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$Qué se sabe del tema que trata este estudio?

En Chile nacen alrededor de 100 nifios con MMC al ano tras la es-
trategia de salud publica de fortificacién de la harina de trigo con
acido félico iniciada por el Ministerio de Salud en enero de 2000.
Sin embargo, no existen series chilenas que describan tanto las
caracteristicas sociodemogréficas como clinicas de pacientes con
MMC y sus familias que permitan orientar nuevas intervenciones
para mejorar su calidad de vida.

$Qué aporta este estudio a lo ya conocido?

Esta investigacién muestra que existe una baja tasa de diagnosti-
co prenatal (63,5%), reparacion in ttero del MMC (15%) y uso de
suplementacién con édcido félico (12%) en la cohorte estudiada,
mientras que los otros parametros evaluados en este estudio ob-
tuvieron resultados muy similares a lo reportado en la literatura
internacional.

Resumen Palabras clave:
Mielomeningocele;

El mielomeningocele (MMC) es una de las anomalias congénitas mas comuin en humanos, teniendo Disrafia Espinal;

una fuerte carga de morbimortalidad. Sus causas son multifactoriales, siendo el factor més destacado I:Iidr ocefalia;

el déficit de folato materno. En Chile la prevalencia es de 4,4 por 10.000 nacimientos y no existen da-  Acido Félico;

tos publicados sobre las caracteristicas clinicas y sociodemograficas de personas con MMC en el pais.  Chile

Objetivo: Describir aspectos clinicos y sociodemogréficos en una muestra de pacientes con MMC.
Pacientes y Método: Estudio descriptivo transversal de una muestra de 200 pacientes chilenos con
MMC y sus padres, a quienes se aplicaron dos encuestas, una sobre datos sociodemograficos perina-
tales, y otra sobre datos de salud del participante, incluyendo nivel de la lesién, momento del diag-
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noéstico, presencia de marcha y complicaciones. Resultados: La mayoria de las personas con MMC
fueron de sexo femenino (55%), tenian lesiéon bajo T12 (83%), fueron diagnosticadas prenatalmente
(63,5%), y logran caminar (71,3%) con asistencia técnica. Sélo 15% tuvieron reparaciéon del MMC
in utero. Las complicaciones asociadas al MMC mads frecuentes fueron vejiga neurogénica (74%),
hidrocefalia (74%) y malformacién de Chiari II (36%). S6lo el 12% de las madres declararon uso de
acido félico como suplemento preconcepcional. Conclusiones: Los datos expuestos permiten cono-
cer informacién sobre las condiciones sociodemogrificas y clinicas de personas chilenas con MMC
y sus familias. Se espera que estudios como este y otros prospectivos y con muestras mds amplias,
contribuyan al disefio de estrategias de salud para el manejo integral y oportuno de personas con
MMC en Chile.

Abstract Keywords:
Meningomyelocele;
Myelomeningocele (MMC) is one of the most common congenital anomalies in humans, with a  Spinal Dysraphism;
high morbidity and mortality burden. Its causes are multifactorial, the most prominent factor being ~ Hydrocephalus;
maternal folate deficiency. In Chile, the prevalence is 4.4 per 10,000 births and there are no published ~ Folic Acid;

data on the clinical and sociodemographic characteristics of people with MMC in the country. Objec-  Chile
tive: To describe clinical and sociodemographic aspects in a sample of patients with MMC. Patients
and Method: Descriptive cross-sectional study of a sample of 200 Chilean patients with MMC and
their parents, who were administered two surveys: one on perinatal sociodemographic data, and
another on health data of the participant, including level of the lesion, time of diagnosis, ability to
walk, and complications. Results: Most of the patients with MMC were female (55%), had the lesion
under T12 (83%), were diagnosed prenatally (63.5%), and were able to walk (71.3%), although with
assistive devices. Only 15% had in utero MMC repair. The most frequent complications associa-
ted with MMC were neurogenic bladder (74%), hydrocephalus (74%), and Chiari IT malformation
(36%). Only 12% of mothers reported using folic acid as a preconception supplement. Conclusions:
The data presented provide information on the sociodemographic and clinical conditions of Chilean
patients with MMC and their families. It is expected that studies like this one and other prospective
ones with larger samples will contribute to the design of health strategies for the comprehensive and
timely management of patients with MMC in Chile.

