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El Registre de Defectes Congénits de Barcelona (REDCB) és un
projecte multidisciplinari coordinat des del Servei de Sistemes
d’'Informacié Sanitaria de I'’Agencia de Salut Publica de
Barcelona. Lorganigrama, els objectius, el disseny i la metodo-
logia es recullen al Manual operatiu (Document nim. 1, Area
de Salut Publica de I’Ajuntament de Barcelona, 1993). El REDCB
va comencar a funcionar de manera poblacional el gener del
1992. En I'actualitat, i dins de les seves multiples fonts d’infor-
macio, té disset maternitats, catorze centres de genetica, nou
unitats d'ecografia obstétrica, tres serveis de cardiologia infantil
i tres comités de defectes congénits.

El nucli de I'Informe esta dividit en tres apartats: 1) Descripcié
dels casos; 2) Deteccié prenatal, que inclou informacié sobre la
utilitzacié de métodes de diagnostic prenatal per la poblacié de
gestants (controls) i en els casos, a més de les proporcions
d’aquests Ultims detectats prenatalment; i 3) Descripcié de la
poblacié general de gestants, amb informacié sobre aspectes
relacionats amb la salut maternoinfantil que inclou dades de-
mografiques, obstetriques i sobre exposicions durant la gesta-
cié. La informacié d’aquest tercer apartat i d’una part de la del
segon s'obté dels controls, els quals constitueixen una mostra
de la poblacié de referéncia.

Al final d’aquest Informe figuren els quatre grups de suport del
REDCB: el Grup Coordinador, el Consell Assessor, el Grup de
Diagnostic Prenatal i Postnatal i el Grup de Personal No
Facultatiu.
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DESCRIPCIO DELS CASOS
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Capitol 1

Descripcié dels casos

La taula 1 recull la distribucié per anys dels naixe-
ments, els casos, els percentatges i les taxes de
defectes congenits (DC) en nadons vius i morts i
en interrupcions voluntaries de I'embaras (IVE).
Dels 3.785 casos detectats en el periode 1992-
2005, 2.699 (el 71%) sén nadons, i 1.086 (el 29%
restant), productes d’IVE (figura 1). Des del 2003,
la font dels naixements vius de Barcelona ha dei-
xat de ser I'Institut Municipal d’Informatica i ha
passat a ser I'Institut d'Estadistica de Catalunya. A
causa de diferéncies de criteri relacionades amb
els conceptes de “resident” i "empadronat”,
aquesta darrera font incorpora més nadons que
la primera, la qual cosa provoca que la prevalenca
d’aquests dos anys hagi sofert una certa davalla-
da respecte a anys anteriors.

Al llarg del anys ha anat augmentant la propor-
cié de casos que acaben en una IVE (figura 2).
Practicament s'ha doblat al llarg del periode (del
19,7% del bienni 1992-1993 al 36,4% del bienni
2004-2005), a causa, com veurem més avall, de
I'increment de la deteccié prenatal de casos mit-
jancant ecografia obstétrica i proves invasives.
Les maternitats que pertanyen al REDCB figuren a
la taula 2, amb el nombre de casos detectats i la
taxa en el periode 1992-2005. Es clara la més
gran aportacié de casos per part dels sis centres
de referéncia, que reben patologia congenita de
fora de la seva area geografica.

E index

Figura 1. Distribucio dels casos amb DC segons supervivéen-
cia (REDCB: 1992-2005)
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Figura 2. Proporcio d'IVE entre els casos amb DC (REDCB:
1992-2005)
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Capitol 1

Descripci6 dels

casos

El 49% dels casos (1.851) presenten només un
DC o una seqliéncia, el 22% (820) tenen un qua-
dre de defectes multiples en el qual no s'ha po-
gut identificar una sindrome, i el 29% restant
(1.114) sén sindromes, la majoria anomalies
cromosomiques (figura 3). La frequéncia dels
diferents grups de sindromes (monogeéniques,
cromosomiques, ambientals i d’etiologia desco-
neguda) detectades durant el periode 1992-
2005 es recull a la taula 3.

S'ha seleccionat una serie de vint-i-quatre DC
entre els més greus i freqUents. El seu nombre
(separats en nadons i IVE) i taxes figuren a la
taula 4.

La taula 5 recull la distribucié de casos (nadons i
IVE) i taxes de sindrome de Down per edat ma-
terna. Com es pot veure a |'Ultima columna, el
62% dels casos son de dones de 35 anys o més,
proporcié que esta en consonancia amb |'elevat
percentatge de gestants d’aquestes edats que hi
ha a la poblacié de Barcelona (figura 13).

