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RESUMEN

OBJETIVO: Determinar la correspondencia entre las anomalias congénitas detectadas por
ultrasonido y los hallazgos clinicos reportados al examen fisico de los recién nacidos en el
Hospital General “Dr. Juan José Arévalo Bermejo”, IGSS zona 6, en el periodo 2017 al 2018.
MATERIAL Y METODOS: Estudio transversal descriptivo donde se realizé una revision del libro
de evaluacion fisica de recién nacidos, detectando a los nifios con anomalias y posteriormente
se verifico el expediente materno para evaluar la correspondencia con el diagnostico
ultrasonografico. RESULTADOS: Se incluyeron 190 recién nacidos a quienes se les detectaron
anomalias congénitas mediante ultrasonografia, de los que 150 cumplieron criterios de inclusion.
Existio un total de 172 anomalias comprobadas al examen fisico del recién nacido, de las que 77
tuvieron identificacion por ultrasonido y correspondieron a la evaluacion pediatrica realizada en
los recién nacidos, 95 casos fueron identificados al nacimiento y no habian sido advertidos
durante el control prenatal. La correspondencia encontrada entre el ultrasonido y el examen fisico
fue del 44.7%. CONCLUSIONES: La correspondencia que se obtuvo es baja en comparacién a
estudios similares, pudiendo ser la causa el tiempo limitado para realizar los ultrasonidos por el
alta demanda. Siendo la semana 15 de embarazo, la edad gestacional en la que se detectan la
mayor cantidad de anomalias congénitas. Las anomalias fetales identificadas con mayor
frecuencia por ultrasonografia fueron cardiopatias congénitas, pérdida de la continuidad del labio

superior con, acortamiento de huesos largos e hidrocefalia.

Palabras clave: Anomalias congénitas, embarazo, ultrasonido, examen fisico, recién nacidos.
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1. INTRODUCCION

Las malformaciones congénitas son la segunda causa de mortalidad en recién nacidos
después de la prematuridad. A nivel mundial 1 de cada 33 nifios nacen con un defecto congénito,
aunque algunas no son graves, en Latinoamérica el 21% de la mortalidad en menores de 5 afios
es atribuida a estas afecciones.! Las anomalias fetales con mayor ocurrencia a nivel mundial son
las que afectan al tubo neural, Guatemala no es la excepcion, teniendo una prevalencia de 4 por
cada 1000 nacidos vivos. Un estudio del Hospital Regional de Chiquimula, donde se
caracterizaron a los pacientes con anomalias fetales, encontr6 que las madres de procedencia
urbana, analfabetas y con edades entre los 18 a 25 afios poseen mas riesgo de tener hijos con
estas afectaciones, siendo las mas detectadas alteraciones musculo esqueléticas en un 35%, del
sistema nervioso central el 15%, faciales y sindromes dismorficos con el 15%, con un predominio
del sexo masculino equivalente al 60% del total de casos.? ** El ultrasonido obstétrico es el
método de imagen mundialmente aprobado para la deteccién prenatal de la mayoria de los
defectos congénitos, siendo un método no invasivo. Tiene como objetivo primordial la exploracién
del feto, permitiendo evaluar su anatomia y detectar alteraciones que puedan presentarse. Los
hallazgos ecogréficos prenatales mejoran el pronostico del neonato, mediante la toma de
decisiones obstétricas ante e intraparto, aproximadamente el 85% de los defectos pueden

diagnosticarse antes del parto por medio de la ultrasonografia.®

El Colegio Americano de Obstetricia y Ginecologia efectuo la revision de 36 estudios que
implicaban 900,000 fetos, demostrando que la sensibilidad ecogréfica para diagndstico de
defectos congénitos es de 40.4%.° El Hospital General “Dr. Juan José Arévalo Bermejo” del
Instituto Guatemalteco de Seguridad Social -IGSS-, no tiene ningln estudio que determine la
correspondencia entre los hallazgos ultrasonogréficos y clinicos en los recién nacidos para la
deteccién de malformaciones congénitas, ni las frecuencias de estas patologias, siendo estos
aspectos en donde radica la importancia del presente estudio. Los resultados generados por esta
investigacion deberan ser complementados en el futuro con un estudio que se enfoque en
establecer la sensibilidad y especificidad de la unidad ultrasonogréafica de la institucion, para la

deteccién de anomalias congénitas.






2. MARCO DE REFERENCIA

2.1. Marco de antecedentes

A principios del Siglo XX, el &mbito de la medicina carecia de tecnologia para obtener
imagenes intrauterinas durante el embarazo, hasta que el Dr. lan Donald desarroll6 la primera
técnica para indagar en vivo la anatomia humana interna, dando paso a la deteccién de tumores
y quistes.’

