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Resumen. La incidencia de anencefalia en el Estado Zulia. y específi­
camente en la Costa Oriental del Lago de Maracaibo, zona de industrializa­
ción petrolera, se ha denunciado alta desde comienzos de los años 80, coin­
cidiendo con la generalización del uso del ultrasonido diagnóstico en la eva­
luación fetal. Nosotros hemos analizado la incidencia de defectos del naci­
miento a través del Programa Preventivo de Defectos del Nacimiento. dentro 
del Hospital Chiquinquirá de Maracaibo, basándonos en cuatro estrategias 
mancomunadas: i) análisis de 32.331 ecogramas realizados entre 1993 y 
1996, ii) registro de malformaciones congénitas durante el año de 1995, un 
estudio caso-control, iii) análisis de malformados motinatos remitidos al 
Servicio de Anatomía Patológica derivados de 4.232 partos, y iV) registro de 
638 madres con embarazo de alto riesgo fetal. Como población de referencia 
se utilizaron 345 historias del Servicio de Genética Médica y Diagnóstico 
Prenatal del Hospital Coromoto registradas a partir de 1981. Este enfoque 
nos ha permitido concluir que la incidencia de anencefalia en el Estado Zu­
lía es de 0.75/1000, significativamente igual a la esperada en la mayoría de 
las poblaciones. 
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Abstract. Incidence of anencephaly in the State of Zulia, and specifi­
cally in the Eastem Coast of Lake Maracaibo, an oH explotation area. has 
been declared high since the begining of the 80's, coincident with the gene­
rallzed use of ultrasound as a diagnostic tool for fetal evaluation. Through 
the Birth Defects Preventive Program, established at the Hospital Chiquin­
quirá in Maracaibo, we have developed a fourfold strategy for the study of 
birth defects: i) analysis of more than 32.332 ultrasound evaluations within 
the Ultrasound Service, between 1993 and 1996, ti) a case-control malfor­
mation resgistry begining in 1995, iii) a study of malformed stillbirths at the 
pathology Service, observed after 4232 deliveries within this hospital. and 
Iv) a registry of over 638 mothers with high risk pregnancy for fetal defects 
detected at the prenatal clinic and carried out at the Perinatal Medical Ge­
netics Service. As a reference population we study 345 medical histories ob­
tained from the Medical Genetics and Prenatal Diagnostic Service at Hospi­
tal Coromoto. and oH companies related medical facility. This approach has 
led us to conclude that the incidence of anencephaly in the State of Zulla is 
0.75/1000, significantly similar to that expected for most populations. 

Recibido: 30-7-96. Aceptado: 29-10-96 

INTRODUCCION 

La anencefalia es pro­
bablemente la más conspicua de las 
malformaciones congénitas. Su leta­
lidad o perinatal. no la excluye de 
levantar el mayor interés debido a 
sus malformaciones tan obvias y su 
alta frecuencia (26). 

La incidencia es aproximada­
mente 1/1000 nacimientos, pero se 
ha reportado una marcada y llama­
tiva variación en diferentes áreas y 
razas. La mayor incidencia se obser­
va en Irlanda. En Belfast, se ha re­
portado un promedio de 5,65 por 

1000. En Dublin 5, en Liverpool 3,2, 
en Birmingham 2,3 y en Londres 
1.6. En Francia, la incidencia gene­
ral es de 0,5 con valores minimos de 
0,2 y 0,12 por 1000 en Lyon. En la 
provincia de Quebec en Canadá, la 
rata fue de 1,45, pero solo de 0,3 en 
la población judía. La hipótesis de 
una incidencia decreciente norte-sur 
en los Estados Unidos ha sido pues­
ta a prueba y así se han encontrado 
incidencias de 1,5 por 1000 en el 
Condado de Halifax, Nueva Escocia, 
y de 0,6 por 1000 en el Condado de 
Charleston, Carolina del Sur, donde 
la incidencia en la raza negra fue de 
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0,3 por 1000 (14, 25, 28). Su inci­
dencia es mayor en hembras 4: 1 so­
bre varones, y su mecanismo de he­
rencia se considera multifactorial 
(lO, 11, 28). Si bien la palabra anen­
cefalia significa "sin cerebro", siem­
pre existe algún remanente de tejido 
cerebral funcional. El teléncefalo no 
existe, pero si el mesencéfalo y el ta­
llo cerebral. No existe la calota cra­
neal, la cual es sustituida por una 
membrana, de forma que la acrania 
es un hallazgo constante, pero los 
huesos de la base del cráneo y de 
las órbitas están siempre presentes. 
El defecto ocurre tempranamente, 
entre la segunda· y tercera semana 
gestacional, justamente al momento 
del cierre de los pliegues que forman 
el cerebro anterior (13, 28). 

La anencefalia fue el primer de­
fecto detectable por ultrasonido fetal 
y usualmente se descubre al mo­
mento de intentar medir el diámetro 
biparietal para determinar la edad 
fetal (13, 23). 

