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RESUMEN

Introduccidn: muchas gestantes que se atienden en consulta de Genética prenatal
provienen de familias con diabetes mellitus y desarrollan diabetes gestacional, por
lo que requieren el asesoramiento genético preconcepcional sobre factores de
riesgo, que en muchos casos no reciben.

Objetivo: identificar los antecedentes familiares de diabetes mellitus en las
gestantes que debutan con diabetes gestacional, sin haber tenido asesoramiento
genético preconcepcional.
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Materiales y métodos: se realizé un estudio descriptivo retrospectivo durante el
periodo 2017 a 2019 en 186 embarazadas diagnosticadas con diabetes gestacional,
del municipio Matanzas.

Resultados: el 39,7 % de las gestantes con diabetes gestacional pertenecian a
familias con diabetes mellitus; el 27,02 % tenia un familiar de primer grado
afectado; en el 59,45 % predominé la via materna de transmision hereditaria; un
22,58 % presenté defectos congénitos, y el 54,05 % no recibié asesoramiento
genético preconcepcional.

Conclusiones: no todas las embarazadas con antecedentes familiares de diabetes
mellitus recibieron asesoramiento genético preconcepcional, indispensable para
minimizar el riesgo de diabetes gestacional.

Palabras clave: diabetes gestacional; embarazo; diabetes mellitus; asesoramiento
genético; riesgo genético.

ABSTRACT

Introduction: many pregnant women attended in prenatal genetic consultation
come from families with diabetes mellitus and develop gestational diabetes, so they
require preconception genetic counseling on risk factors, which they do not receive
in many cases.

Objective: to identify family antecedents of diabetes mellitus in pregnant women
who debut with gestational diabetes, without having received preconceptional
genetic counseling.

Materials and methods: a retrospective descriptive study was carried out during
the period 2017 to 2019 in 186 pregnant women from the municipality of Matanzas,
diagnosed with gestational diabetes.

Results: 39.7 % of the pregnant with gestational diabetes came from families with
diabetes mellitus; 27.02 % of them had an affected first-grade relative; maternal
hereditary transmission predominated in 59.45 %; 22.58 % presented congenital
defects, and 54.05 % did not received preconceptional genetic counseling.

Conclusions: not all the pregnant women with family antecedents of diabetes
mellitus received preconceptional genetic counseling, which is essential to minimize
the risk of gestational diabetes.

Key words: gestational diabetes; pregnancy; diabetes mellitus; genetic
counselling; genetic risk.
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INTRODUCCION

La diabetes gestacional (DG) se define como la alteracion del metabolismo de los
carbohidratos que es detectada por primera vez o se inicia durante el embarazo, y
representa un importante factor de riesgo para la mujer y un problema de salud
para el producto. La primera descripcion data de 1882, aunque el primer caso se
reporté en 1824.49

La Organizacion Mundial de la Salud considera la diabetes mellitus (DM) como la
enfermedad metabdlica que con mas frecuencia complica el embarazo, y es, en
orden decreciente de frecuencia, la tercera enfermedad cronica que puede afectar a
una gestante. La incidencia poblacional de DG varia aproximadamente entre 3 y 10
%, porcentaje en ascenso como consecuencia del incremento de la diabetes
mellitus tipo 2 y la obesidad.®?

En Cuba, estudios efectuados han informado que la prevalencia es de
aproximadamente 4,5 %.%® Durante este trastorno metabdlico, la placenta sufre
alteraciones que modifican su funcién, pudiendo comprometer la salud del bebé.(”

La literatura cientifica muestra que el diagndstico de DG realizado en la primera
mitad del embarazo, presenta complicaciones tempranas en las pacientes y mayor
necesidad de tratamiento farmacoldgico para el control metabdlico.®1?

El diagnéstico antes de las 20 semanas de gestacion, conlleva tasas de
malformaciones congénitas mas altas, y la paciente puede debutar con hipertension
arterial, a diferencia de quienes reciben el diagnéstico en la segunda mitad del
embarazo, cuyo control glicémico puede hacerse casi exclusivamente con dieta. '

Recientemente se ha identificado al gen PAX8 como candidato para conocer las
causas de la diabetes gestacional, lo que abre una nueva via para el diagndstico
anticipado.®?

En el municipio Matanzas existen familias identificadas, por los asesores genéticos,
con varios miembros afectados por diabetes mellitus tipo Il, segun consta en el
registro de enfermedades comunes de origen genético de cada policlinico. La DG
puede aparecer en mujeres de estas familias, y se puede prevenir si se utiliza el
asesoramiento genético preconcepcional adecuadamente.

