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cordocentesis, dependiendo de las indicaciones maternas y fetales en cada caso
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Se realiza observacion y descripcion de la NORMA Oficial Mexicana NOM-034-SSA2-
2002, Para la prevencion y control de los defectos al nacimiento.



“APLICACION DEL ULTRASONOGRAFIA
DE ALTA DEFINICION (I NIVEL) EN LA
DETECCION DE DISMORFOGENESIS
FETAL”



JUSTIFICACION

“La principal preocupacion de los padres es que su hijo este en buen estado de
salud y no tenga malformaciones”. La principal preocupacion de un Gineoobstetra
tener la mayor certeza de bienestar fetal.

Los defectos congénitos se producen por alteraciones en el desarrollo
morfoldgico, estructural, funcional o molecular del feto e interfieren con el
proceso de adaptacion a la vida extrauterina. Son responsables directos o
indirectos de una alta proporcion de muertes perinatales e infantiles, pues dejan
secuelas graves, repercusiones emocionales y econdémicas en las familias. ;

Los defectos congénitos se encuentran entre las diez principales causas de
mortalidad infantil en México y representan cerca del 10% de éstas. La
frecuencia de defectos mayores al nacimiento varia del 3 al 5% en los recién
nacidos vivos, pero aumenta si se consideran los obitos y los abortos., En las
madres con algun padecimiento perinatal, como las diabéticas, la incidencia de
malformaciones congeénitas es del 7.8% y la tasa de mortalidad del 15.1%, mayor
que la mortalidad perinatal general, la cual es del 12.2%; Los métodos de
diagnostico actual permiten identificar mas casos con defectos congénitos en la
poblacion, con y sin riesgo obstétrico o reproductivo. Esto obliga a mejorar la
atencion multidisciplinaria e integral en los centros hospitalarios.,

Los defectos congenitos afectan cualquier parte del cuerpo y se manifiestan en
los primeros tres meses de vida intrauterina; algunos son insignificantes y sélo
tienen repercusion estética (dismorfias menores). En promedio, 3% de los
neonatos nacen con un defecto estructural grave (dismorfias mayores) que
interfiere con sus funciones corporales. Estas alteraciones pueden ocasionar
invalidez permanente e incluso la muerte en etapa temprana.s

Los defectos congénitos representan un problema de salud en todo el mundo,
pues se relacionan con morbi-mortalidad prenatal e infantil y con repercusiones
en la funcion del individuo, las familias y los sistemas de salud. Con el
reconocimiento de las causas o factores de riesgo se han formado los registros
hospitalarios, regionales, nacionales, multicentricos e internacionales. La
Ultrasonografia de alta resolucion (Il Nivel) ha demostrado en la 16 a 24
semanas de gestacion la mayor tasa de deteccién de dismorfogénesis fetal, y
actualmente, se realiza con énfasis en pacientes con riesgo perinatal.



PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

El objetivo del diagnostico prenatal es el de identificar una dismorfogénesis en el feto,
de acuerdo a esta deteccion, se pueden ofrecer diferentes opciones, en los casos en los
que existen tratamientos efectivos prenatales y perinatales.

La mision del diagnostico prenatal es reducir el impacto del nacimiento de un nifio con
alteraciones cromosomicas, génicas o defectos congénitos, y en algunos casos la
oportunidad de poder proporcionar manejo prenatal temprano ante eventos génicos, que
permitan reducir los efectos de la enfermedad. EIl preparar el nacimiento de un bebé
afectado es fundamental para el médico y los padres, ya que no, en todas las ocasiones,
la decision es la continuacion del embarazo por el pronostico de letalidad, o de gran
afectacion, por lo que se debe de estar preparado para ello. Asi surge, el apoyo de la
bioética y de las recomendaciones de la Comision de Arbitraje Médico, asi como de las
leyes estatales y federales que permiten el abordaje adecuado.

Actualmente hablar de diagnéstico prenatal incluye analisis genealdgico, tamizajes
poblacionales y asesoramientos de riesgos fetales individualizados con sus estudios
diagndsticos especificos segun el caso.

En el segundo trimestre el ultrasonido de alta definicion de las 16 a 20 semanas de
gestacion puede detectar la mayoria de las anomalias estructurales al utilizar un
protocolo bien establecido que incluye la medida del didmetro biparietal, la cara fetal,
los diferentes segmentos de la columna vertebral, la demostracion las 4 cavidades
cardiacas y de los tractos de salida de los gran vasos en el torax; en el abdomen, al
realizar la medicion de la circunferencia abdominal, se deben demostrar las burbujas
géstricas y vesical asi como los rifiones, observar la insercion y el cordon umbilical y
finalmente seguir cada extremidad para demostrar su integridad y movimiento. El
ultrasonido de Il nivel puede extenderse hasta el tercer trimestre de la gestacion
disminuyendo importantemente su sensibilidad para deteccion de alteraciones
estructurales.



HIPOTESIS

La utilizacién de Ultrasonografia de alta definicion - Il Nivel como tamizaje general asi
como en pacientes embarazadas de alto riesgo en el segundo y tercer trimestre de la
gestacion es especifico en nuestra poblacién para diagnosticar dismorfogénesis fetal,
con ello tener mejores resultados perinatales, tener la certeza de las alteraciones
estructurales-funcionales graves a las que nos enfrentamos Yy su inmediato manejo
multidisciplinario.



OBJETIVO GENERAL

Determinar la prevalencia de dismorfogénesis fetal en el Hospital General de México
por ultrasonido de alta definicion durante el periodo comprendido de 2003 a 2007.



OBJETIVOS ESPECIFICOS

= Determinar factores de riesgo maternos predominantes para dismorfogénesis fetal

= Tipo de alteraciones estructurales observadas con mayor frecuencia por
ultrasonido de 11 nivel

» Tipo de dismorfogénesis mas frecuente en alteracion estructural Unica asi como
en la maltiple.

= Determinar el resultado perinatal de acuerdo a las escalas de Capurro, Apgar, y
edad gestacional.

= Determinar la via de nacimiento més frecuente en estos fetos

= Determinar la edad gestacional en la que con mayor frecuencia se evidencian la
dismorfogénesis fetal en nuestro hospital.

= Pacientes detectadas por primera vez en nuestro hospital y las referidas con este
diagnostico.

» Porcentaje de pacientes que solicitaron interrupcion del embarazo por la via
juridica del hospital ante dismorfogénesis fetal incompatible con la vida
extrauterina y edad gestacional al solicitarla.



MATERIALES Y METODOS

Se analizaron todos los expedientes clinicos de las pacientes ingresadas al area de
Perinatologia y de Tococirugia en el periodo 2003 a 2007 con dismorfogénesis fetal
basado en ultrasonografia de alta definicidn, previa autorizaciéon de las autoridades
correspondientes.

Se determino en cuantas de estas pacientes se corroboré el diagnostico ultrasonografico
por exploracion fisica de los neonatos, mortinatos y 6bitos en dicho periodo. Lo anterior
mediante un estudio retrospectivo, longitudinal y descriptivo.



DEFINICION DE VARIABLES
= CRITERIOS DE INCLUSION

v’ Pacientes diagnosticadas en el Hospital General de México por el
departamento de ultrasonido de Perinatologia y de la unidad de
Imagenologia central.

v Se incluyen aquellas pacientes que cuenten con estudio ultrasonografico
de 11 nivel que apoye el diagnostico de dismorfogénesis fetal.

v’ Pacientes que ingresaron en el area de Perinatologia y de Tococirugia de
la unidad de Ginecologia-Obstetricia del Hospital General de México con
dismorfogénesis fetal para resolucion obstétrica.

= CRITERIOS DE EXCLUSION
v’ Pacientes no diagnosticadas por los departamentos antes mencionados y a
las cuales se atendio su parto institucionalmente.
v Pacientes que no cuenten con ultrasonografia que apoye diagndstico de
dismorfogénesis fetal.
= CRITERIOS DE ELIMINACION

v" Pacientes sin diagnostico de dismorfogénesis fetal.



INTRODUCCION

Los defectos al nacimiento son un conjunto de patologias que alteran la estructura
anatdémica, la fisiologia de la misma, los procesos del metabolismo y del crecimiento y
desarrollo de los fetos y neonatos. Algunos de estos defectos pueden ser prevenibles,
diagnosticados y manejados oportunamente; esta Ultima accion permite ofrecer a la
madre atencion con calidad al momento de la resolucion obstétrica y, al neonato,
posibilidades de una mejor condicién de vida.

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) las define como: toda anomalia del
desarrollo morfoldgico, estructural, funcional o molecular que esté en un nifio recién
nacido (aunque pueda manifestarse méas tarde), sea externa o interna, familiar o
esporadica, hereditaria 0 no, unica o multiple, que resulta de una embriogénesis
defectuosa.

En los dltimos afios, los logros obtenidos en el campo de la genética y del diagndstico
prenatal han tenido gran trascendencia, y se orientan a proporcionar la deteccion
temprana de alteraciones fetales o complicaciones maternas que colocan en riesgo al
binomio madre-hijo, asi como a plantear estrategias dirigidas a reducir el riesgo de
recurrencia.

En México se inicié en 1977 el programa de registro y vigilancia de las malformaciones
externas y en 1993 se cred el Sistema de vigilancia Epidemiol6gica de Defectos del
Tubo Neural.

Sus resultados muestran que las malformaciones congénitas ocupan el cuarto lugar
dentro de la mortalidad infantil, con tasa de 26.2/10,000 nacidos vivos, 10.9% son del
Sistema Nervioso Central, con variaciones regionales de 3.6-19.7/ 10,000 nacidos vivos,
recurrencia de 2-5%; cerca del 70% son del sexo femenino, 65% mueren in Gtero o0 en
las primeras 24hrs de vida; el resto en los primeros tres dias, un pequefio grupo
sobrevive mas de una semana.

Tomando como base los factores de riesgo mas importantes, como exposicion a
enfermedades, a altas temperaturas, quimicos, radiactivos y estados carenciales.

Actualmente en México tenemos la posibilidad de realizar varios estudios prenatales
genéticos, de los cuales podemos dividirlos en: a) no invasivos y b) invasivos y estos a
su vez dependiendo en el momento en el que se realicen ya sea en primero (semana 11 a
13.6 de gestacion) o segundo trimestre (semana 16 a 20). De los estudios no invasivos
de primer trimestre como la medicion en suero materno de PAPP-A y hCG fraccion
beta, Ultrasonido de Alta Definicion con medicion de traslucencia nucal, hueso nasal y
notch arterial como marcadores para cromosomopatia. Dentro de los estudios invasivos
la realizacion de biopsia de vellosidades coriales para estudio citogenético habitual o
molecular (FISH) en el cual los resultados han sido bastante favorables. En el segundo
trimestre también podemos dividirlos en no invasivos como el triple o cuadruple
marcador sérico como una prueba pronostica y el Ultrasonido de Alta Definicion en
busqueda de marcadores estructurales para cromosomopatia. De los estudios
invasivos existe la posibilidad de obtencion de liquido amniotico para estudio
citogenético, inmunoldgico, hematoldgico y/o molecular, sangre fetal por técnica de



MARCO TEORICO

El ultrasonido de alta definicién o de segundo nivel o dirigido debe ser realizado
idealmente dentro de la semana 16 a 24 de la gestacion incluyendo las siguientes
medidas de forma sistematica con evaluacion integral a decir del diametro biparietal, la
cara fetal, los diferentes segmentos de la columna vertebral, las 4 cavidades cardiacas y
de los tractos de salida de los gran vasos en el térax; en el abdomen, al realizar la
medicion de la circunferencia abdominal, se deben demostrar las burbujas gastricas y
vesical asi como los rifiones, observar la insercion y el cordon umbilical y finalmente
seguir cada extremidad para demostrar su integridad y movimiento.