Fue en 1958 cuando este médico obstetra utiliz6 por primera vez el ultrasonido para
evaluacion fetal. Sin embargo, fue hasta 1964 cuando ocurre la primera detecciéon de anomalias
fetales congénitas en estado prenatal, siendo acrania el diagnostico encontrado en el feto. Con
el transcurso de los afios este método ha evolucionado conservando como objetivo la evaluacion
fetal intradtero. La ecografia es el estudio no invasivo més utilizado para la deteccién de
anomalias fetales, aunque también se utiliza para definir la ubicacion placentaria, nimero de
fetos, actividad cardiaca fetal y edad gestacional.® ® Multiples estudios han cuestionado la
efectividad del ultrasonido para detectar anomalias o retraso en el crecimiento, en 1990 la revista
American Journal of Obstetrics and Gynecology, publicé un articulo en el que demostraban que,
evaluando medidas ecogréficas al feto como didmetro biparietal, longitud de fémur vy
engrosamiento nucal, se obtenia una sensibilidad del 81% y una especificidad del 93% para el
diagnéstico de trisomias. Algunos han evaluado grupos pequefios en los que se ha indicado que
este procedimiento aporta un 94% de sensibilidad y 88% de especificidad en contraste, un
estudio elaborado por el grupo RADIUS, en 1993, con una poblacién de 15,151, concluyé que los
estudios ultrasonogréficos prenatales carecen de impacto en el resultado perinatal, no obstante
esta conclusion es debatida ya que reportaba una baja tasa de malformaciones, por lo que se

podria haber subestimado el impacto del procedimiento realizado.®

Latinoamérica no ha sido la excepcion para elaborar estudios de esta indole, en 2005 se
public6 un articulo por la revista chilena de obstetricia en la que se expuso el registro durante dos
afios de ecografias fetales y la sensibilidad obtenida fue de un 51.3%. Este informe indica que en
poblaciones con bajo riesgo de presentar anomalias se alcanza especificidad de 99%, sin
embargo, se enfocd en comparar la sensibilidad obtenida en estudios previos, yendo desde una
sensibilidad del 23,6% en el trabajo de Bustos, hasta el estudio “Estudio Eurofetus”, el mas grande
a nivel mundial donde se registré una sensibilidad del 73,7% en embarazos alrededor de las 26
semanas. En el 2004 se publicé un articulo de México en el que se llevaron a cabo 14,105
ultrasonidos obstétricos y de este total se reportdé una incidencia del 2.3% de anomalias

congénitas al nacimiento o 79 casos por 10,000 ultrasonidos realizados. 12



Las anomalias mas frecuentes son las gruesas del sistema nervioso central, segun un
estudio realizado en 2007 en Colombia donde se evaluaron a 12,760 fetos, esta situacion es
facilitada ya que se considera que son las malformaciones mas graves, por lo que los ecografistas

realizan evaluaciones mas rigurosas sobre estos 6rganos.*?

Segun un proyecto de tesis elaborado en el 2015, por la Universidad Nacional Mayor de
San Marcos en Perq, concluyé que la ultrasonografia para la deteccién de anomalias congénitas
en el periodo prenatal alcanza una sensibilidad del 80%, mientras que la especificidad llega al

100%, y el valor predictivo positivo y negativo es del 96% y 100% respectivamente.*

Es evidente la importancia de realizar ultrasonidos en las mujeres embarazadas, ya que,
a través de multiples estudios, se ha logrado refutar que el uso de éste facilita la deteccién de
anomalias congénitas en el feto, y que permite al personal médico estar preparados para realizar

las intervenciones apropiadas al momento del nacimiento.

2.2. Marco referencial
2.2.1 Anomalias congénitas
2.2.1.1. Definicion
La Organizacion Mundial de la Salud —OMS-, se refiere a estas como anomalias
funcionales o estructurales, trastornos metabdlicos, que durante la vida intrauterina del feto

se originan y son detectadas en el embarazo, al nacimiento o a lo largo de la vida.>1®

