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Summary

Title: Surveillance of congenital anomalies in Spain: Analysis of the ECEMC's data during the period 1980-2006.

This chapter summarizes the main results of the current epidemiological surveillance of congenital anomalies performed in the Spanish
Collaborative Study of Congenital Malformations (ECEMC). This is a research programme developed as a hospital-based case-control study
and surveillance system, aimed at investigating the characteristics and causes of congenital defects. It started in 1976, with a common
methodology for all the participants in the programme. According to the most recent data, it covers 22.96% of births in Spain. It has been
found that the general tendency of the neonatal frequency of congenital defects in Spain is decreasing since the passing, in 1985, of the
law allowing voluntary termination of pregnancy (TOP) after the detection of fetal anomalies. The frequency has fallen from the base fre-
quency registered in 1980-1985 (2.22%) up to 1.16% in the year 2006. This general tendency has also been proven for most of the defects
under systematic surveillance in the ECEMC. The most noticeable decrease has been observed for the global frequency of Down syndro-
me, and this decrease is even more pronounced for the oldest maternal ages, as a result of the impact of TOPs. In the analyses by
Autonomous Regions (look at the map in Figure 1 to see their location),
there was only a statistically significant increase of the global frequency, in
Extremadura, that can be attributable to the improvements in the neonatal FIGURE 1.
and obstetrical care in this region, not being necessary to move deliveries at Map of Spain and its Autonomous Regions.
risk to other Autonomous Regions. Regarding the frequency of specific
defects, there have been increases in the frequency of esophageal
atresia/stenosis in Castilla-La Mancha, anal-rectal atresia/stenosis in Tenerife
(Islas Canarias), gastroschisis also in Tenerife, and hypospadias in Castilla y i
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Leon. For the first two defects, after excluding cases with syndromes with
multiple congenital anomalies, they lost statistical significance. For gastros-
chisis in Tenerife, there were some risk factors among the cases (young
maternal age, change in paternity of the different infants of the mother)
that could account for the cluster, although it will be closely followed up.
For hypospadias, there has not been found any common denominator in the
cases that could be considered as the cause of the cluster in Castilla y Ledn, Extrefgadura
that will also be closely monitored.

In conclusion, the ECEMC system of epidemiological surveillance has

demonstrated being effective in determining the birth frequency of conge- Andalucia

nital defects in Spain, its secular trend and geographical distribution, as well I Canarias .~ ¢ g
as for detecting several increases in the frequency of some congenital g s £
defects, leading to a close monitoring of the clusters, which is important for & 06 8] Ceuta & Melila
determining their causes and for the prevention of congenital defects, apart -
from their usefulness in the planning of health and social resources.
Introduccién grupo humano, para luego describir, analizar, evaluar e in-

terpretar tales observaciones y mediciones. Se obtiene asi

La vigilancia epidemioldgica, en sentido amplio, es un una informacién que sirve como base para tomar decisio-
proceso sistematico y permanente de observacion y me- nes de intervencion a nivel individual y colectivo, con el
dicion de ciertas variables sobre la situacion de salud de un fin de disminuir los riesgos de enfermar, transmitir la enfer-
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medad y morir. Esta definicion debe particularizarse, de-
pendiendo de las caracteristicas de la patologia a anali-
zar. Un aspecto importante de la vigilancia epidemioldgi-
ca, que siempre debe hacerse, independientemente de la
patologia que se estudie, es la elaboracién de la informa-
cion derivada de dicha vigilancia y su difusion a las instan-
cias oportunas, incluyendo los profesionales sanitarios. Pre-
cisamente a tal fin, el "Boletin del ECEMC: Revista de
Dismorfologia y Epidemiologia" incluye como el principal
capitulo, el de vigilancia epidemiolégica de las anomalias
congénitas, con objeto de ofrecer los resultados sobre las
tendencias seculares y por Comunidades Auténomas
(CC.AA.), de esta importante actividad que el ECEMC
viene desarrollando desde sus inicios en el afio 1976. De
este modo, independientemente de que se estén utili-
zando otras vias de comunicaciéon con las entidades y or-
ganismos sanitarios implicados, el Boletin del ECEMC se
convierte en vehiculo de una informacién util y necesaria
para la toma de decisiones en lo que respecta a la defini-
cion de prioridades, la planificacion de recursos y necesi-
dades asistenciales, y la programacién de acciones preven-
tivas, que, ademas, es la Unica existente en nuestro pais
sobre estos aspectos.

Material y Métodos empleados para
la vigilancia epidemiolégica de
las anomalias congénitas

1. Material

El material analizado en este capitulo corresponde al de
toda la base de datos acumulada en el ECEMC, incluyen-
do un afio mas que en ediciones anteriores, el 2006. En la
edicion del Boletin del ECEMC del afo 2005', disponible
en internet (acceso: http:/bvs.isciii.es/mono/pdf/CIAC_04.pdf)
se hizo un resumen detallado de la metodologia de este
programa de investigacion, que ademas esta recogida en
el "Manual Operacional del ECEMC "2, No obstante, para
aguellos menos familiarizados con el mismo, y con el fin de
facilitar la comprensién de los resultados recogidos en es-
te capitulo, se resumen a continuacién las caracteristicas
principales del registro del ECEMC. Se trata de un registro
de nifios recién nacidos, de base hospitalaria y de tipo ca-
so-control. Es de base hospitalaria porque los datos para el
registro se obtienen en los hospitales participantes en el Es-
tudio. Es de tipo caso-control porque los individuos cuyos
datos se registran son de dos tipos: casos y controles. Se
define como caso a todo recién nacido en cualquiera de los
hospitales participantes, que presente algun defecto ma-
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yor o menor detectable durante los tres primeros dias de
vida mediante cualquiera de los métodos de exploracion
de los neonatos. Para cada caso, se selecciona un control.
Se define como control, al siguiente recién nacido del mis-
mo sexo que el caso, que nace en el mismo hospital,
siempre que no presente defectos congénitos. Los contro-
les sirven como grupo de comparacion frente al cual se pue-
den estudiar los casos, para tratar de encontrar caracte-
risticas diferenciales que puedan aportar indicios de causalidad
en relaciéon con los defectos que presentan los casos. El nu-
mero total de datos que se recogen por cada nifio que
entra a formar parte del registro, sea caso o control, es de
312. Para recopilar esos datos existen unos formularios pro-
pios disefados en el ECEMC y comunes para todos. Los da-
tos recogidos son de diversa indole: historia obstétricay fa-
miliar, historial reproductivo, datos sobre reproduccion
asistida, datos demograficos, enfermedades agudas y cro-
nicas maternas, enfermedades y tratamientos cronicos pa-
ternos, exposicion prenatal a medicamentos, a factores fi-
sicos, exposiciones ocupacionales, habitos téxicos maternos
y otros datos relativos al embarazo. Dicha informacion se
completa con el cdmputo de nacimientos ocurridos cada
mes en cada hospital participante, distribuidos por sexo. Al
disponer del nimero total de nacimientos, obtenido al su-
mar los ocurridos en cada uno de los hospitales que cola-
boran en el ECEMC (que se detallan en la Seccion IX de es-
te Boletin), dicha cifra se utiliza como denominador para
poder efectuar el calculo de las frecuencias de las anoma-
lias congénitas. Los médicos que colaboran en cada hospi-
tal (que figuran en la Seccion VI de este Boletin), integran
el Grupo Periférico del ECEMCy se encargan de identificar
los casos y los controles, y recoger la informacion. El Gru-
po Coordinador del ECEMC recibe toda esa informacion,
la procesay la analiza de forma multidisciplinar, desde el
punto de vista clinico, dismorfolégico, citogenético, tera-
tolégico y epidemioldgico, y junto con el Grupo Periférico
se establece el diagnostico de los casos. Ambos grupos (Pe-
riférico y Coordinador) componen la red temética de inves-
tigacion colaborativa que constituye el ECEMC desde su
creacion. Dicho esquema de trabajo no se ha modificado
desde entonces en lo esencial, aunque l6égicamente se ha
ido adaptando a las necesidades y a los avances acaeci-
dos en cada momento.

Desde 1976, el ECEMC ha controlado 2.398.418 naci-
mientos, procedentes de 143 hospitales ubicados enlas 17
Comunidades Auténomas espafolasy en el Principado de
Andorra. Entre ese total de nacimientos, mas de 37.600 fue-
ron registrados por presentar defectos congénitos detecta-
bles durante los 3 primeros dias de vida, y se dispone de da-
tos de un nuimero similar de recién nacidos sin anomalias,
seleccionados como controles.
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Poblacion estudiada

Alo largo de este capitulo, se analizan los datos registra-
dos por el ECEMC entre Enero de 1980 y diciembre de
2006.

LaTabla 1 incluye el nUmero de nacimientos controlados
por el ECEMC y el nimero de casos registrados, en distin-
tos periodos de tiempo. Los datos de dicha tabla aparecen
desglosados, por una parte para los recién nacidos vivos
(RNV), por otra para los recién nacidos muertos (RNM), y fi-
nalmente para el total de nacimientos (sean éstos nacidos
vivos 0 muertos intraltero). Para los RNV se dispone de
datos desde el comienzo de la actividad del ECEMC, en abril
de 1976, mientras que para los RNM la recogida de infor-
macion se inicié en enero de 1980. Por ello, para calcular las
frecuencias sobre RNV se pueden utilizar los datos desde
1976. Sin embargo, para el calculo de las mismas en RNM
o en el total de recién nacidos (RNV+RNM), se deben utilizar
los datos recogidos desde 1980. Ademas del total de re-
cién nacidos en cada periodo, en la Tabla 1 figura el nime-
ro de ellos que presentaron defectos congénitos, y el porcen-
taje que éstos representan con respecto al total correspondiente.

Desde enero de 1980, como se puede apreciar en la par-
te inferior de la Tabla 1, el ECEMC control6 un total de
2.254.439 recién nacidos (RNV+RNM), de los que 35.246
(1,56%) presentaron defectos congénitos detectados du-
rante los tres primeros dias de vida. Esos datos globales apa-
recen también desglosados en tres periodos de tiempo:
1980-1985 (que es el periodo previo a la aprobacién en Es-
pafa de la ley por la que dejé de ser punible la interrup-
cion del embarazo tras la deteccion prenatal de defectos
congénitos), el periodo 1986-2005, y el afio 2006, que es

el que se analiza en este capitulo. El porcentaje de recién na-
cidos con defectos congénitos ha ido disminuyendo con el
tiempo, tal como se puede apreciar en las lineas inferiores
delaTabla 1, y como se podra comprobar a lo largo de es-
te capitulo.

Cobertura del registro del ECEMC

La Tabla 2 muestra la cobertura del registro del ECEMC
en cada una de las Comunidades y Ciudades Auténomas,
y para el total de Espafia, en el afio 2005, que es el afo mas
reciente sobre el cual hay datos definitivos publicados por
el Instituto Nacional de Estadistica (INE)’ en el momento
de elaborar este Boletin. Conocer la cobertura de un regis-
tro sirve para valorar en cierta medida la representatividad
de los datos que recoge y analiza. En la Tabla 2 figura el to-
tal de nacimientos controlados por el ECEMC en cada cir-
cunscripcion autonémica, junto al total de nacimientos con-
tabilizados por el INE en cada una de ellas, y el porcentaje
de cobertura, obtenido al dividir esas dos cifras y multipli-
car el resultado por cien. La cobertura total del registro del
ECEMC en el ano 2005 fue del 22,96 % de los nacimien-
tos nacionales, tal como se indica en la linea inferior de la
Tabla 2, puesto que de los 464.811 nacimientos ocurridos
en Espafa en 2005, el ECEMC control6 106.728. Por lo que
se refiere a la cobertura en las diferentes CC.AA., varia mu-
cho de unas a otras, y aunque en la Comunidad de Madrid
ésta fue del 6,09%, en el resto de las Autonomias fue su-
perior al 12%, alcanzandose las cifras méas elevadas en la
Regién de Murcia, donde el ECEMC control6 el 83,62 % de
los nacimientos, Cantabria (con el 67,57 %), Extremadura
(55,20%) y Castilla-La Mancha (53,38%,).

TABLA1

POBLACION ESTUDIADA EN LOS DIFERENTES PERIODOS DE TIEMPO

Malformados

Ne. % Total RN
Recién nacidos vivos
Periodo: Abril 1976-diciembre 1979 ... ... 2.357 1,64 143.979
Periodo: T980-1985 ... o e 8.280 2,18 379.123
Periodo: 1986-2005 .. ... 25.158 1,43 1.760.295
Periodo: 2006 1.175 1,16 101.614
Ol e 36.970 1,55 2.385.011
Recién nacidos muertos
Periodo: T980-1985 ... o e 208 6,37 3.267
Periodo: 1986-2005 420 4,29 9.794
Periodo: 2006 ............... 5 1,45 346
Ol e 633 4,72 13.407
Recién nacidos vivos+muertos
Periodo: T980-1985 ... i e 8.488 2,22 382.390
Periodo: 1986-2005 25.578 1,45 1.770.089
PEriodO: 20006 .......ooeeiee e 1.180 1,16 101.960
Ol e 35.246 1,56 2.254.439
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2. Métodos

Metodologia estadistica:

Se hallevado a cabo el estudio de vigilancia epidemiol6-
gica, analizando tres tipos de distribuciones de la frecuen-
cia: la distribuciéon temporal, la distribucion geografica (por
Comunidades Autébnomas), y la combinacion de las dos an-
teriores (distribucién témporo-espacial).