Los rasgos corporales, y principalmente los craneofaciales, dan a cada sujeto
individualidad y diferencias fisicas; sin embargo, hay estandares morfoldgicos de
normalidad con proporciones arménicas de variabilidad que distinguen a cada grupo
étnico. Cuando un sujeto muestra rasgos de consonancia peculiar, hablamos de
anomalias morfoldgicas y empleamos la palabra dismorfologia propuesta por DW
Smith en 1966 para describir las anormalidades congénitas corporales por defectos al
nacimiento que afectaban la morfologia del individuo.

DEFECTOS CONGENITOS

Las malformaciones fisicas congeénitas son defectos o anormalidades en alguna
estructura corporal que ya se encuentran presentes al momento del nacimiento. Algunas
peculiaridades fenotipicas leves pueden corresponder a rasgos familiares y no ser
patoldgicas; éstas son variantes congénitas menores de baja frecuencia y pueden
encontrarse en la poblacidon normal: ejemplo de esto pueden ser los pliegues epicanticos
o la clinodactilia. Estas variaciones no tienen consecuencia médica ni estética y se
presentan en algunas familias, pero también pueden ser parte de un sindrome congénito
con anomalias multiples; por otra parte, si las caracteristicas fisicas en un nifio son
notables pueden ser después un obstaculo para su aceptaciéon social, y cuando estas
alteraciones son discretas pueden afectar la imagen corporal del sujeto y ser un
problema estético que le genere problemas de autoestima.

Hay una amplia variedad clinica de defectos congénitos, los que se clasifican en
anormalidades mayores y menores, dependiendo de la repercusion anatomica y/o
funcional a que den lugar.

Las anormalidades mayores son defectos que de no ser corregidos comprometen
significativamente el funcionamiento corporal o reducen la expectativa normal de vida.
Una anomalia menor es una alteracion con significacion primariamente cosmética que
no compromete la forma o funcionalidad corporal y que puede ser corregida o no
requiere manejo medico. La mayoria de los defectos fisicos congénitos dan lugar a
manifestaciones externas que son detectadas al hacer una exploracion clinica minuciosa
en el recién nacido; ocasionalmente los defectos fisicos de los 6rganos internos no dan
lugar a cambios corporales ostensibles y s6lo puede sospecharse su presencia cuando el
paciente manifiesta alguna sintomatologia, o se hace un examen de gabinete que
muestra la alteracion morfoldgica. Cincuenta por ciento de los defectos congénitos son
desconocidos y se refieren como casos esporadicos que no obedecen a factores de
herencia; 15% de éstos son de origen teratogénico asociado a la exposicién prenatal a
factores ambientales que afectan la embriogénesis; 10% tienen como etiologia una
causa genética, y 25% son de origen multifactorial: por interaccién genética y
ambiental. En cuanto a los trastornos genéticos, éstos pueden ser consecuencia de la
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alteracion en un solo gen, lo que da lugar a las enfermedades llamadas mendelianas,
pero en ocasiones son varios los genes alterados, por lo que la enfermedad se considera
de etiologia multigénica, regida por las leyes de herencia, por lo que la enfermedad
puede ser dominante o recesiva, autosomica o ligada a sexo. Un grupo aparte de
anomalias es debido a anormalidades cromosomicas, las que pueden ser o no
heredables, dependiendo de la alteracion.

CLASIFICACION DE LAS ANOMALIAS MORFOLOGICAS CONGENITAS

La clasificacion de los defectos congénitos mayores se basa en el tiempo morfogénico
en que se producen y comprende: malformacién, disrupcion y deformacion.

DEFECTO PERIODO DE MECANISMO VARIABILIDAD
CONGENITO AFECCION CLINICA
Malformacion Moderada
94%
Disrupcion 2% Intermedio: Ruptura o interferencia del Extrema
Organogénesis desarrollo
Deformacion 4% Tardio: Fenogénesis Fuerzas mecénicas anormales Moderada

La malformacion se produce tempranamente durante el periodo de embriogénesis,
abarca desde la ausencia completa de la estructura afectada o la constitucion de una
formacion incompleta, la disrupcién ocurre durante o después del periodo de la
organogénesis; y la deformacion se sucede tardiamente durante la fenogeénesis,
generalmente durante el periodo fetal y suele afectar los tejidos musculoesqueléticos.

La malformacion es una anomalia primaria resultado de un defecto estructural que
produce una anormalidad intrinseca en el proceso de desarrollo, ocasionando alteracion
morfolégica de un 6rgano, parte de un dérgano o de una region corporal; es una
anormalidad permanente causada por falla en el desarrollo estructural o por inadecuada
conformacién de uno o méas procesos embrioldgicos con pobre formacion de tejido. El
mecanismo suele ser desconocido y se debe a un defecto intrinseco del desarrollo, tiene
moderada variabilidad clinica y su recurrencia relativa es muy alta: por ejemplo la
craneosinostosis, la anoftalmia, la extrofia vesical.

La disrupcidn es el defecto morfoldgico de un 6rgano, parte de un érgano o de un area
corporal, producido por la ruptura o interferencia del proceso en el desarrollo normal de
un tejido. En tal caso, hay un agente externo, o extrinseco, que causa el dafio o la
destruccion en una determinada zona del tejido sin correspondencia embrioldgica,
causando una rotura o desorganizacion tisular y un defecto estructural ocasionado por la
destruccion del tejido antes normal. Puede ser ocasionado por fuerzas mecanicas que
producen isquemia, hemorragia o adhesion de tejidos denudados y la causa actua en el
periodo de organogénesis o en la etapa fetal; se presenta con una amplia variabilidad
clinica y el promedio de recurrencia es muy bajo. El factor puede ser también de orden
mecanico, como en las hendiduras o las constricciones de las extremidades por bandas
amnidticas, que pueden llegar incluso a amputacion del segmento constrefiido, o bien el
paladar hendido por presién de la lengua (glosoptosis), o el cuello alado por edema de la
nuca en el feto. En otros casos el compromiso isquémico puede producir afeccion
vascular, como en el seudoquiste porencefalico por disrupcion del tejido cerebral
normal debido a un proceso vascular que produce una region necrdtica cavitada en el
tejido cerebral. Otros factores pueden ser de origen infeccioso, como enfermedades
virales en la madre durante el embarazo o el uso de medicamentos o sustancias
quimicas.
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La deformacion es una anormalidad producida por accién de fuerzas mecénicas
aberrantes que distorsionan las estructuras de los tejidos normales produciendo
alteraciones de la forma o posicion de un segmento corporal; el mecanismo se explica
por presion o constriccion mecanica, o bien puede ser secundario a efectos de otra
anormalidad fetal. La deformacion ocurre en el periodo fetal o en fenogénesis,
afectando toda una region; tiene moderada variabilidad clinica y su recurrencia es baja.

Los mecanismos de compresion, restriccion o distorsion biomecéanica, en un segmento
corporal ya formado, suelen ocurrir después de la semana décima del desarrollo fetal, lo
que ocasiona una anormalidad de la forma, configuracién o posicion de la parte del
cuerpo afectada. Los factores que pueden condicionar la deformacion son: anomalias
uterinas, embarazo mdltiple, mala posicion del feto, escasez de liquido amnidtico y
anomalias neuroldgicas intrinsecas que impiden el movimiento articular y muscular del
feto.

TIPOS DE AFECCIONES MORFOGENICAS

Durante el desarrollo embrionario, en el periodo de morfogénesis el crecimiento y
diferenciacion tisular define la forma y funcion de cada 6rgano o sistema; en esta etapa
las alteraciones producidas por algun factor que interfiere o altera la proliferacion
celular da lugar a alteraciones estructurales y a la diferenciacion incompleta o anormal
de las células de los tejidos maduros, lo que produce una falla en la induccién celular.
Asi, la displasia es una alteracion en la proliferaciéon normal de las células y la
histogénesis anormal afecta a un solo tipo de tejido u érgano de una estirpe celular; es lo
que causa la anormalidad intrinseca o defecto estructural por la anémala organizacion
celular y la formacion incompleta de los tejidos o de la diferenciacion de éstos, lo que
explica la anormalidad apreciable clinicamente y que se va haciendo més evidente con
el tiempo. Ejemplos de estas anomalias son las displasias 6seas: como acondroplasia y
Osteogénesis imperfecta, y las enfermedades metabdlicas de depdsito, como
glucogenosis. Las alteraciones que pueden ocurrir durante la morfogénesis se clasifican
en cuatro tipos: completas, incompletas, redundantes y aberrantes. La alteracion
completa es por una falta del desarrollo que afecta una estructura determinada,
generando una aplasia por no ocurrir proliferacion celular al grado de haber ausencia de
un 6rgano; por ejemplo, en la agenesia renal o la atresia de coanas. En la morfogénesis
incompleta hay un desarrollo estructural hipoplésico, por falla de crecimiento por
hiperplasia (microcefalia o micrognatia); en el cierre incompleto de una estructura por
inadecuada fusion (como en el paladar hendido o coloboma del iris); o en procesos
incompletos de separacion (sindactilia), migracion (extrofia vesical), rotacién
estructural (malrotacion intestinal), resolucion de una formacién estructural primitiva
(diverticulo de Meckel) o persistencia de localizaciones corporales tempranas (como
pabellones auriculares bajos, testiculos no descendidos). Los campos del desarrollo
embrionario comprenden unidades embriogénicas y a partir de éstas se inicia el
desarrollo de estructuras con mayor complejidad; estos campos son determinados y
controlados en su desarrollo, mediante una coordinacién espacial sincronizada
temporalmente y de acuerdo a cierta jerarquia; son sistemas que reaccionan como
unidades coordinadas en el crecimiento y la diferenciacion tisular. En este sentido, se
entiende como campo monotopico cuando eéste comprende estructuras anatomicas
vecinas, por lo que su afectacion ocasiona anomalias en el desarrollo de los tejidos
vecinos; por ejemplo, cuando en un nifio el labio leporino se acompafa de paladar
hendido. En cambio, se dice que existieron cambios en el campo politpico cuando la
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afectacion de los tejidos ocurre en estructuras anatomicas no colindantes; alejadas, pero
dependientes de una misma naturaleza inductiva, por lo que tienen una relacion durante
el desarrollo.

A continuacion se hace observacion de la Norma Oficial Mexicana NOM-034-SSA2-
2002, Para la prevencion y control de los defectos al nacimiento.

