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Resumen

Introduccién: El consumo de alcohol en el embarazo constituye criterio de riesgo
genético en la gestacién, con mayor repercusion si ocurre en el proceso de
embriogénesis. El objetivo del trabajo es identificar gestantes con riesgo genético por
consumo de alcohol. Método: Se realizé estudio descriptivo longitudinal del universo de
gestantes 48, en el periodo 2019-2022, que en la consulta de evaluacién del riesgo
genético prenatal informaron haber consumido alcohol y el producto de esa gestacion
hasta la primera evaluacion post natal genética en los 3 primeros meses del nacimiento,
en el Policlinico Corynthia del municipio Plaza de la Revolucion en La Habana. Las
variables cualitativas utlizadas: edad de riesgo genético para el embarazo, planificacion
del embarazo, exposicion a teratdgenos, resultados pre natales desfavorables,
considerando cualquier alteracion en el resultado del alfafetoproteinas AFP, ultrasonido
u otros estudios indicado en el servicio de genética del municipio , el parto antes de la
semana 37, el tipo de parto por cesarea que ocurre por 1lra vez, peso fetal menor de
2500g, cualquier resultado perinatoldgico (antes de los 7 dias de nacido) desfavorable y
defectos congénitos que se clasificaron por su magnitud y la asociacion con otros DC
segun el Manual de Normas y Procedimientos de los servicios de Genética Médica en
Cuba. Resultado: El 13.5 % de las gestantes presentaron un riesgo genético
aumentado por algun teratdgeno, siendo el alcohol el mas frecuente, 11.4 %. En el
ultimo afo 10 de cada 70 embarazadas consumid alguna bebida alcohdlica.El 100 %
informaron haber terminado de beber al confirmar estar embarazadas. El 8.2 % lo
corroboraron a partir de la semana 8 por métodos seguros. ElI 100% tiene
desconocimiento del dafio real al feto y al infante, con creencias erroneas del uso de
esta sustancia. El promedio de edad de las que consumieron fue de 27 afios.

Conclusiones: El reconocimiento del consumo de alcohol en las mujeres y en
particular en la embarazada tiene un enfoque multidisciplinario. En la atencidén primaria
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de Salud es el punto de partida para adaptar una estrategia preventiva personalizada
de diagnéstico prenatal de defectos congénitos asociados trastornos del espectro
alcohdlico fetal y el seguimiento al desarrollo de los hijos de las madres consumidoras.
Es muy importante incluir como parte del riesgo preconcepcional en los Consultorios del
Médico de la Familia la mujer consumidora de alcohol.

Introduccién

Es cada vez méas seguro que la conducta de un ser humano es el resultado de
interacciones dinamicas y complejas entre sus genes y su medio ambiente, y que la
adiccion a determinadas sustancias es el resultado de esta compleja interaccion. La
mayoria de las investigaciones, se enfocan en demostrar el nivel de heredabilidad o
componente genético a la adiccidon de sustancias. Son pocos los investigadores que
tratan con profundidad la adversidad ambiental en etapas tempranasy criticas del
desarrollo (embriogénesis) como un factor de riesgo o una posicion de vulnerabilidad.

Con la revelacion de las bases moleculares epigenéticas que controlan la activacion y
silenciamiento de los genes, se avanzé en la comprension del papel fundamental que el
ambiente extranuclear, extracelular y social ejerce en la modulacion de la actividad
genética durante el desarrollo de un organismo desde la fertilizacion del évulo hasta el
adulto. !

Actualmente se define como epigenética al estudio de los cambios en la funcién de los
genes que son heredables, que no entrafian una modificacion en la secuencia del DNA
y que pueden ser reversibles.? La posibilidad de que estas modificaciones
“epimutaciones” provocadas por diversas condiciones ambientales, puedan trasmitirse a
la descendencia, influiran con consecuencias dificiles de prever en el fenotipo de un
nifio y en los patrones de comportamiento. !

