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Summary

Title.- Epidemiological surveillance report of congenital anomalies in Spain: Data registered by ECEMC (Spanish Collabo-
rative Study of Congenital Malformations) in the period 1980-2009.

This report is delivered annually by ECEMC (Spanish Collaborative Study of Congenital Malformations), a research programme on
congenital anomalies, based on data from its ongoing, hospital-based, case-control registry of newborn infants in Spain. It has surveyed
more than 2.7 million births, and studied and gathered data on more than 40,800 consecutive infants with congenital anomalies and
a similar number of healthy controls. Present coverage of the registry surpasses 20.4% of total births in Spain. The global frequency of
infants with congenital defects has significantly decreased along the time, from 2.22% in the base period (1980-1985), to 0.98% in 2009,
mainly as a consequence of the impact of elective termination of pregnancy (eTOP) after the diagnosis of foetal anomalies in a proportion
of affected pregnancies. eTOP is legal in Spain since 1985. The global decrease reaches statistically significant levels in many of the
participating hospitals and most Spanish Autonomic Regions (see Fig. 1). Extremadura is the only Autonomic Region in which an increase
was detected, probably due to methodological issues in the base period and the referral of complicated pregnancies due to congenital
defects to other regions, both causing a low frequency; since then, the obstetrical and neonatological assistance have considerably
improved, leading to a higher detection of cases born at this region.

A group of 33 defects were selected due to their relatively high base frequency and/or the morbidity/mortality associated to them,
and the evolution of their frequency along the time was studied. Most of them decreased, and the only increases were observed for
heart/great vessels defects and unilateral renal agenesis, possibly
due to improving resources for their detection, whether pre or
postnatal. FIGURE 1; ] )

Temporal-spatial analyses of the frequency were Map of Spain and its Autonomous Regions
performed for a group of 18 defects and many statistically
significant decreases were observed in most Spanish Autonomic
Regions. There were also some increases: for anotia/microtia,
diaphragmatic hernia and gastroschisis in the Balearic Islands.
Regarding anotia/microtia, the increase was attributable to the
birth of 3 cases in year 2009, without any apparent common
denominator among the cases registered, apart from the area
of birth, from which a causal relationship could be inferred;
nevertheless, the frequency in 2009 does not differ from the
global for all the other regions in the same year. The increases
for diaphragmatic hernia and gastroschisis were due to the birth
of one case presenting with both defects in a multiple congenital
anomaly pattern.

Some geographical heterogeneity could be detected
in 2009 for Down’s syndrome and hypospadias. For Down’s
syndrome, the heterogeneity was attributable to the relatively
high frequency registered in the Region de Murcia; however,
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Este trabajo ha sido realizado, en parte, con una Ayuda del Instituto de Salud Carlos Il (Proyecto TPY 028/09).
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most of the cases were born to mothers aged 35 years or older. Regarding hypospadias, the heterogeneity was due to the relatively high
frequency observed in Castilla y Ledn and Principado de Asturias; in both autonomic regions the cases presented the defect isolated, and
apparently did not share any other characteristic that could provide clues on some causal agent specifically linked to these areas.

The ethnic origin of cases and foreign extraction of their parents were also analysed. All the ethnic groups had a risk for congenital
anomalies that was higher than for the native white group. The group of foreign parents has increased along the time, and it is more
frequent among cases than among controls (thus, a higher risk for congenital defects could be inferred for the group of foreigners).

In conclusion, ECEMC has demonstrated to be an effective programme to perform the epidemiological surveillance of congenital
anomalies in Spain since its creation in 1976. It has achieved a valuable system “with comprehensive collection that can be used to monitor
trends, identify clusters that may require investigation, evaluate the effectiveness of screening and interventions for treatment and prevention,
and allow research into the prevention of congenital anomalies”, as recently proposed by Bower et al. [MJA 2010;192(6):300-301]

Introduccion

Este capitulo del Boletin del ECEMC esta
dedicado, como viene siendo habitual, a plasmar los
principales resultados de las actividades de vigilancia
epidemiolégica de anomalias congénitas en Espaia,
que de forma regular se vienen realizando en el
ECEMC. En esta ocasiéon se han analizado los datos
registrados hasta diciembre de 2009. La actualizacion
permanente de este Informe es de gran relevancia,
ya que permite tener acceso a una gran cantidad de
datos utiles para estudios y acciones en el area de
salud publica, en relacion con este grupo de patologias
que tanto impacto tienen sobre la misma. Los datos
aqui publicados pueden servir como base para la
planificacion y adecuada distribucién de los recursos
disponibles para la atencion a los pacientes afectados y
sus familias, establecer prioridades asistenciales segun
los recursos disponibles y las necesidades, tratando de
ajustar esos recursos a estas Ultimas, disefary poner en
marcha campanas formativas (para los profesionales
sanitarios), informativas (para los profesionales y para
la poblacién general) y preventivas en lo que respecta
a los defectos congénitos (DC)'. Estos datos pueden
ser Utiles también para informar a nuestra poblacién
acerca del riesgo que cualquier miembro de la misma
tiene para DC.

Es util senalar que toda la informaciéon contenida
en este Informe se encuentra disponible en Internet.
Los informes correspondientes a los afos 2002 a
2008 se encuentran en la Biblioteca Virtual en Salud
del Instituto de Salud Carlos Il (http://bvs.isciii.es/E/
mono_tem.php#2). Debido a que en los ultimos meses
se estd remodelando la pagina web del Instituto de
Salud Carlos Ill, el informe del ano 2009 (http://www.
ciberer.es/documentos/ECEMC_2009_AF.PDF) y el del
presente ano  (http://www.ciberer.es/documentos/
ECEMC_2010_AF.PDF ) se pueden obtener a través de
la pagina web del CIBERER (Centro de Investigacion
Biomédica en Red de Enfermedades Raras http://www.
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ciberer.es), del que el ECEMC es uno de los grupos de
investigacion que lo integran.

Material analizado

Para este Informe de Vigilancia Epidemiolégica se
han analizado los datos registrados por el ECEMC desde
enero de 1980 hasta diciembre de 2009, habiéndose
agregado los datos de 2009 a los analizados en el
informe anterior?. Es preciso aclarar que aunque este
informe incluye datos a partir de 1980, en realidad la
actividad del registro del ECEMC se inici6 en 1976, afio
en que fue creado. Debido a que hasta 1980 no se
inicié en el ECEMC la recogida de datos sobre recién
nacidos muertos, para el periodo 1976-1979 sélo es
posible ofrecer informacién sobre la frecuencia en
recién nacidos vivos. Por ello, con el fin de mostrar
los datos de vigilancia correspondientes al total de
recién nacidos, sean éstos nacidos vivos o muertos
intrattero, este informe abarca el periodo de 30 afos
comprendido entre 1980 y 2009.

En el Cuadro 1 se muestra la ficha descriptiva del
Registro del ECEMC, en la que se han incluido sus
principales caracteristicas. La metodologia y normativa
del ECEMC, que han de ser asumidas y cumplidas por
todos los médicos participantes en dicho programa,
se encuentra recogida en el “Manual Operacional del
ECEMC"3. Asimismo, en el Boletin del ECEMC de 2005
se publicé un resumen de dicha normativa operacional,
al que se puede acceder a través de Internet®.

El funcionamiento del ECEMC se basa en la
colaboracién de 2 grupos de profesionales: el Grupo
Periférico y el Grupo Coordinador. El Grupo Periférico
esta constituido por 385 médicos (fundamentalmente
neonatoélogos y pediatras, aunque también participan
algunos obstetras y anatomopatédlogos) de toda
Espana, que aparecen detallados en la Seccién VIl
de este Boletin. EI Grupo Periférico es el encargado
de la exploracién de todos los recién nacidos en los
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CUADRO 1.

FICHA TECNICA DEL REGISTRO DEL ECEMC

¢ Disefio: Caso-control.
¢ Base: Hospitalaria.

del embarazo por DC.

¢ Unidad temporal del registro: Mes.

del ECEMC.

hospital, siempre que no presente DC.

¢ Seguimiento: En casos seleccionados.

e Sujetos de estudio: Recién nacidos vivos, recién nacidos muertos, y casos procedentes de interrupciones
e Ambito: Todas las Comunidades Auténomas de Espafa.

¢ Unidad espacial del registro: Hospital con maternidad.

e Periodo de funcionamiento: Desde Abril de 1976 hasta la actualidad.

* Revisado y Aprobado por el Comité de Etica de la Investigacion del Instituto de Salud Carlos IIl.
* Hospitales participantes: 150. Se detallan en la Seccién IX de este Boletin.

e Médicos participantes: 385. Figuran en la Seccion VI de este Boletin y constituyen el Grupo Periférico

e Definicion de Caso: Todo recién nacido o feto registrado en cualquiera de los hospitales participantes,
que presente alguin defecto mayor o menor detectable hasta el tercer dia de vida mediante cualquiera de
los métodos de exploracion neonatal. Por cada Caso recién nacido vivo se selecciona un Control.

¢ Definicion de Control: Siguiente recién nacido vivo del mismo sexo que el caso, que nace en el mismo

¢ Periodo de deteccion: Hasta el tercer dia de vida.

* Datos que se recogen: 312 datos por cada caso o control incluido en el registro. Incluyen informaciéon
sobre la historia obstétrica y familiar, historial reproductivo, datos sobre reproduccién asistida, datos de-
mograficos, enfermedades agudas y crénicas maternas, enfermedades y tratamientos crénicos paternos,
tratamientos farmacolégicos maternos durante la gestacién, exposicién a factores fisicos, exposiciones
ocupacionales del padre y la madre, tanto durante la gestaciéon como en los 5 afios previos a la misma,
habitos toxicos maternos, seguimiento obstétrico y otros datos relativos al embarazo.

e Criterio para realizacion del Estudio citogenético de alta resolucién (850 bandas): Debe realizarse
a todo caso con al menos un defecto congénito mayor o dos defectos menores.

hospitales participantes, de la deteccién de los Casos
y seleccion de los Controles, asi como de la recogida
sistematica de los datos. EI Grupo Coordinador
desarrolla su actividad en el Centro de Investigacion
sobre Anomalias Congénitas (CIAC) del Instituto de
Salud Carlos Ill'y es el encargado de procesar todos
los datos, llevar a cabo los controles de calidad
pertinentes y analizar toda la informacion recibida
de forma multidisciplinar (con un enfoque clinico,
dismorfolégico, citogenético, molecular, teratolégicoy
epidemiolégico). De este modo, el ECEMC constituye
una red multicéntrica y multidisciplinar, cuyo objetivo
es la investigacion sobre las causas de los DC para
tratar de alcanzar su prevencién primaria.

Siguiendo ese esquema de trabajo, desde 1976
hasta 2009, se ha controlado en el ECEMC un total de

2.705.141 nacimientos, procedentes de 150 hospitales
(véase Seccion IX de este Boletin) ubicados en las 17
Comunidades Auténomas (CC.AA.) espafnolas y en el
Principado de Andorra. Asimismo, entre ese total de
nacimientos, se han registrado 40.860 recién nacidos
con DC (Casos), y un numero similar de Controles
sanos, que constituyen el grupo de comparacion en
la investigacion analitica, sobre variables y factores de
riesgo para este tipo de patologias.

1. Poblacion estudiada

Elperiodode estudio considerado paralaelaboracion
de este informe de vigilancia epidemiolégica incluye
los datos registrados por el ECEMC desde Enero de
1980 hasta Diciembre de 2009.

En la Tabla 1 se detallan: el nimero de nacimientos
controlados por el ECEMC en distintos periodos,
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TABLA 1
POBLACION ESTUDIADA EN LOS DIFERENTES PERIODOS DE TIEMPO
RN con Defectos Congénitos
N° % Total RN

Recién nacidos vivos

Periodo: Abril 1976-diciembre 1979 ...................... 2.357 1,64 143.979

Periodo: 1980-1985 ......ooiiiiiiiiiii e 8.280 2,18 379.123

Periodo: 1986-2008 ..........c.coiviiiiiiiiiiie e 28.593 1,38 2.069.800

Periodo: 2009 ........oooiiiiii i 936 0,96 97.687

TOTAL e 40.166 1,49 2.690.589
Recién nacidos muertos

Periodo: 1980-1985 .......oooiiiiiiiiii i 208 6,37 3.267

Periodo: 1986-2008 ..........c.oovviiiiiiiiiiiicie i 463 4,23 10.940

Periodo: 2009 ........oooiiiiii i 23 6,67 345

694 4,77 14.552

Recién nacidos vivos+muertos

Periodo: 1980-1985 .......oooiiiiiiiiiiiieeeee e 8.488 2,22 382.390

Periodo: 1986-2008 ...........cccoviiieeiieeieieeeienn 29.056 1,40 2.080.740

Periodo: 2009 ..o 959 0,98 98.032

TOTAL .o 38.503 1,50 2.561.162

el nimero de casos con DC detectados en el total
anterior y, en base a las cifras anteriores, el porcentaje
de recién nacidos con DC en cada periodo. Las 5
primeras lineas presentan los datos correspondientes a
los recién nacidos vivos (RNV) controlados desde 1976,
las 4 siguientes a los recién nacidos muertos (RNM)
desde 1980, y las 4 de la parte inferior corresponden
al total de nacimientos (RNV+RNM) controlados desde
1980 hasta 2009. Como se ha indicado maés arriba,
desde 1976 a 1979 Unicamente se registraron datos
sobre RNV, iniciandose en enero de 1980 la recogida
de informacién sobre los RNM. Por ello, los datos sobre
el total de nacimientos corresponden al periodo 1980-
2009.

Por tanto, este informe de vigilancia se basa en el
analisis de los datos correspondientes a un total de
2.561.162 recién nacidos (que incluyen tanto RNV como
RNM), de los que 38.503 presentaron DC detectados
hasta el tercer dia de vida. Es decir, que la frecuencia
global de recién nacidos con DC es del 1,50%. Sin
embargo, dicha frecuencia global no ha sido constante
a lo largo del tiempo, sino que ha experimentado un
descenso progresivo, condicionado por la aprobacion
en Espafa, en 1985, de la Ley Organica 9/1985 (BOE
del 12 de Julio), por la que dejé de ser punible la
interrupcion del embarazo en determinados supuestos,
siendo uno de ellos la existencia de DC en el feto. Por
ello, a partir de ese momento, la frecuencia global
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de recién nacidos con DC, y mas especificamente la
frecuencia de los defectos detectables prenatalmente,
viene siendo menor que la que se registraba antes de
aprobarse dicha ley. Asi pues, teniendo en cuenta estos
condicionantes en nuestro pais, en el ECEMC se han
establecido tres periodos de estudio, que se vienen
aplicando en la mayoria de los analisis de vigilancia
epidemioldgica por periodos:

e 1980-1985: Corresponde al periodo previo a la
aprobacién en Espana de la interrupcion del
embarazo por DC en las condiciones establecidas
por la ley. Dicho periodo se considera como el
periodo base, o periodo de referencia, y la frecuencia
registrada durante el mismo es la frecuencia basal
de los DC en Espana.

e 1986-2008: A lo largo de este periodo, la
frecuencia registrada estuvo influida, en mayor o
menor medida, por la interrupciéon de una cierta
proporcién de gestaciones tras la detecciéon de
alteraciones en el feto.

e 2009: Con el fin de mostrar cudl es la situacion
mas actual en relacién con la frecuencia de recién
nacidos con DC en Espafa, se ofrecen los datos
registrados en 2009, que son los Ultimos analizados.
En el epigrafe de Resultados se comentara

detalladamente cudl ha sido la evoluciéon temporal de

la frecuencia de recién nacidos con DC en Espafia y

cémo se interpreta la misma.
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TABLA 2
COBERTURA DEL REGISTRO DE NACIMIENTOS DEL ECEMC
(Seguin datos del INE para 2008, en relacion con el lugar de inscripcion del recién nacido)®
COMUNIDAD AUTONOMA NACIMIENTOS EN EL ECEMC NACIMIENTOS EN ESPANA COBERTURA ECEMC
Ano 2008 Ano 2008 EN 2008 (%)
Andalucia 12.846 100.681 12,76
Aragon 2.122 13.663 15,53
Principado de Asturias 1.783 8.332 21,40
Islas Baleares @ 3.677 12.713 28,92@
Canarias ® 3.545 20.569 17,23®
Cantabria 562 5.761 9,76
Castilla-La Mancha 12.777 22.119 57,76
Castillay Ledn 8.037 21.366 37,62
Catalufa 11.177 89.412 12,50
Comunidad Valenciana 14.548 57.103 25,48
Extremadura 7.286 10.824 67,31
Galicia 4.343 23.271 18,66
La Rioja 669 3.475 19,25
Comunidad de Madrid 4.232 79.507 5,32
Regién de Murcia 15.078 19.372 77,83
Comunidad Foral de Navarra 0 7.064 0,00
Pais Vasco 3.473 21.614 16,07
Ceuta 0 1.505 0,00
Melilla 0 1.501 0,00
TOTAL 106.155 519.779 20,42
(a) Los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor y Palma de Mallorca en el periodo considerado.
(b) En el afno 2008 los datos de las Islas Canarias procedian sélo de Tenerife.