Para el analisis de la distribucion temporal, se ha apli-
cado un andlisis de regresion lineal para tratar, segun este
modelo, de ajustar cada distribucién de frecuencias a una
recta y observar si la tendencia global es creciente o decre-
ciente, lo que equivale a ver sila pendiente de la recta de re-
gresion es positiva (tendencia creciente) o negativa (tenden-
cia decreciente). La pendiente de la recta viene dada por el
valor absoluto de "b", que informa acerca de la intensidad
del incremento o descenso. En relacién con este modelo de
regresion, se han hecho dos tipos de inferencias:

e En primer lugar, se ha calculado la ji-cuadrado con un

grado de libertad (que en las graficas se ha incluido abre-
viadamente como %) para conocer sila tendencia glo-
bal es estadisticamente significativa. Cuando dicha
tendencia es estadisticamente significativa, en las grafi-
cas de distribucién temporal se ha incluido el valor de

b, expresado en tanto por 10.000. Ello implica que si, por

ejemplo, b=-0,17, lo que se registra es un descenso a lo

largo del tiempo'y el promedio de su magnitud es de 0,17

casos menos por cada 10.000 nacimientos cada afio o,

lo que es lo mismo, 17 casos menos al afio por cada mi-

|l6n de nacimientos. Por el contrario, si el valorde b

fuera positivo (b= 0,17) indicaria que esas cifras son de

incremento.

e Ensegundo lugar, para determinar sila distribucién tem-
poral se ajusta o no al modelo lineal, se ha calculado la ji-
cuadrado con k-2 grados de libertad, donde "k" es el nu-
mero de periodos considerados. En las graficas aparece
COMO y sy, Si €5 estadisticamente significativa, indica que
la distribucion se desvia del modelo lineal, pudiendo ser
ello debido a que el incremento o descenso sigue un mo-
delo curvilineo o a que se han registrado oscilaciones a
lo largo del tiempo. En estos casos, se ha incluido el va-
lor de la desviacion (2, .) en las gréficas de distribucion
temporal.

Hay que sefialar que, en los analisis temporales afio a afio
efectuados en este capitulo, el primer punto de la grafica
incluye los datos agrupados para el periodo comprendido
entre 1980y 1985. La razdn es que, por una parte, a lo
largo de ese periodo no se produjeron variaciones significa-

TABLA 2

COBERTURA DEL REGISTRO DE NACIMIENTOS DEL ECEMC
(Seguin datos del INE para 2005)

COMUNIDAD AUTONOMA NACIMIENTOS EN EL ECEMC NACIMIENTOS EN ESPARA COBERTURA DEL ECEMC
Ao 2005 Ao 2005 EN 2005 (%)

Andalucia 13.218 91.807 14,40
Aragon 1.775 11.628 15,26
Principado de Asturias 1.669 7.482 22,31
Islas Baleares® 1.867 10.925 17,09@
Canarias ® 4.209 20.127 20,91®
Cantabria 3.559 5.267 67,57
Castilla-La Mancha 10.145 19.007 53,38
Castillay Ledn 7.133 19.425 36,72
Cataluna 10.690 79.766 13,40
Comunidad Valenciana 15.155 50.628 29,93
Extremadura 5516 9.993 55,20
Galicia 4.028 21.097 19,09
La Rioja 566 3.038 18,63
Comunidad de Madrid 4.223 69.367 6,09
Region de Murcia 14.491 17.330 83,62
Comunidad Foral de Navarra 739 6.149 12,02
Pais Vasco 7.745 19.698 39,32
Ceutay Melilla 0 2.077 0,00
TOTAL 106.728 464.811 22,96

(a) Los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Mahén y Manacor, en el periodo considerado.

(b) En el ano 2005, los datos de las Islas Canarias procedian sélo de Tenerife.
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tivas de la frecuencia, y por otra, porque constituye el peri-
odo basal (también denominado periodo base o periodo de
referencia), debido a que corresponde al periodo en el que
no era posible realizar una interrupcién voluntaria del em-
barazo (IVE) en Espafia. En Julio de 1985 se aprob6 en nues-
tro pais la ley Organica 9/1985 (BOE del 12 de Julio) por la
que dejé de ser punible la interrupcion de la gestaciéon en
tres supuestos, entre los que se encuentra la deteccién de
anomalias fetales. Ello supone que entre 1980y 1985 la fre-
cuencia de defectos congénitos al nacimiento no estaba
modificada por las IVEs, por lo que constituye una referen-
cia muy valiosa, ya que al comparar la frecuencia registrada
en periodos posteriores, permite estimar el impacto de las

IVEs sobre la frecuencia de recién nacidos con defectos con-

génitos.

Para analizar la distribucion temporal en periodos que
engloban varios afios, se han considerado los 3 periodos
que habitualmente se incluyen en los analisis de vigilancia
epidemioldgica llevados a cabo en el ECEMC. Son los si-
guientes:

a) Periodo 1980-1985: es, como se ha sefalado mas arri-
ba, el periodo de referencia o periodo base. La frecuen-
cia registrada durante el mismo es la frecuencia basal de
los defectos congénitos en nuestra poblacion.

b) Periodo 1986-2005: es el periodo que sigue a la aproba-
cién de laley por la que se aprobaron las IVEs cuando
se detecta alguna alteracién o se presume que el feto ha-
bra de nacer con defectos congénitos. En ese periodo,
por tanto, la frecuencia registrada al nacimiento para los
defectos susceptibles de ser diagnosticados intrautero,
puede ser inferior a la frecuencia basal como consecuen-
ciadelainterrupcion de una cierta proporcion de gesta-
ciones en las que el feto esta afectado. Precisamente, la
diferencia entre la frecuencia registrada en este perio-
doy la frecuencia basal, estima, al menos en gran par-
te, el impacto de las IVEs sobre la frecuencia neonatal.

€) Ano 2006: es el periodo mas reciente del cual se han ana-
lizado datos en este Boletin. Por tanto, ofrece la frecuen-
cia mas actual de los defectos congénitos en Espana.

Por lo que se refiere a la distribucion geografica de
la frecuencia (por Comunidades Auténomas), se ha apli-
cado la prueba de homogeneidad, que ofrece un valor de
ji-cuadrado con k-1 grados de libertad, donde "k" es el nu-
mero de CC.AA. que han aportado datos en el periodo con-
siderado. La hipotesis nula de dicha prueba establece que
la distribucion geogréfica de la frecuencia es homogénea.
Asi pues, un resultado estadisticamente significativo de la
pruebaimplica rechazar la hipétesis nula, lo que en este ca-
so es indicativo de una distribucién geogréafica heterogé-
nea, debida a diferencias significativas entre las distintas cir-
cunscripciones autonoémicas.

En todos los analisis efectuados, se han considerado es-
tadisticamente significativos aquellos resultados de las prue-
bas de inferencia que implican un valor de "p" inferior a
0,05.

Protocolo de investigacion de clusters

(concurrencias inusuales de casos)

Tras efectuar los analisis detallados en el epigrafe ante-
rior, cabe la posibilidad de que se detecte un incremento es-
tadisticamente significativo de la frecuencia, en un momen-
to dado o en un determinado lugar. Cuando ello ocurre, hay
que investigar las posibles causas de esa acumulacién in-
usual de casos en el tiempo o en el espacio. Diversos pro-
gramas de vigilancia epidemiolégica de todo el mundo han
publicado las pautas que siguen para llevar a cabo dichain-
vestigacion*t. En el ECEMC se dised hace afos un proto-
colo de investigacion de clusters, que comparte lo esencial
con los anteriormente citados, pero que se adapta a las
caracteristicas propias del ECEMC, haciéndolo mas dinami-
co que los anteriores. La principal ventaja con la que cuen-
ta el protocolo del ECEMC es la colaboracién tan estrecha
entre el Grupo Periférico y el Grupo Coordinador, lo que fa-
cilita la obtencion de datos adicionales no incluidos en los
formularios establecidos para la recogida habitual de la in-
formacion. En la edicion anterior del Boletin del ECEMC® se
detallaron los distintos pasos sequidos en el protocolo de
investigacion de clusters, que se pueden resumir como si-
gue:

a) Lo primero, es descartar que el incremento en el nime-
ro de casos registrados pueda ser debido a cuestiones
metodoldgicas.

b) Seguidamente, se analiza la frecuencia en el periodo
inmediatamente anterior, como base para determinar si
ha podido ser un acimulo puramente estocastico (que
no serfa raro en defectos poco frecuentes).

C) Después se separan aquellos casos de causa conocida,
para los analisis posteriores. De esta forma se puede
determinar en funcién de qué casos se produce el " clus-
ter".

d) Si excluidas las cuestiones metodoldgicas y eliminados
de los analisis los casos de causa conocida, el incremen-
to en el nUmero de casos sigue siendo estadisticamente
significativo, se delimita el periodo concretoy el area ge-
ografica enlos que ha transcurrido la gestacién de los ca-
sos registrados.

e) Seguidamente, se trata de encontrar similitudes o dife-
rencias en lo que respecta a las manifestaciones clinicas
de los casos, viendo si se pueden correlacionar también
con algun periodo o area geogréafica mas concretos
que aquellos en los que se ha detectado el incremento
de la frecuencia.
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f) A continuacién se examinan detalladamente las histo-
rias de los casos detectados para tratar de encontrar al-
gun denominador comun entre ellos, aparte del momen-
to o lugar de nacimiento, que pudiera considerarse
responsable de la aparicion del defecto.

g) Sitras seguir estos pasos, no se encuentra ningun factor
gue pudiera ser causante del incremento de la frecuen-
cia, ésta se mantiene bajo vigilancia en los perfodos sub-
siguientes.

h) Sifuera pertinente, y sobre la base de alguna sospecha,
se contacta con los médicos responsables de la colabo-
racion con el ECEMC en las areas implicadas, asi como
con las autoridades sanitarias oportunas, con el fin de
tratar de indagar mas acerca de posibles factores cau-
sales.

i) Siel Grupo Coordinador del ECEMC lo estima oportuno,
contacta con el ICBDSR (International Clearinghouse for
Birth Defects Surveillance and Research), del que el ECEMC
es miembro, para obtener informacién sobre la distribu-
cion y variaciones anormales de la frecuencia del defec-
to o defectos en cuestion, en otros paises de todo el mun-
do.

i) Sisesospecha o selograidentificar algun factor causan-
te del incremento de la frecuencia, los resultados se co-
munican a los responsables de la colaboraciéon con el
ECEMC y alas autoridades competentes con el fin de que
se puedan adoptar las medidas preventivas mas oportu-
nas.

k) Sise considera que el hallazgo puede ser de interés para
el resto de la comunidad cientifica, se elabora el informe
correspondiente con vistas a su publicacion, para facili-
tar su difusion.

Légicamente, en este protocolo se pueden introducir mo-
dificaciones que incrementen su eficacia, dependiendo de
las caracteristicas concretas de cada incremento detectado.

Resultados y Discusion

1. Frecuencia Global de Defectos Congénitos

EnlaTabla 1, yacomentada en lo que respecta al Mate-
rial analizado en este capitulo y a la poblacion estudiada
por el ECEMC en los distintos periodos, se incluye la fre-
cuencia de recién nacidos con defectos congénitos (fre-
cuencia global al nacimiento) registrada en dichos perio-
dos, expresada en forma de porcentaje. Puede resultar
llamativo que, en los datos sobre recién nacidos vivos, la
frecuencia registrada en el periodo 1976-1979 fuera in-
ferior a la observada en el periodo posterior, pero es [6gi-
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Co que asi sea, debido a la evolucién progresiva que alo lar-
go del tiempo han tenido las técnicas diagnosticas, tanto
neonatales como prenatales. Por otra parte, queda paten-
te en las lineas inferiores de la Tabla 1 (referidas al total de
recién nacidos) que la frecuencia neonatal de defectos con-
génitos haido disminuyendo a lo largo del tiempo, pasan-
do desde el 2,22 % registrado en el periodo base (1980-
1985), hasta el 1,45% en el periodo posterior,y el 1,16%
en el ano 2006. Dicho descenso es atribuible, fundamen-
talmente, al impacto de las IVEs realizadas tanto por la de-
teccion prenatal de alteraciones en el feto, como porla es-
timacion de un riesgo fetal tras la exposicion a un factor de
riesgo. No obstante, aungque en mucha menor medida, tam-
bién pueden haber influido las diversas campanas de pre-
venciony el incremento de la cultura sanitaria de la po-
blacién, que han ido propiciando la aplicacién de algunas
medidas preventivas conocidas en relacion con los defec-
tos congénitos.

2. Frecuencia Global de Defectos Congénitos
por Comunidades Auténomas y por Hospitales
Participantes en el ECEMC

Una de las caracteristicas del registro del ECEMC, como
se haindicado en el apartado de Material de este capitulo,
es que tiene base hospitalaria. Ello implica que los individuos
que entran a formar parte del registro se seleccionan entre
aquellos que nacen en cada hospital participante en el Es-
tudio. Teniendo en cuenta que, en Espafa, practicamente
el 100% de los partos tienen lugar en hospitales, y que ca-
da hospital de la red sanitaria publica en nuestro pais tiene
asignada un area de poblacién, al disponer en cada circuns-
cripcion autonémica de los datos de una serie de hospita-
les, se puede estimar la frecuencia de defectos congénitos
en cada Autonomia. Basta sumar los datos de dichos hos-
pitales, puesto que en todos ellos se esta recogiendo la in-
formacion con una metodologia comun. Sin embargo,
antes de comentar las frecuencias concretas registradas
en los hospitales participantes y en las distintas Autonomi-
as, conviene tener en cuenta ciertos factores que pueden
hacer que las frecuencias observadas sean modificadas con
respecto a las que cabria esperar.