Taula 3. Frequiencia de les sindromes segons
etiologia (REDCB: 1992-2005)

Sindromes Nombre (%)

Géniques 200 (18)
Autosomiques dominants 71
Autosomiques recessives 70
Lligades a I’X 12
Resta 47

Cromosomiques 848 (76)

13 (1)
Ambientals 44 (4)
9(1

M
Total 1.114 (100)

Microdelecions

Etiologia desconeguda
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Taula 2. Distribucio dels casos i taxes per centre de naixe-
ment o IVE (REDCB: 1992-2005)

Centres Nombre de casos Taxa (%)
Institut Dexeus 388 3,68
Hospital del Mar 335 3,35
Casa de Maternitat 392 2,57
Hospital Clinic! 189 3,02
Hospital de Sant Pau 207 1,91
Hospital Vall d’"Hebron 1.046 3,47
Clinica del Pilar 156 0,88
Clinica Sagrada Familia 91 0,76
Clinica Quirén 53 0,79
Clinica Lourdes? 19 0,71
Clinica del Remei 55 0,66
Hospital de Barcelona 162 1,29
Hospital S. Joan de Déu 153 3,92
Clinica Sant Jordi 17 0,91
Cinica Delfos 14 0,47
Clinica Sagrat Cor 47 1,41
Clinica Corachan 53 0,55
Clinica Teknon 47 0,50
Altres i no especificat 361 —
Total 3.785 2,08

1. LUHospital Clinic va tenir maternitat fins a I'any 2002.

2. La Clinica Lourdes va tenir maternitat fins a I'any 2003.

Figura 3. Distribucié dels casos amb DC per tipus de qua-
dre clinic (REDCB: 1992-2005)

Polimalformats
no sindromics
22%

Sindromes
29%

49%
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Capitol 1 Descripci6 dels casos

Taula 4. Nombre i taxa dels principals defectes congénits (REDCB: 1992-2005)

Taxa per
Defectes Nadons IVE Total 1 0.('),0 o
Anencefalia 1" 67 78 4,3
Espina bifida 28 49 77 4,2
Encefalocele 7 9 16 0.9
Hidrocefalia 62 97 159 8,7
Anoftalmia/microftalmia 15 8 23 1.3
Cataractes 10 1 "1 0,6
Microtia 17 3 20 1.1
Hipoplasia cor esquerre 17 27 44 2,4
Transposicié de grans vasos 80 15 95 5,2
Fenedura palatina (- fen. llavi) 55 6 61 3,3
Fenedura llavi (+/- f. paladar) 96 26 122 6,7
Atresia d'esofag/fistula T-E 41 8 49 2,7
Atresia-estenosi de budell prim 27 4 31 1,7
Atrésia-estenosi d'anus/recte 35 13 48 2,6
Hipospadies 149 4 153 8,4
Agenésia/hipoplasia renal 70 36 106 5,8
Displasia renal cistica 49 29 78 4,3
Polidactilia preaxial 24 1 25 1,4
Reduccié de membres 74 28 102 5,6
Heérnia diafragmatica 45 20 65 3,6
Omfalocele 24 29 53 2,9
Gastrosquisi 15 11 26 1,4
Deformitats peus 192 64 256 14,1

Taula 5. Distribucioé del nombre de casos (nadons i IVE) i de les taxes de sindrome de Down per grups quinquen-
nals d’edat materna (REDCB: 1992-2005)

T
Edat materna Nadons IVE TOTAL ax1a ::; % del total
<20 1 3 4 1,5 0,9
20-24 5 6 11 0,9 2,5
25-29 19 25 44 1,0 10,2
30-34 30 76 106 1,4 24,5
35-39 34 151 185 4,9 42,7
40-44 14 62 76 12,3 17,6
>44 — 7 7 23,5 1,6
NE 6 4 10 — —
Total 109 334 443 2,4 100
9
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DETECCIO PRENATAL |
INTERRUPCIO VOLUNTARIA
DE 'EMBARAS (IVE)
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Capitol 2

Deteccié prenatal i interrupcié voluntaria de I'embaras (IVE)

2.1. Ecografia obstetrica

2.1.1. Utilitzacié de I'ecografia
obstetrica

La practica totalitat de la mostra de controls es
van fer almenys una ecografia obstétrica. D'altra
banda, la proporcié de gestants que no s’havien
fet cap ecografia entre les 14 i les 22 setmanes
(el moment adient per fer el cribratge de DQ),
encara que era bastant elevada durant els pri-
mers anys del periode (1992-1993), presenta
una clara tendéncia a millorar (figura 4). La mit-
jana d’ecografies durant la gestacié se situa en-
tre cinc i sis durant tot el periode (figura 5).
Podem observar també una clara tendéncia d'in-
crement de la proporcié de gestants que se sot-
meten a més de tres ecografies durant els primers
anys del periode, i una certa estabilitzacié a par-
tir de I'any 1995 en prop del 75% (figura 6).

{ index

Figura 4. Evolucio de la proporcio (%) de gestants que NO es
fan una ecografia obstétrica entre les 14 i les 22 setmanes
(REDCB: 1992-2005)
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Figura 5. Evolucié de la mitjana del nombre d’ecografies
obstétriques (REDCB: 1992-2005)
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Figura 6. Evolucio de la proporcio (%) de gestants que es fan
més de tres ecografies obstétriques (REDCB: 1992-2005)
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Capitol 2

Deteccié prenatal i interrupcié voluntaria de I'embaras (IVE)

2.1.2. Deteccio prenatal ecografica i IVE

La taxa de deteccié ecografica de DC (en son
excloses les cromosomopaties detectades mit-
jancant marcadors) s'ha anat incrementant al
llarg del periode fins a arribar al 68% el 2004 i al
64% el 2005, sobretot a causa de I'augment de
la taxa de deteccié precog (abans de la setmana
23a de gestacid), que arriba al 42% el 2004 i el
2005 (figura 7). El nombre d'IVE entre aquests
casos detectats abans de la setmana 23a no se-
gueix la mateixa tendeéncia (figura 8), probable-
ment pel fet que cada vegada es detecten més
casos amb menys gravetat i que, per tant, tenen
menys possibilitats d'acabar en una IVE.

