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Introduccion

L os defectos congénitos (DC) son actualmente la principal
causa de mortalidad perinatal y una de las primeras causas de
morbilidad infantil en los paises desarrollados®. A menudo pro-
ducen graves discapacidades fisicas y/o mentales que, en lama-
yoria de las ocasiones afectan a individuo de por vida. Lasim-
plicaciones personales, familiares, socialesy econdmicas de
los DC son muy importantes, por |o que desde hace ya varias dé-
cadas se estan dedicando recursos alainvestigacion de sus cau-
sas con € fin de prevenirlos. Paralelamente se ha incrementado
el grado deinterésy debate que |los temas relacionados con los
DC suscitan entre la poblacion: laprevencion, € cuidado del em-
barazo, la deteccion prenatal o el aborto inducido son hoy dia
asuntos constantemente tratados por 1os medios de comunica-
cién. Sin embargo, lainvestigacion de los DC se ha encontrado
con un tipo de patologia que guarda cel osamente sus secretos:
desconocemos |a causa de arededor del 80% de los DC®. Los
sistemas de informacion sobre DC son en la actualidad una de
las pocas opciones con las que se cuenta paravigilar su frecuen-
ciay tratar de desentrafiar |as circunstancias que provocan su gpa-
ricién. Los primeros registros de DC surgieron araiz de la epi-
demia de DC que produjo latalidomida®4. Se trataba de evitar
que se produjese otro desastre como aquél, vigilando la evolu-
cion de las frecuencias de los DC. Posteriormente, los registros
evolucionaron para abarcar otros aspectos de la epidemiologia
delos DC, como lainvestigacion etiol6gicay |a evaluacion de
servicios sanitarios. Este otro aspecto requiere, por una parte, de
suficiente nimero de casos con DC especificos pararedizar in-
ferencias sdlidas y, por otra, datos de areas geogréficas y perio-
dos diferentes que permitan extraer conclusiones o formular hi-
pétesis apartir de los resultados de cada uno de ellos y de su com-
paracion. De ahi latendencia natural de los registrosde DC a
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agruparse.

La primeraagrupacion internacional deregistrosde DC fue
el «International Clearinghouse for Birth Defects Monitoring
Systems» (ICBDMS), que comenz6 a funcionar en 1974 y ac-
tualmente recoge informacion de 24 registros en 29 paises®9.
Su planteamiento se basa en contar con registros nacionales que
sirvan de «ventana» paraanaizar |0 que ocurre en cada pais. En
Esparia su representante es el Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas (ECEMC), que funciona desde €l
afo 1976 y ha sido pionero en nuestro pais en € estudio de los
DC. Su planteamiento es de base hospitalariay recoge infor-
macién sobre RN con anomalias identificadas durante |os pri-
meros dias de vida en | os hospitales que colaboran con este pro-
grama. Su coberturaanual es de arededor de 86.000 nacimien-
tos”. EI ECEMC no registra casos de interrupciones de emba-
razos (IVE) tras diagnostico prenatal de DC.

En 1979, unainiciativasimilar agrup6 algunos registros eu-
ropeos en el «European Registration of Congenital Anomalies
and Twins» (EUROCAT), que en la actualidad recibe informa
cion de 30 registros en 16 paises®9. Su planteamiento es contar
con registros locales que recojan informacion de la patologia
congénita (incluyendo IVE) sobre una base poblacional defini-
da geogréficamente. En nuestro pai's existen actuamente cuatro
registros de base poblacional que pertenecen al EUROCAT: €l
Registro de Anomalias Congeénitas de la Comunidad Auténoma
Vasca (RACAV), el Registro de Defectos Congénitos del Vallés
(RDCV), e Registro de Defectos Congénitos de Asturias (RD-
CA) y el Registro de Defectos Congénitos de la ciudad de
Barcelona (REDCB).