Dentro de las sustancias adictivas que mas se ha estudiado durante el periodo
embriogénico, se encuentra el alcohol. Estudios recientes en animales y humanos
demuestran que las alteraciones en el epigenoma de las células somaticas, como las
del cerebro, son un factor importante en el desarrollo de patologias como los trastornos
por consumo de alcohol (AUD) y los trastornos del espectro alcohdlico fetal (TEAF)).
Estas epimutaciones tienen una trasmision transgeneracional. 3 4

El consumo de alcohol en la poblacion femenina se ha incrementado en forma notable
en los dltimos afios, una gran proporcion de mujeres que lo consumieron
esporadicamente, han continuado con ese habito, representando una problematica
particular debido a que afecta la salud de la madre y la del bebé. ®



En un amplio estudio sobre el consumo de alcohol realizado en los Estados Unidos
(EU) en 2000 resulté que el 30% de las embarazadas habian usado alcohol y una de
cada diez gestantes lo hizo en el primer trimestre. Es en este periodo de embriogénesis
(octava semana gestacional) donde los dafios son mas severos, porque esta
ocurriendo una muy rapida formacioén y desarrollo de los sistemas de érganos.®

La Organizacion Panamericana de la Salud (OPS) en el 2017 calculé la prevalencia del
consumo de alcohol durante el embarazo en la poblacion general de 31 paises y en
Cuba fue de 4,8 %. ’

La verdadera frecuencia del abuso de sustancias durante la gestacion es muy dificil de
conocer, ya que el reconocimiento personal es poco confiable, esto conlleva a que se
dificulte el estudio de las repercusiones sobre el embarazo, parto y posteriormente el
desarrollo del nifio.

Otra problemética que se presenta es la practica frecuente de la exposicion al alcohol
en las primeras semanas del embarazo, sobre todo en parejas que no han planeado
tener descendencia. Usualmente las mujeres confirman su gestacion por métodos
seguros sobre la semana 8, pasada ya la embriogénesis. Se conoce que en Cuba el
80% de los embarazos no se planifican. ©

Desde el punto de vista fisioldgico las mujeres tienen peor tolerancia para el alcohol que
los hombres y los efectos son mas rapidos, intensos y persistentes; lo que aumenta el
riesgo de complicaciones obstétricas, defectos congénitos y afectaciones en el
desarrollo conductual y del aprendizaje. “” En el feto el alcohol se descompone mas
lentamente que en el cuerpo de la madre, por la inmadurez de muchos de los 6rganos
en formacion y se excreta al liquido amniético, donde permanece mucho mas tiempo.

Los problemas derivados del uso de sustancias adictivas (incluidos alcohol y tabaco),
en los nifios son muy variadas y pueden estar presentes al nacimiento o con
posterioridad al mismo. En ocasiones las consecuencias se producen en largos
periodos de tiempo que su etiologia puede errbneamente no ser atribuible al consumo
de sustancias adictivas durante la gestacion.

Es preciso incrementar las labores de promocion y la prevencion en la Atencion
Primaria de Salud (APS) para disminuir el consumo de alcohol durante el embarazo y
reducir los trastornos del espectro fetal alcohdlico que pueden causar problemas en la
manera de crecer, aprender y actuar de los nifios y adolescentes; teniendo en cuenta

gue estas alteraciones son prevenibles si la mujer no bebe alcohol durante el embarazo
8,9
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El objetivo de este trabajo es identificar gestantes con riesgo genético incrementado por
consumo de alcohol, en el policlinico Martires del Corynthia en la Habana para
establecer estrategias preventivas personalizadas en la atencion primaria de salud.

Método:

Se realiz0 estudio cualitativo, no experimental, descriptivo y longitudinal del universo del
total de gestantes vistas en la consulta de evaluacion del riesgo genético # 422 del
policlinico Martires del Corynthia, municipio Plaza de la Revolucion, La Habana. El
periodo estuvo comprendido del afio 2019 al 2022. La muestra estuvo constituida por
todas las embarazadas que informaron haber consumido alcohol y sus hijos.

Se obtuvo la informacién de las gestantes con una entrevista semi estructurada en la
consulta de evaluacién del riesgo prenatal. La de sus hijos en una guia de observacion
que se realiz6 en la consulta de evaluacion del riesgo genético post natal entre el mes 'y
los 3 meses de nacido. Ambos instrumentos fueron realizados por el asesor genético.
Se corroboro informacion cuando fue necesario con su médico de la familia.