I. SISTEMA NERVIOSO CENTRAL3s5
1. Defectos del tubo neural
Anencefalia
Encefalocele
Mielomeningocele.
Estados disraficos ocultos (Espina bifida, diastematomielia)
Hidrocefalia aislada
Holoprosencefalia.

PrwN e e e

Los defectos del cierre del tubo neural (DTN) son malformaciones del cerebro y médula
espinal que

se originan en diferentes tiempos de la embriogénesis. La etiologia, patogénesis y datos
clinicos son variables; sin embargo, la embriologia, neuropatologia y presentacion clinica
permiten clasificarlos en defectos de la Neurulacion y de la Canalizacion.

Los defectos de la Neurulacion se originan entre los dias 17 y 30 después de la
fertilizacion, son lesiones abiertas que tienen contacto con el liquido amniético lo que
eleva las concentraciones de Alfafetoproteina, los mas comunes son la Anencefalia y el
Mielomeningocele dorsal. La neurulacion primaria incluye la formacion del cerebro y
la médula espinal, exclusivamente de los segmentos caudales de la region lumbar; este
periodo comprende la tercera y cuarta semana de gestacién. La neurulacion secundaria
se refiere a la formacidn posterior de los segmentos sacros inferiores de la médula
espinal; inicia entre los 28-32 dias de la gestacion y se prolonga a las siguientes siete
semanas.sg

Los defectos de la Canalizacion, ocurren entre los dias 30 y 60 después de la ovulacion,
son lesiones cerradas, sin contacto con el liquido amnidtico ni elevacion de la
concentracion de Alfafetoproteina, los mas comunes son el Meningocele y
Mielomeningocele de la parte inferior de la region lumbar més baja y de la sacra.

Se ha sugerido que los defectos de la Neurulacion también llamados altos, surgen a
partir de mecanismos embrioldgicos diferentes que los defectos de la canalizacion
denominados bajos.

El Mielomeningocele es el defecto primario del tubo neural mas comun de las
malformaciones congénitas del sistema nervioso central. La etiologia es multifactorial:
consumo materno de alcohol, ingesta de medicamentos (aminopterina, talidomida,
acetaminofen, aspirina, valproato), diabetes materna, exposicion prenatal a rayos X,
rotura de bandas amnioticas, hipertermia materna, ingesta de alucindgenos, exposicion
prenatal a la rubéola, deficiencia de zinc y &cido f6lico.sg

La Anencefalia, es una malformacion congenita letal, de origen multifactorial
influenciada por diversos factores genéticos, metabolicos, exposicion a agentes fisicos,
radiactivos, estados carenciales, infecciosos o quimicos.
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Es un problema de Salud Publica a nivel mundial; Irlanda del Norte tiene tasa de
11.5/10,000 nacidos vivos, Inglaterra de 5.2/10,000 nacidos vivos, EUA 0.3-7/10,000
nacidos vivos. En Africa se ha encontrado frecuencia de 0.12/1000 nacidos vivos. En
Nueva Zelanda de 0.78/1000 nacidos vivos.

En el Hospital General de México en el estudio realizado del 2000-2003 en el area de
neonatologia de un total de 226 malformaciones congénitas en neonatos vivos se
encontro una frecuencia de malformaciones del sistema nervioso de 38.9% una
incidencia (por mil-22,771) de 3.9. 37

En el estudio del Dr. Luis Paulino Islas Dominguez “Frecuencia de malformaciones
congeénitas

del sistema nervioso central en el recién nacido. Experiencia de cinco afios en el
Hospital General de México” area de Neonatologia, de un total de 30,810 nacimientos
en cinco afios, 76 recién nacidos presentaron malformaciones congénitas del sistema
nervioso central.3g De estos casos, 58% correspondieron al sexo masculino y 42% al
femenino, con una relacién masculino/ femenino de 1.38. La hidrocefalia congénita se
presentd en 44.7% de los casos, seguido por mielomeningocele en 21%, malformacion
de Dandy-Walker 9.2%, agenesia del cuerpo calloso, meningocele 2, holoprosencefalia
2.6%, hidranencefalia 2, malformacion de Arnold-Chiari tipo 1l con mielomeningocele
2.6%, mielomeningocele con encefalocele occipital 1.3%, microcefalia; 1.3%,
malformacién de Arnold-Chiari tipo Il 1.3%. En cuanto a la edad gestacional, 15.7%
fueron prematuros y 73.5% correspondio a recién nacidos de término. Respecto a la
edad materna, 42.1% tenian entre 16 a 20 afios de edad, 30.2% de 21 a 25 afios, 21%
de 26 a 30 afios y 6.5% de 31 a 35 afios. En relacién al nimero de embarazos,
predomind en las primigestas con 40.7%. EIl control prenatal Gnicamente fue llevado en
forma adecuada por 39.4% de las mujeres. Las pacientes con su primer embarazo
fueron las que llevaron un mejor control prenatal: 15.8%.Dos (1.3%) mujeres
primigestas y una (1.3%) de las que cursaban su segundo embarazo refirieron haber
recibido suplemento de acido fdlico.3g La mortalidad en esta serie fue 14.4% (n = 11).
Las madres de estos pacientes negaron antecedentes de productos anteriores con
malformaciones congénitas del sistema nervioso central. La tasa de prevalencia de
malformaciones congénitas del sistema nervioso central encontrada en esta revision es
de 2.4 casos por 1,000 nacidos vivos, muy similar a la cifra del estudio de Pérez Molina
en el 2002, quien reporta una prevalencia de los DTN altos y bajos en el Hospital Civil
de Guadalajara de 2.9 casos por 1,000 nacidos vivos y muertos. En 1998, este mismo
autor registrg, por cada 1,000 recién nacidos vivos, una prevalencia de malformaciones
congénitas del sistema nervioso central de (1.2/1,000 nacidos vivos-muertos) casos en
la ciudad de Guadalajara, de (1.4/1,000 nacidos vivos-muertos) en Puebla, de
(1.5/1,000 nacidos vivos-muertos) en la Ciudad de México y de (1.8/1,000recien
nacidos vivos y muertos) en Leon, Guanajuato.5 En Estados Unidos, se reportd una
prevalencia de 1 por 2,000 nacidos vivos en el afio 2004.39
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FACTORES DE RIESGO3s

e Edad materna menor de 20 afios 0 mayor de 35

e Periodo intergenésico menor de dos afos

e Deficiencia nutricional, especialmente acido félico

e Hipertermia materna

¢ Sindrome antifosfolipido

e Enfermedades maternas cronicas (renales, cardidpatas, diabetes mellitus, lupus
eritematoso sistémico o epilepsia)

e Antecedentes de hiperhomocistinemia

e Consanguinidad

e Drogadiccion

e Farmacos: Acido Valproico, Carbamazepina, Difenilhidantoina

e TORCH

e Radiaciones

o Fertilizantes y plaguicidas

e Hijo previo con defecto congenito del sistema nervioso central, metabdlico o
cromosomopatia

e Padres portadores de alteracion cromosomica balanceada

e Embarazo multiple

e Conyuge mayor de 45 afios

e Antecedentes familiares de defectos congenitos del sistema nervioso central.

El control prenatal debe abordar los siguientes factores de riesgo:

e Alteraciones en la cantidad y caracteristicas celulares del liquido amnidtico
(oligohidramnios, Polihidramnios, cromosomopatia)

Morfologia o morfometria fetal alterada

Retardo o aceleracion del crecimiento fetal intrauterino (simétrico o asimétrico)
Actividad fetal (disminucién o actividad fetal no usual)

Alfafetoproteina sérica elevada, en las semanas 15 a 20 de la gestacion.

PREVENCION

v A toda mujer en edad reproductiva se le recomendara una ingesta diaria de acido
folico de 400 microgramos/dia o 0.4 miligramos, especialmente durante la etapa
periconcepcional (tres meses previos al embarazo y hasta la semana 12 de la
gestacion).

v En las mujeres en las que, por antecedentes o condicidn social o geogréfica, se
identifique riesgo alto para defectos del tubo neural deberan ingerir acido félico (4
miligramos/dia los tres meses previos al embarazo y las primeras 12 semanas del
desarrollo fetal).
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Anencefalia
Encefalocele
Mielomeningocele

Exploracion fisica,
ultrasonido prenatal
y postnatal, TAC,
cariotipo, arbol
genealdgico.

Alteraciones en la
sensibilidad de miembros
superiores e inferiores,
dificultad para la
deambulacién, falta de
control de esfinteres,
infecciones del sistema
nervioso central, muerte
en caso de anencefalia

No proporcionar
reanimacion
cardiopulmonar
neonatal en el caso
de anencefalia,
valoracion de cierre
quirdrgico,
vigilancia y control
de complicaciones

Manejo médico
multidisciplinario,
rehabilitacién y
apoyo psicoldgico.

Espina bifida Exploracion fisica, | Alteracionesen la No proporcionar Manejo médico
ultrasonido prenatal | sensibilidad de miembros reanimacion multidisciplinario,
y postnatal, TAC, superiores e inferiores, cardiopulmonar rehabilitacion y
cariotipo, arbol dificultad para la neonatal en el caso | apoyo psicoldgico.
genealdgico deambulacién, falta de de anencefalia,
control de esfinteres, valoracion de cierre
infecciones del sistema quirdrgico,
nervioso central. vigilancia y control
de complicaciones.
Hidrocefalia Exploracion fisica, | Hipertension Valoracion de Rehabilitacion y
aislada ultrasonido prenatal | intracraneana, retraso colocacion de apoyo psicoldgico.

y postnatal
(transfontanelar),
tomografia axial
computarizada,
cariotipo,

arbol genealdgico,
examen serolégico
(toxoplasma-
citomegalovirus).

psicomotriz.

valvula ventriculo-
peritoneal

Holoprosencefalia.