2. Cobertura del registro del ECEMC

La cobertura del registro del ECEMC indica el
porcentaje de nacimientos controlados por el ECEMC
en un area determinada, en relacién al total de
nacimientos contabilizados por el INE (Instituto Nacional
de Estadistica). Suele calcularse tanto para el total de
Espana, como para cada una de las Comunidades y
Ciudades Auténomas que la integran. Por tanto, es
una cifra que permite estimar la representatividad de
los datos registrados en el ECEMC en cada érea.

En la Tabla 2 se recoge la cobertura del ECEMC
en las distintas circunscripciones autondémicas y
referida al total de Espafa, segun los datos definitivos
mas recientes publicados por el INE en el momento
de elaborar este informe®, que corresponden a los
nacimientos ocurridos en el afo 2008. En dicho
afo el ECEMC controlé 106.155 nacimientos de los
519.779 que figuran inscritos en Espana. Es decir, que
la cobertura global del registro del ECEMC en 2008 se
situd en el 20,42 % del total de nacimientos en Espafa

en dicho ano. En cuanto a los datos por Autonomias,
en 2008 no hubo ningun hospital de la Comunidad
Foral de Navarra y las Ciudades Auténomas de Ceutay
Melilla participando en el ECEMC, y la cobertura en el
resto de las circunscripciones se situd entre el minimo
registrado en la Comunidad de Madrid (5,32%) y el
maximo del 77,83% en la Regién de Murcia. En todas
las Comunidades salvo la de Madrid y Cantabria, la
cobertura fue superior al 12% de los nacimientos, y
destacan las elevadas coberturas alcanzadas en la
Region de Murcia (77,83%), Extremadura (67,31%), y
Castilla-La Mancha (57,76% de los nacimientos).

Métodos

1. Metodologia estadistica

En este informe se incluye el andlisis de tres tipos de
distribuciones de la frecuencia: distribucion temporal
(por anos, o por periodos de tiempo mas amplios que
incluyen varios afnos), distribucion geografica (por
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Comunidades Autdénomas), y distribucion témporo-
espacial (en la que los datos se estructuran para estudiar
de forma combinada la frecuencia por periodos de
tiempo y por Comunidades Autbnomas).

Para el estudio de las distribuciones temporales
se han empleado modelos de regresion lineal, en
los que se ha tratado de ajustar cada distribucion de
frecuencias a una recta. Por una parte se ha probado
si efectivamente la distribucion se ajusta al modelo
lineal, y por otra se ha observado si la tendencia
global (que puede ser creciente o decreciente) es, o
no, estadisticamente significativa. Si la pendiente de la
recta de regresion (denominada “b" en las gréaficas) es
positiva, la tendencia es creciente, y si “b” es negativa,
la tendencia es decreciente. Cuanto mayor sea el valor
absoluto de “b"”, méas acentuada es esa tendencia,
mientras que si el valor absoluto de “b"” es pequefio es
indicativo de un incremento o descenso leve. El valor
de “b"” que figura en las gréaficas, que es un promedio,
se ha expresado en tanto por 10.000. Es decir, que
“b" indica cudntos casos mas o cuantos casos menos
nacen cada afno (como promedio) con el defecto que
se esté estudiando, por cada 10.000 nacimientos.
De este modo, si b= -0,72, es indicativo de que la
frecuencia esta disminuyendo a lo largo del tiempo a
razén de 0,72 casos menos cada afo por cada 10.000
nacimientos, o lo que es lo mismo, cada afo nacen
72 casos menos con el defecto en cuestion por cada
millén de nacimientos. Si por el contrario ese valor de
b fuera positivo estarfa indicando que cada afo nacen
72 casos mas por cada millén de nacimientos. Dentro
de ese modelo de regresion lineal, se han hecho
dos tipos de inferencias, mediante el célculo de la ji-
cuadrado (x?), con diferentes grados de libertad seguin
la hipdtesis que se esté probando:

- Ji-cuadrado de tendencia (x?,,,,): Tiene un grado
de libertad. Si de ella se deriva un resultado

estadisticamente  significativo,  indica  que
efectivamente existe una tendencia global
significativa.

- Ji-cuadrado de desviacion de la regresion (x?,.,):
Tiene k-2 grados de libertad, donde “k” es el
numero de periodos considerados en la distribucién
que se esté estudiando. Se utiliza para inferir si
la distribucion temporal se desvia o se ajusta al
modelo lineal. Si del valor de x? .., se deriva un
resultado estadisticamente significativo, ello indica
que la distribucion se desvia del modelo lineal,
lo cual puede ser debido a que la distribucion,
en lugar de ajustarse a una recta, sigue una
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evolucién que se asemeja mas a una curva, o bien
por la existencia de oscilaciones considerables a
lo largo del tiempo. En las graficas figura el valor
de X%, cuando ésta va asociada a un resultado
estadisticamente significativo, y en estos casos se
ha tenido en cuenta ademas el valor de la X, (ji-
cuadrado con k-1 grados de libertad, o ji-cuadrado
de homogeneidad), que permite determinar si los
valores de frecuencia registrados en cada periodo
son o no significativamente distintos entre si.

En las graficas se ha incluido el valor de “b”
(pendiente de la recta de regresion) cuando alguna
de las dos pruebas anteriores ofrece un resultado
estadisticamente significativo.

Esimportante senalar que en todas las distribuciones
temporales de la frecuencia en las que cada estrato
incluye sélo un afo, se han agrupado los datos
correspondientes al periodo comprendido entre 1980y
1985, que como se indicé mas arriba es el periodo base
o periodo de referencia. Dicha agrupacion es posible
porque a lo largo del citado periodo no se produjeron
variaciones significativas de la frecuencia, y ésta era
uniforme en todas las circunscripciones autonémicas.
Recuérdese ademas que la frecuencia de DC en ese
periodo no estaba influida por la posibilidad de realizar
interrupciones voluntarias del embarazo (IVE) tras la
deteccion de alteraciones en el feto, porque hasta
1985 no eran legales en Espafa. Por ese motivo, se
puede considerar como la frecuencia basal de los DC
en nuestro palfs. Asi pues, al representar la frecuencia
basal como punto de inicio de todas las distribuciones,
sirve como punto de referencia con el cual comparar la
frecuencia registrada ulteriormente. En muchos casos,
la diferencia entre la frecuencia basal y la frecuencia
observada en un momento posterior sirve como
estimacion del impacto de las IVE sobre la frecuencia
neonatal de DC.

A lo largo de este informe se han estudiado
diversas distribuciones anuales de la frecuencia,
pero en otros casos se ha analizado la distribucion
temporal considerando periodos mas amplios, en los
que se han agrupado varios afios en un solo estrato.
Concretamente, se han establecido los tres periodos
indicados en el apartado de “Material analizado”: el
periodo base (1980-1985), el periodo posterior a la
aprobacién de la ley de despenalizaciéon de la IVE tras
la detecciéon de alteraciones fetales (1986-2008), y el
ano 2009.

En cuanto al estudio de la distribucion geografica
de la frecuencia (por Comunidades Auténomas), lo
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CUADRO 2.
PROTOCOLO DEL ECEMC PARA INVESTIGACION DE CLUSTERS Y/O “ALARMAS”

1.

2.

=~

10.

11.

12.

13.

Una vez identificado un cluster:

Descartar que el incremento en el niUmero de casos registrados pueda ser debido a cuestiones me-
todoldgicas.

Analizar la frecuencia en el periodo inmediatamente anterior y posterior, para averiguar si el incremento
es puntual o afecta a un periodo mas largo. De este modo se trata de establecer si la acumulacion de
casos puede ser puramente estocastica (lo que no es raro al ser los distintos tipos de defectos muy poco
frecuentes).

Observar la evolucién de la frecuencia a lo largo de un periodo mas amplio, para determinar si sigue
alguin patrén ciclico.

Analizar clinicamente los casos para observar si la mayoria presentan el defecto aislado o asociado a
otros defectos, y si hay algun patrén recurrente de defectos.

Identificar los casos de causa conocida, para poder excluirlos de los andlisis posteriores si es preciso, y
seguir asf la investigacion tanto en el grupo de causa desconocida como conocida.

Si al repetir el andlisis excluyendo los casos de causa conocida, el incremento en el nimero de casos
sigue siendo estadisticamente significativo, se delimita el periodo concreto y el drea geografica en los
que ha transcurrido la gestacion de los casos registrados.

Intentar correlacionar los tipos clinicos identificados con algtn periodo o 4rea geogréfica concretos.
Examinar detalladamente las historias de los casos detectados para tratar de encontrar algiin denomina-
dor comun entre ellos (ademas del momento o lugar de nacimiento), que pudiera considerarse respon-
sable de la aparicién del defecto.

Si tras seguir todos estos pasos, no se encuentra ningun factor que pudiera ser causante del incremento
de la frecuencia, mantener ésta bajo vigilancia en los periodos subsiguientes y aplicar periédicamente
este protocolo.

Si se considera necesario, contactar con los médicos responsables de la colaboracién 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 causales, elaborar hipotesis y tratar de comprobarlas.

Si el Grupo Coordinador del ECEMC lo estima oportuno, contacta con el ICBDSR (International Clearing-
house for Birth Defects Surveillance and Research)'?, o el EUROCAT (European Surveillance of Congeni-
tal Anomalies)'®, de los que el ECEMC es miembro desde hace varias décadas, para recabar informacion
sobre la distribucion y variaciones anormales de la frecuencia del defecto o defectos en cuestion, en
otros palises de todo el mundo.

Si se logra identificar algun factor causante del incremento de la frecuencia, o existen fuertes sospechas
acerca del mismo, los resultados se comunican a los responsables de la colaboracién con el ECEMC y a
las autoridades competentes con el fin de que se puedan adoptar las medidas preventivas mas oportu-
nas a la mayor brevedad posible.

Si el hallazgo puede ser de interés para el resto de la comunidad cientifica, se redactan los resultados
del estudio con vistas a su publicaciéon en alguna revista especializada.

que se pretende es determinar si dicha distribucion
es homogénea o si por el contrario existen diferencias
entre Autonomias en lo que respecta a la frecuencia.
Para ello se ha calculado la ji-cuadrado con k-1 grados
de libertad, donde “k” es el numero de CC.AA.
que han aportado datos en el periodo considerado.
Si de ella se deriva un resultado estadisticamente
significativo, se puede rechazar la hipdtesis nula,

que establece que la distribucién geogréfica de la
frecuencia es homogénea, y por tanto se infiere que
existen diferencias entre las frecuencias registradas en
las distintas areas geogréficas consideradas (en este
caso, Autonomias).

Para la elaboraciéon de este
considerado  estadisticamente

informe se han
significativos  los
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resultados de las pruebas de inferencia de los que se
deriva un valor de “p” inferior a 0,05.

”

2. Protocolo de investigacion de “clusters
(concurrencias inusuales de casos)

Uno de los principales retos que se plantean
en epidemiologia es el analisis e interpretacién de
los llamados “clusters”, denominacion anglosajona
empleada para referirse a la acumulacion inusual de
casos en un determinado momento o area geografica.
Por una parte, hay que determinar si efectivamente
la concurrencia de un cierto nimero de casos en un
momento o lugar supera la cifra que cabria esperar
por azar, y por otra, una vez establecido que se trata
de un numero de casos significativamente superior al
esperado, se trata de averiguar el origen y las causas
de ese incremento inusual.

Asi pues, deben existir unos mecanismos de
deteccion precoz de los mencionados clusters, puesto
que cuanto antes se detecten antes se puede iniciar la
investigacion sobre los agentes o factores causantes.
Si éstos se identifican pronto, también se podran
tratar de establecer precozmente los mecanismos de
control de los mismos para evitar la exposicion del
mayor numero de casos y favorecer que los nifos
nazcan sanos. Como en un sistema de vigilancia cabe
esperar la observacion de clusters, el sistema debe
estar preparado para su andlisis, y éste debe seguir
unas pautas también sistematicas, que faciliten la
investigacion de las causas. En el ECEMC existe un
Protocolo de investigacién de clusters, similar al de
varios de los programas de vigilancia de DC de otros
paises®'©, pero adaptado también a las caracteristicas
propias del ECEMC. El sistema del ECEMC tiene
la caracteristica de estar basado en un programa
muy dindmico, en el que existe una comunicacion y
colaboracion permanente y muy &gil entre el Grupo
Periférico y el Grupo Coordinador, lo que facilita la
elaboracion y comprobacién de hipdtesis causales. En el
Cuadro 2 se resumen los principales pasos establecidos
a lo largo del tiempo en dicho protocolo, en base a la
propia experiencia del ECEMC.

ResultadosdelaVigilanciaEpidemiolégica
y Comentarios

1. Frecuencia Global de Defectos Congénitos

En la linea inferior de la Tabla 1 figura la frecuencia
global de recién nacidos (RNV+RNM) con DC en
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Espana, de acuerdo con los datos registrados por
el ECEMC desde 1980, que se situa en el 1,50%.
Sin embargo, como también se aprecia en las lineas
inferiores de la Tabla 1, dicha frecuencia global no se
ha mantenido constante a lo largo del tiempo, sino
que ha experimentado un descenso progresivo desde
el periodo basal (1980-1985), en el que el porcentaje
de recién nacidos con DC se situaba enel 2,22%. En el
periodo posterior (1986-2008) la frecuencia registrada
fue del 1,40%, y en 2009 se sitUa en su valor minimo
del 0,98%. Es decir, que la frecuencia se ha reducido a
menos de la mitad desde el periodo basal, y se considera
que ese descenso es debido, fundamentalmente,
al impacto de las IVE (interrupciones voluntarias del
embarazo) tras la deteccion de alteraciones en el
feto. No obstante, aunque en mucha menor medida,
también podria tener cierta influencia la mejoria
progresiva en el cuidado de la gestacion, debido a los
avances en el area de Obstetricia, y al incremento en
la cultura sanitaria de la poblacion, que favorecen la
aplicacion de las pocas medidas preventivas que hoy
se conocen en relacion con los DC, si bien es cierto
que aun se podria mejorar mucho en esa aplicacion,
y siguen siendo necesarias campanas preventivas mas
eficaces.

