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INTRODUCCION;:

Las malformaciones congénitas, en especial las externas-
o aparentes, han sico vistas siempre como un trastorno que co
rresponde al campo del estudio del médico gendtista; el cual-
se hacia cargo del pacliente, estudiando a éste, exclusivamen-
te desde el punto de vista molécular, genético; con el inte--
rés de determinar cual era en escencia la anormalidad que se-
presentaba, en cromosomag (conjunto de genes) o bien en los -
genes mismos. Asl comu el estudio de las causas o factores --
que pudieran tener relacidén o determinarse predisponentes, de
las alteraciones que se presentabdn.

Durante mucho tiempo la medicina niclear y en especial -
la gendtica ocupardn un rango de especialidad demarcada unica
mente a investigadores, en quienes nacla la inquietud de cong
cer que ea lo que sucedla mds alla de lo que nuestros ojos pu
dieran permitir, descubriéndose miltiples causas y alteracio=-
nes, llegdndose a especificar incluso que tipo de lesiones ma
crdscopicas acompafiaban a estas lesiones, apareciendo en un -
contexto general los s{ndromes, cuando la relacidn no era del
tode clara se designaba como anomalia aislada o de novo. Pam-
bién aé determinaban lesiones orgdnicas y funciorales a nivel
céiular, tisular, pero no se determinaba o uno se habia puesto
atencidn en que estas alteraciones moleculares traerfan consi
go también trastornos a nivel del drea psicoldgica y social,-
tanto del individuo que se veia afectado, como de sus familia
res mis cercanos (padres y hermanos).

con el paso del tiempo en un intento por conocer méds del
hombre en su dimengidn estructhral, aparece la necesldad del-
estudio del individuo y de su familia, el drbol genealégico -
aparece entonces, como interds dnico de conocer el comporta=--
miento de genes, en sus diversos gspectos como penetrancia, -
dominancia o recesividad, su homocigocidad o heteroclgocidad~
Determindndose de ésta manera, la conducta gendtica que segul
ria, de acuerdo a su presencia en generaciones pasadas y futy
ras, ddndose la probabilidad de prondsticar dichas anomalias-
oryénicas, naciendo entonces el consejo genético.
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Mds como se menciona solo las alteraciones orginicas y funcig
nales lmportaban y no aquellas que correspondfan al campo de=
lo psicosocial del indiviauo.

Bl individuo afectado como ente y la familia como ndcleo
acarrear{an problemas awpos de tipo social y psicoldgico, de-
ahl la importancia de que ya logrados los avances, gue no han
gido pocos, sino por el contrario en gran escala, con un gran
despliegue ue conocimientos y tecnologfa, volvamos los ojos a
otro punto que no por escenclal es menos importante, me refie
ro a lo humanistico, para que por medio de estudios organiza-

.dos, de investigaeidn cientifica a gran escala, se determinen

aquellas alteraciones que se pudiesen dar en el individuo deg
de el punto de vista social, asl como pus Trepercuciones a ni~-
vel de la familia y del grupo social en que conviva.

El presente es un trabajo, cuyo marco tedricoc de referen
cla es adn minimo. Que no trata de dar pautas a seguir, sino-
solo de crear la inquietud minima necesaria para que en un fu
turo no muy lejano, se realicen otras investigaciones, otros-
estudios no solo en el campo de la genética, sino en otrag -=
4reas de la medicina, vistos desde un dngulo diferente al que
estamos acostumbrados, o sea al campo del comportamiento huma
no.



JUSTIFICACION:

Siendo el ser humano un ente social por naturaleza y que
como tal requiere del trato y la convivencia de otros indivi-
duos de su especie, as{ como de su aceptacidén y recomocimien-
to, supongo que en el individuo que presenta alguna altera -~
cidn congénita aparente, este trato y esta convivencia se di-
ficultan, puds ain existe en nuestra sociedad la ldea mdglco-
religiosa de las enfermedades, pensando que puede ser conta--
gioso e incluso de tipo predisponente en mujeres en etapa de-
geetacién. Con mds razén su aceptacidn y reconocimiento se ve
rén trastornados, si esto ocurre dentro de la mipma familia =
niclear y sus colaterales, aichos aspectos serdn mds severog-
en aquellos quienes no son familiares y conforman el resto de
la sociedad.

La dificultad de la aceptacidn y reconocimlento, pueden-
no solo afectar al individuo sino a su familia, por esta ra--
#dn y por reconocer que tlpo de alteraciones se presentan en-
forma "frecuente" es que realizamos el presente estudio, tra-
tando de dar ofientacidn en aspectos de la dindmica familiar-
as{ como de la gandética humana y deseando que con esto se mi-
niwmicen las alteraciones que probablemente se presentan, en -
la dindmica familiar ael paciente malformado.



ANTECEDENTGES CIEN2IFICOS

Las maltormaciones congénitas se definea como "defectos"
estructurales macrdsomicos o macrdscopicoa.{l)

En la actualidad la genética conserva clerto grado de {-
magen de especlalidad esdterica, actitud que debe modificarse
daao el nimero ge pacicntes que presentan un padecimiento, --
que se sabe tiene un drigen genéiico. Muchos avances logrados
a dltimas fechas en el diagndstico y la prevencién as{ cowo -
el tratamiento de este grupo de enfermedades hacen necesario=-
que el Medico Familiar actue en mig de una ocaclién como consg
Jero.(2)

El desarrollo de un inceividuo depende de dos influencias
que interaccionan: los factores gendticos y el medio amoiente.

La composicidn genética o gendma de un individue, queda-
egstablecida en la fecundacidn y después de una integracién --
compleja entre genes y el medio ambiente (tanto interno como-
externo) configuran su desacrollo., AUn cuando los genes que--
dan en amplio grado inalterados, las experiencias ambientales
estdn comoinadas constantemente y pueden incluso alterar el -
genéma por MUTACION o alteracidn heredable de un gen.(3)

Los genes -unidades bdsicas de la herencia, son molécu--
lus de A.D.N.. La capacidad del A.D.N. de replicarae constitu
ye la base de la tranemisldn hereditaria. El 4.D.N. proveé -
también un cédigo genéiico que determina el desarrollo y metd
bolismo ae las células al controlar la sintesis de AsR.N.

Los muchus millones de genes son transportados por los =
cromosomas (estructuras en forma de bagtén, en los micleos de
la célula)., En el hombre cada célula tiene normalmente 46 ero
mosomas, dispuestos en veintitres pares. Un par de cromosomas
sexunles determina el sexo del individuo. La hembra tiene dos
cromosomas £, en cada nicleo céluiar, mientras que el varén -
tiene uno X y uno Y. Los cromosomas sexuales son hetérelogos-
ya que los wiembros de la pareja no son idénticos. El cromoaso
ma X es mayor y es portador de muchos rasgos hereditarios, ~:
ademds ae que determine el sexo, el cromosoma Y, es pequefio,~
tiene una forma diferente y es portador primariamente, sino -
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de modo exclusivo, de genes relativos solo a determinacidn ==
del sexo masculino. Los restantes veintidos pares de cromoso=~
mas, sén homélogos, ya que los dos miembros de una pareja aue
1en ser ldénticos ae tamario y Loci gendticos.

Los genes estan dispuestos a lo largo de los cromosomag-
en forma lineal y cada gen tiene su proplo locus espec{fico.-
El ndmero y disposicidn de los Loci en loa cromogomas homélo~
«o8 es iaéntico y los genes que ocupan un loci homélogo se =~-
l1laman ALELOS.

Todo individuo tiene uos alelos por cada clase de gen =--
uno de cada cromosoma de un par. Una perasona que posea un par
de alelos idénticos para un gen determinado es un HOMOCIGOTO;
una persona que posea un gen diferente a cada cromosoma es un
HETERQCIGOTO. Si un gen ejerce su efecto cuando esta presente
en un solo cromosoma es un gen DOMINANTE. Un gen RECESIVO se~
expresa solo cuando eatd presente en los dos miembros de un -
par de cromosomas (6 el X unico ligado a un vardn ¢ en una --
hembra el X0 ), el wen a su rasgo correspondiente, es ligado-
a X, si esta localizado en el cromosoma X.

Los tres tipos de alteracidén genética son:

A.- Mutaciones de un gen unico o mendellianos, que ge he-
reda en forma reconociple.

B.- Herencia poligénica o multifactorial en que las muta
clones genéticas y factoreas no genétvicos interaccionan de for
ma que no ge reconocen con claridad.

C.- Aberraciones o anormalidades cromosdémicas, que inclu
yen tanto dgfectos esiructurales como desviaclones del nimero
normal. (4)

CONSTRUCCION DEL ARBOL GENEALOGICO

En el howbre, el métodu principal del estudio genético ~
es la ooservacidn de drooles genealdgicos, que muestran la =-
asBtrioucién de lus ras,os genéticos ae los familiares. Debe-
tomarse una historia familiar cuidadosa.censtruyendo un drbol
genealdyico con el fin de determinar la forma de la herenclia.

En la figura I; se muestran los simbolos que se uUsan pa-
ra construir un drbol genealégico, tal como se ilustra las ge



neraciones se endmeran con numeros romanos, con la uds tem=---
prana en la parte de arciba y la mas reciente en la parte ue-
abayo. bentrv ue cava generacidn los individuos se endmeran -
de izyuierua & derecha, con nimeros ardbipgos. As{ cana indivi
duo, puede identificarse especificamente con dos numeros.

& un conyuge incluido en el drbol peneald,lco se ie asig
na tampién un :vdmero ae identificacidn; generalmente los her-
manos se disponen por el orden ae edades, con el mds viejo a~
la izquierda.(5)

Plgura I

CONSTRUCCIQN DEL ARBOL UENEALOGICO
simbolos usados)
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El impacto del nacimiento de un hijo deforme, es enorme-
cuanao pe sobreanade & la dindmica compleja de la familia, Es
necesario reconocer el srado extraordinario del trauma psico-
1dgico que sufre la familia y las bases para establecer un a-
poyo emocional ininterrumpido. La enfermedad wenética puede -
producir un gentimiento extraordinario de culpa y verglenza.-
Los padres pueden poner en yuego algunos mecdnismos de defen-~
sa volviendose temerosos, reiraidos, reprimidos, se puede con
giderar por alguno de ellos al nacimiento como un castigo de-
dios ( principalmente La madre) por alguna transgresidn duran
te el embarazo o por una aceidn pecaminosa; la pareja sufre -
una especie ae fracaso, por haper creado un hijo anormal, lo-
cual puede disminuir la autoestima cowo progenitores y como -
personas., Tampoco es raro que se culpen mutuamente conciente-
o inconclentemente lo cual rompe la comunicacidn agudizando -~
problemas que por lo demds son relaclones normales. Un proble
ma frecuente es el deterioro de la relacidn sexual entre los-
progenitores, siendo de mayor importancia si se trata del pri
mer hijo o de un producto valioso.(5)

Por otre lado al no terner en consideracidn a los herma--
nos del pequeno anormal, puede originar nuevos problemas, no-
es raro que los padres lgnoren el efecto que el nacimiento de
un pequerio aglorme o anormal tiene en sus hermanod., Los nifios
de corta edad tienen fantasias y un pensamiento mésico. pu---
diendose sentir culpables por lo sucedido.(2)

En los ultimos uiez anos , loa patrones reconocidos de =~
malformacidn se han expandido conslderablemente, al grado de-
ser mis del doble, Los defectos estructurales ocurren al mo~-
mento del nacimiento pudiendose presentar en forma macrdsco--
pica o microscéplcamente, en la superficie del cuerpo o den--
tro de él, sensillos o multiples, esporadicos o familiares, -
hereditarios o no hereditarios. Por otro lado muchas malforma
ciones congénitas no pueden descuvrirse en el momento del na:
cimiento y la persona afectada puede disfrutar de ocuena salud
por muchos ancs husta que los defectos estructurales alcanzan
dimensiones patoldgicas e impiden las funciones corporales --
normales. Algunocs trastoruos congénitos del metdbolismo mues-



tran este patrdén, éstas son anomalias congénitas, pero no mal
formaciones y me custaria citar aqu{ a Joseph Warkany :
"PODAS LAS MALFORMACIONES CONGENITAS SON ANOMALIAS CONGENITAS
PRRO NO TOOAS LAS ANOMALIAS 3ON MWALFORMACIONES".

se ha ideado un extenso vocabulario para designar anorma
lidades estructurales y los numerosos términos introducides -
para esclarecer los conceptos relativos a anormalidades en el
desarrollo han creado confusidn.