Se solicitd el consentimiento de la gestante para participar en la investigacion y se
respeto la confidencialidad en cada caso.

Se estudiaron variables cualitativas que se dicotomizaron en SI y NO como: Edad de
riesgo genético para el embarazo (menores de 20 y mayores de 35), planificacion del
embarazo, exposicibn a teratdgenos, resultados pre natales desfavorables -
considerando cualquier alteracion en el resultado del alfafetoproteinas (AFP)- ,
ultrasonido u otros estudios indicados en el servicio de genética del municipio.

Se estudiaron ademas otras variables como el parto antes de la semana 37, el tipo de
parto por cesarea que ocurre por primera vez, peso fetal menor de 2500 g y cualquier
resultado perinatoldgico (antes de los 7 dias de nacido) desfavorable.

Los defectos congénitos se clasificaron por su magnitud y la asociacion con otros
defectos congénitos segun el Manual de Normas y Procedimientos de los servicios de
Genética Médica en Cuba.

La estadistica descriptiva permitié el analisis de los datos.

Resultados

El 13.5 % de las gestantes presentaron un riesgo geneético aumentado por algun
teratdgeno, siendo el alcohol el mas frecuente (11.4 %).

Tabla No.1 Gestantes vistas en consulta de evaluacion del Riesqgo Genético y el
consumo de alcohol.

ANOS VISTAS EN CONSULTA CONSUMO OH %




129 12 9,3

125 15 12,0
94 10 10,6
74 11 14,9
422 48 11,4

En el periodo estudiado 1 de cada 7 embarazadas consumio alguna bebida alcohdlica,
sin saber que estaba embarazada.

Del total de gestantes con riesgo genético incrementado por teratdgenos o mutagenos,
el 84.4% fue por el consumo de alcohol. (Grafico 1)
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El promedio de edades de las bebedoras fue de 27 afios. Solo el 4.2% estaba en
edades de riesgo genético.

El 8.3% se captd después de la semana 14. El 89.5% no planificaron el embarazo
(Gréfico 2), lo que representa casi la mitad; 47.9% tampoco tenian una fecha de ultima
menstruacion (FUM) confiable.

Figura 2 Planificacion del embarazo y FUM no seguras en embarazadas que
consumieron alcohol.
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El 78.2 % corroboraron el embarazo a partir de la semana 8 por métodos seguros,
fundamentalmente el ultrasonido.

Fue dificil obtener informacion veraz de la frecuencia y las cantidades ingeridas de
alcohol u otras sustancias.

El 100% tiene desconocimiento del dafio real al feto y al infante, con creencias erroneas
del uso de esta sustancia.

El 100 % informaron haber terminado de beber al confirmar estar embarazadas.

Los resultados perinatales adversos en las consumidoras fueron pocos. El parto la
primera vez por cesaria tuvo la frecuencia mas alta, 25% sin que pudiera establecerse
una relacion de significacion con el consumo. Grafico 3

Figura 3 Defectos congénitos y resultados perinatales en las gestantes que
consumieron alcohol.
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Solo el 16.6% de los hijos de las madres que consumieron presentaron Defectos
congeénitos (DC), el 100% fueron DC menores y el 14.6% de ellos aislados. (Grafico 4)

Figura 4. Clasificacion de los DC en los hijos de las madres que consumieron
alcohol en la gestacién
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Discusion

El alcohol es de la droga més consumida en la historia de la humanidad. El beber es un
acto con un valor social que difiere en sus esencias entre ambos sexos. En Cuba, el
45,2 % de la poblacién mayor de 15 afios consume bebidas alcohdlicas. En los ultimos

afos, el consumo ha aumentado notablemente y el 90,4 % de la poblacion inicia la
ingestion antes de los 20 afios. 1°

Dentro de los criterios de evaluacion prenatal esta el riesgo por teratdgenos y/o
mutagenos, en el que se incluyen temperaturas elevadas, radiaciones, medicamentos,
infecciones y habitos toxicos, entre otros.