Factores que pueden condicionar la frecuencia
observada en los distintos hospitales:

Ademas de los factores capaces de causar cada defecto
congénito, hay otros que, sin tener una relacion causa-efec-
to con respecto a esos defectos, pueden modificar la fre-
cuencia registrada entre los recién nacidos en cada hospi-
tal. Estos son algunos de los mas importantes:




a) Medios disponibles para la deteccion de anomali-
as: hay ciertos defectos congénitos cuya deteccién, tan-
to prenatal como postnatal, esta fuertemente condi-
cionada por los medios disponibles para su diagnostico.
Este puede requerir, tanto equipamientos concretos, co-
mo personal especializado, y su disponibilidad puede ser
diferente en los diversos hospitales, e incluso Comuni-
dades Auténomas.

b) Derivacion de embarazos de riesgo a hospitales de
referencia: la disponibilidad de medios puede afectar
no soélo a la deteccién de anomalias, sino a las posibilida-
des de tratamiento. Por ello, se designan ciertos hospi-
tales como centros de referencia a los cuales se envian
ciertos recién nacidos que requieren un tratamiento es-
pecializado. También es el caso de los llamados "emba-
razos de riesgo", que no sélo son seguidos en centros de
referencia, sino que son derivados a esos centros para
el parto, de modo que se pueda prestar la debida aten-
cion, tanto a la madre como al recién nacido. Los hospi-
tales de referencia para partos o embarazos de riesgo,
generalmente, se encuentran en la misma Comunidad
Auténoma de la que proceden tales embarazos. Esto sig-
nifica que la frecuencia de defectos congénitos registra-
da en los centros de referencia sera superior a la espe-
rada, incremento que se producira a expensas de los
hospitales que refieren partos a los anteriores, donde la
frecuencia observada serd inferior a la esperada. Tenien-
do en cuenta todo esto, caben varias posibilidades:

e Sienuna Autonomia colaboran en el ECEMC tanto
el hospital (u hospitales) de referencia como los hospi-
tales que derivan partos al mismo, aunque la fre-
cuencia registrada en cada hospital sera diferente a
la esperada, tal como se ha explicado mas arriba, la fre-
cuencia global registrada en la Comunidad a la que
pertenecen no se altera, puesto que los cambios regis-
trados en un sentido en ciertos hospitales, se ven com-
pensados por los cambios en sentido contrario regis-
trados en otros centros hospitalarios.

e Sienuna Comunidad Autonoma colabora en el ECEMC
el hospital de referencia, pero no participan todos los
centros que estan refiriendo partos al primero, la fre-
cuencia global registrada en esa Autonomfa sera re-
lativamente elevada.

¢ Sienuna Autonomia el hospital de referencia no apor-
ta datos al ECEMC, pero sf participan los hospitales que
refieren partos al primero, la frecuencia registrada tan-
to en esos hospitales como en la Comunidad serd me-
nor que la esperada.

En el ECEMC existe la posibilidad de " corregir" estos
sesgos en cierta medida, puesto que se recoge infor-
macién acerca de si el parto de cada recién nacido regis-
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trado fue referido o no desde otro hospital, y se conoce
el hospital concreto del que procede. De este modo, al
analizar los datos, se puede tener en cuenta esta circuns-
tancia.

Realizacion de IVEs tras la deteccion prenatal de
anomalias: La realizacion de IVEs por este motivo, da lu-
gar a un descenso de la frecuencia de defectos congéni-
tos al nacimiento y, por tanto, es un hecho que hay que
tener en cuenta a la hora de analizar dicha frecuencia.
Ademas, no en todos los hospitales se realizan IVEs (en
la mayorfa de los hospitales de la red sanitaria publica no
sellevan a cabo interrupciones de la gestacion). Por otra
parte, el nUmero de IVEs se correlaciona con las posibi-
lidades de diagnéstico prenatal, por lo que en los centros
mas dotados para ese diagnostico, es mas probable que
se registren menos recién nacidos con defectosy se pro-
duzcan mas IVEs. Asimismo, al igual que ocurre con cier-
tos nacimientos, hay centros que refieren las IVEs de su
area de influencia a otros centros hospitalarios, por lo
que la contabilizacién de dichas IVEs va a depender de si
esos centros de referencia para IVEs son hospitales que
colaboran o no con el ECEMC. Ademas, la situacion
general es que apenas se recogen datos sobre las inte-
rrupciones del embarazo, si es que se recogen, y que
los fetos producto de IVE no sean estudiados anatomo-
patolégicamente y citogenéticamente. Ello implica, no
solo que no se puede proporcionar asesoramiento a los
padres con vistas a un posible nuevo embarazo, sino tam-
bién que los estudios etiolégicos y de vigilancia epide-
mioldgica pueden tener cierto sesgo. A efectos de vigi-
lancia epidemioldgica de las frecuencias, se plantea un
problema adicional, derivado del hecho de que para
corregir la cifra de frecuencia registrada al nacimiento,
teniendo en cuenta las IVEs, el procedimiento que se vie-
ne aplicando en los programas de vigilancia epidemiol6-
gica de defectos congénitos en todo el mundo'®™2, con-
siste en agregar los datos de las IVEs a los de los recién
nacidos. Sin embargo, la cifra obtenida, en realidad,
supone sobrevalorar la frecuencia de defectos congéni-
tos en el momento del nacimiento. Asi se demostré en
un trabajo realizado en el ECEMC', en el que se analiza-
ron los datos de dos hospitales en los que se habia efec-
tuado la recogida de la informacion sobre todas las IVEs
realizadas. El resultado mostraba que cuando se suman
los datos de las IVEs a los de los recién nacidos, se esta
sobrevalorando la frecuencia real que se observaria al na-
cimiento si no se realizaran IVEs. Esto es debido a que hay
una cierta proporcion de gestaciones que, de no haber-
se realizado la IVE, habrian finalizado en un aborto es-
pontaneoy, por tanto, no habrian sido contabilizadas en-
tre los nacimientos, cosa que sf se esta haciendo cuando
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se suman todas las IVEs a los nacimientos. No obstante,
aunque esta "correccion" no sea del todo adecuada,
es la Unica factible, por lo que se sigue utilizando. En el
ECEMC se aplica en la medida de lo posible, puesto
que no todos los hospitales pueden recoger y enviar
datos sobre las IVEs realizadas, entre otras razones por-
que, como se haindicado, en la gran mayoria de los hos-
pitales publicos no se realizan IVEs. Desde 1987 (hasta
esa fecha no se recibié en el ECEMC ningun dato sobre
IVEs) hasta el afo 2006, se han registrado en el ECEMC
un total de 1.290 IVEs, procedentes de 42 hospitales ubi-
cados en 15 Comunidades Auténomas y el Principado
de Andorra. Segun los datos mas recientes hechos pu-
blicos por el Ministerio de Sanidad y Consumo' en rela-
cion con las IVEs correspondientes al afio 2005, se pue-
de estimar el porcentaje registrado en el ECEMC en dicho
afo. Asf, teniendo en cuenta que en el afio 2005 se re-
alizaron 91.664 IVEs en Espafa, si, segun los datos del
Ministerio, el 3,16% de ellas fueron debidas a riesgo
fetal, el numero de IVEs practicadas por este motivo de-
bio ser de 2.805. Dado que en 2005 el ECEMC registrd
131 IVEs, esta cifra corresponde al 4,67 % del total de
IVEs llevadas a cabo por riesgo fetal. No obstante, este
porcentaje debe ser superior, ya que bajo ese supuesto
de riesgo fetal, en los datos del Ministerio se incluyen,
ademas de las IVEs por defectos congénitos, también
aquellas en las que ha habido una exposicion a algun te-
ratdbgeno o a algun factor del que se sospeche que pu-
diera comportar riesgo para el desarrollo fetal, mien-
tras que en el ECEMC sélo se registran las IVEs en las que
el feto tenfa alteraciones.

Tras tener en cuenta todo lo expuesto, se esta en dispo-
sicién para interpretar los datos de la Tabla 3. En ella se in-
cluye la frecuencia de recién nacidos con defectos congéni-
tos, por Comunidades Auténomas y por hospitales, en los
tres periodos de tiempo descritos en "Material y Métodos" .
La Tabla 3 esta dividida en dos partes: en la parte izquierda
se incluyen los datos correspondientes a los recién nacidos
registrados en los tres periodos de tiempo considerados y,
en la parte derecha (bajo el encabezamiento "Recién naci-
dos + IVEs, y partos referidos en centros de procedencia”),
la frecuencia corregida al sumar los datos disponibles de las
IVEs a los de los recién nacidos e incluyendo los partos refe-
ridos en sus hospitales de procedencia. Se especifican to-
dos esos datos para cada hospital, y los hospitales aparecen
agrupados por Comunidades Auténomas, incluyendo ade-
mas los datos totales para cada Comunidad Auténoma. Ca-
da hospital se identifica por el nimero que tiene asignado
en la base de datos del ECEMC, y su identificacién com-
pleta se puede consultar en la seccion IX del Boletin. Se ha
efectuado un andlisis de regresion lineal, tanto sobre los da-
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tos de recién nacidos, como en la mitad derecha de la tabla,
sobre el grupo de recién nacidos + IVEs e incluyendo los par-
tos referidos en sus centros de procedencia. De esta forma,
se puede observar si la frecuencia ha aumentado o dismi-
nuido de forma lineal a lo largo del tiempo, en relacion
con el periodo en el que no era posible realizar IVEs (1980-
85). Los hospitales y Comunidades en los que el resultado
de dicho andlisis fue significativo, han sido identificados en
la Tabla 3 mediante asteriscos situados junto al porcentaje
de casos con defectos congénitos registrado en 2006 (un
asterisco indica tendencia de descenso estadisticamente sig-
nificativa, y dos asteriscos son indicativos de una tendencia
significativa de incremento). Se pueden destacar los siguien-
tes resultados:

a) Frecuencia global de casos con defectos congénitos:
figura al final de la Tabla 3 (pag. 65) y ha experimenta-
do un descenso estadisticamente significativo a lo lar-
go de los 3 periodos estudiados, como consecuencia,
fundamentalmente, del impacto de las IVEs sobre la
frecuencia neonatal. Esta tendencia se aprecia ya en mu-
chos hospitales.

b) Analisis por Comunidades Auténomas: en 12 de
las 17 Autonomias se ha observado un descenso estadis-
ticamente significativo. La Unica en la que se ha detecta-
do un incremento lineal estadisticamente significativo ha
sido Extremadura. No obstante, en esta Comunidad Au-
tdbnoma la frecuencia registrada en 2006 es ya inferior
ala observada en 2005. De hecho, es significativamen-
te inferior a la observada en el periodo 1986-2005, por
lo que parece que, en los Ultimos afios, esta Autonomia
sigue también la tendencia general de descenso obser-
vada en las otras. El incremento global observado en Ex-
tremadura es debido a varias razones. Por una parte, la
frecuencia basal registrada entre 1980y 1985 en esa Co-
munidad (0,90 por 10.000 nacimientos) se situaba
muy por debajo de la global del ECEMC (2,22 por 10.000),
posiblemente porque en aquel momento habia sélo un
hospital extremefio colaborando en el ECEMC, que no
debia ser representativo de la situacion de toda Extrema-
dura. Por otra parte, los medios diagnosticos y de trata-
miento disponibles en aquel momento en dicho hospi-
tal, obligaban a derivar muchos embarazos de riesgo a
otras Comunidades, como Madrid o Andalucia. Como
resultado de la muy notable mejora paulatina experimen-
tada en las Ultimas décadas en Extremadura en lo que se
refiere a la atencidn obstétrica y neonatolégica, se han
podido detectar ciertas patologias y atender dentro de
la propia Comunidad a pacientes que antes debian ser
atendidos fuera de ella. Todo ello incide en un incremen-
to de la frecuencia de defectos congénitos en Extrema-
dura, que se corresponde con una mejora asistencial, mas
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TABLA 3

FRECUENCIA DE RECIEN NACIDOS MALFORMADOS POR CENTRO Y COMUNIDAD AUTONOMA

EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-85, 1986-2005 y 2006

RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES.®
Y PARTOS REFERIDOS EN
HOSPITALES 1980-85 1986-2005 2006 CENTROS DE PROCEDENCIA
Malformados Malformados Malformados 80-85 86-2005 2006
Total Total Total
RN Ne. % RN Ne. % RN Ne. % % % %
ANDALUCIA
1: - - - 7201 79 1,10 - - - - 1,01 -
6: 12444 257 2,07 33026 325 0,98 - - - 2,07 0,98 -

36: - - - 14197 101 0,71 1222 4 0,33 - 0,73 0,33

44: - - - 4956 91 1,84 2851 45 1,58 - 1,78 1,44

45: 20221 241 1,19 - - - - - - 1,19 - -

61: 4143 31 0,75 7630 66 0,87 - - - 0,75 0,87 -

62: 2873 91 3,17 23639 420 1,78 1204 8 0,66* 3,17 1,81 0,66*

68: - - - 34015 444 1,31 1514 11 0,73 - 1,30 0,73

70: - - - 1520 21 1,38 - - - - 1,38 -

76: - - - 2974 65 2,19 - - - - 2,19 -

79: - - - 21007 213 1,01 815 1 0,12 - 1,01 0,12

94: - - - 26170 159 0,61 2258 12 0,53 - 0,61 0,53

109: - - - 14918 132 0,88 1508 26 1,72 - 0,88 1,79

128: - - - 2224 11 0,49 - - - - 0,49 -

137: - - - 3785 22 0,58 - - - - 2,49 -

140: - - - 444 22 4,95 542 18 3,32 - 4,95 3,32

142: - - - - - - 267 7 2,62 - - 2,62
TOTAL 39681 620 1,56 197706 2171 1,10 12181 132 1,08* 1,56 1,14 1,06*
ARAGON

74: - - - 10014 140 1,40 720 6 0,83 - 1,39 0,83

90: - - - 7833 34 0,43 635 0 0,00 - 0,45 0,00

91: - - - 7829 128 1,63 562 3 0,53 - 1,62 0,53

121: - - - 342 4 1,17 - - - - 1,17 -
TOTAL - - - 26018 306 18 1917 9 0,47 - 1,17 0,47
PRINCIPADO DE ASTURIAS

17: - - - 4804 68 1,42 - - - - 1,66 -

52: 2182 41 1,88 1542 29 1,88 - - - 1,88 1,88 -

53: - - - 15158 214 1,41 1046 9 0,86 - 1,41 0,86

55: 2964 73 2,46 10766 202 1,88 489 17 3,48 2,46 2,05 3,67

86: - - - 3307 80 2,42 115 0 0,00 - 2,86 0,86
TOTAL 5146 114 2,22 35577 593 1,67 1650 26 1,58* 2,22 1,80 1,69*
ISLAS BALEARES

16: 2235 61 2,73 10550 226 2,14 595 2 0,34* 2,73 2,14 0,34*

130: - - - 5060 69 1,36 1332 11 0,83 - 1,60 1,34
TOTAL 2235 61 2,73 15610 295 1,89 1927 13 0,67* 2,73 1,97 1,03*
CANARIAS

