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I. Introduccién

Las anomalias congénitas son también conocidas como defectos de nacimiento,
enfermedades congénitas o malformaciones congénitas, se pueden definir como
anomalias estructurales o funcionales (por ejemplo, trastornos metabdlicos) que se
producen durante la vida intrauterina y pueden ser identificados antes de nacer, al
nacer o mas tarde en la vida (1). Se ha estimado que el 10% de las malformaciones
son atribuibles a factores ambientales, el 25% a factores genéticos y el 65% a

factores desconocidos probablemente de orden multifactorial (5).

Como institucion de salud, es fundamental conocer la correlacion del diagndstico
ecografico y clinicos de las malformaciones congénitas y tener un alto grado de

sospecha para lograr realizar una intervencion oportuna al momento del nacimiento.

Con este trabajo se pretende, primeramente, describir las caracteristicas generales
de los recién nacidos que presentaron malformacion congénita, con esto se
determinara el sexo, peso al nacer y edad gestacional que tienen mayor frecuencia

de malformacién congénita.

En relacién a los antecedentes personales y obstétricos de las madres de los
neonatos, se determinara edad materna, escolaridad, procedencia, controles
prenatales y via de finalizacion del embarazo, lo cual nos permitira realizar un

diagndstico oportuno y temprano.

El tercer objetivo seria determinar los agentes potencialmente teratdgenos, con lo
cual se pretende identificar los agentes a los cuales estan expuestas las madres de

los recién nacidos con malformaciones congénitas.
También es de mucha importancia identificar los hallazgos ecograficos antenatales

y clinicos postnatales delos recién nacidos a estudio, para lograr una adecuada

atencion durante el nacimiento.
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II. ANTECEDENTES

Garcia M, Hurtado P, Gracia G, Zarante 2011-2012. Realizaron estudio caso
control de; Deteccion ecogréafica de anomalias congénitas en 76.155 nacimientos
en Bogota y Cali. Se encontré una tasa de infantes malformados de 2,08 %. La tasa
de deteccion de anomalias congénitas diagnosticables fue de 31,45 % en los casos
sobre los que se tenia informacién de control prenatal. La tasa encontrada fue
menor a las reportadas en la literatura cientifica. Las anomalias congénitas mas

detectadas fueron las del sistema nervioso central y las urogenitales. (8).

Se realizé un estudio descriptivo transversal en el area de salud del Policlinico
Comunitario Docente “Francisco Pena Pefia” de Nuevitas Cuba, durante el
quinquenio 2002-2006, con el objetivo de determinar la incidencia de las
malformaciones congénitas y la efectividad del diagnéstico precoz. En el periodo
estudiado se produjo un total de 2463 nacimientos con 28 malformaciones
diagnosticadas, en el 75% el diagnostico se realizé antes de las 26 semanas, 26
de ellas se encontraron en estudios ultrasonograficos del programa para un 92.85%
de efectividad. Mas de la mitad de las malformaciones se encontraban en el aparato
cardiovascular y el sistema nervioso central. Se concluye que muchas de las
anomalias congénitas son de dificil prevencion y de alta mortalidad, por lo que su
conocimiento y la calidad de su diagnostico siguen siendo de interés. EI mayor

numero de malformados fueron diagnosticados precozmente por ultrasonido. (27)

Piloto Morejon, Manuel, Sanabria Choconta, Maria |., & Menéndez Garcia,
Reinaldo. (2001). Diagndstico prenatal y atencién de las malformaciones congénitas
y otras enfermedades genéticas. Revista Cubana de Obstetricia y Ginecologia, Se
estudiaron 128 gestantes cuyos fetos tenian diagnéstico de 1 o mas malformaciones
congénitas o enfermedad genética, de ellas, 108 solicitaron interrupcién del
embarazo y las malformaciones mas frecuentes fueron: las cardiovasculares (29,69
%), los defectos del tubo neural (17,97 %) y las renales (14,84 %). Se observo que
la region occidental tuvo la mayor tasa de malformaciones detectadas por 1 000

nacimientos (16,80), por encima de la tasa provincial (11,82) y que la edad
I —
DRA. TATIANA CAROLINA SOZA MR3 PEDIATRIA 2



DIAGNOSTICO ECOGRAFICO Y CLINICO DE NEONATOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS HOSPITAL
CARLOS ROBERTO HUEMBES ABRIL 2015 DICIEMBRE 2017

gestacional promedio al momento del diagndstico prenatal fue de 21,79 sem (DE =
=3,99). Hubo un 6,54 y un 1,87 % de complicaciones maternas en el aborto-parto y
en el puerperio, respectivamente. (20)

En 2010 Velarde S, Prevalencia de Malformaciones congénitas del servicio de
neonatologia en el Hospital General Toluca Dr. Nicolas San Juan, se registraron
10,595 nacimientos y 76 casos de malformacion congénita en una prevalencia de
7.1/ 1000 nacidos. El sindrome de Down fue el de mayor prevalencia con 1.3 por
1000 nacidos, y las malformaciones craneofaciales con 1.4/ 1000 nacidos, de éstas
labio y paladar hendido represento el 1.1/ 1000 nacidos. Género prevalente fue el
femenino, la mayoria de nifios de término y eutréficos. Edad materna promedio 26
afios, las malformaciones prevalecieron en mujeres multigestas de escolaridad
primaria, y ocupacion ama de casa. No se relacionaron toxicomanias. Diagnostico

prenatal reportado fue de 6.5%. (31)

En 2004 Vargas Baez; Malformaciones congénitas y sus factores asociados en el
servicio de neonatologia, Hospital Fernando Vélez Paiz, Nicaragua; Enero a
Noviembre del afio 2004, la poblacion estudiada fueron los recién nacidos vivos con
malformaciones congénitas. El total de nacimientos fueron 4,561 nacidos vivos, de

ellos 105 nacidos vivos malformados para una incidencia del 2.3 %. (11)

En 2012 Salgado Ocampo, Malformaciones Congénitas en el servicio de
Neonatologia en el Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes, Managua,
Nicaragua; periodo Enero 2009 a Junio 2012, con el objetivo de conocer el
comportamiento de las malformaciones congénitas, de tipo descriptivo, prospectivo
de corte transversal, donde prevalecio el sexo masculino, con edad gestacional de
termino, edad materna predominante de 19 a 35 afios, con procedencia urbana, sin
habitos toxicos reportados, con atencién prenatal en promedio de 4 a 6 controles,
predominando las malformaciones congénitas mayores, con una tasa de mortalidad
de 0.12%.(14).
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En el 2016. Miranda Ortega Uriel, Comportamiento de las malformaciones
congénitas en el Servicio de Neonatologia del Hospital Escuela Carlos Roberto
Huembes Managua, Nicaragua; en el periodo abril 2014 a Diciembre 2016, el cual
concluyo que la mayoria de madres eran mujeres entre 20-34 afios, de procedencia
urbanas, escolaridad secundaria, ocupacion ama de casa, Primigesta, mas de la
mitad se habia realizado mas de 4 controles prenatales, la mayoria de los neonatos
fueron a término, sexo femenino y con Apgar = 7, los principales factores de riesgo de
malformaciones congénitas a la no ingesta de &cido félico durante el embarazo, El
35.6% de los neonatos tuvieron anomalias congénitas multiples, los neonatos
tuvieron anomalias congénitas mayormente  relacionadas con el sistema

osteomuscular y circulatorio. (15).

DRA. TATIANA CAROLINA SOZA MR3 PEDIATRIA 4



DIAGNOSTICO ECOGRAFICO Y CLINICO DE NEONATOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS HOSPITAL
CARLOS ROBERTO HUEMBES ABRIL 2015 DICIEMBRE 2017

Ill. Justificacion

Las malformaciones congénitas constituyen un problema trascendental por su alta
tasa de morbimortalidad perinatal e infantil, estas tienen el principal origen de la
discapacidad. Constituyen un capitulo aparte sobre el cual se desconocen aspecto
clinico béasicos e interrogantes frecuentes en los padres de los nifios con ésta
patologia a las cuales debemos dar respuesta, la mayoria de alteraciones se siguen
diagnosticando postnatalmente a pesar de que la tecnologia del ultrasonido ya es

de amplia difusién en nuestro medio.

En el presente estudio pretende correlacionar el diagnéstico ecografico y clinico de
malformaciones congénitas debido a la importancia que este suscita el no hacer un
adecuado control prenatal, debido a las repercusiones que conlleva el no hacer un
adecuado diagnostico de estas patologias para su correcto abordaje en el

nacimiento y de esta manera hacer prevencion.
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IV Planteamiento del problema

Caracterizacién: Las malformaciones congénitas, son la segunda causa de muerte
en los nifios menores de 28 dias y de menos de 5 afios en las Américas.
Delimitacion: En el servicio de neonatologia del hospital Carlos Roberto Huembes
las malformaciones congénitas son una causa importante de morbimortalidad, se
ha estimado que el 10% de las malformaciones son atribuibles a factores
ambientales, el 25% a factores genéticos y el 65% a factores desconocidos
probablemente de orden multifactorial.

Formulacion: A partir de la caracterizacion y delimitacion del problema antes
expuesto, se plantea la siguiente pregunta principal del presente estudio: ¢ Cual es
la correlacién del diagndstico ecografico y clinico de malformaciones congénitas en
recién nacidos en el servicio de neonatologia del Hospital Escuela Carlos Roberto
Huembes en el periodo 1 de Abril 2015 a 31 de Diciembre 20177

Sistematizacion: Las preguntas de sistematizacion correspondientes se
presentan a continuacion:
1. ¢Cudles son las caracteristicas generales de los recién nacidos con

malformaciones congénitas sometidos a estudio?

2. ¢Cuales son los antecedentes personales y obstétricos presentan las madres

de los recién nacidos sometidos a estudio?

3. ¢Cuales son los agentes potencialmente teratégenos de los recién nacido con

malformaciones congénitas sometidos a estudio?

4. ¢Cudles son los principales hallazgos ecogréaficos antenatales y las
malformaciones encontradas en el examen postnatal de los recién nacidos

sometidos a estudio?

1 ———
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V. OBIJETIVOS

GENERAL:

Identificar la correlacién entre los diagndésticos ecogréficos y clinicos en recién
nacidos del servicio de Neonatologia del Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés
durante el periodo 1 de abril 2015 a 31 diciembre del 2017

ESPECIFICOS:

1. Describir las caracteristicas generales de los recién nacidos con

malformaciones congénitas sometidos a estudio

2. ldentificar antecedentes personales y obstétricos de las madres de los recién

nacidos sometidos a estudio

3. Describir los agentes potencialmente teratbgenos de los recién nacido con

malformaciones congénitas sometidos a estudio.

4. Caracterizar los principales hallazgos ecograficos antenatales y las
malformaciones encontradas en el examen postnatal de los recién nacidos

sometidos a estudio.
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VI MARCO TEORICO

Malformacion congénita segun la OMS es una anomalia del desarrollo morfolégico,
estructural, funcional o molecular, presente al nacer (aunque pueda manifestarse
mas tarde), externa o interna, familiar o esporadica, hereditaria o no, Unica o
multiple. La definicién anterior nos sirve, para diferenciar la malformacion, de la
disrupcion (provocada por un factor extrinseco que actia sobre un tejido u érgano
previamente normal en su desarrollo) y de las deformaciones (defecto morfoldgico
secundario a fuerzas mecanicas que afectan el desarrollo). (6)

Teratologia es el estudio de los patrones anormales del desarrollo provocados por
factores llamados teratdgenos (virus, farmacos, radiaciones, quimicos y otros).
Dismorfologia es el estudio de los patrones clinicos provocados por cualquier factor
gue sea capaz de provocar una alteracion morfologica del desarrollo. Las
malformaciones congénitas ocupan un lugar importante dentro de la patologia
humana. Su frecuencia es de 2 a 3% en los recién nacidos vivos, y es mayor cuando

se estudian los Obitos y los abortos.