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

El hecho de que el registro del ECEMC tenga base
hospitalaria implica que los datos se obtienen en cada
uno de los hospitales con maternidad que participan
en el programa. Debido a las caracteristicas del sistema
sanitario en Espana, en el que toda la poblacion
residente en una determinada érea tiene asignado
un hospital de la red publica, y teniendo en cuenta
que la inmensa mayoria de los partos en Espafa son
hospitalarios, el registro de los datos correspondientes
a un hospital significa disponer de los datos de un &rea
geografica. Por otra parte, dado que la metodologia
que se sigue en todos los hospitales participantes en el
ECEMC en cuanto al registro de los datos, es totalmente
uniforme, es posible agregar la informacién de todos
esos hospitales, de modo que ésta pueda ser analizada
por provincias, o por Comunidades Auténomas.

Sin embargo, hay una serie de factores que pueden
influir sobre la frecuencia observada en los distintos
hospitales, y es preciso tenerlos en cuenta a la hora de
interpretar los datos registrados:
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Condicionantes de la frecuencia registrada en los
distintos hospitales:

a) Recursos disponibles para la deteccion de
anomalias congénitas: En todas las dareas
sanitarias existe una dotacion basica (en cuanto
a equipamiento y efectivos de personal), para la
detecciéon de anomalias congénitas, tanto en el
periodo prenatal como tras el nacimiento. Sin
embargo, ladisponibilidad de medios mas complejos
y especializados, que permitan la deteccion de
ciertas anomalias, si ésta entrana mas dificultad,
puede diferir de unos hospitales a otros. Esas
diferencias determinan que en ciertos hospitales
pueda registrarse una mayor frecuencia de algunas
patologias, que en realidad no se corresponde con
una mayor frecuencia de las mismas en el area
correspondiente.

b) Derivacion de embarazos de alto riesgo a
unidades especializadas: Existen una serie de
gestaciones que, por sus caracteristicas, implican
un mayor riesgo, bien para la madre o bien para
el buen desarrollo fetal y del embarazo hasta su
llegada a término en el parto. Generalmente, esas
gestaciones se identifican en centros de atencién
primaria y en los niveles asistenciales mas basicos.
Tras su identificacion en diferentes etapas del
embarazo, son derivadas a unidades especializadas
en gestaciones de alto riesgo, en las que se puede
proporcionar una atencién mas adecuada a cada
caso, conforme a las caracteristicas del mismo. Uno
de los motivos para derivar una gestacion a una
unidad de alto riesgo es la deteccion de alteraciones
en el feto. Sin embargo, esas unidades no existen
en todos los hospitales, lo que de nuevo puede dar
lugar a que las frecuencias de ciertas patologias
sean mas elevadas en hospitales de referencia que
disponen de unidades de alto riesgo, y mas bajas
en hospitales que carecen de las mismas. Para la
atencion de determinados casos, se puede requerir
incluso el traslado a un hospital de otra Autonomia.
Por tanto, se pueden dar varias situaciones a la
hora de estudiar la frecuencia por Comunidades
Auténomas:

- En las Comunidades Auténomas en las que
participan en el ECEMC tanto el hospital de
referencia como los hospitales que derivan
partos al mismo, la frecuencia global registrada
en cada una de tales Comunidades no se vera
modificada por el movimiento de partos de
unos hospitales a otros, aunque légicamente

(9]

la frecuencia registrada en los hospitales de
referencia sera superior a la del resto de los
hospitales del area.

- En las Autonomias en las que participa en
el ECEMC el hospital de referencia pero no
estan representados todos los hospitales que
refieren partos al anterior, la frecuencia global
registrada por el ECEMC en cada una de esas
circunscripciones sera superior a la real.

- En las Comunidades en las que el hospital de
referencia no participa en el ECEMC vy si lo
hacen los hospitales que refieren partos de
riesgo al anterior, la frecuencia registrada en la
Comunidad sera inferior a la real.

Teniendo en cuenta estas posibles modificaciones
de la frecuencia, hace afos se introdujo en los
protocolos de recogida de datos del ECEMC una
pregunta para determinar si el parto fue o no
referido desde otro hospital. En caso afirmativo
ha de especificarse también el hospital del que
procede, lo cual permite asignar cada caso a su
hospital de procedencia.

Interrupciones Voluntarias del Embarazo
(IVE) tras la deteccion prenatal de anomalias:
Se trata de uno de los factores que mas estan
condicionando la frecuencia neonatal de los DC,
no solo en Espafa, sino en muchos otros paises.
En Espafia existe esa posibilidad desde 1985,
por lo que desde entonces la frecuencia de los
defectos detectables intrattero, entre los recién
nacidos, es menor que su frecuencia basal en
nuestra poblacion. Loégicamente, la magnitud
del impacto de las IVE depende en gran medida
de las posibilidades de diagndstico prenatal para
cada tipo de defecto. Es facil deducir que las IVE
plantean un reto importante a la hora de efectuar
la vigilancia epidemioldgica de los DC. Se trata de
un problema que se viene afrontando en el ECEMC
desde hace mas de 2 décadas, y que como en
otros paises de todo el mundo se trata de resolver
aplicando una correccién que consiste en sumar a
los datos de los recién nacidos los correspondientes
a las IVE motivadas por la existencia de alteraciones
fetales'>. Sin embargo, la escasez de datos en
relacion con las IVE en general, y de las realizadas
por DC en particular, hacen dificil la aplicacion de
la correccion descrita. Esta escasez de datos viene
motivada por varias razones:

- En base a los datos oficiales mas recientes
publicados por el Ministerio de Sanidad y
Politica Social'®, correspondientes a las IVE
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realizadas en 2008, solo el 12,77% de ellas
se llevaron a cabo en centros hospitalarios, y
sélo el 1,91% en hospitales de la red sanitaria
publica.  Estas  circunstancias  dificultan
enormemente el registro oficial de datos Utiles
para la vigilancia epidemiolégica de los DC.

- El Cuestionario de Notificacion Oficial de las IVE
no requiere de forma explicita la especificacion
de los defectos fetales concretos por los que se
realiza la interrupcion.

- La posibilidad de obtener datos clinicos sobre
los fetos producto de las IVE, es muy limitada
porque la mayoria de ellos no son estudiados
adecuadamente, incluyendo el estudio
anatomopatolégico y citogenético'.

Existe ademas otro problema, y es que el hecho
de sumar los datos sobre las IVE a los de los recién
nacidos, puede dar lugar a una sobrevaloracion de
la frecuencia real de los DC al nacimiento. A este
respecto, en el ECEMC ya se realizd hace afos una
estimacion de dicha sobrevaloracion'®, que es debida
a que algunas de las gestaciones que son objeto de
una IVE tras la deteccion de alteraciones en el feto, si
no hubieran sido interrumpidas, habrian finalizado en
un aborto espontaneo, y por tanto tampoco habrian
llegado a término. Por ello, al agregar los datos de las
IVE a los de los recién nacidos, en realidad hay una
cierta proporcion que no deberfa sumarse.

A pesar de los problemas descritos, la correcciéon
aplicada es la uUnica posible, y es la que se emplea
en todos los registros del mundo que disponen de
informacién sobre las IVE, con fines de vigilancia
epidemioldgica de los DC.

La ventaja del ECEMC frente a los sistemas oficiales
de notificacion de las IVE, es que cuenta con la activa
participacion de los médicos que integran el Grupo
Periférico, quienes conocen bien qué datos deben
recogerse y qué estudios se deben realizar a los
productos de las IVE, y ademés son conscientes de su
importancia en la investigacion sobre los DC, por lo
gue dedican un considerable esfuerzo al registro de las
IVE.

Desde 1987, momento en que se inicié en el
ECEMC la notificacién de IVE por DC, hasta 2009
se han registrado 2.304 IVE por DC, en un total de
48 hospitales de 15 Comunidades Autdénomas vy el
Principado de Andorra. Para obtener una estimacién
sobre el porcentaje de IVE que se registran en el
ECEMC, en relacion al total de IVE en Espafa, se han
tenido en cuenta los datos mas recientes publicados
por el Ministerio de Sanidad y Politica Social', segun
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los cuales, en 2008 se practicaron en Espana 115.812
IVE, de las que el 2,86% (3.315) se realizaron por
“riesgo fetal”. En ese mismo ano, el ECEMC registro
204 IVE (13 mas que en el ano anterior), es decir, el
6,15% del total de IVE llevadas a cabo por riesgo fetal.
Sin embargo, es preciso aclarar que mientras que en
el ECEMC se registran las IVE por DC, en los datos
del Ministerio, dentro de ese grupo de IVE realizadas
por riesgo fetal, se incluyen no sélo los casos en los
que se ha detectado algun defecto congénito, sino
también aquellos en los que no se han detectado
alteraciones en el feto pero se considera que esta en
riesgo su correcto desarrollo debido a la exposicion a
determinados factores. Esto significa que el ECEMC ha
registrado un porcentaje muy superior al 6,15% del
total de IVE realizadas en Espafa por DC.

Una vez aclarados todos estos aspectos, en la
Tabla 3 se incluye la distribucion de los casos con
DC registrados en el ECEMC vy su frecuencia por
Comunidades Auténomas y por hospitales (distribuidos
a su vez por Autonomias), en los 3 periodos de tiempo
habituales (véase el apartado de Material analizado).
La Tabla 3 tiene 2 partes claramente diferenciadas. Los
datos de la parte izquierda corresponden a los recién
nacidos, mientras que los de la parte derecha incluyen
la frecuencia corregida al sumar los datos de las IVE
a los de los recién nacidos y al considerar los partos
referidos en el hospital desde el que fueron derivados.
Los resultados estadisticamente significativos tras
el andlisis de regresion lineal, para identificacion de
tendencias, aparecen sefnalados en la tabla mediante
asteriscos junto a la frecuencia registrada en 2009.
Estos han sido los principales resultados:

a) Analisis de la Frecuencia global de recién
nacidos con DC: Tal como se puede apreciar en
la Ultima linea de la Tabla 3 (pag. 83), en su parte
izquierda, dicha frecuencia global ha experimentado
un descenso estadisticamente significativo a lo largo
del tiempo como consecuencia, fundamentalmente,
del impacto de las IVE.

b) Analisis por Comunidades Auténomas:
Ademas del descenso global anterior, en 75 de las
17 Comunidades Auténomas se ha podido constatar
también un descenso estadisticamente significativo de
la frecuencia neonatal de DC, que se explica igualmente
por el impacto de las IVE.

Sélo ha habido una Autonomia (Extremadura) en la
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TABLA 3

FRECUENCIA DE RECIEN NACIDOS CON DEFECTOS CONGENITOS (DC) POR CENTRO Y COMUNIDAD AUTONOMA
EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-85, 1986-2008 Y 2009

RECIEN NAGIDOS RECIEN NACIDOS + IVES(b)
Y PARTOS REFERIDOS EN
1980-85 1986-2008 2009 CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
(@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 80-85 86-08 2009
oraL romaL TOTAL

RN N° % RN N° % RN N° % % % %

ANDALUCIA

1 - - - 7.201 79 1,10 - - - - 1,01 -

6 12.444 257 2,07 33.026 325 0,98 - - - * 2,07 0,98 - *
36 - - - 17.684 112 0,63 1.039 5 0,48 - 0,64 0,48
44 - - - 13.471 229 1,70 2.747 28 1,02 * - 1,60 0,91*
45 20.221 241 1,19 - - - - - - 1,19 - -

61 4.143 31 0,75 7.630 66 0,87 - - - 0,75 0,88 -
62 2.873 91 3,17 27.112 451 1,66 992 1 1,11* 3,17 1,69 1,11*
68 - - - 38.399 471 1,23 1.358 13 0,96 - 1,22 0,88
70 - - - 1.520 21 1,38 - - - - 1,38 -
76 - - - 2.974 65 2,19 - - - - 2,19 -
79 - - - 24.726 229 0,93 1.402 5 0,36 * - 0,93 0,36*
94 - - - 33.025 197 0,60 2.156 1M 0,51 - 0,60 0,51
109 - - - 19.439 191 0,98 1.451 13 0,90 - 1,01 1,03
128 - - - 2.224 1 0,49 - - - - 0,49 -
137 - - - 3.785 22 0,58 - - - - 2,96 -

140 - - - 2.085 75 3,60 517 7 1,35* - 3,60 1,35*
142 - - - 1.322 26 1,97 392 8 2,04 - 1,97 2,04
TOTAL 39.681 620 1,56 235.623 2.570 1,09 12.054 101 0,84 * 1,56 1,13 0,82*

ARAGON
74 - - - 12.238 154 1,26 767 5 0,65 - 1,25 0,65
90 - - - 9.808 34 0,35 692 0 0,00 - 0,36 0,00
91 - - - 9.630 140 1,45 643 3 0,47 * - 1,44 0,47 *
121 - - - 342 4 1,17 - - - - 1,17 -
TOTAL - - - 32.018 332 1,04 2.102 8 0,38 * - 1,03 0,38*
PRINCIPADO DE ASTURIAS
17 - - - 4.804 68 1,42 - - - - 1,67 -
52 2.182 41 1,88 1.542 29 1,88 - - - 1,88 1,88 -
53 - - - 18.416 246 1,34 1.105 7 0,63 * - 1,34 0,63*
55 2.964 73 2,46 12.279 244 1,99 498 8 1,61 2,46 2,17 2,21
86 - - - 3.688 84 2,28 143 2 1,40 - 2,96 2,10
TOTAL 5.146 114 2,22 40.729 671 1,65 1.746 17 0,97 * 2,22 1,79 1,20*

(a): Cada hospital aparece identificado por el n° que tiene asignado en la base de datos del ECEMC (véase la seccién IX de este Boletin).
(b): 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 CON’DEFECTOS CONGENITOS (DC) POR CENTRO Y COMUNIDAD AUTONOMA
EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-85, 1986-2008 Y 2009
RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES(b)
Y PARTOS REFERIDOS EN
1980-85 1986-2008 2009 CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
(@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 80-85 86-08 2009
oAl ToTAL TOTAL

RN N° % RN N° % RN N° % % % %
ISLAS BALEARES (c)

16 2.235 61 2,73 11.453 228 1,99 - - - 2,73 1,99 -
130 - - - 8.969 100 1,11 1.188 19 1,60 - 1,82 1,77
143 - - - 4.198 77 1,83 2.581 29 1,12* - 2,17 1,20 *

TOTAL 2.235 61 2,73 24.620 405 1,65 3.769 48 1,27* 2,73 1,96 1,38 *
CANARIAS (d)