Introducciéon

La espina bifida (EB) es el defecto congénito del sis-
tema nervioso central mds comun y complejo que es
compatible con una supervivencia a largo plazo**. La
EB, junto a la anencefalia y el encefalocele, forma parte
de los defectos del tubo neural (DTN), los cuales son
anomalias congénitas prevenibles entre un 50% a 70%
de los casos a través de la suplementacion y fortifica-
cién con dcido folico?.

Alrededor del 80 al 90% de los casos de EB corres-
ponden a mielomeningocele (MMC)!, una disrafia
espinal abierta producida por fallas en el proceso de
la neurulacién, resultando en un compromiso de la
fusiéon de la region caudal del tubo neural. El MMC
puede manifestarse en cualquier nivel de la columna,
exponiendo la medula espinal y meninge por la falta
de tejido 6seo, blando y cutaneo. Esta exposicion causa
comunmente dano neuroldgico, debilidad y/o defor-
midad de extremidades inferiores, pérdida sensorial,
y compromiso de la funcion vesical e intestinal, entre
otros’.

Las causas de los DTN son consideradas mayorita-
riamente multifactoriales, en una interaccién no com-
pletamente comprendida de factores tanto ambientales
como genéticos que se encuentran en amplio estudio,
siendo sélo un 10% de todos los casos de DTN par-
te de un sindrome genético (trisomia 13, trisomia 18
o triploidia)?. Dentro de los factores genéticos, se ha
descrito que el riesgo de recurrencia de DTN después
del nacimiento de un hijo afectado es mayor que el de
la poblacién general, con un riesgo de recurrencia es-
timado entre un 2-5% °. Estudios de gemelos han su-
gerido una concordancia mayor para los DTN entre
gemelos del mismo sexo (monocigdticos y dicigoticos)
en comparacion con gemelos del sexo opuesto (sélo
dicigdticos). Ademds, existen notorios sesgos segun
sexo fetal, siendo mds prevalente la anencefalia en el
sexo femenino que en el masculino, relacién que no
se cumple para la espina bifida*. También se han ob-
servado posibles relaciones epigenéticas, y diferencias
étnicas en la prevalencia de los DTN, siendo mayor
en poblacién caucdsica e hispdnica®®. En cuanto a los
factores de riesgo ambientales maternos, se ha des-
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crito la obesidad, diabetes, y el uso de medicamentos
(como 4cido valproico, carbamazepina, trimetropina,
metrotexato, entre otros)’, pero el factor de riesgo mas
ampliamente estudiado y con mayor evidencia es la
deficiencia de folato®. Esta asociacién permitié el desa-
rrollo de estrategias de salud publica para establecer la
fortificacién y/o suplementacion con édcido félico a las
mujeres en edad reproductiva en multiples paises del
mundo, siendo para 2022, la fortificacién de caracter
obligatoria en 68 paises’.

La incidencia de la EB en el mundo varia entre
4,19-8,67 casos por 10.000 nacimientos'®!!. En Chile,
la prevalencia es de 4,4 casos por 10.000 nacimientos
tras lograr una reduccién del 51% de los casos, luego
de la implementacién desde enero de 2000 del pro-
grama de fortificacién de la harina de trigo con 4cido
folico por parte del Ministerio de Salud"?, estrategia al-
tamente costo-efectiva'®.

