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INTRODUCCION

El ultrasonido es ampliamente utilizado en la evaluacién estructural de la anatomia
y el crecimiento fetal, deteccion prenatal de anormalidades congénitas asi como
también en la identificacion de marcadores ultrasonograficos para

®9 Aunque algunas mujeres tienen un

cromosomopatias y sindromes genéticos.
alto riesgo de anormalidades fetales, ya sea por historia familiar o exposicién a
teratdogenos, infecciones y drogas, sin embargo la mayoria de anormalidades
fetales ocurre en grupo de pacientes de bajo riesgo. (19 por |o tanto se le debe
ofrecer una ecografia estructural a todas las mujeres embarazadas como parte del

) Hay un interés

cuidado prenatal del sistema oficial de salud y de maternidad.
creciente y renovado sobre la posibilidad del estudio de la anatomia fetal en el
primer trimestre del embarazo y de la adquisicion de mas informacion en esta
primera etapa permitiendo a los médicos mejorar el manejo del embarazo y
brindar a los padres informacién sobre el bienestar del feto. En los ultimos afios, el
primer trimestre se ha establecido como el momento ideal para evaluar el riesgo
de aneuploidias fetales, en el que se combinan la evaluacion ecografica,
marcadores ultrasonograficos y bioquimicos (B-hCG libre y PAPP-A) en suero
materno."™ Pilalis et al. en su estudio encontrd que la evaluacién del primer
trimestre es efectiva para la deteccion de anencefalia, defectos de pared
abdominal, anomalia de tallo corporal, defectos de reduccion de miembros,
diagnosticando estos defectos estructurales en 43% a las 11-14 semanas de
gestacion." El segundo trimestre todavia se considera el periodo gestacional

15)

mas confiable para el diagndstico de anomalias fetales.®'® Chen et al en su

estudio encontrd que la tasa de deteccidn de defectos estructurales en el segundo
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trimestre era de 62.2% y que si solo se incluian defectos mayores, la tasa
aumentaba hasta un 87.1%."® Otro estudio realizado por Hildebrand et al
encontro una tasa de deteccién de anomalias fetales en el segundo trimestre de
un 44% y cuando se incluyeron solo los defectos mayores, se aumento hasta
92% "M ® En cuanto a la evaluacion ultrasonografica durante el tercer trimestre, la
informacion sigue siendo limitada debido a la falta de pruebas de un beneficio
adicional para la madre o el feto. Un metaanalisis publicado por Bricker y Neilson
en el afio 2000. ®? no mostro ningun beneficio del ultrasonido rutinario en el tercer
trimestre en pacientes de bajo riesgo. Sin embargo, la mayoria de los estudios
incluidos en este meta-analisis fueron desde finales de los 80 sy 90 s, y la
tecnologia de ultrasonido ha mejorado durante las Ultimas dos décadas.®® Al no
haber evidencia suficiente de algiin beneficio, Canada no lo recomienda.® Las
recientes guias de practicas clinicas de Colegio Americano de Ginecologia vy
Obstetricia (ACOG) del ultrasonido en el embarazo no dan ninguna
recomendacion clara de las politicas de evaluacion en el tercer trimestre.”) Hasta
el dia de hoy, la pregunta ¢ el ultrasonido de rutina en el tercer trimestre puede ser
justificado? No tiene una respuesta concluyente, aunque desde un punto de vista
médico, hay varias razones por qué una tercera ecografia es de una importancia
adicional. En primer lugar, algunos defectos estructurales se pueden desarrollar
tardiamente en el embarazo y por lo tanto no son detectados de manera
temprana. En segundo lugar, ciertas anomalias pueden pasarse por alto durante el
embarazo debido a problemas de resolucion o el tamafio del feto o la posicion.
Concretamente, los pequenos defectos musculares del tabique ventricular son

dificiles de detectar. ®* En tercer lugar, algunos defectos se desarrollan después
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de acontecimientos maternos y puede ocurrir en cualquier momento durante el

embarazo, por ejemplo, anormalidades en el desarrollo después de una infeccion.



PLANTEAMIENTO DE PROBLEMA

La evaluacion ultrasonografica durante el embarazo se ha convertido en una parte
rutinaria en la atencidon prenatal en la mayoria de los paises. Durante la ultima
década, el diagnostico de los defectos estructurales ha experimentado un cambio
trasladandose del ultimo trimestre hacia el segundo trimestre y finalmente a las
primeras etapas del embarazo. Hoy en dia es posible diagnosticar un numero
creciente de defectos estructurales a las 12 semanas de gestacion debido al
avance en las técnicas ecograficas que permiten su evaluacion." De ahi que el
periodo de 11 a 14 semanas constituye el primer contacto para la realizacién del
ultrasonido para la busqueda de marcadores ultrasonograficas para
cromosomopatias, asi como el diagnostico los defectos estructurales.? Sin
embargo, la edad gestacional ideal para el diagnostico de defectos estructurales
en el segundo trimestre es de las 18-24 semanas de gestacién.(s) El periodo para
realizar el ultrasonido de rutina en el tercer trimestre es el comprendido entre las
28-32 semanas de gestacion.”’® En algunos estudios ya publicados® la tasa de
deteccion de defectos fetales a las 11 — 14 semanas de gestacion tiene un rango
alto de hasta un 84% sin incluir cromosomopatias. Otros estudios ') demuestran
que la tasa de deteccion global de defectos estructurales fetales mayores y
menores por ultrasonido a las 11 a 14 semanas de gestaciéon y el segundo
trimestre varia entre el 48% y en un 92%. En el tercer trimestre se ha demostrado
hasta un 15% de deteccién de defectos estructurales fetales.  En la actualidad,
varios paises no recomiendan la realizaciéon del ultrasonido durante el tercer
trimestre argumentando que no hay beneficio alguno tanto para la madre o el feto

en caso de encontrarse alguna alteracion. Alemania recomienda un modelo de
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tres pasos para la deteccidn de defectos fetales en el primer, segundo y tercer
trimestre de embarazo. (")

Debido a la importancia de hacer un diagnostico oportuno de estos defectos
estructurales fetales en cada uno de los trimestres de embarazo y sobre todo el
impacto que esto conlleva en la evolucién del embarazo y en el manejo neonatal,
dado que en la literatura no existe evidencia disponible de estudios que se realicen
en los tres trimestres del embarazo, asi como en cada uno de los sistemas vy
aparatos del feto, por lo tanto se decide realizar una revision sistematica de la
literatura para determinar la eficacia del ultrasonido para diagnosticar defectos
estructurales fetales en cualquier trimestre del embarazo, ya que a pesar que el
ultrasonido es un herramienta importante en el diagnostico prenatal, la eficacia

diagnostica es limitada y varia con cada trimestre y para cada anormalidad.
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ULTRASONOGRAFIA FETAL

Mediante el uso del ultrasonido, se puede detectar un numero importante de
anomalias fetales estructurales. La capacidad del ultrasonido prenatal para
mejorar el resultado del embarazo no ha sido demostrada de forma consistente.
Esto es crucial porque la adopcion de un ultrasonido de rutina puede aumentar
considerablemente el costo de la atencion durante el embarazo, sin ninguna
mejora en los resultados perinatales. El Instituto Nacional de Estados Unidos llevé
a cabo una conferencia de consenso en sobre la "Ecografia de diagndstico
durante el embarazo" ®® concluyendo que el ultrasonido de diagnéstico prenatal
mejora el manejo del paciente y el resultado del embarazo cuando hay una
indicacion médica aceptada. Por lo que estudios clinicos aleatorizados se
recomiendan para determinar la eficacia del screening rutinario de todos los
embarazos.