27 - - - 55.579 619 1,11 3.530 23 0,65* - 1,65 1,27

31 3.112 198 6,36 - - - - - - 6,36 - -

60 - - - 16.433 265 1,61 - - - - 1,61 -

69 - - - 197 0 0,00 - - - - 0,00 -
TOTAL 3.112 198 6,36 72.209 884 1,22 3.530 23 0,65* 6,36 1,63 1,27 *
CANTABRIA

28 - - - 46.997 848 1,80 - - - - 2,07 -

126 - - - 4294 84 1,96 557 6 1,08 - 1,96 0,90
TOTAL - - - 51.291 932 1,82 557 6 1,08 - 2,06 0,90
CASTILLA-LA MANCHA

2 8.032 76 0,95 25.279 181 0,72 999 3 0,30* 0,95 0,72 0,30 *

3 7.637 207 2,71 29.701 418 1,41 2141 14 0,65* 2,71 1,42 0,65 *

13 21.430 417 1,95 70.863 1.397 1,97 4.507 101 2,24 1,95 2,07 2,71 **

18 5.885 102 1,73 12.790 134 1,05 642 3 0,47* 1,73 1,09 0,47 *

19 290 4 1,38 3.279 56 1,71 - - - 1,38 1,77 -

20 5.306 398 7,50 16.850 540 3,20 572 12 2,10* 7,50 3,22 2,10*

21 4.521 130 2,88 27.204 420 1,54 - - - 2,88 1,54 -

85 - - - 61.985 892 1,44 2.587 38 1,47 - 1,48 1,43

97 - - - 6.898 52 0,75 547 0 0,00* - 0,81 0,00 *
147 - - - - - - 295 5 1,69 - - 2,03

TOTAL 53.101 1.334 2,51 254.849 4.090 1,60 12.290 176 1,43* 2,51 1,65 1,61*
(a): Cada hospital aparece identificado por el n° que tiene asignado en la base de datos del ECEMC (véase la seccién IX de este Boletin).
(b): No se registran todas las IVES realizadas. Por tanto, sélo se incluyen IVES de los hospitales que las envian.
(c): En 2009, los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor y Palma de Mallorca.
(d): En 2009, los datos de Canarias se refieren exclusivamente a Tenerife.
*: 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 CON DEFECTOS CONGENITOS (DC) POR CENTRO Y COMUNIDAD AUTONOMA
EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-85, 1986-2008 Y 2009

RECIEN NAGIDOS RECIEN NACIDOS + IVES(b)
Y PARTOS REFERIDOS EN
1980-85 1986-2008 2009 CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
(a) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 80-85 86-08 2009
ot TotAL TOTAL
RN N° % RN N° % RN N° % % % %
CASTILLA Y LEON
9 8.446 115 1,36 24.435 218 0,89 1.210 8 0,66* 1,36 0,89 0,66 *
14 9.720 82 0,84 24.794 298 1,20 994 14 1,41%* 0,84 1,19 1,41 **
38 12.794 268 2,09 44.617 746 1,67 2.319 29 1,25* 2,09 1,62 1,21 *
40 6.839 59 0,86 - - - - - - 0,86 - -
51 12.610 493 3,91 42.113 1.445 3,43 1.339 4 0,30* 3,91 3,66 0,30 *
64 - - - 4.021 60 1,49 - - - - 1,52 -
73 - - - 8.216 110 1,34 371 7 1,89 - 1,36 1,89
84 - - - 19.101 278 1,46 - - - - 1,46 -

145 - - - 947 19 2,01 1.263 19 1,50 - 2,01 1,50
149 - - - - - - 501 16 3,19 - - 3,19
TOTAL 50.409 1.017 2,02 168.244 3.174 1,89 7.997 97 1,21* 2,02 1,93 1,21 *

CATALUNA
4 11.116 402 3,62 36.144 1.100 3,04 1.715 39 2,27* 3,62 3,23 2,04 *
5 11.383 224 1,97 44.909 502 1,12 3.241 14 0,43* 1,97 1,12 0,43 *
12 2.732 89 3,26 18.646 167 0,90 1.407 8 0,57* 3,26 0,90 0,57 *
37 7.829 112 1,43 - - - - - - 1,43 - -
63 2.586 160 6,19 27.958 572 2,05 - - - * 6,19 2,66 - *
75 - - - 17.024 293 1,72 1.179 8 0,68* - 2,22 0,85 *
77 - - - 24121 288 1,19 622 0 0,00* - 1,36 0,16 *
81 - - - 6.724 319 4,74 459 10 2,18* - 5,16 2,40 *
82 - - - 14.064 173 1,23 - - - - 1,23 -
83 - - - 1.023 12 1,17 - - - - 1,17 -
102 - - - 1.577 8 0,51 116 0 0,00 - 0,57 0,00
110 - - - 6.473 108 1,67 1.030 22 2,14 - 2,53 2,23
120 - - - 2.335 7 0,30 - - - - 0,47 -
132 - - - 3.236 15 0,46 - - - - 0,46 -
136 - - - 511 6 1,17 - - - - 1,17 -
141 - - - 396 2 0,51 - - - - 2,02 -
146 - - - 105 1 0,95 1.002 16 1,60 - 0,95 1,60
TOTAL 35.646 987 2,77 205.246 3.573 1,74 10.771 117 1,09* 2,77 1,96 1,10 *

(a): Cada hospital aparece identificado por el n° que tiene asignado en la base de datos del ECEMC (véase la seccién IX de este Boletin).
(b): 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 CON’DEFECTOS CONGENITOS (DC) POR CENTRO Y COMUNIDAD AUTONOMA
EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-85, 1986-2008 Y 2009
RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES(b)
Y PARTOS REFERIDOS EN
1980-85 1986-2008 2009 CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
(a) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 80-85 86-08 2009
ot TotAL TOTAL
RN N° % RN N° % RN N° % % % %
COMUNIDAD VALENCIANA
33 - - - 8.337 132 1,58 - - - - 1,58 -
46 15.854 166 1,05 36.063 93 0,26 2.881 1 0,03 * 1,05 0,25 0,03 *
50 3.908 75 1,92 32.237 425 1,32 2.046 17 0,83 * 1,92 1,86 1,42
71 - - - 9.508 129 1,36 - - - - 1,43 -
80 - - - 2.326 56 2,41 - - - - 2,41 -

m - - - 5.386 97 1,80 371 9 2,43 - 1,97 2,43

116 - - - 17.343 129 0,74 1.299 2 0,15 * - 0,74 0,15*

118 - - - 441 4 0,91 - - - - 0,91 -

122 - - - 9.304 33 0,35 - - - - 0,38 -

123 - - - 5.347 55 1,03 - - - - 1,12 -

124 - - - 18.564 235 1,27 1.922 15 0,78 - 1,26 0,78

125 - - - 5.522 123 2,23 390 7 1,79 - 2,23 1,79

131 - - - 2.209 18 0,81 - - - - 0,81 -

135 - - - 2.696 53 1,97 391 1 0,26 * - 2,00 0,26 *

139 - - - 10.513 113 1,07 2.467 24 0,97 - 1,57 1,42

144 - - - 2.308 10 0,43 1.499 5 0,33 - 0,43 0,33
TOTAL 19.762 241 1,22 168.104 1.705 1,01 13.266 81 0,61* 1,22 1,16 0,78 *
EXTREMADURA

23 10.576 95 0,90 35.263 1.161 3,29 1.737 53 3,05 ** 0,90 3,24 2,88 **
87 - - - 48.160 747 1,55 2.841 10 0,35* - 1,52 0,35*
98 - - - 7.362 125 1,70 442 1 0,23 * - 1,71 0,23 *
99 - - - 6.977 211 3,02 - - - - 3,17 -

100 - - - 3.612 56 1,55 - - - - 2,10 -

104 - - - 9.470 121 1,28 375 3 0,80 - 1,39 0,80
TOTAL 10.576 95 0,90 110.844 2.421 2,18 5.395 67 1,24 ** 0,90 2,19 1,24 **
(a): Cada hospital aparece identificado por el n° que tiene asignado en la base de datos del ECEMC (véase la seccién IX de este Boletin).

(b): 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 CON DEFECTOS CONGENITOS (DC) POR CENTRO Y COMUNIDAD AUTONOMA
EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-85, 1986-2008 Y 2009

RECIEN NAGIDOS RECIEN NACIDOS + IVES(b)
Y PARTOS REFERIDOS EN
1980-85 1986-2008 2009 CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
(@) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 80-85 86-08 2009
oL TotAL TOTAL
RN N° % RN N° % RN N° % % % %
GALICIA
24 7.996 100 1,25 7.025 39 0,56 - - - * 1,25 0,56 - *
25 8.847 156 1,76 10.096 15 0,15 - - - * 1,76 0,15 - *
29 29.874 601 2,01 81.689 987 1,21 2.979 21 0,70 * 2,01 1,19 0,70*
78 - - - 1.072 34 3,17 - - - - 3,17 -
92 - - - 5.463 52 0,95 - - - - 1,04 -

119 - - - 4.463 58 1,30 495 4 0,81 - 1,30 0,81

127 - - - 972 0 0,00 - - - - 0,00 -

134 - - - 1.428 15 1,05 - - - - 1,05 -
TOTAL 46.717 857 1,83 112.208 1.200 1,07 3.474 25 0,72 * 1,83 1,06 0,72*
LA RIOJA

39 12.746 476 3,73 26.203 201 0,77 - - - 3,73 0,77 -

129 - - - 4.267 92 2,16 628 5 0,80 * - 2,53 1,11*
TOTAL 12.746 476 3,73 30.470 293 0,96 628 5 0,80 * 3,73 1,01 1,11*
COMUNIDAD DE MADRID

8 - - - 30.932 393 1,27 1.238 31 2,50 ** - 1,22 1,53
22 - - - 291 10 3,44 - - - - 3,09 -
32 12.638 366 2,90 4.637 98 2,11 - - - * 2,90 2,20 - *
34 461 7 1,52 - - - - - - 1,52 - -
56 11.826 126 1,07 57.228 698 1,22 - - - 1,07 1,16 -
93 - - - 19.507 154 0,79 - - - - 0,78 -
96 - - - 12.500 63 0,50 - - - - 0,55 -

112 - - - 1.476 16 1,08 - - - - 1,02 -

113 - - - 6.790 62 0,91 350 1 0,29 - 0,93 0,29

114 - - - 2.291 41 1,79 - - - - 1,88 -

115 - - - 29.805 357 1,20 1.720 14 0,81 - 1,89 0,70*

117 - - - 294 1 0,34 - - - - 0,34 -

133 - - - 8.969 87 0,97 - - - - 0,95 -

138 - - - 3.437 5 0,15 - - - - 0,15 -

148 - - - - - - 211 0 0,00 - - 0,00
TOTAL 24.925 499 2,00 178.157 1.985 1,11 3.519 46 131* 2,00 1.21 0,91*

(a): Cada hospital aparece identificado por el n° que tiene asignado en la base de datos del ECEMC (véase la seccién IX de este Boletin).
(b): 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 CON’DEFECTOS CONGENITOS (DC) POR CENTRO Y COMUNIDAD AUTONOMA
EN TRES PERIODOS DE TIEMPO: 1980-85, 1986-2008 Y 2009
RECIEN NACIDOS RECIEN NACIDOS + IVES(b)
Y PARTOS REFERIDOS EN
1980-85 1986-2008 2009 CENTROS DE PROCEDENCIA
HOSPITALES
(a) Defectos Congénitos Defectos Congénitos Defectos Congénitos 80-85 86-08 2009
ot TotAL TOTAL
RN N° % RN N° % RN N° % % % %
REGION DE MURCIA
30 7.673 168 2,19 33.668 602 1,79 1.840 26 1,41* 2,19 1,81 1,41*
35 1.131 1 0,97 17.304 185 1,07 - - - 0,97 1,09 -
59 2.491 70 2,81 17.478 408 2,33 532 5 0,94 * 2,81 2,35 0,94*
89 - - - 123.755 1.508 1,22 7.165 46 0,64* - 1,18 0,64*
95 - - - 18.247 219 1,20 1.189 9 0,76 - 1,22 0,83
103 - - - 1.371 " 0,80 - - - - 0,88 -
105 - - - 10.661 52 0,49 1.377 14 1,02 ** - 0,50 1,02
106 - - - 508 7 1,38 - - - - 2,76 -
107 - - - 18.414 49 0,27 1.391 2 0,14 - 0,29 0,14
108 - - - 181 0 0,00 - - - - 0,00 -
TOTAL 11.295 249 2,20 241.587 3.041 1,26 13.494 102 0,76 * 2,20 1,25 0,76*
COM. FORAL DE NAVARRA
15 15.566 366 2,35 32.778 369 1,13 - - - * 2,35 1,10 -
TOTAL 15.566 366 2,35 32.778 369 1,13 - - - 2,35 1,10 - *
PAIS VASCO
7 24.617 919 3,73 66.217 568 0,86 - - - * 3,73 0,93 -
41 3.254 143 4,39 - - - - - - 4,39 - -
48 3.015 42 1,39 - - - - - - 1,39 - -
54 1.849 46 2,49 - - - - - - 2,49 - -
57 15.571 161 1,03 - - - - - - 1,03 - -
58 2.863 55 1,92 36.603 395 1,08 2.345 23 0,98* 1,92 1,08 1,24*
65 266 8 3,01 1.337 " 0,82 - - - 3,01 0,82 -
66 38 0 0,00 13.617 393 2,89 943 16 1,70 0,00 2,96 1,91
150 - - - - - - 152 1 0,66 - - 0,66
TOTAL 51.473 1.374 2,67 117.774 1.367 1,16 3.440 40 1,16 * 2,67 1,21 1,40¢
ANDORRA
101 - - - 3.989 44 1,10 - - - - 1,13 -
TOTAL - - - 3.989 a4 1,10 - - - - 1,13 -
TOTAL ECEMC
382.390 8.488 2,22 2.080.740 29.056 1,40 98.032 959 0,98 * 2,22 1.48 1,05*
(a): Cada hospital aparece identificado por el n° que tiene asignado en la base de datos del ECEMC (véase la seccién IX de este Boletin).
(b): 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.
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que se ha observado un incremento significativo a lo
largo de los 3 periodos analizados. Dicho incremento
se ha producido como resultado del aumento de
la frecuencia registrado en el Hospital San Pedro de
Alcantara, de Caceres, que serd analizado en detalle
en el punto siguiente de este epigrafe. En el resto de
los hospitales extremenos la frecuencia ha disminuido
con el tiempo, siguiendo la ténica general. Aunque
globalmente se detecte un incremento significativo
en Extremadura, la tendencia en los Ultimos anos es
decreciente, y de hecho la frecuencia registrada en
2009 fue inferior a la de 2008, y significativamente
inferior a la observada en el periodo 1986-2008. Tal
descenso se viene apreciando desde el afo 1995.
Sin embargo, la frecuencia aumenté hasta entonces
por varias razones. Por una parte, la frecuencia que
se registro6 en Extremadura en el periodo basal era
significativamente muy inferior a la global del ECEMC
en aquel periodo (0,90 frente a 2,22 por 10.000 recién
nacidos). Téngase en cuenta que en esos anos solo
participaba en el ECEMC un hospital de Extremadura,
que no debia ser representativo de la situacion en esa
circunscripcion autonémica. Por otra parte, la mejora
progresiva de la atencién obstétrica y neonatoldgica
en Extremadura ha tenido como consecuencia que
muchos de los embarazos y partos de riesgo, que antes
debfan ser atendidos en centros especializados de otras
Comunidades como Madrid o Andalucia, ya hace afos
que se vienen atendiendo en Extremadura. Ademas,
al contar con mejores dotaciones, han aumentado las
posibilidades de deteccién de defectos congénitos, lo
cual incide por una parte en la frecuencia que se puede
registrar, y por otra en el nimero de interrupciones del
embarazo por defectos congénitos (al detectarse mas
anomalias, mas precozmente, el nimero de IVE también
puede aumentar, disminuyendo asi la frecuencia
neonatal de DC). Sin embargo, aunque todos estos
factores estan influyendo, no es posible descartar que
el hecho de haber registrado una frecuencia superior
a la global del ECEMC en determinados periodos en
esta Autonomia, pueda ser debido a la existencia de
condicionantes locales que determinen un mayor
riesgo para DC.

