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RESUMEN

TITULO: MALFORMACIONES CONGENITAS, CARACTERIZACION Y DIAGNOSTICO
PRENATAL ECOGRAFICO"

AUTOR: ORIAN FONTALVO FONTALVO ™

PALABRAS CLAVES : Malformacion congénita, Diagnostico prenatal, Ecografia, Recién nacido

CONTENIDO

ANTECEDENTES: El 2% a del 3% de los recién nacidos son afectados por anomalias
cromosomicas, sin importar su historia clinica anterior, antecedentes familiares, edad o estilo de
vida.

OBJETIVO: Caracterizar las malformaciones congénitas diagnosticadas prenatalmente en las
pacientes atendidas en la Unidad de Medicina Materno Fetal del Hospital Universitario de
Santander desde Junio de 2006 hasta Marzo de 2009.

MATERIALES Y METODOS: Estudio descriptivo prospectivo y de seleccién secuencial de las
pacientes atendidas en la Unidad de Medicina Materno Fetal del Hospital Universitario de
Santander (HUS) con sospecha de malformacién congénita, con seguimiento de la evolucion
materna durante el embarazo , y evaluacién del resultado perinatal final.

RESULTADOS: Se incluyeron 193 pacientes con sospecha de malformacion congénita por
ecografia. En 182 (94,3 %) no habia un antecedente patolégico, El diagnostico mas
frecuentemente se realiz6 hacia la semana 34,6, como promedio (33,9 -35,5) En 159 de los
casos (82,4%), se encontrd un sistema afectado, en el restante 17,1% de los casos se presenté la
asociacion entre sistemas. Los sistemas con mayor nimero de alteraciones correspondieron a:
Genitourinario 26,9% (n=52), SNC 25,4% (n=49), Cardiovascular 18,7%(n=49) y Gastrointestinal
14,5%(n=28). La confirmacién de los hallazgos, se documenté en el 63,25 de las paciente (n=122);
en cambio en el 20,7 % de los casos no hubo confirmacion.

DISCUSION: En términos generales los hallazgos se encuentran relacionados con lo descrito en la
literatura mundial, el diagnostico de malformacién es independiente de la edad, y en la gran
mayoria de los casos no se tienen antecedentes pre disponentes, y el diagnostico se confirma en la
gran mayoria de las pacientes.

YTrabajo de Grado

D]Univqrsidad Industrial de Santander. Facultad de Salud, Escuela de Medicina, Especializacién en Ginecologia y Obstetricia.
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SUMMARY

TITLE: CONGENITAL MALFORMATIONS, CHARACTERIZATION A ND PRENATAL DIAGNOSIS
ULTRASOUND"

AUTHOR: ORIAN FONTALVO FONTALVO ™

KEY WORDS: Hysterectomy, Quality of Life, Quality of Life Health Related, Sexual Function

BACKGROUND: The 2% to 3% of newborns are affected by chromosomal abnormalities,
regardless of their past medical history, family history, age or lifestyle.

OBJECTIVE: To characterize the prenatally diagnosed congenital malformations in patients treated
by the Maternal Fetal Medicine Unit, University Hospital of Santander from June 2006 until March
20009.

MATERIALS AND METHODS : Prospective descriptive study of sequential selection of the patients
treated by the Maternal Fetal Medicine Unit at University Hospital in Santander (HUS) with
suspected congenital malformation, with follow up of breast changes during pregnancy and
perinatal outcome assessment final.

RESULTS: We included 193 patients with suspected congenital malformation by ultrasound. In 182
(94.3%) had an antecedent, the most frequent diagnosis was made at 34.6 days on average (33.9 -
35.5) In 159 cases (82.4%) found an affected system, in the remaining 17.1% of cases presented
the association between systems. Systems with higher number of alterations were: Genitourinary
26.9% (n = 52), SNC 25.4% (n = 49), Cardiovascular 18.7% (n = 49) and Gastrointestinal 14.5% (n
= 28). The confirmation of the findings documented in the patient 63.25 (n = 122), whereas in 20.7%
of cases there was no confirmation.

DISCUSSION: Overall findings are related to those described in the literature, diagnosis of
malformation is independent of age, and in most cases are not pre disponentes history, and
diagnosis is confirmed in most of patients.

YGrade Work
W Universidad Industrial de Santander. Faculty of Health, School of Medicine, Specialist in Genecology and
Obstetrics. Beltran A. Monica.



INTRODUCCION

El diagnostico prenatal, es una disciplina con importancia creciente dentro de las
ciencias médicas, el desarrollo tecnolégico ha permitido el advenimientos de
nuevos equipos médicos, entre ellos los equipos de ecografias que han permitido
la identificacion de patologias, y defectos en el desarrollo fetal, que producen unos
grandes cambios en la forma en que se vigilan los embarazos, con una gran

repercusion social, desde el punto de vista econdmico y emocional.

El avance en los Ultimos afios, ha sido sorprendente y se ha logrado identificar
alteraciones especificas a nivel de genes como la causa de una serie de
enfermedades que pueden ser objeto de deteccion y prevencién muy temprana

desde la etapa prenatal.

Ademéas de las alteraciones genéticas, existen una serie de patologias y
alteraciones, que se ha demostrado estan asociadas, a factores ambientales, que
pueden producir deformacion de tejidos sanos en formacidén o que pueden alterar
la diferenciacion y desarrollo de los tejidos fetales produciendo una serie de
alteraciones conocidas y clasificadas como malformaciones y sindromes

congeénitos.

A nivel mundial existe una documentacion clara, y muy completa de este tipo de
alteraciones y sus factores asociados, en América latina, progresivamente se ha
producido un interés mayor y creciente en la clasificacion de estas patologias, y en
Colombia son pocos los registros existentes y en el departamento de Santander
no existe ningun tipo de registro estadistico ni epidemiologico de este problema,

este hecho motiva la realizacion de este estudio con el fin de recopilar informacion



acerca de las caracteristicas y naturaleza del problema en la poblacion natural de
la ciudad de Bucaramanga y su area metropolitana.

Con la obtencion de resultados en relacion de lo registrado en las estadisticas
internacionales , en su gran mayoria y algunos otros que difieren se espera , el
desarrollo de lineas de investigacion que permitan cada vez mas tener una
claridad del panorama que nos aguarda, y la elaboracién de politicas de salud que
puedan influenciar en los resultaos maternos y perinatales de las pacientes que
confien su cuidado prenatal en las manos de los médicos quienes con estos

resultados podran asegurar un mejor cuidados de estos embarazos.
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1. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA Y JUSTIFICACION

El 2% a del 3% de los recién nacidos son afectados por anomalias cromosémicas,
sin importar su historia clinica anterior, antecedentes familiares, edad o estilo de

vida.

Las anormalidades cromosémicas pueden explicar el aproximadamente 10% del
los defectos al nacimiento; pero estos toman gran importancia debido que

producen gran morbilidad y mortalidad. (1)

La evaluacion anatomica fetal detallada idealmente entre las 18 a 22 semanas
constituye una de las principales herramientas para el diagnostico de los defectos

estructurales.

Los mas viejos métodos de investigacion confiaron en el riesgo segun factores
clinicos, particularmente edad materna para determinar, qué pacientes podrian
beneficiarse de un diagndstico invasivo para las aneuploidias; sin embargo, la
edad materna aislada, es un antecedente débil ya que el valor predictivo positivo

solo alcanza el 70%.

La investigacion del Primer trimestre ha demostrado ser muy eficaz para el

diagnostico de aneuploidia fetal. (1)

La exactitud del ultrasonido del primer y segundo trimestre puede ser mejorada
mediante la consideraciéon de varios marcadores bioquimicos.

Consecuentemente, hay actualmente cuatro componentes principales a
considerar para el diagnostico de aneuploidia fetal y otros defectos de

nacimiento:
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1. ecografia del primer trimestre
2. bioquimica del primer trimestre,
3. ecografia del segundo trimestre

4. bioguimica del segundo-trimestre

Estos cuatro componentes de la investigacion contemporadnea se pueden utilizar

solos o combinarse el uno con el otro para la mayor exactitud. (1) (2)

Es bien sabido ahora, que liquido creciente o espesamiento debajo de la piel en la
parte posterior del cuello es asociado con un riesgo mas alto para aneuploidia
fetal y otros defectos de nacimiento. Esta observacion sonografica realizada por el
Dr. Langdon refleja la descripcion clinica del sindrome de Down realizada hace
mas de 100 afos, que divulgoé que la piel de individuos afectados es demasiado

grande para sus cuerpos. (1) (2)

Durante los afios 80, muchos estudios de ultrasonido describieron el aspecto
tipico de higromas enquistados en el segundo trimestre, y su asociacion con

aneuploidia, particularmente sindrome de Turner.

En el mismo tiempo, fue observado que los higromas enquistados vistos durante el
primer trimestre pueden tener diferentes aspectos (no septados), y diferentes

asociaciones (trisomias) que ésos vistos durante el segundo trimestre.

En 1992, Nicolaides y cols, propusieron el término de translucencia nucal (TNL)
para el aspecto sonografico del liquido debajo de la piel en la parte posterior del
cuello fetal, observado en todos los fetos durante el primer trimestre. Divulgaron
mas lejos una asociacion entre el grueso de la translucidez y el riesgo del

aneuplioidias fetal, especialmente trisomias.
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Este concepto de medir el TNL en todos los fetos formé la base para la

investigacion del primer trimestre por ultrasonido.(6)

Los avances tecnoldgicos en ultrasonido has permitido una mejor observacion del
feto y por ende un mejor analisis del mismo lo que permite, el hallazgo de
diferentes caracteristicas que segun la edad gestacional pueden ser sugestivas de

la presencia de malformaciones congénitas.

Por lo cual el conocimiento de estas caracteristicas puede permitir el diagnostico
temprano y con ello un tratamiento precoz que mejoraria el pronostico fetal.

La ecografia de tamizaje genético entre semanas 11 a 14 semanas ofrece la
posibilidad de evaluar de forma objetiva el riesgo individual de cada pareja para
las anomalias cromosomicas, principalmente el Sindrome Down y el tamizaje
integrado que incluye los marcadores bioquimicos como: la fraccion libre de la
subunidad B de la hormona gonadotrofina corionica BHGC y la proteina P
asociada al embarazo PPA-P mas la ecografia permite establecer el riesgo con un

valor predictivo positivo alrededor del 92%.(1) (2)

La confirmacion diagnostica de anomalias cromosémicas puede realizarse tan
temprano como entre semanas 11 a 13 con biopsia de vellosidades corionicas o

amniocentesis genética a partir de la semana 14.

El tamizaje ecogréfico de semana 11 — 14 es también util para el diagnostico
precoz de anomalias cardiacas, gastrointestinales, genitourinarias entre otras al
igual que el sindrome de transfusion feto fetal en embarazo gemelar
monocorionico biamnidtico por lo tanto resulta de suma importancia conocer los
hallazgos ecogréaficos caracteristicos de cada malformacién para poder realizar

intervencion mas temprano y asi mejorar el pronostico fetal. (1) (2).

13



2. PREGUNTA DE INVESTIGACION

¢Cuales son las caracteristicas de las pacientes y de las malformaciones
congénitas diagnosticadas en la Unidad de Medicina Materno Fetal en el periodo

comprendido desde junio de 2006 hasta marzo de 20097

14



3. ESTADO DEL ARTE Y MARCO TEORICO

El desarrollo tecnolégico en el campo de la ecografia presentado en las Ultimas
tres décadas, nos ha permitido una mejor evaluacién del feto y sus caracteristicas.
Son conocidos ciertos rasgos fisicos y algunos hallazgos propios de los pacientes
con malformaciones, como el caso de exceso de piel, y ausencia de hueso nasal
en las trisomias 18 (1) (2) (3), la visualizacion de dichos rasgos en forma prenatal,
pueden dar un indicio acerca de la presencia de malformaciones en el feto.

La ecografia es un método con un muy buen rendimiento y buena exactitud,;
sensibilidad del 85 % y especificidad del 90 %(1),(2), que pueden ser variables
entre autores, segun grupo poblacional de riesgo o no y los algoritmos de estudio
analizados (2),(3) pero que aun asi representa una herramienta extremadamente

atil en el tamizaje y diagnostico prenatal.

La poblacién de alto riesgo es un grupo poblacional bien definido segun la
presencia de variables claramente descritas (4) como: Edad, area geografica de
residencia, presencia de malformaciones en embarazos anteriores, exposicion a
agentes teratdgenos conocidos, o presenta hallazgos patolégicos en al tamizaje
ecografico inicial, por lo anterior de infiere la variabilidad de la sensibilidad y

especificidad entre un grupo y otro.
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Tabla 1. Rendimiento ecografica para la deteccion de

poblacional general. (4)

malformaciones en grupo

Autor Sensibilidad Especificidad

Lys et al 14 98
Lieal 38 98
Levi et al 34-55 >99
Rosendahl et al 58 >99
Sollie et al 60-73 93
Shirley et al 67 >99
Chitty et al 74 >99
Luck 85 99
RADIUS trial 35 -

Tabla 2.Rendimiento ecografico para la deteccion de malformaciones en grupo de

riesgo (4)

Autor Sensibilidad Especificidad
Sollie et al 86 100
Hill et al 27
Manchester et al 99 91
Sabbagha et al 95 99

En la actualidad, independientemente de la presencia de riesgo o no la ecografia

se ha convertido en el pilar de la deteccidn prenatal de malformaciones.