El estudio de rutina de diagndstico prenatal con imagenes de ultrasonido
(RADIUS)® inscribieron 15,151 mujeres embarazadas de bajo riesgo para
determinar si la prueba de ultrasonido disminuye la frecuencia de resultados
perinatales adversos. Las mujeres asignadas al azar al grupo de ultrasonido de
screening se les realiz6 un estudio ecografico a los 15-22 y 31-35 semanas de
gestaciéon. El grupo control recibié el ultrasonido s6lo por indicacion médica. Los
ultrasonidos de screening no redujeron la morbilidad perinatal o la mortalidad
cuando se compara con el uso selectivo del ultrasonido en base al juicio clinico y
la deteccion de las anomalias mas importantes del ultrasonido no alter6é los
resultados. Los resultados del estudio RADIUS diferian de los de la Prueba

Ultrasonografica de Helsinki, que mostré6 una menor tasa de mortalidad perinatal

12



en el grupo de screening ultrasonografico (4,6 frente al 9,0 por 1.000, p <0.05)
debido a la mayor tasa de deteccidén de anomalias y la terminacién posterior de los
embarazos afectados.®” En el ensayo de RADIUS, la tasa de deteccién de
anomalias en el 35% del grupo de screening por ultrasonido fue superior a la tasa
del 10% en el grupo control. Sin embargo, la deteccion de anomalias por
ultrasonido no disminuy6 el resultado perinatal adverso por varias razones,
incluyendo la deteccion tardia de las anomalias y la eleccidn frecuente de
interrupcion del embarazo por las madres de fetos afectados. ®? En el momento
de la declaracion de consenso en 1984, solo el 15-40% de las mujeres
embarazadas recibieron al menos un ultrasonido. Desde entonces, casi el 67% de

las mujeres tienen al menos un ultrasonido prenatal. %

ULTRASONOGRAFIA DE PRIMER TRIMESTRE

El ultrasonido de primer trimestre (11 a 14 semanas) cada vez mas se ofrece a las
pacientes en muchos paises desarrollados para estimar la edad gestacional,
determinar la fecha probable de parto, identificacion de embarazos no viables,
evaluar la corionicidad en gestaciones multiples y evaluar el riesgo de
aneuploidias. Con la mejoria de la resolucién y el advenimiento de las sondas
transvaginales, han hecho posible la evaluacion de las estructuras fetales en el
embarazo temprano y a su vez formar parte del screening de evaluacion en el

34-37) el cual es considerado como el estandar de cuidado en la

segundo trimestre!
deteccion prenatal de defectos fetales estructurales.®® La eficacia clinica actual
del ultrasonido de las 11-13.6 semanas en el diagnostico de defectos al

nacimiento es polémico, dadas las diferencias existentes entre los estudios, una
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gama de 18-71% ha sido recientemente citada en una revision sistematica, con un

29% de la tasa de deteccién en general.** *"

DEFECTOS ESTRUCTURALES DE PRIMER TRIMESTRE
SISTEMA NERVIOSO
e Acrania — Excencefalia - Anencefalia
e Holoprosencefalia alobar y semilobar
e Quiste de fosa posterior.
DEFECTOS DE PARED ABDOMINAL
e Onfalocele
e Gastrosquisis.
e Complejo pared miembro.
e Anomalia de tallo corporal.
e Cordon umbilical corto.
RENALES
e Megavejiga.
ESQUELETICA

e Cifoescoliosis severa.

ULTRASONOGRAFIA DE SEGUNDO TRIMESTRE

En la actualidad, la rutina del ultrasonido en el Il trimestre a las 18 a 23 semanas
de gestacion para detectar anormalidades estructurales fetales se ha establecido
como parte de la atencion prenatal.“*** La eficacia del screening del ultrasonido
en el segundo trimestre para anomalias fetales estructurales depende de varios
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factores, tales como la edad gestacional al momento de la deteccién, la habilidad y
experiencia de los operadores, el equipo disponible y si una exploracién repetida

#5-47) Seguin Melanie et al“®, en las ultimas dos décadas

se ofrece a las pacientes.(
se han producido avances impresionantes en la deteccion ultrasonografica de
malformaciones congénitas (MC) debido a la considerable mejoria tecnolégica y a
la mayor experiencia acumulada. Sin embargo, es importante que el ultrasonido
tenga una elevada tasa de sensibilidad, especificidad y alto valor predictivo en la
deteccién de malformaciones congénitas en mujeres embarazadas, aun cuando la
tasa de prevalencia de las anomalias sea so6lo del 2% al 4% como ha sido
postulado por Alberman.“® La sensibilidad del diagnéstico ultrasonografico de las
anomalias fetales requiere de un estudio adicional mas alla de los 15 afos del
ensayo RADIUS. En el estudio Eurofetus, ®® el 56% de 4.615 malformaciones que
fueron detectadas y el 55% de las principales anormalidades se detectaron a las
24 semanas de gestacion o menos de esta edad gestacional. Para establecer la
eficacia del ultrasonido en el diagnéstico de malformaciones en el segundo
trimestre del embarazo es necesario compararlo con los estudios
anatomopatolégicos que permiten una nosologia mas definida, con lo cual
podriamos establecer una estrategia de intervencién mas eficaz para el andlisis, la

profilaxis y el diagndstico de estas entidades, con un conocimiento mas real de la

capacidad diagnéstica de la tecnologia que empleamos.

DEFECTOS ESTRUCTURALES DE SEGUNDO TRIMESTRE
SISTEMA NERVIOSO

e Acrania/anencefalia

15



e Excencefalia.
e Agenesia o disgenesia de cuerpo calloso.
e Craneosinostosis.
e Diastematomielia.
e Encefalocele.
e Holoprosencefalia todos los tipos
e Ventriculomegalia/Hidrocefalia.
e Arnold Chiari tipo Il, Tipo IV
o Ausencia de cisterna magna.
o Ausencia de cerebelo.
e Iniencefalia.
e Espina bifida
o Meningocele.
o Mielomeningocele.
e Trigonocefalia C
e Hidranencefalia.
e Porencefalia.
e Esquizencefalia.
e Anoftalmia.
CARA
¢ Anoftalmia/microftalmia.
e Hipertelorismo/hipotelorismo.

e Labio y paladar hendido.



e Micrognatia.
e Proboscis
e Ciclopia.
e Arrinia.
CORAZON
e Univentricular.
e Defecto de atrio y septum ventricular.
e Coartacion e hipoplasia tubular de aorta.
e Interrupcion de arco adrtico.
e Corazon izquierdo hipoplasico.
e Canal atrioventricular comun.
e Comunicacion interventricular.
e Comunicacion interauricular.
e Atresia/estenosis mitral.
e Atresia/estenosis aortica.
e Atresia tricuspidea.
e Atresia/estenosis pulmonar.
e Anomalia de Ebstein.
e Displasia valvular tricuspidea.
e Tetralogia de Fallot.
¢ Ventriculo unico de doble entrada.
e Trasposicion completa de grandes vasos.

e Ventriculo derecho doble salida.



e Tronco arterioso comun.
PULMONES

e Secuestro pulmonar.

e Quiste broncopulmonar.

e Hernia diafragmatica.

e Malformacién adenomatoidea quistica.

GASTROINTESTINAL Y PARED ABDOMINAL

Atresia de esofago.
e Atresia duodenal.
e Atresia de otras porciones de intestino delgado.
e Onfalocele
e Gastrosquisis.
e Pentalogia de Cantrell.
o Ectopia cordis.
o Onfalocele o gastrosquisis.
o Disrupcion de esternon.
o Diafragma anterior.
o Pericardio diafragmatico.
e Extrofia vesical/cloacal.
e Defecto de tallo corporal.
e Complejo Pared miembro

e Secuencia de regresion caudal



RENALES

e Agenesia renal.

e Hipoplasia Renal

e Ureterocele.

e Megavejiga.

o Extrofia vesical.

¢ Rifones poliquisticos

¢ Rifones multiquisticos.
EXTREMIDADES

e Displasias Esqueléticas

ULTRASONOGRAFIA DE TERCER TRIMESTRE

El periodo para realizar el ultrasonido de rutina en el tercer trimestre es el
comprendido entre las 28-32 semanas de gestacién. “ En el tercer trimestre se ha
demostrado hasta un 15% de deteccién de defectos estructurales fetales.” Sin
embargo, las politicas de realizar un ultrasonido obstétrico de rutina en el tercer
trimestre difieren de pais a pais. En Canada, una exploraciéon de rutina durante el
tercer trimestre no se recomienda en el embarazo de bajo riesgo poblacién,(51,52)
esta conclusiéon se basa fundamentalmente en los resultados de un meta-analisis

publicado en 2001 por Bricker et al., quien llegd a la conclusion de que " el
ultrasonido de rutina al final del embarazo en las poblaciones de bajo riesgo o no
seleccionadas, no confiere beneficio alguno tanto para la madre o para el

bebé"(20) Sin embargo, una evaluacion rigurosa de los siete ensayos hechos en

las décadas de 1970 y 1980 que se incluyeron en este meta-analisis, sugieren de
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que la pertinencia contemporanea de su conclusion es cuestionable.(21) En
efecto, teniendo en cuenta la evolucién de la tecnologia de ultrasonido y la
experiencia, parece dificil extrapolar los resultados de una investigacion realizada
con ultrasonido hace 20 o 30 afios a la practica en el 2008. Las recientes guias de
practicas clinicas de Colegio Americano de Ginecologia y Obstetricia (ACOG) del
ultrasonido en el embarazo no dan ninguna recomendacion clara de las politicas
de evaluacion en el tercer trimestre. (") Estas politicas diferentes muestran que los
riesgos y beneficios, asi como las implicaciones éticas en las posibles
consecuencias de la deteccion tardia defectos fetales siguen siendo objeto de

debate.