La incidencia a nivel mundial de defectos congénitos al nacimiento oscila 15-16 por
100 recién nacidos, la incidencia de desérdenes congénitos severos que pueden
causar la muerte prematura o enfermedades cronicas durante su vida es de 43 x
1000 recién nacidos. La mortalidad infantil ha mostrado un importante descenso en
todo el mundo y en especial en los paises desarrollados durante el siglo 20. En
Estados Unidos por ejemplo, la tasa de mortalidad infantil ha descendido catorce
veces desde 1915, a partir de tasas mayores a 100 por mil al comienzo del siglo

pasado.(7)

Entre 1960 y 1999, el descenso de la tasa de mortalidad infantil fue mayor de 70%,
en especial en su componente neonatal, debido a la mejoria de la atencién
materno-fetal, la regionalizacion de la atencién perinatal, el uso prenatal de

corticoides, el empleo de surfactante y, sobre todo, por el desarrollo y extension de
I —
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los cuidados intensivos neonatales. Estas intervenciones han permitido que la TMI
sea actualmente de 7 por mil y similar a las tasas de los paises méas desarrollados

de Europa, Oceania y Japon.

En los ultimos afios, la principal causa de mortalidad en Estados Unidos y los paises
desarrollados han sido las malformaciones congénitas. Asi, en el afio 1999 las MC
presentaron una TMI de 138,2 por cien mil nacimientos, superando a la prematurez
cuya TMI fue 110,9 por cien mil.

Las estadisticas vitales demuestran que, en los paises desarrollados, la muerte por
malformaciones congénitas, acontece en 70% de los casos en el periodo neonatal
y representa entre 20 y 25% de la mortalidad infantil. Las que mas frecuentemente
determinan mortalidad infantil son las cardiopatias congénitas, que producen 30%
de las muertes. (7) En otro sentido, solo representan 4% del numero total de

pérdidas fetales acontecidas anualmente en Estados Unidos.

La Republica Argentina presenta un patron de su mortalidad infantil denominado de
transicion, en comparacion con el observado en los paises desarrollados. Segun los
criterios internacionales de clasificacion de la tasa de mortalidad infantil, nuestro
pais tiene tasa baja (menor a 20 por mil), con predominio de las causas neonatales
(prematuros, sindrome de dificultad respiratoria) y de las malformaciones
congenitas, pero con persistencia de una frecuencia importante de causas pos
neonatales reducibles mediante prevenciéon y tratamiento de baja complejidad,

como son las infecciones respiratorias, la enfermedad diarreica y la desnutricion.

Los principales factores de riesgo estan constituidos por el antecedente de un hijo
afectado, padre o madre afectado o enfermedades clinicas maternas como la
diabetes. Puede disminuirse el riesgo de enfermedades del tubo neural mediante la
administracién, en la etapa pre y post concepcional, de un suplemento de acido

félico o complejos multivitaminicos que lo contengan. Hay algunas investigaciones

1 ———
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gue indicarian que también el &cido foélico podria reducir el riesgo de otras anomalias
congénitas como defectos cardiacos, urinarios, labio leporino, etc.(15)

En la gran mayoria de las malformaciones congénitas (50%-60%) no es posible
conocer la causa del defecto, entre 20% - 25% son de etiologia multifactorial
(factores genéticos y ambientales); 7% a 10% son provocadas por agentes
meramente ambientales; entre 7% - 8% son debidas a genes mutantes

(mendelianas o0 monogénicas) y entre 6% - 7% son de etiologia cromos6mica.

La transmision de las enfermedades genéticas se puede producir de tres formas:
anormalidades cromosoOmicas, trastornos monogénicos Yy trastorno complejo

resultado de la integracion de multiples genes y factores ambientales.

Anomalias cromosomicas; soOlo representan un 10% de las malformaciones
detectadas al momento del nacimiento, la mas frecuente es el sindrome de Down.
Esta enfermedad esta directamente relacionada con la edad materna avanzada en
la mayoria de los casos. Son responsable de la mitad de los abortos espontaneo.
Un buen asesoramiento preconcepcional incluye la sugerencia de que la maternidad

se produzca antes de los 35 afios de edad.

Anomalias genéticas; aparecen en el 20% de las anomalias congénitas y se
producen por la alteracion de un sélo gen, el gen alterado puede ser dominante o
recesivo, los genes dominantes por ejemplo, son causa de acondroplasia, los
factores de riesgo asociados a anomalias genéticas son la consanguinidad, un hijo
previo afectado, padre o madre afectados o edad paterna avanzada. Un
asesoramiento preconcepcional adecuado podria reducir en un 10% la aparicion de

enfermedades de origen genético en familias afectadas.

Anomalias de causa multifactorial, se desconoce cudl es el mecanismo de esta
anomalia y corresponde al 65% de defectos congénitos. La incidencia es 2-4% de

la poblacion. Es dificil o casi imposible determinar el riesgo de contraer una
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enfermedad multifactorial cuando existe un hijo afecto se calcula que la posibilidad
de que otro descendiente este afecto sea del 5%. El nUmero de malformaciones
secundarias a noxas exogenos (drogas, medicamentos, alcohol, tabaco, etc.) o
teratdgenos es minimo, y por ello se han propuesto muchas teorias para explicar el
origen de estas malformaciones:

* El origen poligénico esta basado en la idea de que una malformacion depende de
varios lugares genéticos.

* La hipétesis multifactorial sugiere varias alternativas, en particular la enfermedad
genética como interaccidn de factores intrinsecos y extrinsecos.

* La sinergia ambiental sugiere que varios factores no teratogénicos en si mismos

pueden en determinadas circunstancias provocar una malformacion.

En esta categoria se encuentran la mayoria de las cardiopatias congénitas,

anomalias de tubo neural (espina bifida, anencefalia).

Enfermedades maternas; existen algunas enfermedades en la madre que aumentan
los riesgos en su descendencia de padecer defectos congénitos. El caso mas
estudiado es la diabetes materna. Las mujeres diabéticas tienen un riesgo de 2 a 4
veces mayor de que sus hijos presentes algun tipo de malformacion en el momento

de nacimiento que la poblacién general.

Las enfermedades mas frecuentes son alteraciones cardiacas, del sistema nervioso
central y esquelético. El buen control de los niveles de glucemia en el periodo
preconcepcional y del primer trimestre del embarazo, disminuye los riesgos a los

valores de la poblacion general.
También la epilepsia, lupus eritematoso sistémico, hipotiroidismo y fenilcetonuria

presentan mayor riesgo de anomalias congénitas que pueden disminuirse mediante

un buen control clinico de la enfermedad de base. (30)

DRA. TATIANA CAROLINA SOZA MR3 PEDIATRIA 11
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Anomalias de origen ambiental; estan asociadas con el 10% de los defectos
congénitos. Todas son prevenibles. Incluye las malformaciones provocadas por

agentes farmacoldgicos, alcohol, radiaciones, infecciones.

Las infecciones que se sabe que pueden ser causa de malformaciones son la
rubéola, varicela, citomegalovirus, toxoplasmosis y algunos virus menos frecuentes.
La exposicidbn a medicamentos, alcohol y radiaciones como los rayos X también
estan relacionadas con malformaciones congénitas. Cabe recalcar que las dosis de
20 rayos X usadas en los estudios diagndsticos habituales se encuentran muy por
debajo de las potencialmente peligrosas de causar malformaciones.

La rubéola es una de las causas infecciosas mas frecuentes de malformacion
congénita. En la toxoplasmosis no existe vacunacion, pero se pueden adoptar

medidas higiénico dietéticas que disminuyen el riesgo de enfermedad en un 50%.

Agentes quimicos; representan alrededor del 4% de las causas de defectos
congénitos, e incluyen el alcohol, drogas prohibidas, medicamentos y agentes
ocupacionales. El riesgo es mayor en las primeras semanas del embarazo, etapa
en la que se forman todos los 6rganos del embrion, y muchas veces la mujer

desconoce todavia estar embarazada.

Clasificacion de las anomalias congénitas:
1. Malformacién: alteracién en un érgano como consecuencia de una anomalia
en su desarrollo intrinseco; p. ej. El paladar hendido.
-Menor; no tiene consecuencias médicas, ni estéticas, p ej, polidactilia.
-Mayor; repercute de forma importante, desde el punto de vista médico,
en la funcién de un 6rgano y/o aceptacion social, p, ej defecto del cierre del
tubo neural, el riesgo de presentar una malformacién mayor se incrementa

con el niumero de defectos menores presentes.
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- Variante de la normalidad; no tienen consecuencias meédicas, ni
estéticas y se presenta en un numero elevado de individuos, a veces de
forma familiar, p, ej epicanto.

2. Deformidad; una causa mecanica externa interfiere un proceso normal del
desarrollo, un ejemplo serian las alteraciones de las orejas y macizo facial en
el sindrome de Potter (agenesia renal).

3. Displasia: alteracion a nivel celular que no se aprecia macroscépicamente,
sino atraves de procedimientos especiales.

4. Disrupcion; una causa externa incide alterando un proceso ontoldgico
normal, pudiendo ser fisica (sindrome de bridas amnidticas), endocrina
(disrupcion endocrina en la diferenciacion sexual), etc.

5. Complejo malformativo

- Una causa uUnica compromete a un tejido embrionario del que se
desarrollaran diversas estructuras anatomicas

- Una causa provoca una malformacion primaria y esta a su vez, otras
malformaciones secundarias o terciarias (secuencia), p €j., sindrome
de Potter.

6. Sindrome malformativo: una causa Unica (cromosOmica, infecciosa,
ambiental, etc), afecta al mismo tiempo a varias estructuras durante la

embriogénesis. (28)

Cuando nos encontramos frente a un paciente con una sola malformacion externa,
nuestro deber es, buscar exhaustivamente otras malformaciones externas o
internas que, de no encontrarse, nos harian llegar a la conclusién de que estamos
frente a un caso de una malformacion aislada. Cuando tenemos un patron de
diversas malformaciones, nuestro deber es tratar de establecer un diagndstico
sindromico en el paciente o, en su defecto, considerar que se trata de una

asociacion o una secuencia malformativa.
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PRINCIPALES ANOMALIAS CONGENITAS

Defectos de cierre del tubo neural (DCTN): Conjunto de defectos congénitos que
provocan un espectro de alteraciones que van desde espina bifida oculta (que
puede ser asintomatico o manifestarse con sintomas inespecificos) hasta
anencefalia (defecto muy grave en la formacién del crdneo con una mortalidad
elevadisima). Tienen en comun, un defecto en el cierre del tubo neural en la etapa

embrionaria.

Clasificacion de los DCTN

Existen varios esquemas para la clasificacion de este complejo grupo de
malformaciones. En algunos casos se dividen en:

a) Defectos cefalicos (del craneo) y

b) Defectos caudales (de la columna vertebral).

Ademas, estos ultimos se pueden clasificar en:
a) Defectos abiertos y

b) Defectos cerrados.

Con respecto al cierre del tubo neural, el concepto mas aceptado es el del cierre
continuo a partir de un punto medio y en direccion caudal y cefalica
simultineamente. Sin embargo, recientemente se ha presentado evidencia
experimental sobre la presencia de multiples sitios de cierre a lo largo del tubo
neural. Esta nueva teoria ha dado lugar a un nuevo tipo de clasificacion en donde
los defectos se agrupan de acuerdo con el punto de cierre en donde fallaron los

mecanismos celulares y tisulares de adhesion.

Los pliegues se aproximan pero no se fusionan como en los otros puntos
completandose el cierre por una membrana epitelial sobre esta area, el cierre 5 es
el mas caudal en la zona lumbosacra (entre L2-S2) y su fallé6 produce las espinas

bifidas de esta localizacion.

1 ———
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Por el momento se ha preferido continuar con la clasificacion anterior debido a que
es mas facil de definir.

a) Espina Bifida; es un defecto ocasionado por el cierre inadecuado del neuroporo
posterior, que se manifiesta como una falta de fusién de los arcos vertebrales al
nivel de la linea media y que habitualmente se limita a una sola vértebra. La espina
bifida puede ocurrir a cualquier nivel de la columna vertebral aunque con mayor
frecuencia se observa en las regiones lumbar y sacra, se puede clasificar como

Espina Bifida Oculta y Espina Bifida Quistica.