La principal sustancia adictiva en las gestantes evaluadas fue el alcohol. El consumo
durante la gestacion significa un peligro potencial para el desarrollo saludable de este
periodo y el nifio. Mas del 80% del riesgo genético por teratdgenos fue por ingesta del
mismo en las primeras semanas del embarazo. Esto difiere de muchas investigaciones
realizadas donde predominaron los medicamentos. & 1 Llama la atencién que el tiempo
estudiado coincide con la pandemia de la COVID. Se descartan teratégenos frecuentes
como la fiebre al ser pocas las gravidas diagnosticadas con la infeccion en el primer
trimestre.

Este resultado coincide con el de Taboada > quien plantea que muchos estudios
incluyen el consumo de alcohol durante la gestacion dentro de los habitos toxicos, lo
gue no permite definir claramente la incidencia particular en la evaluacion del Riesgo
Genético Incrementado.

En el periodo, una de cada siete gestantes declara haber consumido alcohol, similar
resultado se obtuvo en la provincia de Villa Clara 1?2 y en Estados Unidos por el Centers
for Disease Control and Prevention (CDC). 13



Las mujeres que beben alcohol durante el embarazo pueden tener descendencia con
defectos congénitos. Sin embargo, no toda mujer que consuma bebidas alcohdlicas
durante su embarazo tiene un hijo con huellas de dafios congénitos especificos, visibles
al nacimiento. Esto se debe a varios factores como son: la dosis consumida, el tiempo
gue se mantuvo en el consumo, el periodo critico de organogénesis durante la etapa de
desarrollo embrionario y la susceptibilidad genética de la mujer y del feto. Por ello es
gue se plantea que consumir apenas un trago pudiera dejar una huella lamentable en el
desarrollo embriofetal, ademas en la funcién del Sistema Nervioso Central (SNC) en
etapas mas tardias de la vida.

Los dafios de las funciones neuronales pueden ser subclinicos y evidenciarse con
posterioridad con manifestaciones como el retraso mental (RM) de diversa gradacion en
cuanto a su severidad clinica. 4

En el estudio cubano de Retraso Mental (RM) fue mas frecuente relacionar el consumo
de alcohol en la gestacion como causa prenatal ambiental en el diagnostico de RM en la
provincia de Santiago de Cuba. Hoy se considera el alcohol la causa principal de
defectos congénitos evitables. °

Fue dificil obtener informacion veraz de la frecuencia y las cantidades ingeridas. Todas
informaron haber terminado de beber al confirmar estar embarazadas.

La identificacion de las mujeres que estan consumiendo alcohol y drogas se hace
especialmente dificil porque la mayoria tiende a ocultar este antecedente. La mujer
habitualmente niega o minimiza el consumo en una primera entrevista, especialmente si
se efectla la pregunta directamente. Si es posible generar un ambiente previo de cierta
confianza con un entrevistador amistoso se logra una mayor y mejor informacion, que
facilitara la intervencion. En Chile, un estudio prospectivo muestra cOmo obtener la
informacion real del consumo con la ayuda al utilizar elementos indirectos que sugieren
el uso de alcohol en el embarazo. 13

En este estudio no se consideraron la cantidad y la frecuencia del consumo, pero seria
importante para establecer mejor la relacién con los DC. Fue elevado el nimero de
mujeres que confirman el embarazo después de pasada la embriogénesis, donde las
consecuencias por consumo de sustancias como el alcohol repercuten en alteraciones
organicas y funcionales en multiples érganos y sistemas Se exponen cifras de alrededor
del 80% en mujeres fértiles que no planifica sus embarazos. 3 Resultados similares se
obtienen en las gestantes que consumieron.

Resulta complejo delimitar los problemas que surgen durante el desarrollo embrionario,
por el consumo propiamente dicho del alcohol de la madre (ambos padres) y los que se
atribuyen a las circunstancias ambientales adversas en las que se desenvuelven los
Mismos.