¢) Analisis por Hospitales: Como se puede apreciar en
la Tabla 3, en practicamente un tercio de los hospitales
participantes en el ECEMC se ha observado a lo largo
del tiempo un descenso estadisticamente significativo
de la frecuencia de recién nacidos con DC. Por el
contrario, en 4 de los 72 hospitales que participaron
en el programa en 2009, lo que se ha registrado es

un incremento estadisticamente significativo de la
frecuencia: el Hospital Virgen de la Concha, de Zamora
(Castilla y Ledn), el Hospital San Pedro de Alcantara,
de Caceres (Extremadura), el Hospital Universitario
Santa Cristina, de Madrid, y el Hospital San Carlos,
de Murcia. En todos ellos, las frecuencias registradas
en los primeros afos de su colaboracién fueron
inferiores a la global del ECEMC, lo cual implica que
a la hora de estudiar la distribuciéon temporal de la
frecuencia, el punto de partida de la distribucion es
relativamente bajo, lo cual hace mas probable que se
observe un incremento posterior. La frecuencia en los
primeros afios pudo ser inferior, bien por cuestiones
metodoldgicas (si existia un subregistro de casos),
o debido a la disponibilidad de medios diagnosticos
y asistenciales. En el Hospital Virgen de la Concha,
de Zamora, ya hace varios afnos que se registra una
frecuencia relativamente elevada, aunque en 2009
no difiere significativamente de la global del ECEMC;
revisando detalladamente los casos registrados en los
Ultimos anos, no se observa entre ellos una frecuencia
especialmente alta de ningin grupo de defectos,
como tampoco se ha podido constatar la existencia
de ningun factor causal comdn a varios de ellos y
propio de esa area sanitaria. En el Hospital San Pedro
de Alcantara (Caceres), la frecuencia observada en
2009 es inferior a la de 2008, y viene disminuyendo
paulatinamente, aunque con oscilaciones, desde
hace aproximadamente una década; el incremento
registrado, probablemente es reflejo de las mejoras
asistenciales que se produjeron hace afos, y que
hicieron posible tanto la deteccién de mas alteraciones
como el nacimiento en Caceres de casos cuyos partos
se derivaban antes a otras Comunidades tras su
deteccién prenatal. Respecto al Hospital Universitario
Santa Cristina, de Madrid, la frecuencia registrada en
2009 no difiere significativamente de la de cualquiera
de los 6 afnos anteriores, y en los primeros anos de su
participacion en el ECEMC (iniciada en 1996) mostré
una frecuencia relativamente baja (posiblemente
por cuestiones metodoldgicas), lo que aumenta la
probabilidad de deteccion de incrementos posteriores;
es importante tener en cuenta que se trata de un
hospital que tiene asignada un &rea sanitaria en la
que reside un alto porcentaje de poblacién inmigrante
que, tal como se ha podido constatar en los datos del
ECEMC, tiene mayor riesgo para defectos congénitos
que la poblacion autoctona espanola’. En el afio
2009, por ejemplo, de los 31 casos registrados con
DC en dicho hospital, el 38,41% eran de procedencia
extranjera, y el 45,16% eran de etnia diferente a
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la blanca autéctona. Por otra parte, es centro de
referencia y recibe partos de riesgo de otras areas. En
cuanto al Hospital San Carlos, de Murcia, el incremento
es debido al registro de 14 casos con DC en 2009, que
si bien supone una frecuencia superior a la habitual
en este centro, no es significativamente distinta de la
observada en la mayoria de los afos anteriores, ni de
la global del ECEMC; al revisar las historias de los casos
registrados tampoco se ha encontrado entre ellos un
patron recurrente de defectos, ni un denominador
comun que pudiera considerarse responsable de este
incremento.

d) Analisis de la frecuencia corregida al sumar las
IVE a los recién nacidos y considerando los partos
referidos en los hospitales de los que proceden:
En la parte derecha de la Tabla 3 figura la frecuencia
corregida, en los tres periodos considerados en este
capitulo, tras haber agregado a los datos de los recién
nacidos los de las IVE realizadas por DC, y tras asignar
cada caso al hospital del que procede si el parto fue
referido de un hospital a otro. Como se puede apreciar,
la aplicacion de dicha correccién supone pocos cambios
con respecto a la frecuencia correspondiente sélo a
recién nacidos. Ello es debido a que la notificacion de
las IVE por defectos congénitos no es universal en el
ECEMC, ya que al ser necesaria la participacion de los
servicios de obstetricia y ginecologia, y de anatomia
patoldgica, hay hospitales que no pueden realizarla,
o la llevan a cabo de forma incompleta. Al analizar
los datos corregidos, las Unicas variaciones en la
significacion estadistica, con respecto a lo observado
en recién nacidos, son:
- La pérdida de significacién del descenso de la
frecuencia que se observé entre los recién nacidos en
los hospitales Ntra. Sra. de la Candelaria (Tenerife)
y Doctor Peset (Valencia), y que es debido al
esfuerzo que se esta realizando mas recientemente
en ambos hospitales por registrar todas las IVE.
- La pérdida de significacion, en los datos corregidos,
del incremento observado en recién nacidos en el
Hospital Universitario Santa Cristina (Madrid). Esto
es debido a que se trata de un centro de referencia,
y al restar los casos de partos referidos (que en el
momento actual son mas que anteriormente), la
frecuencia se mantiene en los niveles habituales.
- EI descenso significativo que se ha objetivado en
los datos corregidos del Hospital Severo Ochoa
(Leganés, Madrid), que es debido a que en 2009 no
pudieron completar la notificacion de las IVE, que si
se registraron en los periodos anteriores.
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- El incremento de la frecuencia que se observa en
los datos corregidos del Hospital Virgen de la Salud
(Toledo), que es debido fundamentalmente a que
en los Ultimos anos se estd realizando una detallada
notificacion de las IVE por DC, como también se
estd dedicando un considerable esfuerzo para llevar
a cabo una escrupulosa deteccién de los recién
nacidos con DC. A ello se anade que las mejoras
asistenciales que han tenido lugar en el hospital en
los ultimos afos han propiciado que practicamente
no se deriven ya los partos de riesgo a otros centros
(fundamentalmente de Madrid), ademas de haberse
convertido en centro de referencia de Castilla-La
Mancha. Por estas razones, la frecuencia también
ha aumentado entre los recién nacidos, aunque el
incremento no sea estadisticamente significativo.

3. Frecuencia al Nacimiento de Defectos
Congénitos Seleccionados

En la Tabla 4 figura la frecuencia global de 33 DC
seleccionados, en los 3 periodos habituales, asi como
el analisis de su evoluciéon temporal. Para seleccionar
esos defectos, los criterios aplicados han sido: la
frecuencia basal relativamente elevada al nacimiento,
y/o la considerable morbilidad o mortalidad que
se asocian a los mismos. Como se puede apreciar,
algunos son en realidad grupos de defectos, como
ocurre en el caso de las cardiopatias/anomalias de los
grandes vasos, los angiomas cutaneos, los defectos
por reduccion de extremidades, o las malposiciones
de los pies, englobando bajo esas denominaciones
generales varios subtipos de defectos. Se ha tenido en
cuenta la frecuencia registrada para esos 33 defectos
o grupos de defectos en 2009, para ordenarlos por
frecuencia decreciente. Se han sefalado con un
asterisco los defectos cuya frecuencia ha disminuido
de forma estadisticamente significativa, y con dos
asteriscos aquellos cuya frecuencia ha aumentado
significativamente con el tiempo. Para hacer posible la
comparacion de los datos, se ha incluido el intervalo
de confianza de la frecuencia al 95%, de modo
que se puede considerar que existen diferencias
estadisticamente significativas entre 2 frecuencias si
sus intervalos de confianza no se solapan. Entre los
defectos seleccionados, los mas frecuentes en 2009
siguen siendo las cardiopatias congénitas y anomalias
de los grandes vasos (con una frecuencia de 14,69 por
cada 10.000 nacimientos en 2009), el hipospadias, el
sindrome de Down y los angiomas y nevus cutaneos.
Se ha observado un descenso estadisticamente
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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, 1986-2008 Y 2009
1980-1985 1986-2008 2009
Por Por Por

DEFECTO N° 70000 ~ LC95% N°  j0000 ~ LC95% 10000 LC95%
Cardiopatfas/Anomalias

grandes vasos ** ................ 317 829 (7,40-9,23) 3.352 16,11 (15,57-16,66) 144 14,69 (12,39-17,19)
Hipospadias * .........ccccccooeeien. 692 18,10 (16,77-19,47) 3.002 14,43 (13,92-14,95) 103 10,51 (8,58-12,63)
Sindrome de Down * .............. 565 14,78 (13,58-16,02) 2117 10,17  (9,75-10,61) 71 7,24 (5,66-9,03)
Angiomas cutdneos * .............. 501 13,10 (11,98-14,27) 1815 872 (8,33-9,13) 61 6,22 (4,76-7,88)
NeVUS * ..o 404 10,57  (9,56-11,62) 1.239 595 (5,63-6,29) 54 551 (4,14-7,08)
Apéndice preauricular *........... 481 12,58 (11,48-13,73) 1905 9,16 (8,75-9,57) 52 530 (3,96-6,84)
Polidactilia/Polisindactilia

postaxial (5° dedo) * ........... 275 7,19 (6,37-8,07) 1.102 530 (4,99-5,61) 46 469 (3,43-6,15)
Reduccion de extremidades * ... 272 7,11 (6,29-7,98) 1.155 5,55 (5,24-5,88) 41 418 (3,00-5,56)
Micrognatia o retrognatia * ..... 246 6,43 (5,65-7,26) 1174 5,64 (5,32-5,97) 37 3,77 (2,66-5,09)
Labio leporino<fisura paladar * 248 6,49 (5,70-7,32) 1.038 4,99 (4,69-5,30) 35 3,57 (2,49-4,85)
Sindactilia * ... 301 7,87 (7,01-8,79) 897 4,31 (4,03-4,60) 29 2,96 (1,98-4,13)
Fisura del paladar * .. 199 5,20 (4,51-5,95) 882 4,24 (3,96-4,52) 27 2,75 (1,81-3,89)
Anotia/Microtia (b) 68 1,78 (1,38-2,23) 285 1,37  (1,22-1,53) 23 2,35 (1,49-3,40)
Pie zambo mayor (a) *............. 208 5,44 (4,73-6,20) 989 4,75  (4,46-5,05) 21 2,14  (1,32-3,16)
Polidactilia/Polisindactilia

preaxial (1°dedo) ............... 90 2,35 (1,89-2,86) 530 2,55 (2,33-2,77) 20 2,04 (1,25-3,15)
Hidrocefalia * ......................... 148 3,87 (3,27-4,52) 739 3,55 (3,30-3,87) 17 1,73  (1,01-2,78)
Atresia/estenosis de eséfago * .. 88 2,30 (1,85-2,81) 385 1,85  (1,67-2,04) 13 1,33 (0,71-2,27)
Agenesia renal unilateral ** ..... 22 0,58 (0,36-0,84) 247 1,19 (1,04-1,34) 12 1,22 (0,63-2,14)
Otras malposiciones mayores

del pie (@) *..oooovviririie 168 4,39 (3,75-5,08) 457 2,20 (2,00-2,40) 12 1,22 (0,63-2,14)
Anoftalmia o microftalmia *..... 94 2,46 (1,99-2,98) 314 1,51 (1,35-1,68) 11 1,12 (0,56-2,01)
Displasia renal............cccccooene.. 34 089 (0,62-1,21) 193 0,93 (0,80-1,06) 10 1,02 (0,49-1,88)
Resto Polidactilia/Polisindactilia.. 37 097 (0,68-1,30) 218 1,05 (0,91-1,19 10 1,02 (0,49-1,88)
Hernia o agenesia diafragmatica* 107 2,80 (2,29-3,35) 307 1,48 (1,32-1,65) 9 092 (042-1,74)
Atresia/estenosis de ano/recto * 97 2,54 (2,06-3,07) 426 2,05 (1,86-2,25 8 082 (035-1,61)
Genitales ambiguos * .............. 41 1,07 (0,77-1,43) 143 0,69 (0,58-0,80) 8 0,82 (035-1,61)
Microcefalia * 81 2,12 (1,68-2,60) 328 1,58 (1,41-1,75) 8 082 (035-1,61)
GastrosquIsIS. ..........cccveeeieenn. 21 0,55 (0,34-0,81) 93 045 (0,36-0,54) 7 071 (0,29-1,47)
Espina bifida * ...........c...ccoo.. 181 4,73 (4,07-5,45) 477 2,29  (2,09-2,50) 5 051 (0,17-1,19)
Onfalocele * .......ccccoooveeenn. 65 1,70 (1,31-2,14) 174 0,84 (0,72-0,97) 5 051 (0,17-1,19)
Defecto de la pared corporal (c) * 13 0,34 (0,18-0,58) 24 0,12 (0,07-0,17) 1 0,10 (0,00-0,57)
Encefalocele *............. 49 1,28 (0,95-1,67) 90 043 (0,35-0,53) 1 0,10 (0,00-0,57)
Agenesia renal bilateral 22 0,58 (0,36-0,84) 65 0,31 (0,24-0,39) 0 0,00 (0,00-0,35)
Anencefalia *.......................... 178 4,65 (4,00-5,36) 151 0,73 (0,61-0,85) 0 0,00 (0,00-0,35)
LC: Limites de confianza.
(a): Reductible/s pasivamente (mediante maniobras) o irreductible/s.
(b): Anotia/Microtia con atresia o estenosis del conducto auditivo.
(0): Tradicionalmente denominado “celosomia/pleurosomia”.

*: Tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

**: Tendencia lineal creciente estadisticamente significativa.

significativo de la frecuencia de 26 de los 33 defectos
incluidos en la Tabla 4, que es atribuible al impacto,
directo (tras el diagnostico prenatal del defecto en
cuestion) o indirecto (tras el diagnéstico de otras
alteraciones a las que se asocia el defecto estudiado,
y que son mas facilmente detectables intrautero) de la
interrupcion de la gestacion en una cierta proporcion de

casos. Un ejemplo de impacto indirecto del diagndstico
de defectos asociados, es el descenso observado para
anoftalmia/microftalmia'®, ya que se trata de un defecto
dificil de diagnosticar prenatalmente, pero que se
asocia en un gran numero de casos a otras alteraciones
del desarrollo prenatal, lo que aumenta la probabilidad
de IVE en tales casos. Llama la atencién el descenso
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de la frecuencia de defectos como la anencefalia, que
presenta una frecuencia basal relativamente elevada,
y de la que en la actualidad no se registran ya casos
entre los recién nacidos, cuando por el volumen de
nacimientos controlados por el ECEMC, se esperaria
que en 2009 hubieran nacido 46 casos.

Los Unicos incrementos registrados corresponden
a las cardiopatias y anomalias de los grandes vasos,
y la agenesia renal unilateral. En ambos casos, el
incremento es debido a la mejora y uso generalizado
de las técnicas diagndsticas pre y postnatales, que
facilitan el diagnostico de casos que antes, si se
llegaban a detectar, ello ocurria mucho después del
nacimiento, a veces de forma fortuita, incluso en el
momento de realizar la autopsia a adultos.