Otras disgenesias
cerebrales

Exploracion fisica,
datos de defectos
de linea media,
ultrasonido prenatal
y postnatal
(transfontanelar),
tomografia  axial
computarizada,
cariotipo,

arbol genealdgico

Crisis convulsivas,
Alteraciones sensoriales
(visidn, audici6n), retraso
psicomotor

Vigilancia y control
de complicaciones

Rehabilitacion y
apoyo psicoldgico

Il. CRANEOFACIALES35

1. Microtia-atresia

2. Labio y paladar hendido

3. Craneosinostosis

4. Sindrome de Moebius
5. Atresia de Coanas.

FACTORES DE RIESGO
e Tabaquismo

[ ]
[ ]
[ ]
e Consanguinidad
[ ]

anticoagulantes)
e TORCH)

Radiaciones

e Fertilizantes y plaguicidas

Edad materna menor de 20 afios 0 mayor de 35
Edad paterna mayor de 45 afios
Periodo intergenésico menor de dos afos

Uso de farmacos nocivos durante el embarazo (anticonvulsivos o
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e Hijo previo con defecto congénito estructural, metabdlico o cromosomopatia
e Padres portadores de alteracién cromosomica balanceada
e Embarazo multiple

Labio/Paladar Clasificacion, Broncoaspiracion, Educacion en | Manejo

hendido radiografia alte_raf:iones de la _succién, té_cnicas _ de multidisci_plinario
de craneo | audiciony del lenguaje alimentacion, (ortodoncia,
(antero  posterior, intervencion foniatria, cirugia
lateral y Towne), quirdrgica plastica,
arbol genealégico, psicologia),
determinar factores seguimiento médico
de riesgo, y rehabilitacion
asesoramiento

Microtia-Atresia | Clasificacion Hipoacusia/sordera, Valoracion de | Seguimiento
(tipo I-1V), estudio | alteraciones del lenguaje | auxiliar  auditivo, | audiol6gicoy

radiogréafico
(antero posterior y
lateral de craneo),
potenciales
auditivos
provocados, arbol
genealdgico,
asesoramiento

descartar alteracion renal por
laboratorio y ultrasonografia.

terapia del lenguaje
y cirugia

rehabilitacion

Craneosinostosis

Radiografia

de craneo
(antero posterior
y lateral),

Hipertension intracraneana,
retraso psicomotriz,
alteraciones sensoriales
(vision)

Quirdrgico
(dependiendo de las
suturas
involucradas)

Seguimiento
neuroldgico,
revision
oftalmoldgica

tomografia axial
computarizada,
arbol genealdgico,
asesoramiento

I1l. CARDIOVASCULARES35

1. Defecto del tabique auricular con comunicacién interauricular

2. Defecto del tabique ventricular con comunicacion interventricular
3. Persistencia del conducto arterioso.

En la actualidad la incidencia de cardiopatia congénita en neonatos vivos es de 5 a 11
por 1,000 nacimientos. Se estima que la tasa de natalidad de este tipo de defectos en el
area metropolitana de la Ciudad de México es de al menos 7,500 casos nuevos al afio.
La incidencia de cardiopatia congénita en mortinatos es 10 veces mas frecuente; en los
abortos es del 22 al 42%.7 .

En el Hospital General de México en el estudio realizado del 2000-2003 en el area de
Neonatologia de un total de 226 malformaciones congénitas en neonatos vivos se
encontré una frecuencia de malformaciones de corazon de 10.0 % una incidencia (por
m||-22,771) de 1.0. 37

Se han descrito hasta 70% de alteraciones cardiacas en hijos de madres alcoholicas.8 La
administracion de fenitoina y trimetadiona eleva 30% las posibilidades de
malformaciones (cardiopatia congénita).9 La diabetes insulino dependiente produce
alteraciones congénitas mayores (11.1%). La diabetes mellitus incrementa tres a cinco
veces el riesgo de éstas y cuando se determina Hb glucosilada (Alc mayor o igual al
8%) las lesiones mas frecuentes son la cardiomiopatia hipertrofica y la transposicion de
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grandes vasos. Las alteraciones cromosomicas ocurren en 23 al 56% en las cardiopatias
congénitas.11-13 Las pacientes con fenilcetonuria que muestran concentraciones de
fenilalanina mayores de 600 uM/L en las primeras ocho semanas de gestacion se
relacionan en 14% con tetralogia de Fallot, estenosis valvular adrtica, ventriculo
izquierdo hipoplasico y comunicacion interventricular.

Los procesos infecciosos virales (como la rubéola) se relacionan durante toda la
gestacion (principalmente, las primeras 20 semanas), con persistencia del conducto
arterioso, estenosis de las ramas de la arteria pulmonar y miocardiopatias.

Las enfermedades autoinmunitarias (principalmente el lupus eritematoso sistémico; anti
Ro) muestran riesgo elevado de manifestar bloqueo auriculoventricular, cardiomiopatias
y fibroelastosis.

El bloqueo auriculoventricular ocurre por el paso de anticuerpos maternos durante las
semanas 14 a 16 de gestacion y la alteracion del ritmo se manifiesta de forma notoria en
la semana 25.

El riesgo de recurrencia de trisomia 21 clasica (no disyuncion) es del 1%; sin embargo,
si la madre tiene una translocacion robertsoniana, el riesgo aumenta 10% y si son ambos
se incrementa 100%. En defectos monogeénicos (como el sindrome de Noonan) el riesgo
de recurrencia de alteraciones cardiacas para hermanos es del 25 al 50%.

Los antecedentes familiares (padres, hermanos) de cardiopatia congénita aumentan la
incidencia del 1.8 al 9.7%. EIl onfalocele se relaciona en 30% con anomalias
cromosOmicas y defectos cardiacos del tipo tetralogia de Fallot, comunicacion
interventricular, canal auriculoventricular, hernia diafragmatica con sindrome de
heterotaxia y ventriculo Unico.

La ecocardiografia fetal se utiliza para establecer el diagnostico prenatal de cardiopatias
y su deteccion varia de 7 a 90%. La ecografia obstétrica, como método de vigilancia y
deteccion de malformaciones fetales demuestra sensibilidad >85% y especificidad del
93 al 99.5%. Se considera a la ecografia el “estandar de oro” para la deteccion de
cardiopatia congénita. 3g

FACTORES DE RIESGO

Edad materna menor de 20 afios 0 mayor de 35

Edad paterna mayor de 45 afios

Periodo intergenésico menor de dos afios

Prematurez

Deficiencia de folatos

Lupus eritematoso sistémico, sindrome antifosfolipido.
Consanguinidad

Tabaquismo y/o alcoholismo

Uso de farmacos nocivos durante el embarazo

TORCH

Fertilizantes y plaguicidas

Pérdida fetal temprana (en los dos Gltimos embarazos que terminaron en ébito
antes de las 28

semanas).

e Pérdida avanzada en una 0 mas ocasiones (después de las 28 semanas).
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Muerte subita neonatal temprana.

Hijo previo con defecto congenito estructural, metabolico o cromosomopatia
Padres portadores de alteracion cromosomica balanceada

Antecedentes familiares de cardiopatia congénita

Embarazo mdltiple

Diabetes Mellitus 1y 2

Hipoxia/Asfixia

Las primeras imagenes del corazon fetal se obtuvieron en 1970 por ultrasonido (modo
M)..4. En la actualidad y con ayuda de la tecnologia, la ecocardiografia fetal se realiza
con sistemas de alta resolucion y transductores de alta frecuencia (de 3 a 8 mHz) de tipo
bidimensional, Doppler a color y transductores sectoriales. Las iméagenes
bidimensionales del corazon fetal pueden obtenerse a partir de la séptima semana de
gestacion. EI momento 6ptimo para la valoracién electiva completa va desde la semana
16 hasta la 22 de gestacion. La mayor parte de las investigaciones mencionan éxito del
90 al 95% cuando se realizan desde la semana 18 hasta la 26; sin embargo, los estudios
pueden efectuarse en gestaciones muy avanzadas. 227

El estudio de las cuatro cdmaras es el método de deteccion utilizado con mayor
frecuencia;s7g otros estudios incluyen la evaluacion de las cinco camaras, el arco
aodrtico, eje largo y corto,14 y el modo M para detectar arritmias cardiacas.14 Con el
estudio de las cuatro camaras, recomendado para el primer nivel de atencion, se detecta
el ventriculo izquierdo hipoplésico, las atresias valvulares, los ventriculos Unicos con
sus variantes.

La deteccion prenatal de las cardiopatias congénitas proporciona mejor prondéstico e
influye de manera directa en menor mortalidad y mejor tratamiento obstétrico perinatal.
El conocimiento de este problema ha llevado a la creacion de unidades de cardiologia
fetal en los centros de obstetricia y perinatologia del primer mundo.

Cardiopatia Exploracion fisica, | Insuficiencia cardiaca, Estabilizacion, Rehabilitacion,
congénita radiografia de sindrome de dificultad intervencion seguimiento
. térax, respiratoria, alteraciones quirurgica, longitudinal,
a'SIa_da 0 electrocardiograma, | hemodindmicas, alteraciones | farmacoterapia estudio citogenético
asociada ecocardiograma, gasométricas, si se requiere,
cateterismo problemas de nutricion apoyo del
cardiaco, departamento de
arbol genealdgico, nutricion
asesoramiento
Persistencia del | Exploracion fisica, | Coartacion de la aorta, Farmacoterapia Control
conducto radiografia de gsociada a comunicacion intgrveqcic’)n ecocardiografico
. torax, interventricular quirdrgica
arterioso ecocardiografia
Defecto del Exploracion fisica, | Arritmia, dilatacion Intervencion Rehabilitacion,
tabique radiografia de at_rioventr_icular derecha, quirdrgica segu_imie_nto '
. torax, hipertension pulmonar longitudinal, estudio
au”CUI_ar Con ecocardiograma, citogenético si se
comunicacion cateterismo requiere

interauricular cardiaco,
arbol genealdgico,
asesoramiento

Defecto del Exploracion fisica, | Insuficiencia cardiaca Intervencion Rehabilitacion,
tabique radiografia de congestiva, hiperten_si_én quirdrgica, _ segu_imignto '

. torax, pulmonar, endocarditis farmacoterapia de longitudinal, estudio
ventrlc_ular_ ,Con ecocardiograma, bacteriana, insuficiencia sostén citogenético si se
comunicacion cateterismo adrtica requiere.

interventricular | cardiaco,
arbol genealdgico,
asesoramiento
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IV. OSTEOMUSCULARES35

1. Pie equino varo

2. Luxacién congénita de cadera

3. Anomalias en reduccion de miembros
4. Artrogriposis.

FACTORES DE RIESGO

Edad materna menor de 20 afios 0 mayor de 35

Edad paterna mayor de 45 afios

Consanguinidad

Drogadiccion

Uso de farmacos nocivos durante el embarazo

TORCH

Radiaciones

Fertilizantes y plaguicidas

Hijo previo con defecto congénito 6seo o0 muscular, metabolico o
cromosomopatia

Padres portadores de cromosomopatia

e Antecedentes familiares de defectos congénitos 6seos y/o musculares
e Embarazo mdltiple.

Pie Exploracion fisica, | Alteraciones de la posturay Abordaje Terapia de
estudio radiografico | marcha ortopédico, rehabilitacion,
(antero posterior y intervencion seguimiento
equinovaro lateral de tobillo), quirdrgica ortopédico
electromiografia,
arbol genealdgico,
asesoramiento
Luxacion Exploracion fisica | Alteraciones de la posturay | Abordaje Terapia de
L. intencionada, marcha ortopédico rehabilitacion,
Congemta de radiografia en P seguimiento
Cadera posicion neutra 'y ortopédico
de rana
Anomalias Exploracion fisica, | Alteraciones en la funcion Abordaje Terapia de
en reduccion radiografia del ortopédico, rehabilitacion,
) hueso o miembro colocacion de seguimiento
de miembros | afectado protesis ortopédico
Artrog ri posis Exploracion fisica, | Alteraciones en la funciény Abordaje Terapia de
radiogréfico, la postura ortopédico rehabilitacion,
electromiografia, seguimiento
arbol genealdgico, ortopédico
asesoramiento

V. AMBIGUEDAD DE GENITALES3s

En familias de riesgo o con antecedentes hereditarios se considera que existe
ambigliedad de genitales, si se presenta una 0 mas de las siguientes alteraciones:

a) Micropene

b) Criptorquidia bilateral




¢) Hipospadias

d) Hipospadias y criptorquidia unilateral
e) Clitoromegalia

) Fusion de labios menores

g) Escrotalizacion de labios mayores

h) Fusidn de labios mayores.

