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Dávalos Regalado Bárbara, lbarra Gallardo Ana Lidia, López Cervantes Guillenno. 
"DIAGNOSTICO PRENATAL DE ALTERACIONES ESTRUCTURALES 
CONGENITAS EN EL HOSPITAL INFANTIL DEL ESTADO DE SONORA" 

INTRODUCCIÓN.- El presente es un estudio retrospectivo del diagnóstico prenatal de 
alteraciones estructurales en el Hospital Infantil del Estado de Sonora en el periodo 
comprendido de mayo de 2000 a noviembre de 2001. 
OBJETIVO.- Conocer la epidemiologia de las alteraciones estructurales congénitas 
diagnosticadas prenatales. 
MATERIAL Y METODOS.- Se incluyeron en el estudio 102 casos de fetos ó recién 
nacidos con defecto malformativo, una vez excluidos 55, ya que el procedimiento 
obstétrico no se llevó acabo en esta Institución. Se diseñó una cédula de captación de 
datos que incluye: ficha de identificación de la madre y del recién nacido, antecedentes 
heredofamiliares, prenatales, situación de resolución de embarazo, periodo postnatal y 
autopsia (cuando se le realizó). · 
RESULTA DOS.- De los 102 casos reportados, la edad materna predominante fue la de 
15-21 años en el 24.7% (28), la mayor concentración de casos la madre radicaba en 
Hermosillo 79 (77.4°/o); el 54.9% sólo contaba con salario mínimo (56); el 45°/o (46 de las 
madres) con escolaridad secundqria, el 12.7°/o (13) con tabaquismo activo y seis de ellas 
durante la gestación; el 54.9°/o llegaron a un embarazo de término (56); el antecedente 
heredofamiliar más importante fue diabetes mellitus en 71.2% (47) y el 4.6o/o (5) existió el 
antecedente de hijos con alteraciones estructurales y el 1.9º/o (2) con antecedentes de 
consanguinidad. Las primigestas afectadas en el 45°/o (46); la DM, epilepsia e HASC 
como patología de la madre se igualaron con frecuencia 13.6º/o (3) cada uno. El 69.6º/o 
(71) llevaron control prenatal regular; la complicación más frecuente en la gestación fue la 
infección del tracto urinario en el 34°/o (29), siendo el tercer trimestre donde se 
presentaron mayormente las complicaciones en 35. 7% (30) y el 13.6°/o recibieron 
medicamentos con efectos potenciales para el feto entre estos aminoglucocidos, 
glibenclamida, enalapril, carbamacepina, DFH, azatioprima, metamizol y propranolol. Se 
le realizó ultrasonido al 70.5o/o de las 99 madres que llevaron control prenatal. Se realizó 
el diagnóstico prenatal en sistema nervioso central en el 26º/o (12), entre estos: 
anencefalia cuatro (11.1°/o), hidrocefalia tres (8.3°/o), poroencefalia, mielomeningocele, 
encefalocele, meroacranea y quiste de plexo coroideo, uno de cada uno, en digestivo en 
15.2% (7), reportando tres pacientes atresia intestinal, onfalocele tres y quiste del cordón 
umbilical uno y nivel renal (13.8%) cinco casos de poliquistosis renal. Los procedimientos 
obstétricos de urgencia en el 80.3°/o (82) y los programados en el 18.2°/o (19). El sexo del 
feto ó recién nacido es como sigue, masculino (52.9º/o) (54), femenino en 38.2º/o (29), de 
los que fallecieron el 33.3% (19) fue en el primer día de nacimiento; y el diagnóstico 
postnatal en el 31.3°/o (31) fue síndrome dismórfico, a nivel cardiaco en el 15.1% (15) y 
SNC en el 14.1°/o (14), incluyendo en estos anencefalia tres, hidrocefalia cinco, 
meningocele dos, poroencefalia, microcefalia, mielomeningocele, meroacranea un caso 
respectivamente. Entre los misceláneos (11.1°/o) están teratoma sacrococcigeo, síndrome 
de Down, higroma quistico, tumoración sacrococcigea, hidrops no inmunológico, 
tumoración de la linea media anterior (abdominal). Se realizó autopsia en 27 casos y en 
cuatro de ellos difirió del diagnóstico postnatal agregándose en tres de ellos isomerismo 
pulmonar. 
CONCLUSIÓN.- Las alteraciones estructurales congénitas tienen una alta mortalidad en 
el Hospital Infantil del Estado de Sonora, por lo que es necesario tener la información y las 
herramientas para brindar un mejor diagnóstico y así determinar y mejor consejo genético 
a los padres. 



INTRODUCCION 

Existe en el ámbito médico adelantos sorprendentes, con evolución día a dia en cuanto a 

prevención, diagnóstico, tratamiento y rehabilitación. Hablando especificamente de genética 

existe también una amplia gama de alteraciones estructurales congénitas, con repercusión 

desde el periodo prenatal hasta el futuro ser en desarrollo y para su entorno. Es 

importantisimo destacar que en la medida que se realice diagnóstico prenatal se dará pauta 
1 . 

para la toma de decisiones de las personas implicadas, brindando opciones por parte del 

personal médico. No podemos hablar de defectos congénitos sin antes hacer.mención de . . . . . . 

factores de riesgo asociados observados~;, esta institución, los cuales ~~·c:¿mpa~¿¡¿íl a lo 
- _;. . ;' . :.· : -·~ .. -

establecido existe cierta variación en lo referente al grado de asociación.". : 

Actualmente en nuestra comunidad, a pesar de los avances .en'.cu~nio ·. a diagnóstico 

prenatal, sobrepasa el postnatal en gran medida, más aún pOS~¿~¡;,,, ~~diendo en caso 

contrario determinar e}:_tipo y .vía de interrupción del ~~·tJ~ra~~ para lograr incidir 

favorablemente en el pronóstiéo fetal. 

Es. alto el. índice de mortalidad observado en esfa .institución debido á defectos congénitos, lo 

que jusuf'ic'a i:ic:i~ér ai a1can2e1c;~.rilec:lios i>a~a·~~·rdia9AÓstico'.y acercara 1as pacientes 

con factore~;~e ri~sgoporqli'e ~~nada sir-Vé lo prirÍ1e~osin lo:segundo; sóbr~todo informar a 
.- ;";";-o··--·:.:_~ "'""\-.--~:.·_ -- - ----'--;;·-=--"'-·-::_ -o e; .. -=-_ 

. 

la paciente en edad reproductiva/ya·. que. actualménte desde. etapas prec~ílcepcionales e 

iniciales de la c6ricepción, se puede informar c:On precisión a cerca de la salud y calidad 

física del niño que ha de nacer. 

-------------- ~-----~---



GENERALIDADES 

La genética clínica nace como una necesidad de estudiar las alteraciones del crecimiento, 

desarrollo prenatal y posnatal. 

Al momento de hablar de diagnóstico. prenatai, _tenemos que definir. primero los conceptos 

básicos de genética clínica. 

Genética: Es la ciencia de la herencia y la.-variabilidad, se d~fine-co~ó· defecto congénito a 

todas aquellas anomalías del desarrollo morfológica estrUchÍral o ftinCional del individuo. 

La etiologia de éstas puede ser monogénica, cromosómica, multifactorial o ambiental. 11> 

Los defectos congénitos se clasifican en: 

Defecto congénito mayor: es aquel que afecta tanto la estética como la función del 

organismo, y 

Defecto congénito menor: cuando afecta la .estética, pero no la función de alguna parte 

del organismo, siendo en algunos casos enferma positiva: 

Puede existir además en forma aislada o_ asociada. 

En las alteraciones aisladas-.pod~rTlO~-ellcÓ~~rcrn~lformaC:io~es que. son defectos 

morfológicos de parte de un órgano, Un~r~~no ~QITipleto ~de IJnaregkS~~h:~!~~i~a. resultante 
' ' .:~,· ,~ - ';~-;-....<.' 

de un proceso de desarrollo anormal de origen intrínseco;. d~t6~f'rÚlci6~~~tciefinidaS como 

posición anormal de una Part~ del cuerpo originados mecánicamente; faílto'de (,rigen intrínseco 

como extrínseco; disrupción; defecto morfológico de un órgano, parte de él o de una región 

anatómica, resultante de un proceso sobre el desarrollo normal de origen intrínseco, es decir, la 

"(7' ; ~ º( 

~-=:_---~---

2 



interferencia de factores extrínsecos en el proceso de desarrollo de partes bien fonnadas 

originalmente. 