2.2.2 Clasificacion de anomalias
2.2.2.1 Anomalias estructurales
Son todos los defectos en los tejidos, 6rganos o sistemas que alteran la
morfologia anatémica del feto. Segun el riesgo de mortalidad y discapacidad que éstas

causan, se clasifican dentro de anomalias estructurales mayores y menores.*®

2.2.2.1.1 Anomalias estructurales mayores

Se refiere a las que requieren tratamiento médico, quirdrgico o rehabilitaciéon; son
causantes de la mayoria de los fallecimientos, morbilidades y discapacidades en recién
nacidos, generando dafios considerables a la salud. Espina bifida, gastrosquisis, fisura de
labio se encuentran dentro de esta clasificacion y se consideran de caracter externo. Existen
algunas anomalias de caracter interno que deben ser diagnosticadas mediante examenes
tales como: radiografias, ultrasonografia, entre otros. Las cardiopatias, duplicaciones

intestinales, mal rotaciones intestinales y anomalias renales se consideran defectos de



caracter interno. En su mayoria son abordadas de forma multidisciplinaria para obtener
resultados efectivos y salvar la vida del paciente.

2.2.2.1.2 Anomalias estructurales menores

Estas no causan riesgos graves sobre la salud de los afectados, sin comprometer la
forma o funcionalidad del cuerpo. Estas son mas frecuentes a comparacion de las
estructurales mayores y la mayoria pueden ser corregidas. Cuando se da el caso en el que
el paciente presenta dos anomalias menores existe un 10% de probabilidad de coexistir una
anomalia estructural mayor. De existir 3 anomalias menores, la posibilidad aumentara a un
25%. Algunas anomalias que encajan dentro de esta definicion son: sindactila, polidactilia,
pliegue palmar anico, hernia umbilical, pezon extra numerario, hidrocele e hipospadias.

La patogénesis de ambas anomalias estructurales se caracteriza por mdaltiples

mecanismos, los cuales serdn nombrados a continuacion.

2.2.2.1.3 Malformaciones
Suceso que ocurre durante el periodo de embriogénesis y altera la estructura del

feto, son originadas por el retraso o mal desarrollo intra-Gtero.*®

2.2.2.1.4 Displasia

Anomalia de amplia distribucion, afectando todas las areas donde se presenta el
tejido dafiado. Se caracteriza por ser continua y dindmica a lo largo de la vida del paciente,
su origen se debe a una deficiente organizacion celular. Algunos ejemplos son los

hemangiomas, displasias esqueléticas y enfermedad de depdsito.

2.2.2.1.5 Destruccion
Originada por oclusiones vasculares, isquemia 0 bandas amniéticas que generan
mutilacién o disminucion en los miembros afectados. Siendo asi la interrupcién de una

estructura o una porcién de ésta, que originalmente seria normal.®

2.2.2.1.6 Deformacion
Suceso intrauterino que se produce a causa de fuerzas mecanicas anormales y que
afectan al feto, alterando su anatomia. Se pueden mencionar las anomalias articulares

debido a compresion fetal por oligopamnios o defectos uterinos.

2.2.2.1.7 Sindrome congénito
Es el patrén que conforma un grupo de anomalias que se presentan repetidamente
en diferentes pacientes y que se correlacionan a la misma patogénesis. Alteraciones que

suceden independientemente, pero la causa que los origina es la misma.®
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2.2.2.1.8 Secuencia

Alteraciones multiples que son consecuencia de un defecto inicial.

2.2.2.2 Anomalias funcionales
Patologias que carecen de alteracion al fenotipo de los fetos, conservando su
embriogénesis y anatomia normal, ya que su origen es por mutaciones genéticas o

multifactoriales, afectando el funcionamiento de érganos o sistemas al nacimiento.

2.2.3 Etiologia

Aproximadamente el 50% de las causas siguen sin conocerse, pero a lo largo de los
afos se han ido descubriendo mas factores etioldgicos. Para que estas anomalias sucedan los
componentes genéticos y ambientales intervienen en la formacién del feto e incluso puede
existir una mezcla de ambos factores. Los distintos origenes de estas alteraciones fetales se
clasifican como congénitas genéticas, que son en las que se implican las variaciones genéticas,
congénitas multifactoriales y ambientales. Ocurren cuando genes alterados se interrelacionan
y al entrar en contacto con factores del medio ambiente son desencadenados y logran

expresarse en el producto del embarazo.®

2.2.3.1 Anomalias congénitas genéticas

Cada ser humano posee 23 pares de cromosomas, y estos estan compuestos por
miles de genes gue se encargan de definir distintas caracteristicas estructurales o funcionales
del cuerpo. Al momento que se presenten modificaciones en estos genes, surgiran las
anomalias genéticas que podran ser enfermedades cromosémicas, por ausencia o
abundancia de cromosomas, o enfermedades monogénicas, es decir alteraciones enun solo