Se estima entonces, que en Chile nacen alrededor
de 100 nifios con EB al ano'. Estudios de seguimiento
internacionales previos a la primera mitad del siglo XX
mostraban una letalidad cercana al 90% para personas
con MMC (PCMMC), siendo la mayoria de los falleci-
mientos durante la infancia. Sin embargo, los avances
en cuidados médicos e intervenciones quirdrgicas han
mejorado significativamente su tasa de supervivencia,
de tal manera que existen reportes durante la segunda
década del siglo XXI que muestran tasas de letalidad
entre el 2,2% al 37% de las PCMMC antes de la edad
adulta, dependiendo del nivel socioeconémico del pafs,
siendo reportada la tasa de supervivencia mds alta en
Holanda y la mds baja en Uganda'®. En Chile no existen
datos publicados sobre supervivencia de PCMMC. Los
factores que han contribuido a disminuir la tasa de leta-
lidad son multiples, entre los cuales estdn el desarrollo
de técnicas de reparacién quirdrgica (pre y postnata-
les), el cateterismo vesical intermitente, la fortificacion
con 4cido félico (asociada a aparicion de defectos mas
bajos y menos extensos), mejores cuidados perinatales,
entre otros. Si bien la hidrocefalia y la malformacién de
Arnold Chiari tipo 2 (CM-II) atn son complicaciones
frecuentes en PCMMCGC, se ha evidenciado una dismi-
nucidn significativa de estas con la correcciéon prenatal
del defecto, reduciendo la necesidad de la instalacion
de valvulas de derivacién ventriculo-peritoneal'®. Sin
embargo, las PCMMC, aun tienen una elevada tasa de
morbilidad. Algunas personas nunca desarrollardn la
marcha o el control adecuado de esfinteres'’. Ademas,
el 20-25% presenta algtin tipo de afectacién cognitiva,
mds frecuentemente en las 4reas de atencién, movi-
miento, percepcidn, lenguaje, aritmética y memoria'®.
Estas condiciones se asocian a incrementos en gastos
de salud para cada familia, lo cual puede deteriorar la
condiciones psicosociales y econdémicas de las familias
afectadas.
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Todo esto refleja la importante necesidad de cono-
cimiento de las condiciones y caracteristicas de salud
y socioecondmicas de la poblacién afectada por EB en
el pais, para preparar mejor al sistema de salud para
su adecuado tratamiento y seguimiento, y favorecer las
mejores condiciones de calidad de vida para este grupo
de personas. Este estudio tiene por objetivo describir
aspectos clinicos y sociodemograficos en una muestra
de personas chilenas con MMC.

Pacientes y Método

El presente es un estudio efectuado por un equipo
de investigadores de la Seccién Genética del Hospital
Clinico Universidad de Chile y de Teletén Chile. La
muestra analizada forma parte de un estudio mds am-
plio en curso, que busca analizar variantes genéticas y
que se titula “Epigenética y espina bifida, variantes en
los genes de la organizacién de la cromatina se asocian
a aumento de riesgo para esta patologia”.

La muestra estd compuesta por 200 trios (PCMMC
y sus padres) de personas chilenas, las cuales participa-
ron de manera voluntaria y fueron reclutados mediante
una invitacién a familias vinculadas a la Corporacién
Espina Bifida Chile (CORPEB), a Telet6n Chile (San-
tiago, Valparaiso, Antofagasta, Iquique, Concepcién y
Valdivia), asi como un llamado abierto a interesados
en participar a través de redes sociales.

Los criterios de inclusién fueron: 1) familias de
nacionalidad chilena con un hijo/a (probando) diag-
nosticado con mielomeningocele, 2) que el mielome-
ningocele sea un defecto congénito aislado y 3) dispo-
nibilidad de participacién de ambos padres.

Se uso como criterio de exclusién: 1) que cualquier
integrante del trio manifestara en algiin momento su
interés de abandonar el estudio tras haber sido reclu-
tados.

Se realiz6 una entrevista dirigida por uno de los
coinvestigadores o un/a enfermero/a en las cuales se
llenaron dos encuestas, una con datos sociodemogra-
ficos perinatales aplicada a los padres, y otra encuesta
que recababa datos de salud clinicos del probando. Si
los padres no conocian alguno de los datos clinicos re-
queridos y el probando se encontraba en seguimiento
por uno de los institutos Teletén, los coinvestigadores
de Teletén podian acceder a su ficha clinica para com-
pletar estos datos, conforme a lo declarado en los con-
sentimientos y asentimientos informados.

Ambas encuestas fueron generadas por la Red de
Defectos de Cierre de Tubo Neural de América Latina
y el Caribe, y ya habian sido previamente validadas en
poblacién chilena (2010) con integrantes de la COR-
PEB.

Los datos obtenidos fueron tabulados en archivos
con formato Excel para luego aplicar andlisis estadis-
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tico descriptivo de la muestra, empleando medianas,
medias, modas, rangos, porcentajes para lograr la ca-
racterizacion de esta.

Este protocolo de investigacién fue revisado y au-
torizado por los Comités de Etica Cientificos del Hos-
pital Clinico Universidad de Chile y de Telet6n Chile.

Resultados

Demografia

Las 200 familias participantes refirieron que duran-
te los primeros tres meses de embarazo vivian princi-
palmente en la Regién Metropolitana (40,5%) y en la
Macrozona Centro Sur (24,5%) (tabla 1).