El objetivo de este estudio es identificar los antecedentes familiares de diabetes
mellitus en las gestantes que debutan con diabetes gestacional sin asesoramiento
genético preconcepcional.
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MATERIALES Y METODOS

Se realizé un estudio descriptivo retrospectivo que abarcé los afios 2017, 2018 y
2019. El universo estuvo conformado por todas las gestantes atendidas en el
Centro Provincial de Genética que tenian diagndstico de DG, pertenecientes al
municipio de Matanzas en el periodo estudiado, para un total de 186. La muestra
correspondi6é con aquellas que tuvieron antecedentes familiares de DM, equivalente
a 74 gestantes.

Para la recoleccion de la informacion se emplearon las historias clinicas de genética
como soporte de la investigacion. Las variables analizadas fueron: edad materna,
antecedentes familiares de DM dada por la agregacion familiar, categorizada en:
solo familiares de primer grado, segundo grado o ambos; antecedentes solo por via
materna, paterna o ambas; malformaciones congénitas diagnosticadas
prenatalmente, y asesoramiento genético preconcepcional recibido.

Las medidas estadisticas de las variables se expresaron en tablas. En el
procesamiento estadistico se utilizd el andlisis porcentual como medida resumen.
Para la elaboracion del informe final se utiliz6 el programa Microsoft Word 2016, y
para la confeccion de las tablas la hoja de célculo Microsoft Excel 2016.

Se cumplieron los principios bioéticos fundamentales, como el respeto por las
personas, la autonomia, el de beneficencia y no maleficencia, la privacidad y
veracidad de los datos recogidos, y el principio de justicia.

RESULTADOS

La DG tuvo un comportamiento semejante entre los grupos de mujeres menores y
mayores de 30 afios, teniendo en cuenta que el niumero de embarazadas en ambos
fue similar; 74 gestantes tenian antecedentes familiares de DM y hubieran podido
recibir asesoramiento genético en su totalidad para minimizar sus riesgos, como se
observa en la tabla 1.

Tabla 1. Edad materna y antecedentes familiares de DM en mujeres con DG

. Edad Edad _ Antecedentes
Mujeres con materna < materna = familiares No. de % de
- . .
DG de 30 afios o ::Ie 30 de DM mujeres mujeres
afos
No. de mujeres 91 95 Con 74 39,78
antecedentes
% de mujeres 48,92 51,07 Sin 112 60,21
antecedentes
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A continuacion, en la tabla 2, se analiza como del total de 74 mujeres con
antecedentes familiares de DM, predominaron las que tenian familiares afectados
tanto de primer como de segundo grado, dada la mayor agregacion familiar y genes
compartidos. La DG sobresalié en aquellas embarazadas cuya herencia de DM era
solo por via materna.

Tabla 2. Tipo de agregacion familiar en mujeres con DG

Agregacion familiar No. de mujeres | % de mujeres
Familiar con DM solo de ler grado 20 27,02
Familiar con DM solo de 2do grado 12 16,21
Familiar con DM de ler y 2do grado 42 56,75
Familiar con DM solo por via materna 44 59,45
Familiar con DM solo por via paterna 17 22,97

Familiar con DM tanto por via materna

13 17,56
como paterna

Se presentaron defectos congénitos en 42 mujeres (22,58 %), predominando los
cardiovasculares —representados en primer término por la comunicacién
interventricular—, los del sistema nervioso central con las ventriculomegalias, y los
musculoesqueléticos con los defectos vertebrales. (Tabla 3)

Tabla 3. Defectos congénitos detectados en gestantes con DG

Defectos congénitos No. de % de
detectados por ultrasonido mujeres mujeres
Cardiovasculares 16 8,6
Sistema Nervioso Central 10 5,37
Musculoesqueléticos 8 4,30
Defecto de pared anterior 3 1,61
Otros 5 2,68
Total 42 22,58

De las 74 gestantes que tenian antecedentes de DM, 40 no recibieron
asesoramiento genético previo al embarazo, lo que nos alerta sobre la
subutilizaciéon de las consultas de riesgo preconcepcional. (Tabla 4)
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Tabla 4. Asesoramiento genético preconcepcional en mujeres con DG

Asesoramiento genético No. de % de

preconcepcional mujeres mujeres

Recibido 34 45,9

No recibido 40 54,05
DISCUSION

En este estudio, la DG se comporté de forma similar en cuanto a los grupos de
edades por encima o por debajo de 30 afios, dada la cantidad de mujeres
semejante en ambos; pero la literatura especializada insiste en la mayor incidencia
de DG en embarazadas con edad superior a los 30 afios.?