Inevitablemente, la existencia de dos tipos de registros de
DC hacreado unacierta confusion entre los profesionales y tam-
bién una ciertarivalidad entre ambos grupos. Sin embargo, €l
tiempo ha demostrado la necesidad de colaboracion, funda-
mentalmente debido a que |os objetivos son comunesy los sis-
temas complementarios. Asi, es dificil que un registro pobla-
cional puedareunir suficientes casos de DC poco frecuentes (por
g., holoprosencefalia, extrofiade vejiga, €tc.), lo que si puede
hacer un registro estatal. Sin embargo, un registro poblacional
puede aportar informacién valiosa, por jemplo, sobre DC que
se diagnostican y se abortan prenatalmente. Como consecuen-
ciade todo €llo, ambas organizaciones estan trabajando para
acercar posturas, posibilitar la colaboracion y poder responder
de forma conjunta a cuestiones rel acionadas con la epidemiolo-
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Tabla | Cobertura de los Registros Poblacionales de Defectos Congénitos de Espafia
Caracteristicas RACAV RDCV RDCA REDCB
Fechainicio 1/1/90 1/4/91 1/1/90 1/11/90
Area geogréfica controlada (Km?) ~ Comunidad Auténomadel Pais Comarcadel Valés (Barcelona) Asturias (10.565) Barcelonaciudad (99)
Vasco (7.260)

NO habitantes del area (millones) 2,10 0,92 1,00 1,70
N° maternidades del Registro

(pUblicas + privadas) 7+13 5+2 7+0 5+15
N° maternidades del rea

(pUblicas + privadas) 7+16 5+2 7+4 5+20
N° RN/afio (aprox.) 15.500 9.000 8.000 12.500
% RN controlados por el Registro 96 87 95 + 95+
% RN residentes que nacen en

maternidades fuera del area ? (minimo) 13 <1 3
% RN residentes nacidos fuera del

area controlados por el Registro — 40 — 50
Ne total 1VE/afio 1.286 (datos de 1990) 1.200 (1992) 2.592 (1993) 3.414 (1993)
N |VE hospitalarias/afio (%) 52 (4,0) 42 (35) 63 (2,4) 107 (3,1)
% IVE hospitalarias/afio en

hospitales fueradel area ? (minimo) ? 19 ? (minimo)
N IVE hospitaarias por DC/ afio (%) 46 (88) 22 (52) 14 (22) 43 (41)
% IVE hospitalarias por DC controlados

por el Registro 100 100 100 100

RACAV: Registro de Anomalias Congénitas de la Comunidad Autdnoma Vasca. RDCV: Registro de Defectos Congénitos del Vallés.
RDCA: Registro de Defectos Congeénitos de Asturias. REDCB: Registro de Defectos Congeénitos de |a ciudad de Barcelona.

giadelos DCU0,
Descripcion de los registros poblacionales
de DC en Espafia

L os cuatro registros coinciden en su disefio basico: son de
ambito poblacional, es decir, controlan los nacimientos de las
mujeres residentes en un area geografica determinada. Los su-
jetos de estudio son todos aquellos recién nacidos (RN) a par-
tir de 500 g de peso y las interrupciones voluntarias del emba-
razo (IVE) por DC. Todos |os registros poseen personal médico
de contacto en los centros participantes que se encargade lade-
teccion y descripcion de los casos y efectia una blsqueda acti-
va de casos, revisando periddicamente otras fuentes, como la-
boratorios de citogenética, unidades de ecografia obstétrica, de-
partamentos de cardiol ogia pediétrica, etc. Por otra parte, reco-
gen informacion sobre |os casos que es mecanizada en soportes
informati cos perfectamente compatibles. Sus objetivos basicos
comunes son:

- Establecer lafrecuencia de los distintos tipos de DC.

- Realizar vigilancia epidemiol 6gica de estas frecuencias.

- Hacer investigacion etioldgica.

- Evaluar los servicios sanitarios relacionados con los DC.

Lainformacion se obtiene basicamente de las historias hos-
pitalarias. Tres de los cuatro registros hacen entrevistas alas ma-
dres. Dos registros no recogen informaci én sobre controles (re-
cién nacidos sin DC), aunque puede obtenerse a posteriori pa-
ra estudios especificos. Globalmente, los cuatro registrosinclu-
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yen 54 maternidades y controlan una poblacion de alrededor de
46.000 embarazos d afio.

A continuacion se of rece una breve descripcidn de cada uno
delosregistros. Enlastablas| y || se presentainformacion més
detallada de forma comparativa.