El término DISMORFIA fue propuesto por Smith en 1966 y -
denota el estudlo de las anormalidades en la morfogénesis in-
dependiente de la etiologfa, momento en que se oripindron y ~
su gravedad. En 1975 en el Instituto Naclonal de Salud de ---
Bethesda, E.U.A., 8e reunid el Comite Internacional para esta
plecer las recomendaciones relativas a la clasificacidén y no-
menclatura de los defectos morfoldgicos. Esta nueva clasifica
clén permite tratar de manera 18gica al nifio con defecto es-~
tructural y permite una reduccidn sistemdtica de las posibili
dades diagudsticas al ofrecer una visidén mds profunda median-
te la informacidn acerca del tiempo de aparicidn y la etiolo-
gfa posivle de los defectos en cuestidn,

Con esto en mente, es posible para el clinico tratar el -
temor, ansiedad y culpabvilidad y la pena exprimentada por la-
mayoria de loe padres de nifios con anormalidades estructura--
les.

Como consecuencia directa de la mortalidad necnatal o in
fantil , las malformaciones congénitas adquieren lugar impor-
tante como causa de mortalidad postnatal. La morbilidad mani-
festada por la frecuencia de malformncioﬁee y enfermedades ge
néticas,

En la literatura comin ha habido un rdpido aumento en la
informacidn concerniente a los niros trastornados mentalmente
7 con malformaciones congénlitas lo que afecta la actitud de -
los padres haclia ellos y hacia el médico tratante. Debe pro--
porcionarse tanto al paciente, como a sus padres un prondsti-
co racional, un medio apropiado y usna vigilancia de la evolu-
cidn, adends de asesoramientv continuo.(6)
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ASPECTOS PSICOLOGICOS DE LA3 MALFORMACIONES CONGENITAS:

El nacimiento de un niro generalmente es visto como un -
acontecimiento feliz, las esperanzas son numerosas. Sin embar
o, 81 en el womento del nacimiento el nine presenta una mal-
formacidn congémita, todas esas esperanzas se quebrantan ---
abruptamente; ha sobrevenido la catastrole y el dichoso acon~
tecimiento largamente esperado se torna en una penosa y dolo-
rosa experlencia para todes -en primer lugar-los padres, mds-
tarde el propio niro, la familia, los amigos y por ultimo y -
en menor grado las personas que practican el iratamiento del-
nino; wédico, psicoldgo, fisloterapeuta, terapeuta del lengua
‘je, enfermeras, etc. (7)

Los Padres:

Los padrea son los primeros que se enfrentan material y-
peicoldgicamente a los problemas creados por la malformacién-
congénita, este porque el nific en sf ain no esta conciente de
pu problema, La primera reaccidén de los padres es de tristeza
y desilusidn, el feliz acontecimiento tan largamente esperado
se ha transformado en una pesadilla, todas las esperanzas de-
un bebe maravillosc que llegara a sor un muchacho bien pareci
do o una pella chica, ge destruyen repentinamente, esto hace-
que en vez de que el niro provoque alegria, tienen a uno que~
les prodigard muchas penas y sufrimientos,(8)

La siguiente reaccidn es la de culpabilidad, piensan que
han fracasado, que han dado menos de lo que se esperaba de --
ellos. Exlste el peligro de que los padres se culpen mutuamen
te, en especial sl la mismwa malformacidn u otra diferente ya-
ha ocurrido en la familia de uno de ellos, para esgcapar al --

i gentimiento ue culpa opuscardn una causa externa:; un medicamen
{0 prescrito a la madre, el que haya sido asustada por un ga-
to o un ratdn, un incidente ocurride en la familia y el traba
Jo, o cualquier causa que haya provocade gran tensidn en la -
wadre, Otra reaccidn primuria es la verglenza, por pu familia
sus amigos, 4 qué dirdn dstos ?, j de qué sosmpechard la ~---
gente 7, sienten que su imagen familiar se ha deteriorado.

Una de las reacciones mds importantes es la piedad que =
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gienten para con su hijo, les preocupa si aobrevivird y si &-
asi es, cémo vivird : ; Alguna vez parecerd normal ?, i Serd-
capdz ae hablar, caminar, jugar o casarse 7, Z Habra esperan~-
za de una vida normal 7, todas estas reacclones hacen sentir-
a los padres tristes, deprimidos, confusos, desesperados, ~--
aiendo en estos momeatos gue el papel mds importante lo jue~-~
gen aguellos a quines les corresponde dar ayuda, esto es, al-
médico familiar, el pediatra, el genétista, el obstetra y el-
médico cirujano. i

Durante los primeros dfas despu€s del nacimiento los pa-
dres bueden exprimentar reveldla: g Porqué tuvo que suceder-=-
nos a nosotroa 7, después pueden tornarse agreaivos hacla los
médicos ; Porqué la medicina no puede evitar estas malforma-=-
clones ?, ; Porqué los medicos no prometen mds para nuestro -
aldo 7. .

La evolucidn del dentimlento de los padres durante el si
guiente periodo depende, en buen grado del tipo de enfermedad
Si 1a malforwacidn es letal { anencefella, hipotelorismeo, de~
formacidn mditiple de Srganos vitales, etc), los padres expri
mentan el eentimlento de guienes plerden un nific o saben que~
pronto lo perderdn, esta pituacidn emociocnal puede Qurar va-~
riando de 1a suceptibllidad de los padres desde pocos dfag --
hasta varias semanas. Un factor de suma importancia tembién ~
10 es 8i el nino es normal o ancrmal desde el punto de vista~
wental, el nexc sentimental de los padres serd mucho mayor &l
el nito eés normal o carifieso,

84 se trata ue una malformacidn que pueda corregirse sin~
dejar mucha huella residual { nevos congénitos, hemangiomas,~
sindactilias, etc,) la angustia de los padres es relativamen-
te corta y una vegz convencidos de que 1la malformacidn tiene -
remedio, contemglan con Sptimiamo el tratamiento. Entre estos
don extremos se encuentiran la mayor parte de las malformadio-
nes congénitas, las que pueden ser corregidas pero dejan lg--
slones residuales o pérdida de la funcidn. A lus padres de es
tos ninos les aguarda un largo perfodo de adaptacidn; tendfa;
que agrender a vivir con su nifio deforme y a educarlo, conoce
ran la pena de otros puares cuando su nirfo tenga que ger opa:
rado, hospitalizado o siga otros tipos de tratamlento. La par



«l2-

te més penosa de toda la experiencia para los psdres, puede -
ser la de ensenar 4 su hijo a come vivir con su deformidad, -
guiarlo a través de sus wultiples traumatismos psicolégicos,-
cuando empleza a darse cuenta de que tiene una deformidad, -~
cuando se da cuenta de que es diferente al resto de los nifios,
cuando tiene que someterse a tratamientos mds o menos doloro-
gos, cuando nirno y wfs tarde adolescents, exprimenten las ro-
acciones de amigos y exirarios, cuando se de cuenta de que no-
puede realizar actividades que otros realizam, cuando observa
que su defecto fisico lo hace diferente y menos atractivo al-
sexo opuesto,

Durante estos largos aros, unos padres sensatos y carifio
pos puaden ser de enorme ayuda para el nifio y ain el uno para
sl otro, a través de una buena orkentacidn, se sabs que muchea
matrimonios fracasan debido a un nifio deforme, pero también -
es sabido que muchos otros se consolidan mds ya que dirigen -
su atencidn en comdn haclia el nino afectado.

Alguncos padres rechazan conciente o inconcientemente al-
nino deforms, provocando un daio muy impoptante en el pacien-
te. Otros padres sobreprotegen y mimén al nifio, la respuesta-
del niro serd desfavorable, se volverd exigente, malcreado, -
lmpogible en su contacto con otros nifios y como resultado se-
rd rechazado por sus compaileros.

La forma en que loe padres conllevan el probdlema de la -
malformacidn se reflejard en el nifio, 8L el problema es abor-
dado en forma serena y realisia tendrd un efecto de estabili-
zacldn del nifio. En cambio una actitud neurdtica y desconcer-~
tante lo hard mds inseguro.

Otro aspecto importante de los padres es el del temor a-
la descendencia en el futuro. (9)

El paciente :

Durante los primeros meses de vida, el nino no esta cone
clente de su malformacidn, pero muchoe bebés con una deformi-
dad congéulta permanecen hosgpitalizados por un perfodo'prolon
gado inmediatamente después del nacimlento. Som aseados Y alI
mentados reguiarmente porcel personal de enfermeria bpien en:
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trenado y esmerado, sin embargo cambia congtantemente y es --
presionado por el tiempo.

Materialmente estos ninos pueden tener tanto couwo todo -
lo que necesitan, pero no son arullados o acariciados por su
madre lo cudl altera su estapilidad psicoldgica, ignorandose-
el mecdnismo como se lleva a cabo ésto.

cuando el niro finalmente es integrado a la famillia, es=~
probable que pase por perfodos de tranguilidad, sin embargo -
cuando el nifio empleza a caminar y a establecer contactos con
otros nifosm, tal vez reconozca su defecto fisico pronto, en =
gspecial sl éste es visible o en partes expuestas del cuerpo.

Se sabe que cada persona desarrolla en su mente una {mé-
gen corgoral, una impresidn y una evaluaclidn de su propio as~
pecto externo, hay datos que avalan que el niflo empieza & -~
crear esta imdgen corporal alrededor de los diez y ocho meges.
Al comparar su propia imdsen con el uspecto de otros niflos ge
percata de que es diferente y se molestard.

Adn sl el nifio no advierte esta diferencia expantdneamen
te, otros hardn que lo haga pronto. Los nifios pequeflos son --
inocentas, pero crueles en su inocencia, Se divierten llaman-~
do con sobremombres a cualquiér nifio que sea diferente ligera
o evidentemente de lo normal. El nifio es ridicullzado y segre
gado, reaccionard sepdrandose timidamente o piendo muy agresi
vo, en cualqulér caso estard en rebeldia.

A partir de los tres a cuatro afios el nifdo duede estar-~
lo gsuficientemente conciente como pava empezar a plantear pre
guntas a sus padres, Ignorar estas preguntas ciertamente no -
ayudan al nilio. En su mente sencilla -pero confundida- espera
.regpuestas simples y reafirmantes pero verdaderas. Egtos ni--
fios tendrdn que aprender hechos de la vida & una edad mds tem
prana que muchos otros. B

Si a todo esto se sobreafladen los episodios esporddicos-
de hospitalizacidn para su tratamiento y operaciones doloro-~
sag en mayor O menor prado y las separaciones consecutivas de
sus padres, uno puede imaginarse cudnto mds turbulento es el~
desarrollo psicoldgico de estos nifios, comparados con otrog =
fue no pasan experiencias tan yroblematicas.
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Se sabe también cdémo algunos ninos que han sido hospita-
lizados, adn por perfodos cortos y tratanientos no dolorosos,
muestran un putrén de sueno alterado cuando regresan a casa,-
también reaccionan con pénico cuande se les deja solos, ain -
por pequerios espacios de tlempo, de alguna manera deben cul--
par a los padres por abandonarlos en el hospital.

si la madre-permanece en el hospital con €1, este proble
ma se puede atenuar, pero se crea otro, el nirio frecuentemen-
te tratard de incitar la compagidn de la madre y de aprove =--
char con ventaya esta situacidn.