gen'15, 16

2.2.3.1.1 Anomalias genéticas cromosémicas

Se caracterizan por: variacion en la organizacién de los cromosomas, delecién o
adicién de porciones de material genético e incluso reordenamiento de los segmentos, o0 en
su nlmero, por ausencia o presencia de un ndamero distinto a 46 cromosomas. Esta
situacion influird radicalmente en el desarrollo de 6rganos y tejidos. La confirmacién de estos
diagnésticos se realiza mediante el cariotipo y el factor de riesgo mas importante la edad
materna, por lo que a mayor edad de la madre mayor posibilidad de presentar alguna de

estas alteraciones.!® 16



Los casos en el que existe un cromosoma adicional son conocidos como “trisomias”,
y en el caso de ausencia se llamara “monosomia”. Los sindromes mas conocidos en este
tipo de anomalias son:
e Down, trisomia 21
e Patau, trisomia 13
e Klinefelter, 47 xxy

e Turner, 45 xo

Los rasgos distintivos de los pacientes que presenten estas patologias son:
e Anomalias congénitas multiples

e Trastornos de diferenciacion sexual

e Alteraciones de crecimiento y desarrollo

e Déficit cognitivo

2.2.3.1.2 Anomalias genéticas monogénicas

Son las mutaciones que se presentan en un solo gen, dentro de los cromosomas.
Pudiendo ser heredadas por cualquier progenitor o ser espontaneas “de novo”. Algunas
patologias que pueden ser mencionadas como ejemplo:
e Acondroplasia
¢ Neurofibromatosis
e Fibrosis Quistica

¢ Poliquistosis Renal
2.2.3.2 Anomalias congénitas multifactoriales

Esta alteracibn en el feto sera producida tanto por agentes genéticos como
ambientales, es decir el material genético estara dafiado o alterado y sera altamente sensible
a los cambios de su entorno, y al entrar en contacto con ciertos agentes del medio ambiente,
los cuales actuardn como detonantes, provocaran que la anomalia se haga presente en el
producto del embarazo.

Los factores ambientales que pueden influir seran la dieta de las madres, si consume
sustancias nocivas (alcohol o tabaco), el acceso a agua potable, uso de medicamentos o la
exposicidn a contaminantes. Se puede mencionar como ejemplos los defectos del tubo neural
por la falta de acido félico en la dieta de la progenitora y anomalias en los labios en caso de

gue la madre fume.®



2.2.3.3 Anomalias congénitas ambientales o teratogénicas

Son las causadas directamente por factores ambientales que se les llama
“teratogénicos”. Cada teratdgeno provocara malformaciones distintivas ya que la presencia
de éstas dependera de la dosis a la que se ha expuesto al embrién o feto y el momento de la
gestacion en la que se expuso, siendo el mas susceptible el primer trimestre. Los diversos
agentes etiolégicos son capaces de producir retardo del crecimiento, neoplasias, retardos
cognitivos e incluso abortos espontaneos. La lista de agentes teratdgenos es muy amplia y
se ven incluidos los siguientes:

e Drogas: alcohol, cocaina, heroina, warfarina, yodo, valproato, estreptomicina y
carbamazepina.

e Agentes fisicos: radiacion e hipertermia.

o Enfermedades maternas: diabetes mellitus, fenilcetonuria, Ilupus eritematoso,
hipotiroidismo y obesidad.

¢ Infecciones prenatales: rubeola, citomegalovirus, herpes simple, parvovirus, sifilis y
toxoplasmosis.

e Metales pesados: mercurio y plomo.**6

2.2.4 Factores de riesgo

2.2.4.1. Factores demogréficos y socioecondmicos

Las anomalias congénitas tienen mayor incidencia en familias y paises con escasos
recursos y bajos ingresos econdmicos. Alrededor de un 94% de estas alteraciones se
producen en paises de bajas y medianas entradas econémicos, en estos lugares las madres
embarazadas poseen una dieta baja en nutrientes, existe una mayor exposicién a factores
ambientales nocivos y que predisponen a aumentar la incidencia de estas. A mayor edad
materna aumentara la posibilidad de estar presentes las anomalias en los recién nacidos,

aungue se ha reportado que en madres jévenes también aumenta la probabilidad.®

2.2.4.2. Factores genéticos

Las relaciones entre personas con vinculo de consanguinidad tienen un factor
predisponente para las anomalias que hacen aumentar la mortalidad neonatal. En
poblaciones especificas, como los judios asquenazies o los finlandeses, hay una prevalencia
aumentada en cuanto a anomalias genéticas y que conllevan a mayor riesgo de alteraciones

fetales.