Registro de Anomalias Congénitas de la Comunidad
Auténoma Vasca (RACAV)

El RACAV se puso en marcha a mediados de 1989 por ini-
ciativade Departamento de Sanidad del Gobierno Vasco, en co-
laboracién con la Sociedad Vasco-Navarra de Pediatria®™13, Tras
una fase piloto, el registro comenzo a funcionar con base po-
blacional en enero de 1990. La CAV tiene 23 maternidades, 7
publicasy 16 privadas, de las que €l registro controla todas las
publicasy 13 de |as privadas, abarcando un 96% de los aproxi-
madamente 15.500 nacimientos anuales que se producen en la
region. EI RACAV incluye casos con a menos 1 DC mayor y
tiene una lista de 22 DC menores explicitamente excluidos. El
periodo de deteccion abarca desde |a etapa prenatal hasta el pri-
mer afo devida.

Registro de Defectos Congénitos del Vallés (RDCV)

El RDCV esta parcialmente financiado por el Ministerio
de Sanidad estata y por e Departamento de Sanidad del Gobierno
catal&n@19), E| dreatiene 7 maternidades, 5 piblicasy 2 priva-
das, todas controladas por € registroy abarcando el 87% delos
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Tabla Il  Disefio y metodologia de los Registros Poblacionales de Defectos Congénitos de Esparia

Caracteristicas RACAV RDCV RDCA REDCB
Sujetos de estudio
-RN RNV, RNM RNV, RNM RNV, RNM RNV, RNM
(500 +gylo24 +s) (500 +gylo22+s) (500 + g) (500 +gylo23+s)

-IVE Hospitalarias (7 centros) Hospitalarias (2 centros)  Hospitalarias (7 centros) Hospitaarias (5 centros)
Definicion de caso
- Casos con DC menores — 1DCm (6) 2+ 2+
- ListaDC menores + (22 excluidos) + (6 incluidosy 3 excluidos) + (27 excluidos) + (50 incluidos y 39 excluidos)
Deteccién/notificacion de casos
- Periodo de deteccion

- Prenatal Ar A Ar A

- Postnatal 1 afio 6 meses 1 semana 2-3 dias
- Médicos en maternidades* + + + +
- BUsgueda activa por personal del
Registro + + + (en RNM) +
- Comunicacion de casos referidos de
otros centros + + — +
Descripcion de los casos
- Médicos en maternidades* + + + +
- Seguimiento TodoslosRN: 1afio  Cardiopatiasy casoscon 2 + DC Casossin diagnostico:  Cardiopatiasy casos con 2 + DC

sin diagndstico de sindrome: abierto abierto sin diagndstico de sindrome: abierto

- Andlisis clinico (validacion diagndstica)+ + + +

y codificacion de polimalformados
Denominadores (consenso): RNV + RNM + IVE por DC

- Fuentes RN: Registro Civil RN: Hospitales/Ingtituto  RN: Hospitales/Sociedad RN: Registro Civil
(Instituto Vasco de Estadistica) de Estadisticade Cataufia ~ Asturiana de estudios
informéticos
IVE: Registro IVE Dpto.  IVE: Hospitales/Registro IVE: Registro IVE  IVE: Registro IVE Dpto. Sanidad
Sanidad IVE Dpto. Sanidad Dpto. Sanidad
Controles (sin DC) No sistemético No sistemético +(en3delas7  + (muestraaeatoria: 2% delosRN
maternidades 1:1 estimados en cada maternidad)
casos RN)

Informacion

- Obtencion Médicos Médicos Médicos Enfermeras (2) entrenadas

- Fuentes Historias hospitalarias Historias hospitalarias Historias hospitalarias Historias hospitalarias

Entrevistaalamadre Entrevistaala madre Entrevistaalamadre
- Cuestionarios especificos
disefiados para €l Registro + + Cuestionarios ECEMC y EUROCAT +

- N° méaximo de variables 70 110 105 480

Codificacion

-DC BPA-CIESMC-EUROCAT BPA-CIEOMC-EUROCAT BPA-CIE9MC-EUROCAT Extension interna CIESMC
BPA-CIESMC-EUROCAT

- Sindromes BPA-CIEOMC-EUROCAT BPA-CIESMC-EUROCAT BPA-CIESMC-EUROCAT  Codigo interno/McKusick

- Tipos de polimalformados Cadigo interno — — Cadigo interno

- Medicamentos Codigo ATC Cadigo interno — Catdlogo de especialidades
farmacéuticas/Cddigo ATC

- Ocupaciones — Cadigo interno Cadigo Internacional de Codificacion Nacional de

Ocupaciones Ocupaciones
Mecanizacion
- Base de datos dBase Il +/Clipper dBase |V dBase Il +/ Epiinfo dBase 11 +/Clipper

RACAV: Registro de Anomalias Congénitas de la Comunidad Autnoma Vasca. RDCV: Registro de Defectos Congénitos del Vallés.

