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RESUMEN

Se realizd un estudio observacional descriptivo para valorar la descendencia en matrimonios
consanguineos, en el area de salud correspondiente al Policlinico "Faustino Pérez Hernandez", en
Buey Arriba, Granma, en el periodo de Enero a Diciembre de 2004. Tuvo como muestra 100
matrimonios. A cada uno de los matrimonios consanguineos se le realiz6 una encuesta para
obtener los datos en estudio. También se elaboraron los arboles genealdgicos de las familias
afectadas. Los principales resultados obtenidos evidencian que los matrimonios con parentesco de
primera linea (primos-hermanos y primos-segundos) fueron los predominantes. El 73% de la
descendencia enferma fue del area rural. La mayor cantidad de hijos enfermos fueron encontrados
en los matrimonios consanguineos con parentesco de primer grado 58%. El 82% de las parejas no
recibieron asesoramiento genético. Las patologias mas frecuente encontradas en la descendencia
fueron las Anomalias Congénitas preferentemente del aparato cardiovascular, la Retinosis
Pigmentaria, el Retraso Mental, la Epilepsia y finalmente la Pardlisis Cerebral Infantil. Las familias
gue mas enfermos aportaron fueron. La Almeida Labrada, Santos Castro y Fontela Rodriguez.
Descriptores DeCS: CONSANGUINIDAD; RETRASO MENTAL; ANOMALIAS
CONGENITAS; EPILEPSIA; PARALISIS CEREBRAL

Abstract

It was performed an observational descriptive research to value the descendence in
consanguineous groups in the health area belonging to Faustino Perez Hernandez Policlinic, Buey
Arriba, Granma, since January to December, 2004. The sample had 100 marriages. There was
applied a survey to each consanguineous marriage to obtain the research data. There were also
elaborated the genealogical trees of the affected families. The main results evidenced that
marriages with first kinships (cousins, second cousins) prevailed. 73% of the ill descendence was
found in the rural area. The greatest amount of sick children was evidenced in consanguineous
marriages with first level of consanguinity, 58%.

82% of the couples did not received genetical advice. The most frequent pathologies found in
descendence were the congenital cardiovascular anomalies, Retinitis Pigmentosa, Mental
retardation, Epilepsy and finally the Infantile Brain Paralysis. The families that brought more sick
peolpe to the research were: the Almeida Labrada, Santos Castro and Fontela Rodriguez.
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INTRODUCCION

El origen latino del término consanguinidad no deja lugar a dudas: "sangre comun". Es decir, es la
caracteristica de todas aquellas personas que pertenecen a un mismo tronco de familia o
antepasado. A lo largo de la historia, por razones culturales, econdémicas, religiosas y otras, se ha
venido practicando el matrimonio consanguineo. Para citar un solo ejemplo, los faraones egipcios
se tenian que casar obligatoriamente con su hermana. Aun en nuestra contemporaneidad en

algunas culturas se mantiene la practica de estos matrimonios, sobre todo entre los primos. (1)

Los problemas de salud de orden diverso derivados de la consanguinidad han sido
exhaustivamente demostrados por la ciencia a partir sobre todo del desarrollo de la Genética
Médica. Endogamia se define como el sistema de eleccion del cényuge que implica que los
cruzamientos se realizan al interior de un grupo determinado, siguiéndose para ello criterios
diferentes (étnicos, nacionales, regionales, religiosos, entre otros). A través de varias generaciones,
la endogamia es equivalente a la consanguinidad, en un proceso que es mas rapido cuanto mas
pequefio es el grupo. La consanguinidad y la endogamia, determinan a largo plazo trastornos
genéticos que se acumulan e inciden en pardmetros demograficos como la fertilidad, la mortalidad,

las enfermedades genéticas y los defectos congénitos. (2)

Cada dia existen mas evidencias de la relacion aditiva que existe entre los genes que actdan
durante el desarrollo embriofetal y el efecto que factores ambientales ejercen sobre la expresion de
estos genes. La prevalencia mundial de las uniones consanguineas se ha dividido en cuatro areas
principales de acuerdo con su magnitud: regiones con menos de 1% de poblacién consanguinea
(Norteamérica, la mayor parte de Europa y Asia), aquellas con consanguinidad entre 1% y 10%
(Peninsula Ibérica, Japén y Sudamérica), regiones entre el 20% y el 50% de consanguinidad (Norte
de Africa, y gran parte del oeste, centro y sur de Asia), y con prevalencia desconocida, para el resto

de la poblacién mundial. (2)

En paises del oriente medio, los matrimonios consanguineos constituyen del 20 al 50% de todas
las uniones, y en la India también son frecuentes, sobre todo entre primos hermanos. En el estudio
Clinico Genético y Psicosocial a personas con retraso mental y otras discapacidades, que se llevo
a cabo recientemente en toda Cuba, se encontr6é que el 5.21% de las personas con retraso mental
tenia antecedentes de consanguinidad en sus padres, con mas altos porcentajes en algunas

provincias. (1)