DEFINICION DE DEFECTOS ESTRUCTURALES

Los defectos estructurales congénitos son un grupo de alteraciones del desarrollo
fetal, determinadas por diversas causas que actuan antes, durante o después de
la concepcion. Los agentes causales de los defectos congénitos pueden ser
genéticos, ambientales o por interaccion de ambos. Tales anomalias afectan
aproximadamente el 3% de los recién nacidos al momento del parto,®>?® dicho
estimativo no incluye aquellos casos en los cuales ha ocurrido muerte fetal
temprana y reabsorcion, por lo cual se subestima la verdadera incidencia del

%) Las malformaciones congénitas afectan aproximadamente al 3-6%

problema.
de los recién nacidos, de las cuales el 2-2,5% se consideran malformaciones
mayores. Esta ampliamente documentado que las anomalias congénitas son la

primera causa de mortalidad y de morbilidad infantii en las sociedades

desarrolladas. Por todo lo cual el diagndéstico prenatal, con la ayuda de la genética
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y la ecografia, se ha convertido en trascendental dentro de la obstetricia. @) En

Ameérica Latina las anomalias congénitas ocupan entre el segundo y quinto lugar

como causa de muerte en menores de un afo, y contribuyen de manera

significativa a la morbilidad y mortalidad infantil. Han desarrollado una terminologia

y clasificacion de los defectos estructurales con el objetivo de comprender las

diferentes formas en las que se puede presentar un defecto estructural (8).

MALFORMACION: defecto morfolégico o estructural primario de un érgano, parte

de un organo o de una region del organismo que resulta de un proceso de su

desarrollo intrinsecamente anormal debido a factores genéticos o ambientales.

Se subdividen en:

Malformaciones mayores: son aquellas malformaciones que tienen
consecuencias estéticas importantes o necesitan atencion médica obligada,
siendo subsidiarias ademas de correccion quirurgica. Ej.: mielomeningocele.
Se asocian a discapacidad.
o Tienden a ser letales, severas y moderadas

Malformaciones menores: son aquellas malformaciones que no comportan un
trastorno estético ni representan un problema médico importante para el
paciente, no requiriendo obligatoriamente correccion quirurgica ni tratamiento
meédico, no se asocian a discapacidad. Es mas frecuente en individuos con
sindromes malformativos. En ocasiones sirve de orientacién para la sospecha
de la posible existencia de otros defectos mas importantes. Ej.: orejas de

implantacién baja.
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DISRUPCION: defecto morfolégico o estructural de un érgano o parte del cuerpo,
resultante de la influencia externa o de una interferencia, en un proceso de

desarrollo que inicialmente era normal. Ej.: defecto segundo a brida amniotica.

DEFORMACION: anomalia en la posicién de partes del cuerpo que estaban
previamente bien desarrolladas debido a fuerzas mecanicas extrinsecas al utero.

Ej.: pie equino varo.

DISPLASIA: organizacion anormal de las células dentro de los tejidos, provocando
alteraciones en la estructura y en el aspecto morfolégico de los mismos. Ej.:

displasia esquelética.

SINDROMES: conjunto de anomalias que ocurren simultdneamente y que
supuestamente estan relacionados etiopatogenéticamente. Ej.: sindrome de

Turner.

SECUENCIA: conjunto de anomalias en las cuales un defecto unico, conocido o
supuesto, desencadena una cascada de anomalias estructurales o funcionales.

Ej.: sindrome de Potter.

AREA DEFECTUOSA POLITOPICA: Patron de anomalias derivadas de la

afectacion de un solo area del desarrollo. Ej.: holoprosencefalia.
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ASOCIACION: dos o mas anomalias que no estdn patogenéticamente
relacionadas pero que aparecen juntos con mayor frecuencia que la determinada

por el azar. Ej.: asociacion de VATER.

ETIOLOGIA
Las causas de las malformaciones congénitas se pueden dividir en dos grandes
grupos, las causas genéticas y las no genéticas. La contribucion relativa de las
diversas etiologias a la frecuencia global de defectos congénitos se estima que es:
e anomalias monogeénicas: 15-20%.
e anomalias cromosoémicas: 5%.
e exposiciones medioambientales (enfermedad. materna, infecciones,
farmacos): 10%.

e multifactoriales, poligénico o desconocido: 60-70%.
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OBJETIVO GENERAL
e Analizar la evidencia que existe sobre la eficacia del ultrasonido para
diagnosticar fetos con defectos estructurales en el primer, segundo y tercer

trimestre de embarazo.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

e Enumerar los defectos fetales estructurales detectados por ultrasonido en el
primer trimestre de embarazo segun la literatura.

e Determinar la eficacia del ultrasonido para diagnosticar fetos con defectos
estructurales en el primer trimestre segun la literatura.

e Enumerar los defectos fetales estructurales detectados por ultrasonido en el
segundo trimestre segun la literatura.

e Determinar la eficacia del ultrasonido para diagnosticar fetos con defectos
estructurales en el segundo trimestre segun la literatura.

e Enumerar los defectos fetales estructurales detectados por ultrasonido en el
tercer trimestre segun la literatura.

e Determinar la eficacia del ultrasonido para diagnosticar fetos con defectos

estructurales en el tercer trimestre segun la literatura.
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METODOLOGIA

TIPO DE ESTUDIOS

Estudios de prueba diagnostica o aquellos en los cuales se encuentre con la

informacion necesaria para realizar un cuadro de doble entrada y poder calcular

sensibilidad, especificidad, valor predictivo positivo, valor predictivo negativo,

razon de verosimilitud positiva y razén de verosimilitud negativa.

TIPO DE PARTICIPANTES

CRITERIOS DE INCLUSION

1.

Estudios en los que se evalue la capacidad diagnostica del ultrasonido para
diagnosticar fetos con defectos estructurales en primer, segundo y tercer

trimestre.

. Estudios en los que se describan las caracteristicas de los evaluadores y de

las pacientes evaluadas, asi como los criterios usados en la realizacion del
ultrasonido y en la estandarizacion.

Estudios en fetos con defectos estructurales de sistema nervioso central
diagnosticados por ultrasonido durante el primer, segundo y tercer trimestre de
embarazo.

Estudios en fetos con defectos estructurales faciales detectados por
ultrasonido durante el primer, segundo y tercer trimestre de embarazo.

Estudios en fetos con defectos estructurales cardiacos detectados por
ultrasonido durante el primer, segundo y tercer trimestre de embarazo.

Estudios en fetos con defectos estructurales pulmonares detectados por

ultrasonido durante el primer, segundo y tercer trimestre de embarazo.
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7. Estudios en fetos con defectos estructurales de pared abdominal detectados
por ultrasonido durante el primer, segundo y tercer trimestre de embarazo.

8. Estudios en fetos con defectos estructurales renales detectados por ultrasonido
durante el primer, segundo y tercer trimestre de embarazo.

9. Estudios en fetos con defectos estructurales esqueléticas detectados por
ultrasonido durante el primer, segundo y tercer trimestre de embarazo.

10. Estudios de cohortes de fetos con defectos estructurales diagnosticados por
ultrasonido durante el primer, segundo y tercer trimestre de embarazo.

11.Estudios de prueba diagnostica de fetos con defectos estructurales
diagnosticados por ultrasonido durante el primer, segundo y tercer trimestre de
embarazo.

12.Estudios en pacientes gestantes humanos con embarazo unico, de cualquier

edad, paridad y raza.

CRITERIOS DE NO INCLUSION
1. Estudios de pacientes que se enfoquen a la busqueda o diagnostico de

sindromes fetal, diagnostico etioldgico de los defectos.

2. Estudios de casos clinicos de defectos fetales estructurales.

TIPO DE INTERVENCION
Pacientes con embarazo a quienes se les realizo Ultrasonido en primer, segundo y

tercer trimestre para diagnosticar fetos con defectos estructurales.
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TIPO DE RESULTADOS

El resultado solo se refiere a la capacidad diagnoéstica del ultrasonido.

Eficacia diagnostica del ultrasonido obtenida a través de la sensibilidad,
especificidad, valores predictivos positivos y negativos, y razones de probabilidad

positiva y negativa.