RDCA: Registro de Defectos Congénitos de Asturias. REDCB: Registro de Defectos Congeénitos de |a ciudad de Barcelona.

* Existe un grupo de médicos encargados de |a deteccion, contactados activamente por €l Registro, que forman parte de su estructura y se redinen
periddicamente con |os responsables del mismo.
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Tabla Il Cobertura
Registro Periodo N° Gestaciones
controladas
RACAV 1-90/12-95 95.961
RDCV 4-91/12-95 34.103
RDCA 1-90/12-95 43.075
REDCB 1-92/12-95 51.290

aproximadamente 9.000 nacimientos anuales de mujeres resi-
dentesen el &rea. Alrededor del 13% de los nacimientos de re-
sidentes se producen fueradel area (lamayor parte en laciudad
de Barcelona), y € registro controla un 40% de éstos. El RDCV
incluye todos los casos con a menos 1 DC mayor y también ca
sos con s6lo 1 DC menor de unalista de 6. El periodo de de-
teccion abarca desde la etapa prenatal hastalos 6 meses de edad.

Registro de Defectos Congénitos de Asturias (RDCA)

El RDCA es un proyecto colaborativo de |os hospitales pu-
blicosy € Departamento de Sanidad del Gobierno de Asturiase),
El areatiene 11 maternidades, 7 plblicasy 4 privadas, delas que
el registro controlalas 7 publicas. En éstas se producen mas del
95% de los alrededor de 8.000 nacimientos anuales de mujeres
residentes en la Comunidad Auténoma. El RDCA incluyetodos
los casos con a menos 1 DC mayor y algunos casos con 1 solo
DC menor. Tiene unalistade 27 DC menores explicitamente ex-
cluidos. El periodo de deteccidn de los casos abarca desde la eta-
pa prenatal hasta 1 semana después del parto. Recoge informa
cion para controles (gestaciones sin DC) en 4 de las 7 materni-
dades participantes.

Registro de Defectos Congénitos de Barcelona (REDCB)

El REDCB esunainiciativadel Ingtituto Municipal delaSaud
delaciudad de Barcelona’18), Comenz6 afuncionar como prue-
ba piloto en noviembre de 1990 en 3 matenidades de la ciudad (2
publicasy 1 privada), y en enero de 1992 alcanzé o que se pue-
de considerar su cobertura poblacional. El areatiene 25 mater-
nidades, 5 plblicas y 20 privadas, de las que € registro controla
las 5 plblicas y 15 delas 20 privadas. En élas se producen més
del 95% de |los alrededor de 12.500 nacimientos anuales de mu-
jeresresidentes en la ciudad. Los nacimientos de residentes que
se producen fueradel drea representan un 3% del total, delos que
el registro controla el 50%. El REDCB incluye todos |os casos
con a menos 1 DC mayor y casos con 2 0 mas DC menores, pe-
ro no incluye casos con 1 solo DC menor. Tiene una lista de 50
DC menores explicitamente incluidos (cuando se presenten jun-
to aotro) y unalistade 39 DC menores excluidos. El periodo de
deteccion de los casos abarca desde |a etapa prenatal hasta 2-3 di-
asdespués del parto. Recoge informacion paraunamuestraalea-
toria de controles formada por € 2% de los nacimientos sin DC
esperados cada afio en cada maternidad participante.

Resultados
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La cobertura de |os cuatro registros incluida en este articu-
lo aparece en latablalll. Lastasas globales de DC varian entre
el 1,6% del REDCB y €l 2,4% del RDCA (TablalV). En lata
blalV podemos observar que |os casos registrados en IVE su-
ponen proporciones que oscilan entre el 12% del RDCA y €l
23% del REDCB. Los porcentajes de cuadros con multiplesDC
(polimalformados) van del 30% en el RDCV y el RACAV a
53% del REDCB, pasando por €l 32% del RDCA, mientras que
lavariacion en el porcentaje de sindromes detectados en cada
registro no es tan importante: 19% en el RDCA, 20% en el
RDCV, 21% en el RACAV y 27% en el REDCB.