La siguiente experiencia traumdtica para estos nirfos se-
rd ir a la escuela., Se sabe gue a partir de'los sels aflos hay
un alejamiento de la influencia de los padres y se acercaran-
méds a un grupo de amigos. lLa actitud ae sus semejantes a ni--
vel escolar tiene gran efecto en el equilibrio psicoldgico de
cada individuo. La aceptacién absoluta por parte de sus compa
fleros puede estabilizar de manera notable & los niros defor--
mes, Desafortunaedamente a menudo son ridiculizados o humilla-
dos por otros ninos. A partir de entonces tlenen tewer ain --
cuando todo tramscurra tranquilamente, ya que en cualquiér mo
mento se le recordard su malformacidn.

La actitud de los profesores es de suma importancia, ya-
que pueden sentir repugnancia y repulsidén ante la deformidad.
Sl el nitfio percibe esta metitud nunca desarrollard una buena-
relacidn con el profesor, por el contrario, si la actitud es-
positiva, puede resultar de gran ayuda para el niifio.

La siguiente etapa critica es la pubertad. El adolescen-
te, sl es aceptado por sus companeros y particularmente bien-
aceptado, temerd entrar en contacto y establecer relaciones =
con un miembro del sexo opuesto. Saben que son menos atracti-
vos y teumen al rechazo.

La pubertad es una edad extremadamente critica para los-
nidos con malformaciones en el drea genital, en esta época la
atencidn se centra en los gen.tales. Cuando é5tos Bon anorua-~
les en cuanto a su forma o cuando existe sexual inapropiado,-
la imdgen corporal puede estar gravemente trastornada. En la-
adoleagcencia surgen grandes temores en relacidn a experien ==
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cias sexuales subsiguientes. Aunque la malformacidn se oculta
con la ropa, el pensar en el hecho de exponerla al compafiero-
gexual y que éste lo descubra, contribuyen a una fuente de an
gustia, pura el Joven adulto.

Los adultos jovenes con cualquier tipo de malformacidn -
congénita tienen mayores dificultades para lograr una rela --
cidén sentimental con un miembro del sexo opuesto. Aun asf{ lo-
gran el matrimonio y una relacidn significativa, uno de sus -
grandes temores serd el pensar que el motivo principal de su-
pareja fue la compasidn.

La'lastima es unv de los sentimientos que mds resienten-
los deformes frecuentemente. Anhelan mer aceptados por lo --
que son Y no por lo que les falta,

El medio ambiente:

Se entenderd por medio ambiente a todag las personas gue
establescan contacto con un niiio o adulto con una malforma---
cidn.

Aln exlste prejuicio muy generalizado en relacidn a las=~
malformaciones fisicas, la gente mira con asombro a una perso
na deforme y hace preguntas indiscretas y abordan de manera-

- embarazosa & estas personas.

La mayorf{s de la gente trata a las personas deformes de-
modo diferente a cowmo lo hacen con una perscna fisicamente --
atractiva. E1 nifio o adulto con una malformacidn herido en ma
Jor o menor grade por traumas previos, rarameute se comporta=-
aln complejos y serd difieil tratario o bien sobrereaccionara
giendo muy extrovertido como un intento inconciente de desa--~
fio hacla los demds. Estas reacciones, explican la dificultad
de estaplecer relaciones afables entre una persona con malfor
maciones y una persona normal y su medio amoiente, (10)

PREVENCION Y DIAGNOSTICO DE LAS MALFORMACIONES CONGENI -
TAS:

Las anomalias yenéticas cowo antes ya se describid, sur-
gen de multitud de causas, muchas de las cudles son enfermeda
des conocidas. sélo las causas congénitas ( defectos de un --
gen dnico ; anonalfas cromosémicas) totalizan el 10 p.c. de -
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los defectos de fetos viables, Los agentes teratdgenos unicos
jdentificables, por ejemplo virus o tdrmacos son responsables
oe unos pocog defectos. Asi pues nos queda que la gran mayo--
rfa de ias mulformaciones corrientes, anencefalia, espina bi-
fida, caralopatia congénita, labio leporino y paladar hendido
en las gque la causalidad es probpavlemente multifactorial y la
mayoria de los factores son aesconocidos. (1l1)

En la misqueda de causas, que es el preliminar necesario
paru la prevencidn, es preciso tener presente el patrdn de la
emorivgénesis normal. La mayoria de los defectos surgen por -
la intercupcidn o desviacidn del creciwmicnto embrionario nor-
mal y sélo de manera excepcional por la destruccidn o distor-
si6n de un drganc ya formado normalmente.

La descripeidn de la embriogénesis mormal ianicia con la=
fecundacidn, la cual ocurre normalmente en la trompa de Falo-
pic, comenzando la aivisidn mitética del cigoto. La implanta-
¢idn se efectda una semana despuds de la fecunaacidn , en el-
estauo de blastocisto. Durante esta semana el huevo no tiene-~
contacto directo en ningiln momento con el organismo materno y
suele estar bien protegido de los posibles efectos ndcivos de
toxinas viricas, bacteriales o quimicas que pueden estar cir=-
culando. $in embargo serd suceptible a agentes externos tales
como la irraciacion y implantacidn en s{ misma influida por -
la anatomia del dtero y la altura del endometrio.

burante el perfodo de preimplantacidén, por tanto, el ovu
lo fecundado, estd protegido de diferentes agentes agresivoa-
en potencia. Ademds de esto, es probable que en este estadio~
brecéz ae la embriogénesis los factores potencimles teratdges
nog capaces de afectar al blastocisto provocarian una muerte-
€eu lugar de un desarrollo anormal. Por lo menos se plerden un
25 p.c. de los huevos antes de la implantacidn, en forma prin
cipal cowo resultado de una congtitucidn genética anormal. E8
ta pérdida de los embarazos establecidos, reconocidos ¢linlca
mente como abortos. De este modo hay un proceso continuo de -
seleccidn natural contra el organismo anormal, que empieza --
antes de la implantacién y continla después del nacimiento. ~
Cuando mas gravemente anormal es la anomalia, en el fruto de-~
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la concepeidn, mds pronto serd seguramente rechazado.

kn la segunda semana, después de la lmplantacidn se desa
rrolla la masa célular del bplastocisto en un disco bilaminal-
de ectodermo y endodermo, situado entre el saco vitelino y la
cavidad amniotica. El mesodermo se desarrolla entre las dog -
capas del disco y aparece la linea primitiva. En este estadio
el embridn tiene aproximadamente 1 mm. de longitud.

purante la tercera semena de embriogénesis, mientras la-
madre empieza a preguntarse el porque se retragza su perfodo,-
se desarrolla la placa y el canal ncural a partir del ectoder
mo de la linea media, y la placa cardiogénica a partir del me
godermo.

El progreso es ridpido en todog sentidos, en la cuarta se
nana se forman los neurdporos anterior y posterior y se cie--
rra por completo el tubo neural. El neurdporo anterior se cle
rra por 1o general al dia vigésimo sexto, el posterior uno G-
dos dfas después. Los 0408 y las orejas empiezan a desarro =--
llarge. El corazdn late hacia el final de la cuarta semana, -
aunque todavia no hay separacidn entre el lado derecho e iz--
quierdo. Aparece el primordic de la mayoria de drgancs abdomi
nales y gléndulas enddcrinas, Se desarrollan log pronefros, -
el mesonefros y el conducto mesonéfrico. Los esbozos de las -
extremidades superiores se opservan por primera vez hacla el-
dia 26 y los de los inferiores uno o dos dfas mds tarde, la -
notocordia aparece en intima relacién con el tubo neural.

El promedio de crecimiento de 1 mm. por semwana continda-
durante la quiuta semana, en la que siguen desarrollandose el
corazén, los ojos y los huesos de la cara, desde la gexta ge-
mana, el crecimiento se acelera de manera brusca, alrededor -
de 1 mm. por dia, como si se hubiera establecido una cabeza-
de puente evolutiva y se hubieran soltado las fuerzas de cre-
cimiento. Hacia el final de la sexta semana, cuando a la ma--
dre le falta la segunda menstruacidén , el embridn tiene unos-
15 mm. de largo y se ha perfeccionado el desarrollo del cora-
z0n, ojos, orejas y extremidades.

Durante las dltimgs dos semanas del desarrollo embriona-
rio, el crecimiento se mantiene rdpido, siendo la distancia--



«]8=

vértice-nalgas de unos 25 nmm., al tinal de la octava semana. =
En esta época finaliza el desarrollo del s{stema cardiovascu-
lar, el recto y la vagina se separau y se abre la membrana --
anal. Las gonadas, que aparecen en forma indiferenciada duran
te la sexta semuna, se diferencfan en ovarios o testiculos ba
jo la influencia de los cromosomas sexuales, hacia el final -
de la octava semana. Termina la fusidn de los procesos facia-
les, aunque los palatinos no se fusionan hasta la novena sema
na, también en la novena semana se reduce la hernia umbilical
que estaba presente en la sexta. El final de la octava semana
delimita la tramnsicidn de la vida emurionaria a la vida fetal.
De aquf en aaelante el crecimiento es de 1.5 um. por dia has-
ta el final.(12)

Ya hemos referido el hecho de que el 25 p.c. de los ovu=
los fecundados no se implantaban. Ademds de esta pérdida em--
brionaria precdz, la proporcidn de embarazos establecidos que
abortan se aceptan en general alrededor del 20 p.c.. Existen-
numerosos factores subyacentes del aborto expontdneo, algunos
maternos, otros fetales y otros que resultan de las interac--
ciones materno-fetales. La normalidad del embridn es con cla-
ridad una razdn importante, y el aborto es uno de los mecénig
mos para reducir al minimo el nimero de fetos anormales que -
lleguen a la viabilidad. La selececldn natural favorecerd al -
organismo gue pueda rechazar con mayor precocidad un embarago
condenado al fracasc y aventurarse en un nuevo, en particular
en aquellas especies con un reducido mimero de partos.

Es obvia la importancia de poseer alguna indicacidn de -
la frecuencie que puede atribuirse el desarrollo anormal como
causa de aburto y en particular del aborto hdbitual, si el -~
tratamiento obstdtrico es capdz de evitar el aborto puede oeca
cionar a continuacidn un embarazo anormal.

se desconoce la base de la seleccidn para el aborto hébi
tual de estas madres, la incidencia de malformaciones milti--
ples graves y de defectos crowosdmicos, es mucho mds alta que
la observada en fetos viables y debe suponerse que gran nime=
ro de estos embarazos se hubieran perdido en forma expontédnea.

Comparando la incidencia de las aberraciones cromosdmi -
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cas de embriones abortaaos de manera expontdnea, con los que-
ge encuentra en fetos viables, puede hacerse una estimacidn -
del porcentaje de aquellos que se conciben perec no son aborta
dos.

