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H 1A Numero de publicaciones que han utilizado informacion del
ACtu a I 1Zacion Estudio Nacional sobre Prevencion de Defectos de Nacimiento

del NBDPS s

El Estudio Nacional sobre

la Prevencién de Defectos
de Nacimiento (NBDPS,

por sus siglas en inglés) se
estd fortaleciendo. Hemos
entrevistado a mas de 34,000
mujeres en 10 estados. Esto
incluye a mujeres que han
tenido embarazos afectados
por defectos de nacimiento
y aquellas que han tenido bebés sanos. También hemos recibido muestras de
células bucales de mas de 17,000 familias.
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Tenemos una base suficiente para estudiar los factores de riesgo de algunos
defectos de nacimiento. Los investigadores del NBDPS tienen més de 200 proyectos
de estudio. En el 2009, se publicaron 29 articulos en revistas médicas y de salud.

Los resultados de algunos de estos articulos los presentaremos en este boletin.
Agradecemos a las muchas familias que han participado en este estudio. La
informacion que ustedes han facilitado nos ayudara a descubrir las causas de los
defectos de nacimiento.

Hallazgos recientes
del NBDPS

Antibidticos y defectos
de nacimiento

Durante el embarazo, las mujeres pueden contraer mas infecciones — por microbios
que causan enfermedades — debido a todos los cambios que ocurren en su

cuerpo. Por eso no nos sorprende ver un aumento en el uso de antibidticos — los
medicamentos para combatir las infecciones bacterianas — durante el embarazo. Los
antibidticos se utilizaron con mas frecuencia durante el cuarto mes del embarazo.

También estudiamos la asociacion entre antibidticos y defectos de nacimiento.

Los antibidticos més usados fueron penicilinas, eritromicinas y cefalosporinas.

Por lo general, las mujeres que usaron estos medicamentos no presentaron un

riesgo mayor de tener un bebé con defectos de nacimiento. Pero, si observamos
algunas asociaciones entre medicamentos con sulfonamidas (como Bactrim) y
nitrofurantoninas (como Macrobid) y defectos de nacimiento. Las mujeres utilizan con
maés frecuencia estos medicamentos para tratar infecciones urinarias. Sin embargo, no
podemos asegurar que estos medicamentos hayan causado defectos de nacimiento.
Es muy importante tratar las infecciones. Las mujeres deben hablar con su médico
sobre los antibidticos que tienen un uso mas seguro durante el embarazo.

Referencia: Crider KS, Cleves MA, Reefhuis J, Berry RJ, Hobbs CA, Hu DJ. Antibacterial medication use

during pregnancy and risk of birth defects: National Birth Defects Prevention Study. Arch Pediatr Adolesc
Med. 2009 Nov; 163(11):978-85.
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Defectos del tubo neural
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indice de masa corporal y defectos del corazén

El indice de masa corporal (IMC) es una forma de medir la
grasa corporal con base en el peso vy la estatura de la persona.
Una persona con IMC de 25 o0 mas tiene “sobrepeso”y una
persona con IMC de 30 0 mas es “obesa” En este estudio,
analizamos si las mujeres que tenian un IMC alto antes de
quedar embarazadas tenfan un riesgo mayor de tener un bebé
con defectos del corazon.

Observamos que las mujeres que tenian obesidad o sobrepeso
antes de quedar embarazadas, enfrentaban un riesgo mas alto
de tener bebés con defectos del corazdn de todo tipo. Esta
asociacion fue mas fuerte en las mujeres que también tenian
diabetes gestacional. Este tipo de diabetes se diagnostica por
primera vez cuando la mujer estd embarazada. Los hallazgos
demuestran la importancia de tener un peso saludable antes
del embarazo.

Referencia: Gilboa SM, Correa A, Botto LD, et al. Association between

prepregnancy body mass index and congenital heart defects. Am J Obstet
Gynecol. 2010,202:51.e1-10.