 Espina Bifida Oculta; es la forma mas leve y consiste unicamente en la falla de
fusion de los arcos vertebrales sin hernia de meninges. Constituye cerca del 10%
de todas las EB, habitualmente es asintomatica y puede manifestarse unicamente
por la presencia de mechones de pelo, nevos o fositas dérmicas sobre el sitio del
defecto. Muy rara vez se asocia a fistulas de liquido cefalorraquideo (LCR), pero
cuando éstas se presentan son la causa de cuadros de meningitis de repeticion.
Esta se encuentra en la poblacion general entre el 10 y el 15%, sobre todo en el

ambito de la primera vértebra sacra.

* Espina Bifida Quistica; se caracteriza por una protrusion, a través de un defecto
en el arco vertebral, de las meninges y/o de la médula espinal, en la forma de un

saco Y a la vez esta subclasificacion se divide en meningocele y mielomeningocele

b) Craneo Bifido

Se conoce con este nombre a un grupo de trastornos debidos a una falla en la
formacion del craneo, generalmente asociados a malformaciones del encéfalo.
Estos defectos se sitlan habitualmente en la linea media y su localizacion puede
ser nasal, frontal, parietal u occipital. Esta clasificacion se subdivide en dos:
craneomeningocele y encefalocele.

» Craneomeningocele. Al igual que en el caso de la EB, es una herniacion de las

meninges a través de un defecto pequefio, generalmente situado al nivel occipital.
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» Encefalocele o Encefalomeningocele. Se debe a la herniacién de meninges y parte
del encéfalo a través de un defecto éseo de tamafio importante. Cuando el tejido
cerebral herniado contiene parte del sistema ventricular, se conoce como

Encéfalomeningohidrocele. (7)

¢) Anencefalia:
Es un defecto de cierre del TN debido a una falla del neuroporo cefalico para
cerrarse adecuadamente, que se caracteriza por la ausencia de huesos del craneo,

cuero cabelludo y la presencia de un encéfalo rudimentario.

Cuando la ausencia del encéfalo es parcial, se conoce como Meranencefalia y

Holoanencefalia cuando la ausencia es completa.

d) Raquisquisis

Este término designa al mas grave de todos los DTN y significa fisura de la columna
vertebral. Se caracteriza por una hendidura amplia del raquis generalmente
asociada a anencefalia y que deja al descubierto a la médula espinal, la cual
habitualmente no se encuentra bien formada. Esta malformacion se debe a que los
pliegues neurales no se unen, ya sea por una induccion defectuosa por parte de la
notocorda o por la accion de agentes teratogénicos sobre las células
neuroepiteliales. La raquisquisis, al igual que la anencefalia, no es compatible con

la vida.

Epidemiologia

En México, la vigilancia epidemioldgica de los DTN se inicié en la década de los
ochentas mediante el Registro y Vigilancia Epidemiolégica de Malformaciones
Congénitas Externas (RyYVEMCE) de la Secretaria de Salud, coordinado por el

departamento de Genética del Instituto Nacional de Nutricion “Salvador Zubiran”.
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Posteriormente se vio la necesidad de crear un sistema de vigilancia epidemiol6gica
especifico para los DTN, por lo que se constituyé el Sistema de Vigilancia
Epidemiologica de Anencefalia que funcionaba bésicamente en ciudades de la
frontera norte del pais. La participacion de los estados fronterizos del pais era
insuficiente para un andlisis, por lo que se decidié ampliar la cobertura a 16 ciudades
del interior con lo que el sistema se expandié a 26 ciudades.

Finalmente en 1993, ante la creciente necesidad de una mayor cobertura de las
entidades del pais y para contestar las preguntas planteadas, el Sistema de
Vigilancia Epidemiolégica de Anencefalia se convirtié en el Sistema de Vigilancia
Epidemiolégica de Defectos del Tubo Neural (SVEDTN), con la participacion de
todas las entidades federativas.

A principios de la década de los ochenta se estimo en el mundo una prevalencia de
13.1 casos de DTN por 1 000 abortos espontaneos, y de 10 casos de DTN por 1000
nacidos vivos. Durante el periodo de 1980-1997, se produjeron en México 21 226

muertes por DTN, con un promedio anual de 1 179 defunciones.

La anencefalia fue el tipo de defecto mas frecuente (37%), con una tasa de
mortalidad en el periodo mencionado anteriormente de 2.2 por 10 000 nacidos vivos,
seguido por la espina bifida sin hidrocefalia cuya tasa fue de 1.8 por 10 000 nacidos
vivos lo que represento el 31.6% de las muertes por DTN y el tercer lugar lo ocupa
la espina bifida con hidrocefalia, que durante el periodo presentd una tasa bruta de

1.4 por 10 000 nacidos vivos y 24.1% de las defunciones.
En China se encontraron 3 404 casos con DTN de 1 243 284 recién nacidos en los

gue el 55.6% correspondian a la anencefalia, 30.9% para la espina bifida y el 13.6%

para el encefalocele.
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Diagnostico

Durante el breve periodo en el que el tubo neural se encuentra abierto en sus dos
extremos, este se comunica libremente con la cavidad amniotica. Cuando ocurre un
defecto del tubo neural, sustancias fetales tales como a-fetoproteina y
acetilcolinesterasa, son excretadas al liquido amnidtico, lo que permite detectarlas
a manera de marcadores bioquimicos para defectos del tubo neural, tanto en el
propio liquido como en el suero de la madre. Cuando hay concentraciones elevadas
de alfafetoproteinas o cuando un examen ultrasonograficos ordinario lleva a
sospechar la presencia de defectos congénitos, se requiere una prueba con
ultrasonografia de alta resolucion para poder hacer el diagnéstico definitivo y

especifico de un defecto del tubo neural.

Como se hizo mencién, la deficiencia de folatos puede influir en el desarrollo de los
defectos del tubo neural, por lo que una manera indirecta de medirlos es mediante
un estudio de sangre y determinar su disminucion; otra forma confiable de
determinarla es por medio de un frotis de sangre periférica, en el que la
hipersegmentacion neutrofilica refleja el balance negativo de folatos y, es un
hallazgo caracteristico que una sola célula con un nucleo de seis o mas lobulos

constituye una sospecha clinica de anemia megaloblastica.

Al respecto es necesario mencionar que en la embarazada la deficiencia de acido
félico se presenta por la elevada demanda de feto en el desarrollo, pero que tal
deficiencia tarda meses en generarse y que la anemia megaloblastica tarda meses
en regenerarse por lo que es conveniente realizar este tipo de pruebas durante la

tercera y cuarta semana de embarazo.

Prevencion de Casos de defectos del tubo neural

Aungue aun no se establecen con certeza las causas, multiples estudios realizados
desde la década de los ochentas, han sefialado la importancia del acido félico en la
génesis de este tipo de alteraciones. El acido félico es una vitamina del grupo B que

actia como substrato para la transferencia de compuestos de unicarbonados y por
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lo tanto juega un papel esencial en la sintesis de aminoacidos tales como la
metionina y de los acidos nucléicos. Los niveles de &cido fdlico se relacionan
directamente con la cantidad de crecimiento tisular y su deficiencia conduce a
graves anomalias del desarrollo intrauterino, entre ellas, los defectos del tubo

neural.

También se ha sugerido que los niveles bajos de folatos exacerban el efecto de un
trastorno genético subyacente. Una teoria al respecto es que la susceptibilidad a
dichos defectos no se debe principalmente a la carencia alimentaria del folato, sino
a un error congénito del metabolismo de los folatos lo que ocasiona una
acumulacion de homocisteina y ésta a la vez produce una alteracion enzimatica que

es la causante de los defectos del tubo neural. (3),(8)

Otro aspecto sumamente importante en la prevencion, consiste en brindar consejo
genético y pruebas diagnésticas prenatales a las mujeres con antecedentes
personales o familiares de embarazos con productos con defectos del tubo neural,
ya que se sabe que la probabilidad de que se obtenga un hijo con algun tipo de
defecto del tubo neural, cuando se tienen antecedentes positivos para esas

malformaciones, se incrementa hasta en un 10%.

Es por lo anterior que los programas de educacién para la salud deben orientarse a
la educacion nutricional, con énfasis en el consumo de alimentos ricos en &cido
félico, incidir en la poblacion para que acuda a control prenatal de sus embarazos,
brindar consejo genético a mujeres con antecedentes de defectos del tubo neural,
asi como hacer un seguimiento a las mismas para prevenir futuros embarazos con
este padecimiento. Los programas de atencion prenatal en México se encuentran
en funcionamiento desde hace varios afios, pero se debe reforzar el aspecto del
diagndstico oportuno y la notificacion de los mismos para identificar los focos rojos,
asi como la prevencién de la recurrencia de casos mediante suplementacion

alimentaria.
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El CDC de los Estados Unidos de Norteamérica, y el lineamiento técnico de
prevencion, manejo y seguimiento de los defectos al nacimiento y otras patologias
del periodo perinatal, recomiendan la suplementacion con acido félico a razon de
0.4 mg diarios a mujeres en edad reproductiva con riesgo de embarazarse y 4.0 mg
por dia a mujeres en las mismas condiciones pero con el antecedente de haber

tenido un producto previo con defectos del tubo neural. (7)

Genitales ambiguos: son alteraciones del desarrollo de los genitales que provocan
la presencia de genitales externos no bien definidos con relacibn a un sexo en

particular.

Etiologia: Pueden ser producidos por alguno de los siguientes factores:

1. Genes mutantes: alteraciones genéticas comunmente provocadas por la
hiperplasia suprarrenal congénita secundaria a mutacién en el gen que codifica para
la enzima 21-hidroxilasa.

2. Alteraciones cromosomicas: los cromosomas sexuales X 0 Y pueden ser la causa
de genitales ambiguos.

3. Ingesta de anticonceptivos maternos: algunos compuestos utilizados como

anticonceptivos pueden provocar virilizacion de genitales en nifias.

Cromosomopatias: cualquier alteracion de los cromosomas que resulte en un
complemento cromosémico alterado (diferente de 46, XX o de 46, XY) y que ademas
afecte el fenotipo de la persona, la mas frecuentemente son: trisomia 21. La
alteracion de los cromosomas sexuales (X 0 Y) mas comun es la monosomia del

cromosoma X o sindrome de Turner. (27)

Clasificacion:
e Numéricas (cromosomas o segmentos de ellos de mas o de menos).
e Estructurales (translocaciones, delecciones, inversiones, duplicaciones,

anillos, isocromosomas).
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e Totales (alteracidn que afecta a un cromosoma entero) o Parciales (alteracion
gue afecta a una parte o0 segmento de un cromosoma).

e AutosOmicas (que afectan a cualquier cromosoma llamado autosoma, del par
1 al par 22) o Gonosémicas o de cromosoma sexual (que afecta al
cromosoma X o al Y).

Etiologia:

Las alteraciones cromosomicas se producen como errores de la division celular y
después de la fecundacion del évulo por el espermatozoide en las primeras
divisiones celulares del cigoto. La gran mayoria de los embarazos con alteraciones
cromosémicas se abortan, llegando a representar el 50% de los abortos

espontaneos del primer trimestre.

Los mecanismos para que se produzca trisomia 21 y otras trisomias son:
e No-disyuncién en la meiosis, ocurre en el 95% de los casos
e Translocacion entre cromosomas involucrando siempre con la participacion
de un cromosoma 21, corresponde a un 3% de los casos.
e Mosaicismo con la presencia de 2 lineas celulares en proporciones diferentes

pero siempre una de las lineas es trisdmica para el cromosoma 21.

Manifestaciones clinicas:

Trisomia 21 (Sindrome de Down): se presenta en 1 de cada 500-600 nacimientos,
hay un factor de riesgo representado por la edad materna, a partir de los 35 afios,
es menos comun en fetos femeninos que masculinos. El diagnostico es clinico:
braquicefalia, fisuras palpebrales inclinadas hacia arriba, perfil plano, occipucio
plano, lengua que protruye, cuello corto y ancho, piel redundante en la nuca, térax
ancho y corto, hipotonia muscular, clinodactilia de V dedos de manos, linea Unica
palmar, pabellones auriculares displasicos o con baja implantacién, separacion de

primer y segundo dedo de pies que se continla en la planta con un surco.
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Pueden presentar malformaciones asociadas como: defectos cardiacos diversos,
defectos gastrointestinales de tipo atresia intestinal, onfalocele, pancreas anular.
Cuando se presentan complicaciones la mortalidad se aumenta.