27: - - - 43644 513 1,18 4286 37 0,86 - 1,51 1,87

31: 3112 198 6,36 - - - - - - 6,36 - -

60: - - - 16433 265 1,61 - - - - 1,61 -

69: - - - 197 0 0,00 - - - - 0,00 -
TOTAL 3112 198 6,36 60274 778 1,29 4286 37 0,86* 6,36 1,55 1,87*
CANTABRIA

28: - - - 46997 848 1,80 - - - - 2,06 -

126: - - - 2657 58 2,18 528 10 1,89 - 2,18 1,89
TOTAL - - - 49654 906 1,82 528 10 1.89 - 2,07 1.89
(a): No se registran todas las IVES realizadas. Por tanto, sélo se incluyen IVEs de los hospitales que las envian.
(b): Los datos de Baleares se refieren a Mahon y Manacor.
*: Indica que la prevalencia al nacimiento ha experimentado un descenso lineal estadisticamente significativo a lo largo del tiempo. .
** : Indica que la prevalencia al nacimiento ha experimentado un incremento lineal estadisticamente significativo a lo largo del tiempo. (Sigue)
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FRECUENCIA DE RECIEN NACIDOS MALFORMADOS POR CENTRO Y COMUNIDAD AUTONOMA

TABLA 3 (Continuacion)

EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-85, 1986-2005 y 2006

RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES.®
Y PARTOS REFERIDOS EN
HOSPITALES 1980-85 1986-2005 2006 CENTROS DE PROCEDENCIA
Malformados Malformados Malformados 80-85 86-2005 2006
Total Total Total
RN Ne. % RN Ne. % RN Ne. % % % %
CASTILLA-LA MANCHA
2: 8032 76 0,95 22505 165 0,73 1151 3 0,26* 0,95 0,74 0,26*
3: 7637 207 2,71 24138 357 1,48 1827 20 1,09* 2,71 1,48 1,09*

13: 21430 417 1,95 58180 1M1 1,91 3807 78 2,05 1,95 1,89 2,38

18: 5885 102 1,73 11032 126 1,14 564 4 0,71* 1,73 1,15 0,71*

19: 290 4 1,38 3279 56 1,71 - - - 1,38 1,71 -

20: 5306 398 7,50 14821 516 3,48 659 15 2,28* 7,50 3,49 2,28*

21: 4521 130 2,88 27204 420 1,54 - - - 2,88 1,54 -

85: - - - 52059 746 1,43 3144 53 1,69 - 1,42 1,90

97: - - - 5555 50 0,90 541 1 0,18 - 0,92 0,18

TOTAL 53101 1334 2,51 218773 3547 1,62 11693 174 1,49* 2,51 1,62 1,66*
CASTILLA Y LEON
9: 8446 115 1,36 20764 191 0,92 1139 8 0,70* 1,36 0,90 0,70*

14: 9720 82 0,84 21680 234 1,08 1036 30 2,90** 0,84 1,07 2,80**

38: 12794 268 2,09 37707 649 1,72 2168 36 1,66* 2,09 1,68 1,62*

40: 6839 59 0,86 - - - - - - 0,86 - -

51: 12610 493 3,91 36117 1360 3,77 2104 45 2,14* 3,91 3,82 2,14*

64: - - - 4021 60 1,49 - - - - 1,49 -

73: - - - 7058 93 1,32 373 6 1,61 - 1,33 1,61

84: - - - 19101 278 1,46 - - - 1,45 -

TOTAL 50409 1017 2,02 146448 2865 1,96 6820 125 1,83 2,02 1,96 1,80
CATALUNA
4: 11116 402 3,62 31007 966 3,12 1652 56 3,39* 3,62 3,30 3,80
5: 11383 224 1,97 36767 448 1,22 2521 17 0,67* 1,97 1,22 0,67*

12: 2732 89 3,26 14591 139 0,95 1294 10 0,77* 3,26 0,95 0,77*

37: 7829 112 1,43 - - - - - - 1,43 - -

63: 2586 160 6,19 27958 572 2,05 - - - 6,19 2,54 -

75: - - - 13493 247 1,83 1120 14 1,25 - 2,07 1,78

77: - - - 18973 245 1,29 1851 18 0,97 - 1,29 1,40

81: - - - 5336 253 4,74 484 26 5,37 - 4,90 5,37

82: - - - 14064 173 1,23 - - - - 1,23 -

83: - - - 1023 12 1,17 - - - - 1,17
102: - - - 1168 7 0,60 126 1 0,79 - 0,60 0,79
110: - - - 5339 87 1,63 - - - - 1,92 -
120: - - - 1970 7 0,36 365 0 0,00 - 0,36 0,00
132: - - - 2968 14 0,47 268 1 0,37 - 0,47 0,37
136: - - - 511 6 1,17 - - - - 1,17 -
141: - - - 319 1 0,31 77 1 1,30 - 0,63 1,30

TOTAL 35646 987 2,77 175487 3177 1,81 9758 144 1,48* 2,77 1,97 1,69*
COMUNIDAD VALENCIANA

33: - - 6769 103 1,52 983 19 1,93 - 1,52 1,93

46: 15854 166 1,05 26967 78 0,29 3061 10 0,33* ,05 0,28 0,33*

50: 3908 75 1,92 25703 363 1,41 2172 18 0,83* ,92 1,68 1,51

71: - - 9508 129 1,36 - - - - 1,39 -

80: - - - 2326 56 2,41 - - - - 2,41 -
111: - - - 3882 69 1,78 487 10 2,0 - 1,83 25
116: - - - 12711 120 0,94 1756 3 0,17 - 0,94 0,17
118: - - - 441 4 0,91 - - - 0,91

(a): No se registran todas las IVEs realizadas. Por tanto, sélo se incluyen IVEs de los hospitales que las envian.
*:Indica que la prevalencia al nacimiento ha experimentado un descenso lineal estadisticamente significativo a lo largo del tiempo.
** : Indica que la prevalencia al nacimiento ha experimentado un incremento lineal estadisticamente significativo a lo largo del tiempo. (Sigue)
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TABLA 3 (Continuacion)

FRECUENCIA DE RECIEN NACIDOS MALFORMADOS POR CENTRO Y COMUNIDAD AUTONOMA
EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-85, 1986-2005 y 2006

RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES.®
Y PARTOS REFERIDOS EN
HOSPITALES 1980-85 1986-2005 2006 CENTROS DE PROCEDENCIA
Malformados Malformados Malformados 80-85 86-2005 2006
Total —_— Total —_— Total
RN Ne. % RN Ne. % RN Ne. % % % %
122: - - - 7432 29 0,39 1221 4 0,33 - 0,39 0,33
123: - - - 5347 55 1,03 - - - - 1,03 -
124: - - - 12493 179 1,43 1879 19 1,01 - 1,42 1,01
125: - - - 5522 123 2,23 - - - - 2,23 -
131: - - - 2209 18 0,81 - - - - 0,81 -
135: - - - 1568 40 2,55 374 7 1,87 - 2,68 1,87
139: - - - 2608 30 1,15 2606 35 1,34 - 1,15 1,76
TOTAL 19762 241 1,22 125486 1396 1,11 14539 125 0,86* 1,22 1,17 1,04
EXTREMADURA

23: 10576 95 0,90 30156 1013 3,36 1644 44 2,68** 0,90 3,30 2,56**

87: - - - 38815 695 1,79 3015 20 0,66 - 1,75 0,63

98: - - - 6035 112 1,86 459 5 1,09 - 1,87 1,09

99: - - - 4602 126 2,74 672 35 5,21 - 2,80 5,21
100: - - - 2607 48 1,84 371 5 1,35 - 1,80 1,35
104: - - - 7534 105 1,39 572 2 0,35 - 1,45 0,35

TOTAL 10576 95 0,90 84749 2099 2,34 6733 111 1,65** 0,90 2,31 1,60**
GALICIA

24: 7996 100 1,25 7025 39 0,56 - - - 1,25 0,56 -

25: 8847 156 1,76 10096 15 0,15 - - - 1,76 0,15 -

29: 29874 601 2,01 70779 894 1,26 3286 23 0,70* 2,01 1,25 0,67*

78: - - - 1072 34 3,17 - - - - 3,17 -

92: - - - 5463 52 0,95 - - - - 1,01 -
119: - - - 3067 38 1,24 479 7 1,46 - 1,24 1,46
127: - - - 972 0 0,00 - - - - 0,00 -
134: - - - 1428 15 1,05 - - - - 1,05 -

TOTAL 46717 857 1,83 99902 1087 1,09 3765 30 0,80* 1,83 1,08 0,77*
LA RIOJA

39: 12746 476 3,73 26203 201 0,77 - - - 3,73 0,77 -

129: - - - 2387 75 3,14 591 7 1,18 - 3,26 2,01
TOTAL 12746 476 3,73 28590 276 0,97 591 7 1,18 3,73 098  2,01*
COMUNIDAD DE MADRID

8: - - - 24311 264 1,09 2447 40 1,63 - 1,04 1,63

22: - - - 291 10 3,44 - - - - 3,10 -

32: 12638 366 2,90 4637 98 2,11 - - - 2,90 2,11 -

34: 461 7 1,52 - - - - - - 1,52 - -

56: 11826 126 1,07 57228 698 1,22 - - - 1,07 1,15 -

93: - - - 19507 154 0,79 - - - - 0,78 -

96: - - - 12500 63 0,50 - - - - 0,51 -
112: - - - 1476 16 1,08 - - - - 1,02 -
113: - - - 4976 53 1,07 566 2 0,35 - 1,07 0,35
114: - - - 2291 41 1,79 - - - - 1,79 -
115: - - - 24454 291 1,19 1598 22 1,38 - 1,82 1,68
117: - - - 294 1 0,34 - - - - 0,34 -
133: - - - 8969 87 0,97 - - - - 0,95 -
138: - - - 3437 5 0,15 - - - - 0,15 -

TOTAL 24925 499 2,00 164371 1781 1,08 4611 64 1,39* 2,00 1,15 1,49*

(a): No se registran todas las IVEs realizadas. Por tanto, sélo se incluyen IVEs de los hospitales que las envian.
*: Indica que la prevalencia al nacimiento ha experimentado un descenso lineal estadisticamente significativo a lo largo del tiempo.
** : Indica que la prevalencia al nacimiento ha experimentado un incremento lineal estadisticamente significativo a lo largo del tiempo.

(Sigue)

BOLETIN DEL ECEMC: Revista de Dismorfologia y Epidemiologia. Serie V. n° 6, 2007. ISSN: 0210-3893




VIGILANCIA EPIDEMIOLOGICA DE ANOMALIAS CONGENITAS EN ESPANA: ANALISIS DE LOS DATOS DEL ECEMC EN EL PERIODO 1980-2006

TABLA 3 (Continuacion)

FRECUENCIA DE RECIEN NACIDOS MALFORMADOS POR CENTRO Y COMUNIDAD AUTONOMA
EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-85, 1986-2005 y 2006

RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES.®
Y PARTOS REFERIDOS EN
HOSPITALES 1980-85 1986-2005 2006 CENTROS DE PROCEDENCIA
Malformados Malformados Malformados 80-85 86-2005 2006
Total Total Total
RN Ne. % RN Ne. % RN Ne. % % % %
REGION DE MURCIA

30: 7673 168 2,19 27921 534 1,91 1853 19 1,03* 2,19 1,92 1,03 *

35: 1131 11 0,97 14800 153 1,03 - - - 0,97 1,05 -

59: 2491 70 2,81 15078 378 2,51 803 6 0,75* 2,81 2,52 0,75*

89: - - - 101152 1310 1,30 7543 77 1,02 - 1,26 0,99

95: - - - 14359 183 1,27 1307 5 0,38 - 1,30 0,38

103: - - - 1371 11 0,80 - - - - 0,87 -

105: - - - 7388 43 0,58 960 5 0,52 - 0,58 0,52

106: - - - 508 7 1,38 - - - - 1,38 -

107: - - - 13488 43 0,32 1771 2 0,11 - 0,33 0,11

108: - - - 181 0 0,00 - - - - 0,00 -
TOTAL 11295 249 2,20 196246 2662 1,36 14237 114 0,80* 2,20 1,35 0,79*
COMUNIDAD FORAL DE NAVARRA

15: 15566 366 2,35 32778 369 1,13 - - - 2,35 1,10 -
TOTAL 15566 366 2,35 32778 369 1,13 - - - 2,35 1.1 -

PAIS VASCO
7 24617 919 3,73 61670 535 0,87 3379 23 0,68* 3,73 0,90 0,65 *

41: 3254 143 4,39 - - - - - - 4,39 - -

48: 3015 42 1,39 - - - - - - 1,39 - -

54: 1849 46 2,49 - - - - - - 2,49 - -

57: 15571 161 1,03 - - - - - - 1,03 - -

58: 2863 55 1,92 29463 348 1,18 2499 15 0,60* 1,92 1,18 0,60 *

65: 266 8 3,01 1337 11 0,82 - - - 3,01 0,82 -

66: 38 0 0,00 10961 332 3,03 846 21 2,48 0,00 3,06 2,60
ToTAL 51473 1374 2,67 103431 1226 1,19 6724 59 0,88* 2,67 1,21 0,88*
ANDORRA

101: - - - 3989 44 1,10 - - - - 1,13 -
TOTAL - - - 3989 44 1,10 - - - - 1,13 -
TOTAL ECEMC

382390 8488 2,22 1770089 25578 1,45 101960 1180 1,16* 2,22 1,49 1,27*

(a): No se registran todas las IVEs realizadas. Por tanto, sélo se incluyen IVEs de los hospitales que las envian.

* 1 Indica que la prevalencia al nacimiento ha experimentado un descenso lineal estadisticamente significativo a lo largo del tiempo.

** : Indica que la prevalencia al nacimiento ha experimentado un incremento lineal estadisticamente significativo a lo largo del tiempo.

~

gue con una modificacién de los factores de riesgo en es-
ta Comunidad.