ESTRATEGIA DE BUSQUEDA

Se realizaron busquedas, en las bases de datos Medline, EMBASE, y Cochrane
para citas relevantes combinando los siguientes términos y sus sindnimos:
pregnancy, obstetric ultrasound, fetal structural anomalies, prenatal
diagnosis, detection rate, first trimester ultrasound, second trimester
ultrasound, third trimester ultrasound, low-risk pregnancy. Estas palabras se
combinaron usando el conector l6gico — and -. Se buscaron estudios desde 1990

hasta la fecha.

CRITERIOS DE BUSQUEDA CON EL ACRONIMO PICO
A. PACIENTES
a. Mujeres embarazadas con fetos que presentan defectos estructurales
en primer trimestre.
b. Mujeres embarazadas con fetos que presentan defectos estructurales
en segundo trimestre.
c. Mujeres embarazadas con fetos que presentan defectos estructurales

en tercer trimestre.
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B. INTERVENCION
a. Ultrasonido realizado durante primer trimestre.
b. Ultrasonido realizado durante segundo trimestre.
c. Ultrasonido realizado durante tercer trimestre.
C. COMPARACION
a. Eficacia diagnostica en términos de sensibilidad, especificidad, valor
predictivo positivo, valor predictivo negativo y razones de probabilidad.
D. RESULTADO
a. Diagnostico de fetos con defectos estructurales durante primer, segundo
y tercer trimestre de embarazo.
b. Estandar de oro: revisidon estructural al nacimiento por el Médico
Pediatra y el Medico Genetista, asi como de la realizacion de la
necropsia en caso de presentar muerte intrautero o neonatal asociado a

los defectos estructurales.

METODOLOGIA DE IDENTIFICACION DE LOS ARTICULOS

La cantidad articulos encontrados de acuerdo a los términos descritos en la
estrategia de busqueda en las bases de datos hasta este momento es de 918
referencias bibliograficas, de los cuales se excluyeron 496 articulos por titulo y 366
articulos en base al resumen del mismo, ya que estos no cumplian con los
criterios para formar parte de esta revision, quedando unicamente 56 articulos de
los cuales se seleccionaron 43 para la elaboracion del marco teorico y 11 para el

analisis de los mismos y la elaboracién de la revisién hasta este momento.
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EVALUACION DE LA CALIDAD METODOLOGICA DE LOS ARTICULOS
Basado en EBM Working Group members. Diagnostic Tests.
l. ¢Los Resultados son validos?
e Existié una comparacion independiente con el Gold Standard y a ciegas en
ambos grupos.
e La evaluacién de los resultados de la prueba influyeron para realizar el Gold

Standard.

Il. ¢ Cuales fueron los resultados?

e Es posible calcular los LR.

lll. ;Como se aplican estos resultados a mi paciente?
e La reproducibilidad de los resultados pueden ser interpretados de forma
satisfactoria en el ambito clinico en el que me desenvuelvo?
e ;Los resultados pueden aplicarse en mi practica clinica?
e ;Los resultados pueden cambiar mi estrategia de manejo?

e ; Mis pacientes se veran beneficiados luego del resultado de la prueba?
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DISCUSION

El objetivo del estudio fue de analizar la evidencia disponible de la eficacia del
ultrasonido para el diagnostico de fetos con defectos estructurales durante el
primer, segundo y tercer trimestre; con los resultados obtenidos encontramos lo
que ya sabemos y que incluso esta normado internacionalmente que el segundo
trimestre (18-24 semanas) es la mejor edad gestacional para realizar la evaluacién
estructural fetal; sin embargo con las mejoras en la tecnologia de los equipos de
ultrasonido con el incremento en la definicién de la imagen y el tener ya un mayor
conocimiento de la ecoanatomia en fetos de 11-14 semanas nos permite detectar
desde etapas mas tempranas diferentes tipos de defectos estructurales como son:
excencefalia, holoproscencefalia alobar, defectos del tubo neural, cardiopatias,
defectos de pared abdominal, alteraciones esqueléticas, secuencias de regresion
caudal y megavejiga principalmente, lo cual implica en algunos casos la
posibilidad de dar un tratamiento lo mas oportuno posible como es en los casos de
megavejiga secundarias a valvas uretrales posteriores, o bien facilita la toma de
decisiones a los padres en caso de tomar una decision de interrupcién del
embarazo, en otros casos dependiendo del tipo de defecto o defectos encontrados
nos orienta hacia la realizacion de procedimientos invasivos como la biopsia de
vellosidades coriales o amniocentesis. De igual manera, los marcadores
ecograficos de primer trimestre mejoran la tasa de deteccion de los defectos
estructurales hasta en un 95%, lo que hace al ultrasonido de primer trimestre una

herramienta esencial en la atencidn prenatal de toda paciente embarazada.
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En los resultados obtenidos durante nuestra revision, se observa que los valores
de la sensibilidad de este estudio oscilan entre 50 a 75%"1"374851%%): siendo los
defectos mas frecuentemente encontrados: sistema nervioso central (anencefalia,
acrania), defectos de tubo neural, defectos renales y del sistema musculo
esquelético. Es importante mencionar que los principales factores que influyeron
en la variabilidad de estos resultados fueron la falta de equipo de alta resolucién,
poco entrenamiento y personal médico no certificado y sin la competencia
adquirida para realizar el estudio, caracteristicas individuales de la poblacién
estudiada y desconocimiento de la anatomia estructural fetal a esta edad
gestacional.

A pesar de que la mayoria de fetos que presentan defectos estructurales mayores
0 menores y que pueden ser detectados tempranamente a través de un
ultrasonido de primer trimestre, estas pacientes no son sometidas a este proceso
de tamizaje por diversas razones: falta de acceso a unidades de salud con alto
nivel resolutivo, desconocimiento del personal médico de la gran importancia del
estudio en este periodo del embarazo, la disminucion de la efectividad de la
prueba en personal no capacitado, por lo que se hace necesario y de vital
importancia incluir a este grupo de embarazadas en el tamizaje de diagnostico de
defectos estructurales por ultrasonido durante segundo trimestre. Es importante
mencionar que durante esta etapa del embarazo existen defectos estructurales
gue no son detectados por ser de comportamiento tardio y que se diagnostican al
final de la gestacién o al nacimiento.

La identificacion adecuada y de manera mas precisa de un defecto estructural

limitado o localizado a un solo sistema (gastrosquisis) a esta edad gestacional
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contribuye de manera indirecta a la reduccion de procedimientos invasivos
innecesarios que adicionan un riesgo de perdidas fetales en esta poblacion

Para determinar la eficacia del ultrasonido en esta edad gestacional, nuestra
revision concluye que la sensibilidad de la prueba se encuentra entre un 29 a 48%

(3,11,14)

de acuerdo a diferentes revisores, pero es importante destacar que la

especificidad reportada por los principales estudios evaluados es del 100%“'%® |o
que la constituye en una prueba especifica para la deteccion de fetos sin defectos
estructurales aparentes. De igual manera, si analizamos los valores predictivos de
estos estudios podemos observar la utilidad clinica del ultrasonido para el
diagnostico de defectos estructurales lo cual dependera de la prevalencia de la
enfermedad en la cual se aplique este estudio.

En nuestro medio aun hay una gran cantidad de pacientes que acuden a las
unidades médicas tardiamente y que por lo tanto el ultrasonido de tercer trimestre
sera nuestra unica oportunidad para la deteccién de defectos estructurales, asi
como para evaluar el crecimiento y la necesidad de evaluaciones hemodinamicas.
En el punto que nos ocupa, en nuestra revision encontramos una sensibilidad del
15% en todas las revisiones evaluadas “°® en tercer trimestre por todas las
limitaciones que esto implica: tamafo y la posicion fetal, asi como las sombras
acusticas por las estructuras é6seas. AuUn y con estas limitaciones brindar la
posibilidad de un diagndstico antenatal en algunos casos podria marcar la
diferencia.

Si hiciéramos un analisis costo beneficio, no se justificaria el realizar ultrasonidos

de tercer trimestre a todas las pacientes unicamente para la busqueda de defectos

estructurales, es por eso que el médico que realiza el ultrasonido tardio de primer
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contacto debiera realizar un buen tamizaje estructural a la par que evalua el
crecimiento fetal y referir a las pacientes en las que se sospecha una alteracion.