V1. CROMOSOMOPATIASs
Si una mujer ha tenido un feto o recién nacido con una trisomia, el riesgo en el actual
embarazo es un 0.75% mayor que su riesgo a priori.

En el Hospital General de México en el estudio realizado del 2000-2003 en el érea de
neonatologia de un total de 226 malformaciones congeénitas en neonatos Vivos se
encontrd una frecuencia de genopatias de 15.0% una incidencia (por mil-22,771) de
1.5. 37

Se sospecha de cromosomopatias ante los siguientes hallazgos ultrasonogréaficos:

TRISOMI | TRISOMI | TRISOMI TRIPLOIDI TURNE
A2l A 13 A 18

VENTRICULOMEGALIA

HOLOPROSENCEFALI +

A

QUISTES DE PLEXOS +

COROIDEOS

COMPLEJO DANDY + +

WALKER

HENDIDURA FACIAL + +

MICROGNATIA + +
HIPOPLASIA NASAL +

EDEMA NUCAL + + +

HIGROMA QUISTICO +
HERNIA + +

DIAFRAGMATICA

ANOMALIAS CARDIACAS + + + + +
ONFALOCELE + +

ATRESIA DUODENAL +

ATRESIA ESOFAGICA + +

ANOMALIAS + + + + +
RENALES

MIEMBROS CORTOS + + + +
CLINODACTILIA +

DEDOS SUPERPUESTOS +

POLIDACTILIA +

TALIPES + + +

RETRASO DEL + + +

CRECRECIMIENTO
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Ecografia del segundo trimestre es la expresion fenotipica de las anomalias
cromosomicas:

La Trisomia 21 se asocia a hipoplasia nasal, aumento del grosor del pliegue nucal,
anomalias cardiacas, foco hiperecogénico cardiaco, atresia duodenal e intestino
hiperecogenico, hidronefrosis leve, acortamiento del fémur y aun mas del himero, signo
de la sandalia (sandal gap) y clinodactilia o hipoplasia de la falange media del quinto
dedo.

La Trisomia 18 se asocia con el craneo en forma de fresa, quistes de plexos coroideos,
agenesia del cuerpo calloso, aumento de la cisterna magna, hendidura facial,
micrognatia, edema nucal, anomalias cardiacas, hernia diafragmatica, atresia esofagica,
onfalocele (generalmente con contenido Unicamente intestinal), arteria umbilical Unica,
anomalias renales, intestino hiperecogénico, mielomeningocele, retraso del crecimiento
y acortamiento de las extremidades, aplasia radial, dedos superpuestos Yy talipes o pie en
mecedora.

La Trisomia 13 se asocia con holoprosencefalia, microcefalia, anomalias faciales,
anomalias cardiacas, rifiones grandes e hiperecogénicos, onfalocele y polidactilia post
axial.

La triploidia de origen paterno se asocia con una placenta molar y el embarazo rara vez
persiste mas alld de las 20 semanas. En la triploidia de origen materno, el embarazo
puede persistir hasta el tercer trimestre. La placenta es de consistencia normal aunque
fina y el feto muestra un severo retraso del crecimiento de tipo asimétrico.
Frecuentemente existe una ventriculomegalia leve, micrognatia, anomalias cardiacas,
mielomeningocele, sindactilia y “dedo del autoestopista”.

El sindrome de Turner se asocia con grandes higromas quisticos nucales, edema
generalizado, derrame pleural leve y ascitis, anomalias cardiacas y rifidén en herradura,
que se sospecha por la presencia de una hidronefrosis bilateral leve.

FACTORES DE RIESGO

Edad materna mayor de 35 afios

Edad paterna mayor de 45 afios

Hijo previo con cromosomopatia
Madre primigesta

Padres portadores de cromosomopatia
Antecedentes familiares positivos
Pérdidas gestacionales recurrentes

ABORDAJE DIAGNOSTICO TEMPRANO

a) Translucencia nucal mayor de 5 milimetros por ultrasonido transvaginal entre las
semanas 9-12.

b) Acortamiento de huesos largos (himero o fémur) por ultrasonido en las semanas 15 a
20.

¢) Retraso del crecimiento intrauterino simétrico temprano
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d) Cardiopatia congénita por ultrasonido a partir de la semana 18.

e) Mdltiples defectos congénitos.

f) Polihidramnios a partir de la semana 25.

g) Triple marcador positivo entre las semanas 15-20 de gestacion en mujeres con mas
de 34 afios.

h) Solo alfa feto proteinas muy disminuidas entre las semanas 15 a 20 de gestacion.

VIl. SENSORIALES;s5

1. Defectos en la formacion de globos oculares (anoftalmia y microftalmia)
2. Cataratas congénitas.

FACTORES DE RIESGO
Audicion:

e Malformaciones o estigmas craneofaciales: malformacion de pabellones
auriculares, unilateral o bilateral, o del conducto auditivo externo, implantacion
baja del pabellon auricular, microtia, macrotia, anotia, asimetria facial, fistulas,
parélisis facial y alteraciones de la mandibula.

Historia familiar de hipoacusia sensorioneural hereditaria.

Infeccion in Gtero por citomegalovirus, rubéola, sifilis, herpes o toxoplasmosis.
Prematurez

Peso al nacimiento menor de 1,500 gramos.

Hiperbilirrubinemia que requiera exsanguineotransfusion.

Uso de medicamentos ototoxicos.

Meningitis y septicemia.

Apgar de 0-4 al minuto, o de 6 a los 5 minutos.

Ventilacion mecéanica mayor de cinco dias.

Anomalias craneofaciales o caracteristicas (estigmas) asociadas a sindromes
conocidos que cursan con hipoacusia.

Vision:
e Malformaciones del globo ocular (anoftalmia, microftalmia)
e Alteracién de la movilidad ocular (falta de fijacion, estrabismo, nistagmus

patoldgico)

Presencia de cataratas

Consanguinidad

TORCH

Errores congénitos del metabolismo

Peso al nacimiento menor de 1,500 gramos

Meningitis y septicemia

Apgar 1-4 al minuto, y de 6 a los 5 minutos

Ventilacion mecanica mayor de cinco dias

Antecedentes heredofamiliares positivos

Padres portadores de cromosomopatia

Historia familiar de defectos oculares

Uso de farmacos nocivos durante el embarazo (corticoides)

Malformaciones o estigmas craneofaciales

Sindromes conocidos, que cursan con dafio visual.
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RESULTADOS

Durante el periodo comprendido entre 2003-2007 en el hospital general de México se
ingresaron al area Tocoquirurgica y Perinatologia de la unidad de Ginecologia un total
de 115 pacientes con diagnostico dismorfogénesis fetal o bien malformacion congénita
que cumplian con los criterios de inclusién previamente establecidos. Se recabaron
datos tales como edades maternas, numero de embarazos, edad gestacional por
amenorrea, datos del ultrasonido, edad gestacional por Capurro, APGAR vy via de
interrupcién del embarazo. Todos estos datos se analizaron con el Test de t de Student
encontrando una p < 0.005 siendo un estudio estadisticamente significativo.

Segun el grupo etareo (tabla-figura 1) se encontré no hubo casos de pacientes menores
de 15 afios de edad, entre 15 y18 afios se registraron 18 casos (15.65%), de 19 a 25 afios
61 casos (53.4%), de 26 a 30 afios 18 casos (15.65%) 31a 35 13 casos (11.30%), de 36
a 40 afos 4 casos (3.47%), y de 41 a 45 afios 1 caso (0.86%).

TABLA1
PREVALENCIA POR GRUPO ETAREO

EDAD DE LA PACIENTE NUMERO DE CASOS %

< 18ANOS 18 15.65

19-25 ANOS 61 53.04

26-30 ANOS 18 15.65

31-35 ANOS 13 11.30

36-40 ANOS 4 3.47

41 a 45ANOS 1 0.86
TOTAL 115 100%

EDAD PROMEDIO GENERAL 23.8 afios

llustracién 1
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Respecto al origen y residencia el mayor nimero de casos fueron los provenientes del
Estado de México y en segundo lugar el Distrito federal (tabla-figura 2). Se observo que de
los estados circunvecinos a saber Oaxaca, Morelos, Hidalgo, Guerrero, Veracruz,
Michoacéan y Puebla., emigraron al estado de México y D.F, principalmente. El hecho de
que en el Estado de México exista gran numero de maquiladoras e industrias agroquimicas
y ser una zona agricola le confiere caracteristicas de riesgo importante para dismorfogénesis
fetal.

TABLA?2

ORIGEN Y LUGAR DE RESIDENCIA DE LAS PACIENTES

NUM. % RESIDENCIA NUM.
ORIGEN CASOS ACTUAL CASOS

DF 43 |37.39| DF 45 39.13
EM 46 400 | EM 63 54.78
OAXACA 6 5.21 | OAXACA 1 0.86
MORELQOS 4 3.47 | MORELOS 1 0.86
HIDALGO 4 3.47 | HIDALGO 2 1.73
GUERRERO 4 3.47 | GUERRERO 1 0.86
VERACRUZ 4 3.47 | VERACRUZ 0 0.0

MICHOACAN 2 1.73 | MICHOACAN 1 0.86
PUEBLA 1 0.86 | PUEBLA 0 0.0

GUANAJUATO 1 0.86 | GUANAJUATO 1 0.86
TOTAL 115 |100%| TOTAL 115 |100%
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ORIGEN Y LUGAR DE RESIDENCIA DE LAS PACIENTES

llustracién 2

El nivel socioecondmico permite al individuo la posibilidad de un grado mayor de
educacién, acceso a salud y estudios especificos para determinadas patologias. Es el
caso de el ultrasonido de segundo nivel en instituciones pubicas de salud es accesible
hasta el 50% respecto a nivel privado.

TABLA 3
OCUPACION DE LAS PACIENTES
OCUPACION | CASOS 115 PORCENTAJE
AMAS DE CASA 110 95.65
ESTUDIANTE 2 173
SUBEMPLEADA 3 2.60

llustracién 3
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La ocupacion del 95.65% de las pacientes (tabla 3,4 e ilustracion 3,4) fue amas de casa,
2.60% subempleadas y solo el 1.73% estudiante. Confirmandose el comentario anterior.
Por otra parte el 100% de las parejas fueron subempleados.

TABLA 4
OCUPACION DE LA PAREJA
OCUPACION DE LA PAREJA CASOS PORCENTAJE
SUBEMPLEADOS 115 100%

llustracioén 4

ESCOLARIDAD

La escolaridad mas alta en el 38.26% fue la secundaria completa seguida de la primaria
completa en el 17.39%. (figura-ilustracion 5).
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llustracion 5

TABLA 6

ANTECEDENTES GINECOOBSTETRICOS DE LAS PACIENTES

EDAD PROMEDIO 23.8 ANOS
GESTAS PROMEDIO 2.06
PARTOS PROMEDIO .80
ABORTOS PROMEDIO 22
CESAREAS PROMEDIO 1.02

La edad promedio de las pacientes en las que se diagnosticd dismorfogénesis fue de 23afios 8
meses, con gestas promedio por paciente de 2, (tabla 6). En el 43.47% se identificO como
antecedente obstétrico la primera gestacion, la cesarea siendo la primera via de interrupcion del
embarazo, seguido de el parto.