Hospitales en los que la frecuencia ha aumenta-
do: Sélo ha habido 2 hospitales en los que se viene regis-
trando durante varios anos una frecuencia superior a la
esperada. Se trata del Hospital Virgen de la Concha, de
Zamora (Castillay Ledn), y el Hospital San Pedro de Al-
cantara, de Caceres (Extremadura). En ambos hospita-
les, la frecuencia basal registrada entre 1980y 1985
era relativamente baja, muy probablemente por los pro-
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blemas técnicos antes mencionados, por lo que siendo
bajo el punto de partida de la distribucién temporal, es
mayor la probabilidad de observar un incremento signi-
ficativo a lo largo del tiempo. Por lo que se refiere al pri-
mer hospital, la frecuencia observada en 2006 no difie-
re de forma estadisticamente significativa de la registrada
en el ano 2005, ni difiere tampoco de la del resto de Cas-
tillay Ledn. En cuanto al Hospital San Pedro de Alcanta-
ra (Caceres), se considera que el incremento de la fre-
cuencia se debe a las mejoras técnicas comentadas que
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se han producido en Extremadura. En 2006 se registré
una frecuencia relativamente elevada, pero inferior a la
observada en ese hospital en el afio 2005.

d) Estudio de la frecuencia corregida al sumar las IVEs
y considerando los partos referidos en los hospita-
les de los que proceden (parte derecha de la tabla):
Los resultados son solo ligeramente diferentes de los ob-
tenidos al analizar inicamente los datos sobre recién na-
cidos; esto es ldgico, al no estar recibiendo en el ECEMC
datos de todas las IVEs por defectos congénitos. Las Uni-
cas modificaciones significativas, se aprecian en el Hos-
pital Dr. Trueta, de Girona, el Hospital Dr. Peset, de Va-
lencia, y el total de la Comunidad Valenciana. En el primero
se observa un incremento, como cabria esperar a priori
ya que se estan registrando todas las IVEs de forma muy
minuciosa, aunque éste no llega a ser estadisticamen-
te significativo. En el segundo hospital mencionadoy en
el total de la Comunidad Valenciana, no cambia la ten-
dencia, y lo que se aprecia es Unicamente una pérdida
de significaciéon del descenso temporal, que si era signi-
ficativo al considerar sélo los datos de recién nacidos.

3. Frecuencia al Nacimiento de Defectos
Congénitos Seleccionados

En la Tabla 4 se puede apreciar la evolucion temporal
de la frecuencia neonatal de 33 defectos congénitos, que
son los que se vienen analizando en este apartado del capi-
tulo de vigilancia epidemiolégica. Los periodos de tiempo
considerados son los ya comentados: 1980-1985, 1986-
2005, y 2006. Los criterios de seleccion de los defectos fue-
ron dos: su frecuencia relativamente elevada al nacimien-
to y/o la considerable morbi-mortalidad que provocan.
Algunos, no son propiamente defectos, sino grupos de de-
fectos (es el caso de las cardiopatias y anomalias de los gran-
des vasos, los angiomas cutaneos, los nevus, o las malpo-
siciones de los pies). Los defectos aparecen dispuestos en la
Tabla 4 por orden decreciente de frecuencia, teniendo en
cuenta la registrada en 2006. Para cada defecto, y en cada
periodo considerado, se indica el nUmero de casos registra-
dos, la frecuencia por cada 10.000 recién nacidos, y su in-
tervalo de confianza al 95%, para dar a conocer el rango
dentro del cual se puede encontrar la frecuencia poblacio-
nal de cada anomalia, teniendo en cuenta el tamano de la
muestra analizada. El intervalo de confianza permite tam-
bién establecer comparaciones entre frecuencias, de modo
gue se puede hablar de diferencia estadisticamente signifi-
cativa cuando los intervalos de confianza correspondientes
a dos cifras de frecuencia no se imbrican. Si se imbrican, no
se puede asegurar que dichas cifras sean diferentes. Los de-

fectos mas frecuentes en 2006 fueron, por este orden, y co-
mo viene siendo habitual, las cardiopatias congénitas (in-
cluyendo las alteraciones de los grandes vasos) (con una fre-
cuencia al nacimiento de 16,18 casos por cada 10.000
nacimientos) y el hipospadias (12,55 por 10.000). Hay que
destacar también que en el caso de las cardiopatias y alte-
raciones de grandes vasos, la tendencia global ha sido cre-
ciente y estadisticamente significativa, como resultado de
la mejora, diversificacion y uso generalizado de las técnicas
ecograficas que hacen posible su diagnostico precoz, tan-
to pre- como post-natal. Otro defecto para el que se ha de-
tectado un incremento estadisticamente significativo de la
frecuencia con el tiempo, es la agenesia renal unilateral,
también debido a que en el momento actual es mas facil y
probable su diagndstico, que hace afios se producia, de ma-
nera fortuita en la mayoria de los casos, al realizar el estu-
dio de los 6rganos abdominales por otros motivos.

Del resto de defectos incluidos en la Tabla 4, Gnicamen-
te subrayar que en la mayoria (22 de los 33) se aprecia un
descenso estadisticamente significativo de la frecuencia al
nacimiento. Muchos de esos descensos son consecuencia
directa del diagnéstico prenatal y subsecuente interrupcion
de una cierta proporcién de gestaciones en las que el feto
esta afectado. En el caso de otros defectos que no son
tan facilmente detectables, el descenso puede ser atribui-
ble al impacto indirecto del diagnéstico prenatal al detec-
tar otras alteraciones a las que se asocian, e interrupcion
posterior de la gestacion. Es lo que parece estar ocurrien-
do con la anoftalmia/microftalmia, tal como se pudo cons-
tatar en los datos del ECEMC™. En el caso del hipospadias,
sin embargo, se registré en 1996 un cambio epidemiolo-
gico de la frecuencia, que se estd manteniendo en un nivel
bajo, y para el que no se ha encontrado atin una explica-
cion, a pesar de haber sido estudiado en profundidad ha-
ce unos anos'.

4. Anélisis Secular de la Frecuencia al
Nacimiento de Defectos Congénitos
Seleccionados

Para el andlisis secular, se han seleccionado 16 defectos,
dada su importancia, en términos de frecuencia y de mor-
bi-mortalidad asociada. Estos son los que habitualmente se
incluyen en este tipo de estudio de vigilancia epidemiol6gi-
ca, no sélo en el ECEMC, sino en los programas de vigilan-
cia de defectos congénitos de todo el mundo. Se trata de la
anencefalia, espina bifida, encefalocele, hidrocefalia, anof-
talmia/microftalmia, anotia/microtia, fisura palatina, labio
leporino (con o sin fisura del paladar), atresia/estenosis de
esofago, hernia diafragmatica, atresia/estenosis de ano/rec-
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TABLA 4

FRECUENCIA GLOBAL DE 33 DEFECTOS CONGENITOS DIAGNOSTICADOS DURANTE LOS TRES PRIMEROS DIAS DE VIDA,
EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-1985,1986-2005 Y 2006

1980-1985 1986-2005 2006
Por Por Por

DEFECTO N.° 10.000 LC95% N.° 10.000 LC95% N.° 10.000 LC95%
Cardiopatias/Anomalias

grandes vasos ** ... ..ot 317 8,29 (7,40-9,23) 2860 16,16 (15,57-16,75) 165 16,18 (13,81-18,75)
Hipospadias * .........ccooviiiiiiiiie 692 18,10 (16,77-19,47 2629 14,85 (14,29-15,43) 128 12,55 (10,47-14,82)
Apéndice preauricular * ... 481 12,58 (11,48-13,73 1670 9,43 (8,99-9,89) 98 9,61 (7,80-11,61)
Angiomas cutaneos * ... .. 501 13,10 (11,98-14,27 1555 8,78 (8,35-9,23) 84 8,24 (6,57-10,09)
Sindrome de Down * ... .. 565 14,78 (13,58-16,02 1901 10,74 (10,26-11,23) 65 6,38 (4,92-8,02)
Micrognatia o retrognatia .. 246 6,43 (5,65-7,26) 1019 5,76 (5,41-6,12) 57 5,59 (4,23-7,14)
NEVUS * .o 404 10,57 (9,56-11,62) 1070 6,04 (5,69-6,41) 47 4,61 (3,39-6,02)
Reduccién de extremidades * .................... 272 7,11 (6,29-7,98) 1019 5,76 (5,41-6,12) 47 4,61 (3,39-6,02)
Polidactilia/Polisindactilia postaxial

(5° dedo) *.... 275 7,19 (6,37 -8,07) 958 5,41 (5,07 -5,76) 46 4,51 (3,30-5,91)
Labio leporino + fisura paladar .. 248 6,49 (5,70-7,32) 907 5,12 (4,80-5,46) 44 4,32 (3,13-5,68)
Hidrocefalia ..........ccooovovviiiiiiiici 148 3,87 (3,27 -4,52) 647 3,66 (3,38-3,94) 38 3,73 (2,64-5,01)
Pie zambo mayor (a) * .......cccooiviiiiiii 208 5,44 (4,73-6,20) 871 4,92 (4,60-5,25) 36 3,53 (2,47-4,78)
Fisura del paladar * ... .. 199 5,20 (4,51-5,95) 773 4,37 (4,06 -4,68) 36 3,53 (2,47 -4,78)
Sindactilia * .............. 301 7,87 (7,01-8,79) 801 4,53 (4,22-4,84) 35 3,43 (2,39-4,66)
Polidactilia/Polisindactilia preaX|aI

(1°dedO) c.voviiiiiie 90 2,35 (1,89-2,86) 463 2,62 (2,38-2,86) 31 3,04 (2,06 -4,20)
Atresia/estenosis de es6fago ..o 88 2,30 (1,85-2,81) 334 1,89 (1,69-2,09) 25 2,45 (1,58-3,51)
Atresia/estenosis de ano/recto. 97 2,54 (2,06-3,07) 369 2,08 (1,88-2,30) 20 1,96 (1,20-3,03)
Resto Polidactilia/Polisindactilia 37 0,97 (0,68-1,30) 181 1,02 (0,88-1,18) 16 1,57 (0,90-2,55)
Otras malposiciones mayores del pie (a) * .. 168 4,39 (3,75-5,08) 413 2,33 (2,11-2,56) 14 1,37 (0,75-2,30)
Agenesia renal unilateral ** ...................... 22 0,58 (0,36-0,84) 197 1,11 (0,96-1,27) 14 1,37 (0,75-2,30)
Anoftalmia o microftalmia * 94 2,46 (1,99-2,98) 275 1,55 (1,38-1,74) 12 1,18 (0,61-2,06)
Anotia/Microtia (b) .......... .. 68 1,78 (1,38-2,23) 247 1,40 (1,23-1,57) 12 1,18 (0,61-2,06)
GaStroSQUISIS ....oovvieiiiiiiieii e 21 0,55 (0,34-0,81) 66 0,37 (0,29-0,47) 12 1,18 (0,61-2,06)
Microcefalia * ......c.oocoooviiiiiiiece 81 2,12 (1,68-2,60) 295 1,67 (1,48-1,86) 11 1,08 (0,54-1,93)
Espina bifida * ... 181 4,73 (4,07 -5,45) 450 2,54 (2,31-2,78) 9 0,88 (0,40-1,68)
Hernia o agenesia diafragmatica *. 107 2,80 (2,29-3,35) 266 1,50 (1,33-1,69) 7 0,69 (0,28-1,41)
Displasiarenal.........ccccccooeoins . 34 0,89 (0,62-1,21) 162 0,92 (0,78-1,06) 7 0,69 (0,28-1,41)
Genitales ambiguos * ..........cccceeiieiin. 41 1,07 (0,77 -1,43) 130 0,73 (0,61-0,87) 6 0,59 (0,22-1,28)
Onfalocele * ..o 65 1,70 (1,31-2,14) 159 0,90 (0,76-1,04) 4 0,39 (0,11-1,00)
Anencefalia * .. .. 178 4,65 (4,00-5,36) 139 0,79 (0,66-0,92) 1 0,10 (0,00-0,55)
Encefalocele * ..o 49 1,28 (0,95-1,67) 83 0,47 (0,37-0,58) 1 0,10 (0,00-0,55)
Defecto de la pared corporal () * .............. 13 0,34 (0,18-0,58) 22 0,12 (0,08-0,18) 1 0,10 (0,00-0,55)
Agenesia renal bilateral * ... 22 0,58 (0,36-0,84) 63 0,36 (0,27 -0,45) 0 0,00 (0,00-0,36)

LC: Limites de confianza.

(a): Reductible/s pasivamente (mediante maniobras) o irreductible/s.
(b): Anotia/Microtia con atresia o estenosis del conducto auditivo.
(c): Tradicionalmente denominado " celosomia/pleurosomia”.

*: Tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

**: Tendencia lineal creciente estadisticamente significativa.

to, hipospadias, onfalocele, gastrosquisis, defectos por re-
duccioén de extremidades, y sindrome de Down.