Como prueba de tamizaje para el diagnostico de defectos estructurales en cada
uno de los trimestres del embarazo, los resultados obtenidos no mostraron un alto
rendimiento en cuanto a sus valores de sensibilidad y los valores predictivos
positivos ya que la mayor parte de los defectos no fueron diagnosticados
intrautero, esto debido a que en la mayoria de los centros no se contaba con
equipos de ultrasonido de ultima generacion y la falta de entrenamiento del

personal ultrasonografista.
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CONCLUSIONES

1.

Dada la eficacia clinica demostrada del ultrasonido durante las 11 a 13.6
semanas de gestacion, se ha considerado a este estudio como el estandar del
cuidado en la deteccidbn prenatal de alteraciones estructurales fetales
tempranas, asi como de procesos de tamizaje para clasificacion de pacientes
con riesgo de desarrollar preeclampsia y restriccion del crecimiento
intrauterino.

El ultrasonido de primer trimestre realizado por personal -calificado
(estandarizado y certificado) nos proporciona la oportunidad de hacer
diagnésticos tempranos de defectos estructurales, principalmente excencefalia,
holoprosencefalia, cardiopatias del tipo canal AV, secuencias de regresion
caudal del tipo sirenomelias entre otras, que dan la posibilidad de tomar
decisiones diagndsticas, terapéuticas y de interrupcion.

El ultrasonido de segundo trimestre constituye en una prueba especifica para
la deteccion de fetos sin defectos estructurales aparentes. Los principales
defectos estructurales diagnosticados en este periodo gestacional fueron de
sistema cardiaco, pared abdominal y sistema renal.

Debido a las multiples limitaciones por la edad gestacional, posicion fetal y
caracteristicas maternas (indice de masa corporal y ventana sonica), el
ultrasonido de tercer trimestre tiene una sensibilidad y especificidad muy bajas
que no justifican la utilidad clinica de la realizacion de este estudio para el

diagnostico de defectos estructurales en esta etapa del embarazo.
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5. La realizaciéon del ultrasonido de tercer trimestre reporto principalmente
defectos del sistema renal y sistema cardiaco, sin embargo ambas alteraciones
en estos sistemas pueden ser detectados de manera oportuna en las etapas

tempranas del embarazo.
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CUADROS Y FIGURAS
ESTUDIOS REALIZADOS EN PRIMER TRIMESTRE DE EMBARAZO

Syngelaki et al. Challenges in the diagnosis of fetal non-chromosomal
abnormalities at 11-13 weeks. Prenat Diagn 2011; 31: 90-102.

SYNGELAKI et
al. 2011
METODO
PARTICIPANTES
INTERVENCION
METODOLOGIA

Estudio Prospectivo del 2003 al 2007

44,859 pacientes

USG transvaginal a las 11-13.6 semanas.

La evaluacion de las pacientes fue realizada por 165
sonografistas certificados por la Fetal Medicine Foundation
utilizando ultrasonido transvaginal de 3-9 MHz durante un
tiempo para cada evaluacion de 20 minutos. El tipo de
ultrasonido utilizado era de alta definicion y resolucién. Cuando
se encontraron defectos fetales por los sonografistas, las
pacientes eran referidas al Medico Materno Fetal para ser
valoradas y confirmaba el hallazgo. Los defectos cardiacos
fueron valorados por el cardiologo fetal.

Tasa de deteccion 44 % (Defectos de SNC, pared abdominal y
renales)

RESULTADO

SYNGELAKI et al. DEFECTO DEFECTO
2011 PRESENTE AUSENTE
USG POSITVO 213 0 213
USG NEGATIVO 275 44371 44646
TOTAL 488 44371 44859
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 44% 3948
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 100% 99 — 100
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 - 100
NEGATIVO
LR POSITIVO - -
LR NEGATIVO 0.56 0.52 — 0.61
PREVALENCIA 1.1%
ESTANDAR DE ORO Evaluacion al nacimiento por el servicio de
neonatologia y genética
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Hildebrand et al. Comparison of first and second trimester ultrasound
screening for fetal anomalies in the southeast region of Sweden. Acta
Obstetricia et Gynecologica. 2010; Early Online, 1412-1419

HILDEBRAN et

al. 2010
METODO
PARTICIPANTES
INTERVENCION
METODOLOGIA

Estudio Prospectivo del 2001 al 2004

21,189 pacientes

USG transvaginal y abdominal a las 11-14 semanas.

Estudio multicéntrico realizados en 5 hospitales de salud
publica en Maternidad de Suecia. La evaluacién de las
pacientes fue realizada por médicos obstetras, parteras
capacitas y certificadas en ultrasonido, asi como Médicos
Maternos Fetales en caso de que se detectaba un defecto fetal
estructural. El tipo de ultrasonido utilizado fueron: 1. Aloka SSD
1700 con transductor curvo de 5 MHz y transvaginal de 3 — 9
MHz, Linkoping, 2. Acuson Aspen con transductor curvo,
Norrkoping, 3. Phillips HDI 5000 con transductor curvo de 5
MHz, Motala; 4. Acuson Siemens Sequoia con transductor
lineal de 5 MHz, Jonkoping; 5. Siemens Elegra con
transductores vaginal de 3 MHz y curvo de 5 MHz, Varnamo. El
tiempo de la evaluacién fue de 30 minutos.

Tasa de deteccion 13% (Defectos de sistema nervioso, pared
toracica y abdominal).

RESULTADO

HILDEBRAN et al. DEFECTO DEFECTO
2010 PRESENTE AUSENTE
USG POSITVO 15 0 15
USG NEGATIVO 105 21069 21174
TOTAL 120 21069 21189
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 13% 7-18
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 100% 99 - 100
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 - 100
NEGATIVO
LR POSITIVO - -
LR NEGATIVO 0.88 0.82 —0.94
PREVALENCIA 4%
ESTANDAR DE ORO Evaluacion al nacimiento por el servicio de
neonatologia y necropsia
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CHEN et al. Comparison of nuchal and detailed morphology ultrasound
examinations in early pregnancy for fetal structural abnormality screening: a
ramdominzed controlled trial. Ultrasound Obstet Gynecol 2008; 31: 136-146

'CHEN et al. 2008 |

METODO Ensayo controlado aleatorizado del 2001 al 2004
PARTICIPANTES | 2 grupos de pacientes (estudio: 4282) (control: 3974)
INTERVENCION | USG transvaginal a las 11-14 semanas.

METODOLOGIA | Se trata de un estudio de casos y controles evaluando 8256
pacientes con embarazo unico para comparar la translucencia
nucal y evaluacion estructural fetal en embarazo temprano
como tamizaje para anomalias estructurales fetales. Se realizo
la aleatorizacion de las pacientes en 2 grupos de acuerdo a la
edad gestacional: Grupo de estudio de 10 a 14.6 semanas
para translucencia nucal y 12 a 14.6 semanas para evaluacion
estructural con seguimiento a las 16 a 23 semanas de
gestacion; Grupo control de 10 a 14.6 semanas para
medicion de translucencia nucal y seguimiento a las 16 a 23
semanas de gestacion. La evaluacion de las pacientes fue
realizada POR 8 médicos obstetras certificados en ultrasonido
por la Fetal Medicine Foundation y en caso de defectos fetales
estructurales fueron evaluados por Médicos Maternos Fetales
durante un periodo de tiempo de 30 minutos. El tipo de
ultrasonido utilizado fue Acuson 128 XP 10 Y Sequoia
(Siemens Acuson Medical Sistems, Mountain View, CA, USA
con transductor curvo de 5 — 7 MHz y transvaginal de 3 MHz.
RESULTADO Tasa de deteccion 48% (IC 95%: 34.9 — 60.6) en el grupo de
estudio.

Tasa de deteccidn 33% (IC 95%: 21.6-45.7) en el grupo de
control.

RESULTADOS EN EL GRUPO DE CASOS

DEFECTO DEFECTO
PRESENTE AUSENTE
USG 30 0 30
POSITVO
USG 33 4219 4252
NEGATIVO
TOTAL 63 4219 4282
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PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 48% 34.9 - 60.6
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 100% 99 - 100
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 -99.9
NEGATIVO
LR POSITIVO - -
LR NEGATIVO 0.52 0.41 - 0.66
PREVALENCIA 1.66%

ESTANDAR DE ORO

Evaluacién al nacimiento por el servicio de

neonatologia, genética y necropsia

RESULTADOS EN EL GRUPO CONTROL

GRUPO DEFECTO DEFECTO AUSENTE
CONTROL PRESENTE
USG 21 0 21
POSITVO
USG 43 3910 3953
NEGATIVO
TOTAL 64 3910 3974

PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 33% 21.6 —45.7
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 100% 99 - 100
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 -99.9
NEGATIVO
LR POSITIVO - -
LR NEGATIVO 0.67 0.57 — 0.80
PREVALENCIA 1.66%

ESTANDAR DE ORO

Evaluacién al nacimiento por el servicio de

neonatologia, genética y necropsia
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DANE et al. Ultrasound screening for fetal major abnormalities at 11_14
weeks. Acta Obstetricia et Gynecologica. 2007; 86: 666-670

' DANE et al. 2007 |

METODO Estudio Retrospectivo de 2 afios

PARTICIPANTES | 1,290 pacientes

INTERVENCION | USG transvaginal a las 11-14 semanas.