En las alteraciones asociadas se pue~n apreciar las denominadas secuencias como patrón 

de anomalias múltiples derivadas de malfonnaciones,- disrupciones ó factores mecánicos que 

desencadenan alteraciones sUbsecuelltés eri lá morfogénesis; _síndrome· como. patrón de 

anomalías múltiples patogenéticamente )~l~~io~adas y no reconocidas como una secuencia 
·-·· :.<:'.'..-_-.. - -

simple, en donde se conoce la causa y a~.'6c:i~ciones como presencia de dos ó más anomalías 

no debidas al azar o un síndrome, pe~ en;~tos casos no se conoce lac~usa. 
Algunos de los defectos cori'génitos estrUcturales se consideran - marcadÓres para 

cromosomopatias como es el e~~ d: onfalocele, cardiopatías / s~br~todocUando se 

encuentra asociado, por lo que es importante hacer estudio citoge~Él~co 6 c~riotopci. Estos 

defectos son resultado de alteraciones genéticas y factores amblEl~tal~e~ los~té31es¿~ van a 

expresar genes predispuestos por los padres. <2 > 

Desde el punto de vista de la genética son tres los aspectos'fu~damentales a considerar en 

relación con esta disciplina: conocimiento del genoma huma'n~.:apÍica~iÓn e\Í el diagnóstico 
- ,, .··- •'' -·-· ,· - - - .. ' ,._. ',_ .. , -

prenatal y asesoramiento para __ prevenir;,:ó.rfíodi~car:ci~;-algun~_m~'ri€lraJiís rnalformaciones 

congénitas y terapias génicas. Es irri~nte 'r~alizar es:ti-at<igia's ~rcÍ su c:li~ijnóstico. Hasta 

hace unos años, el feto era para ~I bbs~~~ ~ri~~R~tb ~±~cbnckido; ~n el transcurso de los 

últimos 40 años. los conocimiento sobre el feto h~n ál.lmentado aceleradamente, posibilitando el 

diagnóstico prenatal de m~Fh()sdefectos6orig~nitos~<3> 

'T'¡:'~.".'~- -
!..:.:-. : 3 ,· 
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Si hacemos una somera historia del diagnóstico prenatal, lo podriamos dividir en las siguientes 

etapas: 

Primera etapa (1956-67): mediante amriiocentesis, se extrae líquido amniótico, posibilitando los 

estudios cromosómicos en células fetales. 

Segunda etapa (1968-75): determinaciones bioquímicas que se ai'iaden a las citogenéticas. 

Tercera etapa (1975-80): la ecografía permite por primera vez visualizar al feto mediante 

técnicas no invasivas. 

Cuarta etapa (1980-85): acceso directo al feto por medio de fetoscopia, que no solo permite 

tener una visualización del mismo, sino_ también obtener biopsia de piel. 

Quinta etapa (1985-actualidad): la. irrupción de la biología molecular y la ingenieria genética, 

posibilita el diagnóstico más certeroa la vez que ultrasonidos más sofisticados y resonancia 

magnética. C4l 

Sin embargo, desde la antigÜedad en el Papiro de Berol que data de 1350 a.c. se menciona ya 
- --·· ... 

una prueba para predeci; el ~~l<6;ie~aL <2 > 
·, __ ·:.--.. ·-: :_ ; 

Las pacientes con important~ riesgo de enfermedades genéticas se identifican gracias a los 

datos obtenidos a partirde:suhi~tona clínica y eXploraciónfisica. 
- '- - - - . 

Las pacientes can.~id~tas . a estudios genéticos son las que presentan las siguientes 

características: 

1. Edad de 35 años o más en el momento del parto .. 

2. Historia de un embarazo previo con anomalías cromosómicas. 

3. Anomalías cromosómicas en cualquiera de los padres. 

--.------~, 

' ~', ~ . 
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4. Historia de síndrome de Down u otra anomalla cromosómica en algún miembro de la 

familia. 

5. Historia de dos o más abortos espontáneos con una importante alteración del desarrollo 

fetal. 

6. Embarazo con riesgo elevado. de pacl€!éer defeetos~el tubo neÚral. 

7. Historia familiar de trastornos rrietal:>ólicCÍs conQéllití:ls. <SJ 

El estado actual de los recursos diagnósticos no' ofrecen posibilidades uniformes para todos los 

defectos congénitos, mientras que ~n ~lg~~os campos, la capacidad diagnóstica es 
.,; ·-__ , .. : _'.'.. ~-

teóricamente del 100%, en otros es mas lif'.r;i~dO. . -- ,--- - '.-· .-- . ' -

Actualmente, en el diagnóstico prenatal, 'los procedimientos que se realizan, se pueden dividir 

en no invasivos e invasivos. 

Dentro de los no invasivos tenemos: 

El ultrasonido: es un estudio seg~ro. no invasivo, preciso y no caro. Muchas anormalidades 

estructurales en el ·teto pueden ser aiagnosticadas por este método, pudiéndose realizar en 

etapas tempranos ;del_ embarazo. También puede asistir a otros procedim!entos como 

amniocentesis ybiopsiadevellosidadescoriales.<6> - - • -

Triple marcador. c;,nsiste en la, cuantificación.· de alfa fetbpí()t~i'.na, fraecÍÓn ··.beta de 

gonadotropina coriónica humana y ~stri¿J. no t6nJug~db:¿'l1 suero materJ1~:\2~n un valor de 
:~" .-_,:.:_, ;,,,:~.;,~:-_,<:;._·· 

- . '',·' .. . . . . .--: .. .' . . . 

fetoproteína esta baja, HGC esta elevaday 'éstriolbajo. En. la trisomia 1B/los tres valores están 

disminuidos. Se debe realizar entre las 15 y 2_0 semanas de edad gestacional. 

.-1---,.,.,-í'-f-', ~-:-:f~ -¡~;~,~-·\r-, ----1 
r·. 

U!~~~~--- -
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Proteina A del embarazo: se realiza en etapas más tempranas antes de las 12 semanas de 

gestación para diagnóstico de Síndrome de Down. 

Resonancia magnética: existen condiciones en las cuales la ecografla presenta limitaciones, 

siendo en estas situaciones la resonancia magnética_ de ,gran_ utilidad, pudiendo_ aportar 

infonnación adicional que en ocasiones influye en el manejo de éstas pacientes. C7l 

Los métodos invasivos son: 

Amniocentesis: es la punción transbdominal del saco: ª'""!1niótico. Ocupa un lugar preciso del 
.. ',,-; ' ' 

diagnóstico prenatal. Su indicación y práctica en el estudio citogenético prenatal se realiza entre 

la semana 15 y 16 de gestación. El riesgo de aborto es Í'nenordel0.5%. <81 

Biopsia de vellosidades coriónicas: establece_ un di~gnÓ~tlco f11fi~ ternpr'ano al obtenido por 

amniocentesis. Se realiza mediante la introducción tr<J~Sl'.:~rvlcal o transabdominal de un catéter . . . ' 

con guía de ultrasonido, el cual se desliza hasta la zóna eodóníCa, en donde por aspiración se 

toma muestra de las vellosidades coriales, para hacer con ellas cultivo y analizar el cariotipo. 

Sus complicaciones son: rompimiento del saco gestacional desencadenando aborto o bien un 

aborto sin ruptura. Debe ser realizado solo en poblaciones de riesgo verdaderamente elevado. 

(B) 

Funiculocentesis: es la.extracción de sangre fetal a travéS de la 'j:n..1ncié>n de la ven~ umbilical. Se 

realiza a p~ft¡r ~e la semana 18 .. 