2.2.4.3. Estado nutricional materno

Dietas con carencia de acido folico y yodo, la presencia de diabetes mellitus y el

sobrepeso en las madres se relacionan directamente con algunas anomalias congénitas.*’
2.2.4.4. Factores ambientales

Las situaciones en las que las madres embarazadas estdn en contacto con
plaguicidas, productos quimicos, tabaco, algunos medicamentos o radiacién, hace que
aumenten la posibilidad de que padezca anomalias congénitas el feto. Trabajar en plantas de
desechos solidos, minerias o vivir cerca de estos sitios también predisponen al feto a las

anomalias.!®
2.2.5 Situaciéon mundial

Estas patologias a nivel global en cuanto a incidencia son escasas, pero en cifras se
observa que afectan a 3 de cada 100 recién nacidos, algunas anomalias son detectadas de
forma posterior al nacimiento o durante el desarrollo del nifio, pudiendo estar presentes hasta
en un 10% de nifios de hasta 6 afios. Para el 2015 se registro el fallecimiento de 276,000 recién

nacidos en las primeras cuatro semanas de vida a causa de anomalias.

Conforme el tiempo han transcurrido los indices de mortalidad por enfermedades
prevenibles, como las infecciones respiratorias o la desnutricion infantil, han disminuido
mientras que las muertes causadas por anomalias congénitas han aumentado. La Organizacién
para la Cooperacion y Desarrollo Econémicos (OCDE), elabor6 un listado, en el afio 2015, de
la cantidad de muertes registradas por anomalias congénitas que cada pais, de los que
pertenecen a esta organizacién, ha tenido y dentro de los resultados Estados Unidos de
América se ubica en primer puesto con 10.017, lo continua México con 9.246 y en tercero

Turquia con 5.599 casos.
2.2.6. Situacién en América

A nivel continental las malformaciones congénitas se ubican como segunda causa de
mortalidad neonatal y en menores de 5 afios. Para Latinoamérica se lleva un Estudio
Colaborativo Latino Americano de Malformaciones Congénitas, aunque esta conformado solo
por paises del cono sur, mas Costa Rica y Republica Dominicana, el cual realizé un estudio
retrospectivo en el periodo de 1995 a 2008, donde se registraron 2.409.407 nacimientos de los

gue 31.516 fallecieron a causa de anomalias congénitas, equivalentes a un 1.3% global, los
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porcentajes fueron distintos para cada pais, presentando desde un 0.7% de muertes en Chile
hasta un 2.2% en Bolivia, siendo asi Argentina y Chile los paises que presentan las menores
tasas de mortalidad. Dentro de los resultados que generdé menciona que la gastrosquisis fue
presentada mas frecuentemente en hijos de madres adolescentes (menores de 20 afios),
siendo reportado en Chile un ascenso del 0.16% anualmente desde 1995, a la vez este Ultimo
pais registra la mayor tasa de casos del Sindrome de Down, existe una alta tasa de madres
embarazadas de 35 afios 0 mayores e indica que ha disminuido la incidencia de anomalias del
tubo neural, esta situacion se lo acreditan a la fortificacion de la harina con acido félico siendo

parte de la prevencién primaria.*®

En México se llevo a cabo un estudio en el cual se reportd un 11% de mortalidad infantil por
estas anomalias, en el periodo de 1990, en el 2000 18.7%, en 2010 22.4% y para 2014 abarco
un 25.5%.%°

2.2.7. Situacion en Guatemala

Dentro de nuestro pais estas patologias no son ajenas a nuestra poblacion. Segun informes del
Instituto Nacional de Estadistica (INE) en el afio 2001, se report6é que aproximadamente la mitad
de los nifios que nacen con anomalias congénitas fallecen antes de cumplir un afio. Se
menciona que para el periodo del 2001 al 2003 en los hospitales nacionales hubo una incidencia
de 36 casos por 10.000 nacidos vivos, siendo los departamentos con mayor prevalencia
Guatemala, Sacatepéquez y Quetzaltenango, de igual manera indica que las anomalias del
Sistema Nervioso central son las que mas se presentan seguidas de las anomalias
gastrointestinales. Durante el afio 2003, mediante un estudio descriptivo, se notifica sobre la
prevalencia de anomalias congénitas en el area rural de Guatemala, siendo la misma de 3 por
cada 1.000 nacidos vivos y que el 65% de estas patologias eran malformaciones del tubo