Tradicional mente el mas importante factor de riesgo tenido en cuenta, ha sido la

edad materna, (1) (2) (5) ademas fue el primero descrito y estudiado; a lo largo del

tiempo el rango de edad ha variado teniendo en cuenta los hallazgos encontrados
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en los exdmenes complementarios. Inicialmente se tenia un rango positivo para
mujeres mayores de 40 afios, que eran llevados a amniocentesis o biopsia de
vellosidades corionicas, por los resultados encontrados y la seguridad creciente de
la técnica con la disminucioén progresiva de morbilidad (5) (6), se hizo extensiva a
un grupo poblacional de menor edad, se realiz el corte a los 35 afios, donde
mujeres cada vez mas jovenes eran llevadas a procedimientos diagnosticos

invasivos.

Actualmente y segun las diferentes politicas de salud de cada pais, se considera
como de corte entre los 35 y 38 afios; el grupo de riesgo constituye cerca del 5-

15% de la poblacion de mujeres embarazadas (6)

Hacia 1980 se introdujo un nuevo método de tamizaje, en el cual se tuvo en
cuenta la concentracion de diversas sustancias feto placentarias en el suero
Materno que son distintas en fetos sanos en comparacion con fetos afectos de
sindrome de Down (5) (6). Dicho método, denominado tamizaje en suero materno
(doble, triple o cuadruple marcador), se considera mas efectivo que el solo uso de
la edad materna y se aplica en el segundo trimestre de la gestacion. (5)(7).

En los Ultimos cinco-diez afios se han desarrollado nuevas técnicas de tamizaje
para ser aplicadas en el primer trimestre, entre ellas la medida de la sonolucencia
nucal (SN) o translucencia nucal es una de las mas promisorias como lo sefiala la

literatura (6).

Paralelo al desarrollo de las técnicas ultrasonograficas se han producido avances
en las técnicas serologicas maternas, lo que dio paso a los marcadores de primer

trimestre (7).
El vertiginoso desarrollo de todas estas técnicas de tamizaje ha despertado gran

interés acerca de como el empleo de uno u otro método afecta la aplicacion de

otros y cudl es la manera correcta de interpretar los diferentes resultados. Es asi

17



como se han propuesto diversas maneras de calcular el riesgo de aneuploidias,
utilizando técnicas ultrasonograficas y seroldgicas, tanto de primero como de

segundo trimestres (6) (7).

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) define el diagndstico prenatal como la
deteccién de cualquier defecto congénito del feto es decir, "cualquier anomalia en
el desarrollo morfologico, estructural, funcional o molecular presente al nacer
(aunque pueda manifestarse mas tarde) externa o interna, familiar o esporadica,

hereditaria o no y Gnica o mdaltiple” (1) (2) (3).

El diagnéstico prenatal engloba todas aquellas acciones médicas (pruebas y
analisis) que tienen como fin diagnosticar antes del parto cualquier anomalia

congeénita. Por extension, suele incluirse su posible prevencion y tratamiento (5)

(6) (7).

CLASIFICACION DE LAS ANOMALIAS

Existen muchas formas de clasificar las anomalias congénitas. La manera mas
sencilla y practica es dividirla en anomalias mayores y menores (8) (9). La
anomalia mayor es aquella que requiere una intervencion desde el punto de vista
médico, quirdrgico y/o cosmético. La incidencia de anomalias mayores es del dos
al cinco por ciento. La anomalia menor es aquella que puede requerir manejo
meédico o quirdrgico minimo, carece de significancia cosmética y no afecta la
expectativa o el estilo de vida del paciente. Obviamente esta clasificacion puede
ser subjetiva y arbitraria. Puede existir una superposicion entre las anomalias
menores y las variantes anatémicas normales o fenotipicas. Las variantes
anatomicas pueden ocurrir en el cuatro por ciento de la poblacién general mientras
gue las anomalias menores ocurren en menos del cuatro por ciento. La
importancia de las anomalias menores es que pueden ser indicadores de

morfogénesis anormal y de otros serios defectos no detectados (10) (11) (12). El

18



90% de los fetos con tres 0 mas anomalias menores pueden tener una anomalia

congénita mayor.

Estos hallazgos son denominados marcadores desde el punto de vista ecografico
y Su presencia puede ser transitoria. La presencia de estos marcadores aislados o
multiples debe ser evaluada cuidadosamente y podrian ser la condicion para
indicar un cariotipo fetal (10) (11) (12).

Las anomalias fetales segun su origen se pueden dividir en malformaciones,
deformaciones y disrupciones (11) (12). Para tal efecto se tienen las siguientes

definiciones:

Malformacién: Alteracién fenotipica (de la morfologia fetal) provocada por un fallo
de la morfogénesis debido a un problema intrinseco en la estructura en desarrollo.
Los mecanismos subyacentes incluyen una alteracion de la formacion de los
tejidos, en el crecimiento o en la diferenciacion causada por factores genéticos,
ambientales o por la combinacién de estos. Una determinada anomalia puede
corresponder a una malformacion aislada o formar parte de un sindrome de

malformacion (8)(9).

Deformidad: Alteracion fenotipica causada por una fuerza extrinseca en una
estructura previamente normal o en normal desarrollo. Las deformidades aparecen
normalmente en un momento tardio de la vida fetal y estan causadas por la

ausencia de movilidad fetal debido a factores mecanicos, mal formativo o funcional

(8)(9).

Disrupcion: Es debida a una fuerza destructiva que actia sobre una estructura en
desarrollo normal. Pueden presentar un aspecto caracteristico debido a la perdida
de tejido y la diferenciacién aberrante de los tejidos adyacentes con los que

pueden desarrollarse adherencias. Los mecanismos incluyen la muerte celular o la
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destruccion tisular debido a anomalias vasculares, anoxia, agentes teratdogenos,

infecciosos o fuerzas mecanicas (8)(9).

Displasia: organizacion celular anormal, que modifica la morfologia anormal o la

estructura de un tejido U 6rgano. (8)(9)

Toda mujer tiene riesgo de presentar un feto con un defecto genético (5). Para
calcular el riesgo individual, es necesario considerar el riesgo “a priori”, que
depende de edad y de la edad gestacional, y multiplicar esto por una serie de
factores o de cocientes de probabilidad, que dependen de los resultados de una
serie de pruebas secuénciales de investigacion realizadas durante el curso del
embarazo para determinar el riesgo especifico del paciente (5) (6) (7). Cada vez
gue se realiza una prueba el riesgo “a priori” es multiplicado por el cociente de la
probabilidad de la prueba para calcular un nuevo riesgo, que entonces se
convierte en el riesgo a priori para la prueba siguiente. El riesgo para las trisomias
aumenta con edad maternal sin embargo el riesgo para Sindrome de Turner o
triploidia no cambia con la edad materna (5)(6). Un antecedente de
cromosomopatia en un embarazo previo aumenta el riesgo de recurrencia en el
siguiente embarazo. A mayor numero de malformaciones mayor es la probabilidad

de cromosomopatia (5)(6)

VALORACION Y DETECCION ECOGRAFICA DE LAS MALFORMACI ONES

Tasa de deteccion de anomalias congénitas clasificadas por sistemas en puede
variar de un area geografica a otra, dependiendo de la poblacion analizada (7). El
sistema fetal mas afectado es el cardiovascular (7) (8). Una de las indicaciones
mas comunes para realizar un ultrasonido es la sospecha de una anomalia fetal
(6). Es importante conocer la epidemiologia de las anomalias de los recién
nacidos vivos por varias razones. La primera es examinar la literatura referente a

la deteccion de los defectos al nacimiento por ultrasonido, para estar enterados de
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cual es la incidencia total de anomalias fetales en la poblacion estudiada. Si la
incidencia es mas baja que lo esperado en la poblacién, la tasa de deteccion de
anomalias pudo no haber ocurrido. Si es alta, la tasa de deteccion es mas alta
porque la poblaciébn puede ser de alto riesgo para determinada anomalia,
confirmandolo no solo por ultrasonido si no por marcadores bioquimicos. En
segundo lugar, sabiendo qué anomalias fetales son las mas comunes, se puede
tener un indice mas alto en la deteccion de anomalias al realizar la ecografia.
Ademas, cuando se descubre una anomalia, se puede dar una informacién mas
apropiada a la paciente y sus familiares acerca de la incidencia de la anomalia en
nuestra poblacion. Infortunadamente, es muy dificil comprobar las incidencias

verdaderas de varias anomalias.

Aunque los registros indican que el defecto encontrado al nacimiento existe en el
pais, hay diferencias en las definiciones de los defectos y de las caracteristicas
morfologicas encontradas. Ademas, muchos de los registros son registros en
recién nacidos, subestimando la incidencia de las anomalias encontradas por
ultrasonido durante la gestacién. Una de las fuentes mas grandes de los datos
para la deteccion de defectos al nacimiento diagnosticados durante embarazo y al
nacimiento es el estudio de Eurofetus que implic6 170.800 mujeres y 4615
malformaciones (15)(16). Este es un estudio prospectivo multicéntrico realizado en
61 centros en Europa. La incidencia total de fetos malformados en este estudio era
2.2%. Existe controversia significativa con respecto a la sensibilidad del
ultrasonido en la deteccion de anomalias fetales Una metanalisis que incluy6 36
estudios con cerca de 900.000 fetos se determind que la sensibilidad total para
detectar anomalias fetales era 40.4% (13.3% al 82.4%). (15)(16).

Existen estandares para la practica del ultrasonido. Uno de lo mas extensamente
conocidos y utilizados posiblemente es el sistema de estandares publicados por el
Instituto Americano del Ultrasonido en Medicina desde el afio de 1994, donde se

incluyen los parametros para realizar la valoracion de la anatomia fetal (16) (17)
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-Sistema cardiovascular. Defectos anatémicos del corazén y de los grandes
vasos debidos a alteraciones producidas en distintas fases del desarrollo fetal y

presentes en el momento del nacimiento. (13)

La incidencia es de 1/120 nacidos vivos. El riesgo se calcula en 2 a 3% de todos
los nifios con un pariente de primer grado afectado (mayor cuando el pariente es
uno de los progenitores). (13)(18)

A veces existe una causa identificable. Algunas anomalias cromosomicas (p. €j.,
las trisomias 13 o0 18) producen graves malformaciones cardiacas, mientras que
otras (p. €j., la trisomia 21, el sindrome de Turner [XO] y los trastornos genéticos
(p. €j., el sindrome de Holt-Oram) pueden dar lugar a procesos menos graves.
También pueden estar implicadas las enfermedades maternas (p. ej., diabetes
mellitus, LED, rubéola) o la exposicion a factores medioambientales (talidomida,
isotretinoina, alcohol [sindrome de alcohol fetal]) o sus combinaciones.
(13)(18)(19)

El tamizaje para las malformaciones cardiacas fetales es parte de investigacion
rutinaria del ultrasonido en semana 18-21, segun protocolos de la exploracién

incluyendo la visualizacion de cuatro camaras.

En el estudio de una poblacién de bajo riesgo, una valoracion de cuatro camaras
del corazon fetal potencialmente permite, en el mejor de los casos, la deteccion de
el 40 % solamente de fetos con enfermedad cardiaca compleja;(18) Las lesiones
cardiacas implican comunmente anomalias de los tractos de la salida tales como
transposicion completa, tronco arterial comun, la coartacion aodrtica o las
anomalias de menor importancia tales como: defecto septal atrial (del tabique
secundum), defectos septales ventriculares pequefios, estenosis pulmonar o
aortica leve (19). La visualizacion que incorpora los tractos de la salida y de las

grandes arterias en el protocolo de la exploracion aumentaria la tasa de la
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deteccion a 65-70%(18). Sin embargo, los datos sobre este tipo de investigacion
son limitados (18) (19) y los resultados son ampliamente variables entre los

diferentes autores.

La valoracion del cuatro cdmaras, en la exanimacion cardiaca basica incluida
comunmente en la exploracion obstétrica rutinaria, y la exanimacion cardiaca
basica extendida en la cual se visualizan los tractos ventriculares de la salida;
deben ser distinguidas de una exanimacion ecocardiografica fetal verdadera. El
altimo incluye, ademas del acercamiento de dos dimensiones, el ecocardiograma
Doppler color y Doppler pulsado. El ecocardiograma doppler color puede, a
veces, proporcionar la informacion de diagndéstico y pronéstico esencial. El uso del
ultrasonido de alta calidad depende de equipos de muy buena resolucion, junto
con maestria y el entrenamiento cuidadoso de los examinadores
(18)(13).Comunmente la exploracion de cuatro cAmaras consta de la visualizacion
del llamado, eje corto de los grandes vasos, que incluye ventriculo y auricula
derecha, con véalvula pulmonar y aorta(13)(18) ademas del eje largo que incluye la
visualizacion de el ventriculo y la auricula izquierda, aorta y septo
interventricular(13)(18). También se incluye en la valoracion estandar la vista para
sagital del corazon, y valoracion de los vasos cefalicos(13)(18).En términos
generales la valoracion ecografica del corazon fetal en manos expertas pueden

aportar informacion muy util para el diagnostico de una malformacion cardiaca.