Fetoscopi¡;t-técni~~ de diagnÓsti~o prenatal más difícil y que implica mayor riesgo para el 

producto. Tiene tres finalidades: 

1. Visualización del feto 

2. Toma de sangre fetal 

6 
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3. Toma de biopsia fetal 

La primera, para corroborar defectos craneofaciales, de extremidades y de cierre de tubo 

neural. La toma de sangre (50-100 microlitros), puede ser por punción de los vasos del cordón 

umbilical. ó placa coriónica bajo visión directa del fetoscopio, pc>r. placentacentesis.y~aspiración 

de sangre placentaria después de la localización por ultrasonidlJ. L~ obt~~ción de sangre fetal 

ha servido para diagnóstico prenatal de hemoglobinopati;~;' ~ern¿ri~i~. enf~~~ades de las 
. - - -e-',<·.-,;:·. ·-~-~.-, ·-·---· - -- ,;,·,,.-; ,-_- ·- ' - ·-- . - -

plaquetas y leucocitos. varias deficiencias enzimátlcas::,tipificacióíl;"i:íe eritrocitos, y estudio ,· . ' -- -··· . ·. '···· .·-. ·. 

citogenético: El lugar más frecuente de biopsia es en:~ie:1\~~~ e.1 'J>Ori:entaje de falla en la 

obtención de la biopsia es alta, teniendomejoreS reSultados con 'guia ultrasonográfica~ <9> 

Muchos estu~ios han demostrado que hay Ímp0rtántes:difere~cias socioculturales entre los 

pacientes que tien~n no a '1~ ~~~i~~'.t~si~~\_()~. fact~~ que influyen son las 
._-_.· <'. ~· ·}. ·'", 

características d~l.íÍiédiC()QU,e atiende a .. la ~a6ier:'te/~'t:lr!l~Jh ~dad)especi~liclad; .CO~OCimiento, 
- ~;- . 

indicaciones· apropiadas, as~quibilidad .. de labO~abri;Js de diagnóstico prenatal,. Percepi:ión de 
-· ,. ~--~-/- :;c.;i,. ·" 

riesgo y 1a resistencia debido a c~r1(ticdon~~ iiic:ira1!;!$y: r~·1i9i6ia:~: Los:ract~res ql.Je Tnfil.Jyen en 

la pareja son el conocimierit~ y '1a ~rce'PI:ión del ¡i~g() d~' que' fil feto ~té élíec~dc'.i, solvencia 
--- - -·-e·--=.'-:~---;___, ,.- .·_.:._.·.~~-· - - ·~ -

económica y convicción·mOr8·1·y··¡.:eliQ~ióS-a .. -~<2>~:-~-- - .. .- ·; - -~:-.: ·:_: º>_· .... :- -~~--,-~·: __ : 
-·- --'-·-· -,_ ~: ::_-_-,-::-.;-;:,_,;::.-.::'.:iC•_"_;-o.---"'i_- .,,_-;:__-,: -~----:-~:·.---

Ultimamente la· ansiedad de' l~s p~d~¡;5 'é:C>ITlÓ 'jllstiti'6~ciÓn ·~~~~ ~/~m:ti~~s . a diagnóstico 
-- ·:' ....... _ /-:,_:_~;:¡ .. 

prenatal ha ido en,aumeríto; cOri laidifÜsión cdel col1C>Cirnieritó,cie los padecimientos genéticos, 

sobre todo en algunosp~~;~~~u~p~eÓ¿~c"o~~cuerdo~ig~~i~~~r. el diagnóstico prenatal es de 

suma importancia; .dado ~ue tie~e rep~r6Üiilrfen' la kirl1'3 de decisiones encaminadas hacia la 

interrupción del embarazo; tratámiento in útero; ci realización de procedimientos terapéuticos en 

el periodo postnatrl

0

• c21 ~~s~~lfo~~ci~n~~E)n las que está indicado la cirugía fetal son las que 

7 
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interfieren en el desarrollo de los órganos fetales y cuya corrección permite mejorar el 

crecimiento fetal, como en los siguientes casos: 

La obstrucción ureteral produce hipoplasia pulmonar, que puede mejorar por la 

descompresión prenatal de las vías urinarias. El oligohidramnío secundario obliga a la 

intervención. 

Las malformaciones quisticas suelen presentarse como masas pulmonares benignas que 

pueden llegar a provocar muerte fetal o nacer.con un hidrops; en el caso de aparecer este 

último se debe proceder a Cirugia fetal extirpando el lóbulo quístico. 

Las hernias diafragn1áticc;¡s, p~~n pro:v,qcar la muerte del recién nacido por el escaso 
<.,_: .-·-<:-"-'·~---·:·-_.··.".>-_-.-··:> -. >::'· '>· -- ... -

desarrollo pulmonar.'Lá correcciónin úteró j:>ermite evitar la hipoplasia pulmonar, aunque es 
- -

- ,_\'·:; 

un procedimiento difi¡;ÍI. 

El síndrome de transfusi6n inter~~ri-ie1~1°fü~neunamortalidad del ~5%; e~}~lgunOs casos se 

consigue interrunipir •. conexiones va~.:11~res ;1~~~~tari~~{~nÓni~í~i.imedi~~te anmiocentesis 

seriadas sobre el saco con polihidram~k>~.'- • C~i';'}- --- -- -
La obstrucción valvular pulmonar.o á6rticayue~'t>enefi~iar~e cJe la C:orrección prenatal 

'-·" :··- ·, 

empleando cateterización percután~a.L<-. •·- <<\~i 

En el mielomeningocele es posibl~ q~ ~1>1J'!k~~~tC> i~ úiero~ reduzca taÍ>complicaciones 
- :·-' - _- - '._--: ~- . -•"\t', ._-

/_-___ º~""'- "'"'~ .. -~~--. ~ neurológicas; 
- .... ·' . - - - - - . . - . -

Estos ejemplos indican el crecimie,nto ~~~ha t~nido la cirugía.fetal, deformaqu~:el diagnóstico 

prenatal se puede acompañar del tratamiento precoz in útero a condición de que se realice por 

expertos. La simple, detección de las malformaciones no basta si no se ofrecen alternativas 

terapéuticas. c101 

TESTf'. ,- ' ~- - ·. 
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Es de suponer, que en un futuro inmediato, se podrán encarar muchas otras maniobras 

operatorias in útero. Así entre más posibilidades de diagnóstico certero, mayor posibilidad de 

asesoría genética especifica, la cual consiste en ofrecer opciones reproductivas como: 

interrupción del embarazo continuar un embarazo de alto riesgo,- adopación; donación de 

gametos, entre otras. 

Los objetivos del consejo genético son los siguientes: 

a) Comunicar a la familia y especialmente a la madre los 'problemas con que cursa, la 

enfermedad, el riesgo de recurrencia, las implicaciones de dicho riesgo para la familia y las 

opciones de que se dispone para combatir el riesgo;•··~ 

b) Informar acerca de los métodos disponibles p~ra <determinar eJ ~stado del portador y 

practicar las pruebas Pertienentes en otros ~j~~~~·d~-''.1~-f~~ili~' ~ua~~ eHo esté indicado. 

c) Estudiar los aspectos médicos, genéticóS y sdeiakS de la enferTríedad y su impacto sobre la 
' ' . .. . '· . . ' ., ~· ,.. " . ' ... - ' ....... ' .... ' -. ' - " ' . -, _. . : - '. '. . . 

familia .. 

d) Remitir a los padres a centrosq"ue ¡)U~dan ~~·da~~·~~ el fu~Í-0 tr~~mier'i¡b del niño. 

e) Mediante diagnóstico prenatal ~i~fo~ir:--a. -,~~~~~~¡-es' de si ~I ~ii'.\o.q~e esperan tiene un 

defecto. 

f) Comprobar que l~s p<:idl"es
1

han comprendido el consejo genético /valorar el grado de 

adaptación de la f~rnilia a; pr~blema.: ~~diante entrevistas repetidas con los familiares o los 

propios pacientes. 

g) Dar información por -escrito, en un lenguaje sencillo, para potenciar la eficacia del consejo 

genético. 
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Esto también, encaminado a brindar una mejor atención en los primeros minutos de vida del 

recién nacido ya que de ello depende la calidad de vida del futuro individuo. <1 1> 

¡ -
.-.. -. - -------1 

! 
.. } 
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General: 

Particular: 

OBJETIVOS 

Conocer la epidemiología de las alteraciones estructurales congénitas 

diagnosticadas prenatalmente. 

Identificar los elementos diagnósticos con los que se cuentan para realizar 

diagnóstico prenatal. 

1 'f' 
1 7°;/ 

¡~~-~ 

.-·;.·· 
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MATERIAL Y METODOS 

Se revisaron los expedientes clínicos de -102 casos, incluyendo la historia materna 

correspondiente a un neonato y el protocolo-de autopsia cuando en el caso se le realizó. 

Se excluyeron 55 expedientes previamente por no haberse atendido el procedimiento obstétrico 

en esta Institución. 