METODOLOGIA | La evaluaciéon de las pacientes fue realizada por 2 operadores
con experiencia en ultrasonido obstétrico con experiencia de 6
afos durante un periodo de tiempo de 30 minutos. El tipo de
ultrasonido utilizado fue Logic 400 con transductor ABD 3.5 —
5.0 MHz.

RESULTADO Tasa de deteccion 71% (Defectos de SNC)

PRESENTE AUSENTE

DANE et al. 2010 DEFECTO DEFECTO

USG POSITVO 17 1 18
USG NEGATIVO 7 1265 1272
TOTAL 24 1266 1290
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 71% 53 — 89
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 94% 84 — 105
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 -100
NEGATIVO
LR POSITIVO 896.75 124.31 — 6468.84
LR NEGATIVO 0.29 0.16 — 0. 54
PREVALENCIA 0.7%
ESTANDAR DE ORO Evaluacién al nacimiento por el servicio de
neonatologia
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SOUKA et al. Screening for major structural abnormalities at the 11- to 14-
week ultrasound scan. American Journal of Obstetrics and Gynecology

(2006) 194, 393-6.

SOUKA et al.
2006
METODO

Estudio Prospectivo de 18 meses

PARTICIPANTES

1,148 pacientes

INTERVENCION

USG transvaginal y transabdominal a las 11-14 semanas.

METODOLOGIA

La evaluaciéon de las pacientes fue realizada por 3 Médicos
Maternos Fetales certificados por la Fetal Medicine Foundation
durante un tiempo de 30 minutos. El tipo de ultrasonido
realizado fue ATL ultramark 8 HDI con transductor curvo de 5
MHz y transvaginal de 9 MHz (ATL, Bothell, WA)

RESULTADO Tasa de deteccion 50 % (Defectos de SNC y pared abdominal)
SOUKA et al. DEFECTO DEFECTO
2006 PRESENTE AUSENTE
USG POSITVO 7 3 10
USG NEGATIVO 7 1131 1138
TOTAL 14 1134 1148
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 50% 24 — 76
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 70% 42 — 98
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 - 100
NEGATIVO
LR POSITIVO 189 54.39 — 656.79
LR NEGATIVO 0.5 0.3-0.85
PREVALENCIA 1.2%
ESTANDAR DE ORO Evaluacion al nacimiento por el servicio de
neonatologia y genética
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CHEN et al. Ultrasound screening of fetal structural abnormalities at 12 to 14
weeks in Hong Kong. Prenat Diagn 2004; 24: 92-97.

' CHEN et al. 2004 |

METODO Estudio Prospectivo de 1998 al 2001

PARTICIPANTES | 1,609 pacientes

INTERVENCION | USG transvaginal y transabdominal a las 11-14 semanas.
METODOLOGIA | La evaluacion de las pacientes fue realizada por 2 operadores
con mas de 10 afos de experiencia en ultrasonido obstétrico
durante un tiempo de 30 minutos.

RESULTADO Tasa de deteccion 54 % (IC 95%: 44-64) (Defectos de SNC y
pared abdominal)

CHEN et al. 2004 DEFECTO DEFECTO

PRESENTE AUSENTE

USG POSITVO 14 5 19
USG NEGATIVO 12 1578 1590
TOTAL 26 1583 1609
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 54% 35-73
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 74% 54 — 93
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 - 100
NEGATIVO
LR POSITIVO 170.48 66.28 — 438.49
LR NEGATIVO 0.46 0.31-0.70
PREVALENCIA 1.6%
ESTANDAR DE ORO Evaluacién al nacimiento por el servicio de
neonatologia y genética
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ESTUDIOS REALIZADOS EN SEGUNDO TRIMESTRE DE EMBARAZO

PILALIS et al. Evaluation of a two-step ultrasound examination protocol for
the detection of major fetal structural defects. Journal of Maternal-Fetal and
Neonatal Medicine, 2012; Early Online: 1-4.

PILALIS et al.

2012

METODO Estudio Retrospectivo

PARTICIPANTES | 3,902 pacientes

INTERVENCION | USG transabdominal a las 20 - 24 semanas.

METODOLOGIA |La evaluacion de las pacientes fue realizada por Medicos
Maternos Fetales certificados por la Fetal Medicine Foundation
durante 15 a 30 minutos. El articulo no describe el tipo de
ultrasonido utilizado para la evaluaciéon de las pacientes.
RESULTADO Tasa de deteccion 47 % (Defectos de SNC, faciales, cardiacos,
pulmonares, pared abdominal, renales y extremidades)

PILALIS et al. DEFECTO DEFECTO
2012 PRESENTE AUSENTE
USG POSITVO 29 3 32
USG NEGATIVO 32 3838 3870
TOTAL 61 3841 3902
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 48% 35 - 60
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 91% 81 -101
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 - 100
NEGATIVO
LR POSITIVO 608.68 190.53 — 1944.53
LR NEGATIVO 0.53 0.41-0.67
PREVALENCIA 1.56%
ESTANDAR DE ORO Evaluacién al nacimiento por el servicio de
neonatologia.
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GRANDE et al. First-trimester detection of structural abnormalities and the
role of aneuploidy markers. Ultrasound Obstet Gynecol 2012; 39: 157-163.

GRANDE et al.
2012

METODO Estudio Retrospectivo del 2002 al 2009

PARTICIPANTES | 13,723 pacientes

INTERVENCION | USG transabdominal a las 18 - 22 semanas.

METODOLOGIA | La evaluacién de las pacientes fue realizada por 19 médicos
obstétricos durante un tiempo de 25 minutos. Los tipos de
ultrasonido utilizados fueron: Power vision 6000 SSA - 370
(Toshiba Medical Sistems, Tokyo, Japan), Acuson Antares
(Siemens Medical Solutions, Malvern, PA, USA), Voluson 730
PRO (GE Healthcare Milwakee, WI, USA) con transductor curvo
y vaginal.
RESULTADO Tasa de deteccion 30 % (Defectos de SNC, faciales, cardiacos,
pulmonares, pared abdominal, renales y extremidades)

GRANDE et al. DEFECTO DEFECTO
2012 PRESENTE AUSENTE
USG POSITVO 59 11 70
USG NEGATIVO 135 13518 13653
TOTAL 194 13529 13723
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 30% 24 — 37
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 84% 76 — 93
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 - 100
NEGATIVO
LR POSITIVO 374.04 199.63 — 700.84
LR NEGATIVO 0.7 0.63 -0.76
PREVALENCIA 1.54%
ESTANDAR DE ORO Evaluacién al nacimiento por el servicio de
neonatologia, genética y necropsia
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Hildebrand et al. Comparison of first and second trimester ultrasound
screening for fetal anomalies in the southeast region of Sweden. Acta
Obstetricia et Gynecologica. 2010; Early Online, 1412-1419

HILDEBRAN et

al. 2010
METODO
PARTICIPANTES
INTERVENCION
METODOLOGIA

Estudio Prospectivo del 2001 al 2004

21,189 pacientes

USG transabdominal a las 18 - 22 semanas.

Estudio multicéntrico realizados en 5 hospitales de salud publica
en Maternidad de Suecia. La evaluacion de las pacientes fue
realizada por médicos obstetras, parteras capacitas vy
certificadas en ultrasonido, asi como Médicos Maternos Fetales
en caso de que se detectaba un defecto fetal estructural. El tipo
de ultrasonido utilizado fueron: 1. Aloka SSD 1700 con
transductor curvo de 5 MHz y transvaginal de 3 — 9 MHz,
Linkoping, 2. Acuson Aspen con transductor curvo, Norrkoping,
3. Phillips HDI 5000 con transductor curvo de 5 MHz, Motala; 4.
Acuson Siemens Sequoia con transductor lineal de 5 MHz,
Jonkoping; 5. Siemens Elegra con transductores vaginal de 3
MHz y curvo de 5 MHz, Varnamo. El tiempo de la evaluacion fue
de 30 minutos.