-Sistema nervioso centra. Las anomalias del sistema nervioso central son una
de las méas devastadoras en el contexto del diagnostico prenatal. Se estima una
incidencia alta y se calcula que sea de 1.4 a 1.6 por cada mil nacidos vivos y se
puede evidenciar en tres a seis por ciento de los fetos nacidos muertos.
Adicionalmente se asocian con incremento de abortos espontaneos, desordenes

geneéticos y anormalidades cromosOmicas (20).
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La formacion de la anomalia aparece en las primeras semanas de vida intrauterina
y es reflejo de una lesién estructural producida por un error localizado en la
morfogénesis. EIl conocimiento de estos procesos facilita el entendimiento de la
posible fisiopatologia de la anomalia del sistema nervioso central. El tubo neural
esta abierto temporalmente tanto en el extremo craneal como en el caudal. El
neuroporo anterior o abertura craneal se cierra a los 38 dias de amenorrea y el
posterior a los 40 dias. La Luz del tubo neural se convierte en el sistema
ventricular en el encéfalo y en el canal central e la medula espinal. Este proceso
llamado inicialmente de neurulacién primaria finaliza con el proceso de
canalizacion (neurulacion secundaria). Posteriormente ocurre el proceso de
vesiculacion que va a dar origen a las diferentes estructuras del sistema nervioso
central. Cualquier alteracion en estos procesos puede dar origen a un defecto del
cierre del tubo neural o defecto en la morfogénesis del sistema nervioso central
(20) (22).

VALORACION ECOGRAFICA DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

En la valoracion ecografica del cerebro se debe confirmar el desarrollo
embrionario, asumiendo que una morfologia cerebral normal indica una estructura
y desarrollo normales. Existen cambios cerebrales a medida que transcurre la
gestacion. Las estructuras cerebrales se pueden dividir anatbmicamente en supra
e infratentoriales. De acuerdo a la localizacion de la anormalidad se debe
detectar el tipo de anomalia y la parte del cerebro afectada. Para lograrlo se debe
realizar una evaluacion sistematica de las estructuras cerebrales y de la columna
vertebral (20) (21). Existen tres planos utilizados para realizar la evaluacion del
sistema nervioso central: transtalamico, transventricular y transcerebeloso.
Utilizando estos tres planos se pueden detectar el 95% de las anomalias del
sistema nervioso central. Las imagenes transvaginales sirven para complementar

el estudio, ofreciendo mejor informacion y un mayor grado de seguridad en el
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diagndstico de la normalidad y de las anomalias. Siempre se debe examinar el

resto de la anatomia fetal en busca de anomalias asociadas.

El examen rutinario de la cabeza fetal implica la visualizacion de varias
estructuras dominantes. La primera son los ventriculos laterales en un corte axial a
nivel del atrio. El plexo coroideo se debe visualizar dentro de los ventriculos
laterales, pero su apariencia puede ser “flotante” en los casos de
ventriculomegalia. Varias medidas y cocientes se han propuesto para medir el
ventriculo lateral para determinar la presencia de ventriculomegalia. Sin embargo
el método mas comunmente usado es la medida del atrio ventricular en el nivel del
“glomus” del plexo coroideo. Una medida mayor de 12 milimetros se considera
anormal (20) (21). La segunda estructura que se debe visualizar en el cerebro
incluye el “cavum del septum pellucidum”. La ausencia del “cavum del septum
pellucidum” puede indicar una anormalidad en las estructuras de la linea media

cerebral incluyendo la agenesia del cuerpo calloso.

La fosa posterior del cerebro fetal debe también ser examinada (20) .El aspecto
concavo normal de los hemisferios cerebelosos debe ser demostrado. La anchura
de la cisterna magna debe ser medida. El limite superior de normalidad para esta
medida es 10 milimetros El aumento de la cisterna magna puede indicar una
malformacion potencial del tipo Dandy-Walker. La disminucion u obliteracion de la
cisterna magna puede indicar una malformacion de Arnold-Chiari y puede estar
asociada a espina bifida. En el corte axial se incluye la medicion del cerebelo que
se correlaciona muy bien con la edad gestacional. También se debe medir el

pliegue nucal entre la semana 18 a 22.

La forma de la cabeza fetal y las estructuras intracraneales también se debe
valorar durante el examen del sistema nervioso central. La osificacion de la
boveda craneal se completa hacia las 12 semanas y las suturas permanecen

visibles durante toda la gestacion. La apariencia anormal del craneo fetal también
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puede indicar una anomalia fetal. Por ejemplo el signo del “limén” indica un riesgo
creciente para un defecto del tubo neural, como en la malformacion de Arnold-
Chiari de I, que causa una herniacion del vermix cerebelosos y una desviacion
hacia abajo del cuarto ventriculo. Esto hace que el cerebelo se curve
posteriormente adoptando una forma de “platano”. La forma externa del craneo en

“fresa” es sugestiva de trisomia 18 (20) (21).

La piel del cuero cabelludo es fina con un espesor de 1 a 2mm, adquiriendo valor
su medicion en los casos de Hidrops. La ecogenicidad de las partes blandas es
homogénea sin espacios quisticos. El tamafio de la cabeza se valora con los
parametros biométricos del diametro biparietal (DBP) y la circunferencia cefalica
(CO).

ANOMALIAS FACIALES

- Labio y paladar hendido. La hendidura facial es una de las malformaciones
congénitas mas comunes. La incidencia es de uno en 700 nacidos vivos. En el
50% de los casos se presenta como un defecto del labio y el paladar, mientras que
en el 25% se presenta como un defecto del labio o del paladar de forma separada.
En la mayoria de los casos tiene una etiologia multifactorial con componentes
genéticos y ambientales. El labio hendido con o sin compromiso del paladar y el
paladar hendido aislado son dos anomalias diferentes. El antecedente de labio y
paladar hendido no incrementa el riesgo de paladar hendido y viceversa. En
algunos casos las hendiduras faciales forman parte bien establecida de
desordenes mendelianos, cromosomicos y sindromes no genéticos. El labio y
paladar hendido y el paladar hendido aislado son componentes sindromaticos en
el tres por ciento de los casos mientras que en el 97% no hacen parte de ningun
sindrome. De los defectos no sindromaticos el labio y paladar hendido representan
el 75% de las hendiduras faciales (25% labio hendido y 50% labio y paladar

hendido) y 25% se presenta como paladar hendido aislado (22).
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Embriolégicamente el defecto ocurre entre las 5 y 6 semanas de gestacion por la
no obliteraciéon por parte del mesenquima de los surcos que dividen inicialmente

las prominencias nasales mediales con las prominencias maxilares.

El labio y paladar hendido ocurre como resultado de un defecto multifactorial o la
combinacion de defectos autosdmicos dominantes con penetrancia y expresion
incompleta en el 25% de los casos y como un desorden esporadico en el 75% de
los casos. La proporcion de afectacion hombre: mujer es de 2:1 y el lado izquierdo

es dos veces mas frecuente que el lado derecho (22).

Las bases genéticas del paladar hendido aislado son menos claras. La proporcion
de afectacion hombre: mujer es de 1:2. Si la madre tiene el antecedente de
afectacion el riesgo de recurrencia disminuye, mientras que si es el padre el
afectado aumenta el riesgo de recurrencia. Lo contrario ocurre en el labio y
paladar hendido (22).

GASTROINTESTINAL

Las anomalias de pared abdominal son de las que con mas frecuencia se detectan
ecograficamente y constituyen un grupo heterogéneo de malformaciones, tanto
desde el punto de vista etiolégico como clinico. La incidencia de estos tipos de
malformaciones puede variara desde 2.4 hasta 7.8 por cada 1000 nacidos vivos
(23).

DEFECTOS DE LA PARED ANTERIOR DEL ABDOMEN
Existe una tendencia clasificar los defectos de la pared anterior del abdomen en

dos malformaciones: la gastrosquisis y el onfalocele que son las mas frecuentes

(23). Muchas de las anomalias del la pared anterior del abdomen cursan con una

27



elevacion de los niveles séricos de la alfa-fetoproteina lo cual contribuye a

confirmar el diagnostico y se utiliza como método de screening.

Alrededor de las seis semanas de estacion hay una rapida elongacion del intestino
medio, formandose un asa de intestino que se hernia a través del cordon umbilical.
Este proceso es fisioldégico y la migracibn se debe al escaso espacio intra-
abdominal que es ocupado por los rifiones y el higado. El retorno a la cavidad
abdominal de esa asa intestinal, después de sufrir una rotacion de 180 grados,
debe ocurrir antes de las 12 semanas de la gestacion. Cualquier herniacion del

contenido intestinal después de la semana 12 se considera patoldgica.

VALORACION ECOGRAFICA DEL ABDOMEN

La evaluacion inicial del abdomen debe determinar el situs de los Grganos
abdominales. El estbmago fetal se debe visualizar como estructura llena de fluido
variable en el cuadrante superior izquierdo, confiablemente después de la semana
14. De no ser visualizado, se debe realizar una posterior valoracion. La no
visualizacion persistente del estbmago se puede asociarse a varios tipos de
anormalidades incluyendo atresia esofagica y anormalidades cromosomicas (14)
(23).

El diafragma fetal debe ser valorado en el plano sagital, cerciorandose de que el
estbmago esta en la cavidad abdominal y de que no existan soluciones de
continuidad de su estructura que comuniquen la cavidad abdominal con la toracica
como en los casos de hernia diafragmatica. Otras estructuras hipoecoicas deben
ser buscadas en el abdomen fetal. La vesicula fetal se puede ver entre las 20 y 32
semanas de gestacion en el cuadrante superior derecho adyacente al higado. En
la atresia biliar es frecuente no identificar la vesicula o que ésta sea muy pequefia.
Los quistes congénitos del sistema biliar, se conocen como quistes del colédoco,

y el mas frecuente corresponde a una dilataciéon quistica del conducto biliar
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comun. También puede haber se estructuras hipoecoicas anormales
dependientes del sistema genitourinario fetal. La insercion del cordon umbilical en
la pared abdominal anterior se debe documentar junto con la integridad de la
pared abdominal adyacente. Esto debe eliminar todas las anormalidades ventrales

significativas de la pared. (14)

El intestino ecogénico se debe documentar si esta presente. Este hallazgo puede
ser transitorio y ocurre generalmente en el segundo trimestre. En algunos casos,
puede ser causado por el feto deglute el liqguido amnidtico con detritus celulares.
Existen varios sistemas que clasifican el intestino ecogénico. Sin embargo en
términos practicos la opinion acerca de la ecogenicidad intestinal anormal se
parece indicar que ese solamente es significativo cuando es similar a la del
hueso. El uso de transductores de alta frecuencia aumenta la ecogenicidad del
intestino fetal. El intestino de ecogénico se puede asociar sindrome de Down,
perforacion intestinal, ileo meconial, fibrosis quistica e infeccion viral fetal.
También se puede presentar asociado a fetos con restriccion de crecimiento

intrauterino y a resultados fetales adversos (14) (23).

SISTEMA GENITOURINARIO

La verdadera incidencia de las anomalias urinaria es desconocida ya que algunas
permanecen silentes hasta la vida adulta. En general la incidencia de
malformaciones del sistema genitourinario es de uno a tres por cada 1000 nacidos
vivos. Del total de malformaciones congénitas letales el 18% son genitourinarias.
El 30% son renales unilaterales y el 20% son malformaciones renales
combinadas. Las malformaciones renales diagnosticadas prenatalmente son con
mayor frecuencia las obstructivas en sus diversas formas, seguidas del rifion
multiquistico. Ademas de la descripcion de la anomalia detectada, se debe evaluar
el pronéstico de la patologia renal en busqueda de los efectos secundarios a la

ausencia de liquido amniodtico, sobre todo la hipoplasia pulmonar, evitando asi
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intervenciones innecesarias al nacimiento. También se debe valorar las
malformaciones asociadas y estudiar la posibilidad de aplicacién de técnicas de
drenaje en caso de uropatias obstructivas. La precocidad del diagnostico en las
uropatias obstructivas permite tratamientos efectivos. Tanto el estudio bioquimico
de la funcién renal como el estudio cromosomico, daran un enfoque global al

problema, estableciendo el prondstico y el manejo en la vida postnatal (24) (25).

VALORACION ECOGRAFIA DEL SISTEMA GENITOURINARIO

Los rifiones son normalmente visibles a partir de la 12 a 14 semanas de gestacion
Los indices de deteccion renal son del 80% a la semana once hasta el 100% a
partir de la semana diez y seis. La funcién renal inicia a partir de la semana once.
La vejiga se vacia cada 30 a 45 minutos y debe ser visible desde la semana 10.
Habitualmente los uréteres no se aprecian en la exploracion rutinaria a menos que

estén anormalmente dilatados (14) (24).

-Patologia quistica renal. El término de patologia quistica renal engloba
diversas entidades cuyo comun denominador es la presencia de quistes de mayor
0 menor tamafio, con particulares caracteristicas en su ecoestructura. Desde el
punto de vista etiolégico las displasias renales son el resultado de una
diferenciacion andmala del tejido metanéfrico y producen una alteracion renal
morfoldgica y funcional irreversible segun su extension y severidad (24). Alrededor
del 90% de las displasias renales son debidas a procesos obstructivos tempranos
que ocurren durante la formacion del riidbn generalmente antes de la semana 20
de gestacion. EI momento en que se produce la obstruccion, el grado y la
duracion de la obstruccién son fundamentales para el prondstico de la funcion
renal del feto. La localizacion anatomica de la obstruccion condiciona el patrén de
displasia y los hallazgos ecogréficos. La obstruccion tardia en el tercer trimestre

s6lo conduce a Hidronefrosis (24) (25).
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La presencia de oligohidramnios asociado es factor de mal pronéstico. El analisis
bioquimico de la orina fetal, mediante vesicocentesis 0 pielocentesis fetal
constituye un indicador de la funcion renal fetal y son la base fundamental para
realizar una intervencion terapéutica in Utero ya que sélo se ofrece a aquellos
fetos con funcion renal preservada y cariotipo normal. Existe una clasificacion de
Potter para la enfermedad quistica renal (24) (25). El Tipo | es autonOmica
recesiva (Infantil) enfermedad poli quistica renal, el tipo Il es la displasia
multiquistico renal, el tipo Il es autondmica dominante (Adulto) enfermedad poli

quistica renal y el tipo IV es la displasia quistica obstructiva.