Fl 55,5% de las PCMMC (111/200) son de sexo fe-
menino y la media de edad al momento de la encuesta
fue de 9 anos y 7 meses (2 meses - 29 aios). La minoria
de las madres era primigesta 37% (74/200) y en sélo el
2% (4/200) tenian antecedentes de hijos previos con
DTN (tres con EB y uno con anencefalia).

La mediana de la edad materna al momento del
embarazo fue de 29 anos (14 afios-43 afios), 11 (5,5%)
eran madres adolescentes y 10 (5%) madres tenian 40
anos o mds.

Se hizo diagndstico prenatal del MMC en el 63,5%
de los casos (128/200) y a treinta (15%) PCMMC se
les realizé cirugia de reparacién del defecto in ttero.
El parto ocurri6 por cesédrea en el 82,5% de los casos,
siendo prematuros el 19%. El peso medio al nacer fue
de 3074 gramos (rango 690 gr - 4980 gr), teniendo el
16% (32/200) peso igual o menor a 2500 gramos. El
83% (166/200) de las PCMMC presentaron una lesién
baja (L1 hacia abajo), y en 20 casos (10%) no se pudo
determinar el nivel exacto del origen de la lesion.

Desarrollo motor y ortesis

Con respecto a los hitos del desarrollo motor, el
71,3% (124/174) de las personas mayores a 18 meses de
vida lograron la marcha (tabla 2), la mayoria necesita-
ron algun tipo de ayuda técnica para la marcha 62,6%
(109/174), siendo el mas utilizado las ortesis tobillo pie
(en total se indicaron 131 ortesis tobillo pie, 44 carrito
andador, 19 muletas y 11 bastones ingleses).

Complicaciones asociadas

Las complicaciones asociadas fueron frecuentes.
El 74% (148/200) presentd vejiga neurogénica, 36%
(72/200) tenian CM-II, 74% hidrocefalia (148/200),
35% tuvo médula anclada (70/200), 30% (60/200) pie
equino varo, y el 64% (128/200) requirié en algin mo-
mento una vélvula de derivacién ventriculo-peritoneal
(DVP).

Otras Intervenciones
Un total de 126 (63%) PCMMC debia realizarse
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cateterismo intermitente limpio (CIC) y al considerar
sélo a personas mayores de 19 afos, el 74% (20/27)
debian realizarlo.

El 19% (38/200) de nuestra cohorte fue sometida
a una o mads cirugias secundarias a complicaciones
de la MMC. En total se realizaron 9 vesicostomias, 2
ureterostomias, 20 apendicovesicostomia de Mitrofa-

Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas de 200 familias de
personas chilenas con mielomeningocele

Clasificacion (n) (%)
Distribucion RM 81 40,5
geografica Macrozona Norte 26 13
Macrozona Centro 35 17,5
Macrozona Centro Sur 49 24,5
Macrozona Sur 7 3,5
Macrozona Austral 2 1
Sexo Masculino 89 44,5
Femenino 111 55,5
Educacion Ninguna 5 2,5
sostenedor familiar ~ Primaria 36 18
Secundaria 78 39
Terciaria 79 39,5
No sabe/no responde 2 1
Situacion laboral Trabajador 192 96
sostenedor Desocupado 3 1,5
Jubilado 0 0
Otro ingreso 5 2,5
Seguro salud Si 167 83,5
No 30 15
No sabe/no responde 3 1,5

RM: Regién Metropolitana.

Tabla 2. Caracteristicas clinicas de 200 personas chilenas con
mielomeningocele

Clasificacion (n) (%)
Nivel DTN Alta 14 7
Baja 166 83
No sabe/no responde 20 10
Marcha * Lograda con ayuda técnica 109 62,7
Lograda sin ayuda técnica 15 8,6
No lograda 50 28,7
Complicaciones  Vejiga neurogénica 148 74
Hidrocefalia 148 74
Malformacion de Chiari Il 72 36
Médula anclada 70 35
Pie equino varo 60 30
Intervenciones Derivacion ventriculo-peritoneal 128 64
Cateterismo intermitente limpio 126 63
Vesicostomia g 4,5
Ureterostomia 2 1
Mitrofanoff 20 10
Ampliacion vesical 26 13
Malone 7 3,5

*Marcha evaluada en mayores de 18 meses. DTN: defectos del tubo
neural.
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noff, 26 ampliaciones vesicales, y 7 apendicostomias
de Malone. Esto sin considerar la liberacién de tend6n
de Aquiles, evento frecuente en PCMMC y que no fue
consultado en la encuesta.