Por su frecuencia, la anencefa­
Ha y en general los defectos de cierre 
del tubo neural. han sido objeto de 
despistaje poblacional, a través de la 
detección de niveles elevados de 
alta-fetoproteína sérica en las ma­
dres portadoras de fetos afectados, y 
existe cada vez un mayor número de 
países envueltos en este tipo de 
atención perinatal primaria (7, 26). 

En Venezuela, la mayoria de 
los programas de registro de defec­
tos del nacimiento han estado rela­
cionados con las malformaciones 
congénitas y se han llevado adelante 
desde hace algunos años, siendo E. 
Castilla (8, 9), uno de los promoto-

Vol. 37(4): 271-278,1996 

res de los mismos a mediados de los 
años 70 y O. Sánchez (24) uno de los 
contribuyentes nacionales más rigu­
rosos, dedicado desde 1979. al Es­
tudio Latino Americano de Malfor­
maciones Congénitas (ECLAM) en 
Venezuela y al cual hemos dado 
nuestro aporte personal (l6). 

Los programas de tamizaje, 
despistaje o "screening" de enferme­
dades metabólicas no habían existi­
do hasta 1974, cuando nosotros ini­
ciamos un programa de tal categoria 
en Maracaibo (17). Sin embargo, to­
dos estos programas han tenido fi­
nes principalmente descriptivos, y 
habían permanecido a la expectativa 
de la referencia de pacientes y con 
excepción del asesoramiento genéti­
co impartido, las posibilidades de 
prevención estaban limitadas dentro 
de los mismos. El programa que 
adelantamos en el Hospital Chiquin­
quirá. el cual ha servido de base 
para este reporte. es probablemente, 
el primer intento de llevar la aten­
ción genética de un nivel terciario a 
un nivel primario. lo cual realizamos 
a través del Programa Preventivo de 
Defectos del Nacimiento (PPDN) (l8. 
19). El PPDN. por el hecho de incluir 
un Registro de Malformaciones Car­
díacas Congénitas [Rodriguez Z., co­
municación personaJ,J. atender ma­
dres con embarazo de alto riesgo de­
tectadas en la Consulta Prenatal 
[Concho E .. comunicación personal} 
y llevar la Consulta de Medicina Ge­
nética Perinatal. sirve a la vez como 
un programa de vigilancia epidemio­
lógica. favoreciendo la posibilidad de 
responqer rápidamente, las pregun­
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tas relativas a la incidencia de de­
tenninados defectos. 

Este reporte pretende contri­
buir con el conocimiento sobre la in­
cidencia de la anencefalia. en el Es­
tado Zulla. y discutir nuestros ha­
llazgos en el contexto de los reporta­
do previamente. en cuanto a una 
supuesta elevada incidencia del de­
fecto en la Costa Oriental del Lago 
de Maracaibo (5. 20). 

MATERIAL Y METODOS 

Nuestro estudio toma como 
base cuatro poblaciones con niveles 
de riesgos distintos como son: 1) la 
población de neonatos del Hospital 
Chiquinquirá. a través del Registro 
de Malformaciones Cardíacas Con­
génitas (RMCCl. un estudio caso­
control; 2) las necropsias de morti­
natos malformados, obsexvados en 
el Servicio de Anatomía Patológica 
(SAP); 3) la población de madres 
consultantes en el Servicio de Ultra­
sonido del Hospital Chiquinquirá; y 
4) las consultantes a la Consulta de 
Genética Perinatal (CGP) del Servicio 
de Medicina Genética Perinatal de 
este mismo Hospital. 

Los casos detectados en cada 
población aquí considerada se refi­
rieron al total de cada población. 
Los casos de anencefalia detectados 
en el Servicio de Anatomía Patológi­
ca .se sumaron a los natlvivos y se 
refirieron al total de nacimientos 
dentro del Hospital Chiquinquirá. 
Los casos detectados en el Servicio 
de Ultrasonido, se consideraron rep­
resentativos de la población y se re­
firieron al total de ecogramas obsté­

tricos practicados. Los datos se 
comparan con nuestra población de 
alto riesgo en la CGP. 

El diagnóstico de anencefalia. 
se establece en todo feto con signos 
obvios del síndrome clinico, tal como 
fue descrito (vide supra). 

También se revisaron 345 his­
torias realizadas en el Servicio de 
Genética del Hospital Coromoto de 
la misma ciudad de Maracaibo, des­
de 1981 a la fecha, en busca del 
diagnóstico "anencefalia" como cau­
sa de asesoramiento genético. En 
este Servicio, la mayoría de los pa­
cientes, empleados de las compa­
ñías petroleras Lagoven y Maraven, 
fueron de nómina diaria, es decir, 
obreros o sus parientes, residentes 
de la Costa Oriental del Lago de Ma­
racaibo. 