neural'20,21,22,23

Para el afio 2010, el Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social de Guatemala (MSPAS),
informo que la mortalidad por anomalias congénitas se ubicaba como cuarto lugar dentro de las
causas de mortalidad neonatal. En el 2012 el MSPAS indicé que se ubicaba como la segunda
causa de mortalidad en menores de 1 afio. En el periodo de 2006 a 2010 en el IGSS, se llevé
a cabo un estudio que describi6 el perfil epidemiolégico de las madres embarazadas que tenian
fetos con diagnéstico de anomalias congénitas, encontrando que la mayoria se encontraban
entre los 20 y 29 afios, siendo mayor el porcentaje de las originarias del area urbana, y que en
los diagndsticos realizados el 47% se relacionaba a anomalias del craneo, con un 12% se
encontraban las gastrointestinales, musculo-esqueléticas y urinarias, facial y cardiacas
10



componian el 7% cada una y pulmonar solamente el 4%. Dentro de las malformaciones
craneales la méas frecuente fue la hidrocefalia con el 31%, en las cardiacas lideraba la
comunicacion interventricular con el 40%, en las faciales las relacionadas con anomalias de
labios y boca formaban el 80% y la gastrosquisis abarcaba el 45% de las gastrointestinales, en

cuanto a las urinarias el Sindrome de Potter acumulaba el 55%.%12324

En Guatemala las anomalias del sistema nervioso central son las mas frecuentes y tienen
mayor prevalencia en la porcién occidental del pais, segun el pediatra guatemalteco Dr. Carlos
Augusto Chua Ldpez en su estudio: “Anomalias del Tubo Neural en Guatemala”, caracteriza la
incidencia de estas patologias siendo de 2.4 por cada 1.000 nacidos vivos, predominando el
meningocele y el mielomeningocele que son las formas abiertas de las anomalias del cierre del
tubo neural. Huehuetenango y Quetzaltenango reportan 4 casos por 1.000 vivos, siendo estas
tasas de incidencia comparadas con paises como Irlanda y China que son los que tienen la

mayor incidencia a nivel mundial de este tipo de alteraciones.?

Multiples son los factores que influyen sobre los guatemaltecos que elevan la presentacion de
anomalias fetales entre los que existen las tendencias familiares, relaciones entre personas que
comparten consanguinidad, déficits nutricionales de los cuales el mas importante es el de &cido
félico y por altimo la exposicion a fumonisinas, toxinas producidas por hongos que surgen en el
maiz, alimento de amplio consumo a nivel rural, que son inhibidores de los receptores de acido

félico.®

Por ultimo, en 2.017, en el departamento de Chiquimula mediante un trabajo descriptivo
transversal se caracterizd epidemioldégicamente a los pacientes lactantes con anomalias. Conto
con un total de 40 pacientes que cumplian los criterios de inclusion y concluyé en que el grupo
etario de madres de 15 a 19 afios es el que posee mayor incidencia, para estas patologias, con
un 25%, durante el embarazo el 48% de las madres afectadas padecio de infecciones del tracto
urinario, 40% de las madres consumié amoxicilina siendo el medicamento mas usado. Era
mayor la cantidad de madres originarias de zonas urbanas y que el 45% de las implicadas eran
analfabeta, el sexo masculino predominé en los pacientes con malformaciones siendo del 60%.
Las principales anomalias congénitas registradas fueron del sistema musculo esquelético, 35%,
y le siguié las del sistema nervioso central con 15%, para concluir con la informacién generada
en nuestro pais se obtuvo que la morbilidad que presentd la mayoria de recién nacidos con

alteraciones congénitas fue neumonia en un 39%.?
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2.2.8 Medidas de prevencion para anomalias congénitas

Al hablar de cdmo prevenir estas patologias no se hace referencia a la manipulaciéon
genética, aunque en la actualidad no es una opcion lejana, sino de la modificacion de los
factores nocivos a los que se exponen, tanto la madre como el feto, siendo estos de origen
ambiental y social. Estas medidas seran efectivas si se llevan a cabo en el momento adecuado,
siendo este antes de la concepcion o durante el control prenatal.'® Para la prevencién existen

diferentes lineas las cuales serdan mencionadas a continuacion:
2.2.8.1 Prevencion primaria