Defectos de nacimiento y consumo de aztcar

La nutricion de la madre tiene actla de manera compleja

en las causas de los defectos del tubo neural, defectos de
nacimiento en el cerebro y la médula espinal. La mayoria de
las investigaciones se ha enfocado en el consumo de acido
folico, la obesidad y la diabetes. Pero otros factores, como el
consumir mucho azUcar, pueden afectar el riesgo de tener

un bebé con defectos del tubo neural. Cuando una persona
consume mucho azucar, aumenta su nivel de glucosa, es
decir, el azdcar en la sangre. El cuerpo produce insulina para
eliminar una parte de ese azUcar. A este proceso se le llama
“‘control glucémico”. A los alimentos se les asigna un “indice de
valor glucémico’, el cual indica la rapidez con que un alimento
sube los niveles de azUcar en la sangre. Una golosina en barra
tendrfa un indice glucémico mucho mas alto que el brocoli.

Anencefalia

Gastrosquisis

Queriamos saber si las mujeres que comen mucho aztcar

y alimentos con un elevado indice glucémico en su dieta
tenian mas probabilidad de dar a luz bebés con defectos del
tubo neural. Un estudio previo en California mostré que las
mujeres embarazadas con este tipo de alimentacion tenfan
un riesgo mas alto de tener bebés con defectos del tubo
neural. Sin embargo, al basar nuestro estudio en los datos del
NBDPS no encontramos un riesgo adicional de defectos del
tubo neural en los bebés de las madres que tuvieron este tipo
de alimentacion durante el embarazo. Es necesario investigar
mas para saber por qué el estudio de California y el NBDPS no
tuvieron los mismos resultados.

Referencia: Shaw GM, Carmichael SL, Laurent C, Siega-Riz AM.
Periconceptional glycaemic load and intake of sugars and their association

with neural tube defects in offspring. Paediatr Perinat Epidemiol. 2008 Nov;
22(6):514-9.

Craneosindstosis y tabaquismo

La craneosindstosis es un defecto de nacimiento en el cual
los huesos del craneo del bebé se cierran antes de lo normal.
Esto cambia el desarrollo y la forma de la cabeza y la cara,

y a veces hasta del cerebro. Alrededor de 4 de cada 10,000
bebés nacen con esta anomaliay a menudo se necesita
realizarles cirugia. Varios estudios han indicado que los
bebés de madres que fumaron enfrentaban un riesgo mayor
de nacer con este trastorno.

Al analizar la informacion del estudio NBDPS, encontramos
que las mujeres que fumaron mucho durante su embarazo
(15 cigarrillos 0 mas al dia) presentaron un riesgo mayor de
tener un bebé con craneosindstosis. Este riesgo no se observa
cuando las mujeres dejan de fumar al comienzo del embarazo.
Ademas, encontramos que las mujeres que no fumaban pero
que estaban expuestas al humo del cigarrillo en su casa tenian
un riesgo mayor. Este estudio complementa lo que ya se sabe
sobre los efectos del tabaco durante el embarazo.

Referencia: Carmichael SL, Ma C, Rasmussen SA, Honein MA, Lammer EJ,
Shaw GM. Craniosynostosis and Maternal Smoking. Birth Defects Res A Clin
Mol Teratol. 2008; 82(2):78-85.



Infecciones genitourinarias y gastrosquisis

Las infecciones genitourinarias (de los 6rganos reproductores
y urinarios) son comunes en las mujeres sexualmente activas
menores de 25 afios de edad. Estas infecciones son urinarias
y de transmision sexual. La clamidia es una infeccion comun
que parece ir en aumento en estas mujeres. También vemos
una mayor tendencia de bebés de madres de 20 afios o
Menos que nacen con gastrosquisis.

Analizamos la informacion para ver si las infecciones
genitourinarias aumentan el riesgo de tener bebés con
grastrosquisis. Las mujeres que presentaban estas infecciones
poco antes de quedar embarazadas o durante las etapas
iniciales del embarazo tenfan una probabilidad 4 veces
mayor de tener bebés con grastrosquisis. De las madres que
tuvieron bebés con defectos de nacimiento, el 43% dijo que
la clamidia fue la causa de su infeccion, frente a solo el 18%
de las madres de bebés sanos. Es importante que las mujeres
hablen con su médico y pidan que les hagan una prueba

de clamidia. (Las infecciones por clamidia a menudo no se
pueden detectar en la prueba de Papanicolau.) Sila prueba
sale positiva, la mujer debe recibir un tratamiento adecuado.
Referencia: Feldkamp ML, Reefhuis J, Kucik J, Krikov S, Wilson A, Moore CA,

et al. Case-control study of self reported genitourinary infections and risk of

gastroschisis: findings from the National Birth Defects Prevention Study, 1997-
2003. BMJ. 2008; 336(7658):1420-3. Epub 2008 Jun 16.