Uno se ve obligado a admitir que, en el proceso de se--
leccidn natural, la funcidn suprema de un individuo es la de=~
reproducir otro igual.(1l)

Dentro ael capitulo referente a las causas genéticas de
las anomallfas congénitas se han descrito tres grupos de defeg
tos estructuraies daistintos:

1.~ Defectos apociudos a alteraciones del cromoséma en -
forma completa o0 de gran porcidn de ellos, detectables por -
microscopla dptica.

2.~ Defectos de un solo gen, reconocibles a partir de -«
los patrones familiares.

5.- predisposicidu genética que conduce a una elevada in
cidencia familiar, pero no en la medida que se observa en el-
parrafo antes mencionado. (13)

1as alteraclones cromosémicas pueden involucrar los cro-
mosdmas sexuules & los autosomas. Lo mds frecuente es encon--
trar, ademds del complemento normal de 46 cromosomas, uno o ~
mds cromosdmas enteros sooreailadidos, o blen uno de ellos es-
ta ausente, dejando un complejo de 45. Menos frecuentemente -
puede haber pérdlda parcial (deleccldn) del material cromosé-
mico, 6 reorganizacidn del material genético como sucede en-
el intercambio de cromosomas ( traslocacidén ), iaversiones, -
cromosdmas en anillo y otras alteraciones. Ocasionalmente , -
existen en é1 mismo, mds de una serie de células ( mosaicis =
mo) ¢ puede presentar un nimero de cromosdmas superior al nor
mal { poliploicias ).

La relativa frecuencia de estos defectos cromoadmices va
rian segin el estadio ael embarazo en que se estudia. Cuando
mds grave es el defecto de estructura, cuan mayor serd el de-
fecto genético y cuan menor la probabilidad de embarazo. En -
el interior de cada ndcleo esta la informacidn codificada, =-
responsable de la perpetuacidn de cada célula. Cuanto méds dig
torsionado el cduigo, menor la probabilidad de que la redupli
cacidn continué en forma normal. B
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El exdmen en el nacimiento de los cromosémas de una po==
blacién no seleccionada, revela alternaciones en una pequefia=-
proporcidn, algunas asociadas a caractéres clinicos reconoci-
bles, otras no.

K8 de destacar que la malformacidn mds frecuente asocia-
da con una alteracidn cromosdmica es el Sindrome de Down, En-
tre las madres jévenes la frecuencia no es superior a 1 x =---
1000, pero a medida que aumenta la edad de la madre, en espe-
cial por encima de los 3% anos, la incidencia aumenta con rd=
pidez de 1:40 a la edad de 45 ailos.

Los defectos de un solo gen son algunas veces responsg--
bles de grandes malformaciones congénitas anatdmicas, como ~--
ejemplo la acondrdplasia, pero lo mds frecuente es que causen
alteraciones a nivel molécular, pueden manifestarse en los he
terocigotos (herenclia dominante) & solo en log homocigotos --
(herencia recesiva), Las alteraciones debidas & genes dominan
tes son relativamente pocas y raras. Cuanto mds graves sus ma
nifestaciones, tanto menores las oportunidades de trasmitirse
los genes anormales a otra generacidn y tanto mayor la propor
cion de casos ocasionados de nuevas mutaciones. As{, la acon-
droplasia es slempre grave y a menudo mortal. La gran mayoria
de nifios acondrdplamicos nacen de padres sanos y resulian de-
una mutacién genética, es posible que relacionada con la edad
paterna.(14)

PREVENCION DE L0OS DEFECTOS GENETICAMENTE DETERMINADOS :

La prevencidn de los defectos genéticamente determinados
e baga actualmente en los siguientes puntos:

1.~ La naturaleza ya ha ideado un método para rechazar =~
la mayor{a de los embriones gravemente anormales, cualquiera-
que sea su causa. Necesitamos aprender mucho aun sobre lag --
caupas del aborto en cada casc determinado, al fin de que no-
actuemos en forma inadecuada.

2.~ El consejo genético,.unido a ua congejo apropiado, ~
acerca de la contracepcién y esterilizacidn es actualmeate, -
la dnica forma de impeair la concepcidn de embriones genéticg
mente anormales. Esto sélo puede servir para famllias en lage
que se sabe que existe un alto riesgo de repeticidn & presen-
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tacidn, las cudles constituyen una pequefla proporcidn del tal,

5.,- Terminacidn del embarazo en unos pocos casos selec--~
¢lonados.

ElL consejo genético, a pesar de lo wucho que se ha escri
to sabre 81, aurante muchos afos, continda por un camino difi
¢il entre dos peligros. Por un lado, da la sensacidn de que -
todo el tewma estd tun revestido de espiritualidad gque nadie,-
excépto el médico congultor genético, aventuraria una opinidn,
En: contrapesicidn, a veces hay une pridiga complacencia de in
misculrse en la vida de los demds con una case menor de infor
macién menor de la que se necesita para ewitir un prondstico-
gobre el tiempo. De estos exrrorep el segundo es el peor.,

Puede que el obstdtra sea la primera persona & quien so-
le prescnte la pregunta acerca de la posibilidad de repeti=e-
cidn de algin trastorno de la reproduccidn. Antes de que pue-
da emitirse una opinidn, se necesita temer la siguiente infor
macidn: a.- j Qué tipo de deformidad o defecto fué o es ?; --
b.~ 3 Qué se conoce de su causa ?; c.- ;Cudl es la historism-
familiar en relacidn con La edad paterna y el nimero y salud-
de otrog hijos %; d.~ r Cudl es la historia familiar en rela-
cidn a la enfermedad hereditaria ?; e.-~ i Cudl serd el efecto
de nuestro consejo en estos padres 7.

si estdn mezcladas alteraciones cromosdmicas, 1os estu~-
dios cltogendticos de ambos padres son un requisito previo pa
ra el congejo gendtico. S5i hay cromosdmas normales en ambona -
(1o que puede vcurrir, vervaderamente, en el 99 p.c. de los ~
cngos), el riesye de repeticidn de la malformacidn es en po--
tencia la incidencia que equivale a la edad materna correspon
diente { por ejemplo el Sindrome de Down).

51 esta mezclada una alteracidn debida a un gen dominan-
te (osteogénesis imperfecta ) y el trastorno se ha manifesta~
do en un hljo o padees, el riesgo de recurrencia en general -
eg del 50 p.c. . Con una hisporia familiar negativa es alta--
mente lmprobable.

5L esta involuerade un trastorno debido a un gen recesi-
vo ( f.orosis quistica ) el riesgo de presentacidn es del 25-
p.cy, en uno de cuatro. Si el gen esta ligado al mexo ( dig==
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trofia muscular de Duchene ) el riesgo es de 1 de cada 2 ni--
fos que serdn afectados y de 1 para cada 2 ninas que serdn a-
portadoras. Algunos padres preguntan por los riesgos de los -
descendientes de sus hermanos o hermanas { primos hermanos de
nifios afectadoa ). kBto depende de si los individuos en cues-
ti6n son heterocigotos para el gen y oi en caso de ser recesi
vos autosémicos, esto es los no ligunos al sexo, se casan con
heterocigotos. En la actualidad, pueden reconocerse un gran =
nimero de trastornos ocasionados por genes recesivos en esta-
do de portador. Este es un campo en que el médico genetista--
con un gran apoyo quimico, puede ser de gran ayuda.

Cuando existe una predisposicidn genética, los riesgos -
de repeticidn se determinan de forma empi#ica mediante un ana
1isis uel drbol genealdgico. Asf, ei unos padres tienen un ni
fio con un defecto del tubo neural, el riesgo de repeticidn se
sitda entre uno de cada quince y uno de cada veinte. Esta for
ma de consejo dista mucho de ser suficlente, cuanto més que -
la probabilidad emitida es de 1imitado valor. En concreto, de
be estarse lejos de efitir venturosos riesgos de repeticidn -
para un trastorno tan desagradable como la espina bifida, que
no es un riesgo lo suficientemente grave como para tranquili-
zar, nl suficientemeante pequero para ser despreciado,

Finalmente muchas peticiones de consejo genético eatén -
relacionadas con trastornos predominantemente no especificos-
no genéticos, tales como el retrazo mental y la pardlisis ce-
rebral. S5i estes son atribuibles a complicaciones del embara-
20 y parto, es el obstetra quién esta en mejor posibilidad de
aconse jar.,

ILas causa perspectivas de la prevencldn de defectos geng
ticamente determinados, estdn limitadas en forma notable, y =
descansan sobre la anticoncepeidn o el avorto selectivo. Pare
ce imgprobable que la ingiener{a genética de los humancs sea -
una posibilidae prdctica en el siglo XX. En contraposieiédn, -
la auténtica prevencién, para gue nazca un nific normal en lu-
gar de uno anormal, pucae ser posible si los factores causa--
les son externos y pueden ser modificados con la voluntad,

tiuy pocos defectos congénitos pueden ger cou seguridad -
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atribuidos a un solo agente externo. El virus de la rubéola, -
y el fédrmaco talidomida son ejemplos sobresalientes y se par-
te de ello para la elaboracidén ae estudios epiaemildgicos que
constatan que factores amvientales son incluidos en la géne=-~
sis de las malformaciones congénitas.

Los estudies epldemioléglcos revelan notables diferen---
cias yeopyrdficas, raciales y de clases socisles en la inciden
cia de algunos defectos congénitos, Dado que la distribucldn-
de los yrupos de poolacidn es fija, resulta, casi imposible--
diferenciar entre las infiuenclias genéticas y las ambientales.
sin emvargo en los ultimos @nos con la creciente emigracidn -
de grupos raciales y diversns reconocimientos, bien palneados
de la poblacidn, se esta acumulando informacidn acerca de la-
incidencia de los defectos en grupos de emigrantes y en cru--
ces raciales. Estos estudlos ayudarian de forma extraordina--
ria a separar a la gente y los factores genéticos de los no -
genéticom, pero los resultados necesitan ser iuterpretados --
con precaucidn por el siguiente motivo: Ambiente es un términ
no definido con despreocupacidn y Libremente dtilizado. Puede
emplearse un sentido de alrededores o contornos, comprendien-
do los aspectos de una situacidén tfsica, que se abanuona cuan
do pasa a otra situacidén, teniendo en cuanta que algunos ap=-
pectos de la nueva situacidn (dureza del agua, polucién atmég
ferica, fondo radioactivo) pueden ser idénticos con la anti--
gua. Ampiente puede también emplearse en el sentido més am---
plio de 1o no gendtico. l,a enorme diferencla entre estas dos~
interpretaciones puede conducir a una errdnea comprensidn de-
los estudios de pobdlacidn.

Los virus y otros agentes infeccioamos pueden afectar el-
crecimiento y desarrollo del feto de dos formas diferentes.En
‘primer lugar, la infeccidn durante el perfodo embrionario, -~
puede conducir a una alteracidén en la organogénesis que deter
mina malformaciones. En segundo término la infeccidn después:
de éste perfodo pueae alterar el crecimiento y desarrollo pos
teriores a todo el feto o a determinaaos dryanca Y puede con:
ducir a procesos infecclosos generales que sean evidentes ene
el nacimiento. Estas dos manifestaciones, se superponen en =-
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cierta medida, pero mientras diversos organismos pueden ser -
responsables de ulteraciones de la salud fetal, el virus de -
la rubdola permanece como el unico agente infeccioso que 8in-
auda es capiz de desviar la organogénesis normal. Los tejidos
nervisos fetales pueden ger dajados por toxoplasma gondi, los
citomegalovirus y posiblemente otros virus, aunque todav{a no
esta seguro el estudio de la gestacidn, en que se produce la-~
lesidn,

Por otro lado, desde el desastre de la talidomida en el=-
perfodo 19Y58-1962 se ha dicho y escrito mucho sobre medicamen
tos teratégenos. Desde el purnito de vista de la prevencidn de-
los defectos congénitos, sélo es necesario revisar brevemente
lo que se conoce de los fdrmacos que pueden causar degviacidn
del crecimiento y desarrollo prenatales normales e indicar un
camino racional para el uso ae férmacos durante el embarazo.
Los fdrmacos pueden darar al feto intrauterino de muchas mane
ras: Las sustancias citotdxicas, pueden ccasionar la muerte -
‘céiular conduciendu al aborto d la supervivenvia con milti-s
ples defectos congénitos. Los fdrmacos adminisirados a una --
muger embarazada pueden ejercer su efecto téxico ya conocidos
en el feto, los preparados hormonaleg pueden interferir en el
desarrollo gndderino normal ael feto. Los férmacos pueaen re-
sultar ue actividad teratdgena, que es bastante impredecibdle.