Tasa de deteccion 29 % (Defectos de SNC, faciales, cardiacos,
pulmonares, pared abdominal, renales y extremidades)

RESULTADO

HILDEBRAN et al. DEFECTO DEFECTO
2010 PRESENTE AUSENTE
USG POSITVO 75 0 75
USG NEGATIVO 186 20928 21114
TOTAL 261 20928 21189
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 29% 23— 34
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 100% 99 - 100
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 - 100
NEGATIVO
LR POSITIVO - -
LR NEGATIVO 0.71 0.66 —0.77
PREVALENCIA 4%
ESTANDAR DE ORO Evaluacion al nacimiento por el servicio de
neonatologia y necropsia
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TAIPALE et al. Two-stage ultrasonography in screening for fetal anomalies at
13-14 and 18-22 weeks of gestation. Acta Obstet Gynecol Scand 2004: 83:
1141—1146.

TAIPALE et al.

2004

METODO
PARTICIPANTES
INTERVENCION
METODOLOGIA

Estudio Prospectivo de 1994 a 1996

4,855 pacientes

USG transabdominal a las 18 - 22 semanas.

La evaluacion de las pacientes fue realizada por 2 médicos
obstetras y 5 parteras entrenadas en ultrasonido y certificadas
por la Fetal Medicine Foundation durante un periodo de tiempo
de 20 minutos, al entrar un caso de defecto fetal estructural la
paciente era evaluada por un Medico Materno Fetal. El tipo de
ultrasonido utilizado fue SSA - 340 A, Toshiba Medical
Corporation, Tokyo, Japan con transductor curvo de 5 MHz.
Tasa de deteccion 30 % (Defectos de SNC, faciales, cardiacos,
pared abdominal, renales).

RESULTADO

TAIPALE et al. DEFECTO DEFECTO
2004 PRESENTE AUSENTE
USG POSITVO 10 17 27
USG NEGATIVO 23 4805 4828
TOTAL 33 4822 4855
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 30% 15 — 46
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 37% 19 - 55
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 100% 99 - 100
NEGATIVO
LR POSITIVO 85.95 42.59 —173.45
LR NEGATIVO 0.70 0.56 — 0.88
PREVALENCIA 0.7%
ESTANDAR DE ORO Evaluacién al nacimiento por el servicio de
neonatologia y genética




D'OTTAVIO et al. Comparison of First and Second Trimester Screening for
Fetal Anomalies. Annals of the New York Academy of Sciences, June 1998:
487: 200 — 209.

D'OTTAVIO et al.
1998

METODO Estudio Prospectivo de 1991 a 1996

PARTICIPANTES | 4,078 pacientes

INTERVENCION | USG transabdominal a las 20 - 22 semanas.

METODOLOGIA |La evaluacion de las pacientes fue realizado por operadores
entrenados en ultrasonido obstétrico durante un periodo de
tiempo de 30 minutos. El tipo de ultrasonido realizado fue
ACUSON 128 XP 10 and XP 4 con transductor curvo de 3.5 — 5
MHz.

RESULTADO Tasa de deteccion 69.2 %(Defectos de SNC, faciales, cardiacos,
pared abdominal, renales)

D'OTTAVIO et al. DEFECTO DEFECTO
1998 PRESENTE AUSENTE
USG POSITVO 54 10 64
USG NEGATIVO 24 3990 4014
TOTAL 78 4000 4078
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 69% 59 —79
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 84% 75-93
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 - 100
NEGATIVO
LR POSITIVO 276.92 146.54 — 523.33
LR NEGATIVO 0.31 0.22 - 0.43
PREVALENCIA 21%
ESTANDAR DE ORO Evaluacién al nacimiento por el servicio de
neonatologia y genética
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ESTUDIOS REALIZADOS EN TERCER TRIMESTRE DE EMBARAZO

GRANDE et al. First-trimester detection of structural abnormalities and the
role of aneuploidy markers. Ultrasound Obstet Gynecol 2012; 39: 157-163.

GRANDE et al.
2012

METODO Estudio Retrospectivo del 2002 al 2009

PARTICIPANTES | 13,723 pacientes

INTERVENCION | USG transabdominal a las 32 - 35 semanas.

METODOLOGIA | La evaluacién de las pacientes fue realizada por 19 médicos
obstétricos durante un tiempo de 25 minutos. Los tipos de
ultrasonido utilizados fueron: Power vision 6000 SSA — 370
(Toshiba Medical Sistems, Tokyo, Japan), Acuson Antares
(Siemens Medical Solutions, Malvern, PA, USA), Voluson 730
PRO (GE Healthcare Milwakee, WI, USA) con transductor curvo
y vaginal.

RESULTADO Tasa de deteccion 15 % (Defectos de SNC, cardiacos, pared
abdominal, gastrointestinales, renales)

GRANDE et al. DEFECTO DEFECTO TOTAL
2012 PRESENTE AUSENTE

USG POSITVO 29 11 40
USG NEGATIVO 165 13518 13683
TOTAL 194 13529 13723

PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE

CONFIANZA
SENSIBILIDAD 15% 10 — 20
ESPECIFICIDAD 100% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 73% 59 — 86
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 99% 99 -100
NEGATIVO
LR POSITIVO 183.85 93.2 — 362.69
LR NEGATIVO 0.85 0.80 — 0.90
PREVALENCIA 1.4%
ESTANDAR DE ORO Evaluacién al nacimiento por el servicio de
neonatologia, genética y necropsia
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MANEGOLD et al. Is a Routine Ultrasound in the Third Trimester Justified?
Additional Fetal Anomalies Diagnosed After Two Previous Unremarkable Ultrasound
Examinations.

MANEGOLD et

al. 2011

METODO Estudio Prospectivo de 1998 al 2008

PARTICIPANTES | 5,044 pacientes

INTERVENCION | USG transabdominal a las 28 - 32 semanas.

METODOLOGIA | El articulo no describe quien realizo la evaluacion de las
pacientes. El tipo de ultrasonido utilizado para la evaluacion de
las pacientes fueron GE Voluson 730 EXPERT, GE Voluson ES8,

Phillips 1U 22, Phillips HDI 5000) con transductor curvo de 5
MHz.

RESULTADO Tasa de deteccion 15 % (Defectos de SNC, cardiacos,

pulmonares, pared abdominal, gastrointestinales, renales y
extremidades)

MANEGOLD et al. DEFECTO DEFECTO
2011 PRESENTE AUSENTE
USG POSITVO 44 27 71
USG NEGATIVO 245 4728 4973
TOTAL 289 4755 5044
PARAMETROS RESULTADO INTERVALO DE
CONFIANZA
SENSIBILIDAD 15% 11-19
ESPECIFICIDAD 99% 99 - 100
VALOR PREDICTIVO 62% 51-73
POSITIVO
VALOR PREDICTIVO 95% 94 - 96
NEGATIVO
LR POSITIVO 26.81 16.86 — 42.65
LR NEGATIVO 0.85 0.81 - 0.90
PREVALENCIA 3.6%
ESTANDAR DE ORO Evaluacién al nacimiento por el servicio de
neonatologia y genética.
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EFICACIA DEL ULTRASONIDO PARA EL DIAGNOSTICO DE DEFECTOS FETALES ESTRUCTURALES EN PRIMER
TRIMESTRE