2.2. Proves Invasives (cariotip)
2.2.1. Utilitzacio de proves invasives
2.2.1.1. En poblacié general (controls)

La utilitzacid de proves invasives a la poblacid
general de gestants s'ha anat incrementant al
llarg dels anys de I'estudi (figura 9). Encara que
son, logicament, les gestants de més edat les que
es fan amb més frequiéncia aquestes proves (en-
tre el 56 i el 70%), la tendencia d'increment és
més evident en el grup de gestants joves. Aquest
increment de proves invasives en dones joves es
produeix com a consequéncia de I"extensio de la
utilitzacié del triple cribratge en sérum matern.
Com es pot apreciar a la figura 9, I'Gltim any
d’aquest Informe (2005) es produeix una davalla-
da en la proporcid de proves invasives en tots dos
grups d’edat materna, evolucié que haurem
d’anar observant en anys posteriors.
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Figura 7. Taxa de deteccio prenatal ecografica de DC abans i
després de la setmana 23a d’embaras (REDCB: 1992-2005)
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Figura 8. IVE entre els casos detectats per ecografia (REDCB:
1992-2005)

%

60
50
42 42
40 37 37
| 29 29
30 2%
20_ 19
_ 22
10 17 18 16 17 A 15
13
0 T T T T T T T
92-93 9495 96-97 9899 00-01 02-03 04 05
Anys
No IVE IVE

Figura 9. Distribucié anual de la proporcié de gestants (con-
trols) que se sotmeten a una prova invasiva en dos grups
d’edat materna (EM) (REDCB: 1992-2005)
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Capitol 2

Deteccié prenatal i interrupcié voluntaria de I'embaras (IVE)

2.2.1.2. En casos amb DC

Pel que fa als casos, a la figura 10 s‘observa un
augment de la utilitzacié de les proves invasives
al llarg del periode, amb una certa estabilitzacio
a partir del 1999.

2.2.2. Diagnostic prenatal
de sindrome de Down i IVE

El REDCB ha enregistrat un total de 443 sindro-
mes de Down durant el periode 1992-2005. El
nombre de casos s'ha anat incrementant al llarg
del periode en funcié dels diagnosticats prena-
talment (figura 11). Aquest increment és degut
als augments de la sensibilitat dels marcadors,
de I'extensio de la cobertura dels cribratges i de
la proporcié de dones amb edats de més de 34
anys (figura 13), que provoquen |'esmentat in-
crement de proves invasives. Com que gairebé
tots els casos detectats prenatalment acaben en
una IVE (97%), cada vegada neixen menys casos
de dones residents a Barcelona (figura 12).
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Figura 10. Distribucié anual de la proporcié de gestants dels
casos que se sotmeten a una prova invasiva en dos grups
d’edat materna (EM) (REDCB: 1992-2005)
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Figura 11. Proporcio de casos amb sindrome de Down diag-
nosticats prenatalment (REDCB: 1992-2005)
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Figura 12. Mitjana del nombre de nadons amb sindrome de
Down (REDCB: 1992-2005)
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DESCRIPCIO DE LA POBLACIO GENERAL
DE GESTANTS (CONTROLS)
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Capitol 3

Descripcié de la poblacié general de gestants (controls)

Es recomanable que un registre de DC conegui
les caracteristiques de la poblacié de la qual sor-
geixen els casos pel que fa a diverses dades relle-
vants sobre salut maternoinfantil. El REDCB obté
aquesta informacié de les dades dels seus con-
trols (nadons sense DC): les seves mares sén en-
trevistades utilitzant exactament els mateixos
guUestionaris que les mares dels casos. El conjunt
de controls representa una mostra de prop del
2% del total de naixements de la ciutat (N =
3.106 en el periode 1992-2005).

3.1. Dades demografiques

La proporcié de mares amb edats superiors als 34
anys ha anat augmentant al llarg del anys des d'un
15% al 1992 fins a un 32% el 2001-2002, amb
una certa davallada durant el periode 2003-2005
(figura 13), deguda probablement a la incorpora-
cié de mares immigrants, que tendeixen a tenir els
fills a edats inferiors a les dones autoctones.

La proporcié de gestants residents a Barcelona
nascudes a l'estranger s'ha anat incrementant
des del 5,5% durant el periode 1992-1997 al
8,8% el 1998-2000, el 16% el 2001-2004, i el
20% el 2005. Aquesta pujada té a veure amb
I'augment de la immigracié a la nostra ciutat i
amb el fet que les dones de paisos subdesenvo-
lupats tenen una taxa de fecunditat més elevada
que les del nostre pais.

3.2. Dades obstétriques

Les embarassades van indicar haver fet una mit-
jana d’onze visites a l'obstetra, amb una lleu
tendéncia a l'increment durant el periode 1992-
2004 i una davallada fins a una mitjana de 10
visites durant 2005.