Con respecto a las radiaciones fonizantes, pe sabe que =
es causa muy rara de defectos congénitos. Sin duda grandes do
Bls de rayos ionizantes pueden causar la muerte o malforma=---
ciones congénitas, siendo en especial suceptible el slstema -
nervioso central. las dosls que se ﬁtilizan para el empleo ra
dioldgico normal, no parecen ser teratdgenas, aunque queda -
por resolver una posiole relacién con la leucemia infantil --
precéz, (11) 4

DIAGNOST1CO DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS :

El diagndstico prenatal, tanto ue las malformaciones del
feto como otras enfermedaaes, sigue en general una secuencia-
de acontecimientos. Primero, una observacidén hecha al tomar -

3

la historia clinica haoltual ¢ al realizar la exploracidn f£{-
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sica , despierta sospecha de que el feto pueda estar deforme.
Segundo, por esta sospecha se inicia una nueva exploracidén é-
se inlcia una investigacidén complementaria. Finalmente , los-
resultacos de estas pruebas adicionales pueden hacer posible~
el diagndstico aetinitivo.

El propésito de la investigacidn para llegar a un diag--
ndstico prenatal es el poder asudar a la desicidn correcta en
relacidn & la terminacidén de. embarazo, apoyarnos a dar un --
tratamiento uterino, auxiliar al tratamiento precdz postnatal,
prevenir al oostétra de dificultades potenciaies al momento -
del parto.

Los principales factores que deben orientar al obstetra-~
a una mayor posibliidad de defectos congénitos son los girw==
gulentes: Historia familiar de trastornos heredables, exceso-
o deficit de ligquido amnidtico, presentacion fetal andmala J-
actitudes persistentes, mala sulud de la madre durante el pri
mer trimestre, enfermedad crdnica materna, en especial la dia
betes mellitus, qxposlcién a teratdgenos conocidos al comien=-
%0 del ewbarazo, historia de pérdida fetal hdbitual, elevada-
edad materna y alta paridad.

El disgndstico prenatal definitivo se realiza por medio =
de téenicas no invasivas, pero sf de ygran veracidad, come lo-
son radiografia, ultrasonograria, electrocardiografla, exdmen
de 1{quido amnidtico, que incluye la bioquimica del l{quido,=
¢itologfa de células fijada, citogénesis de células cultiva--
das y bioquimica ae las células cultlvadas. (13)
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HATERIAL Y METODOS

Se realizd un estudio transversal, prespectivo concurren
te, observacional cowparativo, en donde incluimos a veinticin
co familias en las cuales uno de sus miembros presenta una -~
malformacidn congénita aparente y veinticinco familias en don
de no hubo este tipo de patclogia.

Se excluyerdn del estudio a :

Familias en aonde no se tuvo un diagndstico de certeza =-
patologia gendtica.

A aquellas 8 quién se les haya dado un tratamiento co --
rrectivo a la maltormacidn.

Las muestras se tomardn ue :

La consulta externa del servicio de genética en el Hospi
tal General de Zona, del I.iM.S.S5. de Puebla y ...

1e consulta externa del servicio de Medicina Familiar, =
en la Unidad de Meaicina Familiar Nimero 2, del I,M.S.S. de =
Puebla; siendo la eleccidn realizada al azar.

Ia recoleccidn de datos fué por medio de un cuéstionario
que incluyd ficha de identidad, aspectos de la dindmica fami-
iiar, antecedentes famlliares de la patologfa, situacidn eco-
néwica de la famitia, asi como interaccidn social de la mis--
ma,

El cuéstionario, fué realizado en el domiclilio familiar,
con el tin de observar en forma directa la dindmica de las re
laciones interpersonales familiares, informandose a éstos el-
motivo del estudlio.

Fl cuéstionario conotd de un total de cuatro hojas.

Para el traslado al domiciiio familiar, que en ocaciones
tué al drea rural 6 zonas sub-urbanas y urbanas de otras po--
vlacicnes, incluso fuera del Estado de Puebla, se empled un =
Jeep Willis 1957, propiedad de un gran compailero y apreciado=
amigo: el Dr. J. de Jesis Cesar Ortega y Jiménegz,
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RESULTADOS:

Los resultados encontrados después de la concentracidn y
andlisis de datos son los siguientes:

gncontramos que de las familias estudiadaa, tanto en las
de pacientes afectados, como los casos control, predomind el-
gsexo masculino con una proporcidn de 2.3 : 1 { Grdfica I ).

En cuanto a las familias de Srigen de los padres de fami
lia encontramos que :

En base a au desarrollo hay un predominio franco de laa=-
de tipo Tradicional (grdfica II), lo cudl es en nuestro medio
el tipo mds comin de nuestro medio.

Con respecto a su demografia la mayor{a de los padres --
proceden del medio urbano ( grafica III), aquf debemos reco~--
aar que la mayorfa de las familias en nuestro pa{s pertenecen
al medio rural {60 p.c.).

En lo que se refiere a su integracidn, los datos obteni-
dos fuerdn mds uniformes, presentdndose una propprcién entre
familias integradas y semi~integradas ( grdfica 1IV). Debemos
recordar que familia integrada es aquella en la cual los con-
yuges viven y cumplen sus funciones, mientras que en la semi-
integragas viven ,untos y no cumplen sus funcionres en totali-
dad, la desintegrada es aquella en la cual falta uno de los-
cdnyugea, por muerte, aivorcio, separacidn o abandono.

Por su tipologla se obmervo un predominio franco de fém£
liasg obreras en los casos de estudioc, siendo mds proporcional
en los controles principalwente originarias de familias de ti
pologfa campesina ( grdfica V), dicha caracteristica se obtu-
vo de acuerdo a la ocupacidn de uno o ambos cényuges.

La estructura familiar de origen,el predominio fué de ti
po niclear (.réfica VI), y se encontraron de acuerdo al ciclo
todag en fase de diupergidn.

El nivel de estudios ael padre de familia fué principal-
mente el de nivel primaria, la cual no siempre ge termind ene
sus sels arnos { grafica VII a )

Los havitos tabdouicos, alcohdlicos, higienlco-dietdti--
cos, tuvierdn una presentacién howogénea, en las cincuenta fa
milias encuestadas, (graficas VIII a,b y c¢).
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La patologia actual de los padres es semejante en ambos-
grupes, estdban afectados ciaco de los padres de nifios malfor
mados y tres de Los del grupo control, hay que aclarar que la
patologyia que se presentaoa no tenia relacidn con la malforma
eidn, esto refiriéndomos a nuestro grupo de puclentes melfor-
mados. La uistribucidn encontrada fué :

GRUPO ESTUDLADO GRUPO CONTROL
Lumoopat{a 1 Nefrdpatia 1
Hipertensidn 1 Lumbopatia 1
HeTeAe ¥ Delns 1 Epldidimitis 1
Diabetes Mellitus 1

Bronquitis crénica 1

Sanos 15 22
Total 25 25

La ocupacidn del padre: principalmente fuerén obreros ~--
(gréfica IX).

Con respecto a las familias de origen de las madres de =
tamilia encontramos que:

Al igual que las familias de los padres, hay un predomi-
nlo franco de las de tipo tradicional. (grdtica II)

En cuanto a su demograffa, hay un equilibrio en cuanto -
al medio rural y uroano. (grdfica III)

Dependienac de su integracidn, predominan las familias -
con una integracidn adecuada. ( grdaficalV)

La tipologie predominante es el de familiag obreras, pre
sentandose también un nimero importante de familias campesi--
nag en el grupo control, lo que aparentemente no es significa
tivo, (grdfica V)

En cuanto a la estructura familiar el predominio es de -
tipo ndclear ( grarica VI). Todas se hallaben en ciclo de dig
persidn. -

El nivel académico de las madres predominantemente es el
de primaria, presentdndose una distrioucidén homogénea en el -
se secunuaria, pachillerato y licenciatura, as{ como el estu-
dio de una carrera técnica. (gréfica VII b )

En cuanto a hdbitos tapdquicos, alcohdlicos e hfgienico-
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dietéticos, tambidn el predominio es homogenéo (grdrica VIII',
at,n',c' ). Sin embargo es de hacer notar aqu{ que hubo sels-
mudres fumacoras, de las cuales una de ellas tuvé tabaguismo-
durante el primer trimestre ce su embarazo, obteniéndose al ~
finalizar el embarazo un producto de bajo peso y con sindacti
lia; y que cuatro madres de pacientes malformados presentaban
hdbitos alcohdlicos en forma consuetudinaria.

Refiriendose a la presencia de patolo, {a actual de la ma
dre de familia, se encontrardn enfermas cuatro de las del gru
po de estudlo por solo una de las del grupo control:

GRUPO ESiUBIO GRUPO CONTROL

Lumbepatia 1 Inf, vias urinarias 1
Colecistopatia 1

Estrabismo 1

Céncer cervico-

iterino 1

Sanaa 21 24
Total : 25 25

Respecto a la ocupacién actual, la gran mayoria se dedi-
ca al desempeilo de tarcas del hogar.{ grédfica IX a)
En cuanto 8l estédo civil ae la pareja se observd que --
predominan las relaciones legales ( casados ). ( grdfica X )
En cuanto ai uso de algun método de planificacidn fami--
liar, eancontramos que en el grupo estudio, trece parejas usa=-
ban algin método, incluyendo el ritmo menstrual, mientras que
en los controles solo once llevabdn a cabo planificacidn de -
la familia, lo cual no representa una diferencia significati-
va. ( Tabla 1 y 1.1 )
Con respecto al nimero o lugar de los hijos estudiados -
encontramog una uigtrioucidn similar en cuanto a si se trata-
"ba del prumer, segundo o tercero y mds hijo. Esto se refiere-
en forma més clara en la Taola 2,
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MALFORNACIONES CONGENITAS Y DINAMICA

FAMILIAR
= PROGRAMA DE PLANIFICACION FAMILIAR.ESTUDIO
P.P.F, Oral 1
P.P.F. Local 0
P.P.F. D.I.U. 4
P.P.P. Qx. (Salpingoclasia) 6
P.P.F. Inyectable (o]
P.P.F. Ritmo 2
Sin Método 12
TOTAL 25

TABLA 1
Fuente : Encuesta.

MALFORMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA

FAMILIAR
ROGR DE PLANIFICACION FAMILIAR.CONTROL
P.P.P, Oral 1
P.P.F., DLocal 1
P.P.F. D.I.U. 2
P.P.F. Qx. (Salpingoclasia) 6
P.P.F. Inyectables 1
P.P.F. Ritmo 0
. 8in método 14
TOT AL 25

TABLA 1.2
Fuente: Encuesta.
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M ACIONES CON AS [\
FAMILIAR
NUMERU DEL HIJO mSTUDIADG
No. Hijo E5TUDIC CONTROL
I [ 9
iz 9 9
IIT o nds 10 7
TOTAL 25 25
TABLA 2

Fuenite : Encuesta.