Trisomia 18 (Sindrome de Edward): Frecuencia de 1 en 8,000 nacimientos,
presentando también efecto de edad materna. se presenta con: bajo peso al nacer,
hipotrofia generalizada, microdolicocefalia con occipucio prominente, micrognatia,
pabellones auriculares “faunescos” y de baja implantacién, esternén corto, pufios
cerrados con cabalgamiento caracteristico de los dedos de la mano (quinto sobre
cuarto y segundo sobre tercero), pies en mecedora, criptorquidea en varones e
hipoplasia de labios mayores e hipertrofia del clitoris en nifias, malformaciones
cardiacas en el 95% de los casos. Es altamente letal.

Trisomia 13 (Sindrome de Patau): Frecuencia de 1 entre 10,000 a 20,000
nacimientos y tiene efecto de edad materna. Desde el punto de vista clinico
presentan: bajo peso al nacer, labio / paladar hendido, microftalmia o anoftalmia,
aplasia cutis en piel cabelluda y defectos de pies, presentan alteraciones de
genitales externos e internos, cursan con alteraciones cerebrales de tipo
holoprosencefalia, alteraciones cardiacas diversas en el 80% de los casos,

alteraciones renales y digestivas. Es altamente mortal.

Monosomia del X (Sindrome de Turner): se presenta Unicamente en nifias, el cuadro
clinico es el de una recién nacida pequefia para la edad gestacional, con talla que
oscila entre 45-47 cm, edema del dorso de manos y pies, implantacion baja del
cabello en la nuca, cuello ancho y halado, exceso de piel en la nuca, defectos de
posicion de dedos de pies, acortamiento de metatarsianos y/o metacarpianos, se
asocia a defectos cardiacos, siendo lo mas comudn la coartacién de la aorta y
defectos renales diversos. Se presenta con una incidencia de 1 de cada 2,000-3,000

recién nacidas vivas.

Hidrocefalia congénita: crecimiento cefalico causado por acumulacion de liquido

cefalorraquideo en los ventriculos cerebrales, debido a un desbalance entre la

DRA. TATIANA CAROLINA SOZA MR3 PEDIATRIA 22



DIAGNOSTICO ECOGRAFICO Y CLINICO DE NEONATOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS HOSPITAL
CARLOS ROBERTO HUEMBES ABRIL 2015 DICIEMBRE 2017

produccién y la absorcién. Esto provoca que los ventriculos se agranden y
compriman el tejido cerebral provocando su destruccion. La hidrocefalia congénita
usualmente se desarrolla hacia la semana 20 después de la concepcion.
Clasificacion:

Hay varios tipos de clasificacién para la hidrocefalia congénita.

e La estenosis acueductal es un tipo de hidrocefalia que resulta de estrechez
del acueducto de Silvio. Es la forma mas comun de hidrocefalia.

e El sindrome de Dandy-Walker es un grupo de defectos que consisten en:
alargamiento del IV ventriculo, ausencia parcial o completa del vermix
cerebelar, quiste de la fosa posterior e hidrocefalia. La hidrocefalia puede no
estar presente al nacer y desarrollarse posteriormente. Representa entre el

5- 12% de las hidrocefalias.

Etiologia:
La hidrocefalia congénita tiene una etiologia heterogénea.

e Puede asociarse a anomalias cromosomicas: trisomia 21, trisomia 13,
trisomia 18, triploidia, etc.

e Puede asociarse a sindromes monogénicos o mendelianos: sindrome de
Walker- Wardburg, sindrome de Meckel, sindrome de Smith-Lemli-Opitz y a
algunas osteocondrodistrofias.

e La cuarta parte de los nifios con hidrocefalia tienen espina bifida.

e Puede ser secundaria a anomalias del SNC.

e Puede ser secundaria a infecciones maternas.

[ ]

Manifestaciones clinicas:

Agrandamiento del perimetro cefalico, que, dependiendo del grado puede provocar
la presencia de dibujo venoso en la piel cabelluda, se evidencia el signo del sol
naciente (0jos) y hay limitacion en el movimiento del recién nacido por el volumen
de la cabeza. Si no esta presente al nacer, el signo llamativo es el aumento del

perimetro cefalico a una velocidad mayor que lo normal, los nifios pueden mostrarse

DRA. TATIANA CAROLINA SOZA MR3 PEDIATRIA 23



DIAGNOSTICO ECOGRAFICO Y CLINICO DE NEONATOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS HOSPITAL
CARLOS ROBERTO HUEMBES ABRIL 2015 DICIEMBRE 2017

irritables, lloroncitos, inquietos, duermen poco debido al aumento de la presion
intracraneal. Se inician alteraciones oculares o manifestaciones del SNC como
convulsiones, en ocasiones pueden estar asociados otros defectos congénitos
como defectos cardiacos y labio hendido con o sin paladar hendido destruccion.

Craneosinostosis; es el cierre prematuro de una o varias suturas craneales, que
resulta en defectos en la forma craneal. Puede ser aislada o formar parte de un

sindrome.

Manifestaciones clinicas:

En las craneosinostosis sindrémicas, el cuadro clinico de defectos craneales,
extremidades, faciales y otros, nos ayudan a delinear el diagnostico. En el caso de
las craneosinostosis no sindromicas, el diagnostico es por la falta de crecimiento
adecuado del perimetro cefalico o la presencia de una cabeza muy pequefa desde
el nacimiento, irritabilidad, llanto constante, inquietud que puede ser provocada por

el aumento de la presion intracraneal.

Hendiduras orales

Las principales son:

1. Labio hendido: falla congénita de los procesos maxilar y nasal medial para
fusionarse, formando un surco o fisura en el labio.

2. Paladar hendido: es la falla congénita de fusion del paladar formando una
depresion, surco o fisura en el techo de la boca.

3. Labio hendido y paladar hendido pueden ocurrir solos o juntos. Cuando ocurren

juntos se llama labio / paladar hendido.

Etiologia: El labio hendido con o sin paladar hendido es considerado un defecto con
herencia de tipo multifactorial. El paladar hendido solo, es considerado un patron

con herencia autosémica dominante.
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Las hendiduras orales ocurren con frecuencia con diversos sindromes
cromosOmicas y mendelianas: trisomia 13, trisomia 21, sindrome de bandas

amniéticas, sindrome de Fryns, etcs. (1)

Factores demogréficos y reproductivos:
Existen diferencias raciales en el riesgo con relacién a hendiduras orales. Los
asiaticos han reportado las tasas mas elevadas seguidos por la raza blanca,

hispanos y africano americanos.

Debido a estas diferencias étnico-raciales se ha pensado en la influencia de genes
en la génesis de las hendiduras orales. La consanguinidad puede incrementar el

riesgo de hijos con hendiduras orales.

Factores ambientales y del estilo de vida:

1. Nivel socioeconémico bajo.

2. Exposicion a quimicos, aerosoles, ester glicol, antineoplasicos, solventes
alifaticos, etc,

3. Consumo de agua contaminada con tricloroetileno, tetracloroetileno y
dicloroetileno, asociado a tasas altas de hendiduras orales.

4. Exposicion materna a solventes organicos como xileno, tolueno y acetona se
asocia con labio hendido.

5. Madres que trabajan en agricultura, hogar cerca de zonas agricolas y exposicion
a pesticidas, se han asociado a aumento de tasas de hendiduras orales.

6. Estres emocional o psicosocial materno en el embarazo con posible relacién de
secrecion de cortisona por el estres

7. Consumo de fenobarbital en el embarazo.

Manifestaciones clinicas:
El defecto puede ser uni o bilateral, en la gran mayoria de los casos el labio afectado
es el superior. Los problemas principalmente estan relacionados con la

alimentacion, con trastornos de la mecanica deglutatoria lo que lleva a riesgo de
I —
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reflujo, salida de alimento por la nariz, riesgo de aspiracion, hay disfuncion tubérica

gue aumenta el riesgo de otitis media.

Diagnostico prenatal

El diagnéstico prenatal es una serie de pruebas que se realizan antes del
nacimiento, para que podamos determinar las malformaciones del embrién o del
feto.

Las pruebas que se realizan son de dos tipos:

1. No Invasivas.

2. Invasivas.

Dentro de las primeras se encuentran el examen ultrasonografico, el radiologico, el

bioquimico, la electrocardiografia y la ecocardiografia fetal.

Las actuales técnicas ultrasonicas y la posibilidad de estudiar distintos aspectos
bioquimicos y genéticos en células fetales hacen posibles el diagnostico de
numerosas anomalias y permiten que en ausencia de anomalias detectables la
gestacion transcurra sin la angustia materna presente cuando existe un factor de

riesgo conocido

Ecografia: Es una técnica de la que no puede prescindirse actualmente en
diagnostico prenatal precoz, ya sea en la visualizacion directa de distintas
anomalias, en la realizacion de técnicas invasivas 0 en la deteccion de

manifestaciones inespecificas que pueden ser indicacion de otros estudios .(27)

Diagnostico prenatal

La base del diagnéstico prenatal de las anomalias congénitas lo constituye la
ecografia obstétrica, en especial la efectuada entre las 18 y 24 semanas de edad
gestacional (6). En este examen se sugiere hacer una revision ordenada y

sistematica como se describe a continuacion:
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1. Craneo: examinar su integridad y forma, ademéas de la medicion del diametro
biparietal y del perimetro craneano.

2. Cerebro: examen de los ventriculos cerebrales, plexos coroideos, mesencéfalo,

fosa posterior y medicion de los cuernos anterior y posterior de los ventriculos

laterales.

Cara: examen del perfil, érbitas oculares y labio superior.

Cuello: medicién del pliegue nucal.

Columna vertebral: examen transversal y longitudinal.

o gk~ w

Corazén: examen de su frecuencia y ritmo, vision de las cuatro camaras
cardiacas y de los tractos de salida de los grandes vasos.

Torax: examen de la forma toracica, pulmones y diafragma.

8. Abdomen: examen del estobmago, higado, rifiones, vejiga, pared abdominal y
ombligo, ademas de medir la circunferencia abdominal.

9. Extremidades: examen del fémur, tibia y peroné, humero, radio y cubito, manos

y pies.

Dentro de las invasivas se encuentran la amniocentesis, la biopsia de vellosidades
coriales y la fetoscopia. Cuando se realiza amniocentesis o toma de vellosidades

coriales pueden realizarse estudios citogenéticos, bioquimicos y de DNA.

Amnioceéntesis :

La obtencién de liquido amniético mediante funcién transabdominal en el segundo
trimestre de la gestacion es un procedimiento que en la practica carece de riesgo
significativo, si se realiza con técnica adecuada y experiencia. El periodo 6ptimo
para la obtencion de la muestra es entre las semanas 16 y 17, en tales condiciones,
el riesgo adicional de aborto es inferior al 1%, los riesgos como desencadenar un
aborto, perdida de liquido amniético, infeccién y dafios al producto. No se deben de

realizar en forma indiscriminada.

Las aplicaciones diagndsticas del liqguido amniético son fundamentales, para:

1. Andlisis cromosdémico.
|
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2. Errores metabdlicos congénitos.
3. Defectos del tubo neural.

4. Analisis del DNA cuando se cuenta con sondas genéticas adecuadas.

Los estudios realizados mas frecuentes son: éstos analisis cromosdémico de células
fetales para la deteccién de cromosomopatias y los estudios bioquimicas para la
deteccion de defectos del tubo neural.

El estudio de alfa fetoproteina se realiza en todas las muestras de liquido amniético.
Se acepta el limite a partir de 2.5 veces al valor medio de normalidad con el cual es
posible detectar el 98.3% de casos de espina bifida abiertas con sélo, 0.8% de

resultado falsamente positivos.

Indicaciones de analisis cromosémicos prenatal:

» Edad materna superior a 35 afios.

» Anomalias cromosomica previa.

* Anomalias cromosomica estructural en el progenitor.
» Anomalias ecogréfica sugestiva de cromosomopatia.