La serie de GRAFICAS-1 esta constituida por 16 repre-
sentaciones seculares de la frecuencia al nacimiento de
cada uno de los 16 defectos mencionados. En cada una
de ellas (salvo en la del sindrome de Down) se incluyen las
graficas del total de casos con cada defecto, la de los ca-
s0s aislados (que Unicamente presentan la anomalia en cues-
tion) y la de los asociados o polimalformados (no sindré-
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micos), en los que el defecto se asocia a otras anomalias. En
la grafica del sindrome de Down lo que se ha representa-
do es la distribucion anual del total de casos, junto con las
de los casos con sindrome de Down separados en dos gru-
pos de edad materna: el de las madres de menos de 35 afios,
y el de las madres con 35 aflos 0 mas. Como ya se indicé en
el apartado de Métodos, el primer punto de todas las gra-
ficas incluye la frecuencia basal, correspondiente al perio-
do 1980-1985, de modo que se puede comparar con és-
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GRAFICAS 1
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ta, la registrada en cualquier momento posterior. Al pie de

cada una de las graficas se indican los siguientes datos pro-

cedentes del andlisis de regresion lineal:

e Sielresultado de la ji-cuadrado con 1 grado de libertad
(x%en0) €5 estadisticamente significativo: se incluye el va-
lor de la ji-cuadrado, el de p, y el de la pendiente ("b") de
la recta de regresion correspondiente a la distribucion (re-
cuérdese que b es positivo sila tendencia es creciente, b
es negativo si la tendencia es decreciente, y cuanto ma-
yor es su valor absoluto, mas acusada es la tendencia).

e Sielvalor de laji-cuadrado con k-2 (siendo k el nimero
de periodos considerados) grados de libertad (%), €S
estadisticamente significativo (hay desviacion significa-
tiva de la linealidad), también se ha incluido en las gra-
ficas el valor de dicha y oy
Como resultado de este tipo de analisis, se ha podido

comprobar (Graficas-1) que, como se viene observando

en los analisis anteriores, todas las tendencias significativas
han sido de descenso. Para 12 de los 16 defectos estudia-
dos, la distribucion del total de casos muestra una tenden-
cia decreciente estadisticamente significativa, aunque pa-
ra algunos de ellos el descenso no hasido lineal, sino que se
desvia significativamente de la linealidad. Estos descensos
son fundamentalmente atribuibles al impacto (directo o in-
directo) de las IVEs sobre la frecuencia neonatal, salvo en
el caso del hipospadias. Para 8 de los 12 defectos el descen-
so se ajusta a un modelo lineal: espina bifida, encefalocele,
anoftalmia/microftalmia, labio leporino (con o sin paladar
hendido), hernia diafragmaética, onfalocele, defectos por
reduccion de extremidades y el total de casos con sindrome
de Down. Por el contrario, para la anencefalia, hidrocefalia,

fisura del paladar, e hipospadias, el descenso global no ha
sido lineal. La desviacion de la linealidad, en algunos casos,
es resultado de las diferencias existentes entre los distintos
hospitales en cuanto a sus posibilidades diagnésticas (prey
postnatales). Esto es debido, como se vio en el andlisis por
Comunidades Auténomas, a que no en todas ellas se im-
plementan a la vez las mismas tecnologfas. Para la mayo-
ria de los 12 defectos, la disminucién de la frecuencia
afecta tanto a los casos aislados como a los asociados a otras
anomalias del desarrollo; sélo en el caso de la hidrocefaliay
el hipospadias, el descenso se ha objetivado Unicamente pa-
ralas formas aisladas, mientras que en la anoftalmia/microf-
talmia el descenso sélo ha afectado significativamente a los
casos polimalformados (por la dificultad de deteccion pre-
natal de las formas aisladas de este defecto).

En relacién con el hipospadias, como ya se ha comenta-
do en ediciones anteriores del Boletin del ECEMC, la distri-
bucién secular de su frecuencia al nacimiento ha sido muy
peculiar, ya que fue practicamente estable (entre 16y 20,49
por 10.000) hasta 1995, en el aflo 96 se produjo un im-
portante descenso (hasta 12,02 por 10.000), y desde en-
tonces se ha mantenido en esos niveles significativamente
inferiores. Dicha distribucion de la frecuencia de hipospa-
dias en Espafa, como ya se ha indicado, fue objeto de una
detallada investigacion', sin que se haya podido identificar
hasta la fecha el factor causante del mencionado descenso
de la frecuencia.

En cuanto a la intensidad de los descensos registrados,
el mas notable ha sido el del sindrome de Down, del cual se
registran cada afio un promedio de 4,1 nifos menos con
el sindrome por cada 100.000 nacimientos (0,41 por 10.000).

GRAFICA 2 .
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Dicho descenso es mucho mas acusado en el grupo de ma-
dres cuya edad es igual o superior a 35 afios, que es el gru-
po de edad al que van dirigidos de forma mas intensa los
planes de diagnéstico prenatal, y fue mas marcado en los
primeros lustros tras la aprobacion de las IVEs en Espafia.
Los motivos por los que la distribucion de la frecuencia en
este grupo de edad materna se aleja del modelo de regre-
sion lineal, son los mismos que se han comentado mas arri-
ba.

Aungue, como se puede apreciar, la tendencia de des-
censo a lo largo del tiempo afecta a muchos defectos, hay
otros, sin embargo, para los que no se observa esa ten-
dencia decreciente, como se muestra, por ejemplo, en las
Graficas 2 y 3. En ellas se ha representado la distribucion
anual de la frecuencia neonatal de los defectos congéni-
tos cardiovasculares (Gréafica 2) y de los defectos renales (ex-
cluyendo la agenesia renal bilateral) y de la via urinaria (Gra-
fica 3). Se trata de defectos cuya frecuencia al nacimiento
esta fuertemente relacionada con las posibilidades de de-
teccién (pre- y post-natal), fundamentalmente mediante
ecografia, que se han incrementado progresivamente a lo
largo del tiempo. El hecho de que sean mayores las posibi-
lidades de deteccién de estos defectos determina, por una
parte, que se estén interrumpiendo mas gestaciones por es-
te motivoy, por otra, que se estén detectando defectos me-
nos graves, que hace sélo unos anos, se diagnosticaban des-
pués del nacimiento. Por el momento, el efecto que esta
prevaleciendo es este Ultimo, y por ello la tendencia global
gue se viene registrando es de incremento.

5. Anadlisis Témporo-Espacial de la Frecuencia al
Nacimiento de los Defectos Congénitos
Seleccionados

En los estudios de vigilancia epidemioldgica, se suelen
analizar la distribucién temporal, la distribucién geografica
y la distribucion témporo-espacial, con el fin de determinar
si la evolucion temporal ha sido uniforme en todas las are-
as geogréficas. En este trabajo, la distribucion geogréafica
y la témporo-espacial se han realizado por Comunidades
Autbnomas, ya que cada una suele tener ciertas caracteris-
ticas especificas, incluyendo planes socio-sanitarios propios
gue, como ya se ha comentado mas arriba, pueden estable-
cer determinadas diferencias entre ellas.

Para el analisis témporo-espacial se han seleccionado 18
defectos congénitos, que son los que habitualmente se vie-
nen estudiando bajo este prisma en el ECEMC. En las Tablas
5a 10 figura la distribucién de la frecuencia al nacimiento
de los defectos considerados, en cada Comunidad Auténo-
may para el total del ECEMC, en los mismos tres periodos
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de tiempo establecidos. En cada una de esas 6 tablas se in-
cluyen los datos correspondientes a 3 de los defectos. El ana-
lisis témporo-espacial se ha realizado aplicando dos tipos de
pruebas: para el analisis horizontal de las frecuencias regis-
tradas para cada defecto en los 3 periodos estudiados, en
cada Autonomia, se aplicé la prueba de tendencia lineal,
para la comparacion vertical de los datos de las distintas Co-
munidades en cada periodo, se empled la prueba de homo-
geneidad geografica. Los resultados estadisticamente sig-
nificativos de la prueba de tendencia lineal para cada
Comunidad Auténoma se han marcado con asteriscos a la
derecha de la frecuencia registrada en el afio 2006: un as-
terisco indica que ha habido una tendencia decreciente
estadisticamente significativa, y con dos asteriscos se han
marcado los incrementos estadisticamente significativos en
la frecuencia neonatal. El resultado de la prueba de homo-
geneidad geogréafica (analisis vertical para cada periodo
de tiempo) se incluye en la parte inferior de las tablas, ha-
biendo sefalado con un signo "+" los resultados estadisti-
camente significativos (y con un signo "-" los no significa-
tivos). El hecho de obtener un resultado significativo en la
prueba de homogeneidad geogréfica implica, como se ex-
plicé en el apartado de Métodos, que la distribucion geo-
gréfica es heterogénea y que hay diferencias entre las fre-
cuencias registradas en las diversas Autonomias.

Para el andlisis temporal por Comunidades Auténo-
mas interesa conocer, como referencia, cual ha sido la evo-
lucion temporal de la frecuencia total de cada defecto en el
ECEMC, que figura en la parte inferior de las Tablas 5 a 10.
No se ha producido incremento significativo alguno, y 13
de los 18 defectos han experimentado descensos estadisti-
camente significativos. Tales defectos son: anencefalia,
espina bifida, encefalocele, anoftalmia/microftalmia, fisu-
ra del paladar, labio leporino, hernia diafragmatica, agene-
sia renal bilateral, onfalocele, otros defectos de la pared cor-
poral -excluyendo onfalocele y gastrosquisis-, defectos por
reduccion de extremidades, sindrome de Down e hipos-
padias. En este analisis no se ha detectado el descenso
global de la frecuencia de hidrocefalia, que si se aprecié al
efectuar el andlisis de la distribucion temporal afo a afo
(Gréficas-1). Esto es debido a que la evolucion de su frecuen-
cia no ha sido constante, sino sujeta a oscilaciones, y al agru-
par los datos por periodos se esta efectuando un promedio
que impide tener en cuenta esas oscilaciones. Los descen-
sos objetivados son debidos, fundamentalmente y salvo,
como ya se ha comentado, en el caso del hipospadias, al im-
pacto de las IVEs sobre la frecuencia al nacimiento.

Los descensos que se han observado en los datos globa-
les del ECEMC, en relacion con la distribucion temporal de
las frecuencias de los defectos estudiados, son también
estadisticamente significativos en muchas Comunidades
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Auténomas (Tablas 5 a 10), y no es significativo en todas de-

bido, aparte del tamafio muestral, a que el acceso de las dis-

tintas poblaciones al diagnéstico prenatal es progresivo, por
lo que en las diferentes CC.AA. no se alcanza al mismo tiem-
po el descenso de la frecuencia.

Los Unicos incrementos estadisticamente significativos
registrados en la frecuencia se refieren a la atresia/esteno-
sis de esofago en Castilla-La Mancha (Tabla 8), la atresia/es-
tenosis de ano/recto en Canarias (Tabla 8), la gastrosquisis
también en Canarias (Tabla 9), y el hipospadias en Castillay
Ledn (Tabla 10):

e Elincremento de atresia/estenosis de esofago en Casti-
[la-La Mancha, es debido al registro de 8 casos en el
ano 2006 en esta Comunidad. Al analizar detalladamen-
te sus historias, se observa que no proceden de un area
localizada de Castilla-La Mancha, y no presentan, apa-
rentemente, ninguna caracteristica comun que pudiera
hacer pensar en un Unico factor causal circunscrito al area
de esta Comunidad. Por otra parte, uno de los casos
era una embrio-fetopatia por diabetes materna, y al des-
cartar dicho caso de los andlisis, el incremento deja de
ser estadisticamente significativo, lo cual resta fuerza a
la hipotesis de causalidad relacionada con una posible
acumulacion de factores causales localizados en Casti-
lla-La Mancha.

e En cuanto al incremento de la frecuencia de atresia/es-
tenosis de ano/recto en Canarias, es debido al nacimien-
to de 3 casos en 2006, de los cuales uno tenia otro her-
mano con la misma afectacion, lo que, habiendo excluido
la diabetes materna, podria sugerir un componente ge-
nético en esta familia que determinara o incrementara el
riesgo de aparicion de este defecto. Al eliminar ese ca-
so del andlisis de regresién, ya no se observa incremen-
to estadisticamente significativo.

e Porlo que se refiere al aumento de la frecuencia de
gastrosquisis en Canarias, éste es atribuible al nacimien-
to de 8 casos en 2006 en laisla de Tenerife (que es la Uni-
ca que en el momento actual colabora en el ECEMC), més
concretamente en el Hospital Nuestra Sra. de la Cande-
laria, entre los meses de mayo y noviembre. Dada la re-
lacién conocida de este defecto con las edades maternas
mas jovenes’, se analizd la edad materna de los casos, y
se pudo constatar que, de los 8 casos, 5 eran hijos de mu-
jeres de menos de 22 afos. Otro de los factores de ries-
go descritos en relacion con este defecto, es el hecho de
gue la madre haya tenido diferentes parejas™y, de los 8
casos registrados, 4 habfan tenido hijos con otras pare-
jas, por lo que ésta podria ser también una de las claves
delincremento. La etnia de las familias no parece relacio-
nada con este hallazgo, aunque uno de los casos era de
procedencia cubana y otro ecuatoriana. Por otra parte,

se examinaron minuciosamente sus historias, y no se en-
contro en ellas ningun otro factor comuin que pudiera es-
tarvinculado sélo a Canarias y que permitiera establecer
una relacion causa-efecto con la gastrosquisis. Sin em-
bargo, al investigar el area geografica concreta de la que
procedian, en 5 de los 8 casos (2 de ellos de madres de
menos de 22 afos, y 3 que habian cambiado de pareja)
la gestacion transcurrioé en un didmetro de unos 15 ki-
|6bmetros, en el sur de laisla de Tenerife. Por ello, este ha-
llazgo se ha comunicado al responsable de la colabora-
cion del hospital en el que nacieron los casos, y a las
autoridades sanitarias pertinentes, para tratar de inda-
gar acerca de posibles agentes responsables de este in-
cremento local, con el fin de prevenir nuevos casos. Por
otra parte, es también muy probable que el incremento
se deba so6lo a una variacién estocastica, ya que duran-
te todo el afio 2005 sélo hubo un caso en este hospital,

y en |os seis primeros meses de 2007, no ha habido nin-

guno. No obstante, se mantendra bajo observacion la

evolucion de la frecuencia de este defecto en laisla de

Tenerife.

e Enrelacion con el incremento de hipospadias en Castilla
y Ledn, es debido al registro de 13 casos en 2006 en es-
ta Comunidad. Analizadas las frecuencias de este defec-
to en 2006 en cada uno de los hospitales de Castillay Le-
6n que colaboran en el ECEMC, se ha podido constatar
que los que presentaron frecuencias significativamente
superiores a la esperada el pasado afo fueron el Hospi-
tal Virgen de la Concha, de Zamora, y el Hospital Comar-
cal de Medina del Campo. Se han examinado detenida-
mente las historias de los casos registrados en estos
hospitales y no se ha encontrado en ellos ninguna carac-
teristica que pudiera hacer pensar en un factor comun
circunscrito al area de la que proceden los casos, y no
se puede descartar que también sea una variacion esto-
castica. No obstante, se mantendra una especial vigilan-
cia de este defecto en Castillay Ledn, asi como en el res-
to de las Comunidades.