La consanguinidad es un aspecto que debe ser tomado en cuenta y formar parte de la
investigacion habitual en la Atencion Primaria de Salud. Muchas parejas no conocen que existen
estos riesgos, y algunas ni siquiera de su condiciébn de consanguineos, por lo que resulta dificil
realizar la prevencion efectiva a la que aspiramos. En el municipio montafioso de Buey Arriba aun
se tiene por costumbre realizar estas uniones matrimoniales. Por estos motivos y con el objetivo de

valorar la descendencia de matrimonios consanguineos, se decidio realizar esta investigacion.
METODO

Se realizd un estudio observacional descriptivo para valorar la descendencia en matrimonios
consanguineos. En el area de salud correspondiente al Policlinico "Faustino Pérez Hernandez", en

Buey Arriba, Granma. En el periodo de Enero a Diciembre de 2004.

Universo: Estuvo constituido por todos los matrimonios consanguineos encontrados en dicha area

por los médicos de Familia.
Muestra: Fue de 100 matrimonios consanguineos.

Criterios de exclusion: Se excluyeron de la investigacién los matrimonios consanguineos que no

tuvieron descendencia.
Variables:

1-Grado de parentesco: (entre hermanos, entre padres e hijos, entre primos hermanos) primer

grado, (entre primos segundos Yy terceros) segundo grado y (entre parientes lejanos) tercer grado.
2-Area de salud: Rural o Urbana segun situacion geogréfica.
3-Descendencia: Hijos nacidos en el matrimonio. (2, 3, 4)

Se revisaron, por una misma persona, los antecedentes natales, prenatales y postnatales de la
descendencia en cada matrimonio. Asi como los antecedentes personales y familiares de cada
conyugue. Estos datos se tomaron por una encuesta previa autorizacion de los encuestados. Todos
los datos obtenidos se plasmaron en una planilla recolectora. El procesamiento de los datos se
realiz6 con una microcomputadora Pentium 4 y como procesador de texto, el programa Microsoft

Word version 6.0. Los resultados fueron agrupados y luego expuestos en tablas.

RESULTADOS



En la tabla # 1 se distribuyen los matrimonios consanguineos segun grado de parentesco.

El parentesco de primer grado como los primos-hermanos predominé sobre los primos terceros y
los parientes lejanos para un 40% y un 28% y 18% respectivamente.

En la tabla # 2 se aprecia la descendencia segun procedencia.

La descendencia més afectada fue la del area rural. Ocupando el 54.7%.

En la descendencia obtenida, 78 fueron enfermo para un 73% y 28 estaban sanos constituyendo el
27%.

En la tabla # 3 vemos la descendencia segun grado de parentesco, los matrimonios entre primos
hermanos fueron los que mas enfermos aportaron. Constituyendo el 49%.

La tabla # 4 muestra el asesoramiento genético donde se puede apreciar que el 82% de las parejas
no recibieron asesoramiento genético. Solamente se le hablo del riesgo de patologias congénitas
en sus futuros hijos al 18%.

En la tabla # 5 se recogen las patologias encontradas en la descendencia. Las que mas aportaron
fueron las Anomalias Congénitas y la Retinosis Pigmentaria para un 57% y 14% respectivamente.
Le sigui6 el Retraso Mental con un 13% y la Epilepsia con un 10%. Finalmente 6 descendientes

con Paralisis Cerebral Infantil que ocup6 el 6%.

DISCUSION

La doctora Iris encontré en su estudio realizado y en su cotidiana labor como genetista que los
parientes de primer grado, como los padres e hijos y los hermanos carnales, tienen la mitad de sus
genes comunes. Luego a mayor grado de parentesco en la pareja, mayor probabilidad de que
alguno de los genes defectuosos que portamos sea transmitido por ambos padres a los hijos. De
acuerdo con estudios poblacionales, se sabe que el riesgo de malformaciones y muertes infantiles
entre los parientes de primer grado esta aumentado en un 30% con respecto a la poblacién general
no consanguinea. Entre primos segundos este incremento es del 3%. Esto coincide con los
resultados de esta investigacion. Asi también Lissette y colaboradores en su estudio de
Esquizofrenia coincidié en que la descendencia en matrimonios consanguineos de primer grado es
mas propensa a ser enferma que la de parentesco mas lejano. (1, 2, 3) Mientras mayor nimero de
genes en comun presenten individuos emparentados, mayor es la probabilidad de que en el
genotipo de su descendencia aparezca mas predisposicién genética a los efectos ambientales que

interfieren en el proceso de desarrollo, lo que origina este tipo de defectos.