Suplementacion y salud materna

De las madres encuestadas, una minoria 32 (16%)
tomé suplementos vitaminicos preconcepcionalmen-
te, iniciando al menos dos meses antes del inicio del
embarazo, pero de estas sélo 24 (12%) incluyeron éci-
do félico como parte de los suplementos. Por otra par-
te, la mayoria de ellas, 112 madres (56%), declararon
consumo de pan como parte de su alimentacion diaria
durante el embarazo.

Las cuatro madres que tenian hijos previos con
DTN reportaron no haber recibido suplementacién
con écido félico preconcepcionalmente y dos de ellas
refirieron consumo de suplemento vitaminico durante
la gestacion.

Dentro de la salud materna, destacé que 94 madres
presentaron algun tipo de enfermedad o condicién al
momento del embarazo, siendo las mds frecuentes, mi-
grana (11,5%), infecciones del tracto urinario (7,5%),
hipertrigliceridemia (7%), anemia (5,5%), trastorno
de ansiedad/panico (5,5%), enfermedad de Crohn
(4,5%), diabetes mellitus (4,5%), depresiéon (4%), y
epilepsia (3%). De las madres con diabetes, 5/9 utiliza-
ron farmacos hipoglicemiantes durante el embarazo, y
dos utilizaron suplementacion de dcido f6lico precon-
cepcional. Mientras que las madres con epilepsia s6lo
3/6 tomaron fdrmacos antiepilépticos durante el em-
barazo, y una utilizé suplementacién con écido félico
en el periodo periconcepcional.

Respecto al estado nutricional materno antes del
embarazo, el 13,5% (27/200) tenfan diagnéstico de
obesidad, y el 28,5% (57/200) tenian sobrepeso.

Caracteristicas socioeconémicas

Al evaluar el nivel de educacion, el 39,5% (79/200)
de los sostenedores de la familia tenian nivel de for-
macién terciaria, y el 96% (192/200) de los sostenedo-
res tenfan un trabajo al momento de nacer su hijo con
MMC. Adicionalmente el 83,5% de los trios (167/200)
contaban con un seguro o previsién de salud al mo-
mento del embarazo.

Discusion

Este estudio es el primero en Chile que permite ca-
racterizar una muestra de PCMMC chilenos, en cuan-
to a aspectos clinicos y sociodemogréficos.

Se obtuvo representacién de la mayoria de las re-
giones del pais, con la excepcién de la Region de Arica
y Parinacota, y la Regién de Aysén.

ebitoriaL_qiku

Mielomeningocele - J. Arroyo et al

La metodologia de este estudio no permite deter-
minar diferencias por sexo entre los afectados, ni tam-
poco si hubo variacién entre los periodos pre y post
fortificacién por el bajo nimero de casos pre fortifica-
cion incluidos (26/200).

El diagnéstico prenatal fue alcanzado en el 63,5%
de los casos, una deteccién mds baja que en paises Eu-
ropeos (90%)", y que el promedio regional de Suda-
mérica (93,9%)%. La tasa de reparacién quirtrgica in
utero también fue mads baja (15%) que otros estudios
en Norteamérica, donde se reporta una elegibilidad
para reparacion de hasta un 46%?2"*. Mejorar la tasa
de deteccién perinatal de esta anomalia congénita sin
duda contribuiria a mejorar su manejo y prondstico de
las PCMMC.

Destaca una elevada tasa de cesdrea en nuestra co-
horte (82,5%), la cual supera la tasa de cesrea sobre
parto nacional, reportada en 43,6% para el primer tri-
mestre del afo 2022 por la Subsecretaria de Redes Asis-
tenciales®. Este considerable aumento puede estar en
relacién a la coordinacién de los equipos neuroquirir-
gicos con los obstétricos para asegurar el cierre precoz
de la lesién, a la existencia de una histerorrafia reciente
previa (como es el caso de los nifos con cirugia in tte-
ro) o bien, a la consideracion cldsica de que la cesa-
rea permitiria mejores resultados motores en infantes
al evitar una tracciéon de la placoda neural durante el
parto vaginal, consideracién que reciente evidencia ha
descartado’>*.