Lascifrasreferidas al denominador general (tasas %) son
bastante similares si exceptuamos la correspondiente al total de
casos, mas bajaen el REDCB que en €l resto de los registros
(TablalV).

EnlatablaV serecogen lastasasde 23 DC (entrelos que se
encuentran los mas graves y frecuentes) medidas en los cuatro
registros. Las dos Ultimas columnas recogen |as tasas registra-
das en el ECEMC (periodo 1980-1996) y el promedio de lata
sa registrada en el EUROCAT (periodo 1980-1994).
Considerando los Iimites de confianza, se observan diferencias
entre algunos de los cuatro registros para6 DC. Lahidrocefalia
y latransposicion de grandes vasos presenta tasas neonatal es su-
perioresen € Pais Vasco y Barcelonacon respecto d Vallés. La
tasade atresia de estfago es superior en Asturiasqueen el Vallés.
El hipospadias tiene una mayor tasaen €l Vallésy en Asturias
queen €l Pai's Vasco. Latasade agenesiahipoplasiarena essu-
perior en € Pais Vasco que en las otras tres areas. Por Ultimo, la
hernia diafragmética presenta una tasa méas elevada en Asturias
que en € Vallés. El resto de los DC presentan tasas estadistica-
mente uniformes en las cuatro regiones.

Discusion

Lainvestigacion de las causas de los DC se ha convertido
en un importante reto para la biomedicina actual. A pesar del
enorme avance en €l conocimiento de la genética humana, pro-
movido sobre todo por el «Proyecto GenomaHumano», su me-
canismo etiopatogénico sigue siendo desconocido en la mayo-
riadelos DC920), Se especula con la posibilidad de que enla
mayor parte delos DC el mecanismo de produccion esté deter-
minado por laaccién concurrente o sinérgica de factores gené-
ticosy ambientales?. Existen algunos gjemplos que avalan es-
tateoria, como laprevencion de DTN mediante suplementacion
vitaminica (&cido fdlico, fundamental mente) periconcepcio-
nal @23, o la conocida susceptibilidad genéticaalaaccion delas
hidantoinas®). Sin embargo, estamos alin lgjos de identificar es-
tas hi potéticas combinaciones al élicas poligénicas que convier-
ten a un embridn en susceptible ala accion de ciertos factores
ambiental es (también poco o mal conocidos). En estasituacion,
€s necesario buscar otras vias de investigacion que nos permi-
tan avanzar en el conocimiento y laprevencién delosDC. La
existencia de cada vez mejores métodos de deteccion prenatal y
prevencion secundaria, no debe hacernos desistir de alcanzar €l
conacimiento real sobre |as circunstancias que rodean la apari-
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Tabla IV Recuentos generales

N° Casos (%) Tasa %
RACAV RDCV RDCA REDCB
Casos RN 1.600 (86) 1,7 613(82) 1.8 902 (88) 2,1 651 (77) 1.3
Casos IVE 271(14)03 132 (18) 0,4 123(12) 0,3 192 (23) 0,4
Total casos 1.871 (100) 1,9 745 (100) 2,2 1.025 (100) 2,4 843 (100) 1,6
Polimalformadost 563 (30) 0,6 225(30) 0,7 326(32) 0,8 447 (53) 0,9
Sindromes? 399 (21) 0,4 149 (20) 0,4 197 (19) 0,5 227(27) 04

ncluye sindromes.

2ncluye alteraciones cromosomicas, anomal ias monogénicas, embriofetopatias por agentes ambientales y sindromes de etiologia desconocida.

TablaV  Tasa (limites de confianza) (por 10.000) de defectos congénitos seleccionados