RESULTADOS 

A partir de junio de 1993, todos 
los informes de los estudios de ul­
trasonido practicados por el médico 
genetista, se han colocado en la 
base de datos FoxPro 2.5. 

La incidencia del diagnóstico 
"anencefalia" en el campo lrifoeco 
(Informe de Ultrasonido), del archivo 
Historia. que llevamos en el PPDN, 
el cual alcanza actualmente a 
638 historias fue de 102 estudios 
practicados por el médico genetista 
con 39 de ellos anormales; de estos, 
7 son defectos de cierre de tubo 
neural (DCTN) y entre ellos 2 anen­
cefalias (19,4/1000). Pero la fre­
cuencia de anencefalia sobre un to­
tal de 32.331 estudios de ultrasoni­
do realizados en el HCh, a partir de 
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1992 Y hasta mayo de 1995, 11.150 
de los cuales fueron obstétricos, y 
los últimos 2032 practicados en 
1995, fue de 0,71/1000). 

No se observaron asesoramien­
tos genéticos por causa de anencefa­
l1a en las 345 historias estudiadas 
en el Hospital Coromoto de Maracai­
bo. 

DISCUSION 

Desde 1984. viene reportándo­
se una exagerada incidencia de 
anencefalia (CIE 740.0) en la Costa 
Oriental del Lago de Maracaibo 
(COL) junto con otros defectos de 
cierre del tubo neural (CIE 741.0). 
Esta probablemente falsa premisa. 
ha motivado varios estudios, inclu­
yendo algunos sobre contaminación 
ambiental (5), otros sobre teratogé­
nesis experimental (12). al mismo 
tiempo que se han adelantado regis­
tros de malformaciones en la zona 
(20). pero hasta el momento, no se 
ha concluido sobre la real incidencia 
del defecto en la población estudia­
da (21). 

En el Hospital Chiquinquirá, el 
diagnóstico de anencefalia por ultra­
sonido es tardío, por cuanto lo es 
también este tipo de evaluación pre­
natal (datos no mostrados). Por ello 
la incidencia de anencefalia en este 
Servicio (0,7/1000), puede equipa­
rarse a la observada en la población 
neonatal cuando se le suman los 
mortinatos (0,71/1000). La inciden­
cia en la CGP, por ser una consulta 
de alto riesgo, es de un 19.4/1000. 
diferencia altamente significativa 
con respecto a las anteriores y a la 
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esperada (p <0,01; test de la diferen­
cia de las proporciones para la hipó­
tesis pi = p2) Y demuestra la efi­
ciencia de la evaluación perinatal en 
la CGP. 

Pero asimismo, estas diferen­
cias llaman la atención sobre la po­
sibilidad de que los reportes tempra­
nos de incidencia elevada de esta 
malformación en la COL, hayan es­
tado sesgados por el hecho de prove­
nir de consultas o servicios donde se 
atendían pacientes de alto riesgo. 
Cuando la vigilancia epidemiológica 
se extendió por un período mayor, 
en la misma población y estudiada 
por los mismos autores (21), la inci­
dencia de anencefalia en esa zona se 
hace igual a la observada por noso­
tros y por otros en Venezuela (1, 2, 
3, 4, 24, 27). 

Es de notar que los eventos que 
se repiten en el tiempo, y dentro de 
una población grande. variando de 
cero hasta un número finito de ca­
sos, tal como la incidencia de un de­
fecto malformativo determinado (p. 
ej. como la incidencia de la anence­
falia). siguen la probabilidad Pois­
son, (15. 22) cuando el promedio es­
perado es de u = l. llegan a tolerar. 
en un período determinado de tiem­
po, hasta la cifra de 5,57, para una 
p < 0,05 Y todavía hasta 7,43. para 
una p < 0,01 (22). 

Este razonamiento, y la obser­
vación de que la incidencia de la 
anencefalia. tal como detectada en 
el PPDN. no es intermedia entre una 
incidencia alta y la esperada en la 
población general (1/1000). como ha 
sido observado en Europa (28J. y al 
hecho llamativo de que no existen 
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casos de asesoramiento genético REFERElfCIAS BmLIOGRAFICAS 
para anencefal1a en nuestra casuís­
tica de 15 años llevada en el Hospi­ 1­
tal Coromoto en pacientes emplea­
dos petroleros residenciados en la 
COL o sus parientes, nos obliga a 
indicar que no existe realmente una 
incidencia elevada de anencefalia 
(CIE 740.0) en la COL. y que las ci­
fras aquí señaladas pueden citarse 2­
como válidas para todo el Estado 
Zulla. La lección aprendida de los 
estudios realizados en Europa y 
Norte América (vide supra), podría 
sin embargo permitir señalar dife­
rencias raciales y sub-regionales de 
incidencia. 

La bondad del PPDN, en cuanto 3­
a su capacidad de vigilancia epide­
miológica, Rarece así también que­
dar establecida. al sugerir una res­
puesta a esta interrogante a solo 
tres años de establecido. 
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