Investigadores como Quintero Paredes,™® Cruz Hernandez™® vy Pinillos Patifio,®®
exponen la importancia del antecedente de familiares de primer grado con DM en
pacientes con DG,%***¥ |o que concuerda con los resultados que se hallaron, por la
cercania del grado de parentesco que establece el mayor niumero de genes que se
comparten en comun.®® El presente trabajo muestra que tanto la presencia de
familiares de primer como de segundo grado favorece la aparicion de DG, lo que
expresa el concepto de herencia multifactorial para estas enfermedades complejas
0 crénicas no transmisibles como la DM, donde hay que tener en cuenta la
agregacion familiar. Es decir, a mas familiares afectados, mayor es el riesgo de
aparicion de la enfermedad.

Las malformaciones fetales encontradas por Villota-Burbano et al.® en su estudio,
correspondieron al 4,8 y 2,9 % para cada grupo de gestantes que utilizaron. En la
actual investigacion, el 22,58 % tuvo defectos congénitos, teniendo en cuenta que
la muestra fue menor que la de ese trabajo y que no se descartan otros factores de
riesgo que pudieron haber estado asociados a estas mujeres, como el habito de
fumar referido por algunas de ellas. Esos autores encontraron predominio de
foramen oval amplio, comunicacion interventricular e interauricular,
ventriculomegalia, hidrocefalia, disrafismos, hemivértebras y pie varoequino.
También hubo otros hallazgos, como gastrosquisis, labio leporino e hidronefrosis
bilater(?e!)), que concuerdan con lo encontrado por diferentes investigadores del
tema.

En este trabajo se detectdé mayor numero de defectos fetales de tipo
cardiovascular, como los defectos del tabique interventricular, seguidos por los del
sistema nervioso central y los musculoesqueléticos, ademas de otras afectaciones
como las de pared anterior, representadas por las gastrosquisis y alteraciones del
tractus urinario, predominando las hidronefrosis, lo que coincide con los
investigadores antes citados.

La exposicion a un ambiente nutricional subdptimo durante el desarrollo, como
resultado de una ingesta materna de calorias excesivas 0 una ingesta deficiente de
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micronutrientes esenciales como el Zn y el Fe, se asocia con un mayor riesgo de
obesidad y otras enfermedades crdénicas relacionadas con ella; estas incluyen la
diabetes tipo Il, la resistencia a la insulina y las enfermedades cardiovasculares.
Los hallazgos de efectos a largo plazo refuerzan la hipotesis de los origenes
tempranos de la enfermedad.®”

Por todo esto, prevenir desde el riesgo preconcepcional la DG es trabajar en funcién
de la calidad de vida no solo del feto y la madre, sino también del adulto mayor.
Sin embargo, el 54,05 % de las mujeres que desarrollaron DG, con antecedentes
familiares de DM, no recibieron asesoramiento genético preconcepcional por no
asistir a consulta de genética en su policlinico, en su mayoria por desconocimiento,
ya que no existe una cultura de atencién preconcepcional en la poblacion.

El efecto deletéreo de exposiciones a hiperglicemia puede perpetuarse durante afios
y derivar en una mayor incidencia de complicaciones vasculares en individuos que
sufrieron periodos de descontrol glicémico, incluso en etapas embrionarias.*"®

La diabetes tiene un claro componente genético y se ha demostrado que la
influencia del medio ambiente, transmitida mediante sefiales epigenéticas que se
forman durante todo el curso de la vida, regula la susceptibilidad a la enfermedad
en el contexto de un trasfondo genético dado.™® Resulta imprescindible divulgar
estos conocimientos en las areas de salud.®®

Se han identificado, ademas, los primeros marcadores epigenéticos para la
obesidad y su relacién con la diabetes. Este hecho puede ayudar a predecir el
riesgo temprano de desarrollar la enfermedad y ofrece posibilidades para la
introduccion de estrategias de prevencion.t1® El asesoramiento genético
especializado es indispensable en la atencibn materno fetal, si se utiliza
adecuadamente para la toma de una decisién informada.@®

Se concluyé que en aras de prevenir la DG es necesario ofrecer asesoramiento
genético preconcepcional a todas las mujeres en edad fértil de aquellas familias
identificadas en la comunidad con antecedentes familiares de DM, lo cual adn es
una meta a alcanzar.
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