Con respecto al analisis de homogeneidad geografi-
ca por periodos, parece que hay una tendencia progresi-
va hacia la homogeneizacion de las frecuencias de los di-
ferentes defectos. El hecho de que las frecuencias hayan
tendido a igualarse con el tiempo en las distintas Autono-
mias, pone de manifiesto la homogeneizacién en los pro-
cedimientos de diagnéstico prenatal, en la disponibilidad
de medios, y en los planes de deteccion precoz de diversas
patologias, como el sindrome de Down, o los defectos del
tubo neural, que se han ido implantando en todas las Co-
munidades. En el ultimo afo, la distribucion geografica de
la frecuencia de los defectos estudiados sélo ha sido hete-
rogénea para la gastrosquisis y el hipospadias. En el caso de
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TABLA 5

FRECUENCIA POR 10.000 R.N. POR COMUNIDADES AUTONOMAS Y TRES PERIODOS DE TIEMPO

Anencefalia Espina bifida Encefalocele
1980-1985  1986-2005 2006 1980-1985  1986-2005 2006 1980-1985  1986-2005 2006

Andalucia ........cc.ccoooiiiii 4,54 0,86 0,00* 3,78 2,68 2,46 1,01 0,46 0,00
Aragon ... - 0,77 0,00 - 2,69 0,00 - 0,00 0,00
Principado de Asturias .. 3,89 0,28 0,00* 1,94 1,12 0,00 1,94 0,00 0,00*
Islas Baleares(a) .......... ... 0,00 0,00 0,00 13,42 1,92 0,00* 0,00 0,00 0,00
Canarias .......... ... 0,00 0,00 0,00 3,21 2,32 0,00 6,43 0,33 0,00*
Cantabria................. - 0,00 0,00 - 1,81 0,00 - 0,20 0,00
Castilla-La Mancha... 5,08 1,14 0,86* 4,14 2,74 0,00* 1,32 0,55 0,00*
CastillayLedn ......... .. 4,36 1,30 0,00* 4,76 2,73 0,00* 1,39 0,48 1,47
Catalufa ..o 5,61 0,40 0,00* 5,89 2,17 0,00* 1,68 0,23 0,00*
Comunidad Valenciana .............. 3,54 0,48 0,00* 2,53 1,75 2,06 0,51 0,56 0,00
Extremadura ................. .. 1,89 1,23 0,00 2,84 1,56 0,00 0,95 0,22 0,00
Galicia ........... .. 4,28 1,00 0,00* 5,99 3,20 0,00* 1,71 0,40 0,00*
LaRioja «ooooiieiiii .. 6,28 0,35 0,00* 5,49 1,05 0,00* 0,78 0,35 0,00
Comunidad de Madrid ... .. 4,81 0,91 0,00* 3,21 2,31 0,00 1,60 0,73 0,00
Regién de Murcia.........c.ccovveenn 7,08 0,97 0,00* 8,85 3,97 2,11* 1,77 0,76 0,00
Comunidad Foral de Navarra ...... 3,85 0,31 - 7,07 1,53 - 0,64 0,92 -
PaisVasco .......cccccecvviviiiiii 5,05 0,48 0,00* 4,27 2,90 0,00* 0,78 0,39 0,00
Andorra ... - 0,00 - - 0,00 - - 0,00 -

[ - | SN 4,65 0,79 0,10* 4,73 2,54 0,88* 1,28 0,47 0,10*

Chi?(k-1): .. 853 31,60 7,72 18,58 35,67 13,55 11,50 16,43 13,95

P<0,05: ..o — + — — + — — — —

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.
(a): Los datos de Baleares se refieren a Mahén y Manacor.
Nota: k es el nimero de Comunidades con datos especificados en cada periodo de tiempo.

TABLA 6

FRECUENCIA POR 10.000 R.N. POR COMUNIDADES AUTONOMAS Y TRES PERIODOS DE TIEMPO

Hidrocefalia Anoftalmia o Microftalmia Anotia/Microtia (b)
1980-1985  1986-2005 2006 1980-1985  1986-2005 2006 1980-1985  1986-2005 2006
Andalucia ... , 3,34 4,10 2,52 1,16 2,46 1,51 1,26 0,00
Aragon ... 4,23 0,00 - 0,77 5,22 - 1,92 10,43
Principado de Asturias 4,22 0,00 1,94 1,41 0,00 0,00 0,84 0,00
Islas Baleares (b) ..o , 2,56 5,19 0,00 0,00 0,00 0,00 1,28 0,00
Canarias .....cccccccieieiiei 4,98 7,00 6,43 1,99 0,00 0,00 1,00 0,00
Cantabria................ 3,22 0,00 - 0,60 0,00 - 1,41 0,00
Castilla-La Mancha... 4,02 4,28 2,82 1,74 2,57 1,69 1,55 3,42
CastillayLedn ......cccooviiiiiiin. , 4,58 7,33 417 2,80 1,47 2,38 1,43 0,00
Catalufa ....ooooooieiiie , 4,05 4,10 0,84 0,85 1,02 2,24 1,31 2,05
Comunidad Valenciana . 3,04 3,03 4,13 3,54 1,59 0,00* 1,01 1,12 1,38
Extremadura ................. ... 3,78 3,12 2,97 5,67 1,56 0,00* 1,89 1,34 0,00
GaliCia .ooooeeeeeeeeee 4,50 2,30 0,00* 1,28 1,40 0,00 1,50 1,30 0,00
LaRIOJa wviovieiie 3,92 1,05 0,00* 0,78 0,00 0,00 0,78 1,40 0,00
Comunidad de Madrid .. 481 3,89 2,17 4,01 2,19 2,17 1,60 1,10 2,17
Regién de Murcia ........c.occooeeeee. 2,66 3,77 1,40 0,00 1,89 1,40 2,66 1,83 0,70
Comunidad Foral de Navarra ...... 3,85 3,05 - 3,21 0,92 - 2,57 1,83 -
PaisVasco ......ccccoocveiiiiiiiii 4,47 3,58 5,95 1,36 1,16 0,00 1,94 1,64 0,00
Andorra .- 5,01 - - 0,00 - - 2,51 -
Total:...... .. 3,87 3,66 3,73 2,46 1,55 1,18* 1,78 1,40 1,18
Chi?(k-1) 4,85 22,91 10,47 30,25 42,49 11,60 6,24 8,56 25,62
p<0,05 — — — + + — — — —

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

(a): Los datos de Baleares se refieren a Mahén y Manacor.

(b): Anotia/Microtia con atresia o estenosis del conducto auditivo.

Nota: k es el nimero de Comunidades con datos especificados en cada periodo de tiempo.
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TABLA 7

FRECUENCIA POR 10.000 R.N. POR COMUNIDADES AUTONOMAS Y TRES PERIODOS DE TIEMPO

Fisura paladar Labio leporino =+ fisura paladar Hernia diafragmatica
1980-1985  1986-2005 2006 1980-1985  1986-2005 2006 1980-1985  1986-2005 2006

Andalucia ... 3,78 4,45 4,93 8,06 4,25 1,64* 2,52 1,11 1,64
Aragon ... - 4,23 0,00 - 4,23 5,22 - 1,15 0,00
Principado de Asturias ................ 1,94 5,90 0,00 5,83 6,75 0,00 9,72 1,41 0,00*
Islas Baleares(a) .......cccccccceeevenn. 0,00 7,69 0,00 4,47 3,20 5,19 0,00 0,00 0,00
Canarias ......cccoeveeeviieeiieee 3,21 4,15 7,00 9,64 5,31 4,67 3,21 1,33 0,00
Cantabria........cc.cccoeeeiii - 4,23 0,00 - 6,44 0,00 - 0,60 0,00
Castilla-LaMancha...................... 7,16 4,75 513 4,52 5,71 513 2,82 1,42 0,86*
CastillayLedn ......cccoocevviienn. 3,77 4,10 5,87 8,33 5,46 7,33 3,77 2,32 0,00*
Catalufa ..o 3,93 5,36 4,10 8,14 5,30 5,12 1,96 1,94 0,00
Comunidad Valenciana .............. 4,05 3,75 2,06 3,54 4,22 6,19 2,02 1,12 0,00
Extremadura ...........ocooeiee 6,62 5,91 1,49 5,67 5,35 4,46 3,78 1,34 1,49
GaliCia oo 6,64 3,60 2,66% 5,14 4,60 2,66 1,93 1,70 2,66
LaRIiOja «vveiiiieic 7,06 2,10 0,00* 5,49 4,20 0,00 3,92 1,40 0,00
Comunidad de Madrid ................ 4,41 3,04 4,34 7,22 5,17 2,17 2,01 0,97 0,00
Regién de Murcia...........ccooeenn. 5,31 4,28 3,51 7,97 5,86 4,21 2,66 2,09 0,70
Comunidad Foral de Navarra ...... 3,21 3,97 - 7,07 3,97 - 5,78 2,14 -
PaisVasco .......ccccoevviviiiiiiiiiin, 6,61 4,54 1,49* 6,22 4,74 2,97 2,14 1,45 1,49
Andorra ... - 2,51 - - 0,00 - - 0,00 -

(] - | 5,20 4,37 3,53* 6,49 512 4,32* 2,80 1,50 0,69*

Chiz(k-1): 18,04 28,76 9,11 14,48 18,34 7,27 21,1 26,97 8,25

P<0,05: . — + — — — — — — —

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.
(a): Los datos de Baleares se refieren a Mahén y Manacor.
Nota: k es el nimero de Comunidades con datos especificados en cada periodo de tiempo.

TABLA 8

FRECUENCIA POR 10.000 R.N. POR COMUNIDADES AUTONOMAS Y TRES PERIODOS DE TIEMPO

Atresia/estenosis de es6fago Atresia/estenosis de ano/recto Agenesia renal bilateral
1980-1985  1986-2005 2006 1980-1985  1986-2005 2006 1980-1985  1986-2005 2006

Andalucia .......cc.ccoooiiii 3,78 1,82 2,46 2,77 2,12 4,10 0,00 0,25 0,00
Aragon ... - 2,31 0,00 - 0,77 0,00 - 0,00 0,00
Principado de Asturias 1,94 3,37 0,00 7,77 1,41 6,06 1,94 0,56 0,00
Islas Baleares(a) ............ccccccoo..... , 3,20 5,19 8,95 2,56 5,19 0,00 0,00 0,00
Canarias ......cccoceeeeeeieiieee 3,65 0,00* 0,00 1,49 7,00** 0,00 0,17 0,00
Cantabria................ 1,81 0,00 - 0,81 0,00 - 0,00 0,00
Castilla-La Mancha... 2,06 6,84** 3,01 2,10 1,71 0,19 0,37 0,00
CastillayLedn ...ccoocovvvviiiiiinn, , 2,12 2,93 2,38 2,53 0,00 0,99 0,75 0,00
Catalufa .....ooooeiieieei 1,42 3,07 2,81 2,22 1,02 1,12 0,40 0,00
Comunidad Valenciana .. 1,52 1,20 1,38 1,01 1,67 1,38 0,51 0,24 0,00
Extremadura .................. 0,95 2,34 1,49 1,89 3,23 0,00 0,95 0,45 0,00
Galicia ....cooooiiiiie 1,28 1,80 2,66 2,78 2,80 2,66 0,43 0,20 0,00
LaRiOja i 0,78 1,05 0,00 7,06 0,70 0,00* 0,78 0,00 0,00
Comunidad de Madrid 2,81 1,52 0,00 0,40 1,58 2,17 0,00 0,24 0,00
Region de Murcia ..o 0,89 1,99 0,70 2,66 2,34 1,40 0,89 0,61 0,00
Comunidad Foral de Navarra ...... 4,50 1,83 - 2,57 2,14 - 0,64 0,61 -
Pais VasCo ........ccccoeviiiiiiiiiii 1,55 1,45 4,46 1,55 2,13 1,49 0,78 0,19 0,00
ANOITa .o - 2,51 - - 0,00 - - 0,00 -

Total:...... . 2,30 1,89 2,45 2,54 2,08 1,96 0,58 0,36 0,00*

Chit(k=1)1 oo 30,81 26,23 17,17 29,52 24,83 15,23 11,56 19,47 -

P<0,05: Lo + — — + — — — — —

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

**: Existe tendencia lineal creciente estadisticamente significativa.

(a): Los datos de Baleares se refieren a Mahén y Manacor.

Nota: k es el numero de Comunidades con datos especificados en cada periodo de tiempo.
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TABLA9

FRECUENCIA POR 10.000 R.N. POR COMUNIDADES AUTONOMAS Y TRES PERIODOS DE TIEMPO

Onfalocele Gastrosquisis Defecto de pared corporal (b)

1980-1985 1986-2005 2006 1980-1985 1986-2005 2006 1980-1985 1986-2005 2006

Andalucia ..o 0,50 1,06 0,00 1,26 0,30 0,00* 0,50 0,00 0,82

Aragon ... - 1,54 0,00 - 0,00 0,00 - 0,00 0,00

Principado de Asturias 0,00 0,56 0,00 1,94 0,00 0,00* 0,00 0,00 0,00
Islas Baleares(a) .......ccccceeveeveinin. 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 4,47 0,00 0,00*

Canarias ... 0,00 0,50 2,33 0,00 1,49 18,67** 0,00 0,00 0,00

Cantabria .- 0,60 0,00 - 0,40 0,00 - 0,00 0,00

Castilla-LaMancha...................... 2,45 0,91 0,00* 0,38 0,27 0,86 0,19 0,14 0,00

CastillayLedn ..oocoovvviiiiiin 2,58 1,16 0,00* 0,40 0,27 0,00 0,40 0,20 0,00

Catalufa .....oooeviein 0,28 0,68 0,00 0,56 0,17 3,07 0,00 0,17 0,00

Comunidad Valenciana . .. 0,00 0,72 0,69 0,51 0,00 0,00* 0,00 0,00 0,00

Extremadura ........cccoocoeeiii 1,89 1,89 0,00 0,00 0,56 0,00 0,00 0,00 0,00

Galicia ...ooooooiiiiiii 1,93 1,00 2,66 0,64 0,70 0,00 0,21 0,30 0,00

LaRioja «ooooiiiiie 3,14 0,35 0,00* 0,00 0,00 0,00 0,78 0,00 0,00

Comunidad de Madrid .. 1,20 0,79 0,00 0,00 0,18 0,00 0,00 0,30 0,00

Region de Murcia..........cccoeoene. 2,66 0,97 0,70 0,00 0,71 0,00 0,00 0,25 0,00

Comunidad Foral de Navarra ...... 1,28 0,92 - 1,28 0,00 - 0,64 0,00 -
Pais Vasco .....cccoviiiiiiiiis 2,53 0,48 0,00* 0,58 0,68 0,00 0,78 0,00 0,00*
Andorra..............ci - 0,00 - - 0,00 - - 0,00 -

0,90 039* 0,55 0,37 1,18 0,34 0,12 0,10*

21,31 12,26 11,16 47,39 123,45 19,99 20,12 7,37

— — — + + — — —

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

**: Existe tendencia lineal creciente estadisticamente significativa.

(a): Los datos de Baleares se refieren a Mahédn y Manacor.