TABLAG6.1
GESTACIONES

NUMERO TOTAL 115 100 %
1 50 43.47
2 27 23.47
3 22 19.13
4 13 11.30
S 3 2.60
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llustracion 6
TABLA 6.2
PARTOS
NUMERO TOTAL 70
1 40 57.14
2 20 28.57
3 4 571
4 5 7.14
5 1 1.42
TABLA 6.3
ABORTOS
NUMERO TOTAL 17 100 %
1 14 82.35
2 3 17.64
TABLA 6.4
CESAREAS
NUMERO TOTAL 110 100 %
1 85 77.27
2 17 15.45
3 8 7.27

La edad gestacional al ingreso a la unidad de Tococirugia y Perinatologia fue de 37 a 40.6
SDG en el 46.08% y en segundo lugar lo ocuparon los productos con edad de 33-36.6 SDG
en el 20%. (tabla-ilustracion 7), tomandose globalmente los casos de Obitos, mortinatos y
recién nacidos vivos.
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TABLA7

EDAD GESTACIONAL AL INGRESO
NUMERO DE CASOS

EDAD GESTACIONAL

%

< 20 SEMANAS 1 0.86
21-24.6 SEMANAS 8 6.95
25-28.6 SEMANAS 7 6.08
29-32.6 SEMANAS 11 9.56
33-36.6 SEMANAS 23 20.0
37-40.6 SEMANAS 53 46.08

> 41 SEMANAS 12 10.43

TOTAL 115 100%
EDAD GESTACIONAL AL INGRESO
lustracién 7
TABLAS
NACIMIENTOS GLOBAL
OBITOS 25 21.73
MORTINATOS 16 13.91
VIVOS 74 64.34
TOTAL 115 100%

EDAD PROMEDIO AL NACIMIENTO GENERAL 33.2 SDG

Del total de los nacimientos con malformaciones los recién nacidos vivos ocuparon el
64.34%, seguido de los obitos en el 21.73% y pos altimo los nacidos vivos pero con
muerte dentro de las primeras 24hrs a saber el 13.91%. (tabla-ilustracién 8).
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llustracion 8

TABLA9
TIPO DE RESOLUCION DEL EMBARAZO
NACIMIENTOS POR PARTO 35 30.43
NACIMIENTOS POR CESAREA 80 69.56
TOTAL CASOS 115 100%

El tipo de resolucién obstétrica fue la cesarea con un porcentaje de 69.56% Y el parto en el
30.43%. Fueron fetos que se siguieron por ultrasonido de segundo nivel en el segundo y
tercer trimestre de la gestacion, ofreciendo una via de interrupcién segura y programada y el

seguimiento inmediato multidisciplinario. (Tabla e ilustracion 8).

llustracién 9
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Dentro de los factores de riesgo para dismorfogénesis en la literatura mundial se identifican
las carencias nutricionales en el periodo pre concepcion y durante la misma, asi como
factores demogréaficos, ambientales, quimicos radioactivos, lo anterior aunado a patologia
de base materna. En nuestra poblacion el 59 de los casos fueron pacientes sanas, en las
cuales no se documento ningun factor de riesgo y el 56 restante de los casos presento alguna
patologia. Se encontré obesidad materna en 20 casos, anemia en 18 casos, 7 casos con
diabetes gestacional y 5 casos con preeclampsia severa; como lo més representativo. (tabla-
ilustracion 10).

TABLA 10

POBLACION ABIERTA
PATOLOGIA ASOCIADA

SANAS 59 51.3
DIABETES A DE WHITE 2 1.73
DIABETES B DE WHITE 4 3.47
DIABETES C DE WHITE 1 0.86

PREECLAMPSIA SEVERA 5 4.34

HAS 1 0.86

IRC 1 0.86

TORCH 1 0.86

ANEMIA 18 15.65

OBESIDAD 20 17.39

LINFOMA H 1 0.86

SECUELAS POLIOMIELITIS 1 0.86
HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA 1 0.86
TOTAL 115 100%
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lustracién 10

TABLA 11
FENOTIPO DE LOS PRODUCTOS- GENERAL-
SEXO NUMERO DE CASOS %
FEMENINO 56 48.69
MASCULINO 54 46.95
INDIFERENCIADOS 5 4.34
TOTAL 115 100%

Dentro de los 115 casos de dismorfogénesis el fenotipo mayor encontrado fue el femenino
en el 48.6%, para los masculinos el 54% y de los productos indiferenciados el 4.34%. Muy
similar entre femeninos y masculinos. (tabla-ilustracion 11). 38 casos vivos femeninos, 36 casos
vivos masculinos, con un resultado perinatal con valoracién por Apgar al primer minuto de 7
puntos y a los cinco minutos de 8 puntos y 38.1 SDG promedio al nacimiento. De los productos
Obitos (muerte in Gtero) y mortinatos (que fallecieron en las primeras 24hrs de vida extrauterina),
18 fueron femeninos, 18 masculinos, y 5 casos indiferenciados. La edad promedio de estos
productos fue de 28.1 SDG.
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lustracién 11

TABLA 12
FENOTIPO DE LOS PRODUCTOS VIVOS

SEXO NUMERO DE CASOS %
FEMENINO 38 51.35
MASCULINO 36 48.64
TOTAL 74 100%
EDAD PROMEDIO AL NACIMIENTO 38.1 SDG

TABLA 13

RESULTADOS PERINATALES DE ACUERDO VALORACION DE APGAR
APGAR PROMEDIO AL APGAR PROMEDIO ALOS5
MINUTO MINUTOS
7 8

TABLA 14

FENOTIPO DE LOS PRODUCTOS OBITOS-MORTINATOS

SEXO NUMERO DE CASOS %
INDIFERENCIADOS 5 12.19
FEMENINO 18 43.90
MASCULINO 18 43.90
TOTAL 41 100%
EDAD PROMEDIO AL NACIMIENTO: 28.1 SDG

La deteccion ideal es en el segundo trimestre con una sensibilidad hasta el 100%, la
deteccion encontrada en el 78.26% de los casos fue en nuestro estudio en el tercer trimestre
y 21.7% en el segundo trimestre. Por lo que se concluye fue tardia, resultado influido por
tardanza a centro de referencia de estas pacientes, primer ultrasonido externo en el primer
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trimestre por manos no calificadas que enmascaran dismorfogénesis, escaso recurso
econdmico, etc.

TABLA 15
DETECCION DE MALFORMACIONES POR TRIMESTRE
TRIMESTRE NUMERO CASOS PORCENTAJE %
SEGUNDO TRIMESTRE 25 21.7
TERCER TRIMESTRE 90 78.26
TOTAL 115 100%
EDAD PROMEDIO DE DETECCION POR ULTRASONIDO 32.2 SDG

DISMORFOGENESIS EN ADOLESCENTES

TABLA 16
PRIMIGESTAS ADOLESCENTES
EDAD ANOS CASOS PORCENTAJE

15 1 6.66
16 6 40.0
17 2 13.33
18 6 40.0

TOTAL 15 100%

TOTAL CASOS DISMORFOGENESIS 115 13.08%

Se realizd6 una consideracion especial para las pacientes primigestas adolescentes,
encontrando 15 casos de los 115, representando el 13.08% del total. Con mayor
prevalencia en el grupo de edad de 16 y 18afios. En cuanto a la atencion obstétrica 11 fueron por
cesarea y 4 solo por parto. Se encontraron 13 malformaciones fetales multiples y 2 Unicas.
Predominio en 9 casos alteraciones del SNC, 4 a nivel musculoesquelético y 3 a nivel
gastrointestinal (tablas 16, 17, 18 y 19).

llustracién 16.1
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TABLA 17 )
ATENCION OBSTETRICA PRIMIGESTAS ADOLESCENTES

ATENCION OBSTETRICA CASOS PORCENTAJE

PARTOS 4 26.66
CESAREAS 11 73.33
TOTAL 15 100%
TABLA 18
TIPO DE MALFORMACION PRIMIGESTAS ADOLESCENTES
CONDICION | CASOS PORCENTAJE
UNICA 2 13.33
MULTIPLE 13 86.66
DETECCION POR US 15 100%
CONFIRMADAS AL NACIMIENTO 15 100%
TABLA 19
APARTO- SISTEMA AFECTADO POR ULTRASONOGRAFIA ADOLESCENTES
SNC 9 52.94
GASTROINTESTINAL 3 17.64
MUSCULOESQUELETICO 4 23.52
UROGENITAL 1 5.88
PULMONAR 0 0.0
CARDIOVASCULAR 0 0.0
TABLA 20
MALFORMACION DETECTADA EN FETOS VIVOS
MALFORMACION | CASOS | PORCENTAJE
UNICA 31 41.89
MULTIPLE 42 56.75
DETECCION POR US 74 TOTAL 100%
CONFIRMADAS AL 73 98.64%
NACIMIENTO
* | malformacion no confirmada al nacimiento a nivel de labio y paladar hendido
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TABLA 21

MALFORMACIONES POR APARTO- SISTEMA AFECTADO EN FETOS VIVOS
ULTRASONIDO DE ALTA DEFINICION

APARATO/SISTEMA | CASOS 93 | PORCENTAJE |
SNC 44 47.31
GASTROINTESTINAL 21 22.58
MUSCULOESQUELETICO 16 17.2
UROGENITAL 9 9.67
PULMONAR 2 2.15
CARDIOVASCULAR 1 1.07

* | malformacion no confirmada al nacimiento a nivel de labio y paladar hendido

TABLA 22
MALFORMACIONES EN FETOS OBITO-MORTINATOS
MALFORMACION CASOS PORCENTAJE
UNICA 4 9.75
MULTIPLE 37 90.24
DETECCION POR US 41 100
CONFIRMADAS AL NACIMIENTO 43 104.8%

TABLA 23

MALFORMACIONES POR APARTO- SISTEMA AFECTADO EN FETOS OBITOS Y
MORTINATOS ULTRASONIDO DE ALTA DEFINICION

APARATO/SISTEMA | CASOS PORCENTAJE
SNC 31 43.05
MUSCULOESQUELETICO 15 20.83
UROGENITAL 11 15.27
GASTROINTESTINAL 7 9.72
PULMONAR 5 6.94
CARDIOVASCULAR 3 4.16

En los recién nacidos vivos se encontrdé 42 casos de malformaciones multiples, 31
fueron dnicas.

En los dbito-mortinatos 32 fueron maltiples y 4 solo fueron Unicas. Observandose que
en los vivos fueron nacidos a termino y muy similar prevalencia entre malformaciones
unicas y multiples. No asi en los oObito-mortinatos predominando con mucho las
malformaciones multiples y con edad gestacional al nacimiento de 28.1SDG, por lo que
a mayor incidencia de malformaciones multiples perdida fetal temprana.