Se diseño una cédula de captación de datos que incluye: ficha de identificación de la 

madre y del recién nacido, antecedentes heredofamiliares, antecedentes prenatales, situación 

de resolución del embarazo, periodo postnatal, y autopsia. 

GRUPOS DE ESTUDIO: 

Pacientes embarazadas con feto con alteraciones congénitas estructurales y recién 

nacidos con dichos defectos. 

CRITERIOS DE INCLU~ION: 

Pacientes con diagnóstico prenatal de alteraciones congénitas estrllcturales que 
. -~ _- _. -

hayan temido o n~ ccintrol médico en el HIES. 

Pacientes con -recién nacidos afectados ~uyo parto se atendiÓ en el HIES con o 

sin control prenatal. 

Recién nacido a quién se le diagnosticó el defecto posterior a su egreso 

hospitalario. 

12 



CRITERIOS DE EXCLUSION: 

Niños afectados que no nacieron en esta institución. 

Expedientes incompletos::-~ -

Recursos humanos: 

Personal médico de ginecoobstetricia del HIES. 

Servicio de Genética y Pediatría 

Archivo clínico y bioestadlstica del HIES 

Servicio de Patologla · 

TAMAÑO DE LA MUESTRA: 

Será en relación al número de pacientes que presenten dichas alteraciones en el 

periodo que comprende el estudio. 

TIPO DE INVESTIGACION 

Retrospectivo 

Observacional 

Transversal 

Descriptivo 

13 
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RESULTADOS 

Se revisaron 102 expedientes de pacientes con defectos congénitos estructuras de 8,684 

nacimientos, encontrándose que corresponde ;:tuná-fiecuefr1ciade1.1°/o:es decii-1 de cada 100 

nacimientos presentan estas alteraciones. 

La edad materna más frecuente fue entre los 18-21 años, con 28 casos correspondientes al 

27.4% del total. (gráfica 1). 

gráfica 1 
EDAD MATERNA 

N=102 

30_......----~-------------------, 

25JA------1 

o 20 
a: !E 1sJ..t-;z:1~r---1 
::> 
z: 10 

5 

o.¡..¡..L.:.._¡¡¡,,¡p;;dL_.!i.b.;saJ._J~-t__J~...t....___..1!...,.L_J:¡L.,~~.,.J 

14-17 18-21 22-25 26-30 31-35 36-40 Mas 40 

GRUPOS DE EDAD 

Fuente: Archivo clinico y bioestadistica, HIES. 
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La localización geográfica de los pacientes en estudio que mayor concentración tuvo fue 

Hermosillo con 79 pacientes (77.4%); mientras que el resto de los municipios presentan minimo 

porcentaje como,= en Miguel Al~mán con-3.9%,- Pesqueira ·con, 2.9% (3-casos), Caborca 1.96% 

c2 casos) y el resto de ros muni'iiipios que en confunto represe~~arr,~- el 9.Bo/oj6u~dro 2) 

HERMOSILLO 79 

MIGUEL ALEMAN 4 

PESQUEIRA 3 

AGUA PRIETA 2 

CABORCA 2 

BACABACHI 2 1.9"" 

OTROS 10 9.8% 

Fuente: Archivo clínico y bioestadistica, HIES. 

r]?l, _TE·:7 
L.:.:':.=--· 
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En cuanto al nivel socioeconómico, el 54°/o cuentan solo con ingreso el salario mínimo, como 

era de esperarse y un 21.5°/o tiene un ingreso menor ó nulo. Solo la minoria percibe un ingreso 

superior: 14 (13.7%) y en el 9.8%, es decir 10 casos desconocemos el dato. (gráfica 2) 

Gráfica 2 

NIVEL SOCIOECONOMICO 

60 

50 

40 o 
o:: 
w 30 :::;;; 
::::> 
:z:: 

20 

10 

o 
MINIMO <MINIMO >MINIMO DESCONOCIDO 

NIVEL SOCIOECONOMICO 

Fuente: Archivo clinico y bioiestadistica, HIES. 

~ 
____ _. _____ -

1~··- . 
P..l.L . ------·- -
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En relación a la escolaridad, el nivel al que asistieron las madres mayormente es el de 

secundaria reportándose la cifra de 46 (45%), primaria 21 (20.5%), preparatoria 5 (14.7%), 

profesional 12 (11.7%), técnica 4 (3.9%) y analfabetas 4. (gráfica 3) 

so 

45 

40 

35 ..... 

o 30 " ¡¡¡ 
2S " :,;: 

::::. 
z: 20 " 

15 

10 " 
s ..... 

o ~ 
NULA 

gratica 3 

ESCOLARIDAD DE LA MADRE 
n=102 

" ii---
::; 
,;! _,_ 
~ 

~i----

"=--
PRIMARIA SECUNDARIA 

ESCOLARIDAD 

PREPA UNIVER 

Fuente: Archivo clinico y bioestadistica, HIES. 
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Se observó que 13 madres (12.7%) fumaban activamente y seis de ellas durante la gestación y 

cuatro fueron fumadoras pasivas (3.92"/o); el consumo de alcohol estaba presente en dos 

(1.96%) y también dos usuarias de drogas, mientras que refiere que el padre tiene el 

antecedente de uso de drogas. (gráfica 4) 

14 ..-a-: . 
12 ..... 

10 ..... 1-

o 
ffi 8 

..,..1-
:E 

6 => :z: 
4 

..... 1-

l _..1-

gráfica 4 

-

AOJ:CCXONES 
n= 21 

~I 
2 ..... 1-

,; 1-m .r=-trll 1 ri1 
o -

TABAQUISMO DROGAS ALCOHOUSMO TABAQUISMO 
PASIVO 

TIPOS DE ADXCCXON 

Fuente: Archivo clínico y bioestadistica,HIES. 
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66 casos presentaban antecedentes familiares de importancia para el padecimiento, el más 

marcado por la rama materna fue Diabetes Mellitus con 47 casos (71.2%), cardiopatía no 

especificada 9 (13.6%), hidrocefalia 2 (3"/o), epilepsia2 y reportándose un caso (1.5%) de 

hemofilias, Síndrome de Down, eclampsia, IRC, defecto de cara y anomalias morfológicas no 

especificadas. (cuadro 2) 

cuadro 2 

ANTECEDENTES HEREDOFAMILIARES DE IMPORTANCIA PARA 
LAS ALTERACIONES ESTRUCTURALES 

DIABETES 
MELLITUS 

CARDIOPATXA 

EPILEPSIA 

HIDROCEFALIA 

HEMOFILIA 

SINDROME DOWN 

ECLAMPSIA 

IRC 

DEFECTOS DE CARA 

SINDROME 
DISMORFXCO 

n=66 
No. de Casos º/o ... , 
9 13.6 

2 3.03 

2 3.03 

Fuente: Archivo clínico y bioesladistica, HIES. 
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La consanguinidad se relacionó solo en el 1.96% (2 casos). (gráfica 5) 

100 

90 

80 

70 

o 60 
¡¡¡ so :E: 
:::> z 40 

30 

20 

10 

o 
CONSANGUINIDAD 

gráfica 5 

CONSANGUINIDAD 
n=102 

NO CONSANGUINEO 

Fuente: Archivo clinico y bioestadistica, HIES. 
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Las madres que contaron con antecedentes personales patológicos fueron 22 (26.4%), 

Diabetes Mellitus, epilepsia, HASC, con tres casos cada uno (13.6°/o), VPH, enfermedad 

reumática y útero tabicado dos respectivamente (9% cada uno) y glaucoma, estrabismo, retraso 

mental, asma, tumoración en cuello e hipertiroidismo un caso (4.5%). (cuadro 3) 

DIABETES MELLITUS 

EPILEPSIA 

HASC 

DEFECTO UTERINO 

VPH 

ENF.REUMATXCA 

GLAUCOMA 

ESTRABISMO 

RETRASO MENTAL 

ASMA 

TUMORACXON 

HIPOTIROIDISMO 

HIPERTXOXDISMO 

cuadro 3 

PATOLOGXA MADRE 
n=22 

No. de casos 'o/o 
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En cinco casos (4.9%) se reportaron hijos previos con alteraciones estructurales como: 

sindactilia, displasia renal multiquística, Síndrome de Down, retraso mental (0.98%) cada uno. 