Diabetes y defectos de nacimiento

Las mujeres con diabetes enfrentan un riesgo mayor de tener
un bebé con un defecto de nacimiento. Las mujeres pueden
tener diabetes preexistente (tipo 1 6 2) o diabetes gestacional
(diagnosticada durante el embarazo).

Los investigadores del estudio NBDPS querian saber qué
tipos de defectos de nacimiento eran comunes en los bebés
de madres con diabetes. Encontramos que la diabetes
preexistente era mas comun en las madres de bebés nacidos
con una variedad de defectos de nacimiento. Entre estos
defectos habia anencefalias, hidrocefalias, labio fisurado

con o sin paladar hendido, falta de rifdn, anomalfas en las
extremidades y unos 10 tipos de defectos del corazon. Las
madres con diabetes gestacional a menudo no enfrentaban
riesgo de tener un bebé con un defecto de nacimiento. Pero
sila madre tenfa sobrepeso u obesidad asi como diabetes
durante su embarazo, el riesgo aumento.

Referencia: Correa A, Gilboa SM, Besser LM, Botto LD, Moore CA, Hobbs CA, et

al. Diabetes mellitus and birth defects. Am J Obstet Gynecol. 2008;199(3):237.
e1-9. Epub 2008 Jul 31.

Un nifno puede marcar la diferencia:

Observacion de patrones de defectos de nacimiento

Para estudiar las causas de los defectos de nacimiento, el
NBDPS utiliza un estudio de “casos”y “controles”. Esto significa
que analizamos los datos de mujeres que tienen hijos con
defectos de nacimiento y otras que tienen hijos sin defectos
de nacimiento. Comparamos con qué frecuencia estos 2
grupos utilizaron un alimento o un medicamento especifico.
En el pasado boletin del NBDPS, presentamos un informe
sobre el uso de medicamentos antidepresivos, medicamentos
antimicoticos, cafeina y tabaco. Los investigadores analizan
ciertos tipos de defectos de nacimiento y si ocurren en

forma aislada o siguen un patrén. En general, mientras mas
mujeres y bebés participen en el estudio serd mejor, porque
tendremos mas informacion. Si bien una de las ventajas del
NBDPS es su capacidad de estudiar un gran nimero de casos
en varios estados, a veces los casos similares de bebés en un
area, o incluso un solo nifio, pueden llamar la atencion de

los investigadores sobre algo importante. Esto no pasa con
frecuencia, pero si en los datos se observa algo inusual, los
investigadores querran saber mas.

Uno de los sitios de estudio del NBDPS supo de un bebé cuya
madre habfa usado durante el embarazo un medicamento
conocido por sus siglas en inglés como MMF (micofenolato
de mofetilo, también llamado CellCept®). Este medicamento
suprime el sistema inmunitario. Lo pueden utilizar personas
con un trasplante de érgano o con ciertos trastornos
autoinmunitarios. Los investigadores del NBDPS notaron que
este nifo tenia defectos de nacimiento similares a los de unos
cuantos ninos que se habfan reportado en revistas médicas.
Compararon los datos del uso del medicamento MMF y los
tipos de defectos de nacimiento de este bebé con los de los
otros nifos de las revistas médicas. La informacion mostrd
que este nino probablemente resulté afectado por el mismo
medicamento. Después de obtener el permiso de los padres,
la informacién sobre el caso fue publicada en un articulo de
una revista médica.

Cuando un médico en un consultorio o el investigador

de un estudio observa un nifio con defectos inusuales de
nacimiento que pueden representar un trastorno nuevo,

se necesita actuar con cautela. No hay que saltar a las
conclusiones. En este caso, parece contar con apoyo la
afirmacion de que el medicamento MMF causa defectos

de nacimiento. Cada nifio es importante para el NBDPS. Los
estudios actuales sobre el MMF demuestran el valor que tiene
la colaboracion entre familias e investigadores.



Un legado de esperanza y amor

Bethany Gillham* nunca habia oido hablar de la hernia
diafragmatica hasta que se senté en el consultorio de su
médico cuando tenfa unas 20 semanas de embarazo. En esa
cita ellay su esposo, Matt, sabrian si el bebé era nifio o nifa. La
pareja estaba nerviosa, pero entusiasmada.