» Alfafetoproteina muy baja en la amniocentesis.

Biopsia Corial:
Consiste en la obtencion de vellosidades coriales durante el primer trimestre de
gestacion, entre las semanas 9y 11. Se han utilizado distintas técnicas bajo control

ecografico por via transcervical. La transabdominal mediante aspiracion por aguja.

Indicaciones:
e Anadlisis del DNA.
e Hemoglobinopatias
e Anadlisis cromosémico.
e Preparaciones directas.

e Cultivo.
|
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Puncién transabdominal de vasos umbilicales: Consiste en la puncion de la vena
umbilical mediante introduccién de aguja espinal fina de 10-15 cm de longitud por
via transabdominal, en la cavidad amnidtica, con control ecogréfico simultaneo, la

puncion se realiza a nivel de la insercion del cordon umbilical en la placenta.

Pruebas bioguimicas

La Alfafetoproteina es la proteina predominante en el plasma fetal durante las
etapas tempranas de la gestacidn. Estructuralmente se parece a la albimina, sin
embargo, es antigénicamente diferente se sintetiza en el higado del feto y en el saco
vitelino. Los niveles en el plasma fetal se incrementan a partir de la semana 14 y
disminuyen a medida que se inicia la sintesis de albumina. Los niveles de AFP en
el liquido amniotico alcanzan su valor maximo alrededor de la 132 semana de la
gestacion, decrecen rapidamente hacia la semana 22 y contindan disminuyendo

gradualmente hasta el nacimiento.

La transferencia de alfafetoproteina a la circulacibn materna se efectia
principalmente por difusion a través de la placenta, si el feto tiene un defecto de tubo
neural abierto, se piensa que la alfafetoproteina pasa directamente al liquido
amnidtico, causando niveles inesperadamente altos. Otros trastornos fetales, tales
como el onfalocele o gastrosquisis, los rifiones defectuosos, amenaza de aborto,
prematurez y algunas veces muerte fetal pueden presentar niveles anormalmente

altos de alfafetoproteina.

* La gonodotrofina coridénica humana es una hormona glucoproteica con
subunidades alfa y beta. Puede detectarse en el suero materno tempranamente y
su concentracion aumenta hasta un valor maximo que se alcanza entre las semanas
8 y 12 de gestacion. (27, 28)
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« El estriol no conjugado es un producto esteroideo de la unidad fetoplacentaria que
requiere la participacion hepética fetal para su sintesis, se difunde a la circulacion
materna donde puede ser determinado como estriol no conjugado, reflejando el
grado de crecimiento y madurez feto-placentaria

Factores para evaluar el riesgo del feto

1. Peso de la madre, influye en la concentracién sérica de la alfafetoproteina en la
circulacion materna, mientras mas elevado sea el peso materno mas baja es la
concentracion de la madre.

2. La diabetes insulinodependiente en las madres condiciona niveles
significativamente mas bajos que las mujeres no diabéticas.

3. En la poblacion negra es 10 % mas elevada que en la poblaciéon no negra.

4. Se observan valores elevados en embarazos multiples.

La evaluacién anatémica fetal detallada idealmente entre las 18 a 22 semanas de
gestacion constituye una de las principales herramientas para el diagnéstico de los

defectos estructurales.

La exactitud del ultrasonido del primer y segundo trimestre puede ser mejorada

mediante la consideracién de varios marcadores bioquimicos.

Consecuentemente hay actualmente cuatro componentes principales a considerar

para el diagnostico de aneuplodia fetal y otros defectos de nacimiento:

1. Ecografia del primer trimestre.
2. Bioquimica del primer trimestre.
3. Ecografia del segundo trimestre.

4. Bioquimica del segundo trimestre.

Estos cuatro componentes de la investigacion contemporanea se pueden utilizar

solos o combinarse el uno con el otro para la mayor exactitud.
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Los avances tecnolégicos en ultrasonido han 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. (22), (18)

Por lo cual el conocimiento de estas caracteristicas puede permitir el diagnostico

temprano y con ello un tratamiento precoz que mejoraria el pronéstico fetal.

El tamizaje ecografico de semana 11-14 es también Gtil para el diagndstico precoz
de anomalias cardiacas, gastrointestinales, genitourinarias entre otras al igual que
el sindrome de transfusion feto fetal en embarazo gemelar monocoriénico
biamniotico por lo tanto resulta de suma importancia conocer los hallazgos
ecograficos de cada malformaciéon para poder realizar intervenciones mas

tempranas y asi mejorar el prondstico fetal.

La ecografia es un método con muy buen rendimiento y buena exactitud,
sensibilidad del 85% y especificidad del 90% que puede ser variable entre autores,
segun grupo poblacional de riesgo o no y los algoritmos de estudios analizados,
pero que aun asi representan una herramienta extremadamente Gtil en el tamizaje

y diagndstico prenatal.

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

congeénita mayor.

La tasa deteccion de anomalias congénitas clasificadas por sistemas puede variar
de un area geogréfica a otra, dependiendo de la poblacion analizada, el sistema
fetal mas afectado es el cardiovascular. Una de las indicaciones mas comunes para
realizar un ultrasonido es la sospecha de una anomalia fetal. 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 cual es la incidencia total de
anomalia 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
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ocurrido, si es alta, la tasa d deteccion es mas alta porque la poblacién puede ser
de alto riego para determinadas anomalias, confirmandolo no solo por ultrasonido

sino por marcadores bioquimicos. (18)

El diagndstico prenatal tiene como finalidad diagnosticar con la mayor precocidad
posible un defecto congénito o bien establecer la ausencia del mismo, ya que la
confirmacion de la normalidad contribuye a reducir la ansiedad materna durante el

resto de la gestacion.

Los marcadores blandos mas comiunmente estudiados incluyen:
e Pliegue nucal
e Acortamiento de las extremidades
e Intestino ecogénico
e [Foco ecogénico intracardiaco
e Quistes de los plexos coroideos
e Ventriculomegalia
e Pielectasias
e Arteria umbilical unica
e Megacisterna magna
e Ausencia o hipoplasia del hueso nasal

e Clinodactilia del 5° dedo

Engrosamiento del pliegue nucal

Edema nucal en el segundo trimestre (entre las 16 a 24 semanas). Este fue el
primero de los marcadores no estructurales identificado y permanece como el
marcador sonografico con mas valor predictivo, la medida se toma en un corte
transverso de la cabeza levemente angulada hacia el extremo caudal del plano
donde se mide el didmetro biparietal, y debe incluir cerebelo, hueso occipital y
cisterna magna. Se mide desde la tabla externa del hueso occipital hasta la parte

mas externa de la piel. El valor normal es menor o igual a 5 mm entre las semanas

1 ———
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16 a 18 y a 6 mm de las semanas 19 a 24. En gestaciones mayores de 24 semanas
se utiliza el indice nucal (IN = DBP/PN x 100), el valor normal es menor del 11%.(20)
Un valor por encima de los 6 mm aumenta el riesgo de sindrome de Down
aproximadamente 17 veces. El PN engrosado también puede estar asociado con
anormalidades en un Unico gen, como en el sindrome de Nooman, el sindrome del
pterigio multiple y las displasias esqueléticas. También se ha visto asociado con
defectos cardiacos congénitos, por lo que se debe realizar una detallada evaluacién
del corazén, que incluya las cuatro camaras y los tractos de salida.

En conclusion, el pliegue nucal debe ser parte del tamizaje obstétrico que se hace
entre las semanas 16 y 24, un pliegue nucal engrosado incrementa
significativamente el riesgo de aneuploidia, por lo tanto se requiere realizar
cariotipo, y ademas, esta asociado con enfermedad cardiaca congénita y rara vez

con otros sindromes genéticos.

Acortamiento de las extremidades:

Es el acortamiento de los huesos fémur y himero, los pacientes con sindrome de
Down pueden tener este signo. El féemur se considera acortado cuando la medida
hecha/medida esperada es < 0,91, y el humero < 0.89. Los estudios publicados en
la literatura reportan que del 24 - 45% de los fetos con trisomia 21 tenian fémures
cortos y entre 24 - 54% humeros cortos, comparado con la poblacién de control que

tenia < 5% de acortamiento de estos huesos.

El hallazgo de los dos huesos largos cortos parece ser menos importante que el
hallazgo aislado de un humero corto. Esto puede reflejar la contribucién relativa de
los individuos constitucionalmente pequefios, la probabilidad de aneuploidia
para fémur y hamero cortos es de 2,7 y 7,5 respectivamente. Los huesos largos

cortos también estan asociados a displasias esqueléticas y RCIU.(20)

En conclusion, aunque la medicién de los huesos largos se realiza rutinariamente
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en la biometria de las semanas 16 a 24, la evaluacion del

acortamiento se debe considerar como parte del tamizaje.

Intestino ecogénico:

Este marcador se refiere a la presencia de hiperecogenicidad en el intestino
comparandolo con el hueso iliaco adyacente, utilizando un transductor de 5Mhz y
bajando la ganancia al punto de ver solamente el hueso, el intestino ecogénico es
diagnosticado en el 0,2 a 1,4% de todas las ecografias del segundo trimestre, se
puede encontrar en fetos normales, fetos con aneuploidia, RCIU, sangrado
intraamniotico, fibrosis quistica, infecciones congénitas, talasemia, parvovirosis, y
con trisomias 13, 18 6 21. Por lo anterior, se debe realizar cariotipo, evaluacion para
determinar la condicion de portadores de fibrosis quistica en ambos padres, pruebas
serolégicas maternas para CMV y toxoplasmosis (I3 G e Ig M), una

evaluacion detallada del feto y seguimiento ecografico por riesgo de RCIU.

En conclusion, la evaluacion del intestino fetal ha de hacerse de manera rutinaria

en la ecografia de las semanas 16 a 24.

Foco ecogénico intracardiaco:

Este marcador es descrito como areas de ecogenicidad comparables a las del
hueso en la region de los musculos papilares, en cualquiera de los ventriculos. El
foco debe ser visto desde varios angulos para asegurarse de que no corresponde
con reflecciones especulares de los masculos papilares. Se encuentran en cerca
del 1,5 al 4% de los embarazos normales. En pacientes de bajo riesgo la presencia
de un foco ecogénico intracardiaco como unico hallazgo no se ha asociado a un

aumento del riesgo para sindrome de Down.

Quistes de los plexos coroideos:
Lesion anecodica bien circunscrita dentro del plexo coroideo que mide 3 mm. o mas
es vista en cerca del 1 al 2,5% de los embarazos normales como hallazgo aislado,

y no tiene significado patoldgico, pueden ser unilaterales, bilaterales o multiples. Se
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observan en el plano axial de la cabeza dentro de los ventriculos laterales. Cuando
se asocian a otros hallazgos estructurales constituyen un alto riesgo para trisomia
18. (20).

Ventriculomegalia cerebral:

Es definida como un atrio entre 10 y 15 mm (12-16). Perpendicular al eje mayor del
ventriculo lateral, cerca de la porcion mas posterior del plexo coroideo, en el plano
axial justo caudal al corte en donde se lleva a cabo la medicion del diametro
biparental, la ventriculomegalia aislada presenta un rango de incidencia muy amplio,
desde 1/50 a 1/600 embarazos, lo cual correlaciona muy bien con la incidencia de
cariotipo fetal anormal en estos casos, descritos en la literatura en el 3,8%, con
rangos que van desde 0 a 28%. Esta gran variabilidad en la incidencia de
malformaciones asociadas se puede explicar por la no estandarizacion de la medida

del ventriculo en los diversos estudios.

El resultado en el neurodesarrollo de los nifios con diagndstico prenatal de
ventriculomegalia aislada es normal en mas del 90% de los casos si las medidas
del ventriculo estan entre 10-12 mm, cuando son mayores el neurodesarrollo es
anormal en el 10 al 36% de los casos, dependiendo de anomalias asociadas,
etiologia y tamafio ventricular, como ya se mencion0. Los factores relacionados con
mal prondstico en neurodesarrollo son la asociacién con otras anomalias y la
progresion de la ventriculomegalia a lo largo de la gestacion, lo cual ocurre hasta en
el 16% de los casos. Después del diagnostico prenatal de ventriculomegalia se

recomienda la evaluacién materna en busca de infeccidn congénita.