Defectos RACAV RDCV RDCA REDCB ECEMCt EUROCAT?
Anencefalia 4,6 (3,2-6,0) 44(22-66) 563378  41(2358) 26(2329  36(3339)
Espina bifida 48(34-6,2) 35(1555)  70(4594)  47(2866) 41(37-44)  51(4855)
Encefalocele 1,2(0,5-1,8) 0,6 (0-1,4) 0,5(0-1,2) 0,4 (0-0,9) 1,0(0,8-1,2) 1,3(1,1-1,5)
Hidrocefalia (neonatal ) 5,0 (3,6-6,4) 1,5(0,2-2,8) 44(24-63) 90(64-116) 45 (4,1-4)9) 5,0 (4,6-5,4)
Microtia 0,4 (0-0,8) — 0,5(0-1,1) 0,4 (0-0,9) 1,5(1,3-1,8) 0,9(0,8-1,1)
An/microftalmia 1,2(0,5-1,8) 0,6 (0-1,4) 25(1,041)  14(04-24) 21(1,924)  16(1418)
Catarata congénita 1,6 (0,8-2,4) 0,9 (0-1,9) 2,1(0,7-34) 0,4 (0-0,9) DND 1,0(0,9-1.2)
Hipoplasia de corazon izquierdo 24(1,4-34) 1,2 (0,2-2,3) 1,9(0,6-3,1) 1,7 (0,6-2,9) DND 24 (2,2-2]7)
Transposicion de grandes vasos 4,4 (3,1-57) 1,2(0,2-2,3) 3.2 (1,549 57 (3,6-7,7) DND 3,7 (3/4-4,0)
Truncus 0,3(0-0,7) 0,9 (0-1,9) 0,9 (0-1,8) 1,0(0,2-1,8) DND 0,9 (0,7-1,0)
Labio leporino (+ paladar hendido) 56 (4,1-7,2) 5,6 (3,1-8,1) 86(58113) 4,3(25-6,1) 5,7 (5,2-6,1) 8,9 (8,4-9,4)
Paladar hendido (- Iabio leporino) 5,1(3,7-6,6) 2,6 (0,9-4,4) 6,0 (3,7-8,3) 4,1(2,3-5,8) 4,9 (4,5-5,3) 6,4 (6,0-6,8)
Atresia de esdfago/fistula T-E 2,5(1,5-35) 0,9 (0-1,9) 49(2869)  21(09-34) 21(1924)  2,7(2530)
Atresiaglestenosis de intestino delgado 2,0 (1,1-2,9) 12(0223)  28(12-44)  14(04-24) DND 2,3(2,1-2,6)
Atresia/estenosis de ano y/o recto 3.2 (2,1-4,4) 2,3(0,7-4,0) 39(2,1-538) 2,1(0,9-34) 2,3(2,0-2,7) 3,3(3,0-3,6)
Hipospadias 84(65-102) 152(11,1-194) 148(11,2-185) 9,0(64-11,6) 181(17,3-189) 98(9,2-10,3)
Agenesialhipoplasiarend 11,3(9,2-13,4) 5,0 (2,6-7,4) 6,3 (3,9-8,6) 3,7(2,0-5,4) DND 5,0 (4,7-5,4)
Displasiarend (- hidronefrosis) 5,3 (3,9-6,8) 4,4 (2,2-6,6) 6,3 (3,9-8,6) 29 (1,4-44) DND 4,7 (4,4-5,1)
Reduccion de miembros (- displasia) 5,1 (3,7-6,6) 6,7(4095  95(66-124) 57(36-7.7) 69(6574)  61(57-65)
Hernia diafragmatica 32(2,1-4,4) 12(0223)  49(2869)  37(2054) 242127  35(32-38)
Onfalocele 3,3(2,2-4,5) 1,5(0,2-2,8) 1,6 (0,4-2,8) 2,1(0,9-34) 1,4(1,2-1,6) 25(2,3-2,8)
Gastrosquisis 0,5(0,1-1,0) 0,3(0-0,9) 0,7 (0-1,5) 0,6 (0-1,2) 0,4 (0,3-0,6) 1,3(1,1-1,5)
Sindrome de Down 203(17,4-231) 22,0(17,0-27,0) 14,6(11,0-182) 179 (14,3-21,6) 13,7 (13,1-14,4) 16,8 (16,2-17,5)

Periodo 1980-95.

2Promedio de |a tasa % registrada en los registros pertenecientes al EUROCAT en el periodo 1980-94.

DND: Datos no disponibles.

cion delos DC, tnica forma de establecer sistemas de preven-
cion primaria. Aceptar lacuotade DC y esperar que € sistema
de deteccion prenatal funcione de forma éptima seria un pobre
enfoque por parte de la Administracion Sanitaria. Esta alterna-
tivaresulta, ademés, demasiado cara, tanto individual, como fa
miliar, socia y econdmicamente.