La dilatacion de la pelvis renal en grado moderado (pielectasia renal) o grado
severo (Hidronefrosis) constituyen una de las anomalias fetales que con mayor
frecuencia se diagnostican en la etapa prenatal. Se producen por cualquier
anormalidad del tracto urinario bajo, incluyendo obstrucciones, reflujo vesico-
ureteral, o alteraciones musculares de las paredes del tracto urinario. La dilatacion
pélvica en sentido antero-posterior de menos de 5mm se considera normal. Una
dilatacion de 10mm o mas en cualquier trimestre se considera patologica ya que
en un alto nUmero se asocia a obstruccion. Cuando se presentan de manera
bilateral y temprana durante la gestacion se consideran marcadores suaves de
cromosomopatia. El grado de Hidronefrosis y la displasia asociada también se
considera un factor prondéstico. El grado de Hidronefrosis puede ser cuantificado

segun el registro recomendado por la Sociedad de urologia Fetal (24) (25).
SISTEMA ESQUELETICO

o Las anomalias esqueléticas son relativamente frecuentes y su etiologia es
variada. Su incidencia es de uno por cada 500 nacidos vivos. Se pueden encontrar

asociadas a sindromes o alteraciones cromosomicas, aisladas o como un

trastorno generalizado de la formacion 6sea, que se conocen como las displasias
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Oseas. La tabla 7 muestra la nomenclatura para las displasias 0seas. Existen mas

de 200 displasias esqueléticas descritas.

o Cincuenta tipos se pueden diagnosticar en el momento del parto y 20 son
letales. Las cuatro displasias esqueléticas mas comunes son: displasia
tanatoférica, acondroplasia, osteogénesis imperfecta y acondrogénesis. La
displasia tanatoforica y la acondrogénesis suman el 62% de todas las displasias
esqueléticas letales. La mas comun de todas las displasias esqueléticas no letales

es la acondroplasia. (26)

La osificacion fetal (membranosa) se inicia en la clavicula hacia las ocho semanas.
La osificacion endocondral ocurre en los centros de osificacion primarios de las
diafisis de los huesos largos y se extiende hacia las epifisis. Los centros de
osificacion secundarios epifisiarios ocurren después del nacimiento sin embargo
se puede evidenciar prenatalmente como el del fémur, la tibia y el humero La
medicion de la longitud los huesos largos se hace rutinariamente al igual que el
diametro biparietal ayuda al diagnostico de las anomalias esqueléticas. El
acortamiento por debajo de dos desviaciones Standard para un feto con edad
gestacional conocida es indicacion para descartar una anomalia esquelética.
Cuando se detecta un acortamiento se debe clasificar usando la terminologia
apropiada. Micromelia para el acortamiento afecta por igual los huesos proximales
y distales, Rizomelia para el acortamiento mayor en los huesos proximales que
distales, Mesomelia para el acortamiento mayor en los huesos distales y

Acromelia para el acortamiento de toda la extremidad. (26)

ANORMALIDADES CROMOSOMICAS

Las anomalias cromosomicas son la mayor causa de mortalidad perinatal . La
deteccion de las alteraciones cromosOmicas constituye la mas frecuente indicacion

para realizar una prueba invasiva para el diagnostico prenatal. Las pruebas
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invasivas como la amniocentesis, la biopsia de vellosidad corial o la cordocentesis
estan asociadas con un 1% de perdida fetal (1) (6). Los métodos de tamizaje para
identificar el riesgo de aneuploidia esta en relacion con la edad materna estimada
para el momento del parto, la translucencia nucal (semana 11 a 14), los
marcadores seroldgicos del primer y segundo trimestre y la ecografia de detalle
anatémico. Partir de los 35 afios de edad materna existe un incremento
significativo en el riesgo de presentar una aneuploidia, sin embargo el riesgo para
las triploidias y las monosomias son independiente de la edad materna. Los fetos
que tienen anomalias estructurales mayores a menudo pueden tener una
alteracion cromosOmica hasta en un 30% de los casos. Entre mas anomalias
presentes en el feto mas aumenta la probabilidad de presentar una aneuploidia.
Existen otra serie de hallazgos ademas de las alteraciones estructurales
caracteristicos en las aneuploidias entre ellos estan las alteraciones bioquimicas y

la restriccion del crecimiento intrauterino.
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4. OBJETIVOS

4.1 OJETIVO GENERAL

Caracterizar las malformaciones congénitas diagnosticadas prenatalmente en las
pacientes atendidas en la Unidad de Medicina Materno Fetal del Hospital
Universitario de Santander desde Junio de 2006 hasta Marzo de 2009.

4.2. OBJETIVOS ESPECIFICOS

» Describir las principales caracteristicas socio demograficas de las pacientes con

malformaciones congénitas.

» Describir cuales son los antecedentes personales de las pacientes con

malformaciones congénitas.

» Describir los antecedentes familiares de anomalias congénitas de las pacientes

con malformaciones.

» Describir las complicaciones médicas del embarazo actual en las pacientes con

malformaciones congénitas.

» Caracterizar las malformaciones congénitas segun el o los sistemas

comprometidos.

» Caracterizar las malformaciones congénitas segun los trastornos del

crecimiento fetal.
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Caracterizar las anomalias cromosOmicas en las pacientes con malformaciones

congeénitas.

Describir la edad gestacional al momento del diagnostico de las anomalias

congeénitas.

Describir el resultado de los procedimientos diagndsticos y terapéuticos
necesarios para la evaluacion y manejo de las pacientes con anomalias
congénitas como: amniocentesis, cordocentesis, vesicocentesis, toracentesis,

amniodrenaje y aplicacion de catéteres de derivacion.

Describir el resultado perinatal, via del parto, peso talla, apgar, edad gestacional

al nacimiento.

Describir los diagndésticos obtenidos
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5. METODOLOGIA PROPUESTA

5.1 DEFINICION DEL METODO

Estudio descriptivo prospectivo y de seleccidn secuencial de las pacientes
atendidas en la Unidad de Medicina Materno Fetal del Hospital Universitario de
Santander.

5.2 POBLACION DE REFERENCIA Y MUESTRA

5.2.1. Poblacién. Pacientes gestantes residentes en la ciudad de Bucaramanga y

su area metropolitana.
5.2.2. Muestreo . Secuencial, de madres gestantes con diagnostico ecografico de
malformacion congénita atendidas en la Unidad de Medicina Materno Fetal del

Hospital Universitario de Santander desde Junio de 2006 Diciembre de 2008.

5.3 CRITERIOS DE INCLUSION

* Mujeres embarazadas con diagnéstico ecografico de la Unidad de Medicina

Materno Fetal y Perinatal (UMMFN) de malformacion congénita.

» Historia clinica completa y formato de recoleccion de datos de la Unidad de

Medicina Materno Fetal del Hospital Universitario de Santander.

5.4 CRITERIOS DE EXCLUSION

» Pacientes con hallazgo posnatal de malformacién congénita que no fue
evaluada en la UMMFEN.
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» Paciente que rehusa colaborar con el estudio.

5.5. PROTOCOLO PROPUESTO

El estudio fue realizado en las pacientes que acudieron a la unidad de medicina
materna fetal del hospital universitario de Santander en Bucaramanga Colombia

durante el periodo comprendido entre junio de 2006 y Marzo de 2009.

Las valoraciones ecograficas fueron realizadas por los médicos ginecobstetras
especialistas en medicina materno fetal adscritos a la unidad; con un ecografo
Meddison 8000 Sono AIDS con transductores de 3.5 MHZ

Cuando fueron detectadas alteraciones ecograficas sugestivas de malformacion
congeénita, el estudio fué grabado en la memoria interna del ecografo con posterior
estudio del caso, por parte de todo el grupo de perinatologos, en la junta de
medicina perinatal, los datos recopilados fueron accesados a una base de datos
digital de Microsof office Excel 2007 para su facil acceso , y posterioanalisis,
ademas de las imagenes ecogréficas y en lo posible imagenes de los productos

detectados enfermos vivos 0 no.

Una vez se realiza o confirma el diagnostico de anomalia, a la paciente se le
diligencia el formato de Malformaciones, para realizacion de estudio
complementario y llevar a junta perinatal para, seguimiento del control prenatal,
dentro del proceso realizado institucionalmente, como secuencia diagnostica, sin
gue este estudio genere costos adicionales para la paciente o la institucion en la

cudl sera realizada.
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5.5.1. Tipos de pacientes:

-Remitida por diagnostico extra institucional de malformacion para estudio

complementario

-Remitida para evaluacion por factores de riesgo dados por edad materna, historia
familiar y / o personal de anomalias congénitas, infeccion congénita y / o

exposicion a teratdgenos.

-Remitida para evaluacion del crecimiento fetal

-Estudio complementario durante la hospitalizacion para manejo de urgencia de
una complicacion obstétrica como amenaza y / o trabajo de parto pretérmino, pre
eclampsia, ruptura prematura de membranas, diabetes gestacional y pre

estacional, entre otros.

5.6 ASPECTOS ETICOS YLEGALES

Teniendo en cuenta lo enunciado por la resolucion 8430 de 1993, articulo 11
paragrafo A, el presente estudio se considera con riesgo minimo, donde se toma
registros de informacion médica, medidas de las constantes vitales, realizacion de
examenes para clinicos, sin riesgo para la vida ni para la integridad de los
pacientes incluidos en el estudio, por lo cual solo se requiere de informacion verbal

al paciente sobre el proyecto.

Los datos y registros obtenidos son de gran confidencialidad y solo seran de
conocimiento del investigador principal; y si por necesidad cientifica debieran ser
divulgados, solo se realizara con la autorizacion escrita de la paciente duefia de la

informacion.
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Ademas se cumplira estrictamente, la resolucion 8430 de 1993, en el capitulo V y
todos los articulos relacionados con investigacion en embarazadas; que son los
siguientes 30, 31, 32, 33, 34 ,35

5.7 DEFICICION DE VARIABLES:

Se presentan en el anexo A. Definicion de Variables
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6. RESULTADOS

VARIABLES NUMERICAS DE LA MADRE

Valor (intervalo de _ _
_ Minimo Maximo
confianza)
Edad .
_ 26,4 afios ( 25,4 -27,4) 15 45
promedio
Menarquia 12,9 aflos (12,7 -13,1) 9 17

En la muestra, el 51% (100 mujeres) correspondia al primer embarazo. La mujer
con mas gestaciones tuvo 10, contando el actual. El promedio de embarazos por
mujer fue 1,3. El nimero de hijos vivos oscilé entre 0 y 9. El 15% (30 mujeres)
habia presentado al menos un aborto previo. La mujer con mayor numero de
abortos tuvo 5. El antecedente de mortinato se presento sélo en el 6,3% de las
mujeres, con un maximo de 3 por mujer. El antecedente de ectdpicos se presentd

en el 1,5% (3 mujeres).

- MEDIDAS DE FRECUENCIA DE LOS ANTECEDENTES

ANTECEDENTE Frecuencia (n) | Porcentaje (intervalo de confianza )
Primipaternidad
No 88 45,6% (38,5 — 52,7)
Si 38 19,7% (14,0 — 25,3)
No Aplica 67 34,7% (27,9 —41,4)
Cosanguinidad
No 188 97,4% (95,2 —99,7)
Primos Primer 0
Grado 4 2,1% (0,0-4,1)
Tio/Sobrina 1 0,52% (0,0 - 1,5)
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El antecedente de primipartenidad solo se presenté el 19,7% de las pacientes, no
correspondiendo esto a un factor de riesgo, importante, el antecedente de “no
aplica” se atribuye a los casos de primera gestacion, donde no cabe tener en

cuenta la consideracion de este antecedente.

-SEGURIDAD SOCIAL.
La gran mayoria de las tienen acceso al sistema de seguridad social ,77 %

(n=149), en cambio el 22,04% de las pacientes (n=44) no cuenta con aseguradora

alguna.

Seguridad Social |Frecuencia Porcentaje Acumulado
EPS 78 40,41 (33,4 - 47,4) 40,41
ARS 71 36,79 (29,9 - 43,7) 77,20
SISBEN 40 20,73 (15,0 - 26,5) 97,93
SIN DATO 2 1,04 (0 - 2,5) 98,96
PARTICULAR 1 0,52 (0-1,5) 99,48
. 1 0,52(0-1,5) 100,00
Total 193 100,00

- ESTADO CIVIL.

En el 82% de los casos (n=159) las pacientes registran parejas estables, mientras

gue en el 17,5% (n=34), de las pacientes no se registran parejas establecidas.

Estado Civil Frecuencia Porcentaje % Acumulado
UNION LIBRE 110 56,99 (49,9 - 64,0) 56,99
CASADA 49 25,39 (19,2 - 31,6) 82,38
SOLTERA 29 15,03 (9,9 - 20,1) 97,41
SEPARADA 4 2,07 (0-4,1) 99,48
SIN DATO 1 0,52 (0-1,5) 100,00
Total 193 100,00

-AREA DE PROCEDENCIA.

