientras que en la edad del
padre no hay estudios confiables que avalen que existe una relacion directa con la
aparicion de este tipo de defecto congénito.

Al evaluar la variable de ocupacion de los padres el hallazgo encontrado



en ambos progenitores fue que la mayor parte no eran profesionales, y que la
ocupacion mas frecuente en los padres era la agricultura lo que se puede comparar
con un estudio realizado, por Benitez et al., en Paraguay para el aiio 2007 donde
estudiaron las malformaciones congénitas en asociaciéon a la exposiciéon de
agrotoxicos en los padres y determinaron que un hijo de una pareja expuesta a estas
sustancias tiene 6,5 veces mas de presentar algin tipo de defecto del tubo neural que
un individuo normal.

En esta investigacion se pudo observar que ninguna de la madres en estudio
ingirié dcido félico en su periodo preconcepcional, pero hubo un porcentaje elevado
de las que si recibieron 4cido félico a partir del segundo mes de embarazo, estos
datos se pueden comparar con el trabajo realizado por Gonzélez y Garcia en el afio
2003 en Madrid, donde pudo observar que el porcentaje de pacientes que recibieron
acido foélico en el periodo periconcepcional tuvieron una incidencia menor de
presentar hijos con defectos del tubo neural que aquellas que no lo recibieron., en esto
radica la importancia de la ingesta de dcido f6lico no solo en el periodo prenatal sino
durante la edad fértil de la mujer.

La isonimia en esta investigacion ocupd el 8% de los casos estudiados, este
un dato poco estudiado y reportado en la literatura pero su importancia radica en la
probabilidad que tiene esta pareja de pertenecer a un mismo grupo familiar por
presentar consanguinidad remota.

Con respecto al grado de consanguinidad entre los padres en esta
investigacion, se presenté en el 25 % de las parejas siendo este un alto porcentaje con
respecto a los encontrados en anteriores investigaciones donde reportan alrededor de
9% de los casos en una publicacién realizada por Vélez et al., en Bogotd a para el
afo 2005, siendo esto un factor importante de resaltar para investigaciones
posteriores.

En el ano 2001 Sequera realiza un trabajo en el estado Lara, Venezuela donde
reporta que el mayor nimero de defectos del tubo neural procedian del municipio
Iribarren, seguido del municipio Jiménez, hecho que se repite en esta investigacion

donde este municipio obtuvo el mayor porcentaje de pacientes, pero es de hacer notar



que la distribucion fue equitativa para los demds municipios sin haber diferencia
significativas en cuanto al nimero de casos pertenecientes a este estado, pero también
es importante mencionar que también se reportaron casos en los estados vecinos
como lo son Yaracuy, Portuguesa y Barinas.

En lo que respecta a la espina bifida oculta en los padres de los casos, se
puede observar que hubo un porcentaje bastante elevado para este factor de riesgo en
esta investigacion siendo el resultado obtenido, obteniendo un 27% en las madres y
casi 19% en los padres, mientras que la literatura reporta que es del 8 al 9 % la
frecuencia de esta caracteristica en los progenitores de los nifios afectados con estas
patologia.

Con los datos obtenidos de esta investigacion, es pertinente evaluar mds a
fondo aquellos datos donde el porcentaje fue mayor al esperado o encontrado en otras
investigaciones, lo que pudiera presumir que el aumento de estos factores de riesgo

estén aumentando la morbilidad de esta patologia en esta region.



CAPITULO VI

CONCLUSIONES

El tipo de defecto del tubo neural mas frecuente es el Mielomeningocele

La ocupacion de los padres que predomind fue la de la agricultura

El género mas frecuente fue el femenino

Existe una alta frecuencia ingresos de pacientes con defectos del cierre del

tubo neural en el Hospital Pedidtrico Universitario “Dr. Agustin Zubillaga”,

en Barquisimeto, estado Lara.

No existe ingesta de 4cido félico por parte de las madres en el periodo

Preconcepcional

La edad de los padres mdas frecuente se encontré dentro del grupo etario

correspondiente al adulto joven

La presencia de espina bifida oculta en los padres, fue alta con respecto a
estudios anteriores pudiendo existir una correlacion directa con este factor y la

aparicion de este tipo de malformaciones

La consanguinidad y la isonimia también se encontré elevada en este estudio
confirmando que el factor hereditario es de gran importancia en estos defectos

del tubo neural.



* No hubo diferencia significativa en cuanto a la procedencia de los padres ya
que hubo una distribucién equitativa por todo los municipios del estado Lara

predominando los municipios Iribarren y Jiménez



CAPITULO VII

RECOMENDACIONES

Estimular y motivar a las mujeres en edad fértil al consumo de 4cido

folico en el periodo preconcepcional

Realizar estudios epidemioldgicos serios que evalden las
caracteristicas epidemioldgicas de la regiéon que pudieran estar

relacionados con la aparicion de estos tipos de defectos.

Hacer un llamado de atencién a los entes gubernamentales de salud
tanto regionales como nacionales, en vista que es un problema de salud
publica, que afecta a todos, para que se tomen las medidas necesarias y

mejorar la prevencion de esta patologia

Realizar asesoramiento genético a las parejas que presenta un hijo con

algun tipo de defecto del tubo neural.