(Cuadro 4) 

cuadro 4 

HIJOS PREVIOS CON AL TERACION ESTRUCTURAL 
n=S 

SINDACTll,JA 

DISPLASIA RENAL 
MUL TIQUISTICA 

MENTAL 

No.·de Casos 

1 

1 

1 

1 

1 

Fuente: Archivo clínico y bioestadistica, HIES. 
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La edad gestacional al nacimiento predominante fue de 37 semanas con 56 casos (54.9%), 

siguiendo en orden de frecuencia de 29-36 semanas, 34 casos (33.3%), de los de 21-28 

semanas 1 O casos (9.8%), mientras que los menores de 20 semanas fue del 1.9% con 2 casos. 

(gráfica 6) 

gráfica 6 
EDAD GESTACIONAL 

n=102 

> 20 21-28 29-36 >37 

GRUPOS DE EDAD GESTACIONAL 

Fuente: Archivo clínico y bioestadistica, HIES. 
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Los procedimientos obstétricos que se realizaron a las madres de los fetos o neonatos fueron 

por cesárea de urgencia 45 casos (44.1%); eutocia en 35 (34.3%), cesárea programada 12 

(11.7%) siendo en seis de ellas el motivo de la programación el defecto estructural fetal; 

inducción de trabajo de parto en 4 (3.92%) y abortos terapéuticos 3 (2.94%) además de dos 

distocias (1.96%) y en un caso no se le realizó procedimiento dado que la madre falleció 

(0.98%). (cuadro 5) 

CESA REA 
URGENCIA 

EUTOCIA 

CESAR EA 
PROGRAMADA 

INDUCCION 
PARTO 

ABORTO 
TERAPEUTICO 

DISTOCIA 

No se realizó 
procedimiento por 
oue la madre falleció 

cuadro 5 

PROCEDIMIENTO OBSTETRICO 
n=101 

No:' decCasos 

45 

4 

3 

2 

1 

.º/o 

44~5 

1.9 

0.9 

uen e: re rvo e ini= y 1oestadistica, HIES. 



En relación al número de gestaciones, las primigrávidas se vieron mayormente involucradas, ya 

que 46 de ella lo eran (45%), 23 eran secundigestas, 20 trigestas (19.6°/o), multigestas en 10 

casos (9.7%). (gráfica 7) 

1 

gráfica 7 

GESTACIONES 
n=102 

~i:;; -· ~~"-~r----rf;1-~~~~(}.,~~~~~~~~~~~~~-----< 

~1--- tí.__ 
:- ti.-- ,,.. 
1[----- ~----- ~l-~~..,.-~~----,=-==~----.~1:;?1---i 
'~'~"~f~L 

2 3 4 s 6 

GESTAS 

Fuente: Archivo clinico y bioestadistica, HIES. 
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El total de madres que llevaron el control prenatal fue el 97% con 99 pacientes, de estas el 

control prenatal se llevó regulannente en 71 pacientes (71.7%), llevando éste tanto en el HIES, 

12 (16.9%), centro de salud 42 (59.1%) y 12 en medio particular (16.9%), otras instituciones 5 

(7.04%), mientras que 28 pacientes tuvieron control de embarazo irregular (27.4%) y tres no 

llevaron control (3%). (gráfica 8) 

80 

70 

60 

50 

40 

30 

20 

10 

o~!Sllie!illi!IL ___ __.. 

REGULAR 

gráfica 8 

CONTROL PRENATAL 
n=102 

IRREGULAR NULO 

Fuente: Archivo clínico y bioestadistica, HIES. 
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De las 102 madres incluidas en el estudio, 88 de ellas (86.2%) presentaron alguna complicación 

durante la gestación, siendo la más frecuente la infección del tracto urinario con 29 pacientes 

(32.9%), los cuales requirieron tratamiento, que se comentará posteriormente; vulvovaginitis en 

13 (14.7%), HIE en-9 (10.2%).- herpes genital, amenaza de aborto, amenaza de parto 

pretérmino, DM descompensada, oligohidramnios, polihidramnios con cuatro casos en cada 

entidad respectiva (4.5%), hemorragia del tercer trimestre; hidrops no inmunológico, sindr.ome 

febril, Diabetes Mellitus gestacional con dos casos Célda uno '(2.2%), hemorragia del primer 

trimestre del embarazo, hiperemesis, rubéola, eclampsia con un caso cada uno (1.13%) y una 

de las pacientes tuvo exposición al plómo dúrante la gestación. (cuadro 6) 

cuadro 6 

COMPLICACIONES DURANTE LA GESTACION 
n=84 

COMPLICACION No. de casos 

ITU 29 
VULVOVAGINITIS 13 
HIE 9 
HERPES GENITAL 4 
AMENAZA DE ABORTO 4 -----
APP 4 
DM DESCOMPENSADA 4 
OLIGOHIDRAMNIOS 4 
POLIDRAMNIOS 4 
DMG 2 
HIDROPS NO INMUNOLOGICO 2 
Sx. FEBRIL 2 
HEMORRAGIA 3er TRIMESTRE 2 
OTROS 5 

% 

32.9 
14.7 

1 10.2 
1 4.5 

4.5 
4.5 
4.5 
4.5 
4.5 
2.2 
2.2 
2.2 
2.2 
5.6 

.. 
Fuente: Archivo cl1rnco y b1oestd1stica, HIES: 

1 T'." .' ~ . 1•,-\! ! .. -\ --··.:...J- ... 
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En relación al tiempo de presentación durante la gestación de las complicaciones, se dividió por 

trimestre observando una predominancia en el tercero en 30 pacientes (35.7°/o), en el segundo y 

primer trimestre 22 (26.1%) y 20 (23.8%) respectivamente y 12 pacientes (11.7%) mostraron 

afección en todos los trimestres. (gráfica 9) 

30 

25 

20 

o 
IX 
w 15 == :::> 
:z 

10 

5 

o 
1er trim. 

n..i 
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~!: 

~ 

Gráfica 9 

COMPLICACIONES POR TRIMESTRE 
n=84 

2do trim. 3er trim. 

TRIMESTRE 

TODOS 

Fuente: Archivo clini= y bioesladistica, HIES. 
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El total de las madres con medicamentos con riesgo que se administraron durante el embarazo 

fueron 13 (13.7%) son los siguientes: aminoglucosidos en cinco (4.9%), glibenclamida en tres 

(2.9%), enalapñl, carbamacepina en dos casos (1.9%) y una madre (1.9%) ingiró los siguientes 

medicamentos: azatioprina, prednisona, metimazol, propanolol, en el cual la paciente tomaba 

todos los medicamentos. (cuadro 7) 

cuadro? 
MEDICAMENTOS CON RIESGO EMBARAZO 

AMINOGLUCOSIDOS 

GLIBENCLAMIDA 

ENALAPRIL 

CARBAMACEPINA 

D.F.H 

AZATIOPRINA, 
PREDNISONA, 
METIMAZOL, 

PROPRANOLOL 

n=14 · 

No. de casos º/o 

3 

2 

2 

1 

1 

Fuente: Archivo clinico y bioestadistica, HIES. 
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Las madres que se sometieron a procedimiento prenatal que llevaron su control de embarazo 

realizando ultrasonido exclusivamente fueron 72 (70.5%), de estos 34 (47.2%) se lo realizaron 

en una ocasión, 27 (37.5%) en dos y 11 (13.8%) pacientes tres y más ocasiones. (gráfica 10) 
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gráfica 10 

PROCEDIMIENTO PRENATAL 
n=72 

1 

2 3 

ULTRASONIDO 

4 

Fuente: Archivo clínico y bioestadistica,HIES. 
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De los 102 casos de feto y neonato con defecto estructural congénito se detectaron 

prenatalmente 36 casos (35.2%) siendo en orden de frecuencia, alteraciones del SNC con 12 

casos (33.3%), entre estos anencefalia cuatro (11.1%), hidrocefalia tres (8.3%). Poroencefalia, 

mielomeningocele, encefalocele, meroacranea y quiste de plexo coroideo uno de cada uno 

(2.7%), a nivel de tubo digestivo siete pacientes (19.4%), mostrando atresia intestinal tres 

(8.3%) onfalocele tres (8.3%), y quiste de cordón umbilical uno (2.7%); a nivel urinario fueron 

cinco los diagnósticos (13.8%) mencionando solo casos de poliq_uistosis renal, cinco ~oh hidrops 

fetal no inmunológico, tumoración sacrococcigea uno (2.7%), múltiples malformaciones uno, 

tumoración de partes blancas uno, b;:¡nda amniótica uno, y RCIU dos (5.5%). (cuadro 8) 

SNC 

DIGESTIVO 

RENAL 

HIDROPS 

R.C.l.U. 