De igual forma la coexistencia de malnutricion, infecciones maternas, deficiente control
de la gestacion, violencia intrafamiliar, el estrés fetal por condiciones ambientales
adversas entre otros, ha demostrado en diferentes estudios epidemiolégicos una
asociacion importante con modificaciones epigenéticas como la metilaciéon del ADN y
modificaciones en las histonas asociadas a estos eventos. *

Se ha confirmado que el estrés prenatal afecta el desarrollo del sistema
mesocorticolimbico dopaminérgico y provoca cambios epigenéticos en los genes que
regulan el Factor Neurotréfico Derivado del Cerebro (BDNF): neurotrofina que
desempefia un papel critico en el desarrollo del cerebro y continta ejerciendo influencia
en la plasticidad del sistema nervioso maduro, asi como en el mantenimiento neuronal,
formacién de nuevas sinapsis y en procesos como la memoria y el aprendizaje.®

Los niveles bajos de BDNF se asocian a consumo de sustancias adictivas, juego
patoldgico, craving, sindrome de abstinencia, poca adherencia al tratamiento, recaidas
y psicosis inducida por sustancias.!” Esto puede ser considerado en futuras
investigaciones clinicas como un biomarcador para la actividad del SNC, ya que sus
concentraciones pueden ser medidas en plasma y suero.® permitiendo estrategias
preventivas mas personalizadas.

El alcoholismo fetal sigue siendo la causa principal de defectos congénitos y trastornos
de desarrollo en muchos paises. Se reconoce un riesgo asociado a estos 5,4 veces
mayor en las bebedoras, que en las que no beben durante el embarazo. Es dificil
identificar precozmente al nifio expuesto. Se ha estimado que la incidencia de Sindrome
Alcohol Fetal (SAF) es de 0,3 a 3,0 por 1 000 recién nacidos vivos (RNV), pero el
namero de nifios de madres consumidoras con efectos menos severos puede ser

mucho mayor (hasta 1 en 300 RNV), lo que coincide con los resultados de este trabajo.
13,19

Hemos visto que hay muchos de estos defectos que no son visibles en etapas tan
tempranas de la vida y son necesarios estudios de cohorte de estos nifios para
diagnosticar tempranamente los mismos. La disponibilidad de los servicios de genética
del municipio de la investigacibn permiten elaborar nuevas estrategias para el
seguimiento personalizado de estos casos.

Investigaciones llevadas a cabo en el pais indican que aun con informacion, servicios
de planificacion familiar y acceso libre y gratuito a la anticoncepcion, todavia es elevado
el nimero de parejas, sobre todo las mas jovenes, que no evitan los embarazos o los
asumen una vez que aparecen en sus vidas, sin haberlos planificado. Muchas de estas
mujeres no dejan de beber, aun conociendo su condicion de gravidez.



En la indagacion se obtiene que ninguna de las mujeres conoce los efectos
desfavorables del alcohol en el embarazo. Este resultado posibilita la creacion de un
canal de comunicacion a traves de la plataforma Telegram, con la intencion de tener un
espacio educativo seguro y participativo, en el que se comparta informacién veraz por
especialistas en genética. Son ofrecidos temas como: estadisticas regionales, las
consecuencias fetales a mediano y largo plazo y qué hacer ante la sospecha de
algunas de las alteraciones; entre otras.

El facil acceso a las redes sociales y servicios de mensajerias on line estimulan un
rapido intercambio con las usuarias y la difusion de los contenidos con familiares y
miembros de la comunidad.

Aun queda mucho por estudiar en el campo de las adicciones, la embriogénesis y la
Epigenética, se coincide con otros autores que es importante aumentar las
investigaciones cientificas, tanto en animales como en humanos, para responder
muchas de las lagunas que hoy existen en el desarrollo del tema.

El avance a la creacion de programas preventivos selectivos y personalizados, se
favorecen de la evidencia cientifica que puede proporcionarles los cambios epigenéticos
de las adicciones.

Conclusiones.

El reconocimiento del consumo de alcohol en las mujeres y en particular en la
embarazada tiene un enfoque multidisciplinario. La atencién primaria de Salud es el
punto de partida para adaptar una estrategia preventiva personalizada de diagnéstico
prenatal de defectos congénitos asociados trastornos del espectro alcohdlico fetal
(TEAF) y el seguimiento al desarrollo de los hijos de las madres consumidoras. Es muy
importante incluir como parte del riesgo preconcepcional en los Consultorios del Médico
de la Familia la mujer consumidora de alcohol.
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