La edead de los pacientitos encuestadog en el estudio el~
rango varicd de 1 a 132 meses, con un promedio de 35.6 meses b
una desviacidn standard de 46.07; mientras que en los pacien~
titos controles fué de un rango de 1 a 60 meses, con un prome
dio de 20.06 meses y una desviacidn standard de 17.33,

Bl peso al nacer varid desde 1,900 Kge a 4,100 kgs, con
un rango de 2,956 Kx8 y una desviacidn standard de .67 en ==
loas cagos de estudio; en los controles el rango fué de 1,400~
8 4,000 Kgs, con un promedic de 5.070 kgs y una desviacidn -~
gstandard de .55.

El rango de edad de los padres con hi,os malformados oa-~
cilo eatre los 20 y 55 afos, con una media de 33,d8 aros ¥ o~
una desviacidn standara de 9.24. lLos padres de los coatroles-
tuvierdn un rango de 20 a 44 anos, con una media de 27.72 y =
una de¢sviacidn standard de 55.5. Lo aaterior refleja que en =
nuestro estudio el factor edad no fué determinante en la pre-
sentacidn de malformaciones congénitas.

La edad de:la madre con nisios malformados fué del rango-~
de 20 a %5 aros, con un promedio de 29,24 y una desviacidn --
standard de 7.40; las madres de los nirlos control oscild en--
tre 16 y 34 anos, un promedio de 24.72 aiios ¥ una depviacidn-
standard de 4.25, Lo cual no es significativo tampoco.
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Con respecto a los antecedentes de tipo ginecoobstétri -
cos de las madres con hijos malformados encontramos que la a-
paricidn de la menarca fué en promedio a los 12.84 anos, con-
un rango de 10 a 15 anos y una desviacidn standard de 1.40; -
los emparazos se presentardn en un promedio de 3.44, con un -
rango de 1 & 12 y una deoviacidn standard de 2.23; los partos
en promedio fuerdn 3, con un rango de 1 a 11 y una desviacidn
standard de 2.2Y; abortos, se presentardn en 12 madres, con ~-
un rango de 1 en 9 pacientes, un intermedio de 2 en 1 madre y
5 en 2-madres, el promedio fué de 1.4 y la desviacidn stan --
dard de .79, se reportardn 14 operaciones cesdreas con un pro
medio de 1.27, un rango de 1 a 3 y una desviacidn standard de
.64, No hubo mortinatos ni Sbitos.

En las madres cuyds hijos fuerdn controles encontramos :
que la menarca aparecld a una edad promedio de 12.44 afiog, -~
con un rango de 11 a 15 anos; el promedio de embarazos fué de
2.48, con un rango de 1 a 6 y una desviacidn standard de 1,26
en lo que se refiere a partos se presentd un promedio de 2,08
con un rango de 1 a 5 y una desviacidn standard de 1.21; en -
cuanto a abortos sblo se presentd en dos madres distintas, -
con un promedio de 1; se les practicardn 7 cesdreas con un -
promedio de 1.75 y una desviacidn standard de .17. Tampoco -=
hubd antecedentes de mortinatos ni dbitoa.

Otros datos que consideramos de gran impurtancia por la-
marcada diferencia encontrada se reriere a aquellas madres =4
que durante el emoarazo del paciente en estudio cursardn con-
patologfas diversas, siendo la mds frecuentemente vista, la -
amenaza de aborto, presentandose en forma alglada o bién aso~-
ciada a otros factores considerados como predisponentesa, para
tla aparicidn de las malformaciones congénitas, Es curioso ha~-
cer notar, siu que esto sea definitivo, que dos madres Presen
tarén virosis respiratoria catalogana por ellas mismas , en :
forma separaaa,como séveras durante el primer trimeetre del -
emburazo, presentando ambos productos focomelia en distintag-
extremidades. Otros dates al respecto pueden observarse en -
la tapla Ko. 3, que se presenta a continuacidn.
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MALFORMACIONES CONGENITAS ¥ DINAWICA FAMILIAR
ANTLORDENTES PATULOGICOS "DURANTR L PRI
MER TRINESTRE DEL ENBARAZO

MADRES ESTUDIO MADRES CONTROL
Amenaza de aborto.....5 Inf. Vias Urinarias
Anenaza de aborto y errtesaaserrananen
manlobras aportivas ..l Amenaza de Aborto,.2

A. de aborie y pre-
eclampsia ssvevriennal
A. de aborto y medica
¢idn no especifica ...l
A. ae aborto, maniow~
bras abortivas, uso de
meaicamentos no especi
ricos e 1.V.Us <vvenrsad
Uso de medicamentes no
deteTMinAU0s vveviseasd
Virosis respiratoria
BEVELE +oavaneevnnnnesl
TabiquaBilo ssereorenssld
Raclaciones (RAX)..ee..l
Pre~eclampsia ....v0..1
Utero infantil .......1

sin patologfa ........5 Sin patologia +....22

TOT AL 25 TOTAL 25

TABLA 3.~ Patologfsm aurante el primer trimestre del-
embarazo, Ndtese la gran incidencia de amenaza de a~

gorto en embarazos de maeres con pacientes malforma-
oa,

Durante el perfode transnatal ee presentdron cifras még-
0 menos seweyantes en amuoe gIupoe, en 1los paclentea malforma
dos nueve pregentardén problemas los cuales fuerdn en forma d;
creciente: cinco hipoxis neonatal, dosg rupturas prematuras d;
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membranas, uno con prélapso umbilfcal, que seguramente cursd-
también con hipoxia y un gemelar muerto con diagndstico de 0s
teogénesis imperrecta. Por otra parte a6lo seis de los pacien
tes wel gTupo control presentardn problemas trasnatales, sien
do tres pretérminos, aos despropdrciones cefalo-pélvicas y --
una hipoxia neonatal,

Ios problemas poctnatales més frecuentes ruerdn en el --
grupo estudio una bronconeumonia, una dacriocistitis, una me-
ningitis, dos sinaromes didrreicos con desequilibrio hidro --
electrolitico, por sélo dos bronconeumcnias en el grupo con=--
trol. Pensamos que mis que tener una relacidn con la anomalia
genética presentada, la presentac.dn de este tipo de enferme-
aades tiene relacidn con el medio f{sico donde se desarrolla-
la vida familiar en forma hdbitual. { TABLA 4 )

S INGENLITAS D CA F LIAR
MEDIO FISICO FAMILIAR

ESTUDIO CONTROL
Urbano ssessosee 17 19
Rural sseevesoes b 6
Casa propia .... 18 12
Casa rentada .,. i 13
Agua potable ... 23 21
Agua de pozo ... 0 4
Agua de pipa .., 2
Drenaje seeeeees 22 19

Foga séptica ... O
Letrinas ciiveae 0
Raz del piso ... 3

w w O

TABLA 4. Distrioucidn y servicios con que cuentan -
las familias encuestadas,

Fuente : Encuesta.
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1a ¢indmica familiar de nuestro trabajo mostré que :

El papel que desempeila el padre en las familias del gru-
po en estudic es paralela al papel de los padres de familia--
del grupo control, predominando el tipo trauicional que es --
el que aporta y satisface las necesidades de los miempros de-
la femilla, sirve como guia, proporciona afecto y se encarga-
de nodo variabie de la socializacldn del grupo, as{ como de =
la organizacidn del mismo. (grafica XI)

EL papel desempenado por la madre en ambos casog fué el-
ue ser madre-esposa traaicional, que se refiere & aquella que
cuenta con una secie ue derechos y privilegios como lo son la
depenaencia econdmica y una pengién alimenticia en caso de di
vorcio, gero tambidu la que se hace cargoe de los servicios do
mésticos, asf como ae estar subordinada A los intereses econd
micos ael esposo, asf como en quién recaé el mayor peso de la
educacidn, atencidn y socializacidn de los hijos. (gréfica --
XII)

Las relaclones dentro de la familia en forma general fug
rén vuenus en aubos grupos. {grafica XIIT a, by ¢ )

La fase en gue mayor nimuro de familias del estudio y --
ael control se encontrardn fue en la de expunsidn. {gréficas
XIV a y b)

Respecto & lap etapas de las familias estudiadas, encon-
tranos que ninguna cursaba con emvarazo actual, veinticinco -
habian pasado por etapa ve nacimiento, tres tenian educacidn-
sexual, el estado lavoral indico que veinte familias eran de-
tipo oorero, cinco profesionistas, ninguna caumpesina, lag w---
veinticinev pasan actualmente por una enfermedad en algdn ~--
miembro ae la familia ( el paciente pista) y cuatro ya han pa
sado por la etapa de muerte de un familiar. (,réfica XV). En-
el grupo control se encoutro a tres madres con embDArLAZ0 QCwww
tual, velnticinco ya tablan pasado la etapa de nacimientos, ~-
s80lo una pareya refirid educacidn gexual, en cuanto al estado
laboral veintitres pertenecen al tipo ovrero, un profesionis-
ta ¥y un camypesino, veiuticinco vivian la etapa de enfermedad-
actual, al womento ae la encuesta y ninguno habia tenido la -
experiencia de fallecimientos cu la familia.{ grérica xv a)
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Referente al cuestionario final, de la encuesta, que tra
ta ae preguntas airectas a los padres del paciente con malfor
macidn , en los estudios, y al paciente enfermo, eu los casos
conirol. Los resultados se mnotan en la sigulente tabla (5).

MALFORMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR

RELACION DE LOS RESULTALOS DEL CUESTIONARIO ESPECIAL,-
PARA DETEAMINAR ANOMALIAS EN LA DINAMICA FAMILIAR

ESTUDIC CONTROL

Sentimiento de culpa en los
padres eaetis e te s i esesteana 11 2
Temor a repeticidn de la a- )
Nnomalia civeerionraniercnnsanna 13 1
Pionsan que 38 un castigo -
de Di0B.sviusissesnnvreconsonns 2 0
Saben de alguna repercucidn
en el resto de sus hijoa ...... 15 1
Relacidn con otros familiares .

Buenas. 8 23

Regulares. 8 1

Melas. 9 1
Refieren alguna modificaéidn en
su vida gexual ...i.vivienrinaa 19 2
Refirierén deseo ae mds higjos . 10 15

TABLA 5. Los resultados arriba anotados se refieren a respueg
tas afirmativas.

Por lo que se puede apreciar es aparente la diferencia =
que se presentad entre amoos §rupoS; es importante mencionar -
que en el grupo control se entrevistdron a dos familias en --
cuyo seno habfa un niro con epilepsia y con retardo mental --
pPOT hipoxia neonatal y pardlisis cerebral ilafantil, respecti-
vamente, siendo precisamente aquellas que refieren culpabili-
daa y motiiicacidn de su viaa sexual, sdlo una de ellas refi-
Ti¢ temor u que se repitiera el problema,

Se apiicd la prueba estadistica de X2 (chi-cuadrada) a--
todoa los puntos, excepto al que se refiere en el tercer ren-
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gldn de la tabla, pués pensamos que no hay una diferencia sig
nitficativa.

En cuanto al resto ve lus parameiros encontramos que @

a.~ En lo que respecta a que si log padres manifestardn-
alglin sentimiento ae culpa o vergllenza, la %¢ fue de 44, con-
una significancia estauistica de P< a .05 .

b.- El tewor a que el problema se repitiera en hijos de-
embarazos posteriores mostro una X2 de 150, con una P<.05 .