Pielectasias:

La dilatacion de la pelvis renal es un hallazgo comdn en
la ecografia de segundo trimestre, con una incidencia del 0,3 al 4,5%
El diagndstico de pielectasia se hace con una pelvis renal

de 5 a 10 mm de didmetro AP, sin dilatacién de los calices. Los fetos
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con hidronefrosis, didmetro AP > 10 mm corren claro riesgo de tener

anormalidades estructurales que requieren evaluacion posnatal.

Hueso nasal. La hipoplasia del hueso nasal ha sido reconocida como
una caracteristica posnatal de la trisomia 21. El hueso nasal se busca
en un corte sagital de la cara en donde se observe el maxilar superior sin que se
vea el hueso cigoméatico. La ausencia del hueso nasal o una
medida por debajo del percentl 2,5 se considera @ significativo.
El hallazgo de hipoplasia o ausencia del hueso nasal es un marcador
para trisomia 21, en tanto que un hueso nasal normal reduce significativamente el

riesgo.

La presencia de los marcadores blandos puede ser utilizada para identificar los fetos
en alto riesgo de aneuploidia y su ausencia empleada para determinar riesgo
reducido de aneuploidia. En una paciente con edad materna avanzada la ausencia
de cualquier marcador parece estar asociada con riesgo disminuido de aneuploidia
comparado con el riesgo empirico dado por la edad. Con un informe de ecografia

normal la reduccién del riesgo de aneuploidia varia aproximadamente del 60 al 83%.

Los marcadores blandos para aneuploidias son considerados una herramienta util
en el diagnostico prenatal del segundo trimestre. Es importante considerar que la
ecografia llamada genética, en la cual se observan estos marcadores, tiene como
finalidad la de descartar aneuploidias y anomalias estructurales no diagndésticas en
la ecografia de las semanas 11 a 14, en los grupos poblacionales de alto y bajo
riesgo. Otro objetivo de este tipo de ecografia es el de salvar vidas, ya que con
la implementacion del tamizaje se han logrado reducir las amniocentesis

innecesarias que adicionan un riesgo de pérdidas fetales en esta poblacion.

Por lo expuesto, y dada la relevancia del operador en el estudio ultrasonografico,
los médicos especialistas en el area del ultrasonido (ginecoobstetras, materno-

fetales, radidlogos) deben recibir un entrenamiento acorde a los estandares de
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calidad internacional, con criterios unificados, para realizar un mejor diagndstico de

las patologias malformativas y disminuir la tasa de procedimientos invasivos. (20)

El mejor marcador ecogréafico de las aneuploidias fetales mas comunes, y en
especial del sindrome de Down, es, sin duda, la translucencia nucal, o grosor de la
zona econegativa de la nuca del feto. El incremento del grosor de la translucencia
nucal, medida entre las semanas 11 y 14, se correlaciona con la presencia de
aneuploidias y fundamentalmente con la trisomia 21. Es el marcador ecografico que
presenta mayor efectividad para tal fin y, por tanto, la ecografia del | trimestre
desempefia un papel muy importante en el cribado prenatal de las aneuploidias. La
valoracion de la translucencia nucal debe ser realizada por un ecografista
suficientemente entrenado o adecuadamente supervisado. El ecégrafo utilizado
debera ser de gama medio-alta y debera disponer de «cine-loop» para poder
recuperar imagenes previas y poder tomar las medidas con precision. El tiempo de

exploracion asignado en la programacion debera ser de alrededor de 15 min.

La translucencia nucal debe ser medida utilizando los criterios de la Fetal Medicine
Foundation. Para ello debe realizarse un corte sagital y medio embrionario, y
preferentemente el embridon debe hallarse en posicion horizontal en referencia a la
pantalla del ecografo. La ampliacion de la imagen debe ser suficiente para que en
la pantalla se visualicen la cabeza y el térax del embrion. La medicion solo puede
realizarse estando el embribn en posicibn neutra (ni en hiperflexion, ni en
hiperextensién). Debe medirse toda la zona econegativa, distinguiendo la piel de las
membranas amniodticas. Los fetos afectados de trisomia 13 y trisomia 18 también
suelen presentar un incremento de la translucencia nucal y, por lo tanto, esta

también se utiliza como marcador para estas cromosomopatias.
Los marcadores ecograficos del Il trimestre es engrosamiento nucal =2 6 mm,

hiperrefringencia intestinal (refringencia igual o superior a la de la columna), fémur

corto (< percentil 5), ectasia piélica y foco hiperecogénico intracardiaco. (20)
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VII. HIPOTESIS DE INVESTIGACION

¢Las malformaciones congénitas podrian representar para el servicio de
neonatologia del Hospital Carlos Roberto Huembes una causa de incremento de la
morbimortalidad?
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VIII. DISENO METOLOGICO

7.1 Tipo de estudio

De acuerdo al método de investigacion es observacional y segun el propdsito del
disefio metodoldgico, el tipo de estudio es descriptivo (Piura 2015). De acuerdo a la
clasificacion de Hernandez ,Fernandez y Baptista 2006, de acuerdo al tiempo de
ocurrencia de los hechos y registro de la informacion el estudio es prospectivo, por
el periodo y secuencia del estudio es transversal y segun el analisis y alcances de
los resultados el estudio es analitico. Canales, Alvarado y pineda,1996)

7.2 Unidad de analisis

Neonatos nacidos en el Hospital Carlos Roberto Huembés, que fueron
diagnosticados con malformaciones congénitas en el periodo comprendido de abril
2015 a diciembre del 2017.

7.3 Universo
Esta constituido por un total de 180 pacientes diagndsticados con malformaciones
congénitas en el servicio de Neonatologia en el periodo de estudio. De los cuales

aplicando criterios de inclusién y exclusion se redujo a 116 pacientes.

7.4 Disefio muestral
El tamafio de la muestra se obtuvo mediante un muestreo no probabilistico aleatorio

simple.

7.5 CRITERIOS DE INCLUSION Y EXCLUSION

Inclusion:

e Neonato nacido en el Hospital Carlos Roberto Huembés ingresado al Servicio
de Neonatologia durante el periodo de estudio que presentaron malformaciones
congénitas.

e Expedientes clinicos con datos completos.
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Exclusion:
¢ Neonatos que no nacieron en el Hospital Carlos Roberto Huembes en el periodo
de estudio que presentaron malformaciones congénitas.

e Expedientes clinicos con datos incompletos

7.6. Recoleccién de Datos:

La fuente de recoleccién de informacioén fue de tipo secundaria, constituida por los
expedientes clinicos y libro de registro de nacimientos del Servicio de Neonatologia.
Los datos obtenidos se registraron en una ficha de recoleccidon previamente
disefiada, a la cual se le realiza una prueba piloto para confirmar que cumple con

todos los criterios.

7.7 Plan de Analisis Estadistico.

Se disefiaron tablas de vaciamiento de datos en funcion de las diferentes variables
establecidas para este estudio. El procesamiento de la informacion se realizo
mediante el software SPSS version 22.0 para Windows, mediante el cual se

definieron tablas de salida y graficos en valores absolutos y porcentuales.

7.8 Aspectos éticos

Para la realizacion de este estudio se pidié autorizacion a las autoridades
pertinentes (direccion docente, jefe de servicio, jefe de sala, jefa de archivo), del
Hospital Carlos Roberto Huembes, en todos los casos incluidos en el estudio se
omitié la identidad de los mismos ya que dicha informacion es utilizada con fines

académicos.
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MATRIZ DE OPERACIONALIZACION DE VARIABLES

Objetivo No 1. Caracteristicas generales de los recién nacidos con
malformaciones congénitas sometidos a estudio

el primer dia de
la Ultima
menstruacion

VARIABLE CONCEPTO | INDICADOR | ESCALA VALOR
Sexo Caracteristicas
biolgicas y | Registrado en | Nominal Femenino
fisiologicas que | €l expediente Masculino
definen a
hombres y
mujeres
Peso al Nacer | Es la primera Ordinal Menos de
del recién | medida del peso | Registrado en 2500 grs
nacido del producto de | el expediente De 2501 a
la concepcion, <4000 grs
hecha después De 4000
del nacimiento. grs a mas
Edad Edad del recién Ordinal «37 SG
gestacional nacido en Registrado en 37- 42 SG
semanas desde | el expediente y42 SG
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Objetivo NoO 2. Antecedentes personales, obstétricos de las madres de los

recién nacidos sometidos a estudio

VARIABLE | CONCEPTO INDICADOR ESCALA | VALOR
Tiempo de vida de la madre | Registrado en | Ordinal e 15-19afos
Edad -, . ' - fi
del recién nacido el expediente ¢ 20-29afos
materna e 30-39 afios
e >40 afios
Tiempo durante el que una | Registrado Ordinal ¢ Analfabeta
Escolaridad . imari
persona asiste a la escuelao | o el e Primara
expediente e Secundaria
a cualquier centro de e Universitari
ensefianza. 0
Procedencia | Lugar o residencia donde | Registrado Nominal |e Urbano
procede la madre del recién | & el * Rural
expediente
nacido
Controles Es el conjunto de acciones y | Registrado Ordinal e Ninguno
- . L en el e 1-3
prenatales | procedimientos sistematicos :
expediente controles
y periédicos, destinados a la e 4amas
prevencién, diagnéstico y controles
tratamiento de los factores
gue puedan condicionar
morbimortalidad materna y
perinatal
Via de | Es el medio atraves del cual | Registrado Nominal |e Vaginal
finalizacion | se produce la interrupcion en el : * Cesarea
expediente
del del embarazo
embarazo
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Objetivo No 3. Agentes potencialmente teratdgenos de los recién nacido con

malformaciones congénitas sometidos a estudio.

embrion ylo
feto, y producir
una alteracion
morfologica o
funcional en el
periodo

postnatal.

VARIABLE | CONCEPTO INDICADOR | ESCALA | VALOR
Agentes Cualquier Registrado Nominal e Agentes
potenciales | agente que | en el Biologicos
teratbgenos | actuando expediente e Agentes fisicos
durante el e Agentes
periodo Quimicos
embrionario o ¢ Metabolismo
fetal es capaz materno
de alterar el e Factores
crecimiento 'y geneticos
desarrollo del e Ninguno
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Objetivo No 4. Principales hallazgos ecogréficos antenatales vy
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las

malformaciones encontradas en el examen postnatal de los recién nacidos

sometidos a estudio.

Facial y cuello
Ninguno

VARIABLES | CONCEPTO INDICADOR | ESCALA | VALOR

Hallazgos Hallazgos del | Registrado | Nominal | e Pliegue nucal

ecograficos examen porien el . Acortamiento de
ultrasonido expediente las extremidades

antenatales | obstétrico e |Intestino
variantes de lo ecogénico
normal que, e Foco ecogénico
pese a no ser intracardiaco
deformativos, e Ventriculomegalia
estan asociados e Pielectasias
a un - mayor e Ausencia de
nesgoI » de hueso nasal
aneuploidia e Ninguno
malformaciones
anatbmicas vy
restriccion  del
crecimiento
intrauterino
(RCIU).

Hallazgos Conjunto de | Registrado | Nominal | e SNC

clinicos a}lteraciones_que en el e Renal
tienen un origen | expediente e Tracto

postnatal prenatal,  que gastrointestinal
estan presentes e Osteomuscular
desde el e Cardiacos
nacimiento, o Organos pélvicos
visibles o no. .

[}
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Lista de variables

Variables del objetivo No. 1: Describir las caracteristicas generales de los recién
nacidos con malformaciones congénitas sometidos al estudio.

e Sexo

e Peso al nacer

e Edad gestacional
Variables del objetivo No.2: Identificar antecedentes personales y obstétricos de
las madres de los recién nacidos sometidos a estudio

e Edad materna

e Escolaridad

e Procedencia

e Controles prenatales

e Via de finalizacion del embarazo
Variables del objetivo No.3: Describir los agentes potencialmente teratdgenos de
los recién nacido con malformaciones congénitas sometidos a estudio.

e Agentes Bioldgicos

e Agentes fisicos

e Agentes Quimicos

e Metabolismo maternal y factores genéticos.