El ultrasonido parecié demorarse mucho, pensé Bethany.
Conocia como debia ser el proceso, porque ya lo habia pasado
con sus dos hijas pequenas. Un auxiliar técnico escribié en su
teclado y en la parte superior pantalla aparecieron las letras
"DIAP, DIAP, DIAP" Daba miedo ver esas letras encima de la
imagen granulosa en blanco y negro de un bebé varén. El
médico de Bethany explicod que el bebé vendria al mundo con
un defecto de nacimiento grave, una hernia diafragmatica. Esto
significaba que tendrfa un agujero en su diafragma y antes

de nacer los 6rganos de la cavidad abdominal pasarian a la
cavidad del pecho.

“Nos dieron algunas hojas informativas con diagramas visuales
de la hernia diafragmaética’, recordd Bethany. “Me tomé una
semana aprenderme como se decfa. De inmediato nos
obsesionamos por saber todo lo que pudiéramos sobre este
trastorno”.

En las siguientes semanas, Bethany y Matt leyeron todo lo que
pudieron sobre las hernias diafragmaticas. Se informaron sobre
las posibles consecuencias. Tenfan miedo, pero contaban con

un gran apoyo de la familia, los amigos y médicos respetables.

"Todavia me resulta dificil creerlo porque no teniamos ni
idea, ni la tenemos actualmente, de cudl pudo ser la causa
de este defecto de nacimiento’, dijo Bethany."Uno conoce
la causa de muchos trastornos, pero no parece haber una
explicacion para la hernia diafragmatica’”

Bethany dio a luz a Jack Ryan el 6 de julio, 3 semanas antes
de lo previsto, y recuerda que el cuerpo del bebé estaba
flacido y gris. Los médicos informaron que el nifo tenia su
estémago, bazo, colon, intestino grueso y parte del intestino
delgado en el pecho.

“No hizo ningun gesto’, dijo la madre. “Ni siquiera intento
llorar”.

A las seis horas del nacimiento, los médicos del hospital
infantil de Arkansas conectaron a Jack a una bomba de
desvio cardiopulmonar para ayudarle a respirar. Dos dias
después, los cirujanos repararon la hernia y colocaron los
organos en la cavidad abdominal. La cirugia fue rapida. El
espacio era justo para dar cabida a todos los 6rganos que
debian estar en esa region. Los médicos cerraron el agujero
con un pequeho parche de GORE-TEX.

El fragil cuerpo de Jack parecia soportar bien la bomba

de desvio cardiopulmonar. A los 9 dias, los médicos
decidieron desconectarlo de la maquina. Pero muy pronto
descubrieron codgulos en la arteria principal trasladandose
al cerebro, al hombro y al cuello. En cuestion de dias,

los rinones de Jack comenzaron a fallar, por lo que se

le conectd a una maquina de didlisis, que cumple las
funciones de un rindn humano.

Después de otras complicaciones, el pequeno Jack murié el
17 de agosto.

4 I ——



“Tenia seis semanas de vida’, dijo Bethany."Uno de los médicos
de la unidad de cuidados intensivos neonatales nos dijo que
habia sido uno de los peores casos. Fue una de esas cosas que
no se pueden olvidar”.

En tan solo 6 semanas, el tierno bebé de los Gillhams inspird
un legado que ha servido para ayudar a muchas familias de
Arkansas. En su memoria, su familia establecio la Fundacion
Jack Ryan Gillham (http://jackryangillham.org/), para ayudar a
quienes tienen nifos gravemente enfermos. Hacen colectas
de dinero y de articulos necesitados para ayudar a que las
familias que enfrentan casos de defectos de nacimiento vy
otros problemas graves de salud puedan superar un periodo
muy dificil en sus vidas.

Los Gillham también apoyan investigaciones futuras que
pueden ayudarles a ellos -y a otras personas- a encontrar las

causas de las hernias diafragméticas y la manera de prevenirlas.