La mayor parte de las pacientes provienen del area urbana correspondiente al
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86,01% .se registra un caso donde no documento el area de residencia.

Area Frecuencia Porcentaje | Acumulado
URBANA 166 86,01 (81,1 - 90,9) 86,01
RURAL 26 13,47 (8,6 - 18,3) 99,48
SIN DATO 1 0,52 (0-1,5) 100,00
Total 193 100,00

- ANTECEDENTES DE CONSUMO DE MEDICAMENTOS.

AINES 50 25,9% (19,7 — 32,1)
Vacunas 13 6,7% (3,1 -10,3)
Antibiéticos 11 5,7% (2,3 -8,9)
ACO 4 2,0% (0,0 -4,1)
Antiulcerosos 3 1,5% (0,0 — 3,3)
Antihipertensivos 2 1,0% (0,0 — 2,4)
Antiparasitarios 2 1,0% (0,0 — 2,4)
Corticoides 1 0,5% (0,0-1,5)
Progestagenos 1 0,5% (0,0 -1,5)
Antiarritmicos 0 0%
Anticoagulantes 0 0%
Quimioterapia 0 0%
Antihemeticos 0 0%
Otros 0 0%

70 consumieron algun medicamento, de éstas 17 consumieron mas de 1. 123 No

consumieron ningin medicamento durante la gestacion. En ninguno de los casos
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se consumieron medicamentos reconocidos como teratogénicos segun la

clasificaciéon de la FDA

- ANTECEDENTES DE EXPOSICION A TOXICOS.

La gran mayoria de las pacientes ,185 (95,8%) no fueron expuestas a ninguna
sustancia toxica durante el embarazo, el restante de las pacientes; 8 casos (4,1 %)
fue expuesta a sustancias toxicas, de frecuente uso, ninguna de ellas claramente

reconocida como teratogénica.

Ninguno 185 95,8% (93,0 — 98,7)
Alcohol 4 2,1% (0,0-4,1)
Fumador pasivo 2 1,0% (0,0-2,4)
Drogas llicitas 1 0,5% (0,0-1,5)
Tabaquismo Activo |1 0,5% (0,0-1,5)

- ANTECEDENTES PERSONALES PATOLOGICOS

Ninguno 182 94,3% (91,0 — 97,6)

Hipertiroidismo

0,5% (0,0 -1,5)

Gastropatia 3 1,6% (0,0 -3,3)
Diabetes 2 1,0% (0,0 —2,4)
HTA 2 1,0% (0,0 —2,4)
Epilepsia 2 1,0% (0,0 —2,4)
1
1

Colagenopatias

0,5% (0,0 -1,5)

43




La gran mayoria de las pacientes; 182 (94,3 %) no tenian un antecedente

patolégico, que le significara un factor de riesgo para desarrollar una

malformacion congénita. En el 56 % de los casos restantes (8 casos), las

patologias encontradas, o sus tratamientos no estan claramente asociados a

malformaciones.

- ANTECEDENTE FAMILIAR DE MALFORMACIONES

Porcentaje  (Intervalo de

Frecuencia
Confianza)

Familiar materno
Si 15 7,7% (4 — 11,6)
No 178 92,2% (88,4 — 96,0)
Familiar Paterno
Ninguno 180 93,3% (89,7 — 96,8)
Hidrocefalia 12 6,2% (2,8 — 9,7)
Sordomudez 1 0,52%(0,0 — 1,5)
Antecedente Personal 5 2,6% (3,2 —4,8)
Sin Antecedente Personal 188 97,4 (95,1 —99,7)

Solo en el 17,2% (33), de los casos se reporto algun antecedente familiar o

personal de malformacion, considerdndose no estadisticamente significativo,

aungue segun lo manifestado en la literatura mundial se puede contar como un

factor de riesgo importante.
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- MODO DE INGRESO.

Frecuencia | Porcentaje (Intervalo de Confianza)

Referida 110 56,9% (49,9 — 64,0)
No referida 83 43,0% (36,0 — 50,1)

La gran mayoria de las pacientes 56,9%(110) son remitidas de otras instituciones
por hallazgos ecografico previos, o por antecedentes encontrados durante el

control prenatal.
- EDAD GESTACIONAL AL DIAGNOSTICO.
El diagnostico mas frecuentemente se realizd6 en el tercer trimestre, mas

concretamente hacia la semana 34,6, como promedio, el muchos de los casos, la
consulta tardia a control prenatal y en otros la dificultad para acceder al sistema de

salud.
Promedio (intervalo de _ .
] Minimo Maximo
confianza)
Edad
) 34,6 semanas (33,9 -35,5) 15 40
Gestacional

- NUMERO DE SISTEMAS CON MALFORMACIONES.
En la gran mayoria de los casos (n= 159; 82,4%), solo se encontr0 un sistema

afectado, en el restante 17,1% de los casos (33), se presentd0 la asociacion entre

sistemas.
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Frecuencia | Porcentaje (Intervalo de Confianza)

NUmero de sistemas

Solo 1 159 82,4% (76,9 — 87,8)
2 27 14,0% (9,1 — 18,9)
3 6 3,1%(0,6 — 5,5)

4 1 0,5% (0,0 — 1,5)

- NUMERO DE MALFORMACIONES SEGUN SISTEMA

En la gran mayoria de los sistemas se evidencian un grado variable de
malformaciones, en algunos casos estas asociaciones podian considerarse como
un sindrome malformativo, pero en acorde con lo conocido en la literatura, los
sistemas con mayor numero de alteraciones correspondieron en orden
decreciente: Genitourinario 26,9% (n=52), SNC 25,4% (n=49), Cardiovascular
18,7%(n=49) y Gastrointestinal 14,5%(n=28), al igual que alteraciones en los

demas sistemas , como se evidencia en la siguiente tabla.

SISTEMA Erecuencia Porcentaje (_Intervalo de
Confianza)

Genitourinario 52 26,9% (20,6 — 33,3)
SNC 49 25,4% (19,2 — 31,6)
Cardiovascular 36 18,7%(13,1 — 24,2)
Gastrointestinal 28 14,5% (9,5 - 19,5)
Osteoarticular 14 7.3% (3,6 - 11,0)
Tumoral 13 6,7% (3,2 —10,3)
Cromosomopatia 8 4,2% (1,3 -7,0)
Craneofacial 8 4,2% (1,3 -7,0)
Gemelar 8 4,2% (1,3 -7,0)
Pulmonar 5 2,6% (0,3 -4,8)
Otros 15 7,8% (4,0 — 11,6)
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- VARIABLES NUMERICAS DEL FETO.

promedio (intervalo de

confianza) Minimo Méaximo
Peso (n=166) 2365,7 g (2197,3 — 2534,0) 250 4660
Talla” (n=166) 45,1 cm (43,7 — 46,4) 12 59
Edad
Gestacional 34,6 semanas (33,9 -35,5) 15 40
(n=168)

- APGAR AL MINUTO.

APGAR 1 min

© 00 N oo o~ W N - O

Sin dato

) Porcentaje (Intervalo
Frecuencia _ Acumulada
de Confianza)
38 19,6% (14,0 — 25,4) 19,6%
2,1% (0,0 — 4,1) 21,8%
1,0% (0,0 — 2,5) 22,8%
0,52% (0,0 — 1,5) 23,3%
9 4,7% (1,7 -7,7) 28,8%
10 5,2% (2,0 - 8,4) 33,2%
15 7,8% (4,0 — 11,6) 41,0%
24 12,4% (7,7 — 17,1) 53,4%
65 33,7% (27,0 — 40,4) 87,1%
1 0,52 (0,0-1,5) 87,6%
24 12,4% (7,7 - 17,1) 100,0%
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_ Porcentaje  (Intervalo
Frecuencia _ Acumulada
de Confianza)

APGAR 1 min

0ab5 64 33,2% (26,5 —40,0) 33,2%
6a7 39 20,2% (14,5 - 26,0) 53,4%
8al0 66 34,2% (27,4 — 41,0) 87,6%
Sin Dato 24 12,4% (7,7 -17,1) 100,0%

_ Porcentaje (Intervalo
Frecuencia _ Acumulada
de Confianza)

APGAR 5 min

0 42 21,8% (16,0 — 27,6) 21,8%
1 2 1,0% (0,0 — 2,5) 22,8%
2 3 1,6% (0,0 — 3,3) 24,3%
3 1 0,5% (0,0 — 1,5) 24,8%
4 0 0,0% 24.,8%
5 3 1,6% (0,0 - 3,3) 26,4%
6 8 4,2% (1,3 -7,0) 30,6%
7 12 6,2% (2,7 -9,7) 36,8%<
8 36 18,7% (13,1 — 24,2) 55,4%
9 59 30,6% (24,0 — 37,1) 86,0%
10 3 1,6 (0,0 —3,3) 87,6%
Sin dato 24 12,4% (7,7 —17,1) 100,0%
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_ Porcentaje (Intervalo
Frecuencia _ Acumulada
de Confianza)

APGAR 5 min

0ab 51 26,4% (20,2 —32,7) 26,4%

6a7 20 10,3% (6,0 — 14,7) 36,8%

8al0 98 50,8% (43,7 — 57,9) 87,6%

Sin Dato 24 12,4% (7,7 - 17,1) 100,0%

Como se evidencia en las tablas anteriores, los valores del apgar son muy variable
y no dependen de las diferentes malformaciones presentes, si no de la edad
gestacional, y de las condiciones obstétricas asociadas.

- EDAD GESTACIONAL AL NACIMIENTO.

promedio (intervalo de confianza) Minimo Maximo

Edad Gestacional
_ o 27,4 semanas ( 26,1 —28,2) 10,5 41,1
al diagnostico

La edad gestacional al nacimiento tampoco dependié exclusivamente del

diagnostico de malformacion, sino de las condiciones obstétricas asociadas.

- CONFIRMACION POSTNATAL DE LOS HALLAZGOS.

La confirmacién de los hallazgos, hace referencia a la presencia postnatal; clinica
o0 para clinica de lo encontrado en las ecografias prenatales; lo cual se
documentdd en el 63,25 de las paciente (n=122); en cambio en el 20,7 % de los
casos no se evidenciaron los hallazgos prenatalmente diagnosticados. Y en el

12,4 % de las pacientes (n=24) no se tuvo acceso a la informacion postnatal.
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Frecuencia | Porcentaje (Intervalo de Confianza)
No se confirmoé 40 20,7% (14,9 - 26,4)
Si se confirmo 122 63,2% (56,4 — 70,1)
No se estudio 7 3,6% (0,9 — 6,3)
Sin dato 24 12,4 (7,8 - 17,3)

- HALLAZGOS NUEVOS DE MALFORMACION POSTNATALES

En esta variable se analiz6 la presencia de malformaciones postnatales, no

diagnosticada prenatalmente, encontrando que solo en el 20,7% de los casos se

hallaron malformaciones en forma postnatal previamente no conocidas.

Frecuencia | Porcentaje (Intervalo de Confianza)
No 133 63,2% (56,4 — 70,1)
Si 30 20,7% (14,9 — 26,4)
No se estudio 7 3,6% (0,9 — 6,3)
Sin dato 24 12,4 (7,8 - 17,3)

- HALLAZGOS NUEVOS POR SISTEMA.

En la siguiente tabla se relaciona la discriminacién por sistema de los hallazgos

nuevos no diagnosticados previamente

Frecuencia | Porcentaje (Intervalo de Confianza)

Sin hallazgos nuevos 140 72,6% (66,2 — 78,9)
Sin Dato 24 12,4% (7,7 — 17,1)
Cardiovascular 10 5,2% (2,0 — 8,3)
Cromosomopatia 5 2,6% (0,3-4,9)
Gastrointestinal 4 2,1% (0,0 -4,1)
Craneofacial 3 1,6% (0,0 — 3,3)
Genitourinario 2 1,0% (0,0 — 2,5)
Osteomuscular 2 1,0% (0,0 — 2,5)
SNC 2 1,0% (0,0 — 2,5)
Tumoral 1 0,5% (0,0 —2,5)
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-VALORACION POSTNATAL POR GENETICA

Frecuencia | Porcentaje (Intervalo de Confianza)

No se estudio 154 79,8% (74,1 -85,5)
Sin Dato 24 12,4% (7,7 — 17,1)
Normal 7 3,6% (1,0 — 6,3)
Trisomia 21 3 1,6% (0,0 — 3,3)
Trisomia 18 1 0,5% (0,0 — 2,5)

No aplica 4 2,1% (0,0-4,1)

- EVOLUCION POSTNATAL PRIMER MES DE VIDA.

El 29,0% de los recién nacidos de las pacientes previamente diagnosticadas,
guedo en control médico ya sea hospitalizados o no, en el 24,75% (n=67) de los
casos se presentd muerte del producto ya sea en forma prenatal o postnatal
inmediata; mientras que en el 5,2 % de los casos (n=10) se presento resolucion

intrauterina de la alteracion secundaria a tratamiento médico.

Frecuencia | Porcentaje (Intervalo de Confianza)
Control 56 29,0% (22,6 - 35,5)
Muerte Perinatal 38 19,7% (14,0 — 25,4)
Sano 36 18,7% (13,1 — 24,2)
Obito 29 15,0% (9,9 — 20,1)
Sin Dato 24 12,4% (7,7 - 17,1)
Resuelto 10 5,2% (2,0 — 8,3)
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- SEGUIMIENTO PRIMER ANO DE VIDA.