CARA V CUELLO 

BANDA AMNIOTICA 

MULTIPLES 
ALTERACIONES 

PARTES BLANDAS 

TUMORACIONES 
SACROCOCCIGEA 

Cuadro 8 

DIAGNOSTICO PRENATAL 
n=36 

Fuente: Archivo clinico y bioestadistica HIES. 
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El sexo fetal 6 del neonato más afectado fue el masculino 52.9% (n=54), y en nueve pacientes 

afectados (8.8%) se reportó como indeterminado, por lo que el sexo femenino comprendió 

38.2% con 39 pacientes. (gráfica 11) 
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gráfica 11 

SEXO DEL RECIEN NACIDO 
n=102 

FEMENINO MASCULINO INDETERMINADO 

Fuente: Archivo clini= y bioestadistica, HIES. 
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Se realizó diagnóstico postnatal en 99 casos {97%) reportándose en primer lugar el síndrome 

dismorfico en el 31.3% {n=31), siguiéndole las alteraciones cardiacas en el 15.1% {n=15) y SNC 

en 14.1% (n=14), en esta última se incluyeron los diagnósticos de anencefalia (n=3), 

hidrocefalia (n=5), . meningocele e {n=2}; poroencefalia;L~rTJicroeefalia;•-••mielomeningocele, 

meroacranea: un caso respectivamente; entre los misceláneos que representaron el 11.1 º/o 

están: teratoma sacroccigeo, sfndrome de down, · hidroma quistiCOi tumoración· sacrococcigea, 

hidrops no inmunológico, tumoración de la linea media anterior {abdominal). {cuadro 9) 

SÍNDROME 
DISMORFICO 

CARDIACO 

SNC 

MISCELANEOS 

DIGESTIVO 

CARA Y CUELLO 

RENAL 

EXTREMIDADES 

PULMONAR 

DIAGNOSTICO f'OSTNATAL · 

Fuente: Archivo clínico y bioestadistica, HIES. 
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El total de fallecimientos registrados de los 102 casos, fueron 57 (55.8%), se observó que en el 

primer dla de nacimiento _falleciercm 19 neonatos (33.3%), las siguientes muertes se 

presentaron entre los dos y seis días con 13 casas (22.8%) y en los siete a diez días cinco 

casos (8.7%),.de~.10-15.días.tres casos (5.2".lo), al mes de~nacido uno(1.7'%), .mientras que 

Cinco de estos CaSQS se reportó SU cdéfundón dos a cuatro meses posterior, ya sea 

hospitalizados desde el nacimiento o como reingreso, once fueron abitas (19.2"/o). (gráfica 12) 

Gráfica 12 
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Fuente: Archivo clínico y bioestadistica, HIES. 
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De los 19 fetos ó neonatos que fallecieron el primer día, 16 fueron en las primeras cuatro horas 

que corresponde al 28% de los 57 casos. (gráfica 13) 

Gráfica 13 

HORAS DE NACIMIENTO AL FALLECER 
n=19 

0-4 s-11. 12-24. 

HORAS 

Fuente: Archivo clínico y bioestadistica, HIES. 

Se realizaron 27 (47.6%) autopsias de los 57 que fallecieron, llamando la atención que en 

cuatro casos. difirió el-diagnóstico postnatal agregándose en tres: de ellos el diagnóstico de 

isomerismo pulmonar y en uno se reportó como teratoma sacrococcígeo subcutáneo. 

~----------· 
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DISCUSION 

Las malformaciones congénitas afectan al 10% de las gestaciones, la incidencia de anomalías 

congénitas severas al· nacimiento es 'del 2-'~/o' en la-población general,-sie-ndo responsables· del 
, -·,-,,--- ·. - -- _-

20-25% de las muertes perlnataÍ~).,J_j~ri nuestro estudio, se reportó una incidencia del 1.17% 

de 8,684 nacimientos; con una ~ori.:ili~~cf .. general del 3.3"/o;de todos los recién nacidos y 

neonatos en el periodo de estud~.-c~rr:s~~dierido el 19.S% de estás a defectos estructurales 
'· .,, ,_ ,.·"'' ·' ·. 

congénitos. El 55.8% de las pacient~s{~~ d~f~ctos congénitos fallecieron. 
·.·-- ,._ - .. - :_.-.: ,,_· ... , .. - -

En nuestra población, la edad ma~~rn~~ pr~minante es .de 18-21 años, menor comparado con 

estudios previos en esta instituc:ión'que tuel"cíe 21-30 años. l.a edad es un factor imp0rtante, 

sobre todo en algunas/'. ~lt~~~iong~. ied~ífic~mente · cromosomopatía~. cl~nde . se ha 

relacionado con edad materna ava~zac:lá. Ejemplo: trisornia 21 se presenta enJ de 275 hijos de 

madres con edad de 3~39 años. (2) ·- -

salud, encontramcis'qlle 'en 'Hei:;nC>5mo/ ci!>mo'c~pltal 'ci~I EstadCl se encuentra el mayor. número 

de casos (79_pJ~i~nte$,s •• f#.4.~).J~~e,~i~n•pudiera ~~t~r-~n·re¡~ción al mayor número de 
, ..... ,.:_:. : 'i7-)_·_ :;\·. . ~¡;>'. 

habitantes y/o a la localización d1:?n't.iestra unidad, ·. 
• .' ,, - "• • ··-·,. - •·· - • .'-~~·":- ' - - ··r- ,' -· •- o••-.· • ·-. ' - --·;'_- -. , , ~ , 

El nivel soci~~6~~¿g-CqJe ~;~;;~-ina-en ~ue~tra póblaci6n és baja, ya que el 54.9% (56 
-:~:',~ .. ·--,,·,_;o< -, 

madres) cuentan bon elsalaricimí~imo, y de acuerdo a. la literatura se ha observado qué existe 
: ' ,_--: ·. · .. : ' 

una mayor rree~encia de, defectos del cierre del tubo neural. en clases socialmente 

desprotegidas; además esta situación condiciona que las personas encuentren una limitante 

para acudir a esta, se puede agregar la dificultad para financiar los estudios solicitados. <2 > 

T
:.;ic¡c; __ _ 
.!-Jr..)J.;_1 
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El nivel educacional refleja también la condición socioeconómica, ya que las madres que 

cuentan con el nivel secundaria fueron 46 (45%). Este factores de importancia en ctfento a que 

constituye un punto de apoyo, el cual permitirá inferir. a que nivel se tiene que adecuar la 
'• 

información que se proporCionará sobre la historia riafuralcfe1 i:>aC:fecirilientoy~-eT~sesoramiento 

genético. <2> 

En relación a los antecedentes heredofamilaires matemos, la diabetes mellitus ocupó elprimer 

lugar con 47 casos (71.2%) de 66 que presentaron algún antecedente de importancia para este 

tipo de alteraciones; y como evidencia de un rol pivote de factores genéticos, esta entidad es 

una de las causas de unos 30 síndromes malfomativos genéticos diferentes, algunos 

monogénicos. Así, la diabetes mellitus puede resultar de la mutación de genes de diferentes 

locus. <5l E 7.5% (5 casos) de los casos, tuvieron antecedentes familiares de alteraciones 

estructurales, por lo que no creemos que sea urí factor determinante en nuestra población sin 

restarles importancia y esto nos exige el realizar tamizaje genético en nuestra población 

abierta. 

Los antecedentes patológicos maternos en general estllviercin presentes en el 21.5% (22 

casos), predominandOla diabeteshlellitus y~~i1~b~i~~J~g5~~~d~cad~ uno (13.6%); ambos 

reportados como. factores de riesgo para defeC:t~ ·• ~~tJ"tÍ6~;~1~. •E~ I~ actualidad la frecuencia 
<; ... J6~~:~:~~~-~~}~ ,. - .·_-·, ~'.'.'~~-~-~'.~2~-:~ 

de rnalformac;ion~·.congénitas esalr~eclor •• ciel &-1C>% en}éi ~dia~t~.111ellitus;esto ·debido a 

alteraciones en el sistema mioinosit~Ufosf:tidilinositol/ácido•araqui~oríic~/pro:taglandinas y 

formación de radicales libres de oxígeno: Existe un aumento de 1 O veces en la .frecuencia de 

defectos del tubo neural en la progenie de las madres diabéticas con las que no son diabéticas. 