Las personas de &rea rural parece ser por su bajo nivel socio-cultural o tal ves por lo aislado que
viven son mas propensas a contraer matrimonios entre familias, asi lo estimé Fabricio Gonzalez en

su estudio. Alegando que muchas parejas de las zonas rurales no encontraron un consejo genético



a tiempo y ademas la lejania de las zonas pobladas constituia un obstaculo para su eleccién de

pareja. (4)

Es de vital importancia que el médico de atencion primaria fundamentalmente en las areas donde
se identifique la tendencia a unirse conyugues consanguineos, desarrolle el consejo genético y
oriente adecuadamente a cada una de estas parejas. Los resultados de Olalla Garcia que son

semejantes a los de este estudio asi lo considera. (5)

Se ha postulado que las uniones consanguineas juegan un rol en la etiologia genética de algunas
malformaciones congénitas. Asi la consanguinidad estad asociada a un mayor riesgo para
malformaciones congénitas y enfermedades autosémicas recesivas de baja frecuencia. Hay una
asociacion significativa entre malformaciones oculares y consanguinidad de los padres. La
consanguinidad tiene un efecto adverso en la sobrevida del periodo neonatal, postneonatal, infantil
y en nifios bajo 5 afios y los matrimonios consanguineos podrian modificar los resultados clinicos.
Estos resultados fueron encontrados por Alfredo y colaboradores coincidiendo con esta

investigacion. (6)

Las anomalias del aparato cardiovascular, la Epilepsia, la Retinosis Pigmentaria fueron las
patologias que mayormente encontraron en sus estudios Bernar, Bennett y Moore siendo

resultados bastante semejantes a los de este estudio. (7, 8, 9, 10)

La observacién de que algunos trastornos mentales como la esquizofrenia y los trastornos
bipolares muestran una carga familiar procede de siglos atras. La investigacion genética empezé a
interesarse por los trastornos psiquiatricos en la segunda mitad del siglo XX, a partir de diversos
estudios epidemioldgicos que mostraban la influencia que la herencia tenia en el desarrollo de los
trastornos mentales. Estamos también de acuerdo con este investigador porque en un estudio
realizado fueron hallados también descendientes con retraso mental y trastornos del aprendizaje

asi como la Paralisis Cerebral Infantil. (10, 11)

CONCLUCIONES

La descendencia de los matrimonios consanguineos de primer grado fue mas propensa a nacer
enferma que los de grados posteriores. Fueron mas frecuentes los matrimonios consanguineos del
area rural. Las anomalias congénitas fundamentalmente del aparato cardiovascular, La Retinosis
Pigmentaria y el retraso mental constituyeron las patologias mayormente encontradas. Las
comunidades con hijos enfermos de matrimonios consanguineos mas afectadas fueron la zona de
Virey con las familias Almeida Labrada y Santo Castro y la zona de Maguaro con la familia Fontela

Rodriguez.



RECOMENDACIONES

1. Crear una consulta de consejo prematrimonial en las areas de salud donde aln se lleve a cabo

la union de pareja entre parientes.

2. Extender la consulta de asesoramiento genético a las zonas donde abunde el matrimonio entre

cbnyuges consanguineo.

3. Considerar de riesgo el neonato nacido de un matrimonio consanguineo y darle un seguimiento

especial.
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ANEXQOS
Encuesta
Nombre de la madre: Edad:
Nombre del padre: Edad:

Grado de parentesco:

Antecedentes Patoldgicos Personales de la madre:

Exposicion a teratdgenos en el embarazo:

+ Hipertermia

+ Radiaciones

% Habitos toxicos

+ Infecciones

% Exposicion Agentes industriales

< Medicamentos


http://www.pubmedcentral.nih.gov/redirect3.cgi?&&auth=0T1iGzvDSqfw0wOREL9GsxEdQNmz645OSllqcmAp5&reftype=extlink&article-id=2605922&issue-id=174677&journal-id=212&FROM=Article%7CCitationRef&TO=External%7CLink%7CURI&rendering-type=normal&&http://news.bbc.co.uk/2/hi/uk_news/7237663.stm
http://www.chemistry.typepad.com/the_great_mate_debate/2007/08/cousins-marryin.html

Antecedentes patologicos personales del padre:

Caracteristicas de la descendencia: Sana Enferma (explicar)

Recibio6 orientacion o consejo genético por parte del medico de al familia

Sl No

Recibi6 consulta de genética

Sl No

Arbol Genealdgico:

Tabla # 1: Distribucion de los matrimonios consanguineos segun grado de

parentesco.

Grado de parentesco NUmero %
Primos hermanos 20 40
Primos segundo 14 28
Primos terceros 9 18
Parientes lejanos 7 14
Total 50 100




Tabla # 2: Descendencia segun procedencia.

Descendencia | Rural Urbano Total %
Sanos 16 12 28 27
Enfermos 58 20 78 73
Total 74 32 106 100
Tabla # 3: Descendencia segun grado de parentesco

Grado de parentesco sanos| enfern %

Primos hermanos 8 52 58

Primos segundo 10 15 24

Primos terceros 9 8 16

Primos lejanos 2

Total 29 77 100

Tabla # 4. Asesoramiento genético
Asesoramiento genético Matrimonio consanguineo %
Si recibié 18 18
No recibié 82 82
Total 100 100

Tabla # 5: Patologias encontrada en la descendencia

Patologias Numero %
Malformaciones Congénitag 60 57
Retinosis Pigmentaria 15 14
Retraso Mental 14 13
Epilepsia 11 10
Pardlisis Cerebral Infantil | 6 6




Total 106 100
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