La proporcié de gestants que no fan la primera
visita a I'obstetra durant el primer trimestre pre-
senta una clara tendéncia descendent al llarg del
periode (figura 14), fet molt positiu pel que im-
plica d'adequacié de la cura dels embarassos.

3.3. Exposicions durant la gestacio

La mitjana del nombre de medicaments utilitzats
per les gestants que tenen un nadd s'ha anat
incrementant al llarg dels anys fins a situar-se en
prop dels cinc durant tot I'embaras, i dels dos
durant el primer trimestre (figura 15).
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Figura 13. Distribucié anual de la proporcié6 de mares de
més de 34 anys (REDCB: 1992-2005)
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Figura 14. Distribucié anual de la proporcié de gestants que
no han fet la 1a visita durant el primer trimestre de la ges-
tacio (REDCB: 1992-2005)
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Figura 15. Distribucié anual de la mitjana del nombre de
medicaments utilitzats per les gestants durant tot I'emba-
ras i durant el primer trimestre (REDCB: 1992-2005)

Mitjana

. —
5 5 29 e

9
45 4,6 46 4.7 48 47
' 42

4,2 4,3

4,1

0 T T T T T T T T T T T T T
92 93 94 95 9 97 98 99 00 01 02 03 04 05
Anys
—&— 1r trimestre —— Qualsevol moment
15

sortir [{=#



Capitol 3

Descripci6 de la poblacié general de gestants (controls)

D’altra banda, I'evolucié del percentatge d'em-
barassades que fumen durant el periode 1992-
2004 ha estat molt positiva: ha passat del 57%
durant el bienni 1992-1993 al 33% enregistrat a
partir de I'any 2000 (figura 16). Tanmateix, és
cert que a partir d'aquest any 2000 s'ha aturat
aquesta evolucié i sembla que s'ha arribat a pro-
porcions que es resisteixen a minvar. Entre les
fumadores, també és positiva I'evolucié de la
proporcié de les que continuen fumant al final
de la gestacié: a la figura 16 podem veure que a
partir del 2000 prop del 20% de les embarassa-
des continuaven fumant al final de la gestacio, i
que I'any 2005 aquest percentatge baixa al 15%,
és a dir, que per primera vegada el percentatge
de les gestants que deixen de fumar és superior
al 50% de les que fumen (el 55% I'any 2005).

E index

Figura 16. Evolucio de les gestants que fumen (REDCB:
1992-2005)
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Es presenten dades poblacionals d'un periode de catorze
anys (1992-2005) sobre defectes congenits i salut materno-
infantil en general a la ciutat de Barcelona. Dels 3.785 casos
registrats, 2.699 (el 71%) sén nadons, i 1.086 (el 29%), in-
terrupcions voluntaries de I'embaras.

La proporcié de casos que acaben en interrupcions volunta-
ries de I'embaras practicament s’ha doblat al llarg del perio-
de (del 19,7% del bienni 1992-1993 al 36,4% del bienni
2004-2005).

La taxa global de defectes congénits és del 2,1% (el 12,3%
en nadons morts). Aquesta taxa és tres vegades superior als
hospitals de referéncia (el 3%) que a la resta (I'1%).

La utilitzacié de I'ecografia obstétrica presenta una mitjana
d’entre cinc i sis ecografies per gestant al llarg del periode. La
proporcié d'aquestes que se'n fan més de tres se situa per
sobre del 70% des del 1994. La proporcié de les que no es fan
cap ecografia entre les setmanes 14a i 22a de I'embaras va
millorant i ha passat de prop del 20% (1992) al 0,8% (2005).
La taxa de deteccié ecografica de defectes congénits s'ha
anat incrementant al llarg del periode fins a arribar al 68%
durant el 2004 i al 64% durant el 2005, a causa sobretot de
I'augment de la deteccid precog (abans de la setmana 23a
de gestacid), que arriba al 42% el 2004 i el 2005.

La utilitzacié de proves invasives per fer un cariotip s'incre-
menta al llarg del anys del periode, en funcié sobretot del
grup d’embarassades joves (< 35 anys), en les quals s'ha
anat incrementant |'Us dels cribratges de cromosomopaties
(sobretot per a la sindrome de Down) tant ecografics com
bioquimics. Durant el 2005, es produeix una davallada en
la proporcié de proves invasives en tots dos grups d’edat
materna, evolucid que haurem d’anar observant en anys
posteriors.

El nombre de casos amb sindrome de Down s’ha anat incre-
mentant al llarg del periode en funcié de les diagnosticades
prenatalment. Aquest increment és degut als augments de
la sensibilitat dels marcadors, de I'extensié de la cobertura
dels cribratges i de la proporcié de dones amb edats de més
de 34 anys, que provoquen |'esmentat increment de proves
invasives.

En canvi, la mitjana de nadons amb sindrome de Down ha
anat minvant dels 13 del periode 1992-1994 als 4 de 2004 i
2005.

La proporcié de gestants amb edats per sobre dels 34 anys
s'ha anat incrementant fins al 32% del bienni 2001-2002,
per situar-se en el 30% el 2004 i el 2005.