Frecuencia | Porcentaje (Intervalo de Confianza)
Normal 52 26,9% (20,6 — 33,3)
No Aplica 50 25,9% (19,7 — 32,1)
Sin Dato 25 13,0% (8,2 — 17,7)
No se Hizo 21 10,9% (6,5 — 15,3)
Control médico 17 8,8% (4,8-12,8)
Resuelto 13 6,7% (3,1 - 10,3)
Alteracién Funcional 9 4,6% (1,7 -7,7)
Muerte 6 3,1%(0,6 — 5,5)

-DISCRIMINACION DE DIAGNOSTICOS POR CADA SISTEMA.

A continuacion se realiza una discriminacion de la frecuencia de los diagnosticos

teniendo en cuenta cada sistema en particular

-ALTERACIONES DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

SNC Frecuencia % |%acumulada
Holoprosencefalia 9 18.37 [18.37
D. Walker 9 18.37 |36.73
Hidrocefalia 7 14.29 |51.02
Anencefalia 5 10.20 |61.22
Ventriculomegalia 4 8.16 [69.39
Agenesia Cuerpo Calloso 4 8.16 |77.55
A. Chiari 3 6.12 |83.67
Mega Cisterna magna 2 4.08 |87.76
Quiste Plexo Coroideo 2 4.08 ]91.84
Mielomeningocele 1 2.04 |93.88
Alteracién Columna 1 2.04 ]95.92
Lisencefalia 1 2.04 |97.96
Alt. Cerebelar 1 2.04 ]100.00
Total 49 100.00
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- SISTEMA GENITOURINARIO.

Genitourinario Freq.(n) % %Cum.
Hidronefrosis 15 28.85 28.85
Pielectasia 10 19.23 48.08
Agenesia 7 13.46 61.54
Displasia renal 5 9.62 71.15
Alteracion sist. colector |4 7.69 78.85
Ectopia renal 2 3.85 82.69
Dilatacion Ureteral 2 3.85 86.54
Quste renal 2 3.85 90.38
secuenciaPotter 1 1.92 92.31
micro/macro pene 1 1.92 94.23
Megavejiga 1 1.92 96.15
Algenecia vesical 1 1.92 98.08
Hipoplasia renal 1 1.92 100.00
Total 52 100.00
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-SISTEMA CARDIOVASCULAR

Cardiovascular Freq.(n) % %Cum.
Hipoplasia cardiaca 8 22.22 22.22
Cardiomegalia 7 19.44 41.67
CIA 5 13.89 55.56
Canal AV 3 8.33 63.89
Hipertrofia ventricular 3 8.33 72.22
Foco Card
hiperecogenico 2 5.56 77.78
Anillo vascular 2 5.56 83.33
Clv 1 2.78 86.11
Ectopia Cordis 1 2.78 88.89
Coartacion aorta 1 2.78 91.67
Pentalogia de cantrell 1 2.78 94.44
Atresia Valvular 1 2.78 97.22
Alteracion Foramen
oval 1 2.78 100.00
Total 36 100.00
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-SISTEMA GASTROINTESTINAL.

Gastrointestinal Freq. % %Cum.
Onfalocele 6 21.43 21.43
Hernia diafragmatica 5 17.86 39.29
Obstruccion Intestinal 4 14.29 53.57
Atresia esofagica 4 14.29 67.86
Hepatomegalia 3 10.71 78.57
Atresia duodenal 2 7.14 85.71
lleo meconial 1 3.57 89.29
Gastrosquisis 1 3.57 92.86
Tumor o] quiste
abdominal 1 3.57 96.43
Agenesia estomago 1 3.57 100.00
Total 28 100.00
- SISTEMA PULMONAR
pulmonar Freq. Percent (%Cum.
Hipoplasia 3 60.00 60.00
Agenesia 1 20.00 80.00
Enf adenomatoide quistica 1 20.00 100.00
Total 5 100.00
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-SISTEMA OSTEOMUSCULAR.

Oseo_y arti cular Freq. % %Cum.
Huesos largos cortos 6 42.86 42.86
Displasia esqueletica 3 21.43 64.29
Pie equino 2 14.29 78.57
Micromelia 1 7.14 85.71
Escoliosis 1 7.14 92.86
Sindactilia 1 7.14 100.00
Total 14 100.00
- CROMOSOMOPATIAS

Cromosomopatias Freq. % %Cum.
Down 3 37.50 37.50
Trisom18 3 37.50 75.00
Turner 1 12.50 87.50
Trisom13 1 12.50 100.00
Total 8 100.00
-ALTERACION CRANEOFACIAL.

Craneofacial Freq. % %Cum.
Labio leporino +
paladar hendido 3 37.50 37.50
Hipertelorismo 2 25.00 62.50
Hipotelorismo 1 12.50 75.00
Micrognatia 1 12.50 87.50
Alteraciones forma del
crdneo 1 12.50 100.00
Total 8 100.00
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-HALLAZGOS EN EMBARAZO GEMELAR.

Gemelar Freq. Porcent Cum.
Siameses 3 37.50 37.50
TransfusiOn Feto feto 2 25.00 62.50
Mono mono 2 25.00 87.50
Gemelo acardico 1 12.50 100.00
Total 8 100.00
-TUMORAL.

Tumoral Freq. Porcent Cum.
Higroma quistico 5 38.46 38.46
Teratoma 2 15.38 53.85
Quiste cord(1td> 1 7.69 61.54
Quiste ovlico 1 7.69 69.23
Tumor abdominal 1 7.69 76.92
Hepatoblastoma 1 7.69 84.62
Quiste mesenterico 1 7.69 92.31
Corangioma
placentario 1 7.69 100.00
Total 13 100.00
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COMPARACION DE VARIABLES POR SISTEMAS AFECTADOS

-EDAD MATERNA.

Se compara la distribucién de la edad materna en cada uno de los sistemas

afectados
Sistema Promedio (Intervalo Minimo Maximo
de Confianza)
Genitourinario 25,4 (23,5 -27,3) 15 43
SNC 26,3 (24,3 —28,2) 16 44
Cardiovascular 26,9 (24,4 —29,4) 16 44
Gastrointestinal 26,1 (23,7 — 28,6) 16 39
Osteoarticular 26,4 (22,2 -30,6) 17 41
Tumoral 23,2 (18,6 —27,8) 16 43
15 45
Cromosomopatias | 29,5 (19,5 - 39,5)
Craneofacial 26,4 (19,7 - 33,0) 18 40
Gemelar 31,6 (26,6 — 36,6) 23 38
Pulmonar 25,0 (19,3 - 30,6) 18 29

No se encontraron diferencias significativas entre grupos.
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- EDAD GESTACIONAL (EN SEMANAS) AL DIAGNOSTICO

Sistemna Promedio (Intervalo Minimo Maximo
de Confianza)

Genitourinario 27,8 (25,8 —29,8) 12,5 39
SNC 27,1 (25,1 - 29,2) 15 38,5
Cardiovascular 27,8 (25,5 -30,1) 14,6 36,5
Gastrointestinal 28,1 (25,4 — 30,7 11,2 39
Osteoarticular 26,9 (23,0 -30,9) 15 41,1
Tumoral 23,9 (18,8 —28,9) 10,5 34
Cromosomopatias | 22 (13,7 — 30,3) 11,4 38
Craneofacial 27 (22,6 — 31,4) 18,2 33
Gemelar 21,4 (17,6 — 25,2) 16 29
Pulmonar 29,2 (18,5 -39,9) 15,2 36,2
No se encontraron diferencias significativas entre grupos
- PESO FETAL AL NACIMIENTO

Sistema Promedio (I_ntervalo de o o

Confianza) Minimo Maximo

Genitourinario 2617,7 (2303 —293,9) 298 4300
SNC 2316,4(1950,5 — 2682,2) 250 4660
Cardiovascular 2709 (2378,8 — 3039,8) 410 4300
Gastrointestinal 2670,4 (300,4 — 3040,4) 80 4300
Osteoarticular 1792 (1212,4 - 2373,0) 380 3300
Tumoral 1867,5 (1078,6 — 656,4) 450 3800
Cromosomopatias | 1591,7 (242,0 — 2941,4) 350 4000
Craneofacial 1971,3 (725,4 — 3217,2) 508 3670
Gemelar 1483,3 (0 — 3241,3) 1050 2300
Pulmonar 1960 (945,5 — 2974,5) 1500 2280
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No se encontraron diferencias significativas entre grupos

- ANTECEDENTE PERSONAL PATOLOGICO.

Se calcularon prevalencias de malformacion en cada sistema entre los
expuestos/No expuestos a algun antecedente personal, la razén de prevalencias
cruda (RP) y valor de P.

Prevalencia | Prevalencia

Sistema en en no RP p
expuestos expuestos

Genitourinario 18,2% 27,5% 0,66 (0,18 — 2,37) 0,5
SNC 54,6% 23,6% 2,3(1,3-4,2) 0,02
Cardiovascular 36,4% 17,6% 2,1 (0,89 - 4,8) 0,12
Gastrointestinal 27,3% 13,7% 1,98 (0,71 -5,57) | 0,22
Osteoarticular 9,1% 7,1% 1,27 (0,18 — 8,86) 0,8
Tumoral 0 7,1% - -
Cromosomopatias 0 4,3% - -
Craneofacial 0 4,3 - -
Gemelar 0 4,3 - -
Pulmonar 0 2,7 - -

- VIA DEL NACIMIENTO.

Se calcularon prevalencias de cesérea/parto vaginal entre los malformados/No
malformados en cada sistema, la razén de prevalencias cruda (RP) y valor de P
Sin poder asegurar que la via del nacimiento haya sido debida al diagnostico de
malformacion y sabiendo que muchas de las decisiones acerca de la via del parto
son debidas a las condiciones obstétricas asociadas
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% de % de RP p

. . Cesareas en

Sistema Cesareas en no
malformados

malformados
Genitourinario 59,% 63,3% 0,93(0,71-1,22) | 0,61
SNC 67,5% 60,4% 1,11 (0,86-1,44) | 0,42

Cardiovascular 68,9% 60,7% 1,13 (0,86 -1,50) | 0,4

Gastrointestinal 75% 60% 1,25(0,96 - 1,63) | 0,16
Osteoarticular 84,6% 60,2% 1,4(1,07-1,82) |0,08
Tumoral 46,2% 63,5% 0,72 (0,39-1,32) (0,21
Cromosomopatias | 28,6% 63,6% 0,44 (0,13-1,46) | 0,06
Craneofacial 50% 62,5% 0,79 (0,35-,79) 0,93
Gemelar 66,7% 62% 1,07 (0,47 —2,41) | 0,87
Pulmonar 50% 62,3% 0,8 (0,29 —-2,14) 0,61

-APGAR <7 al minuto

Se calcularon prevalencias de apgar bajo al minuto entre los malformados/No

Malformados en cada sistema, la razén de prevalencias cruda (RP) y valor de P

_ Prevalencia
Prevalencia en no
Sistema en malformados RP p
malformados

Genitourinario 55,1% 52,5% 0,77 (0,77 -1,42) | 0,75
SNC 42.5% 56,5% 0,75 (50,8 - 1,11) 0,11
Cardiovascular 51,7% 53,5% 0,96 (65,7 1,41) 0,85
Gastrointestinal 62,5% 51,7% 1,21 (0,85-1,71) | 0,32

52,6% 1,17 ( 0,74 -| 0,53
Osteoarticular 61% 1,84)
Tumoral 38% 54,5% 0,7 (0,34 -1,42) 0,26
Cromosomopatias 42,9% 53,7% 0,79 (0,34 -1,9) 0,57
Craneofacial 33,3% 54% 0,61(0,19-1,93) | 0,32
Gemelar 66,7% 53% 1,25 (0,56 - ,83) 0,63
Pulmonar 25% 54% 0,46 (0,08 — 2,54) 0,25
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Se calcularon prevalencias de apgar bajo a los 5 minutos entre los
malformados/No malformados en cada sistema, la razén de prevalencias cruda
(RP) yvalorde P

si Prevalencia en Prevalencia
istema en no RP p
malformados
malformados

Genitourinario 67,3% 64,1% 1,04 (0,82 -1,32) 0,69
SNC 65% 65,1% 0,99 (0,76 — 1,29) 0,99
Cardiovascular 58,6% 64,4% 0,88 (0,63 -1,23) 0,42
Gastrointestinal 75% 63,5% 1,18 (0,91 -1,53) 0,27
Osteoarticular 69,2% 64,7% 1,06 (0,73 - 1,56) 0,74
Tumoral 53,9% 66% 0,81 (0,49 -1,37) 0,37
Cromosomopatias | 28,6% 66,7% 0,42 (0,13 -1,38) 0,04
Craneofacial 50% 65,6% 0,76 (0,34 -1,71) 0,42
Gemelar 66.7% 65,1% 1,03 (0,45 — 2,29) 0,95
Pulmonar 25% 66,1% 0,37 0,09
- EVOLUCION POSTNATAL

Sistema Vivo Muerte Obito P

Perinatal

Genitourinario 67,35% 14,29% 18,37 0,26
SNC 60% 27,5% 12,5% 0,5
Cardiovascular 48,28% 34,48% 17,24% 0,21
Gastrointestinal 75% 16,67% 8,33% 0,26
Osteoarticular 46,15% 38,46% 15,38% 0,35
Tumoral 46,15% 15,38% 38,46% 0,11
Cromosomopatias 28,57% 14,29% 57,14% 0,01
Craneofacial 33,33% 50% 16,67% 0,241
Gemelar 66,67% 33,33% 17,47% 0,7
Pulmonar 25% 75% 0 0,04

Aparentemente, tener malformaciones se asociaba a menor prevalencia de bajo
apgar esto se debid a sobrevivencia selectiva, los 6bitos no tienen apgar a los 5
minutos, asi que no entran en la formula, y hubo un 57% de Obitos en los fetos

con crom osomopatl'as.
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ASOCIACIONES ENTRE SISTEMAS:

Hubo 34 casos de malformaciones en varios sistemas.27 casos con 2 sistemas
afectados, 6 con 3 sistemas y un caso con cuatro sistemas.