Se observé una tasa de parto prematuro mayor
19% (38/200) al compararla con la tasa de parto pre-
maturo general en Chile para el afo 2021 (9,5%)*, un
exceso que puede estar explicado en parte por cesdreas
realizadas en embarazos que fueron sometidas a repa-
racién in utero (20/30), ademds de la mayor tendencia
a tener parto prematuro cuando el feto presenta defec-
tos congénitos®®?’.

Descripciones internacionales destacan que el nivel
del defecto del MMC se encuentra comtinmente en la
region lumbosacra's, caracteristica que se observa tam-
bién en nuestra cohorte (83%). Adicionalmente, varios
reportes norteamericanos han sefialado que post forti-
ficacion obligatoria de folato se ha observado una dis-
minucioén significativa de los casos altos y la severidad
del defecto de la EB***%%!. Un nivel de lesién bajo se
asocia a una menor tasa de morbilidad y a una mayor
posibilidad de lograr la marcha (30,5%)*".

La deambulaciéon depende en gran medida del nivel
de la lesién, logrando caminar la mayoria de las per-
sonas con lesiones bajas'®, pero buena parte de los pa-
cientes pedidtricos que logran deambulacién lo hacen
con el uso de ayudas técnicas. La capacidad de deam-
bular disminuye en la edad adulta, situacién asociada a
complicaciones quirdrgicas o al aumento de peso®”. En
nuestra cohorte, el 32,2% (40/124) de quienes logra-
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ron la marcha presentaban lesiones en L5 o inferior,
el 55,6% (69/124) presentaban lesion entre L1 y L5, y
solo el 4% (5/124) tenian una lesién alta en columna
cervical o tordcica, por otra parte, en 10 PCMMC que
lograron la marcha no se pudo determinar el nivel de
la lesién. La metodologia de nuestro estudio no nos
permite evaluar si existié disminucién en la capacidad
de deambulacién en la adultez. Adicionalmente, se re-
porta internacionalmente que entre el 50 al 60% de las
PCMMC requieren el uso de asistencia técnica para
deambular®, situacién que observamos aumentada en
nuestra muestra, con la necesidad de hasta un 87,8%
de asistencia, principalmente ortesis tobillo pie.

El mielomeningocele produce diversas anomalias
del sistema nervioso central, incluyendo medula an-
clada, vejiga neurogénica, CM-II, e hidrocefalia, con-
diciones que usualmente deben ser intervenidas qui-
rurgicamente, siendo frecuente la instalacién de una
DVP (hasta el 90% de las PCMMC con reparacion
postnatal)*. En nuestra serie, el 70% (119/170) de las
PCMMC con reparacion postnatal requirieron instala-
cién de una DVP, mientras que sélo el 30% (9/30) de
las personas con reparacién in utero requirieron insta-
lacién de DVP. Estos resultados estdn en consonancia
con lo reportado en el estudio MOMS (Management
of Myelomeningocele Study), el que demostré una
menor necesidad de DVP en pacientes con reparacion
in ttero (40% al afio de vida)®.

La vejiga neurogénica se manifiesta como una ve-
jiga hiperrefléxica con contracciones autométicas del
detrusor que llevan a la incapacidad de almacenar o
eliminar orina, y se ha reportado en alrededor del 50%
de los nifios con EB abierta'”, este problema alcanza
el 74% de los casos en nuestro grupo. El uso CIC ha lo-
grado disminuir tanto las complicaciones secundarias
al cateterismo intermitente como la morbilidad renal
de la vejiga neurogénica, por lo que continda siendo
recomendado su uso®.

Durante el crecimiento las PCMMC pueden ex-
presar deterioro neuroldgico, urolégico u ortopédico,
acompanado de deformidad del pie o de la columna,
dolor o espasticidad, esto es conocido como medula
anclada, la cual es de diagnoéstico clinico (pero que
idealmente debe acompanarse de neuroimdgenes para
descartar otras causas)'®. Esta complicacion se observé
en el 35% de nuestra muestra, mientras que un reporte
norteamericano registré una incidencia del 23% en un
grupo de 502 niflos con MMC?. Ademds, dentro de
los 70 pacientes con medula anclada, 47% tenian pie
equino varo asociado.