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

Para este tipo de andlisis, ya habitual en este
informe anual, se han seleccionado 16 defectos
cuya frecuencia basal es relativamente elevada, o
que conllevan una morbi-mortalidad considerable.
Precisamente por alguno de estos dos motivos, o por
ambos, son defectos que también estan sometidos a
una especial vigilancia en otros programas de todo
el mundo, y tanto en el ECEMC como en varios de
esos otros programas se lleva a cabo una vigilancia
trimestral de sus frecuencias, para detectar lo antes
posible las eventuales variaciones.

En la serie de GRAFICAS-1 se ha representado
la distribucién anual de la frecuencia de esos 16
defectos, considerando como un Unico punto inicial el
periodo basal (1980-1985), durante el cual se registréd
en el ECEMC la frecuencia basal de los distintos DC
(que sirve de referencia), como se ha explicado en el
apartado de Métodos de este capitulo. Con la Unica
excepcion del sindrome de Down, para cada uno de
esos defectos, aparecen representadas en una sola
grafica con distintos trazos: la distribucion anual
del total de casos, la de los casos aislados (que sélo
presentan el defecto en cuestion) y la de los asociados
o polimalformados (casos en los que el defecto
estudiado se asocia a otras alteraciones del desarrollo
prenatal, sin que se haya identificado ningun sindrome
conocido). Para el sindrome de Down, lo que se ha
representado es la distribucion del total de casos y, en
trazos independientes, las distribuciones de ese total
en dos grupos de edad materna: madres con menos
de 35 anos, y madres con méas de 34 afios. Debajo de
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cada grafica se detallan los resultados significativos del
analisis de regresion lineal.

Como se puede observar en las Graficas-1, todas
las tendencias significativas han sido de descenso.
Sin tener en cuenta el tipo de presentacion clinica
del defecto, sino considerando el total de casos, el
descenso es significativo para 13 de los 16 defectos
estudiados. Para 8 de los 13 defectos el descenso
significativo afecta tanto al grupo de casos con el
defecto aislado, como alos asociados a otros DC, y en el
caso del sindrome de Down la disminucion del numero
de casos es significativa en los dos grupos de edad
materna considerados. Tales descensos se considera
que son atribuibles, en su mayoria, al impacto directo
o indirecto de la interrupciéon de una cierta proporcion
de gestaciones en las que se diagnostica el defecto en
cuestion, u otros a los que éste se asocie.

Teniendo en cuenta el valor absoluto de la pendiente
de la recta a la cual se ajusta cada distribucion
("b", que aparece bajo las Gréficas-1), se tiene una
estimacion de la intensidad de los descensos. EI mayor
descenso global se ha observado en el sindrome de
Down (b=-0,38 por 10.000), del que se han registrado
un promedio de 3,8 casos menos cada afo por cada
100.000 nacimientos. Ese promedio es bastante
superior en el grupo de madres de mas de 34 afos,
entre las que cada afo nacen 23,7 casos menos por
cada 100.000 nacimientos. Este resultado es el que
cabia esperar, puesto que la relacién del sindrome de
Down con las edades maternas avanzadas se conoce
desde hace décadas, y por ello se han disefiado planes
especialmente destinados a la deteccion prenatal
del sindrome, considerando como poblacion diana
precisamente las madres mas afosas. En los estratos
de edad maés joven, hay otro tipo de estrategias, como
el cribado bioquimico y, cada vez mas, la valoracion
de los marcadores ecograficos del sindrome. Estas
estrategias, en conjunto, dan lugar también a un
descenso medio anual de 1,8 casos menos por cada
100.000 nacimientos, y que es significativo en muchas
Comunidades Autdbnomas?.

Comose puede apreciar enlas Graficas-1, y teniendo
en cuenta el resultado estadisticamente significativo
que se deriva del valor de x?,., que se ha observado
para algunos defectos (anencefalia, hidrocefalia,
hernia diafragmatica, e hipospadias), la disminucion de
su frecuencia no ha seguido un modelo lineal, sino que
se desvia significativamente del mismo. En el caso de la
anencefalia, poco después de la aprobacién de las IVE
por DC en Espafa, en 1985, su frecuencia comenzo a
caer de forma muy pronunciada, de modo que a partir
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GRAFICAS 1
ANALISIS SECULAR DE LA FRECUENCIA POR 10.000 DE LOS DEFECTOS = Total

CONGENITOS SELECCIONADOS. PERIODO ESTUDIADO: 1980 - 2009 o Aslados

ANENCEFALIA ESPINA BIFIDA
10 Frecuendia por 10.000 Frecuencia por 10.000
10
87 8
6 61
4 4 4
2 2 ) +?,
o 0
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09 T T
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09
Periodos
Periodos
we Aislada: %’Tend=311,23 p<0,000001 b(0/000)=-0,15
%*Desv=150,29 p<0,000001 o Ajslada: %*Tend= 158,68 p< 0,000001 b(0/000)=-0,14
= Asociada:  %’Tend=21,96 p=0,000003 b(0/000)=-0,01 = Asociada:  %’Tend=36,44 p<0,000001 b(0/000)=-0,03
- Total: %’Tend=335,57 p<0,000001 b(0/000)=-0,17 - Total: %*Tend= 208,79 p<0,000001 b(0/000)=-0,19
%’Desv=149,26 p<0,000001
ENCEFALOCELE HIDROCEFALIA
Frecuencia por 10.000 Frecuencia por 10.000
5 10
4 A 8 1
34 67
2 4 v
N Ay
7 RN :"'.
o s, S e .‘ SN T ::'.,_-
0 - ’.‘“: - - - > N ":] - m 0 T T T T T T T - s 4
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09 80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09
Periodos Periodos
e Aislada: %3Tend=142,21 p< 0,000001 b(0/000)=-0,04
v Aislado: %’Tend= 19,87 p=0,000008 b(0/000)=-0,02 = Asociada:  x’Desv=37,20 p=0,03 b(0/000)=-0,01
= Asociado: ~ x’Tend=21,65 p=0,000003 b(0/000)=-0,02 - Total: %*Tend= 50,16 p< 0,000001 b(0/000)=-0,11
- Total- %’Tend= 63,29 p<0,000001 b(0/000)=-0,05 x’Desv=46,55 p=0,003
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GRAFICAS 1 (continuacion)

ANALISIS SECULAR DE LA FRECUENCIA POR 10.000 DE LOS DEFECTOS == Total
CONGENITOS SELECCIONADOS. PERIODO ESTUDIADO: 1980 - 2009

e Aislados
== Asociados

ANOFTALMIA / MICROFTALMIA

Frecuencia por 10.000

ANOTIA / MICROTIA

Frecuencia por 10.000

0 T T T T T T T T T

T T
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09
Periodos

w Aislada: x°Tend=5,60 p=0,02 b(0/000)=-0,03

%*Desv= 44,26 p= 0,005
— Asociada:  x°Tend=418 p=0,04 b(0/000)= -0,02

— Total: %*Tend= 17,05 p<0,00004 b(0/000)=-0,07

5 5
4 4
31 3
2 2
11 1
0 F T TR ST Y
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09 80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09
Periodos Periodos
— Asociada:  %*Tend=2589 p<0,000001 b(0/000)=-0,04 o o
— Total Tend=41,93 p<0,000001 b(0/000)=-0,07 Resultados estadisticamente no significativos
FISURA DEL PALADAR LABIO LEPORINO * F.PALADAR
Frecuencia por 10.000 Frecuencia por 10.000
10 10

0 T T T T T T T T T T

T
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09

Periodos

e Ajslado: X’Tend= 16,01 p=0,00006 b(0/000)=-0,06
= Asociado:  X’Tend=11,71 p=0,0006 b(0/000)=-0,03
= Total: X’Tend=34,62 p<0,000001 b(0/000)=-0,11
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GRAF

[CAS 1 (continuacién)

ANALISIS SECULAR DE LA FRECUENCIA POR 10.000 DE LOS DEFECTOS
CONGENITOS SELECCIONADOS. PERIODO ESTUDIADO: 1980 - 2009

== Total
s Aislados
== Asociados

ATRESIA/ESTENOSIS DE ESOFAGO

Frecuencia por 10.000

5

T T T
80-8587 89 91 93 95

T T T T T T

97 99 01 03 05 07 09

Periodos

Resultados estadisticamente no significativos.

HERNIA DIAFRAGMATICA

Frecuencia por 10.000

5

O T T T T T T T T T T T
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09
Periodos
e Aislada: x*Tend=42,87 p<0,000001 b(0/000)=-0,05
= Asociada: x’Tend=17,24 p=0,00003 b(0/000)=-0,02
= Total: x*Tend=61,03 p<0,000001 b(0/000)=-0,08

x’Desv=40,25 p=0,01

ATRESIA/ESTENOSIS DE ANO/RECTO

Frecuencia por 10.000

5

0

.
%
%,

%
CXNAPN

T T
80-8587 89 91

05 07 09

Periodos

T T T

T T T T
93 95 97 99 01 03

¥*Tend=5,93 p=0,01 b(0/000)=-0,02
¥*Tend=7,64 p=0,006 b(0/000)=-0,03

== Asociada:

== Total:

HIPOSPADIAS
Frecuencia por 10.000
25
20 1
15 1
10
5 -
O T T T T T T T T T T T
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09
Periodos
s Aislado: ¥*Tend= 141,34 p<0,000001 b(0/000)=-0,35
¥’Desv=41,34 p=0,01
= Total: %*Tend=119,56 p<0,000001 b(0/000)=-0,34

¥’Desv=43,31 p=0,006
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GRAFICAS 1 (continuacion)

ANALISIS SECULAR DE LA FRECUENCIA POR 10.000 DE LOS DEFECTOS
CONGENITOS SELECCIONADOS. PERIODO ESTUDIADO: 1980 - 2009

== Total
e Aislados
== Asociados

ONFALOCELE

Frecuencia por 10.000

5

Periodos
un Ajslado: %*Tend=13,11 p=0,0003 b(0/000)=-0,02
== Asociado:  x’Tend=27,42 p<0,000001 b(0/000)=-0,02
- Total: %*Tend=47,34 p<0,000001 b(0/000)=-0,05

T T
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09

GASTROSQUISIS

Frecuencia por 10.000

O T T T T T T T T T T T
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09

Periodos

Resultados estadisticamente no significativos.

REDUCCION DE EXTREMIDADES

Frecuencia por 10.000

o
,’ e, ‘_"

S >
o S
s
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, %
W\,\/
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g

0 T T T T T T

80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09

Periodos
o Aislada: %*Tend=29,08 p< 0,000001 b(0/000)=-0,07

— Asociada:  x*Tend=888 p=0003  b(0/000)=-0,03
— Total: ¥*Tend= 52,46 p<0,000001 b(0/000)=-0,14

SINDROME DE DOWN POR EDAD MATERNA

Frecuencia por 10.000
100

80

60 1

40 A

20 1

e, 0
sttt v,
S e et e e

O T T T T T T T T I."I
80-8587 89 91 93 95 97 99 01 03 05 07 09

Periodos

D
o
anannnsl

we EM < 35 afos: ¥’Tend= 56,47 p<0,000001 b(0/000)=-0,18
’Desv=37,11 p=0,03

== EM > 34 anos: ¥’Tend= 455,62 p<0,000001 b(0/000)=-2,37
¥’Desv= 109,25 p< 0,000001

- Total: ¥*Tend=206,82 p<0,000001 b(0/000)=-038
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de 1991 el nacimiento de un nifio con anencefalia
se ha convertido en un hecho bastante excepcional.
Efectivamente, se trata de un defecto que se detecta
bien ecograficamente, incluso en etapas muy precoces
de la gestaciény, dado que los fetos afectados no tienen
posibilidad de supervivencia postnatal, mas alla de
unas pocas horas, o a lo mas algun dia, la interrupcion
de la gestacion es la opcion mayoritaria. La evolucion
de la frecuencia de hidrocefalia es diferente, ya que se
registré un incremento progresivo hasta 1988, y a partir
de ahi, con ciertas oscilaciones, ha ido disminuyendo;
el incremento inicial es debido a que en esos afos
se desarrollaron mucho las técnicas de diagnostico
prenatal, y su aplicacion se fue haciendo cada vez mas
usual y generalizada, lo que tuvo como resultado el
diagnostico de un numero cada vez mayor de casos,
en unos anos en los que las IVE todavia no tenian
mucho impacto sobre la frecuencia neonatal; a partir
de 1988 se empieza a medir un impacto de las IVE que
supera al efecto del incremento en el nimero de casos
diagnosticados de hidrocefalia y, como resultado, la
frecuencia global comienza a disminuir. En el caso de
la hernia diafragmatica, la evolucién secular ha sido
globalmente decreciente, aunque con oscilaciones,
que son las que motivan la desviacién de la linealidad,
con un perfodo inicial variable pero mas bien estable
(hasta 1995), un descenso posterior, un repunte en

2007, y un descenso hasta 2009; los cambios mas
notables observados a lo largo del tiempo ya fueron
analizados en su momento, sin que se encontrara
una correlaciéon de los mismos con variaciones de
los posibles factores causales. Por lo que se refiere al
hipospadias, la distribucion anual de la frecuencia no
ha seguido una evolucion lineal, sino que, como se
puede apreciar en las Graficas-1, se mantuvo estable
hasta 1995, descendié de forma subita en 1996, y
después ha seguido la ténica de estabilidad, dentro del
nivel inferior de frecuencia en el que se situé a partir
de 1996; aunque se analizaron escrupulosamente las
posibles causas del descenso de la frecuencia, no se
encontré una explicacion para el mismo?'.

Viendo la evolucidon mas reciente de las frecuencias
de los defectos seleccionados, puede llamar la
atencién el incremento de la anotia/microtia observado
en 2009. Sin embargo, la frecuencia registrada para
este defecto el pasado afo no difiere de forma
estadisticamente significativa de la frecuencia basal del
mismo, siendo Unicamente superior a la observada en
el afo 1995, afno en el que se registré una frecuencia
significativamente inferior a la basal. No obstante, se
mantendra este defecto bajo especial vigilancia en los
proximos meses.

Como se ha podido comprobar, la evolucion de
frecuencia al nacimiento de la mayoria de los defectos

GRAFICA 2

DISTRIBUCION ANUAL DE LA
FRECUENCIA NEONATAL DE DEFECTOS
CONGENITOS CARDIOVASCULARES

Por 10.000 RN
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Prueba de tendencia lineal:

%*Tend= 61,77 p<0,000001 b(0/000)= 0,26
x*Desv=154,83 p< 0,000001

GRAFICA 3

DISTRIBUCION ANUAL DE LA

FRECUENCIA NEONATAL DE DEFECTOS CONGENITOS
RENALES (EXC. AGENESIA RENAL BILATERAL)

Y DE LA VIA URINARIA

Por 10.000 RN
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Prueba de tendencia lineal:

%*Tend= 29,03 p<0,000001 b(0/000)=0,14
%*Desv=70,62 p< 0,000001
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analizados ha sido decreciente. Sin embargo, hay otros
que escapan a dicha tendencia, y su frecuencia ha
aumentado progresivamente a lo largo del tiempo. Ese
incremento secular se debe a la mejora paulatina en
las posibilidades de deteccion, tanto prenatales como
en los recién nacidos, y a la generalizacion del uso de
las técnicas que se han ido poniendo a punto. Son
paradigma de esa evolucion creciente de la frecuencia,
los defectos congénitos cardiovasculares (Grafica 2)
y los defectos renales (excluyendo la agenesia renal
bilateral) y de la via urinaria (Grafica 3). En ambos casos
se observa una distribucién creciente que alcanza un
maximo a principios de los afios 90, y posteriormente
se ha mantenido mas o menos estable, aunque con
l6gicas oscilaciones. Esa estabilizacion es el resultado
del impacto de las IVE, que contrarresta el incremento
del numero de casos en los que se detectan esos
defectos como consecuencia de la mejora en las
posibilidades diagndsticas.