Unade estas vias alternativas de investigacion de los DC es
el andlisis epidemioldgico utilizando sistemas de informacion de
DC. Como se ha sefial ado recientemente, «la epidemiol ogia pro-
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porcionala Unica via de investigacion que puede ir més allade
los estudios de experimentacion animal y de lacomunicacion de
casos aislados para medir lamagnitud del riesgo que parael ser
humano presentan determinados agentes en su formade uso ha-
bitual y en momentos especificos de la gestaci on»@), Existen
glemplos recientes queilustran la utilidad que tienen los estudios
epidemiol 6gicos para documentar larelacion causal agente/de-
fecto congénito, tanto de factores teratogénicos (el acido val-
proico27, el acido retinoico®) o la biopsiade corion®), como
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factores preventivos (el acido félico®2), Este método puede uti-
lizarse también para descartar sospechas de teratogenicidad (por
g., e aceite toxico®, Chernobil®). Este tipo de investigacion
severeforzada cuando podemos comparar resultados de regis-
tros de distintas zonas y poblaciones®3233), Esto es posible gra-
cias alaexistencia de agrupaciones como el ICBDMSYy ¢ EU-
ROCAT. Lacomparacion de frecuencias puede of recer pistas so-
bre agentes causales 0 circunstancias relacionadas con determi-
nados DC. Otrade |as ventgjas de disponer deinformacion dere-
gistros en diferentes areas, es que lapropiadiversidad de los da
tos refuerza las asociaciones entre determinados factoresy DC,
ya que es poco probable que un mismo artefacto esté presente en
distintas zonas controladas por diferentes registros®.

Debido al todavia importante desconocimiento de la natu-
raleza del fendmeno teratogénico (diferencias en la accién del
agente sobre el adulto y sobre el embridn, interaccion entre la
mujer gestantey €l embridn, problemas en la extrapolacion de
los experimentos en animales), no es impensable que en €l fu-
turo surjan agentes tanto 0 més nocivos que la talidomida para
el desarrollo embrionario. De hecho ya existe uno: €l &cido re-
tinoico@, cuyo uso en Espafia, y tras los efectos producidos
en EE.UU., esta bien controlado por parte de las Autoridades
Sanitarias. Los registros pueden evitar que, ante la aparicion
de un nuevo agente teratogénico o el incremento de la presen-
ciaen el medio de uno yaexistente, el desastre dcancelasmis-
mas escal of riantes dimensiones que el que produjo latalido-
mida. En este sentido, la colaboracion entre diferentes registros
(en este caso integrados en el ICBDMS) ya ha demostrado su
utilidad, a demostrar lateratogenicidad del &cido valproico cuan-
do sdlo se habian contabilizado no més de 25 casos de espina
bifida®@?.

A diferencia del registro estatal de base hospitalaria
(ECEMC), los registros de base poblacional de nuestro pais con-
trolan también las | VE de las mujeres residentes en su area, lo
que supone contactar con un nimero elevado de centrosy man-
tener un nivel de calidad de los datos aceptable en cada una de
ellos (una de las actividades mas complejas y que ocupan mas
tiempo del personal delosregistros). Aunque e nimero de hos-
pitales pdblicos en cadaunade las dreasessimilar (entre5y 7),
el nimero de maternidades en clinicas privadas varia entre las
2 del Vallésy las 20 de la ciudad de Barcelona. Con respecto
al nimero de nacimientos acontrolar cada afio, las cifras varian
entre 10s 8.000 de Asturias y los 15.500 del Pais Vasco. El re-
gistro del Valléstiene unadificultad adicional a tener que con-
trolar arededor de un 13% de |os nacimientos de sus residentes
que se producen fuera de su area (la mayoriaen la ciudad de
Barcelona). Los cuatro registros controlan la practica totalidad
de IVE que seredlizan en hospitales. Estas IV E hospitalarias su-
ponen un pequefio porcentgje del tota (entree 2,4%y € 4,0%)
y concentran lamayor parte de DC en IVE, aunque |a propor-
cion de las efectuadas por este motivo varia en las distintas zo-
nas. entre el 22% de Asturiasy €l 88% del Pais Vasco.