Fue notoria en nuestra muestra la baja tasa de in-
gesta de suplementacién, en la cual sélo un 16% re-
fiere haber ingerido al menos un complemento mul-
tivitaminico dos meses antes de la gestacién. Esto se
condice con lo reportado en un estudio previo de este
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grupo donde se encuesté a 342 puérperas chilenas so-
bre métodos de prevencién de anomalias congénitas y
se determiné que sélo el 8,6% y 25,9% referia el uso
de vitaminas y/o acido félico como una de ellas, res-
pectivamente®. Esto sugiere un escaso progreso en la
educacién a la mujer en edad reproductiva sobre me-
didas de prevencién de anomalias congénitas, o bien
falta de conciencia de la importancia del consumo de
la suplementacién con 4cido félico. Notoriamente nin-
guna de las madres con hijos previos con DTN reci-
bieron suplementacidn, sabiendo que esta medida esta
recomendada en estos casos y en la guia de atencién
perinatal nacional®.

Dentro de las enfermedades o condiciones de sa-
lud al momento del embarazo, un 4,5% de nuestra
muestra presentaba diagnéstico de diabetes preges-
tacional y 9,5% tuvo diagndstico de diabetes duran-
te el embarazo. Se ha reportado que el uso de suple-
mentacién con 4cido félico tiene efectos protectores
en embarazos de alto riesgo (incluyendo diabetes y
obesidad materna)*®*, pero sélo el 22,2% de nues-
tra cohorte con diabetes pregestacional utilizé dcido
folico 2 meses previos a la gestacién. Otra condicién
crénica detectada en las madres de nuestra cohorte fue
la epilepsia (3%), enfermedad en la cual se ha descrito
su asociacién con MMC fundamentalmente debido a
efectos teratogénicos de los firmacos que se emplean
para tratarla, especialmente el dcido valproico*, pero
s6lo la mitad de las embarazadas con diagnéstico de
epilepsia de nuestra cohorte utilizaban medicamentos
anticonvulsivantes.

También se ha asociado un incremento leve en el
riesgo de EB en madres con obesidad (OR, 2,24; 95%
CL, 1,86-2,69)***, y un aumento importante del ries-
go de mortalidad infantil de nifos con EB en madres
con bajo peso y obesidad al comprarse con madres con
peso normal (HR: 4,5 [1,08, 16,72] y 2,6 [1,36, 8,02],
respectivamente)*!. Dada la metodologia nuestro estu-
dio, no fue confiable el dato de indice de masa corpo-
ral al momento de la gestacion, por lo que el factor de
obesidad materna o bajo peso periconcepcional no fue
evaluado en esta muestra.

Otra limitante de este estudio es no contar con da-
tos sobre independencia en las actividades diarias de
vida bdsica e instrumentales, o de insercién escolar o
laboral de las PCMMC. Esto se debe a que la encuesta
aplicada estaba enfocada a identificar factores de riesgo
para la condicién.. Seria relevante que otros estudios
analicen este tipo de variables.

Si bien esta es la primera descripcién clinica y so-
ciodemografica de personas chilenas con MMC, la
muestra atn es pequea (considerando el total estima-
do para Chile)’. Ademds, al ser este un estudio volun-
tario, se cuenta con un sesgo de seleccién y ademids,
existe el sesgo de recuerdo, considerando el lapso de
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tiempo ocurrido entre el nacimiento de la PCMMC y
el momento de la encuesta.

No obstante, pese a las limitantes descritas, los
datos aqui expuestos pueden ayudar a tener datos so-
bre condiciones clinicas y sociales de las familias con
PCMMOG, lo cual tiene relevancia tanto en futuras in-
vestigaciones como en la confeccién de politicas pu-
blicas que permitan mejorar la calidad de vida de estas
personas.

Conclusiéon

Este estudio detecta baja tasa de diagnéstico prena-
tal (63,5%), infrecuente reparacién in utero del MMC
(15%) y bajo uso de suplementacién con dcido félico
(12%), mientras los otros pardmetros evaluados son
muy similares a lo reportado en la literatura interna-
cional.

Esto manifiesta la necesidad de una mayor educa-
cién de los pacientes, familias, y del personal de salud,
no s6lo en MMC, sino también en anomalias congéni-
tas y como prevenirlas. Es fundamental conocer cada
aspecto de las necesidades y cargas de las PCMMC y
sus familias para conseguir el fin dltimo de la medi-
cina, mejorar la calidad de vida de nuestros pacientes.
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