Variables del objetivo No.4: Caracterizar los principales hallazgos ecograficos
antenatales y las malformaciones encontradas en el examen postnatal de los recién

nacidos sometidos a estudio.

Hallazgos ecograficos antenatales:

Pliegue nucal

Acortamiento de las extremidades
Intestino ecogénico

Foco ecogénico intracardiaco
Ventriculomegalia

Pielectasias

Ausencia de hueso nasal

1 ———
DRA. TATIANA CAROLINA SOZA MR3 PEDIATRIA 45



DIAGNOSTICO ECOGRAFICO Y CLINICO DE NEONATOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS HOSPITAL
CARLOS ROBERTO HUEMBES ABRIL 2015 DICIEMBRE 2017

Hallazgos clinicos postnatales:

SNC

Renal

Tracto gastrointestinal
Osteomuscular
Cardiacos

Organos pélvicos
Facial y cuello
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IX RESULTADOS

Durante el periodo de estudios se incluyeron a 126 pacientes, obteniendo como
resultados, con respecto a la variable sexo, predomino el masculino con 64 casos,
gue constituye el 55.2% del total de la muestra y el sexo femenino con 52 casos que
representa el 44.8%.

Sexo n=(116)

e

Frecuencia

=51

En cuanto a la variable peso al nacer, se pudo observar que los recién nacidos mas
afectados con malformaciones congénitas tienen un peso promedio de 2501 a
menos 4000 gramos con una frecuencia de 87 casos, que equivale a 75%, siguiendo
el orden de frecuencia los menores de 2500 gramos con 25 casos, con un
porcentaje del 21.5% y en dltimo lugar los mayores de 4000 gramos con una
frecuencia de 4 casos para un porcentaje de 3.4%.

Peso al nacer
n=(116)
Omenor a 2500

2601 a
menos de
4000

4001 a mas

445%
‘
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Con respecto a la edad gestacional de los pacientes el mayor porcentaje de los
casos son los recién nacidos a término, con una edad gestacional entre 37 a menos
de 42 semanas con 93 casos que equivale a 80.2%, seguido de aquellos pacientes
menores de 37 semanas con 21 casos que equivale a 18.1% y menos frecuentes
aquellos menores de 42 semanas con 2 casos que equivale a 1.7%.

Edad gestacional n=(116)

1004

Frecuencia

——d
1 72
Menos de 37 37 amenos de 42 Mas de 42

Haciendo referencia a la edad materna de los recién nacidos con malformaciones
congénitas, se obtuvo una frecuencia mayor en el grupo de edad entre 30 a 39 afios
con 40 casos, que equivale a 34.5%, seguidos por aquellas que tienen una edad
entre 20 a 29 afos con 38 casos, que equivale a 32.8%, le continlan aquellas
mayores de 40 afios con 28 casos, con un porcentaje de 24.1% y por ultimo lo de
15 a 19 afios de edad con 10 casos para un porcentaje de 8.6%.

Edad materna n=(116)

Frecuencia

15 a 18 afios 20 a 29 afios 30 a 39 afios Mayor de 40 afios
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Analizando la variable escolaridad de las madres de los recién nacidos con
malformaciones congénitas se observd que la mayoria de los casos, las madres
tienen un nivel escolar universitaria con una frecuencia de 74 casos, que equivale
al 63.8%, seguidos por secundaria con 34 casos para un porcentaje del 29.3%,
seguido por primaria con 7 casos para un porcentaje de 6%, encontrdndose
Gnicamente un caso de analfabetismo que equivale al 0.9%.

Escolaridad n=(116)

80

60

40

Frecuencia

207

—lnzsul—0
s |

T
Analfabeta Primaria Secundaria Universitario

La mayoria de madres son de procedencia urbana con 82 casos que equivale al
70.7% y rural con 34 casos que equivale al 29.3%.

Procedencia n=(116)

100

Frecuencia

]

Urbana
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En cuanto a los controles prenatales de las madres de los recién nacidos con
malformaciones congénitas se obtuvo una mayor incidencia en aquellas que se
hicieron de 4 a méas controles con 73 casos, que equivale al 62.9%, de 1 a 3
controles se obtuvieron 37 casos que equivalen al 31.9%, y aquellas que no se
realizaron ningun control se obtuvieron 6 casos para un porcentaje de 5.2%.

Controles Prenatales n=(116)

80

Frecuencia

Minguno

La principal via de finalizacion del embarazo de los recién nacidos con
malformaciones congénitas, fue la cesarea con 80 casos que equivale al 69% y la
via vaginal con 36 casos que equivale al 31%.

Finalizacion del embarazo n=(116)

80

60

Frecuencia

T
Yaginal Cesarea
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Entre los agentes potencialmente teratégenos, se destaca el metabolismo materno
con 34 casos que equivale al 29.3%, seguido por los agentes bioldgicos con 3 casos
que equivalen al 2.6%, agentes quimicos 1 caso equivalente a 0.9%, no se
encontraron agentes en 78 casos, que equivale al 67.2%

Agentes Teratogenos n=(116)

B0

60

Frecuencia

204
2.59%] R ey B
[} 1 — T T

A, Bioldgicos A Cuimicos Metaholismo materno ninguno

Entre los hallazgos ecograficos de malformaciones congénitas predominaron las
anomalias cardiacas con 29 casos, que equivalen a 25%, seguido por pliegue nucal
con 17 casos que equivale al 14.7%, ventriculomegalias con 13 casos equivalente
a 11.2%, Pielectasias con 13 casos equivalente a 11.2%, intestino ecogénico con 9
casos que equivalen a 7.8%, acortamiento de las extremidades 2 casos equivalente
a 1.7% y no se registraron 33 casos equivalente al 28.4%.
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Hallazgos ecograficos antenatales n=(116)

40

30

207

Frecuencia

=
i
@
&

oajusfiosa ounsal
eleBallonoLua;,

sapepiuaIpe se| ap oanlepoay [
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Entre las principales malformaciones congénitas encontradas destacan las
cardiacas con 36 casos equivalentes a 31%, facial y cuello con 17 casos que
equivalen al 14.7%, renal con 8 casos equivalentes a 6.9%, en cuarto lugar, se
destacan las malformaciones osteomusculares con 4 casos que equivalen a 3.4%,
organos pélvicos 1 caso que equivale al 0.9%

Hallazgos clinicos postnatales n=(116)

50

40

30

Frecuencia

207

5.90%
0 Ig_gg%l |3.45%|
T T T
Renal TGI Osteomuscular Cardiacos COrganos  Facial y cuelle Ninguno

PEIVICOS
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Correlacionando los hallazgos ecogréficos antenatales y los hallazgos clinicos
postnatales se encontr6 asociacion entre pliegue nucal con malformaciones
osteomusculares con 1 caso que equivale el 0.86%, cardiacas con 3 casos que
equivalen a 2.6%, facial y cuello con 4 casos que equivale a 3.4%, en acortamiento
de extremidades con malformaciones osteomusculares 2 casos que equivalen a
1.7%, intestino ecogénico con malformaciones de tracto gastrointestinal 3 casos que
equivalen a 2.6%, osteomusculares 1 caso equivalente a 0.86%, cardiacas 2 casos
equivalente a 1.7%, facial y cuello con 2 casos equivalente a 1.7%, con respecto a
foco ecogénico intracardiaco tuvo alta correlacion con malformaciones cardiacas 28
casos equivalente a 24.1%, 6rganos pélvicos 1 caso equivalente a 0.86%, la
Ventriculomegalia se asocio con malformaciones cardiacas con 2 casos equivalente
a 1.7% y facial y cuello con 2 casos que equivalen a 1.7%, en relacion a la
Pielectasia se asocio con malformaciones renales 8 casos que equivalieron a 6.9%,
cardiacas 1 caso equivalente a 0.86%, facial y cuello con 4 casos que equivale a
3.4%
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X DISCUSION

En cuanto al sexo predominante, fue el masculino, lo cual concuerda con el estudio
realizado de Malformaciones Congénitas en el servicio de Neonatologia en el
Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes periodo Enero 2009- Junio 2012,
Salgado Ocampo Abigail. (24), no asi con otros estudios donde el sexo
predominante fue el masculino como en 2010 Velarde S. (30), Miranda Ortega Uriel
2016 (29).

Refiriéndose al peso al nacer, se revela que la mayoria de los recién nacidos con
malformaciones congénitas son pacientes eutréficos, lo que se encontrd0 una
similitud con estudios realizados por los Doctores Miranda Ortega Uriel 2016 (29),
Salgado Ocampo Abigail 2012 (24), 2010 Velarde S (30).

Refiriendose a la edad gestacional, se revela que la mayoria de los recién nacidos
con malformaciones congénitas son pacientes de termino, en los afios 2010 Velarde
S (30), 2012 Salgado Ocampo Abigail (24) y 2016 en Miranda Ortega Uriel (29),
encontraron que la mayor incidencia de pacientes con malformaciones congénitas

fueron pacientes con edad gestacional de termino.

Haciendo énfasis en los antecedentes personales y obstétricos de las madres de
los recién nacidos con malformaciones congénitas, la edad materna con mayor
relevancia fue la encontrada entre grupos adulta jévenes , con escolaridad
secundaria, mayormente del &mbito urbano, se realizaron un promedio de controles
prenatales de 4 a mas controles, con una finalizacion del embarazo
mayoritariamente por cesarea, esto es compatible con datos obtenidos estudio
como, Miranda Ortega Uriel 2016 (29), Salgado Ocampo Abigail 2012 (24), 2010
Velarde S (30).

Los agentes potencialmente teratdgenos que mas se destacaron en el estudio
fueron el metabolismo materno, agentes biol6gicos seguido de agentes quimicos,

esto tiene relevancia por su implicacion directa con el recién nacido a como se
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describe en la Revista Chilena de Ginecologia y Obstetricia, Salgado Ocampo
Abigail 2012 (24), 2010 Velarde S (30), ya que se consideran como factores que
pueden modificar la viabilidad de un embarazo y causar malformaciones congénitas;
se pudo observar que no hay un adecuado registro en los expedientes clinicos, por

lo cual se lleva un subregistro.

En relaciébn a los hallazgos encontrados atraves de ultrasonido antenatal, se
observa una incidencia mayor en las anomalias cardiacas y del pliegue nucal, lo
cual coincide con el estudio de Francisco Pefia Peiia 2002-2006 (15) y Piloto
Morejon, Manuel, Sanabria Choconta, Maria I., & Menéndez Garcia, Reinaldo.

(2001) en donde coinciden con las malformaciones cardiacas.

En cuanto a las malformaciones congénitas mas frecuentemente encontradas en el
examen fisico postnatal en los pacientes a estudio fueron, cardiacas, facial, cuello
y osteomuscular encontrando similitud con Piloto Morejon, Sanabria Manuel,
Chocontéa, Maria I., & Menéndez Garcia, Reinaldo. (2001), Salgado Ocampo Abigail
2012 (24), 2010 Velarde S (30) y la Revista Cubana de Obstetricia y Ginecologia,
en donde se encontré la malformacién cardiaca de primer lugar no asi las facial y
de cuello, ya que en estos como segunda cardiopatia se encontro las de causas

renales.
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XI CONCLUSIONES

1. En cuanto a las caracteristicas generales de los recién nacidos con
malformaciones congénitas, encontramos que predomino el sexo masculino,

recién nacidos la mayoria de termino y eutroficos.

2. Enrelacién a los antecedentes personales y obstétricos de las madres de los
recién nacidos con malformaciones cardiacas, la edad materna mas
relevante fue de 20 a 29 afos, de escolaridad universitaria, procedencia
urbana, con mas del 70% de ellas se realizaron de 4 a mas controles

prenatales, nacimientos por via cesarea mayoritariamente.

3. En cuanto a los agentes potencialmente teratdbgenos se registraron;

metabolismo materno y agentes biologicos.

4. Entre los principales hallazgos ecograficos antenatales encontrados se

destacan foco ecogénico intracardiaco y pliegue nucal.