¢.- kn cuanto a ser considerada la mallormacién como un=
castigo de Dios Lla diferencia aparente, como se menciono an-
teriormente, no es importante por lo que consideramos no i---
plicar la prueba estaufstica ya que a simple vista la diferen
cia no es significativa.

d.~ Los pudres de familia que gabfan de alguna repercu--
cidén en sus hijos, por el padeclmiento del caso pista, fué a-
parentemente mayor en los casos del estudio, con una X2 de ~-
204.1t y una gran significancia estad{stica ( P €.05)

e.- Las relaclones interfamiliures se ven nds afectadage
en ei grupo de estudlo, una X2 de 127.7 y una P< .05,

{.~ Un punto importantie es el que se refiere a la vida -
sexual de la pareja, la cudl se ve modificada en forma impor=
tante, posterior a la procreacidn de un hijo mallormado, la -
prueba estadf{stica mostro una x2 de 156 y una P<.05

.= En cuanto alL deseo de tener mds hijos, las cifras en
ambus grupos fuerdn similares , sin embargo se encontro una -
x2 de 4.1 y und significancia estadistica importante (P«£05).

En cuantec & un panorama general vemos que s{ hay gran --
disfuncidn en las relaciones interfamiliares, tanto a nivel -
social como a nivel pareja (vida sexual) en las famllias de ~
los puclentes malformaaos.

En cuanto a los diagndsticos de los pacientes pista de -
nuestro estudio fuerdn los siguleites:

Focomelia (variable)
Acondrdplasia

Microcefaléa

Displasia ectodérmica anhidcdtica
Displasla espondilo-epitisiaria

Lol SO B
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Enanismo tonatdtrofico
Labio y paladar hendidos
Micro-pene
multimalformado
OsteoyénesLs imperfecta
Polidactilia

Poliotia

sindactilia

sf{narome de Arnold Chiarl
sindrome ue Beckwlck
sindrome de Goildenhar
s{ndrome de Hunter
sindrome de Rino=-trico-tfalangico
s{ndrome de Seckel
Total

[ el el el et o o

N
wn

Sin empargo la frecuencia de las malformaciones arriba -
descritas, no son significativas debldo a la pequeria muesira=-
con la que se trabajd, siendo solo resultado ael azar.

Con respecto & quien aid asesor{a o conseyo genético, a-
estas familias enconvrawos que en el 83 p.c. de los casos lo-
hizé el méuico wenétieta, el 4 p.c. el Médlco Familiar, el --
8 p.c. restauve no tuud asesorfa. (grafica XVI )

Por dltimo, los diagndsticos familiares que Be encontira-~
rén ftuerdn
EN BASE X SU ¢ ESTUDIT

Desarrollo
Tradicional 21
Moderna 4
Primitiva 0

|

Pt

COW = OPw oW oo

DewograriaUrbKna 18

Rural 7
Integracidn
Integraaas 16
Sewi-intezradas 7
Desintegradas 2
Tipologla

[

n

N

Obreras 20
Campesinas 0
Profesionales

Estructura .

[

Extensa

Niclear 13
9
Compuesta 3
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A estos resulta.os tambidn se les aplicd la pruepa esta-
distica ae %2, en aquellos en donde se notdra una significan-
cia importante como en cuanto @ su desarrolloc, su integracidn
Y su estructura, euacontrandio una xZ de 14.5 , 14.6 y 5.76 reg
pectivamentie, lv cual es altamente gignificative ya nue P<05,

vVale la pena hacer enfdsis en el aspecto de la futegyra--
cidn familiar, ea la cual hay mds familias semi-inteygradas y=
desintegradas en el prupo estudio gque en el ,rupo control, lo
que comoe se reileridn anturiormente es altameate ignificativo,
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Caso Pista:
Nombre ¢ Fdad ¢ Sexo -
Afilincidn Domicilio
Fecha de Nacimiento .. Fecha de Investigacifn .
Consultorio __ -
PADRE ¢
Nombre , Edad s Ocupacién L.

Ingreso Mensusl » hporte a la Familia

Escolaridad  N() L B0 5() B() . 1{) OTRAS,
Estado Civil UL() cQ) () VO RELIGION

CARACTERISTICAS DE Li FAMILIA DE L. CU.L PROVIENE:

Nuclear { ) Extensa { ) Extensa Compuesta ( ) Urbana { } Rural ( )
Integrada ( ) Semi~Integrada ( ) Desintegrada { ) Campesina ( )}
Obrera ( ) Profesional ( ) Primitiva ( ) Tradicional { ) Moderna { .

/ALTERACIONES DEL DES.RROLLO EN L. F/MILIZ

Tabaguismo SI ( ) No () Lcoholismo  SI ¢ ) NO ()
Toxicomanias 8I ( ) NO () Cunles

Higienisos B ( ) R() M)

llimentanoién B ( ) R () M ()

Enfermedad fctoal s1( ) No( ) Cual .
MI/DRE 3

Nombre , Edad y Ocupacibn

Ingreso M 1 s+ Jporte a la Familia

Escolaridad  N() RO 8() . B . 1L() OTR/S
Estado Civil UL() ¢} () vO) RELIGION

C/RACTERISTIC,.5 DE LA F/MILI. DE L4 CUJL PROVIENE:

Nuclear ( ) Extenaa ( ) Extensa Compuesta ( ) Urbana ( ) Rural ( )
Integrada ( ) Semi-Integrada { ) Degintegrada ( ) Campesina ( )3
Obrera { ) Profeaional ( ) Prioitiva ( ) Tradicional ( } Moderna { .

+»LTERWCIONES DEL DEB.RROLLO EN L4 FAMILIA

et ———————

Tabaquisme SI ( ) N () Alcoholisme SI () No ()
Toxicomanins SI ( ) NO () Cuales

Higlenicos B ( ) R( M()

‘limentacién B ( ) R ( H()

“safermednd lctual 8I( ) No( ) Cual

lntecedentes Ginecoobstetricos:  Menarca Ritmo s
K P I8 C Mortinatos Obitos .

eRe __ PdPeFVa 81 () NO () Injodo _ ...

wirdo '

e A e v



-41-
Hijo Estudiado:

Nombre y Ho. en la Fomilia , Edad Sexo
intecedentes prenatales de importancia

intecedentcs trnsnatales Juportantes

/ntecedentes necnatales medintos e inmediatos

Condiciones (el parto  Pretermino ( ) Termino ( ) posternino ( )
Eutocico () Distocico ( )
Medio hospitalario ( ) Nopirico ()
Peno ol nacer .

Inmunizaciones sT () No () Cuzles

Llimentacién

———e e

Higiene « PiDECIMIENTOS ANTERIORES DE IMPURTWNCI.

ENFERMEDAD 4#CTULL

CURSx CON RETRn&y PSICUMGTOR 81 () m ().
Tratamiento 8L () NO () Cual
« Duracidn

Otros hijos (descripcién general)

MEDIO FISICO :

Urbano ( ) Rural () Habitacidn

Cooa propia () Rentada ( ) Monto de lo Renmtn e
Habitaciones « Ventilacibn ..
Iluninacibn » Agun Potable ( ) Pozo( ) P2
Drenaje () Fosa Septica ( ) Letrina ( ) Raz del Sula (

Higiene del lugar B () R () M)

Caracteristicas generales

Yestido _\ « Calzado
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DINIMICA FAMILI.R:

Papel del padre on la familia
Papel de la madre cn la familia
RelaciSn esposa-esposu
Organizacién del grupo o
Relacifn padres-hijos

Relaciln entre hermanos

Relacifn de los familiares con el cnso pista

Donde ducrme « Con quien

Donde juega » Con quien -
Va a la cecucla y grado cscolar Lprovechemiento ____
Exterioriza sus doseos , Cotto

Exterjoriza sus ideas y Como :

ietividades de recreacién de la familia con el paciente

Frecuencia , Son entisfactorias 81 () N
porque

FaSES DE In. F,MILIL:

Matrimonic ( ) Expansién ( ) Dispersién ( ) Independencia
Retiro ( )

ET.P.8 DE Ln F.MILLi:

Embarazos Nue « Ploncadus No plancades
que sentimientc gcneral atress { ) slegrin () Prob.Econone (

Nacimientos .ctitud afective de la familie

Enseflanza de la scxualidad sr () No () porgue N

Estado laboral: Campesino ( ) uvbrero ( ) brofesional () ,
Deagcupacibén ( ) Bugca nuevo empleo s1 () N
purque e~

Enfermodad de un wiembro de la familia:
hetitud afectiva de la familia

Muerte de un miembro de 1la familia:
sctitud afectiva de la familia

FUNCIUNES LE Lu FaMILIi

Soeializneitn ()
Cuidado {

Ifecto ()
Status ( )
Reproduceién ( )
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CuN RESPECT. /L PiGTENTE C.N M.LFuliMiCIuHES:

1.= Le dA verguenza ¢ siente alglin tipo de culpa pu: iavw - 2 covexdo un hijo
clteraciones :
Padre
tudre -

2.~ 8e sienten tumerosos de que en el futurv esta situaciln se repita o que tig
ga conpecuencias en la relacibn entre ustedes ¥y con sue hijos §
Padre ..
Madre

3+~ Considera cl nacimicnto do su hijo en estas condicionce como un castigo G.
Diosn, Bi, nu y porques :
Padre
Madre

4e- Sabe que :jectos ha tenido ol ocamients do se fijs crn melformasiones con
rospocto . sus donfis hijon
Padre
Hadre

5.= Be ha modificade su vida sexualt
8I () Ho () Forque

6.~ La relncién con el restc de pus fomiliares ce ha modificado ,

7e= Desenr o doscarén tener mhs hijos despues del nacimiento de su hijo con &l
raciones ;
Padre "
Madre ..

8.~ Ha tenidv omesoramiento gen&tico postorior al nacimiento de su hijo 3

9+~ Quion lo ha dado

DL.GNuSTICU JaMILIA

En base n nu dosarrolle

En base a su demografia

En bpgse o su integracibn

a
a
Ln base & au tipologia
a
n

En base 3u estructurn

Fn base n ou clelo —

CUMENT,, Iy

rams .

DRe RICAHD. CURTES CHAZIN
DR RICLRLS DOBn JH¥RA6



44

MALFORMACIONES CONGENITAS ¥ DiNAMICA EAMII"L’IAR;
DISTRIBUCLON POR SEAO. CAS0S PISTA

casop
25 3
20 ¢ 17 13
15 1 E_ESTUDIO
10 8 [[mml CONTROL
5
0 MASCULINO FEMENINO
Grédfica I

Fuente: Encuesta personal.

MALPORMAGIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
PAMILIAS DE ORIGEN. DESARROLLO.
.PRIMITIVA

2 ’/// TRADICIONAL
28 MODERNA
E ESTUDIO
2 ¢ CONTROL
154
181
%q
0 E

PADRES MADRES

Gréafica II
Fuente: Encuesta personal.
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MALFORMACIONES CONGENITAS Y DInamlCA FAMILIAR
FANILIAS DE ORIGEN DE LOS PADRES.
EN BASE A LA DEMOGRAFIA

casqs

30
ESTULIO
2%
20 1B CONTROL
16
19
149 !7i
g3
5 i
Pos
. (141 N
Gurbanas rur urbanas rurales
PADRUE MADRES

GRAFLCA L11
Fuente: Encuesta personal,

MALFORMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
FANILIAS DE ORIGEN DE LOS PADRES

casqs EN BASE A SUVINTEGRACION
30
25
20 ESTUDI.LD
15 cowno
10 int;integradas
g~1: semi-inte
5 gradag
des: desinte -
gradas
o]

PADRES MADRES
yrdrica IV
‘Fuente: Encuesta personal.
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HALFOAMACIUNES COnGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
FAMILIAS Di ORIGEN DE LOS PADRES
Bl BASE A SU TIPOLOGIA

casqgs
50 ESTUDIO D

‘

25

21 CONTROL ﬁ
20 |

obr: obrera
15 cam: campesina
Wy 11 prof: profesio-
10 K nal
A
5 % Mk
23] o 19
i1 lik0
o obr.cam prof obr. cam prof
PADRES MADRES
Grética Vv

‘Fuente: Encuesta personal

MALFORMACIONES CONGENITAS Y LA DINAMICA FAMILIAR
FAMILIAS DE ORIGEN DE LOS PADRES

casos
30 EN BASE A sU ESTRUCPURA
25
20 ESTUDIO D
15
CONTROL
10 Nuc: Nuclear
Ext: Extensa
5 E.C: Extensa-
compuesta.
— D
0 | nuc ext e.C.