No es uno de los objetivos de este articulo entrar aanalizar
en profundidad las similitudes y diferencias entre las tasas de
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‘ Paciente con defectos congénitos

-Historia familiar

-Historia gestaciona

-Examen fisico (descripcion y datacion de los DC)
-Laboratosio (cariotipo, necropsia, serologia, etc)

Revision delaliteratura DlagnOStICO
[ Descripdién| == etlologla)

' '

R|esgo Deteccmn ;
Clasificacion repeticién || prenatal ‘Pronostlco‘ ‘Tratamento‘
Estructuracion
grupos homogeneos

Epidemiologia
Comportamiento
poblacional
Factores de riesgo
Prevencion Prevenuon Prevenuon
| primaria %cundana terC|ar|a

Figura 1. Algoritmo de laintegracion del andlisis clinico delos casos para
el estudio individual y epidemioldgico encaminado ala prevencién de
los defectos congénitos.

DC entrelosregistros (ver tablas 1V y V). Hay que tener en cuen-
ta que las variaciones pueden estar provocadas por varios arte-
factos:

- Diferencias en la definicion.

- Diferencias en €l periodo de observacion.

- Diferencias referentes a los métodos de deteccion prena-
tal:

* En € tipo de métodos.

* En su cobertura.

* En su adecuada utilizacion.

- Diferencias en larealizacion, control y registro de | VE por
DC.

- Diferencias referentes alos métodos de deteccion postna-
tal:

« En €l tipo de métodos (contactos con maternidades, ser-
vicios de cuidados intensivos neonatales, departamentos de ana-
tomia patol 6gica, servicios de cardiologia pediatrica, laborato-
rios de citogenética, etc.).

* En su cobertura (disponibilidad).

- Diferencias en ladistribucion de variables relacionadas con
laaparicion de DC (por ., edad materna, nivel socioecondmi-
Co, €tc.).

- Fluctuacion al eatoria (provocada general mente por lacom-
paracion de tasas provenientes de nlimeros de casos insuficien-
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tes).

En cualquier caso, la comparacion de tasas globales de DC
especificos, sin tener en cuenta el tipo de cuadro clinico en el
que se presentan, ha demostrado su escasa capacidad como mé-
todo analitico, cuando no su capacidad de generacidn de resul-
tados engafiosos®39). Esimprescindible paralosregistrosde DC
establecer un sistema de recogida de informacion que asegure
una buena descripcion de todos los DC que concurren en cada
caso. A partir de esta descripcion estaremos en disposicion de
formar grupos méas homogéneos de patol ogias sobre los que apli-
car metodol ogia epidemiol 6gica. Como se muestraen lafigura
1, latrascendencia de este andlisis de cuadros polimalformeati-
V0s se extiende a muchos de |os aspectos més importantes im-
plicados en la prevencion de los DC.

Los cuatro registros poblacionales de DC existentes actual -
mente en Espafia of recen una buena oportunidad para crear una
red de informacién que permita, tanto launion (inferencias mas
solidas), como la comparacion de los datos partiendo de bases
metodol 6gicas comunes. Este tipo de estructura también pro-
piciainiciativas de investigacion conjunta entre epidemidlogos,
clinicosy administradores de la sanidad®™41. La diversidad de
las poblaciones controladas (rurales, semirruralesy urbanas, dis-
tintos nivel es socioecondmicos, diversos grados de inmigracion,
diferentes climas, distintos substratos genéticos, etc.), ofreceun
marco muy conveniente paracomparar frecuencias de aparicion
de DC especificos. En este sentido, este trabajo refleja una vo-
luntad de colaboracion entre |os registros poblacionales exis-
tentes en laactualidad en €l territorio espafiol y podriaservir de
embrion para una futura colaboracion entre todos |os registros
de DC. Los responsables de | os cuatro registros han acordado
establecer una periodicidad anual para sus encuentros. Se pre-
tende, ademés de uniformizar la metodologia, estudiar afondo
temas concretos. De los resultados presentados se desprende que
uno de los temas més interesantes (por |o que ya sabemos sobre
los factores implicados en su produccion y sus posibilidades
de prevencion) sera el andlisis comparativo en profundidad de
los DTN&39, Otro tema que siempre es interesante analizar es
el sindrome de Down, sobre todo teniendo en cuenta el impac-
to que sobre esta patol ogia tienen los métodos de deteccion pre-
natal y larealizacion de IVE©“-42),

En resumen, consideramos que los registros de base pobla
cional pueden hacer unaaportacion muy valiosaal estudioy co-
nocimiento de los DC. La consolidacion de cada uno de ellos
permite establecer un control en profundidad de esta patologia
€en sus respectivas regiones y posibilitala colaboracion entre
elos.
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