A causa de l'increment de la immigracio, la proporcié de
gestants estrangeres ha augmentat del 5,5% dels anys 1992-
1997 al 20% del 2005.

El percentatge d’embarassades que no es fan la primera visi-
ta a |'obstetre durant el primer trimestre ha anat decreixent i
se situa per sota del 4% des del 1994.

S'incrementa el nombre de medicaments utilitzats per les
gestants al llarg del periode. La mitjana és de prop de cinc
durant tot I'embaras, i de dos durant el primer trimestre.

17

sortir [{=#



Conclusions

— Al llarg del periode es registra un descens en la proporcié de
gestants que fumen. Tanmateix, a partir de I'any 2000
aguestes tendéncies presenten resisténcia a minvar, i les fu-
madores se situen en prop del 33%.

— D’altra banda, es registra un increment de les gestants que
deixen de fumar durant la gestacié. Durant el 2005 només
un 15% de les gestants continuen fumant al final de la ges-
tacio, és a dir, que per primera vegada el percentatge de les
gestants que deixen de fumar es superior al 50% de les que
fumen (el 55% I'any 2005).
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— Sixto Garcia-Mifaur. Genetica. H. Vall d"Hebron.

— Josep Girona. Cardiologia Infantil. H. Vall d"Hebron.

— Miriam Guitart. Registre de Defectes Congeénits del Vallés
(RDCV).

— José M.2 |banez. Director Assistencial. C. Quirdn.

— Jaume Iglésias. Societat Catalana de Pediatria.

— Rafael Jiménez. Pediatria. H. Sant Joan de Déu.

— Xavier Krauel. Pediatria. H. Sant Joan de Déu.

— Josep M. Lailla. Obstetricia. H. Sant Joan de Déu.

— Joan Ramon Laporte. Farmacologia Clinica. H. Vall d’"Hebron.

— Anna Lladonosa. Genetica. Centre de Genética Médica.

— Josep Llaveria. Director. C. Sagrada Familia.

— Josep Lloret. Cirurgia infantil. H. Vall d"Hebron.

— Viceng Lopez. Director. C. Quirdn.

— Rafael Manzanera. Generalitat de Catalunya.

— Elvira Méndez. Salut i Familia.

— Vicente Molina. Pediatria. Institut Dexeus.

— Carlos Mortera. Cardiologia Infantil. H. Sant Joan de Déu.

— Carmen Mosquera. Registro de Defectos Congénitos de
Asturias (RDCA).

— Teresa Pampols. Institut de Bioquimica Clinica.

— Francesc Pla. Obstetricia. H. Vall d'Hebron.

— Antoni Plaséncia. Dir. Gral. Salut Publica. Conselleria Sanitat.

— Manuel Pujol. Director Médic. C. Remei.

— Frederic Raspall. Pediatria. H. Barcelona.

— Santiago Ramoén y Cajal. Anatomia Patologica.
H. Vall d"Hebron.

20

4= index sortir [+



Consell Assessor (desembre del 2008)

— Salvador Salcedo. Pediatria. H. Vall d'"Hebron.
— Agusti Seres. Fundacié Catalana Sindrome de Down.
— Bernat Serra. Obstetricia. Institut Dexeus.
— Oriol Vall. Pediatria. H. del Mar.
— Joan Antoni Vanrell. Obstetricia. ICGON
(Casa de Maternitat).
— Jordi Xercavins. Obstetricia. H. Vall d’"Hebron.

21

E index sortir E



G RU P D E D |AG N O STl C — Montserrat Alegre. Ecografia Obstétrica. Diagnostic Prenatal.

— Gemma Arnedo. Laboratori Duran Bellido.

PRENATAL | POSTNATAL — Sandra Andrev. Laboratori Duran Bellido.