(12) 

1 '!_"'' - ' 
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El antecedente de hijos previos con defectos malformativo se presentó en el 4.9% (5 casos), 

ésta variable es importante, ya que dependiendo del tipo de alteraciones de que se trate es la 

proporción en que se verán afectados los otros hijos, por lo que es necesario someter a las 

personas involucradas a un diagnóstico prenatal. 

Con respecto a la frecuencia de consanguinidad en la población general en Estados Unidos de 

Norte América es menor al 1%, por lo que comparándolo con nuestro estudio, este último fue un 

poco más elevado 1.96% (2 casos). La consanguinidad aumenta la posibilidad de que ambos 

padres posean el mismo gen recesivo oculto, ya que los dos comparten un antecesor reciente 

común. La existencia de consangu.inidad en los padres de un nii'lo defectuoso 6 anormal 

permite sospechar que el cuadro puede ser heredado a través de un gen autosómico recesivo. 

Cuanto más raro sea el gen recesivo, mayor es la· posibilidad de que los padres sean 

consanguineos. 111 

Las pacientes primigestas se vieron· afectadas con mayor frecuencia (46 pacientes) 
- -· ' -·· - __ ., ·. _, ·_ -

representando el 45%. E~to es ~perado ~acuerdo a u~ estudio previo en esta Institución. !131 

Esto es im~rtallte ya:quee(i~~act~producido .• en los .. ~~d~5- puéde,~~finirsu Juturo 

reproducti~o. dad~;qLJ¡; pu~de ~ei'rn~ti~6 ~ar~ '.11i\en'ei,m··········¿¡5'desc:~n_d~ndia,.a~ ~:s~.rdeque el 
-;:r-

riesgo de r~~rrencia seC:onsiderebaj(), ,'Péro tarnbié11".pueae/sllc~de~,1ci, ~ontr~[io, pues en 
-- : : __ ,, --:;;· .:-· .; ·: ;·---:~...:,'~'~::.: -;~: ;~ - .. _, ~;~<;/',--:~:,_ ,,;:' 

padecimientos con,·· prollé>stico grave,·~ se aie~n :. más ·a. sJs senÜrlii~ntos f¡lie>a ;¡o ¿ornu nicado 
,_,_- ·: ,'"-;c---= -""--:-- =-.·"·" :.:~}~;,,->.-.. ---=·~ ·-_,,_-,_, · ·.- -=-º'°' .,, · .•. > _:'-- --~-.":--,. ,,'-=::,;.,/ -'.;:0i:.~-" .. - _ ~·,,_ ~:J°<·C:.·;~>~'-' -r.-=- ·_:;_,_o--·~;__·:~ _ __:_ ' · 

por el asesor sobre ia historia natura'r'aer pacledmientdy vuelven;a tener: otro ~mbarazo; 121 
- ·. •.·,· .. '·' ·• ·, (.'< -, ·-: ·•,.<· • C' • ·; 1- • ., , .. ,.'.,,_,' • '••' - ·, • ·.-'.' •' • -,.;.,.·_.,!• -. -• 

Actualmente, se ~igu~ 't~n~~cio'~bÍacl¿~'~('!!;~nt~ ~~e no-a~¿~~ a c~~;61 ~renatal (3%) con 

tres casos y. de lasq~~ '~llevaron (~;oi,), ~ ~i~ ~~ ~a~r~s. el ~;%(28. madres)' lo· 11evó en 
... - :.-.- . .-- ...... - • ·.- -.--... -. ' . - :~-. ~-c. '.~;:: .. _-·. { - -

forma irregular. Una minoria de la población estudiada acudieron a control en medio particular 
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(16.9%). Sin embargo es importante tomar en cuenta los factores de riesgo para pensar en la 

posibilidad de que el feto esté afectado, en las pacientes que si llevaron control prenatal. Los 

factores de riesgo fetal durante el desarrollo intrauterino son mayores que los que se presentan 

durante el parto y los primeros días del recién nacidos. Esta situación se debe tener en cuenta 

para proceder a realizar diagnóstico prenatal. c121 

Entre las complicaciones que se presentaron durante la. gestaCión ··con repercusión para este 

tipo de alteraciones fue la descompensación de diabetes mellihls y herpes genital en un 4.5% 

con cuatro casos cada uno. El trimestre en que más se J:>re'#mtáron las compHcacion~ fue el 

tercero con 30 madres (35.7%) por lo'que se concluye quetUvieron poca influencia a nivel fetal, 

ya que por ejemplo la diabetes mellitl.ls ofre;c'e \.in rnayor riesgo de malformaciones. fetales, 

sobre todo en el periodo preconcepci-on~l-y de la organogénesis. <Bl También~ se debe 

considerar que en las primeras semarias de gestación pueden pasar desap~cibidos algunos 

defectos de tipo malformativo. 
- -

De los medicamentos que pueden c~usar alteraéiones estructurales que se admirii~tran en las 

madres.es como sigue:e~alapril dos {·i_;;)~)-.~carbomacepina dos• (1.9%),~ifenilhidantoína. uno 

(0.9%), que de acuerdo a. la IÍteratÍ.rrahi;u uso se asada a dismorfias faciales, de extremidades, 
;.-:·· -_-__: :·,.·. 

defectos cardíacos: f~tardb mentál}fRCIU; en éSte último, sin embargo el número reportado es 
:>> _;.¿ ~·-' "" -

bajo. El enal_él~ri!'~.g~~~:~~~se~~~~rvé>.~n ~11 ~-~ púecie producir RCIU. Una paciente se reportó 

con ingesta de in!h~?osupr~sóres,. llletimazol (que puede causar hipotiroidismo congénito), 

propranolol (RCIU); aurneritando en forma impc)rtante la posibilidad de daño fetal. c21 
:': >:. -<' .. >.: ·-.. . : :·.;· - . - ··: .-";'.: '~ . 

Es importante destacar que sólo el 70.5% (72 madres), del 97"/o (99 pacientes) que llevaron 

control prenatal se les realizó ultrasonido (US) y de las que se lo realizaron el 47"/a (34) solo se 

r---------------
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hizo un ultrasonido en 27 madres (37:5%) dos US y diez madres (13.8%) 3 US. Se reportó que 

en Estados Unidos Ja tasa de detección del US fUe del 16% en un estud_io que incluyó a 15 mil 

mujeres con embarazo de bajo riesgo con el objeto de buscar malformaciones congénitas. <6> 

En nuestro estudio, se realizó diagnóstico prenatal en 36 casos(36.3%) de los~99 quellevaron 

control prenatal ya sea regular e irregular. 

Los recién nacidos de término reportados fuerc>n 56 (54.9%); en cuatro madresse,co11sideró 

necesario la inducción del parto, sin embargo_Jnrelación a los de menor edac:l(2~36 ~emanas) 

fueron 34 (33.3%), lo que se agrega otrofactor.,para elevar la mortalidad.ya que·'el parto 

pretérmino es responsable del ?So/o··· CM;. mortalidad neonatal en . recién _ nacidos . sin 

malformaciones congénitas; y las anomali~s congénita fetales sonreconoci~aº"c'ornc> f~ctor de 

riesgo para parto pretérmino. C14l 
'~'.: . - . . . _·, . . :·-.::-: ... <·> . __ :·.}>>' 

Los dos casos (1.9%) reportadoscom~ menares de 20 

semanas fueron abortos terapéuticos, por lo que podemos inferir que el \lia~rié>~ticÜ~n .etapas 

tempranas del embarazo todavía es muy bajo. 

El número de procedimientos de urgencias (82) sobrepasan a los procedi~ie~i()~'programados, 
lo que eleva el riesgo de morbimortalidad materno fetal. Entre los p~C>Cedifllientos de urgencia 

. - ~ ,, ·~ ·',_:,:::- -

están las cesáreas, eutocias, distocias y entre los programados la 6e~áre<:i doce:casos, dentro 
. ··--,c~--;·-o-~-----o=--~~··--- ---•-- -·-- -

de los cuales en seis casos-el motivo fue el defecto congénito; i~duc¿¡¿~ del ~a~o en cuatro y 

aborto terapéutico en tre~c.Eriun caso no se hizo procedimiento alg·u~C>~~ qu~ la madre falleció . 
., - ,•;. . . ·,. . - '"·.Ceo-.;-·. . 