PADRES

Grdfica VI
Fuente: hncuesta personal.
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MALFORMACIONES CONGENITAS Y OINAMICA FAMILIAR

GRADO DE ESCOLARIDAD DE LOS PAURES
( PADRES )

casos

30
25
20

10

"ESTUDIO D

CONTROL

7R

‘nula primaria sec. bach. licenc.

Gréfica VII-A
Fuente: Bncuesta personal.

MALFORMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
GRADO DE ESCOLARIDAD DE LOS PADRES
( MADRES ) 5

cas
304

25

20

154

ESIUDIO D

CONTROL f;

Grdfica VII-B
Fuente: Encuesta personal.
L
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MALFORMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
HAB110S GENERALES DE LOS PADRES

cagps ( PADRES )
I ESTUDIO
Paciente
BOT alcohdlicd
CONTROL
25 22,1 21

20

15
10

5

1 ] B R M
RIGIENICOS DIETETICOS

Grédfica VIII-A B ¢
Fuente: Encuesta personal.

MALFORMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
HABITOS GENERALES DE LOS PADRES
( MADRES )

casgs ESTUDIO D
30 CONTROL
25 g
20
15
10
5 s e i

JFT 11

a5 LA L

B R M

0 |'tab alc.drog. N

HIGIENIGOS DIETETICOS
Grédfica VIII'~ A' B! c!

Fuente; Encuesta personal
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MALFURMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
OCUPACION ODE LOS PADRES
{ PADRES )

°38F
25
20,

ESTUDIO

CONTROL

15

2
3

G gr=

wbrero campes prof,

Gréfica IX
Fuente: Encuesta personal.

MALFORMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
OCUPACION DE LOS PADRES
( MADRES )

casgop
30 I ESTUDIO

CONTROL
1

25
20
15

10

1 1

0 | hogar obrero campo prof,

Gréfica IX=-4
Fuente: Encuesta personal.
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MALFOKRMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR

Caso

30 1

25

20

15 4

10

5 2

ESTADO CIVIL DE LOS PADRES

0. 0 0 O

ESTUDIO

CONTROL

u., 1. casados divorc. viudos

¢rdfica X
Fuente: Encuesta personal

MALFORMACIONLS CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR

cas
30
25
20

15
10

5

ag FAPEL DEL PADRE DE FAMILIA

25

i olif
o 1XWAS 0 )

tradi modecrna primi
cional tiva
gréifica XI

Fuente: kncuesta personal.

ESTUDIO

CONTROL

B0

B O
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4
MALFORNACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FANILIAR

PAPEL DE LA WADRE DE FAMILIA
casos

30
25
20

ESTUDIO D
CONTROL

15

lo'l

2
0 0

HH A " A

0 | tradi- lgualita compa-
clonal ria flera

Grafica £I1
Fuente; Por encuesta personal.

MALFORMACIONES CONGENITAS Y LA DINAMICA FAMILIAR
RELACIONES INTLRPERSONALES
casg oy
30‘f ( EsposOS )

ESTUDIO

CONTROL .ﬁ

L]

25
20 §
15,
10

5

-7

Grifica XIII-A
Fueute; Encuesta personal.

Sy 1 1

re,ul malas
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MALFORMACIUNES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
KELACIONES INTERPERSONALES
{ PADRES/HIJOS )
caswp
30

25 23

ESTUDIO D
CONTROL

20
15

10

L L % 3

2 A
ouenag Iegul.

0

Orafica XIII-B
Fuente: Encuesta personal.

MALFORMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
RELACIONES INTERPERSONALES

( HERMANOS )
casosy

ESTUDIO

CONTROL

2

|

Rt

o

Grdafica XIII-¢
Fuente: Encuesta personal.
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MALFORIACIONES CONGENITAS Y DINAWICA FAMILIAR
CICLO ACTUAL DE LAS FAMILIAS

casgs

30 |

. s []
20 2 CONTROL, [FF
+5 a0

15

10

10

0, O 0, o, g U
0 Wmatrim expan disp indep retiro

‘Gréfica XIV-A

5 (dispersidn)

10 (dispersidbn)

4rdrica XIV-B . Se pucde apreciar en Negro ul rupo
Estudio y Bn rojo se aprecia al grupo control.

Fuente; Encuesta personal.
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MALFORMACIONES GONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR
ETAPAS ACTUALES DE LAS FAMI

No. LIAS ESTUDIADAS
30 |
25 25 e
25 n:
es:
20 20
15 ;
rodf;
penf:
10
5 3 wﬁ
0 0
e n es o c p enf muerte
0 " edo. lab,

Gréfica: XV
Puente: kncuesta personal.

MALFORMACIONES CONGENITAS Y DINAMICA FAMILIAR

ETAPAS ACTUALES DE LAS FAMI
LIAS CONTROL

No
30

25
25

20

15

10

L

23

i 21

[*H
c:

enft:

(VIR

Ofe n

es

o ¢
edo lavoral

Grdlica KAV-4
Fuente: Encuesta peraonal.

eni

muerte

¢ embarazo

nacimiento
engeflanza de la
sexualidad
obrera
campesina

profesional
enfermedad

embarazo
nacimiento
engeflanza de la
gexualidad
obrera
campesina
profesional
enfermedad
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MALFORMACIONLS CUwGENITAS Y DINAMICA ~AMILIAR
ASESORIA HEDICA
( CONSEJO GmNEYICO )

Méaico
Gunetista
(s8p.c,)

Sin asesor m
(8 p.c,)

Médico
Familiar
(4 p.c.)

¢rifica XVI
Fueute Obtenido por encuesta personal,
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CONCLUSIONES:

Después de realizadas las encuestas, concentracidn de da
tos, asf como su andlisis y sowetimiento a la prueoa estad{a-
tica de X2 llegamos a las siguientes conclusiones:

El 6rigen de las tramilias encuestadas, encontramos que =
alchos anteceuentes no infieren directamente en relacidn a la
malrormacidn cougénita que ae presentd dos generaciones des--
pués.

Las familian a las cuales pertenecen los casos pista, --
tanto los estudios como los controles, no se mostravén dife--
rentes unas de otras, sin embargo en 1o que respecta a los hé
bitos tavdqulcos y alcohdlicos estos se presentardn en alguws
nas madres las cudles tuvie€ron un niifio nalformado, considera-
mos este dato de importancia ya gue dichos hdbltos estan con=
siderados como predisponentes causales de malformacidn congé-
nita,

Dirigliendv nuestras wmiradas, hacia las wadres, que como-
ser humano y como organismo se "encarga del crecimiento y de
sarrollo del producto aurante el emoarazo y durante el regto-
de la viaa dei producto, pensamos que las patologias que se--
presentan al momento del estudio no influyen en ninguna forma
en alguna alteracidn morfold gica.

Se presupone, que aespués del nacimiento de un nino con-
malformacidén, se pensard por parte de los padres en planear -
la fawilia, pualendo ser por métouos temporales ¢ bién defini
tivos, en uuestro trabajo no encontramos aiferencia significa
tiva en cuanto a ambos yrupos estudiacos, esto probablemente-
se debe & que en los casos estudio en quince familias se tra=
taba del primer o segundo hijo, mieantras que en el gruyo con-
trol diez y ocho se euncontrardn en el mismo caso.

En lo que ge refiere a la eaad de los padres, se notd 1i
gera diferencia en cuantv al promeaio de edad de los padres :
ya que en el grupo estuaiadoe fué mayor que en el grupo cen---
trol, sienao sin euwoargo semeyunte el rango de edad, disminu-
yendo al minimo la aiferencia anies descrita, por lo que con-
slaeramos que en nuestro estudio la edad no influyd como un =
facior predisponeate, en los casvs de maliormacidn.
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Un puuto de gran importaucia y que debemos tocar no adlo
por hacer mencidn, sino dando el énfasis que mevece, €8 el he
cho de que las madres con algin antecedente patoldgico duran=-
te el yrimer trimestre del embarazo, presentdron al final del
mismo el nacimiento ue un nino con malformaciones, este dato-
sl resulta dve gran importancia y significancia y corrobora lo
que se ha escrito a. respecto en la literatura mundial,

Con respecto & los problemas postnatales, como se mencip

nd anteriormente, pensamos se debierdn més al medio f{sico de
desarrollo de la vida familiar, que a la malformacidén misma.
’ vor dltimo en lo que respecta a 1a dindmica familiar de-
los prupos que presentéron entre sups mlembros un problema de-
malformacidn congénita, se encontrc que hubo cambios aparen--
tes y que son altamente significativos, en relacidn a lag fa-
milias en donde no se presentd este tipo de pacientes, Sin -~
embargo es de hacer notar que en el rupo control, dos fami--
lias tenfan un hijo con una patologfa crénica que tuvé rela=-
cidén con su nacimiento: uno con pardlisis cerebral infantil,-
secundario a hipoxia neonatal y uno con epilepsia, en estas -
familias tambidu se encontrardn camolos de importancia en las
relaciones interfamiliares.

Como menclonamos arriba los campios que e dan en las fa
milias ael grupo estudiado son tanto en las relaciones inter-
personales en la pareja, en el grupo soclal donde se desen ==
vuelven, as{ como en el agpecto de la vida privada y sus rela
clones sexuales, siendo factor principal de que familias int:
gradas plerdan el equiliorio, ocurriendo en grado "méximo" l:
desintegracidn familiar en alguna de sus formas, § en forma -
"minima" que no menos importante, ocurra lo que llamamos fami
lia seml-inteyrada.
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RESUKEN:

El presente trapajo, se elavord con el fin de conocer -=
cuales eran loe cawnios gue se presentan en la dindmica de fa
milias en las cuales uno de sus miembros sufria de alguna mal
formacidn congénita aparente 6 externa.

£l estudio se realizd en cincuenta familias, de las cua-
les veinticinco sirviéron como control y el resto (veinticin~
co) fuerdn el obyeto ael estudio; se realizd una entrevista -
fawiliar, en el aomicilio ae las wmismas con el fin de recabar
intormacidén sobre diversos aspectos de la familia y sobre to-
do aquella yue estuviera relacionada con la dindmica de éetas.

Los resultados encontirados fuerdn muy similares en cuan-
to a los diagndaticos familiares (desarrollo, demogratfa, ti-
poloyfa, estructura y ciclo), sienao unicamente diferente en-
cuanto a su lntegracidén la cual se vio alterada en forma sige
niticativa en aquellas familias, en donde uno de sus miembros
presentd ulguna maltormacidn congénita aparente. Como dato de
importancia es menester hacer mencidn que en nuestro egtudio=
se encontrardn antecedentes prenatales (primer trimestre del-
embarago) de tipo patoldgico en madres de pacientes malforma=~
dos, lo cual ya ha sldo reportado en la literatura mundial,
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