(b): Tradicionalmante denominado " celosomia/pleurosomia”.

Nota: k es el nimero de Comunidades con datos especificados en cada periodo de tiempo.

TABLA 10

FRECUENCIA POR 10.000 R.N. POR COMUNIDADES AUTONOMAS Y TRES PERIODOS DE TIEMPO

Reduccién extremidades Sindrome de Down Hipospadias
1980-1985  1986-2005 2006 1980-1985  1986-2005 2006 1980-1985  1986-2005 2006

Andalucia ... 6,80 4,96 7,39 15,37 13,05 5,75* 12,35 13,76 18,06
Aragon ... - 5,77 0,00 - 10,38 0,00 - 7,69 10,43
Principado de Asturias 5,83 7,31 0,00 23,32 10,96 6,06* 33,04 16,02 18,18*
Islas Baleares(a) .......... .. 895 1,92 0,00 4,47 12,17 0,00 22,37 21,78 5,19
Canarias .......... .. 12,85 5,81 2,33 12,85 7,80 7,00 16,07 8,96 0,00*
Cantabria................ - 5,03 0,00 - 9,87 37,88 - 26,79 75,76
Castilla-La Mancha... .. 71,34 6,81 5,13 15,63 12,20 3,42* 19,02 15,95 17,96
CastillayLedn ......... ... 595 8,33 7,33 14,68 12,15 5,87* 11,51 15,02 19,06**
Cataluna ....... 8,14 5,07 9,22 16,55 8,21 6,15* 22,44 17,38 14,35*
Comunidad Valenciana . ... 5,57 4,06 3,44 10,63 7,33 6,19 19,23 12,59 4,81*
Extremadura ................ .. 0,95 6,69 1,49 15,13 10,36 7,43 17,02 20,17 7,43
Galicia ........... 8,13 3,90 2,66* 12,63 7,61 2,66* 20,12 13,31 21,25*
LaRioja ...... 11,77 2,80 0,00* 12,55 8,04 0,00 24,32 19,59 16,92
Comunidad de Madrid .. 5,22 5,66 6,51 16,45 12,90 4,34* 15,65 11,13 13,01
Regién de Murcia...........ccooveen. 7,97 5,96 2,81 22,13 11,97 11,24* 16,82 17,83 11,94
Comunidad Foral de Navarra ...... 8,99 7,93 - 14,78 15,56 - 28,91 13,12 -
Pais VVasco 7,19 5,90 4,46 13,60 8,80 7,44* 18,07 7,44 5,95*
Andorra...... .- 5,01 - - 0,00 - - 10,03 -

(] - | 7.11 5,76 4,61* 14,78 10,74 6,38* 18,10 14,85 12,55*

Chiz(k=1)1 o 16,30 51,49 14,78 14,66 82,73 19,44 45,02 181,16 44,86

P<0,05: L — + — — + — + + +

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.
**: Existe tendencia lineal creciente estadisticamente significativa.
(a): Los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Mahon y Manacor.

Nota: k es el nimero de Comunidades con datos especificados en cada periodo de tiempo.
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la gastrosquisis, la heterogeneidad geografica del afo 2006
viene determinada por la frecuencia relativamente eleva-
da registrada en Canarias, y que ya ha sido comentada mas
arriba, siendo homogénea la distribucion geografica en el
resto de las Comunidades. Por lo que se refiere al hipospa-
dias, se ha podido comprobar que la heterogeneidad en el
ano 2006 viene determinada fundamentalmente por la ba-
ja frecuencia registrada en la Comunidad Valencianay la fre-
cuencia relativamente elevada en Cantabria. En la Comu-
nidad Valenciana se observaron sélo 4 casos cuando el
numero esperado era de 18. En Cantabria, sin embargo, se
observaron 4 casos, lo que representa una frecuencia 6
veces superior a la esperada. Esos 4 casos nacieron en el ul-
timo trimestre del afio, por lo que de nuevo puede ser un
hecho estocastico. Por lo demas, no se aprecié en las histo-
rias de los casos ninguna caracteristica que haga pensar
en un factor causal comun, que pudiera haber actuado en
el area de Cantabria. Aln asi, se mantendra bajo estrecha
vigilancia la frecuencia de hipospadias en esta Comunicad.

6. Analisis de la procedencia
y etnia de los padres

Esta claro que estas dos variables vienen cobrando una
gran importancia en Espafia, debido al incremento pro-
gresivo de la poblacién inmigrante. En el ECEMC ha habi-
do siempre una especial sensibilidad en lo que respecta a
este tema, y se ha considerado que, dado que los grupos de
inmigrantes tienen, por lo general, unas caracteristicas ét-
nicas, genéticas y socio-sanitarias diferentes a las de la po-
blacién autoctona espafola, éstas pueden afectar a la fre-
cuencia de defectos congénitos. De hecho, en un trabajo
realizado en el ECEMC™, se pudo constatar la diferencia en-
tre las distintas etnias en lo que respecta a la frecuencia de
los defectos congénitos. Por este motivo, desde hace ya
algunos anos se vienen vigilando estas variables en el ECEMC.

En la Gréfica 4 se puede apreciar la distribucion de los pa-
dres de los recién nacidos registrados en el ECEMC (casos
y controles), segun su pais de procedencia, en tres perio-
dos de tiempo: 1980-1997, 1998-2005, y en el afio 2006.
El porcentaje de padres de procedencia extranjera ha au-
mentado de forma estadisticamente significativa a lo lar-
go del tiempo, tanto entre los casos como entre los contro-
les, tal como se indica al pie de la gréfica. Dicha cifra ha
pasado desde el 3,50% y 4,13% registrados respectivamen-
te para casos y controles en el primer periodo considerado,
hastael 17,55% y 21,35% observados en 2006. Es decir,
que el porcentaje se ha quintuplicado en los ultimos 9 afos,
y en base a los datos del ECEMC parece que sigue crecien-
do. El porcentaje registrado en el ECEMC en 2006 es simi-

lar, e incluso algo superior en el caso de los malformados, al
16,46% publicado por el Instituto Nacional de Estadistica
(INE) sobre el Movimiento Natural de la Poblacion?, basado
en los datos provisionales para el afio 2006. Hay que desta-
car que el porcentaje de padres extranjeros entre los nifios
malformados es superior al registrado entre los nifos sin de-
fectos congénitos (controles), en los 3 periodos estudiados,
lo que pone de manifiesto el mayor riesgo de tener un hijo
con defectos congénitos entre los grupos de extranjeros en
nuestro pais, posiblemente en relacién con su situacion so-
cio-sanitaria, por lo que éstos pueden ser grupos diana a los
gue habria que dirigir campanas preventivas especificas.
La Gréfica 5 incluye la distribucion temporal de los con-
troles por etnias diferentes a la blanca. El tnico grupo ét-
nico para el cual no se ha registrado un incremento estadis-
ticamente significativo con el tiempo ha sido la etnia oriental.
Hay que tener en cuenta que lo que se analiza en el ECEMC
son datos correspondientes a partos hospitalarios, lo que
supone que el incremento mostrado en la grafica para al-
guno de los grupos étnicos considerados, como la etnia
gitana, puede ser reflejo, no tanto del aumento del nime-
ro de mujeres de dicha etnia que tienen hijos en Espafia,
sino de la progresiva incorporacion de este grupo al siste-
ma sanitario. De igual forma, cabe la posibilidad de que
en alguna de las etnias, los partos domiciliarios sean mas

GRAFICA4 o

DISTRIBUCION SEGUN PAIS DE
PROCEDENCIA DE LOS PADRES DE LOS
MALFORMADOS Y CONTROLES DEL ECEMC
EN 3 PERIODOS DE TIEMPO
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GRAFICA 5

DISTRIBUCION SECULAR POR ETNIAS
DIFERENTES A LA BLANCA DE LOS
CONTROLES DEL ECEMC
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frecuentes que en la etnia blanca, en cuyo caso, las cifras re-
ales podrian ser algo superiores a las mostradas en la gra-
fica. Enla etniablanca, lo que se registra es un descenso es-
tadisticamente significativo.

En base a estos datos, parece clara la importancia de con-
siderar la etnia y la procedencia geogréfica de los padres a
la hora de efectuar estudios epidemioldgicos sobre defec-
tos congénitos en Espafia, tanto cuando se abordan aspec-
tos meramente descriptivos como cuando se llevan a cabo
estudios analiticos de investigacion sobre agentes causales
en nuestro medio.

Comentario Final Sobre la Utilidad
de los Datos Expuestos en este Capitulo

Aunque los defectos congénitos constituyen un gran gru-
po de patologias de muy baja frecuencia, su importancia sa-
nitaria no es despreciable, ya que en conjunto constituyen
la primera causa de mortalidad y morbilidad infantil en los
paises desarrollados, como Espafia. Es mas, por la discapa-
cidad que conllevan, son una importante fuente de depen-
dencia que tiene como caracteristica que va a existir desde
el nacimiento y durante toda la vida de las personas afecta-
das si no pueden ser tratados y/o corregidos. Ademas, si el
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tratamiento y/o correccién son posibles, conllevan un cos-
te personal y econémico muy considerables. Por tanto, su
efecto sobre la salud publica, la asistencia sanitaria y la so-
cial, no es algo que pueda ignorarse, por lo que la investi-
gacion de sus frecuencias y sus causas es fundamental tan-
to para laidentificacion de posibles tratamientos como para
su prevencion.

El conocimiento de sus frecuencias es esencial, porque
nos ofrece la informacion necesaria para el establecimien-
to de los recursos sanitarios y sociales precisos y especificos,
para su correcta atencion. Pero como las frecuencias de ca-
da tipo de defectos varian en relacién con los potenciales
cambios de los factores que las causan (sean cuales sean),
es necesario analizarlas en cada lugar y momento, para que
la planificacion de los recursos sea la adecuada. Su desco-
nocimiento daria lugar a una sobre-dotacién de recursos so-
cio-sanitarios si las frecuencias hubieran disminuido, o in-
fravaloracion de los mismos si aumentaron en un momento
y lugar.

Todos estos aspectos los viene realizando el grupo mul-
ticéntrico y multidisciplinar del ECEMC. Y su maxima impor-
tancia radica precisamente en su estructura multicéntrica.
Como es ampliamente conocido, y comentado en otros ca-
pitulos de este Boletin del ECEMC, el extraordinario avan-
ce que, desde hace menos de una década, se viene produ-
ciendo en los conocimientos cientificos sobre el Genoma
Humano y las patologias de causa genética, hace impres-
cindible que la investigacion biomédica -sea del tipo que
sea- se realice en forma multidisciplinaria. Sin embargo, pa-
ra abordarla en patologias de muy baja frecuencia -que se
han denominado "enfermedades raras (ER)" -, como los de-
fectos congénitos, ademas debe hacerse en forma multi-
céntrica e, incluso, en grupos multinacionales (en los que el
ECEMC también participa). Porque sélo acumulando mu-
chos casos, y en forma rapida, se puede abordar tanto la in-
vestigacion causal como la relacionada con las posibilida-
des terapéuticas. Por esto, la estructura del ECEMC, que
establece la recogida de los datos necesarios para esa inves-
tigacion multidisciplinar en forma uniforme, en diferentes
hospitales de todas las CC.AA., y desde hace mas de 31
anos, supone una riqueza cientifica de incalculable valor.

Por otra parte, y como cada afio se muestra en el Boletin
del ECEMC, asi como en publicaciones en otras revistas cien-
tificas, los resultados de este Programa tienen una enorme
importanciay utilidad para las autoridades sanitarias de las
diferentes Comunidades. En primer lugar, porque pueden
disponer no sélo de los datos globales de todo el pafs, sino
de los de su propia region, desde hace mucho tiempo (al-
gunas desde hace mas de 31 afios), asi como de su evolu-
cion temporal desde entonces. También los tienen por los
lugares a los que corresponden los hospitales que colabo-
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ran de cada Comunidad, lo que les ofrece una informacion
necesaria para la planificacion de los recursos y, en cierto
modo, para confirmar la evolucion de su eficacia median-
te el analisis temporal que se observa en cada Comuni-
dad. Esto seria imposible si en la actualidad cada Autono-
mia decidiera establecer un registro propio. Ademas,
dado que cada vez es mayor el nimero de embarazos que
se interrumpen como consecuencia de defectos fetales, y
gue, segun las Ultimas cifras oficiales hasta el afo 2005, el
97% de las IVEs se realizan en centros privados (sin que se
recojan datos de los embarazos y de las caracteristicas clini-
co-patoldgicas de las IVEs), y puesto que son patologias
de baja frecuencia (ER), el acimulo de casos para la investi-
gacion causal y terapéutica en cada Comunidad, necesita-
ria tantos afos, que seria muy costoso e ineficaz.

Por otra parte, los datos del ECEMC ofrecen también otro
aspecto que tiene una gran importancia, y que consiste en
el hecho de que cada Comunidad Auténoma puede anali-
zar sus resultados comparativamente con los del resto de
Comunidades. Esto es posible, porque todos los datos se re-
cogen en la misma formay al mismo tiempo, en todas las
Comunidades Auténomas. Si un pais no puede dejar de te-
ner una perspectiva global de lo que esta ocurriendo con
estas ER en sus diferentes regiones, tampoco las distintas
Comunidades pueden dejar de conocer cémo es su situa-
cion en relacion con la del resto de regiones del pais. Una vi-
sion que, ademas, es dindmica porque se esta midiendo
anualmente, lo que ofrece también la situacion comparati-
va de su evolucién temporal.

Ofrecer los resultados de todos estos aspectos, que con-
sideramos de gran importancia, es el objetivo que se persi-
gue con este Boletin del ECEMC, y en especial con este ca-
pitulo de Vigilancia Epidemiolégica de este gran grupo de
ER que son los defectos congénitos.
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