— Montserrat Baiget. Genética. H. Sant Pau.
(d esem bre del 2 008) — :o?quim Balzrtrons. Cgrdiolog\ia 'InfantiI.IH. Sant Joan de Déu.
— Inés Bombi. Ecografia Obstetrica. Institut Dexeus.
— Virginia Borobio. Ecografia Obstétrica. Casa de Maternitat.
— Antoni Borrell. Ecografia Obstétrica. ICGON
(Casa de Maternitat).
— Marta Carrera. Citogenetica. Centre de Patologia Cel-lular.
— Elena Carreras. Ecografia Obstétrica. H. Vall d’Hebron.
— Ana Carrié. Citogeneética. H. Clinic.
— Jaime Casaldéliga. Cardiologia Infantil. H. Vall d"Hebron.
— Nuria Clusellas. Citogenetica. Laboratori del Institut
Bioquimic de Catalunya.
— Esther Cuatrecases. Citogeneética. Prenatal Genetics.
— Miguel del Campo. Genética. H. Vall d'"Hebron.
— Miquel Duran Bellido. Citogenética. Laboratori Duran Bellido.
— Mobnica Echevarria. Ecografia Obstétrica. Institut Dexeus.
— Ariadna Escalona. Laboratori Duran Bellido.
— Immaculada Farran. Alt Risc Obstétric. H. Vall d’"Hebron.
— Rosa Ferreti. Citogenética. Centre de Patologia Cel-lular.
— Jaume Figueras. Cardiologia Infantil. H. Sant Joan de Déu.
— Esther Gean. Citogenetica. Laboratori del Centre
Immunologic de Catalunya.
— Josep Girona. Cardiologia Infantil. H. Vall d’Hebron.
— Juan José Gémez. Ecografia Obstétrica. H. Vall d'"Hebron.
— Pilar Grau. Citogenética. Laboratori Cerba.
— Laura Guerrero. Centre de Patologia Cel-lular.
— José Miguel Jiménez. Ecografia Obstetrica.
Casa de Maternitat.
— Meritxell Jodar. Laboratori Duran Bellido.
— Anna Lladonosa. Centre de Genética Medica.
— Montserrat Lluch. Institut de Bioquimica Clinica.
— Leonor Marin. Laboratori Duran Bellido.
— José M.2 Martinez. Ecografia Obstétrica. ICGON
(Casa de Maternitat).
— Carmen Mediano. Citogenetica. H. Vall d’"Hebron.
— Begofia Méndez. Centre de Patologia Cel-lular.
— Luz Miguez. Citogenética. Diagnostic Prenatal.
— Elisabeth Mird. Diagndstic Prenatal. H. S. Joan de Déu.
— Carlos Mortera. Cardiologia Infantil. H. S. Joan de Déu /
|. Dexeus.
— Ana Mufioz. Ecografia Obstétrica. Institut Dexeus.
— Juan Parra. Ecografia Obstetrica. H. Sant Pau.
— Victoria Penalba. Ecografia Obsteétrica. Casa de Maternitat.
— M.2 Mar Pérez. Citogenetica. H. Sant Joan de Déu.
— M.2 Mar Punzén. Citogeneética. Centre de Patologia
Cel-lular.
— Alberto Plaja. Citogeneética. H. Vall d'Hebron / General Lab.
— Bienvenido Puerto. Ecografia Obstétrica. ICGON
(Casa de Maternitat).
— Roser Pujol. Citogenética. Laboratori Cerba.
— Isabel Ribas. Ajuntament de Barcelona.

22

1= index sortir |



Grup de Diagnostic Prenatal i Postnatal (desembre del 2008)

— Miguel Rissech. Cardiologia Infantil. H. Sant Joan de Déu.

— M.2 Angeles Rodriguez. Ecografia Obstétrica. Institut
Dexeus.

— Mireia Rodriguez. Centre de Patologia Cel-lular.

— Carolina Rueda. Ecografia Obstetrica. H. Del Mar.

— M.2 Angeles Sanchez. UDP. H. Vall d’Hebron.

— Agustin Serés. Citogenética. Prenatal Genetics.

— Anna Soler. Citogenética. H. Clinic

— Manuel de Sostoa. Ecografia Obstétrica. Diagnostic
Prenatal.

— Montserrat Suarez. Citogenética. Laboratori Duran Bellido.

— Margarita Torrents. Ecografia Obstétrica. Institut Dexeus.

— M.2 Angeles Towse. Citogenética. Laboratori Echebarne.

— Antonio Vela. Ecografia Obstetrica. H. Sant Joan de Déu.

— Teresa Vendrell. Citogenética. H. Vall d’"Hebron.

23

{ index sortir ||=»



GRUP DE PERSONAL
NO FACULTATIU
(desembre del 2008)

{ index

— Maria Amenedo. H. Sant Pau.

— Maya Arjona. C. Remei.

— Maribel Avilés. Casa de Maternitat.
— Montserrat Andrés. H. Sant Pau.

— M. Eugeénia Balsach. Casa de Maternitat.
— Lluis Bardajil. H. Vall d"Hebron.

— Rosa Bartrons. H. Sant Joan de Déu.
— Eugenia Beges. C. Sagrada Familia.
— Eduard Benito. H. del Mar.

— Helen Borikd. H. del Mar.

— Maria Caballero. Institut Dexeus.

— M.2 Luz Casanova. H. Vall d'"Hebron.
— Roser Coca. C. Delfos.

— M.2 José Coll. Institut Dexeus.

— Carme Comas. Casa de Maternitat.
— Leo Contreras. C. Sant Jordi.

— Roser Cot. H. Barcelona.

— Maite Cruz. H. Sant Joan de Déu.
— Paquita Delgado. C. Teknon.

— Aurora Ferndndez. H. Sant Pau.

— Neus Ferrer. H. Vall d’Hebron.

— Eulalia Font. Institut Dexeus.

— Rosa Franquet. C. Pilar.

— Marga Garcia. H. Sant Joan de Déu.
— Mercedes Gonzélez. H. Vall d'Hebron.
— Cristina Herranz. H. del Mar.

— Belén Juan. C. Delfos.

— Gloria Lamas. C. Teknon.

— Miriam Latorre. Associacié Afectats d’Espina Bifida.
— Tohi Leal. H. del Mar.

— Antonia Lépez. C. Remei.

— Isabel Lépez. H. del Mar.

— Melina Marti. C. Quirdn.

— Ferran Martin. H. del Mar.

— Josefina Martinez. H. Sant Pau.

— Lluis Martinez. H. Sant Pau.

