Titulo: Control de riesgo geneético preconcepcional para
prevenir enfermedades geneticas y defectos congenitos.

Cuba desarrolla acciones encaminadas al
Riesgo Genetico Preconcepcional,
identificar y modificar o eliminar, en la medida de lo posible,
los factores de riesgo geneético presentes en mujeres en
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RESULTADOS

Control de

Cuyo objetivo es

NINGUN CONSULTORIO DE LOS VISITADOS
CONTABA CON UN MODELO OFICIAL DE
REGISTRO DE CONTROL DE RIESGO GENETICO

Revision documental

edad fertil y sus parejas.

PRECONCEPCIONAL.

En la Provincia
Artemisa

Los defectos congénitos se han
mantenido entre las causas

en menores de un ano.

principales de mortalidad infantil

GENETICOS DEL HOMBRE, NI DE SUS
FAMILIA, EN EL 96% DE LAS HISTORIAS
REVISADAS.

» NO SE REFIERON ANTECEDENTES )

\>> No se registra riesgo genético paterno. /

Desde su
creacion hasta
hoy

En las madres de |la descendencia
afectada, recurre el inadecuado control
de riesgo genetico preconcepcional.

="|dentificar debilidades existentes en la
Implementacion de acciones para el control

areas de salud. En los 62 consultorios.

/ Resultados de cuestionario aplicado a los

meédicos responsables de los 62 consultorios

visitados:

Principales dudas:

® Desactualizado el proceso de dispensarizacion que
refiere al grupo de mujeres entre 15 y 49 anos que
constituyen riesgo GENETICO preconcepcional en las

"No se envian a los pacientes a la interconsulta con los
asesores genéticos de su area en la etapa reproductiva/
preconcepcional, aun cuando presentan riesgo genético
incrementado previo a la gestacion. En 58 consultorios.

*100% de Historias clinicas con informacion
heterogénea, e insuficiente para conocern
antecedentes personales o familiares, habitos de
vida, alimentarios o toxicos de ambos miembros
de la pareja.

*No se evidencia el seguimiento a parejas
infértiles, ni el seguimiento médico ofrecido a
personas en edad fértil con riesgo genético
preconcepcional incrementado en 59 de los 62
consultorios.

*No se evidencian acciones promocionales en
familias con agregacion familiar, para contribuir a
una  oportuna prevencion  primaria de
enfermedades genéticas o defectos congénitos.
En 60 de los consultorios.

eLas pacientes controladas (incluidas en un
registro), en el 89% de los casos iniciaron su
embarazo con patologias no compensadas,
debido a que no se implementan acciones para
modificar, atenuar o garantizar la desaparicion del
factor de riesgo existente.

*El 72% de los embarazos ocurridos en el periodo
de estudio no fueron planificados, por tanto, no
hubo consumo previo de acido fdlico en ninguno
de estos, ni recibieron consulta de Asesoramiento

Genético preconcepcional.

Instrumento oficial que se propone para

la recogida de informacidon en el control de

Riesgo Genético Preconcepcional

Elementos a tener en cuenta para MUJER Y HOMBRE:

Nombre y apellidos

. Direccion particular

. Nivel de escolaridad (primario, secundario, preuniversitario,

universitario)

. Presencia de malformacién congénita (especificar cual)

Presencia de familiar afectado con defecto congénito

(especificar parentesco y defecto)

. Padece una enfermedad hereditaria o rara (especificar cual)

Presencia de antecedentes familiares de afecciones

hereditarias
enfermedad)

(especificar parentesco vy

Presencia de una aberracion cromosomica conocida o

sospechada (especificar

cuestion)

cariotipo en

Presencia de familiar con una aberracion cromosomica

conocida o sospechada (especifican
parentesco y cariotipo en cada caso)

Pérdidas fetales repetidas (especificar cuantas y edad

gestacional de la pérdida)

. Infertilidad (especificar tiempo y tratamientos)

. Deficiencia de folatos conocida

. Enfermedad crdnica padecida (especificar cual)

. Consumo de farmacos para el control de alguna patologia

(especificar farmaco y enfermedad)

Exposicion laboral a teratdogenos (especificar cual y la

frecuencia de exposicion)

. Habitos alimentarios

_ ) _ 1. Papel del ac folico en la prevencion de alteraciones cromosomicas y espermaticas.
de rnesgo gen ético preconcepcmnal 2. Perjuicios que provoca el consumo de cantidades excesivas de ac fdlico.
3. Riesgo genetico por edad paterna avanzada. )
| )
4 . ) 3. CMF
Proponer soluciones para Se evidenci6 un déficit en la preparacion A
las dificultades identificadas del personal de salud, que limita el
_ cumplimiento de forma eficiente del 5 Edad
§ J “©0mcg control genético preconcepcional en 59
[ * de los 62 consultorios visitados. £
/.
Se confeccion0 un curso de capacitacion, que deberéa 8
ser actualizado permanente, para garantizar la 0.
preparacion necesaria de los profesionales de la
atencion primaria en estos temas
Estudio exploratorio en 62 consultorios del 10.
municipio Artemisa, en los anos 2016 y 2017, con L _ _
una muestra intencionada constituida por estos Impacto cientifico: Este trabajo, es el primero
consultorios y los médicos responsables del en nuestra comunidad cientifica que v
control genético preconcepcional en ellos. propone soluciones a dificultades '
observadas en el funcionamiento de
acciones para el control de riesgo genético
Se consultaron_ bistoriag. clinicas, preconcepcional. 12.
documentacion relacionada.
*Se aplico un cuestionario a los
meédicos responsables de las acciones 13
para el control genético 14
preconcepcional.
15
Aporte Social: La existencia de un instrumento unico empleado 16
para registrar los factores de riesgo existentes, garantizara
Instrumento resultado de la investigacion: una mayor calidad del servicio ofertado, con la reduccion de 17.
tasas de defectos congénitos y enfermedades geneticas
Conducta a seguir en las areas de salud segun la presencia de factores de 18
riesgo genético, durante la etapa preconcepcional: 19.
- Identificacion de personas con riesgo genético incrementado.

- Remision a la consulta de asesoramiento genético preconcepcional.

- Suplementacion con acido félico y vitaminas para ambos miembros de la
pareja.

- Interconsulta con otros especialistas para garantizar el control, la propuestos tributaran

modificacion o eliminacion del factor de riesgo, en la
medida de lo posible.

- Negociacion con la pareja para el uso de métodos anticonceptivos
compatibles hasta lograr control y compensacion de la

) ) enéticas.
patologia presente, en los casos necesarios. J

- Registrar en las historias clinicas familiares, el seguimiento y control a los
factores de riesgo genético realizados.

afectados.

Valoracion Econdmica:

La prevencion primaria mediante actividades
promocionales representan un gasto infimo
comparado con los recursos invertidos en la
atencion pre y postnatal, de pacientes

Los instrumentos
a la reduccion de

gastos de recursos en la atencion
especializada que se ofrece a gestantes con
descendencia afectada y a nifios con
defectos congenitos o enfermedades

Lazos de parentesco en

la pareja o matrimonio
consanguineo. (especificar parentesco)

efectividad
preconcepcional.

del

Tener disponible un instrumento para registrar factores de
riesgo genético preconcepcionales, en ambos miembros
de la pareja, con evidencias de su seguimiento, asi
como una estrategia de capacitacion permanente y
dinamica sobre estos temas, tributara a una mayor

control  del

riesgo  genetico