Estas medidas contemplan la prevencién mediante la fortificacion de alimentos
bésicos con nutrientes como el acido félico, yodo y hierro, multiples paises ya tienen leyes en
rigor para esta situacion. La vacunacion contra agentes nocivos como la rubeola o el
sarampiéon, o el uso de medicamentos sin prescripcion por un profesional durante el
embarazo. Al igual que la educacion que los promotores de salud deben compartir con la
poblacion, esta debe de enfocarse hacia las mujeres embarazadas o que estan planificando
qguienes deben evitar la exposicién a factores ambientales teratogénicos, el consumo de

alcohol o drogas ilegales.®
2.2.8.2 Prevencion secundaria

Consiste en la deteccion de forma temprana de las anomalias en el feto, permitiendo
asi intervenciones médicas adecuadas. Un ejemplo es la prueba del talén de los recién
nacidos la cual permite detectar patologias metabdlicas y de encontrar un caso positivo se

podré brindar tratamiento.
2.2.8.3 Prevencion terciaria

Es orientada hacia la rehabilitacion e insercién dentro de la sociedad de los pacientes

con anomalias congénitas, la cual permitira el mejoramiento de su calidad de vida.®
2.2.9 Deteccion de anomalias

La medicina es un campo cientifico que constantemente avanza en cuanto a
descubrimientos y tecnologias, que son implementadas para brindar mejores tratamientos a la
diversidad de patologias existentes. Las anomalias congénitas no son la excepcion, muchos son
los factores que influyen para que estas se presenten en los fetos, sin embargo, existen pruebas

gue permitiran conocer las probabilidades de que estas malformaciones se presenten o incluso
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llegarlas a detectar cuando ya son existentes. Dentro de la variedad de técnicas disponibles, unas
son mas Utiles para trimestres especificos del embarazo. Hay dos tipos de pruebas: invasivas y

no invasivas.?®

2.2.9.1. Pruebas invasivas

2.2.9.1.1. Amniocentesis
Proceso por el cual se obtiene una muestra de liquido amniético por una puncién
transabdominal que es guiada por ultrasonido. Permite la deteccién de enfermedades
hereditarias o anomalias cromosémicas, debe ser realizada dentro de las semanas 14 a la
20 y se extrae de 15 a 20ml del liquido, el periodo antes mencionado se caracteriza por alta
presencia de células fetales, cuenta con el 1% de incidencia en abortos espontaneos. Se
han registrado procedimientos de la 10 a 14 semanas de gestacion, sin embargo, aumenta
al 2% el riesgo de abortos, se presenta mayor incidencia de pie equino, por lo que no se

recomienda durante este periodo gestacional.?®
2.2.9.1.2. Biopsia Coridnica

Técnica en la que se obtiene una porcién pequefia de las vellosidades coridnicas de
la placenta, la puncién que se realiza puede ser transabdominal o transcervical y debe de
ser acomparfada en todo momento por ultrasonografia. Desde las 11 semanas puede
optarse por este procedimiento, el que pretende diagnosticar las anomalias cromosomicas,

actualmente se calcula que puede causar el 1% de abortos espontaneos.
2.2.9.1.3. Cordocentesis

Extraccion de sangre fetal por medio de la puncion a los vasos en el cordén umbilical,
igualmente que las técnicas anteriores deben ser acompafiadas de ultrasonografia en todo
momento. Permite la obtencién de resultados de 24 a 48 horas, evaluando la presencia de
hemopatias, compromisos inmunoldgicos y el estudio de los cromosomas. Se debe de llevar
a cabo a partir de la semana 20, ya que los vasos del cordéon umbilical son los
suficientemente gruesos para ser puncionados. Presenta una probabilidad del 1% al 3% de

abortos espontaneos.?

2.2.9.2 Pruebas no invasivas
2.2.9.2.1 Ecografias

Durante el primer trimestre se pretende evaluar la vitalidad fetal, su localizacién intra

0 extrauterina y en este periodo puede realizarse el calculo preciso de la edad gestacional.
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Mediante este procedimiento pueden ser detectados sindromes como el de Down, Turner o

Edwards, por medio de la evaluacion de la translucencia nucal, presencia de hueso nasal o

incluso Doppler de vasos que | ductus venoso para descartar anomalias del corazén.?

¢ Sensibilidad y especificidad de la ecografia

El ultrasonido es la principal prueba de tamizaje no invasiva, que se utiliza a nivel

mundial para el diagnéstico de anomalias fetales. Posee una alta sensibilidad en poblaciones

con alta incidencia de malformaciones congénitas y alta especificidad que estan ligados al

tipo de ultrasonido y la experiencia del ecografista.

o

La especificidad se define como la proporcion de verdaderos negativos, que fueron
correctamente identificados por la prueba diagnostica, es decir el total de individuos
sanos segun el estandar de referencia.?’” Especificidad se calcula con la siguiente
férmula:

Especificidad = verdaderos negativos / (verdaderos negativos + falsos positivos)