5. Analisis Téemporo-Espacial de la Frecuencia
al Nacimiento de los Defectos Congénitos
Seleccionados

Mediante este tipo de analisis, se ha estudiado la
distribucion temporal de la frecuencia en cada una de
las Comunidades Autéonomas, y se ha podido realizar
la comparacién entre las frecuencias registradas en las
distintas circunscripciones autonémicas, comprobando
asi si la distribucion geografica ha sido homogénea
en los periodos estudiados. Todo ello puede poner de
manifiesto diferencias geograficas que es Util conocer,
tanto para la investigacion de los posibles factores o
agentes causales, como para el disefio de planes o
estrategias preventivas locales o mas globales, y para
la planificacion de los recursos.

Como viene siendo habitual, se han seleccionado
18 DC para este tipo de analisis, y los datos aparecen
dispuestos en 6 tablas (Tablas 5 a 10), que incluyen
3 defectos cada una, figurando para cada defecto la
frecuencia registrada en cada uno de los 3 periodos
de tiempo analizados, en cada Autonomiay en el total
del ECEMC.

El analisis témporo-espacial se ha llevado a cabo
mediante la aplicacién de dos tipos de pruebas
estadisticas: la prueba de tendencia lineal y la prueba
de homogeneidad geografica. La prueba de tendencia
lineal ha permitido estudiar la distribucion temporal
de la frecuencia en cada Comunidad y en el total del
ECEMC (andlisis horizontal de los datos que figuran
en las Tablas 5 a 10), y los resultados estadisticamente
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significativos aparecen sefialados con asteriscos a la
derecha de la frecuencia registrada en 2009. La prueba
de homogeneidad geografica se ha aplicado para
realizar la comparacion de las frecuencias registradas
en las distintas circunscripciones en cada periodo
(andlisis vertical de los datos de las Tablas 5 a 10), y los
resultados estadisticamente significativos (indicativos
de heterogeneidad geogréfica) se han sefialado con un
signo “+" en la parte inferior de la columna de datos
analizada.

En relacién con las frecuencias globales de
cada defecto, que figuran en la parte inferior de
las Tablas 5 a 10, no ha habido ningun incremento
estadisticamente significativo y, sin embargo, si
ha descendido de forma significativa la frecuencia
de 16 de los 18 defectos analizados: anencefalia,
espina bifida, encefalocele, hidrocefalia, anoftalmia/
microftalmia, fisura del paladar, labio leporino, hernia
diafragmaética, atresia/estenosis de esdéfago, atresia/
estenosis de ano/recto, agenesia renal bilateral,
onfalocele, defectos de la pared corporal (excluyendo
onfalocele y gastrosquisis), defectos por reduccion
de extremidades, sindrome de Down e hipospadias.
Tales descensos son consecuencia de la interrupcion
de una cierta proporcion de gestaciones tras el
diagndstico prenatal de estas alteraciones u otras a
las que se asocian, salvo en el caso del hipospadias,
cuya distribucion temporal ya ha sido comentada. En
este analisis se ha detectado un descenso global de la
frecuencia de atresia/estenosis de eséfago, que no se
observé en el anélisis de la distribucién temporal afio a
ano (Gréficas-1). Esto es debido a que la evolucién de
la frecuencia de este defecto no ha sido constante, sino
que ha sufrido oscilaciones a lo largo del tiempo, que
impiden detectar una tendencia clara si los datos se
fragmentan demasiado, mientras que al agruparlos en
periodos mas amplios los resultados pueden hacerse
estadisticamente significativos.

Por lo que se refiere al analisis temporal por
Comunidades Auténomas, como se puede apreciar
en las Tablas 5 a 10, el descenso global que se ha
podido detectar para la mayoria de los defectos
estudiados, es también patente y significativo en
muchas Autonomias. Sin embargo, se han detectado
incrementos estadisticamente significativos en Baleares
para: anotia/microtia (Tabla 6), hernia diafragmatica
(Tabla 7) y gastrosquisis (Tabla 9).

- El incremento de anotia/microtia en las Islas
Baleares (Tabla 6), es atribuible al nacimiento de 3
casos en 2009, que presentan el defecto aislado
y que proceden de 2 hospitales, de Manacor
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TABLA 5

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

Anencefalia Espina bifida Encefalocele
AUTONOMIA 1980-1985 1986-2008 2009 1980-1985  1986-2008 2009 1980-1985 1986-2008 2009
Andalucia 4,54 0,76 0,00* 3,78 2,50 0,00* 1,01 0,42 0,00
Aragon ............. - 0,62 0,00 - 2,19 0,00 - 0,00 0,00
Principado de Asturias. 3,89 0,25 0,00* 1,94 0,98 0,00 1,94 0,00 0,00*
Islas Baleares (a) 0,00 0,00 0,00 13,42 1,22 2,65* 0,00 0,00 0,00
Canarias (b) ... 0,00 0,00 0,00 3,21 2,08 2,83 6,43 0,28 0,00*
Cantabria.......... - 0,00 0,00 - 1,75 0,00 - 0,19 0,00
Castilla-La Mancha 5,08 1,10 0,00* 4,14 2,55 0,81* 1,32 0,55 0,00*
Castillay Leon... 4,36 1,19 0,00* 4,76 2,44 0,00* 1,39 0,48 0,00*
Catalufa........... 5,61 0,44 0,00* 5,89 1,90 0,00* 1,68 0,24 0,00*
Comunidad Valenciana 3,54 0,42 0,00* 2,53 1,67 0,00 0,51 0,48 0,75
Extremadura 1,89 0,99 0,00 2,84 1,26 0,00 0,95 0,27 0,00
Galicia 4,28 0,89 0,00* 5,99 2,85 0,00* 1,71 0,36 0,00*
La Rioja.... 6,28 0,33 0,00* 5,49 0,98 0,00* 0,78 0,33 0,00
Comunidad de Madrid.... 4,81 0,90 0,00* 3,21 2,13 0,00 1,60 0,67 0,00
Regioén de Murcia............ 7,08 0,87 0,00* 8,85 3,52 0,74* 1,77 0,62 0,00
Comunidad Foral de Navarra.... 3,85 0,31 - 7,07 1,53 - 0,64 0,92 -
Pais Vasco 5,05 0,51 0,00* 4,27 2,55 2,91 0,78 0,34 0,00
Andorra - 0,00 - - 0,00 - - 0,00 -
Total: 4,65 0,73 0,00* 4,73 2,29 0,51* 1,28 0,43 0,10*
CHIZ(K=1)" oo, 8,53 31,98 0,00 18,58 37,77 14,50 11,50 5,38 6,39
P<0,05: i - + - - + - - - -

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

(a): En 2009, los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor y Palma de Mallorca.
(b): En 2009, los datos de Canarias se refieren exclusivamente a Tenerife.

Nota: k es el numero 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 (c)

AUTONOMIA 1980-1985  1986-2008 2009 1980-1985 1986-2008 ﬂ 1980-1985 1986-2008 2009
Andalucia .......c.oooveoveiiieiiie e 4,28 3,14 1,66 2,52 1,19 1,66 1,51 1,27 3,32
Aragon - 3,44 0,00 - 1,25 0,00 - 2,19 4,76
Principado de Asturias. 3,89 3,68 5,73 1,94 1,23 0,00 0,00 0,74 0,00
Islas Baleares (a) 4,47 2,84 0,00 0,00 0,41 2,65 0,00 1,62 7,96**
Canarias (b) 3,21 5,26 2,83 6,43 1,80 0,00 0,00 0,97 0,00
Cantabria.......... - 3,12 0,00 - 0,58 0,00 - 1,36 0,00
Castilla-La Mancha 2,64 4,20 4,07 2,82 1,77 4,88 1,69 1,61 1,63
Castilla y Ledn 3,57 4,64 1,25 4,17 2,85 0,00 2,38 1,43 3,75
Catalufa................. 4,21 3,85 2,79 0,84 0,83 0,00 2,24 1,22 2,79
Comunidad Valenciana 3,04 3,09 1,51 3,54 1,37 0,75* 1,01 1,07 0,75
Extremadura 3,78 3,07 0,00 5,67 1,26 0,00* 1,89 1,35 0,00
Galicia .... 4,50 2,32 5,76 1,28 1,43 0,00 1,50 1,25 2,88
La Rioja 3,92 0,98 0,00 0,78 0,00 0,00 0,78 1,31 0,00
Comunidad de Madrid 4,81 3,82 0,00 4,01 2,08 0,00* 1,60 1,12 2,84
Region de Murdia.............. 2,66 3,23 0,00 0,00 1,86 0,74 2,66 1,74 2,96
Comunidad Foral de Navarra... 3,85 3,05 - 3,21 0,92 - 2,57 1,53 -
Pais Vasco 4,47 3,48 0,00 1,36 1,02 0,00 1,94 1,61 0,00
Andorra - 5,01 - - 0,00 - - 2,51 -

3,87 3,55 1,73* 2,46 1,51 1,12* 1,78 1,37 2,35

4,85 30,56 15,50 30,25 49,18 21,76 6,24 10,65 12,42

- + - + + - - - -

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

**: Existe tendencia lineal creciente estadisticamente significativa.

(a): En 20009, los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor y Palma de Mallorca.
(b): En 2009, los datos de Canarias se refieren exclusivamente a Tenerife.

(c): 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
AUTONOMIA 1980-1985 1986-2008 2009 1980-1985 1986-2008 2009 1980-1985 1986-2008 2009
Andalucia ..o 3,78 4,41 1,66 8,06 4,16 4,15* 2,52 1,23 0,83
Aragoén - 4,37 0,00 - 3,75 0,00 - 0,94 0,00
Principado de Asturias..............cccccen. 1,94 5,65 5,73 5,83 5,89 5,73 9,72 1,23 0,00*
Islas Baleares (a)..... 0,00 6,09 0,00 4,47 3,25 5,31 0,00 0,00 2,65**
Canarias (b) .... 3,21 3,88 2,83 9,64 5,40 5,67 3,21 1,66 0,00
Cantabria..... - 4,09 0,00 - 6,24 0,00 - 0,58 0,00
Castilla-La Mancha. 7,16 4,83 4,07* 4,52 5,45 0,81 2,82 1,41 0,00*
Castillay Ledn..... 3,77 4,28 1,25 8,33 5,53 2,50* 3,77 2,32 0,00*
Catalufa 3,93 4,97 3,71 8,14 5,21 6,50 1,96 1,90 1,86
Comunidad Valenciana........................ 4,05 3,27 3,77 3,54 4,22 3,02 2,02 0,89 0,75
Extremadura 6,62 5,14 1,85 5,67 5,05 0,00 3,78 1,44 0,00*
GaliCia ..o 6,64 3,56 5,76* 5,14 4,46 0,00 1,93 1,69 2,88
La RiOja ..o 7,06 1,97 0,00* 5,49 4,59 0,00 3,92 1,31 0,00
Comunidad de Madrid.. 4,41 2,97 0,00 7,22 5,22 2,84 2,01 0,95 2,84
Region de Murcia............ 5,31 4,18 3,71 7,97 5,63 5,19 2,66 1,86 0,74
Comunidad Foral de Navarra 3,21 3,97 - 7,07 3,97 - 5,78 2,14 -
Pais Vasco........ccccoverinnn 6,61 4,59 0,00 6,22 4,50 8,72 2,14 1,53 2,91
ANAOITA .o - 2,51 - - 0,00 - - 0,00 -
5,20 4,24 2,75* 6,49 4,99 3,57* 2,80 1,48 0,92*
18,04 27,17 8,97 14,48 18,69 14,61 21,11 30,60 9,87
— — — — — — — + —

*:  Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

**: Existe tendencia lineal creciente estadisticamente significativa.

(a): En 2009, los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor y Palma de Mallorca.
(b): En 2009, los datos de Canarias se refieren exclusivamente a Tenerife.

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 eséfago Atresia/estenosis de ano/recto Agenesia renal bilateral
AUTONOMIA 1980-1985 1986-2008 2009 1980-1985 1986-2008 _2009 1980-1985 1986-2008 2009
Andalucia .......ocooeiiiiii 3,78 1,70 0,83* 2,77 2,21 0,83 0,00 0,21 0,00
Aragoén - 1,87 0,00 - 0,62 0,00 - 0,00 0,00
Principado de Asturias.............cc.cccc..... 1,94 2,95 5,73 7,77 1,47 0,00* 1,94 0,49 0,00
Islas Baleares (a).... 4,47 2,44 2,65 8,95 2,44 2,65 0,00 0,00 0,00
Canarias (b) ....cocooveiiiei e 12,85 3,32 2,83* 0,00 2,35 2,83 0,00 0,14 0,00
Cantabria.........ccooviiiiiiie e - 1,75 0,00 - 0,78 0,00 - 0,00 0,00
Castilla-La Mancha 1,88 2,28 0,81 3,01 1,96 2,44 0,19 0,31 0,00
Castilla y Leon.... 2,58 2,02 0,00 2,38 2,32 0,00 0,99 0,65 0,00
Cataluna............ 2,81 1,41 0,93 2,81 2,00 0,00 1,12 0,39 0,00
Comunidad Valenciana 1,52 1,13 2,26 1,01 1,49 0,75 0,51 0,18 0,00
Extremadura............ 0,95 2,17 0,00 1,89 2,71 0,00 0,95 0,36 0,00
GaliCia ..o 1,28 2,23 5,76 2,78 2,85 0,00 0,43 0,18 0,00
La RiOja ..o 0,78 0,98 0,00 7,06 0,66 0,00* 0,78 0,00 0,00
Comunidad de Madrid. 2,81 1,46 0,00 0,40 1,63 0,00 0,00 0,28 0,00
Regién de Murcia..........cccoovevecinccenn 0,89 1,78 0,74 2,66 2,44 0,00 0,89 0,50 0,00
Comunidad Foral de Navarra............... 4,50 1,83 - 2,57 2,14 - 0,64 0,61 -
Pais Vasco........cccoceoinee 1,55 1,70 2,91 1,55 2,12 2,91 0,78 0,17 0,00
ANOITa ... - 2,51 - - 0,00 - - 0,00 -
Totali..c e 2,30 1.85 1,33* 2,54 2,05 0,82* 0,58 0,31 0,00*
CRIZ(K1): oo 30,81 25,96 13,95 29,52 24,97 13,20 11,56 19,07 0,00
p<0,05: ......... + - - + - - - — -

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

(a): En 20009, los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor y Palma de Mallorca.
(b): En 2009, los datos de Canarias se refieren exclusivamente a Tenerife.