Se atendieron las 17 solicitudes para interrupcion del embarazo por el departamento
juridico del Hospital General de Meéxico, con los previos consentimientos, por
malformaciones mdltiples incompatibles con la vida extrauterina, sin detectarse
mortalidad materna por este hecho.
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En cuanto a los vivos predomind en orden de frecuencia: 1. SNC con 44 casos, 2.
Gastrointestinal 21 casos, 3.Musculoesquelético 16 casos, y 4.Alteraciones Urogenitales
9 casos.

En los 6bito mortinatos en orden de frecuencia: 1. SNC con 31 casos, 2.
Musculoesquelético 15 casos, 3. Urogenital 11 casos y por Gltimo 4.Alteraciones
Gastrointestinales con 7 casos.

En cuanto a los diez primeros hallazgos en el ultrasonido de Il nivel en los vivos se en
listan los siguientes:
1. Hidrocefalia 16 casos
2. Polihidramnios 12 casos
3. Ventriculomegalia 10 casos
4. Gastrosquisis 8 casos
5. Holoprocencefalia 5 casos
6. Sindrome de Arnold Chiari I-11 3 casos
7. Hidronefrosis 3 casos
8. RCIU 3casos
9. Onfalocele 3 casos
10. Malformacién de Dandy Walker 2 casos

Los diez primeros hallazgos en el ultrasonido de Il nivel en los dbito-mortinatos son los
siguientes:

1. Anencefalia 9 casos

2. Hidrops Fetal 6 casos

3. Atresia duodenal 5 casos

4. Hidrocefalia 4 casos

5. Holoprocencefalia 4 casos

6. Agenesiarenal 4 casos

7. Sindrome de Arnold Chiari I-I1  3casos

8. Hidronefrosis 3 casos

9. Hernia Diafragmatica 3 casos

10. Labio y paladar hendido 3 casos

Tablas de referencia 20, 21, 22, 23 e ilustracion 24-25. Anexo 1.
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DISCUSION

Después de analizar los datos obtenidos en 115 pacientes diagnosticadas y tratadas en la
unidad de ginecologia del Hospital General de México, vemos que la prevalencia fue mayor
entre la edad de 19 a 25 afios de edad en un 53% con una edad promedio global de
23.8afios. En adolescentes primigestas la edad promedio de dismorfogénesis fue de 16afios.

El estudio se realizo a poblacion abierta de los ingresos totales, detectandose alteraciones
estructurales en 59 casos en mujeres sanas y el otro 56 tenia alguna patologia concomitante.

Se observo que la clase obrera fue la més afectada, con un nivel de escolaridad promedio
para las madres de secundaria completa en un 33.8% siendo el mayor porcentaje, asi como
sus parejas 3 afios mayor que la edad promedio, la ocupacion de estos fue subempleada en
el 100%. Todos con ascendencia mexicana. Madres dedicadas al hogar 95.6% del total. El
51.30% de las pacientes se encontraba sana al momento de su ingreso y el 48.7%
antecedente o patologia actual. De la patologia encontrada se encuentra la obesidad
materna en el 41.06% y anemia en el 36.96%. México en la actualidad a nivel mundial vive
la epidemia de la obesidad, ocupando el segundo lugar a nivel mundial s6lo después de
EEUU. A la contraparte de la obesidad se encuentran las carencias nutricionales siendo la
segunda manifestacion mas frecuente, la anemia y en tercer lugar la Diabetes Gestacional,
identificados como principales factores de riesgo. Las carencias nutricionales se consideran
el factor de riesgo preponderante en las malformaciones del SNC.

El primer contacto para diagnostico de alteraciones estructurales globalmente fue en el
tercer trimestre de la gestacion con 32.2 SDG (idealmente referido en la literatura mundial
en el segundo trimestre de la gestacidén 16 hasta las 24 sdg), por lo que el diagnostico fue
tardio. Las pacientes referidas a nuestro hospital con el diagnostico de malformacion
congeénita fueron 39 con edad gestacional promedio por ultrasonido de 28.6 semanas de
gestacion. La edad promedio al nacimiento fue entre las semanas 37 a 40.6sdg para los fetos
vivos de 38.1SDG con Apgar de 7/8 y para los 6bitos y mortinatos de 28.1 SDG. Las
alteraciones estructurales de predominio en fetos vivos y los ébito-mortinatos fue el sistema
nervioso central. En los fetos vivos 47.31% tuvieron malformaciones del sistema nervioso
central y en los ébito-mortinatos 43.05%. La via de interrupcion cesarea en el 69% vy el
30.43% se atendid por parto. Con un resultado perinatal favorable para los recién nacidos
vivos. En la publicacion de incidencia y frecuencia de malformaciones en neonatos vivos
nacidos en el Hospital General de México se encontrd una incidencia para malformaciones
congeénitas del Sistema nervioso central de 3.9, en revisiones hechas por el IMSS en el
Distrito federal se encontré una incidencia de 1.8, el doble para nuestro hospital por el tipo
de pacientes que se maneja (nivel socioeconémico bajo, con carencias nutricionales,
residencia en zona de riesgo y tardia referencia a un 11 o 11 nivel de atencion médica).s; En
nuestro estudio la principal dismorfogénesis fue en el Sistema nervioso central tanto en
vivos como en 6bito-mortinatos, en los vivos fue la hidrocefalia y en los ébito-mortinatos
fue la anencefalia. En el estudio realizado frecuencia de malformaciones del SNC en el
Hospital General de México en el &rea de Neonatologia de encontrd en primer lugar la
Hidrocefalia, seguido del Mielomeningocele y la malformacion de Dandy Walker.3g En la
tesis de posgrado en el 2000 “Deteccion de malformaciones mayores por ultrasografia de
control prenatal”, realizada en el Hospital General de México area de Gineoobstetricia, se
encontré en primer lugar la alteraciones del SNC, Musculoesquelético, urogenital,
gastrointestinal-pulmonar y por dltimo las cardiovasculares. Con 34 productos con
malformaciones multiples y 20 productos con malformaciones unicas. 4o
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En nuestro estudio predominaron las malformaciones mdaltiples. Siendo también en este
estudio la deteccion tardia en el tercer trimestre de la gestacion y la via de interrupcion
obstétrica de eleccion la cesarea, con una mortalidad del 35.6% del total de 115 casos.

Como se ha descrito en el contexto inicial, la etiologia de la dismorfogénesis es
multifactorial, identificandose los factores de riesgo similares a la nacional e incluso la tasa
internacional. Con mucho nuestro pais esta en via de desarrollo y las oportunidades en la
atencion prenatal con los nuevos programas federales ha llevado a hacer conciencia en el
control prenatal, la suplementacion de acido félico en el periodo periconcepcional
prolongandose a los 3 primeros meses de embarazo y con ello disminuyendo el riesgo a
malformaciones del SNC principalmente, que es la patologia mayormente encontrada en
nuestro medio y a nivel nacional. Los defectos congénitos al nacimiento persisten como
uno de los principales problemas de salud pablica en nuestro México asi como un reto a
superar. La deteccion oportuna de alteraciones cardiovasculares confiere al neonato un
pronto manejo multidisciplinario y con ello mejor prondstico y calidad de vida, ya que son
de las dismorfogénesis mayormente incapacitantes, no solo para la vida neonatal sino para
el resto de la vida.

El promedio de ultrasonidos en paises del primer mundo con de 3 a 5 ultrasonidos en todo
el embarazo, aumentando hasta 10 si existe embarazo de alto riego perinatal.

En México el promedio global de ultrasonidos por embarazada oscila de 1 a 2, y menos del
80% tienen acceso a un ultrasonido de Il nivel, por costo, falta de informacion y que se
realiza en centros de 1l a 11l nivel de atencion médica. En el Hospital General de México el
promedio de ultrasonidos en la deteccion de dismorfogénesis es de 2 por paciente. El costo
del ultrasonido de Il nivel disminuye hasta el 50% respecto a los realizados en medio
privado. Lo que hace que cada vez mas sea realizado a embarazos de alto riego como parte
del manejo integral y a poblacion abierta como tamizaje.

El ultrasonido obstétrico de base en todo control prenatal tiene una Especificidad y
Sensibilidad elevadas de hasta el 95 y 100% respectivamente. Aumentando su sensibilidad
en més de 3% en el ultrasonido de alta definicion (11 nivel).

Por lo que toda paciente de alto riesgo identificandose por sus antecedentes en la historia
clinica adecuadamente elaborada y dirigida hacia malformaciones congénitas; debe
realizarse un ultrasonido de base, realizado por personal calificado para ello y seguimiento
ultrasonogréafico posterior por trimestre para corroborar o descartar lo analizado en el
primer trimestre con ultrasonido de alta definicion.
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CONCLUSIONES

La Especificidad y Sensibilidad del estudio obstétrico ecografico es elevada y aumenta
mas su sensibilidad cuando se realiza Ultrasonido de Il o 111 nivel hasta el 100%, siendo
entre las semanas 16 a 24 de la gestacion, la edad ideal para deteccion de
dismorfogénesis.

Las alteraciones estructurales observadas son similares a nivel mundial en lo que
respecta a paises pobres y en via de desarrollo como lo es México. Contintan en punta
las dismorfogénesis del SNC, seguidas de las musculoesqueléticas y gastrointestinales.
A conclusion de que a pesar de que somos un pais en vias de desarrollo persiste la
pobreza, falta de ingreso familiar y educacion en la embarazada asi como en el primer
nivel de atencién médica, reflejo de no llevar un consejo periconcepcional, control
prenatal temprano y deteccion oportuna de malformaciones por personal calificado que
retrasa el diagnostico y manejo. Se observa con desagrado en nuestro hospital la
tardanza en referencia de estas pacientes del | nivel de atencion medica a un Il o Il
nivel y la morbilidad en este momento detectada es abrumadora y lo que se ofrece a la
paciente o es en parte consolador o bien si se ofrece oportuno apoyo multidisciplinario
al nacimiento y con ello mejorar el pronostico perinatal y calidad en la supervivencia de
los RN.

Las acciones basicas es apego a la NOM para la deteccion oportuna de defectos al
nacimiento asi como su notificacion oportuna a los sistemas de registro establecido.

Identificar oportunamente los factores de riesgo en el periodo periconcepcional con
apoyo en el asesoramiento citogenético y canalizar a embarazadas posibles de alto
riesgo a los centro de Il o tercer nivel para su oportuno manejo y pronostico y hacer en
énfasis en la realizacion de ultrasonido de alta definicion en poblacién abierta y
embarazadas detectadas con riesgo perinatal de las 16 a 24 semanas de la gestacion con
seguimientos estructurales extendidos hacia el tercer trimestre de la gestacion.

Ahora se ha adoptado como criterio que un feto con dos anomalias mayores o tres
menores debe ser estudiado cuidadosamente para descartar que sea portador de un
sindrome subyacente, ya que el diagnostico temprano de una enfermedad grave conduce
a la aplicacion de medidas de manejo médico multidisciplinario ya sea in Gtero o bien
en la vida neonatal temprana.
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ANEXO 1. GRAFICA Y TABLAS.