La sensibilidad es definida como la proporcién de verdaderos positivos correctamente
identificados por la prueba del total de individuos enfermos segun el estandar de
referencia.?’ Sensibilidad se calcula de la siguiente forma:

Sensibilidad = verdaderos positivos / (verdaderos positivos + falsos negativos)

El valor predictivo positivo se refiere a la probabilidad de que una persona tenga una
enfermedad especifica cuando la prueba diagndstica de la misma da un resultado
positivo. Este valor se calcula con la férmula:

Valor predictivo positivo = 100 * (prevalencia * sensibilidad) / (prevalencia * sensibilidad
+ ((1 - prevalencia) * (1 - especificidad)))

El valor predictivo negativo es la probabilidad de que un sujeto con un resultado
negativo en la prueba esté realmente sano. Su calculo es:

Valor predictivo negativo = 100 * ((1 - prevalencia) * especificidad) / ((1-prevalencia) *

especificidad + (prevalencia * (1 - sensibilidad)))

Ultrasonido del primer trimestre

Para que sea eficaz este procedimiento debe de ser realizado en el periodo de las

semanas 11 a la 13, siendo la semana 12 la ideal. Su finalidad sera la cuantificacion del

namero de fetos, identificar la edad gestacional, viabilidad y por medio de marcadores

ecograficos puede ser calculado el riesgo que el feto presente para anomalias congénitas.

Preferentemente debe de ser realizado vaginal y ser llevado a cabo de forma minuciosa,

evaluando el corte transverso del craneo, cerebro y plexos coroideos, térax, abdomen superior
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enfocado en estbmago, abdomen inferior analizando el cordon umbilical y la vejiga del feto,

extremidades y un corte longitudinal de la columna.?®

Los marcadores ecogréaficos de aneuploidia son:

o

Translucencia nucal (TN)

Es el mas importante en este trimestre, pudiendo llegar a detectar hasta el 75% de
anomalias congénitas. Se toma como positivo al rebasar el percentil 95.%

Hueso nasal

Cuando esta ausente este hueso y la TN esta agrandada, se puede aumentarla
deteccion de anomalias hasta el 90%, a esta técnica se le pueden afiadir las pruebas
bioguimicas en sangre materna, consiguiendo hasta el 97% de deteccion. De lo
contrario cuando el hueso esta presente hay un descenso en el riesgo de anomalias
hasta del 30%.%

Ductus venoso (DV)

Técnica que debe correlacionarse directamente con la TN, al estar esta ultima
aumentada se recomienda la evaluacion ecogréfica del DV, ya que si se detecta una
onda atrial reversa puede ser indicativa de anomalias cardiacas. Cuando el DV es
negativo el peligro de cardiopatias se ve disminuido mas no el de las anomalias
congénitas.?®

Angulo facial

Se debe de obtener una imagen de perfil de la cara fetal en la linea media, se define
por la interseccion de dos lineas una sobre la superficie del paladar superior y la otra
que proviene de la superficie de la frente fetal, este angulo va disminuyendo
exponencialmente junto con la longitud craneocaudal, cuando existe un
comportamiento contrario al mencionado, se sospecha de una trisomia 21.

Flujo tricuspideo

La valvula tricuspidea separa al ventriculo derecho de la auricula derecha. Cuando se
detecta una regurgitacion del flujo sanguineo del ventriculo a la auricula, existe la
probabilidad de que el feto posea una trisomia 21.%

Mega vejiga

Este 6rgano dentro del feto debe de tener una longitud menor a 6mm, cuando esta
medida se encuentra entre los 7mm a 15mm la posibilidad de anomalias

cromosémicas, especialmente trisomia 13 y 18, aumenta en un 20%.%’

e Ultrasonido del segundo trimestre

Para las ecografias realizadas en este rango de tiempo, evaluaran

minuciosamente la estructura anatémica del feto, permitiendo la deteccion de anomalias
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congénitas estructurales. Debe de realizarse entre las semanas 20 a la 25, valorandose 9
marcadores ecograficos para descartar la trisomia21, siendo estos los siguientes: hueso
nasal, arteria subclavia derecha aberrante, ventriculomegalia, pliegue nucal,
hiperecogenicidad intestinal, ectasia pielica, foco hiperecogénico intracardiaco, himero y
fémur acortados. Todos estos marcadores se relacionaran directamente con la edad de la
madre y la probabilidad de presentar una trisomia 13, 18 0 21.%"

2.2.9.2.2. Marcadores bioquimicos en sangre materna

Mediante una muestra de sangre materna se evaluaran los niveles de sustancias,
liberadas por el feto 