— Lourdes Martinez. H. Sant Pau.

— Isabel Mas. C. Teknon.

— Sonia Melgar. C. Pilar.

— M.2 Luisa Mera. C. Sagrada Familia.
— Nuria Miro. H. Sagrat Cor.

— Gloria Nicolas. H. Sant Joan de Déu.
— Marisa Nogal. C. Quirdn.

— Silvia NUfez. Institut Dexeus.

— Maria Padré. H. Sant Joan de Déu.
— Xavier Pelay. H. Sant Pau.

— Montserrat Pérez. C. S. Familia.

— Paqui Pérez. C. Remei.

— Pilar Périz. C. Pilar.

— Rafael Reoyo. Associacié Afectats d’Espina Bifida.
— Blanca Sanchez. H. Barcelona.

— Consol Sanchez. H. Vall d"Hebron.
— Elena Sénchez. H. del Mar.

— Silvia Sanchez. C. Corachan.

24

sortir



Grup de Personal No Facultatiu (desembre del 2008)

— Pilar Santollo. C. Sant Jordi.

— Montserrat Surroca. C. Sant Jordi.

— Hermana Teresa. C. Remei.

— Eulalia Termes. H. del Mar.

— Amparo Torres. H. Vall d"Hebron.

— M.2 José Troyano. H. Sant Joan de Déu.

25

E index sortir E



{ index

RESUMEN

El Registro de Defectos Congénitos de Barcelona (REDCB) es un
proyecto multidisciplinario que en la actualidad agrupa practi-
camente a todas las maternidades de la ciudad y es coordinado
desde el Servicio de Sistemas de Informacién Sanitaria (SESIS)
de la Agencia de Salut Publica de Barcelona (ASPB). El REDCB
comenzd a funcionar con cobertura poblacional en 1992. La
tasa global de casos con defectos congénitos (DC) registrada
en el periodo 1992-2005 ha sido del 2,1%. De los 3.785 casos
detectados entre 182.170 gestaciones, 2.699 (71%) son recién
nacidos (RN) y 1.086 (29%), productos de interrupciones vo-
luntarias del embarazo (IVE). La proporcién de casos que aca-
ban en IVE practicamente se ha doblado a lo largo del periodo
(del 19,7% del bienio 1992-1993 al 36,4% del bienio 2004-
2005).

El 49% de los casos presentan un solo DC o una secuencia, el
22% tienen un cuadro de defectos multiples en el que no se ha
podido identificar un sindrome, y el 29% restante son sindro-
mes. De estos, la tasa mas elevada corresponde al sindrome de
Down (2,4 por mil).

Practicamente todas las madres de la muestra de controles se
hicieron al menos una ecografia obstétrica durante la gestacion,
con una media de mas de cinco. El porcentaje de gestantes que
no se sometié a ninguna ecografia entre las semanas 14.2y 22.2
ha ido disminuyendo a lo largo del periodo, desde casi el 20%
en 1992 hasta el 0,8% en 2005. El porcentaje de gestantes que
han sido sometidas a mas de tres ecografias se ha ido incremen-
tando, situandose por encima del 70% desde 1994.

La tasa de deteccion ecogréafica de DC ha ido aumentando a lo
largo del periodo hasta el 68% durante 2004 y el 64% en 2005,
debido al incremento de la tasa de deteccidén precoz (antes de
la semana 23.2 de gestacién), que llega al 42% en 2004 y en
2005. La proporcion de IVE entre estos casos detectados antes
de la semana 23.2 también aumenta, pero en menor medida
que la deteccién, debido probablemente a que cada vez se de-
tectan mds casos menos graves que tienen menos posibilidades
de acabar en una IVE.

Por otra parte, la proporcion de gestantes sometidas a una prue-
ba invasiva ha ido aumentado a lo largo del periodo. Este incre-
mento se produce principalmente en funcién del grupo de
gestantes mas jovenes (< 35 afos), sometidas a una creciente
presion de cribado (sobre todo para la trisomia 21) mediante
métodos tanto ecograficos como bioguimicos. Durante 2005 se
produce un descenso de la proporcién de pruebas invasivas en
los dos grupos de edad materna, evolucién que tendremos que
observar en afos posteriores. Los porcentajes de pruebas invasi-
vas entre los casos también se han incrementado hasta 1999,
observandose una cierta estabilizacién a partir de ese afo.

El nimero de casos con sindrome de Down ha ido en aumento
en funcion de los diagnosticados prenatalmente. Este incre-
mento se debe al aumento de la sensibilidad de los marcado-
res, de la extensién de la cobertura de los cribados y de la
proporcion de gestantes con edades superiores a los 34 afos,
que provoca el mencionado aumento de pruebas invasivas. Por
otra parte, la media de RN con sindrome de Down ha ido dis-
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minuyendo desde los trece del periodo 1992-1994 a los cuatro
de 2004 y 2005.

Utilizando los datos recogidos para los controles, se presenta
informacion poblacional sobre la evolucién de la proporcion de
madres de mas de 34 afos, del lugar de nacimiento de las ma-
dres, del nimero de visitas al obstetra y del momento de la
primera visita. Asi mismo, se presentan las proporciones de
gestantes expuestas a medicamentos y tabaco.