El sistema mas asociado a malformacién mdultiple fue el SNC. Se presentaron 6
casos de SNC + genitourinario, 5 casos de SNC con cardiovascular y 4 en
conjunto con craneofacial. Un caso tenia malformacion craneofacial,

cardiovasculares, genitales y SNC.

Las malformaciones de 3 sistemas (6 casos) involucraron por lo general el

genitourinario, el cardiovascular y el gastrointestinal.

DISCUSION.

Con el advenimiento de las nuevas tecnologias en ultrasonido, se han podido
perfeccionar los métodos diagndésticos prenatales ultrasonograficos, lo que ha
podido permitir un diagnostico temprano de alteracion fetales lo que ha conllevado
a la aparicion de técnicas de tratamiento que han permitido mejorar la morbilidad y
mortalidad fetal en embarazos con diagnostico de malformaciones.

En el presente estudio se realizé una recopilacién de las pacientes atendidas en la
unidad de medicina materno fetal del Hospital Universitario de Santander,
haciendo un analisis y seguimiento desde las variables socio demogréaficas hasta,

los hallazgos malformativos de cada embarazo.

Se encontraron 193 pacientes en un periodo aproximado de 33 meses , con una
frecuencia de 5,8 casos mensuales, un estimativo de un caso semanal
aproximadamente, considerandose una frecuencia alta (16) , comparativamente a
otros centros mundiales principalmente a los agremiados en el ECEMC(31)Donde
se agremian los centros de diagnostico prenatal y quienes reporten frecuencias

aproximadas de 20 casos por mes, bastante aproximado a lo encontrado en
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nuestro estudio; esto teniendo en cuenta que el estudio se llevo a cabo en un
centro de referencia un gran grupo poblacional, pudiendo realizar seguimiento, y
recopilacién de todos los datos en 169 de las pacientes inicialmente evaluadas ,
con una pérdida de 24 pacientes , en los cuales no se pudo realizar la recopilacion
completa de los datos en la gran mayoria de los casos por no poder contactar a

los pacientes.

La edad promedio de las madres estudiadas fue de 26,4 afios con un minimo de
15 y un maximo de 41 afios, sin pertenecer estas pacientes en su mayoria al
grupo poblacional de alto riesgo segun la edad como lo son los 35 afios, segun lo
enunciado en la literatura mundial (5) (6).Estos datos fueron concordantes con lo
encontrado en Uruguay por la Dra. Anna Bonino y colaboradores (32) quienes
encontraron una edad materna promedio de 31 afios con rangos entre los 25 y 38
afos. Al igual que lo encontrado por el Dr. Chapa Téllez (33) en México quien
encontro una edad promedio de 24 afios con una variacion de 5,75 afios, lo que
nos indica que la edad es un factor de riesgo solo para aneuploidias no para otro

tipo de malformaciones

Tampoco se encontré significancia en otros antecedentes estudiados tales como
la primipartenidad, solo presente en el 19,7 % de las pacientes, al igual que la
consanguinidad solo presente en el 2,1 % de las pacientes. Este hallazgo muy
diferente en comparacion con lo encontrado por Rodriguez y Alvarenga en México
(34) quienes encontraron una relacion estadisticamente significativa (P=0.003;
OR=3.78), entre consanguinidad materna y paterna con malformaciones, Ademas
de lo enunciado por otros autores como Connor (39) quién encuentra asociacion

estadistica entre estos dos factores
Cuando se evalua la presencia de algunos otros factores de riesgos externos a la

paciente se encuentra que 70 de las pacientes estudiadas consumieron algun

medicamento durante la gestacion correspondiente al 36,2 % pero el total de las
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pacientes consumieron medicamentos catalogados como categoria B segun la
FDA (28), no se encontré una asociacion estadisticamente significativa entre el
consumo de estos medicamento y malformaciones al igual que lo hallado por
Zarate y cols (35) el Hospital san Ignacio de Bogota en asocio con ECLAMC 2001.
Aungue teniendo en cuenta que no se pueden realizar estudios de casos y
controles en el tema este se considera un hallazgo no completamente

corroborable.

También se encuentra que el 95,8 % de las pacientes no estuvo en contacto con
ninguna sustancia toxica que se pudiera considerar como de riesgo para el
embarazo, y solo en el 4,1 % de las pacientes se encontrdé exposicion a alguna
sustancia, en su mayoria drogas licitas e ilicitas que no ha demostrado una
asociacion importante con malformaciones (16), (29).Hallazgo equiparable a los de

Zarate y cols.

La edad gestacional al diagnostico encontrada en este estudio fue de 34,6 en
promedio con una edad minima encontrada de 11 semanas y un maximo de 41
semanas, acorde con lo conocido en la literatura, por otros autores tales como
Chapa Téllez en México (33) quien detecto una edad gestacional promedio de 33
semanas con variacion de 6,34 semanas, Pero estos hallazgos son ligeramente
diferentes a los reportados por Gonzales y cols en Chile (36) quien encontré que

La EG promedio fue de 24 + 1,2 semanas (r= 22+0 a 26+6 semanas) .

La gran mayoria de las pacientes 159, (82,4 %) presentaron malformacién en un
solo sistema, mientras que se detectaron 27 pacientes (14 %) con dos sistemas
afectados, y 6 (3,1 %) pacientes con tres sistemas afectados, siendo mas
frecuentes la alteracion en un solo sistema debido a que entre mas sistemas

afectados , mayor es el riesgo de mortalidad fetal.
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En nuestra institucién la mayor incidencia de malformaciones se encontro en el
sistema genitourinario, con un total de 52 casos correspondiente al 26,9 % de los
casos, seguido por el sistema nervioso central con un total de 49 casos
correspondiente al 254 % vy el sistema cardiovascular con 36 casos
correspondientes al 18,7 % , hallazgos similares a los descritos por Garcia y
Fernandez (37) en cuba quien encontrd la mayor incidencia en el sistema nervioso
central con 14 % de frecuencia, seguido por sistema cardiovascular con 11,6 % de
frecuencia, También se encuentra concordancia con lo descrito por Vélez y
Herrera (38) quienes encuentran en primer lugar al Sistema renal con 26,9 % de
frecuencia y seguido por el Sistema nervioso central con una frecuencia de 24,4
5.En las descripciones de Bonino y cols (32) también se puede documentar al
sistema genitourinario como el de mayor frecuencia de alteracién seguido por el
sistema cardiovascular, siendo concordante el hallazgo de muchos autores que los
sistemas de principal incidencia son el genitourinario, el cardiovascular y el
sistema nervioso central. Por otra parte se encontré una baja incidencia de
malformaciones del sistema respiratorio con frecuencia del 2,6 % (n= 5) al igual
gue lo reportado por Garcia y Fernandez en cuba, quienes también encontraran la

mas incidencia en el sistema respiratorio.

También se registraron malformaciones en otra variedad de sistemas con, una
incidencia variable tal como sistema gastrointestinal 28 (14,5 %), osteoarticular 14
casos (7,3 %), afecciones tumorales 13 casos (6,7 %), ademas de alteraciones
craneofacial, cromosomopatias, y alteraciones en embarazos gemelares con 8
casos cada una correspondientes al 12,6 % del total de casos, y el sistema
pulmonar con menos casos con un total de 5 casos correspondientes al 2,6 %
estas Ultimas malformaciones con frecuencia variable como en lo descrito por los

anteriores autores (37)(38).

Con respecto a los hallazgos postnatales, el peso y talla fetal estdn altamente

relacionados con la edad gestacional al nacimiento y no con la malformacion
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presente en si se detectaron pesos entre 250 gramos hasta 4660 gramos con un
promedio de 2365 grs, y una edad gestacional al nacimiento entre 15 y 40
semanas con un promedio de 34,6 semanas, sin poder determinar el motivo de la
terminacion del embarazo. Este hallazgo es dificil de comparar con otros autores
debido a que la mayoria no lo reporta en sus resultados, pero los datos son

concordantes con lo descrito por el ECLAMC (35).

El apgar también es un hallazgo variable que no depende del diagnostico prenatal
realizado sino de la edad gestacional y del la condicién obstétrica particular de
cada caso.

En cuanto a la confirmacion postnatal de los hallazgos prenatales, no se
confirmaron en 40 casos (20,7 %), mientras que la confirmacién se llevo a cabo en
122 casos correspondientes al 63,2 % de las pacientes, en 7 de los casos la no
fue posible establecer la confirmacién debido a que fueron nifios no sometidos a
estudios por parte de los padres ,manifestando dificultades en acceder al sistema
en la mayoria de los casos, y en 25 casos 12,4 % no se pudo realizar la
confirmacién debido a que no se pudo realizar comunicacion con las pacientes ,
en sus ,mayoria por numeros telefénicos inexistentes o desactivados. Teniendo en
cuenta que en la mayoria estudios las tasas de deteccion se encuentran entre el
60y 89 % (37)(38)(39)(40) tasas variables debido a, la tecnologia de los ecografos
utilizados, la experiencia del personal , y el tipo de malformaciones, la edad
gestacional de consulta, las tasas de confirmacion halladas en este estudio se
consideran concordantes con lo documentado en la literatura internacional.

Otra de las variables tenidas en cuenta fue la presencia de hallazgos postnatales
no diagnosticados prenatalmente lo cual ocurrié en 30 de las pacientes con un
porcentaje 20,7%, siendo el sistema con mayor tasa de hallazgos nuevos el
cardiovascular con 10 casos (5,2%), seguido por, cromosomopatias en 5 de los

casos (2,6 % ), sistema gastrointestinal 4 casos(2,1 % ) , alteracidon craneofacial 3
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casos (1,6%) , sistema genitourinario, osteomuscular y sistema nervioso central

con 2 casos cada uno que corresponden al 3 %.

Teniendo en cuenta la evolucion postnatal, se presento muerte perinatal en 38
casos (19,7%), 6bito fetal en 29 casos (15.0 %) con 36 pacientes sanos (18,7 %)
al momento del nacimiento ya sea por no confirmarse la malformaciéon o por
resolucion de esta después de tratamiento prenatal, Sin poder establecer que la
causa del resultado obstétrico se relacione con el hallazgo de malformaciéon y
sabiendo que muchos de los resultados obstétricos dependen de las condiciones
obstétricas agregadas. Al compara estas tasas de mortalidad se evidencia que
esta es muy alta en los fetos diagnosticados con malformaciones como lo
enunciado en el estudio de Bernard y Ewigman, (41) en 1993 quienes
encontraron significancia estadistica en el resultado prenatal adverso al encontrar

alteraciones en la sonografia prenatal de diagnostico.

Cuando se realizd, un analisis multivariado y comparativo entre estas variables y
cada uno de los sistemas no se encontraron hallazgos estadisticamente
significativos, lo que quiere decir la malformacion muy probablemente se
presentara en cualquier sistema indistintamente de las constantes bioldgicas de la
paciente, y el diagnostico ecografico seguramente sera igualmente realizado y

esto no cambiara la via del nacimiento ni el resultado perinatal.

En términos generales los hallazgos se encuentran relacionados con lo descrito en
la literatura mundial, y con el presente trabajo queda una completa base de datos
por formar lineas investigativas el campo de las malformaciones y el diagnostico
prenatal, lo cual es importante para el crecimiento de la unidad de medicina

matenofetal del hospital universitario de Santander.
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ANEXO



Anexo A. Definicidbn de Variables

Tiempo transcurrido en afos | Cuantitativa, Continua: en
Edad cumplidos desde el nacimiento | afios

de la madre y el momento de la

valoracion
Edad gestacional Se utilizara la definicion segun | Cuantitativa, continua: en

la formula de Naegele: al primer
dia de la dltima menstruacion se
le agregan 7 dias y se le restan
3 meses, determinando las
semanas de gestacion. En caso
de que la ultima regla no sea
confiable (porque la paciente no
la recuerda, no sabe, se
encontraba en amenorrea de
lactancia, o usando métodos
hormonales hasta incluidos los
altimos 3 ciclos menstruales
previos al la dltima
menstruaciéon) se calculara
segun biometria calculada en
semanas para la fecha de la

valoracion

semanas

Ocupacién

Actividad socioeconémica de

sustento. Dedicacion laboral

Nominal, cualitativo
1. Hogar
2. Empleada
3. Estudiante
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Vendedora (ventas)
Oficios varios
Comerciante
Secretaria

Operaria

© ©o N o 0 &

Administradora
10. Abogado
11.0Odontodlogo
12.Ingeniero

13. Paramédico

14.Técnico
15. Medico
16. Psicdlogo
17.Bacteriéloga
18. Quimico
19. Veterinario
20.0Otros
Tipo racial Casta o calidad del origen o | Nominal, cualitativo.
linaje. Cada uno de los grupos 1. Mestizo
en que se diferencia 2. Blanco
3. Negro
4. Caucasico
5. Oriental
Estrato Estrato econdémico determinado | Ordinal
socioecondémico para el cobro de servicios | 1.Bajo
publicos segun el lugar de | 2.Medio-bajo
vivienda: Fuente: se documenta | 3.Medio-medio
segun el recibo de cobro de la | 4.Medio-alto
energia y/o del acueducto 5.Alto
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6.Alto-alto

Historia reproductiva
1. Gestacion
Paridad
Abortos
Cesareas
Abortos

espontaneos

o > 0D

Hijos vivos
Hijos muertos

8. Obitos fetales

Se describiran los antecedentes

obstétricos de embarazos
incluido el actual segun la
historia clinica utilizando
nameros.