OR A\ O POR

1. TETRALOGIA DE FALLOT

2. VENTRICULOMEGALIA BILATERAL, OLIGOHIDRAMNIOS, AGENESIA RENAL IZQUIERDA
3. AGENESIA RENAL IZQUIERDA, SX. POTTER TIPO 2, ANHIDRAMNIOS, RCIU

4. VENTRICULO UNICO, HIDROCEFALIA, TALAMOS FUSIONADOS, HOLOPROCENCEFALIA
ALOBAR (EN COPA)

5. RAQUISQUISIS COLUMNA VERTEBRAL, TORAX EN QUILLA, GASTROSQUISIS, PIE
EQUINOVARO BILATERAL, MANOS EN GARRA, PB. COMPLEJO PARED MIEMBRO.

6. SX DE BANDA AMNIOTICA, ONFALOCELE, TORAX HIPOPLASICO, VENTRICULOMEGALIA, SX
ARNOLD CHIAR!I |

7. GASTROSQUISIS, RCIU

8. HOLOPROCENCEFALIA ALOBAR, MICROCEFALIA, CICLOPIA E HIDRONEFROSIS
UNILATERAL, SX DISMORFICO

9. COMPLEJO MALFORMATIVO DE DANDY WALKER, AGENESIA CUERPO CALLOSO,
VENTRICULOMEGALIA

10. TERATOMA SACROCOCCIGEO COMPONNTE EXTERNO, POLIHIDRAMNIOS

11. SX ARNOLD CHIARI Il, MENINGOCELE, HIDROCEFALIA

12. POLIQUISTOSIS RENAL BILATERAL, OLIGO SEVERO, SECUENCIA POTTER

13. HOLOPROCENCEFALIA ALOBAR, TETRALOGIA FALLOT

14. MALFORMACION DANDY WALKER, CARDIOMEGALIA, DERRAME PERICARDICO, HIDROPS
FETAL, HIPOPLASIA PULMONAR

15. HIDROCELE BILATERAL, HIDRONEFROSIS MANDEL 2

16. SX ARNOLD CHIARI 1, HIDROCELAFIA, DISRAFIA DE COLUMNA CERVICAL

17. MALFORMACION VASCULAR, TROMBOS CARDIACOS, HERNIA DIAFRAGMATICA, ATRESIA
ESOFAGICA

18. HOLOPROCENCEFALIA ALOBAR, ARTROGRIFOSIS, NO CAMARA GASTRICA,
POLIHIDRAMNIOS

19. ANENCEFALIA, ATRESIA INTESTINAL

20. HIDROCEFALIA, HOLOPROCENCEFALIA SEMILOBAR ASOCIADA DISPLASIA
FRONTONASAL, HENDIDURA LABIOPALATINA EXTENSA

21. ANENCEFALIA

22. POLIQUISTOSIS RENAL, DILATACION SISTEMA COLECTOR RENAL IZQUIERDA

23. SX POTTER AGENESIA RENAL BILATERAL

24. HIDROPS FETALIS(LINFANGIOMA QUISTICO RENAL, DERRAME PERICARDICO,
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25. ANENCEFALIA

26. HIDRONEFROSIS BILATERAL, PB DISPLASIA RENAL QUISTICA

27. MALFORMACION DE DANDY WALKER AGENESIA DE CUERPO CALLOSO, AGENESIA DE
HEMIDIAFRAGMA 1ZQ, HERNIA DE BOCHDALECK, CIV, UTERO BIDELFO, HIPOPLASIA
PULMONAR BILATERAL HIPERTRICOSIS FRONTAL.

28. HIDROPS FETALIS(HIGROMA QUISTICO, ANASARCA

29. HIDROPS FETALIS

30. ANENCEFALIA

31. ENCEFALOCELE

32. MICROGNATIA, HIGROMA QUISTICO ANTECEDENTE 1ER TRIM, ATRESIA ESOFAGICA
33. HIDROPS FETALIS

34. ANENCEFALIA. DISRAFIA A NIVEL CERVICAL, FASCIES DE BATRACIO

35. HEMIVERTEBRAS CERVICOTORACICAY LUMBAR, COSTILLAS CORTAS, POLIQUISTOSIS
RENAL

36. HIDROPS FETALIS, LINFEDEMA GENERALIZADO, HIPOPASIA PULMONAR, ARTROGRIFOSIS
37. ANENCEFALIA, FASCIES DE BATRACIO

38. ANENCEFALIA

39. HIDROPS FETALIS, LINFEDEMA GENERALIZADO, HIPOPLASIA PULMONAR,
ARTROGRIFOSIS

40. ANENCEFALIA, HENDIDURA FACIAL BILATERAL PB BANDA AMNIOTICA

41. ANENCEFALIA
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1.HOLOPRONCENCEFALIA ALOBAR, HIDROCEFALIA, ESPINA BIFIDA OCULTA, ARTERIA UMBILICAL
UNICA

. GASTROSQUISIS, POLIHIDRAMNIOS

. POLIHIDRAMNIOS, ATRESIA DUODENAL, DEFECTO SEPTAL AURICULAR

. POLIHIDRAMNIOS, VENTRICULOMEGALIA

. LABIO Y PALADAR HENDIDO DESCARTADO

. ATRESIA DUODENAL, SX DOWN, POLIHIDRAMNIOS

. GASTROSQUSIS

. ESTENOSIS DUODENAL, POLIHIDRAMNIOS, PIE EN SANDALIA, SX DOWN

9. HIDROCEFALIA, POLIHIDRAMNIOS,

10. VENTRICULOMEALIA LEVE

11. HIDRONEFROSIS RENAL IZQUIERDA

12. HERNIA DIAFRAGMATICA

13. VENTRICULOMEGALIA LEVE

14. VENTRICULOMEGALIA BILATERAL SEVERA E HIDROCEFALIA, HIDRONEFROSIS UNILATERAL 1ZQ
GRADO 1

15. MEGACOLON CONGENITO

16. HOLOPROCENCEFALIA ALOBAR, HERNIA DIAFRAGMATICA, POLIHIDRAMNIOS

17. ONFALOCELE, POLIHIDRAMNIOS, RCIU

18. HOLOPROCENCEFALIA SEMILOBAR, POLIHIDRAMNIOS

19. ONFALOCELE VS GASTROSQUISIS

20. QUISTE DE LA FOSA POSTERIOR, DANDY WALKER, PB. ATRESIA ESOFAGICA, POLIHIDRAMNIOS
21. CRANEOSINOSTOSIS, BRAQUICEFALIA, RCIU

22. HOLOPROCENCEFALIA, LABIO PALADAR HENDIDO IZQUIERDO

23. ATRESIA ESOFAGICA, HIDRONEFROSIS FETAL DERECHA, POLIHIDRAMNIOS

24. FEMUR, HUMERO 4 SDG MENOR A RESTO FETOMETRIA PROEDIO PB ENANIMO
25. HIDROCELE VENTRICULOMEGALIA LEVE

26. ECTASIA PIELOCALICEAL RINON DERECHO

27. VENTRICULOMEGALIA, POLIHIDRAMNIOS

28. HIDROCEFALIA NO COMUNICANTE, VENTRICULOS LATERALES DLATADOS

29. HIDROCEFALIA NO COMUNICANTE, CALCIFICACIONES PARENQUIMATOSAS EN CEREBRO,
SUGESTIVO TORCH

30. DILATACIO ATRIOVENTRICULAR 22MM, DILATAC 3ER VENTRICULO, ACUDUCTO SILVIO OCLUIDO
31. SX ARNOLD CHIARI, MENINGOCELE LUMBOSACRO CERRADO, HIDROCEFALIA,

32. HIDROCEFALIA SEVERA

33. VENTRICULOMEGALIA

34. VENTRICULOMEGALIA, ARRITMIA CARDIACA FETAL

35. COLAPSO PULMONAR DERECHO

36. HIDROCEFALIA PB ESTENOSIS DEL ACUEDUCTO DE SILVIO

37. LABIO Y PALADAR HENDIDO LADO DERECHO Y FISURA LABIAL IZQUIERDA

38. MENINGOCELE CERVICAL CON DEFECTO A NIVEL DE T12-C1

0 N OO O b~ WDN

39. SX ARNOLD CHIARI TIPO II, MIELOMENINGOCELE LUMBOSACRA, PIE EQUINOVARO, HIDROCEFALIA

40. ONFALOCELE, OLIGOHIDRAMNIOS
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41.ONFALOCELE

42 HIDROCEFALIA

43.GASTROSQUISIS

44. GASTROSQUISIS, RCIU ASIMETRICO, ECTASIA RENAL IZQUIERDA

45. ENCEFALOCELE FRONTO PARIETAL IZQUIERDO, DISPLASIA FRONTO NASAL, HIPERTELORISMO,
HENDIDURA PALATO LABIAL BILATERAL, MICROGNATIA

46. GASTROSQUISIS , PB DEXTROCARDIA

47. MIELOMENINGOCELE SACRO COCCIGEO, HIDROCEFALIA

48. HIDROCEFALIA, PB QUISTE ARACNOIDEO

49. DILATACION INTESTINAL

50. POLIDACTILIA, ACORTAMIENTO DE MIEMBROS TORACICOS , PELVICOS, SX DE COSTILLA
CORTA Y POLIDACTILIA(SX JOUNE) Pb DISPLASIA TANATOFORICA

51.HIDROCEFALIA

52.HIDROCEFALIA

53. HIDRONEFROSIS BILATERAL Gl

54. GASTROSQUISIS DEFECTO 3CM

55. HOLOPROCENCEFALIA ALOBAR, AUSENCIA DE HOZ CEREBRAL, HIPOTELORISMO,
DEPRESION PUENTE NASAL, FISURA LABIAL BILATERAL,CAMPTODACTILIA

56. URETERO HIDRONEFROSIS BILATERAL HIDROCELE BILATERAL

57.HIDROCEFALIA

58. SX ARNOLD CHIARI Il, (MESENSEFALO EN PICO,SALIENTE ACODADURA DE TALLA
CEREBRAL, CRANEO LACUNIA

59. HIDROCEFALIA AISLADA Vs DANDY WALKER

60. PIELOECTASIA 1ZQ GRADO IV Y DEL DERECHO lI-lll CLASIFICACION DE GRIG NON
61.AGENESIA DE CUERPO CALLOSO

62. AGENESIA DE EXTREMIDADES SUPERIORES E INFERIORES, LABIO Y PALADAR HENDIDO
63. PB MICROCOLON, HIDROCELE BILATERAL

64. HIDROCEFALIA A DESCARTAR AGENESIA DE CUERPO CALLOSO

65. HIDROCEFALIA SUPRATENTORIAL II-lII

66. HERNIA DIAFRAGMATICA

67. HIDRONEFROSIS FETAL BILATERAL

68. MENINGOCELE Gll SX REGRESION CAUDAL

69.PB AGENESIA DEL CUERPO CALLOSO, VENTRICULOMEGALIA

70. HOLOPROCENCEFALIA, ATRESIA DUODENAL,, MANOS APRETADAS

71. HIDROCEFALIA, MENINGOCELE LUMBOSACRO PB SX ARNOLD CHIARI I

72. ATRESIA DUODENAL, POLIHIDRAMNIOS SEVERO

73. VENTRICULOMEGALIA, HIDROCEFALIA
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