La proporcién de gestantes con edades por encima de los 34
afnos ha ido aumentando desde el 15% en 1992 hasta el 32%
del bienio 2001-2002, para descender al 29-30% del periodo
2003-2005. La proporcién de gestantes de paises extranjeros
ha pasado del 5,5% en el periodo 1992-1997 al 20% de 2005.
El porcentaje de embarazadas que no van a la 1.2 visita al obs-
tetra durante el primer trimestre ha ido descendiendo y se sitUa
por debajo del 5% desde 1994.

Se incrementa el nimero de medicamentos utilizados por las
gestantes a lo largo del periodo, con cinco de promedio los
cinco Ultimos afos del estudio (y alrededor del dos durante el
primer trimestre de la gestacion).

En cuanto al consumo de tabaco, la evolucién del porcentaje de
embarazadas que fuman ha sido muy positiva: ha pasado del
57% durante el bienio 1992-1993 al 33% a partir de 2000,
aunque también es cierto que a partir de ese afo parecen ha-
berse estancado estas tendencias de descenso. Entre las fuma-
doras, también es positiva la evolucién de la proporcién de las
que dejan de fumar durante el embarazo: a partir de 2000 solo
el 20% de las embarazadas continuaban fumando al final de la
gestacion, y en 2005 solo el 15% seguian fumando al final de la
gestacién, es decir, que por primera vez el porcentaje de las
embarazadas que dejan de fumar es superior al 50% de las que
fuman (el 55% en 2005).
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SUMMARY

The Barcelona Birth Defects Registry (REDCB) is a multidiscipli-
nary project covering the majority of the city’s maternity units.
It is co-ordinated by the Health Information Systems Service of
the Agéncia de Salut Publica de Barcelona (Barcelona Public
Health Agency). The REDCB started off with population-based
coverage in 1992. The global birth defects rate during this pe-
riod was 2.1%. Out of the 3,785 registered cases among
182,170 gestations, 2,699 (71%) were births and 1,086 (29%)
induced abortions (IA). The proportion of IA cases has practi-
cally doubled over the period (from 19.7% in 1992-93 to 36.4%
in 2004-05).

Of all the cases, 49% had an isolated defect or a sequence,
while 22% had a non-syndromic multiple defects pattern and
29% a syndrome. The most frequently occurring syndrome was
Down syndrome (2.4 per thousand).

Practically all controls’ mothers had at least one antenatal ultra-
sound scan, with a mean of above 5. The percentage of women
undergoing no scan between 14 and 23 weeks of gestation has
decreased over the period, from almost 20% in 1992 to 0.8%
in 2005. The proportion of controls’ mothers undergoing more
than 3 ultrasound examinations increased, standing at over
70% since 1994.

The ultrasound detection rate of birth defects has grown dur-
ing the period to 68% in 2004 and 64% in 2005, mostly due
to an increase in the early detection rate (before 23 weeks of
gestation), which reached 42% in 2004 and 2005. Among
these cases, the proportion of 1A also increased, but to a lesser
extent than detection, probably due to an increase in the de-
tection of less severely affected cases with less probability of
being aborted.

The rate of pregnant women undergoing an invasive procedure
has increased over the period. Younger mothers (<35 years)
account for most of the increase, due to higher screening pres-
sure with ultrasound and biochemical tests. A decrease in inva-
sive procedures in both maternal age groups in 2005 is
observed, and will be monitored in coming years. Among cases,
an increase in the rate of invasive procedures over the period
has also been reported, with stabilization from 1999.

The number of Down syndrome cases has increased over the
period due to prenatal diagnosis. This growth is due to an im-
provement in the ultrasound and biochemical markers’ sensitiv-
ity, the expansion of screening coverage and the rise in the
proportion of pregnant women of an advanced age (>34
years), leading to the aforementioned increase in invasive pro-
cedures. On the other hand, the mean number of Down syn-
drome births has decreased from 13 during 1992-1994 to 4 in
2004 and 2005.

Using control’s data, information on the following variables is
presented: maternal age, mother’s birthplace, and trimester
of first obstetrician’s appointment. The proportion of preg-
nant women exposed to medications and smoking is also
presented.

The rates of pregnant women over 34 years of age rose from
15% in 1992 to 32% in 2001-2002 and descended to 29-30%
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in 2003-2005. The proportion of pregnant women from for-
eign countries has increased from 5.5% during 1992-1997 to
20% during 2005. The proportion of pregnant women with
their first obstetrician’s appointment after the first trimester of
gestation has decreased, standing at below 5% since 1994.
The mean of medications taken during pregnancy has in-
creased, with almost 5 in 2001-2005 (around 2 in the first tri-
mester of pregnancy). Exposure to smoking has declined over
the period, from 57% in 1992-1993 to 33% since 2000.
However, these proportions show resistance to decreasing dur-
ing the last part of the study period. Also positive was the evo-
lution of the rate of pregnant women that quit smoking during
gestation: since the year 2000 only about 20% have continued
smoking at the end of their pregnancy and only 15% in 2005.
During 2005 and for the first time, the proportion of pregnant
women that quit smoking during gestation accounted for over
50% of smokers (55%).
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