Nota: k es el nimero de Comunidades con datos especificados en cada periodo de tiempo.
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TABLA 9

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

Onfalocele Gastrosquisis Defecto de pared corporal (c)
AUTONOMIA 1980-1985 1986-2008 2009 1980-1985 1986-2008 2009 1980-1985 1986-2008 2009
Andalucia . 0,50 0,93 0,00 1,26 0,34 0,00* 0,50 0,04 0,00*
Aragon - 1,25 0,00 - 0,00 0,00 - 0,00 0,00
Principado de Asturias. 0,00 0,74 0,00 1,94 0,00 0,00* 0,00 0,00 0,00
Islas Baleares (a)....... 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 2,65%* 4,47 0,00 0,00*
Canarias (b) .... 0,00 0,83 0,00 0,00 2,63 0,00 0,00 0,00 0,00
Cantabria........ - 0,58 0,00 - 0,39 0,00 - 0,00 0,00
Castilla-La Mancha... 2,45 0,86 2,44 0,38 0,43 0,81 0,19 0,16 0,00
Castillay Ledn 2,58 1,07 1,25* 0,40 0,30 1,25 0,40 0,18 0,00
Catalufa.................. 0,28 0,58 0,00 0,56 0,34 0,93 0,00 0,19 0,93
Comunidad Valenciana... 0,00 0,65 0,00 0,51 0,00 0,75 0,00 0,00 0,00
Extremadura 1,89 1,53 1,85 0,00 0,54 0,00 0,00 0,00 0,00
Galicia 1,93 0,98 0,00 0,64 0,62 0,00 0,21 0,27 0,00
La Rioja. 3,14 0,33 0,00* 0,00 0,00 0,00 0,78 0,00 0,00
Comunidad de Madrid 1,20 0,73 0,00 0,00 0,22 0,00 0,00 0,28 0,00
Regioén de Murdia............ 2,66 0,95 0,00* 0,00 0,70 1,48 0,00 0,17 0,00
Comunidad Foral de Navarra. 1,28 0,92 - 1,28 0,00 - 0,64 0,00 -
Pais Vasco. 2,53 0,42 0,00* 0,58 0,59 0,00 0,78 0,00 0,00*
Andorra.... - 0,00 - - 0,00 - - 0,00 -
Total: 1,70 0,84 0,51* 0,55 0,45 0,71 0,34 0,12 0,10*
Chi2(k-1): . 21,66 17,80 15,44 11,16 101,09 6,11 19,99 18,07 8,10
p<0,05: ... - - - - + - - - -

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

**: Existe tendencia lineal creciente estadisticamente significativa.

(a): En 2009, los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor y Palma de Mallorca.
(b): En 2009, los datos de Canarias se refieren exclusivamente a Tenerife.

(0): Tradicionalmente denominado "celosomia/pleurosomia*.

Nota: k es el numero 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 de extremidades Sindrome de Down Hipospadias
AUTONOMIA 1980-1985 1986-2008 w 1980-1985 1986-2008 2009 1980-1985 1986-2008 2009
Andalucia .......ccoooooveiiiiieeeee 6,80 5,05 4,15 15,37 12,18 9,96 12,35 14,18 6,64
Aragon - 5,00 0,00 - 9,37 9,51 - 7,50 0,00
Principado de Asturias.... 5,83 6,38 0,00 23,32 11,05 0,00* 33,04 16,45 22,91
Islas Baleares (a) 8,95 1,22 10,61 4,47 9,75 10,61 22,37 19,09 7,96
Canarias (b) 12,85 5,95 2,83 12,85 8,45 14,16 16,07 7,62 0,00*
Cantabria - 5,07 0,00 - 9,94 0,00 - 27,10 0,00
Castilla-La Mancha 7,34 6,79 6,51 15,63 11,77 8,95* 19,02 15,73 9,76*
Castilla'y Leon. 5,95 8,02 2,50 14,68 11,23 7,50* 11,51 14,62 17,51
Cataluna 8,14 5,21 3,71* 16,55 7,99 1,86* 22,44 16,86 14,85*
Comunidad Valenciana.. 5,57 3,63 6,78 10,63 6,78 2,26* 19,23 10,59 4,52*
Extremadura ... 0,95 6,22 3,71 15,13 9,65 5,56* 17,02 18,67 9,27
Galicia 8,13 3,83 0,00* 12,63 7,22 2,88* 20,12 13,19 14,39*
La Rioja 11,77 2,63 0,00* 12,55 7,55 0,00 24,32 19,04 15,92
Comunidad de Madrid... 5,22 5,67 2,84 16,45 12,12 0,00* 15,65 11,39 8,53
Region de Murcia 7,97 5,38 2,22* 22,13 11,47 14,08 16,82 17,26 15,56
Comunidad Foral de Navarra. 8,99 7,93 - 14,78 15,56 - 28,91 13,12 -
Pafs Vasco 7,19 5,69 5,81 13,60 8,24 8,72* 18,07 7,22 14,53*
ANAOITa .o - 5,01 - - 0,00 - - 10,03 -
Total: 7.11 5,55 4,18* 14,78 10,17 7,24* 18,10 14,43 10,51*
Chi2(k-1): ... 16,30 62,87 13,42 14,66 89,36 28,29 45,02 212,59 25,99
p<0,05: ... — + - — + + + + +

*: Existe tendencia lineal decreciente estadisticamente significativa.

(a): En 2009, los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor y Palma de Mallorca.
(b): En 2009, los datos de Canarias se refieren exclusivamente a Tenerife.

Nota: k es el nimero de Comunidades con datos especificados en cada periodo de tiempo.
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(Fundacion Hospital de Manacor) y Palma de
Mallorca (Hospital Son Llatzer), que son los
Unicos de las islas que participan en el ECEMC.
Al revisar escrupulosamente sus historias, no
se ha encontrado ningin denominador comun
que pudiera considerarse relacionado con el
defecto especificamente en las Islas Baleares.
Por otra parte, la frecuencia registrada en
Baleares en 2009 es significativamente inferior
a la global del ECEMC en el pasado afo, y no
difiere significativamente de la registrada con
anterioridad en esa Comunidad.

- Los aumentos de la frecuencia de hernia
diafragmadtica y de gastrosquisis (Tablas 7 y 9)
observados también en Baleares, son debidos al
nacimiento en el afno 2009 de 1 Unico caso que
presenta ambos tipos de defectos dentro de un
cuadro de multiples anomalias. La frecuencia
registrada para estos dos defectos en Baleares
el pasado afo, es significativamente inferior a la
global del ECEMC.

En lo que respecta al andlisis de homogeneidad
geografica por periodos, la tonica general es una
tendencia a la homogeneizacion de las frecuencias,
puesto que al comparar las cifras registradas en 2009
para cada defecto en las distintas Comunidades
Autébnomas,  Unicamente se ha  detectado
heterogeneidad geogréfica para el sindrome de Down
y el hipospadias, mientras que en periodos previos la
distribucion geogréfica de las frecuencias era menos
uniforme.

- En relacién con el sindrome de Down, se ha
podido comprobar que la heterogeneidad
observada en 2009 es atribuible a la frecuencia
relativamente alta registrada en la Regién de
Murcia, siendo significativamente superior
a la del resto del ECEMC en el pasado afo.
Al revisar detalladamente las historias de los
casos, la mayoria de ellos son hijos de madres
anosas, y no se ha encontrado ningun factor
comun aparente que pudiera hacer pensar en
un factor causal circunscrito al 4rea de la Regién
de Murcia.

Por lo que se refiere al hipospadias, se ha
observado que la heterogeneidad geografica
detectada en 2009 viene determinada por la
frecuencia relativamente elevada en Castilla y
Ledn y el Principado de Asturias el pasado ano.
De los 14 casos registrados en Castillay Ledn en
2009, todos son hipospadias balanicos (forma
menos grave del defecto), y de los 4 de Asturias,
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3 eran balanicos. Todos eran casos aislados, y
no se ha encontrado en sus historias ningun
indicio de que pudiera existir un factor causal
comun circunscrito a las dos Comunidades
Auténomas. Por otra parte, la frecuencia
registrada en estas dos Autonomias en 2009, no
difiere significativamente de la registrada en el
resto del ECEMC. No obstante, en los proximos
meses se mantendra este hallazgo bajo especial
vigilancia.

6. Andlisis de la procedencia y etnia de los
padres

Hay que tener en cuenta, por una parte, la
evolucién de la poblacién en Espafa en las ultimas
décadas, que ha absorbido una importante fraccion
de poblacién inmigrante, y por otra parte el mayor
riesgo que para defectos congénitos tienen los grupos
étnicos foraneos?, posiblemente motivado por sus
caracteristicas genéticas y socio-culturales y/o una
interacciéon de ambas. Por ello, se viene realizando en
el ECEMC una especial vigilancia de la etnia y de la
procedencia de los padres, en relacion con los defectos
congénitos, de la que también se da cumplida cuenta
en otro capitulo de este Boletin (pags.: 20-41).

En la Grafica 4 se ha representado la distribucion
de los progenitores de los recién nacidos registrados
en el ECEMC (casos y controles), segun su procedencia
(espanoles o extranjeros), en 3 periodos de tiempo. En
ambos grupos de nifos, el porcentaje de progenitores
de procedencia extranjera ha aumentado a lo largo
del tiempo de forma estadisticamente significativa,
habiéndose multiplicado por 14,63 entre los controles
y por 30,53 entre los casos. El porcentaje registrado
entre los controles del ECEMC en 2009 (23,92%) es
algo superior al 20,62% publicado por el Instituto
Nacional de Estadistica (INE) sobre el Movimiento
Natural de la Poblacién, en relacién con los hijos de
madre extranjera (aunque a diferencia del ECEMC no
han tenido en cuenta si el padre es extranjero)?*. Como
se puede apreciar, en todos los periodos considerados,
el porcentaje de padres de procedencia extranjera es
superior entre los casos que entre los controles, lo cual
pone de manifiesto el mayor riesgo para DC entre la
poblacion de procedencia extranjera.

Por lo que se refiere a la distribucién por grupos
étnicos, en la Gréfica 5 se ha representado la
distribucion secular de los controles cuyos padres son
de etnia diferente a la blanca autdctona. En el momento
actual el grupo mas comun entre todos ellos es el de
etnia blanca procedente del extranjero. En todos los

97



INFORME DE VIGILANCIA EPIDEMIOLOGICA DE ANOMALIAS CONGENITAS EN ESPANA:

DATOS REGISTRADOS POR EL ECEMC EN EL PERIODO 1980-2009

GRAFICA 4

DISTRIBUCION SEGUN PAIiS DE PROCEDENCIA DE LOS
PADRES DE LOS RN CON DCY CONTROLES DEL ECEMC EN
TRES PERIODOS DE TIEMPO

Porcentaje

96,50
95,87
85,77
81,33

76,08

14,23
18,67

Controles RN con DC  Controles RN con DC _Controles RN con DC

1980-1997 1998-2008 2009

W [ tsparioles W [ extranjeros

Controles: %m0, = 1.610,91 p<0,000001
RN con DC: Xm0, =2.426,30  p<0,000001
GRAFICA 5

DISTRIBUCION SECULAR DE LOS CONTROLES DEL ECEMC
POR ETNIAS DIFERENTES A LA BLANCA AUTOCTONA

Porcentaje
5
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Extranjera 719,83 152,18 <0,000001
Negra 159,15 27,64 <0,000001
QOriental 0,15 0,28 No significativa
Gitana 21,14 17,00 <0,000001
Otras 1.083,20 127,75 <0,000001

grupos étnicos, salvo el oriental, se ha observado
un incremento progresivo que es estadisticamente
significativo. No es posible discernir en qué medida
esos incrementos pueden ser debidos a la progresiva
incorporacion de estas poblaciones al sistema sanitario
espafol.

GRAFICA 6

FRECUENCIA DE RN CON DCEN LAS DISTINTAS ETNIAS
(INTERVALO DE CONFIANZA AL 95%)

PERIODO: 1980 - 2009

Por 1000 RN

40

30 A

Para documentar el mayor riesgo que para defectos
congénitos tienen los grupos de etnia diferente a la
blanca autéctona, en la Gréafica 6 se ha representado la
distribucion de la frecuencia de estas patologias en los
distintos grupos étnicos, con su intervalo de confianza
al 95%. Se ha trazado una linea horizontal al nivel de
la frecuencia registrada en el grupo de etnia blanca
autéctona, para que sirva como referencia o grupo
de comparacién. Como queda patente en la gréfica,
todos los grupos étnicos salvo el hindu tienen una
frecuencia significativamente superior a la del grupo
de etnia blanca autéctona. Como se ha indicado mas
arriba, ese mayor riesgo puede venir determinado por
las condiciones socio-sanitarias de estos grupos, el
sustrato genético, y la interaccion de ambos??.

Para concluir, en estos analisis parece patente
la importancia de considerar tanto la etnia como la
procedencia de los padres, en la investigacion sobre
las causas de los DC por una parte, y para disefar
los planes de prevencion. Tales planes deberan estar
encaminados a mejorar en lo posible los condicionantes
que determinan un mayor riesgo para DC en estos
grupos, y han de dirigirse de forma especifica hacia
estos grupos las diversas acciones encaminadas a la
prevencion.
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Comentario Final

Sélo hace unos meses, Bower y cols.?®, en las
antipodas geograficas, pero plenamente cercana
en su reflexion, publicaba en The Medical Journal
of Australia, un articulo encabezado por un titulo
insélito, que dificilmente puede dejar impasible al
lector: “Congenital anomalies — why bother? The
challenge of convincing governments of the value of a
nationally comprehensive data collection” (“ Anomalias
congénitas, ¢por qué preocuparnos? El reto de
convencer a los gobiernos acerca del valor de un registro
nacional con una recogida de datos amplia”). Carol
Bower y sus colaboradores hacen en su publicacion
una enumeracion de hechos ampliamente conocidos,
aunque quiza no considerados a la hora de priorizar
los defectos congénitos como un problema sanitario
de primer orden: la elevada mortalidad perinatal e
infantil que conllevan, su contribucién a los ingresos
hospitalarios, la discapacidad que pueden provocar, el
coste para el sistema sanitario en cuanto a programas
de cribado, diagnéstico e interrupcion del embarazo
en casos de afectacion fetal. A estos argumentos se
afade que algunos defectos congénitos se pueden
prevenir, y que su identificacion precoz puede contribuir
a disminuir el riesgo de discapacidad secundaria.
Los datos oficiales son claramente incompletos e
insuficientes, como también lo son en lo que respecta
a las IVE por DC, un hecho sobre el que también se
ha llamado la atencién desde el ECEMC'. Bower y
cols. reivindican la necesidad de contar con buenos
datos para vigilar la evolucién de las frecuencias,
identificar concurrencias inusuales de casos (clusters),
evaluar la eficacia de los programas de cribado y de
las intervenciones para tratamiento y prevencion,
y que permitan investigar para prevenir los defectos
congénitos. Llaman también la atencién sobre la falta
de financiacion de programas que puedan acometer
todos estos objetivos.

En Espana ha de ponerse en valor el ECEMC,
que existe desde que fuera creado en 1976. Desde
entonces viene realizando una investigacion de
excelencia, abordando la mayoria de los aspectos
enumerados en el parrafo anterior, y manteniéndose
a pesar de las dificultades con financiacién parcial y
temporal por parte de diversos organismos oficiales y
organizaciones no gubernamentales. Los argumentos
referidos también en el parrafo anterior pueden ser
asumidos como propios por el ECEMC, ya que desde el
mismo se vienen utilizando, desde hace décadas, para
tratar de lograr la maxima estabilidad del programa
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de investigacion (véase, por ejemplo, el trabajo sobre
vigilancia epidemiolégica de los DC publicado el
pasado afo en este mismo Boletin?). Por tanto, desde
el ECEMC podria parafrasearse el titulo del articulo de
Bowery cols. de esta otra forma: “Defectos congénitos
¢Por qué no preocupan?”
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