"Desde la muerte de Jack, he conocido a familias afectadas
por otros defectos de nacimiento, —por ejemplo, onfalocele
y trisomia 13 —y tampoco saben la causa de esos defectos
en sus ninos’, dijo Bethany. “Te vuelve loco no saber. Ahora
leo todo lo que puedo sobre defectos de nacimiento y los
investigo’”

Después de su experiencia con Jack, los Gillham participaron
en el NBDPS asistiendo a una entrevista y proporcionando

una muestra de ADN obtenida de células bucales. El Centro

de Investigacion y Prevencion de Defectos de Nacimiento de
Arkansas, con sede en el hospital infantil de Arkansas, envio a
los Gillham un paquete para recogieran las muestras de células
bucales y las enviaran de vuelta por correo.
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“Literalmente tomd 5 minutos’, dijo Bethany. “Participar no
toma un dfa, ni siquiera una hora. No requiere de ningun
esfuerzo”

Los Gillham, como otras personas que participan, recibieron
un pago por su participacion. Inmediatamente donaron los
fondos a la Fundacion Jack Ryan Gillham.

“No puedo comprender por qué una persona que sabe de
un defecto de nacimiento como este no estarfa dispuesta
a colaborar para ayudarnos a saber mas’, dijo Bethany. “Esto
podria cambiar la vida de alguien para siempre. ”

*Nota del editor: La familia Gillham nos permitié compartir
su historia. La privacidad de las personas que participan en el
estudio es muy importante para nosotros. No identificaremos
por su nombre a nadie que haya participado en este estudio,
en ningun informe ni publicacion, a menos que se Nos permita
hacerlo.

Las historias familiares son una parte importante del
boletin del NBDPS y de su préximo sitio web. Esperamos
que otras familias nos compartan sus historias.
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La buena nutricién ayuda a
los bebés

La nutricion puede ayudar a prevenir defectos de nacimiento.
Por otros estudios sabemos que las mujeres que toman
vitaminas con acido félico pueden reducir su riesgo de tener
un bebé con un defecto de nacimiento. Queremos identificar
otros alimentos o nutrientes que puedan ayudar a prevenir
defectos de nacimiento.

¢Por qué nos interesa saber lo que comen las
mujeres?

Sabemos que la alimentacién de las mujeres es importante
para tener un embarazo saludable
y un bebé sano. Queremos

saber qué tipo de alimentos

o nutrientes (como el acido J
folico) ayudaran a mantener
sanas a las mujeresy a

sus bebés. La informacion - : f
que obtengamos sobre lo :

ayudard a saber de qué manera !

que comen las mujeres nos

pueden mejorar su nutricion y su
probabilidad de tener un bebé sano.

{Como decidimos la forma de preguntar sobre
los alimentos?
El método que usamos para saber qué alimentos comieron

las mujeres se llama “cuestionario de alimentos frecuentes'”
Esto quiere decir que las mujeres nos dicen con qué

frecuencia consumieron ciertos alimentos. Otra forma de
saber sobre lo que las mujeres comieron es pidiéndoles que
recuerden todo lo que comieron en las 24 horas anteriores

0 que lleven un registro de sus alimentos en los Ultimos dias.
Este método no funciona en nuestro estudio porque los
patrones de alimentacién pueden cambiar con el tiempo, y
lo que las mujeres comen ahora puede ser diferente a lo que
comieron cuando quedaron embarazadas.

{Como decidimos qué alimentos escoger para
el cuestionario?

Primero, preguntamos sobre los alimentos que comen con
frecuencia la mayorfa de las mujeres. En segundo lugar,
preguntamos sobre algunos alimentos que casi todas las
mujeres probablemente no consuman, pero que son una
buena fuente de ciertos nutrientes que queremos estudiar.
Por ejemplo, pocas mujeres comen higado, pero para las que
lo consumen, es una fuente importante de vitamina A.

Al preguntarle a una mujer sobre los alimentos
que comid, ;como determinamos la cantidad
de ciertos nutrientes que consumio?

Tenemos informacién que nos indica el contenido nutricional
de cada alimento. Multiplicamos el nimero de veces que una
mujer consumio cada alimento por la cantidad de nutrientes
que contiene. Sacamos una cifra total de esas cantidades.

Asi es como calculamos el promedio de nutrientes que una
mujer consume a diario.

Como no estamos preguntando sobre todo
lo que comen las participantes (jhay muchas
posibilidades!), ;qué tan buenos son los datos?