5. Las malformaciones congénitas mayormente encontrados de los hallazgos

clinicos postnatales fueron las anomalias cardiacas y las facial y cuello.

1 ———
DRA. TATIANA CAROLINA SOZA MR3 PEDIATRIA 56



DIAGNOSTICO ECOGRAFICO Y CLINICO DE NEONATOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS HOSPITAL
CARLOS ROBERTO HUEMBES ABRIL 2015 DICIEMBRE 2017

Xl RECOMENDACIONES

1. Ala direccién del Hospital Carlos Roberto Huembes incluir en el formato
de historia clinica neonatal los principales factores teratogénicos, ya que
no hay un adecuado registro de esto.

2. Al servicio de atencién primaria y ginecologia hacer campafias de
concientizaciéon acerca de los cuidos que deben tener antes y durante el

embarazo, para prevenir las malformaciones congénitas.

3. Al servicio de docencia, impulsar capacitaciones sobre malformaciones

congénitas a todo el personal de salud.
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XIV. ANEXOS

Tabla 1. Sexo de los recién nacidos con malformaciones congénitas en el
Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes en el periodo 1 de Abril 2015 a 31
de Diciembre 2017.

Sexo n=(116)

Frecuencia Porcentaje
Femenino 52 44.8
Masculino 64 55.2
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recoleccidon de lainformacion

Total, n: 116

Tabla 2. Peso al nacer d los recién nacidos con malformaciones congénitas
en el Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes en el periodo 1 de Abril 2015
a 31 de Diciembre 2017.

Peso al nacer n=(116)

Frecuencia = Porcentaje

Menor a 2500 grs 25 21.6
2501 grs a menos de 87 75.0
4000 grs

4001 grs amas 4 3.4
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recoleccién de la informacion

Total, n: 116
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Tabla 3. Edad Gestacional de los recién nacidos con malformaciones
congénitas en el Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes en el periodo 1 de
Abril 2015 a 31 de Diciembre 2017.

Edad gestacional n=(116)

Frecuencia Porcentaje
Menos de 37 SG 21 18.1
37 amenos de 42 SG 93 80.2
Mas de 42 SG 2 1.7
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recoleccidon de lainformacion

Total n: 116

Tabla 4. Edad de las madres de los recién nacidos con malformaciones
congeénitas en el Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes en el periodo 1 de
Abril 2015 a 31 de Diciembre 2017.

Edad materna n=(116)

Frecuencia Porcentaje
15 a 19 afios 10 8.6
20 a 29 afios 38 32.8
30 a 39 afios 40 34.5
Mayor de 40 afios 28 24.1
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recoleccion de la informacién

Total n: 116
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Tabla 5. Escolaridad de las madres de los recién nacidos con malformaciones
congénitas en el Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes en el periodo 1
de Abril 2015 a 31 de Diciembre 2017.

Escolaridad n=(116)

Frecuencia Porcentaje
Analfabeta 1 9
Primaria 7 6.0
Secundaria 34 29.3
Universitario 74 63.8
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recoleccidon de lainformacion
Total n: 116

Tabla 6. Procedenciade las madres de los recién nacidos con malformaciones
congeénitas en el Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes en el periodo 1 de
Abril 2015 a 31 de Diciembre 2017.

Procedencia n=(116)

Frecuencia Porcentaje
Urbana 82 70.7
Rural 34 29.3
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recoleccién de la informacién

Total n: 116
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Tabla 7. Controles prenatales de las madres de los recién nacidos con
malformaciones congénitas en el Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes
en el periodo 1 de Abril 2015 a 31 de Diciembre 2017.

Controles Prenatales n=(116)

Frecuencia Porcentaje
Ninguno 6 52
la3 37 31.9
4 amas 73 62.9
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recoleccion de lainformacion

Total n: 116

Tabla 8. Via de finalizacién del embarazo de las madres de los recién nacidos
con malformaciones congénitas en el Hospital Escuela Carlos Roberto
Huembes en el periodo 1 de Abril 2015 a 31 de Diciembre 2017.

Finalizacion del embarazo n=(116)

Frecuencia Porcentaje

Vaginal 36 31.0
Cesarea 80 69.0
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recolecciéon de la informacién

Total n: 116
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Tabla 9. Agente potencialmente teratdgenos para de las madres de los recién
nacidos con malformaciones congénitas en el Hospital Escuela Carlos
Roberto Huembes en el periodo 1 de Abril 2015 a 31 de Diciembre 2017.

Agentes Teratdgenos n=(116)

Frecuencia Porcentaje

A. Bioldgicos 3 2.6
A. Quimicos 1 .9
Metabolismo 34 29.3
materno

Ninguno 78 67.2
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recoleccion de lainformacion
Total n: 116

Tabla 10. Hallazgos ecograficos antenatales en los pacientes a estudio en el
Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes en el periodo 1 de Abril 2015 a 31
de Diciembre 2017.

Hallazgos ecograficos antenatales n=(116)

Frecuencia Porcentaje
Pliegue nucal 17 14.7
Acortamiento de las extremidades 2 1.7
Intestino ecogénico 9 7.8
Foco ecogénico intracardiaco 29 25.0
Ventriculomegalia 13 11.2
Pielectasia 13 11.2
Ninguno 33 28.4
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recoleccién de la informacion

Total n: 116
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Tabla 11. Hallazgos clinicos postnatales de los recién nacidos con
malformaciones congénitas en el Hospital Escuela Carlos Roberto Huembes
en el periodo 1 de Abril 2015 a 31 de Diciembre 2017.

Hallazgos clinicos postnatales n=(116)

Frecuencia Porcentaje
Renal 8 6.9
TGI 3 2.6
Osteomuscular 4 3.4
Cardiacos 36 31.0
Organos pélvicos 1 .9
Facial y cuello 17 14.7
Ninguno 47 40.5
Total 116 100.0

Fuente: Ficha de recoleccion de la informacién

Total n: 116
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Tabla 12: correlaciéon de los hallazgos ecograficos y clinicos de los recién
nacidos con malformaciones congénitas en el periodo a estudio.

Hallazgos clinicos postnatales n=(116) Total
Facial

Osteomu Cardia Organos y

Renal TGl scular cos  pélvicos cuello Ninguno
Hallazgos  Pliegue nucal 0 0 1 3 0 4 9 17
ecograficos  Acortamiento de 0 0 2 0 0 0 0 2
antenatales |as extremidades
n=(116)  Intestino 0 3 1 2 0 2 6 14
ecogénico
Foco ecogénico 0 0 0 28 1 0 0 29
intracardiaco
Ventriculomegalia 0 0 0 2 0 2 9 13
Pielectasia 8 0 0 1 0 4 0 13
Ninguno 0 0 0 0 0 0 28 28
Total 8 3 4 36 1 12 52 116

Fuente: Ficha de recoleccién de lainformacién

Total n: 116

1 ———
DRA. TATIANA CAROLINA SOZA MR3 PEDIATRIA 67



DIAGNOSTICO ECOGRAFICO Y CLINICO DE NEONATOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS HOSPITAL
CARLOS ROBERTO HUEMBES ABRIL 2015 DICIEMBRE 2017

DRA. TATIANA CAROLINA SOZA MR3 PEDIATRIA 68



DIAGNOSTICO ECOGRAFICO Y CLINICO DE NEONATOS CON MALFORMACIONES CONGENITAS HOSPITAL
CARLOS ROBERTO HUEMBES ABRIL 2015 DICIEMBRE 2017

FICHA RECOLECTORA DE LA INFORMACION

Caracteristicas generales:

Sexo:
Femenino Masculino

Peso al nacer:
<2500¢grs___  2500a<4000grs__ >4500grs____

Edad gestacional:
«37SG__ 37-<40SG___ »42SG__

Antecedentes personales y obstétricos de las madres de los RN:

Edad materna:

15-19afios 20- 29 afos 30-39 arios >40 afios____
Escolaridad:
Analfabeta_ Primaria ___ Secundaria____ Universitario

Procedencia:
Urbano Rural

Controles prenatales:
Ninguno 1-3 controles___ 4 a mas controles

Via de finalizacién del embarazo:
Vaginal Cesarea

Agentes potencialmente teratégenos

Agentes biolodgicas:
Agentes fisicos:
Agentes quimicos:
Metabolismo materno:
Factores genéticos:
Ninguno_
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Principales hallazgos ecoqgraficos antenatales sugerentes de diagnéstico de
malformaciones congénitas encontradas en los pacientes a estudio

Pliegue nucal

Acortamiento de las extremidades

Intestino ecogénico

Foco ecogénico intracardiaco

Ventriculomegalia

Pielectasias

Ausencia de hueso nasal

Ninguno

Hallazgos clinicos encontradas en el examen postnatal de los RN
Sistema nervioso central:

Renal:

Tracto gastrointestinal:

Osteomuscular:

Cardiacos:

Organos pélvicos:

Facial y cuello:

Ninguna
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OPINION DEL TUTOR

Las malformaciones congénitas, son la segunda causa de muerte en los nifios

menores de 28 dias y de menos de 5 afios en las Américas.

En cifras aproximadas, las anomalias congénitas afectan a uno de cada 33 lactantes
y causan 3,2 millones de discapacidades al afio. Se estima que unos 276,000 bebés
mueren dentro de las 4 semanas de luz cada afio, en todo el mundo, a partir de
anomalias congénitas. Se estima que alrededor del 94% de las anomalias
congeénitas graves se producen en paises de ingresos bajos y medios, donde las
mujeres a menudo no tienen acceso a suficientes alimentos nutritivos y puede
haber aumento de la exposicion a agentes o factores como la infeccion y el alcohol

gue inducen o incrementan la incidencia de desarrollo prenatal anormal.

Es muy importante un buen asesoramiento en la consulta prenatal acerca de los
riesgos del alcohol, vacunacion, drogas ilicitas, medicamentos o la manipulacion de
ciertos quimicos. Muchas de estas condiciones predisponen la aparicion de un
defecto congénito que puede ser prevenido mediante un buen asesoramiento
preconcepcional. También permitird un diagndstico precoz de enfermedades y un

manejo obstétrico y neonatal adecuados.

Debido a la alta incidencia de malformaciones congénitas en el Hospital Carlos

Roberto Huembes, es lo que ha motivado la realizacién de este estudio.

Dra. lleana Munguia
Especialista en Pediatria
Caod. MINSA 31486
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ii. RESUMEN

Antecedentes: Las malformaciones congénitas, son la segunda causa de

muerte en los nifios menores de 28 dias y de menos de 5 afios en las

Américas. Junto con la prematuridad, la asfixia y la sepsis representan mas

del 44% de los fallecimientos en la nifiez. Objetivo: Identificar la correlacion

entre los diagndsticos ecograficos y clinicos en recién nacidos del servicio de

Neonatologia del Hospital Escuela Carlos Roberto Huembés durante el
periodo 1 de abril 2015 a 31 diciembre del 2017. Material y métodos: De

acuerdo al método de investigacion es observacional y segun el proposito del

disefio metodologico, el tipo de estudio es descriptivo (Piura 2015). De

acuerdo a la clasificacion de Hernandez, Fernandez y Baptista 2006, de

acuerdo al tiempo de ocurrencia de los hechos y registro de la informacion el

estudio es prospectivo, por el periodo y secuencia del estudio es transversal

y segun el analisis y alcances de los resultados el estudio es analitico.

Canales, Alvarado y pineda,1996), se incluyeron a todos los recién nacidos

con malformaciones congénitas nacidos en el periodo de estudio.

Resultados: Se encontré que el sexo masculino fue predominante con una

frecuencia de 64 pacientes (55.2%) respecto al sexo femenino que fueron 28

pacientes (48.3%). Dentro de la edad materna la mas frecuente fue de 20 a

29 afios con 71 (61.1%) pacientes. Conclusiones: En cuanto a los agentes

potencialmente teratdgenos se registraron; metabolismo materno y agentes

biologicos, entre los principales hallazgos ecograficos antenatales

encontrados se destacan cardiacos y pliegue nucal y las malformaciones

congénitas mayormente encontrados de los hallazgos clinicos postnatales

fueron las anomalias cardiacas y la facial y cuello.

Dra. Tatiana Carolina Soza MR3 Pediatria