Realizar més investigaciones cientificas sobre esta problemadtica que
nos permite tener un poco mas claro sobre la etiologia de estas

malformaciones congénitas.
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ANEXOS



ANEXO A
CURRICULUM VITAE DEL AUTOR

DATOS PERSONALES

Nombres: Leidys Mercedes

Apellidos: Mieres Requena

Cédula de Identidad: 14.579.822

Fecha de Nacimiento: 18 de Septiembre de 1980
Lugar de Nacimiento: Cartipano - Edo. Sucre
Edad: 28 afios

ESTUDIOS REALIZADOS

Educacion Basica y diversificada: (1.991-1996) U.E “Dr. Ramé6n Espinoza Reyes”.
Fundacién La Salle. Punta de Piedras. Edo. Nueva Esparta

Titulo Obtenido: Bachiller en ciencias

Educacién Superior: (1997-2004) Universidad de Oriente. Nicleo Anzoéategui
Titulo Obtenido: Médico Cirujano

Estudios de Postgrado. (Marzo 2006-Marzo 2009)

Universidad Centrooccidental “Lisandro Alvarado”. Barquisimeto. Estado Lara
Titulo a Obtener : Pediatra-Puericultor.

TRABAJOS REALIZADOS

Trabajo de Grado: Comportamiento Clinico de Neumonias. Pacientes mayores
de 60 afios, servicio de medicina interna del Hospital Central “Dr. Luis
Ortega”. Porlamar. Edo. Nueva Esparta 2003.

Disfuncién Eréctil en la poblacion masculina del estado Sucre. Julio 2005.
Trabajo libre. Presentado en las XI Jornada Interseccional de Urologia “Dr.
José Ramon Pacheco Ricci”. La Puerta, Edo. Trujillo, Julio 2005. Obteniendo
la Segunda mencidn especial en los trabajos libres. Publicado en la Revista
Venezolana de Urologia Vol.51 N° 2 Julio-Diciembre 2005

Evaluacion del estado nutricional en escolares de la unidad educativa “Luisa
Rosas de Velasquez”. 2004-2005 Porlamar — Edo. Nueva Esparta.

Paro Cardiaco en nifios criticamente enfermos: Factores de riesgo de muerte y
nivel de desempefio neuroldgico. Hospital Universitario de Pediatria “Dr.
Agustin Zubillaga” Barquisimeto. Edo. Lara. 2006-2007. Obteniendo el
Premio Silvia Salazar al mejor trabajo presentado en el Congreso Pedidtrico
“Agustin Riera Zubillaga”. Barquisimeto, Edo. Lara, Mayo 2008

Svc02, Indice se Shock y Mortalidad en nifios con Shock Séptico. Hospital
Universitario de Pediatria “Dr. Agustin Zubillaga” Barquisimeto. Edo. Lara.
2006-2007

Histoplasmosis y HIV, a propdsito de un caso. Barquisimeto. Edo. Lara.
Mayo 2008

Diabetes Neonatal, a propdsito de un caso. Barquisimeto. Edo. Lara. Mayo
2008



ANEXO B
FICHA DE RECOLECCION DE DATOS

UNIVERSIDAD CENTROOCCIDENTAL LISANDRO ALVARADO
DECANATO DE MEDICINA.
HOSPITAL UNIVRESITARIO DE PEDIATRIA
“DR. AGUSTIN ZUBILLAGA”
POSTGRADO DE PUERICULTURA Y PEDIATRIA

INSTRUCTIVO:

1. Lea detenidamente el contenido de las preguntas.

2. Cada pregunta tiene una sola respuesta.

3. Marque con una X, 6 encierra en un circulo la respuesta que considere
correcta

4. No firme ni coloque su nombre

La informacion obtenida en el siguiente cuestionario se requiere para el desarrollo de
un trabajo de investigacion sobre los factores de riesgo no modificables asociados a
defectos del cierre del tubo neural en nifios ingresados en el hospital universitario de

pediatria “Dr. Agustin Zubillaga” Barquisimeto, estado Lara.

I. PARTE. DATOS DE IDENTIFICACION DEL PACIENTE
SEXO DEL PACIENTE: Masculino ( ) Femenino ( )
EDAD:

TIPO DE DEFECTO DEL TUBO NEURAL:

Mielomeningocele ( ) Meningocele ( ) Anencefalia ( ) Encefalocele ()



II PARTE. DATOS DE LOS PADRES

EDAD. Padre: Madre:
OCUPACION DE LOS PADRES:
Madre:

Profesional () Especifique:

No profesional ( ) Especifique:

Padre:

Profesional () Especifique:

No profesional ( ) Especifique:

PROCEDENCIA:

DURANTE EL PERIODO PRECOCEPCIONA Y PRENATAL RECIBIO ACIDO
FOLICO:
Si() No ().

Si su respuesta fue afirmativa, especifique desde que momento comenz6 a recibirla:

CONSANGUINIDAD ENTRE PADRES:
Si() No ()

Si su respuesta fue afirmativa, especifique que tipo de parentesco existe:

ISONIMIA (COMPARTEN EL MISMO APELLIDO) ENTRE LOS PADRES:
Si() No ()

III. PARTE. PRESENCIA DE ESPINA BIFIDA OCULTA EN LOS PADRES
MADRE: Si () No ()
PADRE: Si () No ()
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