Primigestante: primera
gestacion

Nulipara: embarazos previos

con antecedente de aborto,
embarazo ectopico o mola, sin
presencia de hijos vivos.
Multipara: mas de 4 hijos vivos.

Fuente: historia clinica

Nominal, cualitativo.

Reproduccion asistida
1. SI
2. NO
Gestaciones:
Partos:
Cesarea:
Aborto espontaneo:
Hijos vivos:
Hijos muertos:
Obitos:

Enfermedades

del embarazo

antes

Presencia de cualquier
patologia crénica antes del
embarazo que aumente el
riesgo de desarrollar anomalias
congeénitas fetales: se describirad
Sl o NO

Se documenta solo por el

interrogatorio.

Fuente: Historia clinica

Nominal, cualitativo.

1. Hipertiroidismo:
Hipotiroidismo:
Diabetes |
Diabetes Il
Obesidad:
Anemia:
Epilepsia:
Asma:
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Céncer:

10. Enfermedades
metabolicas:

11.Enfermedades

colageno:

12.Ninguna:

del
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Enfermedades durante

el embarazo

Eclampsia
Hipertension
cronica
Preeclampsia:
Hellp
Insuficiencia
renal leve
Insuficiencia
renal moderada
0 severa
Isoinmunizacion

Ninguna:

Presencia de cualquier

patologia cronica 0 aguda
durante el curso del embarazo
que aumente el riesgo de
desarrollar anomalias
congénitas fetales: se describira
Sl o NO

Se tendran en cuenta para

documentarlos los  criterios
diagnosticos para:

1. Los trastornos
hipertensivos del
embarazo:

= Presencia de

convulsiones después de

la semana 20 hasta las

primeras 24 horas
posparto.

= Presencia de cifras de

tension arterial mayores a

140/90 antes de la
semana 20 ylo
persistencia de

hipertension después de
seis semanas posparto.
= Emodlisis, elevacion de
transaminasas y
trombocitopenia
Insuficiencia renal

3. Positivizacion del coombs

Nominal, cualitativo.

AR I .

Eclampsia:
Hipertension cronica:

Preeclampsia:

Hellp:

Insuficiencia renal
leve:

Insuficiencia renal

moderada o severa:
Isoinmunizacion:

Ninguna:
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indirecto

Fuente: Historia clinica

Infecciones durante el

embarazo

» Citomegalovirus
* Herpes

e HIV

* Influencia

e Sarampion

* Rubeola

+ Sifilis

* Toxoplasma
* Varicela

* Hepatitis

* Ninguna

Presencia confirmada por
pruebas serologicas seriadas de
microorganismo segun el
protocolo existente en la unidad
de medicina materno fetal para
la identificacion de patdgenos
y/o manifestaciones clinicas de
enfermedades infecciosas:

describira SI o NO

se

Se documentaran por serologia
las siguientes entidades:

= Citomegalovirus

* Rubéola

= Sifilis: FTAbs positivo

= Toxoplasma

» Hepatitis
La varicela se documentara
clinicamente por la aparicion de
dérmicas

las lesiones

caracteristicas.

Fuente: Historia clinica

Nominal, cualitativo.

1.
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Coxakie:
Citomegalovirus:
Herpes:

HIV

Influencia:
Sarampion:
Rubeola:

Sifilis:

Toxoplasma:

10. Varicela:
11. Hepatitis:
12.Ninguna:

Exposicion a toxicos
» Tabaquismo
» Drogas ilicitas
* Alcohol

Presencia de exposicion
materna frente a agentes
toxicos del medio ambiente

catalogados como deletéreos

Nominal, cualitativo.

1.
2.
3.

Tabaquismo:
Drogas ilicitas:
Alcohol:
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* Fumadora para la salud materna y fetal a 4. Fumadora pasiva:
pasiva cualquier trimestre de la 5. Radiacion:

e Radiacién gestacion: se describira SI o NO 6. Ninguna:

* Ninguna
Se documenta solo por
interrogatorio
Fuente: Historia clinica

Exposicion a | Presencia de exposicion | Nominal, cualitativo.

medicamentos

Atropinicos y
antiespasmaodic
0S:

Anestésicos

locales y
generales:
Hipotdnicos,
sedantes y

psicotropicos:
Antiepilépticos:
Analgésicos,
antipiréticos vy

antiinflamatorios

Antagonistas de
la histamina:
Agentes
antiasmaticos:

Antiarritmicos y

materna frente a sustancias
farmacologicas que pueden
afectar la salud materna y fetal a
cualquier trimestre de Ia
gestacion: se describird SI o NO
Se documenta solo por

interrogatorio

Fuente: Historia clinica

. Atropinicos

antiespasmaodicos:

generales:
Hipotonicos,
sedantes

psicotrépicos:

. Antiepilépticos:

5. Analgésicos,

antipiréticos

antiinflamatorios:

. Antagonistas de

histamina:

. Agentes

antiasmaticos:

. Antiarritmicos

agentes
antihipertensivos

Diuréticos:

. Anestésicos locales y
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agentes
antihipertensivo
S

Diuréticos:
Tocoliticos:
Antisépticos,
antibioticos,
antivirales,
antiparasitarios,
antifingicos:
Agentes
inmunosupresor
es

antiproliferativos

Anticoagulantes
antitrombaticos,
tromboliticos:
Drogas
antitiroideas vy
tiroideas:
Anticonceptivos
orales,
estrogenos y
progestagenos:
Esteroides:
Insulina,

agentes

10. Tocoliticos:

11. Antisépticos,
antibidticos,
antivirales,
antiparasitarios,
antifingicos:

12. Agentes
inmunosupresores
antiproliferativos:

13. Anticoagulantes,
antitromboticos,
tromboliticos:

14.Drogas antitiroideas
y tiroideas:

15. Anticonceptivos
orales, estrégenos y
progestagenos:

16. Esteroides:

17.1Insulina, agentes
hipoglicemiantes
orales:

18.Vacunas:

19.Vitaminas y
minerales:

20. Medicamento
desconocido:

21.Otras:

22.Ninguna:
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hipoglicemiante
s orales:
Vacunas:
Vitaminas y
minerales:
Medicamento
desconocido:
Otras:

Ninguna

Datos del padre

1.

Edad

2. Tipo racial
3.
4. Enfermedades

Estrato

crénicas

Consanguinidad

Padre

con

Caracteristicas del
biolégico del feto

anomalia congénita

Se documenta por medio de
la madre segun el

interrogatorio

Fuente; historia clinica

Nominal, cualitativo.

= Edad:

» Tipo racial:

1.

a & D

Mestizo
Blanco
Negro
Caucasico
Oriental

= Estrato:

= Enfermedades

cronicas:

1.

S

Hipertiroidism
o]
Hipotiroidismo
Diabetes |
Diabetes I
Obesidad

Anemia
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7. Epilepsia

8. Asma
9. Céancer
10. Enfermedad.
Metabolica
11.Ninguna
= Consanguinidad:
1. Si
2. No
Historia familiar de | Antecedente previo por historia | Nominal, cualitativo.
anomalias clinica de anomalias congenitas: 1. Ninguno
* Ninguno se describira Sl o NO 2. Hijo con anomalia:
« Hijo con | Se documentara por el 3. Madre con anomalia:
anomalia: interrogatorio 4, Padre con anomalia:
« Madre con | Fuente: historia clinica 5. Familia materna:
anomalia: 6. Familia paterna:
* Padre con
anomalia:
* Familia
materna:
» Familia paterna
Anomalia encontrada | Se describira la anomalia | Nominal, cualitativo.
anatomica encontrada | Fecha del diagnostico:
Esta es una variable | prenatalmente, si el diagnostico | mm/dd/aa

desenlace o resultado:

1. Fecha del
diagnostico:

mm/dd/aa

la Unidad de

medicina Materno Fetal o No y

se hizo en

la semana a la cual se produjo
el diagnostico
Se

documentara segun la

Edad gestacional: semanas
Diagnostico en la unidad:

1. Si

2. No

3. Otra
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2. Edad
gestacional:
semanas

3. Diagnostico en
la unidad:

1. Si

2. No

3. Otra
4. Nombre

diagnostico:

del

nomenclatura internacional para
las enfermedades congénitas

Fuente : historia clinica

Nombre del diagnostico:

Marcadores
ecograficos de

aneuploidia

Esta es una variable

desenlace o resultado

* Venticulomegali
a limite:

* Ventriculomegal
ia:

* Quiste del plexo
coroideo

* Holoprocencefal
ia:

del

cuerpo calloso:

* Agenesia

* Hidrocefalia

comunicante:

Aneuploidia: numero

cromosomico anormal.
Hallazgos ecogréaficos comunes
presentes en los fetos afectados
con aneuploidia y su presencia
pueden aumentar el riesgo de

aneuploidia

El patron de oro es el cariotipo
que estéa disponible en los casos
en que se sospeche aneuploidia
para poder hacer la adecuada
clasificacion de los fetos o del

recién nacido

Fuente: resultado de cariotipo
en liquido amnidtico o en
muestra directa fetal o del recién

nacido

Nominal, cualitativo.

1. Venticulomegalia
limite:

Ventriculomegalia:

3. Quiste del

coroideo

plexo

Holoprocencefalia:
Agenesia del cuerpo
calloso:

6. Hidrocefalia

comunicante:

7. Labio 'y paladar
hendido:
8. Foco cardiaco

hiperecogénico:
9. Humero corto:
10. Pielectasia derecha:
11.Pielectasia izquierda:

12. Pielectasia bilateral:
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* Labio y paladar
hendido:
e Foco cardiaco

hiperecogénico:

13.Fémur corto
14.Pliegue nucal
aumentado

15. Translucencia nucal

* Huero corto: aumentada:
* Pielectasia 16. Restriccion de
derecha: crecimiento
+ Pielectasia intrauterino
izquierda: 17.Canal Auriculo
« Pielectasia ventricular
bilateral: 18.Ninguna:
* Pliegue nucal
aumentado
» Translucencia
nucal
aumentada:
* Ninguna:
Anomalias congénitas | Se utilizara la clasificacién | Ordinal:
encontradas internacional para | Q.000 hasta la
Esta es una variable | enfermedades congeénitas | Q.99
desenlace o resultado | Segun los  hallazgos del | Clasificacion internacional
diagnostico prenatal de | de enfermedades
anomalias congeénitas
encontradas

Restriccion de
crecimiento
intrauterino (RCIU)
Esta es una variable

desenlace o resultado

Peso estimado fetal para la

edad gestacional por debajo del
percentil 10
de amniotico

indice liquido

Nominal, cualitativo.

1. ILA normal:
2. Oligohidramnios:

3. Polihidramnios:
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Liquido amniotico (ILA)

Esta es una variable

desenlace o resultado

segun la técnica de Phelan de
los 4 cuadrantes, se considera

normal entre 5y 20cc.

RCIU
1. Si
2. No

RCIU Simétrico: 1
RCIU Asimétrico: 2

Sindrome Patrén reconocible de mudltiples | Nominal, cualitativo
defectos cuando una causa | Sindrome
frecuente ha dado Ilugar a 1. Si
distintos errores 2. No
anatdmicamente no | Tipo de sindrome
relacionados en la 1. Sindrome de Down
morfogénesis. Las anomalias 2. Sindrome de Turner
primarias del desarrollo en dos o 3. Trisomia 18
mas sistemas condicionan la 4. Trisomia 13
aparicion de los defectos 5. Triploidia
estructurales 6. Sindrome de
transfusion feto fetal
7. Sindrome de Arnold
Chiari
8. Sindrome de
VACTERL
9. No determinado
Cariotipo Reporte  del ndamero de 1. Normal
cromosomas de la muestra de 2. Anormal
células presentes en el liquido 3. No indicado
amnidtico obtenido por 4. Indicado pero no
amniocentesis realizado
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5. No realizado

Resultado del
embarazo
Esta es una variable

desenlace o resultado

Via del parto
Resultado del nacimiento

Nominal, cualitativo.
Aborto

1. Si

2. No
Via del parto

1. Vaginal

2. Cesarea
Nacido Vivo o muerto:
Numero de malformados:
Diagnostico prenatal por
ultrasonido:
Nuevas malformaciones:

Diagnostico definitivo:

Lugar del parto

Institucion donde ocurre el parto

1.Primer nivel
2.Segundo nivel

3.Tercer nivel

Periodo neonatal
lactante
Esta es una variable

desenlace o resultado

Resultado perinatal dentro de
los primeros 30 dias de vida del

recién nacido con anomalia

congénita.

Nominal, cualitativo.
Muerte neonatal
Sl: NO:

Observaciones:

Diagnostico definido
1. Cardiovascular
2. Sistema nervioso
central

3. Sistema
Genitourinario

4. Gastrointestinal

5. Aneuploidia
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9.

Osteomuscular
umbilical

Sindrome de
transfusion feto fetal

Isoinmunizacién Rh

10.Hidrops

11. Acretismo

placentario
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