ESTUDIO PACIENTES EMBARAZO DEFECTOS PREVALENCIA SENSIBILIDAD ESPECIFICIDAD

\44

VPN

HALLAZGOS

SYNGELAKI 44859 11-13 SDG 213 1.1% 44% 100% 100% 99% Los defectos de pared
etal. 2011 7 (IC 95% 39 — 48) (IC 95% 99 — 100) (IC95%99 | (IC95% | abdominal y renales
—100) 99-100) | fueron los que mas se
diagnosticaron
HILDEBRAN 21189 11-14 SDG 15 4% 13% 100% 100% 99% El articulo no da los datos
et al. 2010 1D (IC 95% 7 — 18) (IC 95% 99 — 100) (IC95%99 | (IC95% | parael calculo de la tasa
—100) 99 —100) | de falsos positivos.
Los defectos de sistema
nervioso son los que mas
se diagnosticaron
CHEN et al. CASO: 4282 10 - 14.6 SDG 30 1.66% 48% 100% 100% 99% No se encontr6 diferencia
2008 “® CONTROL: 21 (IC 95% 34.9 - 60.6) (IC 95% 99 — 100) (IC95% 99 | (C95%99 | significativa entre los
3974 33% 100% ~100) 100 grupos.
(IC 95% 21.6 —41.7) (IC 95% 99 — 100) 100% (1(‘9995“699 Los defectos de cuello son
(Ic95% 99 - 10(;) los que mas se
~ 100) diagnosticaron
DANE et al. 1290 11 -14 SDG 17 0.7%% 1% 100% 94% 99% Los defectos de cuello y
2007 &V (IC 95% 53 — 89) (IC 95% 99 — 100) (IC 95% 84 (IC95% | sistema nervioso son los
—105) 99-100) | que mas se diagnosticaron
SOUKA et al. 1148 11 -14 SDG 7 1.2% 50% 100% 70% 99% Los defectos de pared
2006 V (IC 95% 24 - 76) (IC 95% 99 - 100) (IC 95% 42 (IC95% | abdominal son los que
-98) 99 -100) | mas se diagnosticaron
CHEN et al. 1609 12 -14 SDG 14 1.6% 54% 100% 74% 99% Los defectos de sistema
2004 & (IC 95% 35 -173) (IC 95% 99 — 100) (IC 95% 54 (IC 95% | nervioso son los que mas
-93) 99 —100) | se diagnosticaron




EFICACIA DEL ULTRASONIDO PARA DIAGNOSTICO DE DEFECTOS FETALES ESTRUCTURALES EN SEGUNDO

TRIMESTRE
ESTUDIO PACIENTES EMBARAZO DEFECTOS PREVALENCIA SENSIBILIDAD ESPECIFICIDAD VPP VPN HALLAZGOS
PILALIS et al. 3902 20 -24 SDG 29 1.56% 48% 100% 91% 99% Los defectos de sistema
2012 1 (IC 95% 35 - 60) (IC 95% 99 — 100) (IC 95% 81 (IC95% | cardiaco y nervioso
- 101) 99-100) | fueron los que mas se
diagnosticaron
GRANDE et 13723 20 -22 SDG 59 1.4% 30% 100% 84% 99% Los defectos de sistema
al. 2012 0 (IC 95% 24 - 37) (IC 95% 99 — 100) (IC95%76 | (IC95%99 | renal y cardiaco son los
-93) - 100) que mas se diagnosticaron
HILDEBRAN 21189 15-22 SDG 75 4% 29% 100% 100% 99% El articulo no da los datos
et al. 2010 P (IC 95% 23 - 34) (IC 95% 99 — 100) ac 9150"{;)99 - | ac 915(;’3)99 para el calculo de la tasa

de falsos positivos.

Los defectos de pared
abdominal y sistema
nervioso son los que mas
se diagnosticaron

TAIPALE et 4855 18 -22 SDG 10 0.7% 30% 100% 37% 100% Los defectos de sistema
al. 2004 A (IC 95% 15 — 46) (IC 95% 99 — 100) (IC95% 19 | (C95%99 | renal y nervioso son los
- 55) - 100) que mas se diagnosticaron
D’OTTAVIO 4078 18 -22 SDG 54 2.1% 69% 100% 84% 99% Los defectos de sistema
et al. 1998 4V (IC 95% 59 - 79) (IC 95% 99 — 100) (IC95%75 | (C95%99 | musculoesquelético y
-93) —100) renal son los que mas se
diagnosticaron

EFICACIA DEL ULTRASONIDO PARA EL DIAGNOSTICO DE DEFECTOS FETALES ESTRUCTURALES EN TERCER

TRIMESTRE
ESTUDIO | PACIENTES EMBARAZO | DEFECTOS | PREVALENCIA| SENSIBILIDAD |ESPECIFICIDAD HALLAZGOS
GRANDE et 13723 32-35SDG 29 1.4% 15% 100% 73% 99% Los defectos de sistema
al. 2012 9 (IC95% 10— | (IC 95% 99— 100) | (C95%59-86) [ (1C95% 99— | renal son los que mas se
20) 100) diagnosticaron
MANEGOLD 5044 28 - 32 SDG 44 3.6% 15% 99% 62% 95% Los defectos de sistema
etal. 2011 ¥ (IC95% 11— | (IC95% 99 —100) | (IC95% 51~ [ (IC95% 94— | renaly cardiacos son los
19) 73) 96) que mas se diagnosticaron
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EFICACIA DEL ULTRASONIDO PARA DIAGNOSTICO DE DEFECTOS FETALES ESTRUCTURALES EN PRIMER
TRIMESTRE POR SISTEMAS

ESTUDIO PACIENTES EMBARAZO SISTEMA SISTEMA PARED SISTEMA SISTEMA
NERVIOSO CARDIOVASCULAR ABDOMINAL RENAL MUSCULOESQUELETICO

SYNGELAKI 44859 11-13 SDG 64.4% - 26.4% 100% 100% 60%

etal. 2011 ©" Acrania, espina Coartacion de aorta, Gastrosquisis, Megavejiga Polidactilia, ausencia de manos
bifida, doble tracto de salida de onfalocele o pie.

holoprosencefalia ventriculo derecho

HILDEBRAN 21189 11-14 SDG 53% 14.5% 27.3% - -

etal. 2010 " Anencefalia, Defectos septales Gastrosquisis
acrania

CHEN et al. CASO: 4282 10 - 14.6 SDG 11.6% 16.2% 14% - - -

2008 “® CONTROL: 3974 14.6% 29% 17% 2.5% - 7%
Anencefalia, Higroma Trasposicion de grandes Onfalocele Pie equino varo
espina bifida, quistico vasos, tetralogia de

hidrocefalia Fallot
DANE et al. 1290 11-14 SDG 87.5% 100% 25% - - 50%

2007 ©" Acrania, Higroma Defectos septales Pie equino varo
encefalocele, quistico
espina bifida
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EFICACIA DEL ULTRASONIDO PARA EL DIAGNOSTICO DE DEFECTOS FETALES ESTRUCTURALES EN
SEGUNDO TRIMESTRE POR SISTEMAS

ESTUDIO PACIENTES EMBARAZO SISTEMA CARAY SISTEMA SISTEMA PARED SISTEMA SISTEMA

NERVIOSO CUELLO RESPIRATORIO CARDIOVASCULAR | ABDOMINAL RENAL MUSCULOESQUELETICO
PILALIS et 3902 20 -24 SDG 14% 10.3% - 27% - - -
al. 2012 ¥ Agenesia de Labio Defectos septales,
cuerpo calloso hendido trasposicion de grandes
vasos, tetralogia de Fallot
GRANDE et 13723 20-22 SDG 21% 32% 38% - 40% -
al. 2012 ©9 Hidrocefalia, Higroma Tetralogia de Fallot, Megavejiga,
espina bifida quistico, trasposicion de grandes vasos hidronefrosis
labio
hendido
HILDEBRAN 21189 15-22 SDG 84% - 50% 5.3% 100% 53% 15.2%
et al. 2010 P anencefalia Hernia diafragmatica Trasposicion de grandes Gastrosquisis, Displasia, Pie equino varo
vasos onfalocele hidronefrosis,
TAIPALE et 4855 18 -22 SDG 30% -- - 10% -- 50% --
al. 2004 ® Meningocele, Ventriculo izquierdo Hidronefrosis,
hidrocefalia hipoplasico rifion en
herradura
D’'OTTAVIO 4078 18 -22 SDG 7.4% - - 7.4% 4% 11% 15%
et al. 1998 “1 Acrania, espina Tetralogia de Fallot, estenosis Gastrosquisis, Megavejiga, Pie equino varo.
bifida aortica onfalocele hidronefrosis

EFICACIA DEL ULTRASONIDO PARA EL DIAGNOSTICO DE DEFECTOS FETALES ESTRUCTURALES EN TERCER
TRIMESTRE POR SISTEMAS

ESTUDIO PACIENTES EMBARAZO SISTEMA SISTEMA PARED SISTEMA RENAL SISTEMA
NERVIOSO CARDIOVASCUL A ABDOMINA MUSCULOESQUELE
AR L TICO
GRANDE et 13723 32 -35SDG 21% 4% 17% 35% --
al. 2012 ©9 Hidrocefalia, Tetralogia de Fallot Onfalocele Hidronefrosis agenesia
agenesia de renal

cuerpo calloso

MANEGOLD 5044 28 - 32 SDG 9% 20% -- 41% 2%
et al. 2011 @ Hidrocefalia Defectos septales Hidronefrosis Pie equino varo
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