No esperamos que los datos sean perfectos, pero con base
en los estudios anteriores sabemos que nuestras preguntas
abarcan la mayorfa de los alimentos que consumen las
mujeres. Cuando agrupamos todos los datos, podemos
observar patrones de alimentacion. También podemos saber
si una mujer consumié mds un nutriente especifico que otra.
Este tipo de informacion nos permite identificar los alimentos
y nutrientes que pueden ayudar a las mujeres a tener bebés
5anos.

¢{Qué pueden hacer ahora las mujeres para
mejorar su nutricion?

Las mujeres pueden tomar multivitaminas que contengan
acido félico. Esto mejorara su propia salud y ayudara a
prevenir defectos del tubo neural (cerebro y médula
espinal) en sus bebés. Los alimentos saludables también
son importantes. Puede encontrar més informacion sobre
alimentacion saludable en la secciéon de recursos.
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Recursos:

Los recursos que se mencionan solo tienen fines educativos.
Los centros de investigacion del Estudio Nacional sobre

la Prevencion de Defectos de Nacimiento no respaldan la
informacion que presentan estos sitios.

Alianza Genética

La Alianza Genética es una red que enlaza a sus miembros, que
pueden ser padres, familias, organizaciones comunitarias, grupos
formados por una enfermedad especifica, asociaciones profe-
sionales, escuelas, corporaciones y agencias gubernamentales.

www.geneticalliance.org

Health Finder

El Departamento de Salud y Servicios Humanos de los
Estados Unidos tiene recursos sobre una amplia variedad
de temas de salud seleccionados de mas de 1,600 grupos
gubernamentales y sin fines de lucro.

www.healthfinder.gov/espanol

Craneosinostosis
La Clinica Cleveland tiene informacion sobre la craneosindsto-
sis y proporciona una lista de grupos de apoyo (en inglés).

http://my.clevelandclinic.org/disorders/Craniosynostosis/
hic_Craniosynostosis.aspx

Gastrosquisis

El hospital infantil de San Francisco de la Universidad de
California tiene videos que explican la gastrosquisis (en inglés).

http://fetus.ucsfmedicalcenter.org/gastroschisis/

Defectos en las extremidades

El Centro Médico de la Universidad de Kansas tiene un
sitio web con apoyo y recursos sobre los defectos en las
extremidades (en inglés).

http://www.kumc.edu/gec/support/limb.html

Defectos del tubo neural

El sitio web Medline Plus tiene informacion sobre los defectos
del tubo neural. Esto incluye informacién sobre prevencion y

deteccién, tipos de defectos del tubo neural, investigaciones,
organizaciones y mucho mas.

http://www.nIm.nih.gov/medlineplus/spanish/
neuraltubedefects.html

Acido félico

Los Centros para el Control y la Prevencion de
Enfermedades (CDC) tienen un sitio web con informacion
sobre el acido félico. Inférmese sobre qué es el acido folico,
qué tanto lo necesitan las mujeres y cuando tomarlo.

http://www.cdc.gov/NCBDDD/Spanish/folicacid/index.html

Medicamentos

El sitio web Better Health Channel de Australia tiene una hoja
informativa sobre defectos de nacimiento y medicamentos
(eninglés).

http://www.betterhealth.vic.gov.au/bhcv2/bhcarticles.nsft/
pages/Birth_defects_and_drugs?OpenDocument

Los CDC tienen informacién concisa sobre medicamentos
utilizados durante el embarazo y la lactancia.
http://www.cdc.gov/nchddd/meds/fasthtm

Nutricién
El sitio web de los CDC"Nutrition for Everyone”tiene

informacion basica sobre nutricion. También ofrece recursos
sobre higiene de los alimentos y gufas alimentarias.

http://www.cdc.gov/nutrition/everyone/index.htm!

El sitio web de los CDC tiene muchos consejos buenos
sobre cémo incluir mas frutas y verduras en la alimentacion
de una persona. También presenta recetas y consejos sobre
el presupuesto (en inglés).
http://www.fruitsandveggiesmattergov/

El Departamento de Agricultura de los EE. UU. tiene
informacion sobre nutricion para mujeres embarazadas

o lactantes. Hay herramientas interactivas como un

planificador de comidas y un método para seguir la
piramide alimenticia.

http://www.mypyramid.gov/sp-index.htm!
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