Para la mayoría de las ~116fua1ías congénitas, la vía de interrÜpciÓ,; d~l~rJ1'b~r~~ó no afecta 

significativamente. a'I feto, sin embargo existen anomalías -congénitas raras, donde se ha 

comprobado como factor de riesgo el parto. <15> La cesárea se debe considerar si uno de los 

siguientes puntos están presentes (como posibilidad): 

--- ----· - . :-r·:- -1-0 
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----------------------- -- --



Lesión de tejidos blandos durante el descenso de la presentación y el parto 

pueda comprometer al feto 

Desproporción cefalopélvica secundaria. 

La malformación· no~ permite las modalidades usuales para valoración de 

bienestar fetal c1s1 

Los defectos que mayormente se detectaron fue en sistema nervioso central (SNC): 12 casos 

(33.3%) que de acuerdo a la literatura a éste nivel es donde ·se pueden detectar en mayor 

proporción con ultrasonido, sólo en un caso (2.7%) se detectaron múltiples malformaciones y 

comparando.éste con el número de casos con varias alteraciones estructurales diagnosticadas 

postnatalmente, con 37 casos (37%), el porcentaje de detección es bajo, lo que traduce que se 

están pasando desapercibidos otros diagnósticos una vez detectado uno o dos. 

Continúa prevaleciendo el sexo masculino afectado (52.9%) c~n, 54 casos de .acuerdo a 
.. _._, .:. ,,., "' _. 

estudios previos en nuestra Institución. <13> Esto es de im~brtanci~ ya que si el padedmientc:Í ó 

malformación predomina en un sexo, el riesgo será mayor.para l~s parientes d~ls~jet~ ~el se~o 
. .. ·. 

menos afectado. Existen ciertos padecimientos que son ligados al sexo. i2> En nueve pacientes 

afectados (8.8%) se reportó como indeterminado, por lo que al sexo femenino comprendió el 

38.2% (39 pacientes). 

El diagnóstico postnatal se realizó en 99. pacientes (97%), las alteraciones que se presentaron 

son como sigue: síndrome dismorfico en 37 pacientes (36.2%), a nivel cardiaco 15 casos 

(14.7%) y SNC con 14 casos (13.7%): Llama la atención la proporción de la primera entidad 

como alteración asociad13: y a nivel cardiaco, prenatalmente no se diagnosticó, siendo la 

patología que se encuentra en segundo lugar. Las anomalías cardiacas se presentan en 

-U 



aproximadamente el 0.5%- 1% de recién nacidos vivos en Estados Unidos <SJ, mientras que en 

nuestra Institución fueron el 0.1 % de todas los recién nacidos. Los expertos de la American 

Heart Asociaciation (AHA) concluyen que la detección temprana de malformaciones cardiacas 

antes del nacimiento, facilita su tratamiento posterior y a1.frrienta las ¡jrobabilidades de sobrevida 

de los pacientes. c1s1 

Las primeras horas de vida, como se mencionó en la literatura son vitales para el recién nacido, 

por lo que en éste estudio no es la excepción, ya que en las primeras cuatro horas se reportó la 

mayor mortalidad con 16 neonatos (28%) de 19 que fallecieron el primer día (33.3%). El total de 

recién nacidos que fallecieron fueron 57 (55.8%) entre estos se incluyeron a los casos de abito: 

11 casos (19.2%) 

Se realizó autopsia en 27 pacientes (47.6o/o) de los 57 que fallecieron, llamando la atención que 

en cuatro casos difirió el diagnóstico postnatal agregándose en tres de ellos el diagnóstico de 

isomerismo pulmonar. 

. ( ~2 

----------- ----------



CONCLUSIONES 

De los datos sobresalientes de éste estudio podemos concluir que: 

1. Se necesita informar a nuestra población acerca de la importancia del · consejo 

preconcepcional, control de embarazo y diagnóstico prenatal, asi como al personal médico 

de centro de atención primaria hasta el tercer nivel de atención: 

2. Como población, se necesita elevar el nivel cultural · paré ·repercutir a nivel de salud 
,· ---.... · ' ..... •, 

reproductiva, asi como en la comprensión de·'ª· irtforfi~ciÓn ~frElCida. 
3. Hace falta recursos materiales . para .··realizar:' rnás diagnósticos prenatal en nuestra 

Institución. 

4. Es importante tener en cuenta I~~ 'etc~ J¿' ~e~go más importantes en nuestra población. 

5. Con lo que contamos más comúnmel1te para realizar diagnóstico prenatal es el ultrasonido, 
: ::\.e .:.;_, :'-; ,·,,'··. ' 

sin embargo hay que considerar.que.existen variables importantes con esta herramienta 

diagnóstico, importantes pará no considerar'este elemento como infalible. 
~;·. ~ . . --- ,;_.. .. '.-. ~ "'" .. ' 

- . . .. ' - -

6. Teniendo conocimiento d¿;1él:á'fecciÓl1.ietéilse puede elevar el número ~ procedimientos. 
·.:.: -_;:: ;> :~~": 

programados en el · .. m~;,,el1t0sde;1:el:;,.\il1aci6n ··del· embarazo y .dismin.t1ir· los de ·urgencias 
: . . ·. -. -~ ,. ·. ·. ~- - - ' . ,. . .-. . ' ., 

colocando a la madre en síl~alidad, ~in falsas expectativas. 
- :-'. · ..... -_ ,-~: :'\: .. ~--~,. -)·.:_· :.·: ~------ -.- - -. . . - :·~~ - -: ·:::;-

7. Dado que los defectos estructUra~ pueden presentarse asoeiados: es necesario pensar 

ésta posibilidad al detectarse una y por lo tanto realizar estudios dirigidos. 

8. Las anomalías cardiacas son una entidad que debemos buscar intencionalmente. 

'TE;)IS e· .. 
FAl1LA ·oE; C;It:._iJ~:~r~"J -1-3 



9. El realizar diagnóstico prenatal pennite ofrecer una mejor atención al neonato en los 

primeros minutos de vida (previa infonnación al servicio de neonatologia) que repercutirán 

en su calidad de vida. 
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ANEXO 



RECOLECCION DE DATOS 
DIAGNOSTICO PRENATAL DE ALTERACIONES ESTRUCTURALES CONGENITAS EN 

EL HOSPITAL INFANTIL DEL ESTADO DE SONORA. 

Nombre=---------------=-,---------- No. caso: ____ _ 
Edad:_____________ Folio:________ Folio RN: _________ _ 
Fecha ingreso: ________ RN: _______ Diagnóstico ingreso: ________ RN: ___ _ 
Fecha egreso: RN: Diagnóstico egreso: RN: ___ _ 

Procedimiento realizado-----------------------------------

Patologías hereditarias: Si: ___ No: ____ Cuales: Parentesco: ______ _ 
Padre: Ocupación: Patología: Si __ No ___ Mencione: _______ _ 
Madre: Ocupación: Patología: Si __ No __ ·_ Mencione: _______ _ 
Hijos previos con patología: 1.- 2.- 3.-_______ _ 

Control prenatal: Regular: Irregular No. consultas: ____ G __ P _A __ C __ 
Complicaciones embarazo: Si: __ No: __ 
1 er trimestre: Tratamiento: ______________ _ 
2do trimestre: Tratamiento: ______________ _ 
3er trimestre: Tratamiento: ______________ _ 
Medicamentos durante el embarazo: SI No ___ Mencione: _______________ _ 
lngesta de ácido fálico: Si No _____ _ 
Procedimiento prenatal: Si ________ No ________ _ 
Invasivo: Resultados ______ _ 
No invasivo: Resultados 
Diagnóstico prenatal:_ 

Diagnóstico postnatal: Si _____ No Mencione: 
Hallazgos del recién nacido: __________________________________ _ 

Pasa a neonatos: Si ___ No ___ Con diagnóstico: ______________________ _ 
Diagnóstico clínico 
Diagnóstico paraclinico: __________________________________ _ 

Falleció: No: Si: _____ nempo de nacimiento: __________________ _ 
Autorizó autopsia: Si: No: ___ No. Autopsia: _____________________ _ 

Hallazgos: ________________________________________ _ 

Observaciones: ---------------------------------------

TE ~js cn"1J----¡ 
.L'.nJ - ,_, \..) ., 
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