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.LRESUMEN

INTRODUCCION: Los defectos congénitos son una patologia de importancia

clinica y social, debido a su frecuencia, que puede estimarse hasta en un 2-5% de
todos los embarazos, teniendo un impacto sobre la vida del paciente y sus familias
y el costo econdmico que generan. Han surgido grandes avances en el
diagndstico prenatal que han modificado la calidad y esperanza de vida de estos
pacientes, siendo de gran importancia para planificar el tratamiento, ya que existen
grandes avances quirurgicos que pueden resolver de manera satisfactoria

multiples anomalias, con mejoria funcional y también estética.

OBJETIVOS: Conocer y describir prevalencia y morbimortalidad de RN productos

de embarazos con Defectos Congénitos en Instituto Nacional de Perinatologia.

MATERIAL Y METODOS: Se recolectaron datos de expedientes clinicos

neonatales y maternos de nacimientos con Defectos Congénitos, periodo enero
2013 diciembre 2015, se obtuvieron variables maternas y neonatales. Se utilizd

estadistica descriptiva.

RESULTADOS: En periodo se registraron un total de 11,805 nacimientos con 314

embarazos de productos con Defectos Congénitos; con una prevalencia de 265.9

por cada 10,000 nacidos vivos. Doscientos cincuenta recién nacidos vivos y



64/314 O6bitos. ElI predominio de Defectos Congénitos en nuestra poblacién lo

representan el Sistema Digestivo (27.4%) y Sistema Nervioso Central (18.8%).

CONCLUSIONES: Los Defectos Congénitos son espectros de gran importancia

clinica y social. En la actualidad estan surgiendo grandes avances en el
diagnostico prenatal con mejoria en la calidad y esperanza de vida de estos
pacientes. Se sugieren estudios prospectivos para un mejor control de las
variables y poder generar inferencias validas en relacion con el cuidado ante y
postnatal de los embarazos con Defectos Congénitos con la finalidad de disminuir
el tiempo de inicio del diagndstico y tratamiento, lo cual incluye las intervenciones
in utero; ademas de establecer lugares de referencia especificos y con convenios
oficiales para los Defectos que requieren manejo multidisciplinario y no retardar el

abordaje por el gran impacto tanto a nivel de salud como econdémico.

PALABRAS CLAVE: Defectos congénitos, diagnostico prenatal, factores de

riesgo, prevalencia, morbilidad perinatal.



Il. INTRODUCCION

Las malformaciones congénitas o defectos al nacimiento son causas importantes
de mortalidad infantil, enfermedad crénica y discapacidad en muchos paises. Las
mas graves ocurren durante las primeras ocho semanas de gestacion, en el

periodo de organogénesis.

La OMS define al “defecto congénito” como “toda anomalia del desarrollo
morfologico, estructural, funcional o molecular presente al nacer (aunque pueda
manifestarse mas tarde), externa o interna, familiar o esporadica, hereditaria o no,

unica o multiple”.
Las malformaciones congénitas se subdividen en: 2

¢ Malformaciones mayores: son aquellas malformaciones que tienen
consecuencias estéticas importantes o necesitan atencién médica obligada,
siendo subsidiarias ademas de correccion quirurgica.

Malformaciones menores: son aquellas malformaciones que no
comportan un trastorno estético ni representan un problema médico
importante para el paciente, no requiriendo obligatoriamente correccién

quirurgica.

A nivel internacional, la frecuencia reportada oscila entre el 2-3% de los nacidos
vivos y entre el 15-20% de los nacidos muertos. Debido a la trascendencia e
impacto en la salud publica, diversas organizaciones a nivel internacional realizan

monitoreo continuo de la prevalencia de malformaciones congénitas. ' En 2007, la



Secretaria de Salud gener6 un subsistema de informaciéon a nivel nacional que
recaba los datos del recién nacido vivo en el formato denominado “certificado de
nacimiento”, el cual contiene informacién referente a los datos de la madre, del
recién nacido y del certificante; asi como el “certificado de muerte fetal” que
contiene informacion relativa a los datos del producto del embarazo y la causa de
muerte. En un estudio realizado en México basado en el registro de dichos
certificados en el periodo 2009-2010 se encontré una prevalencia nacional de
0.7% entre los nacidos vivos y del 8.4% entre los nacidos muertos, siendo las
malformaciones musculo-esqueléticas y del sistema nervioso central las mas

comunes para cada grupo respectivamente. *

Segun el registro de la CDC (Centers for Disease Control and Prevention)/ NCHS
(National Center for Health Statistics), la principal causa de muerte en los Estados
Unidos en el 2013 correspondi6 a las malformaciones congénitas, deformaciones
y anormalidades cromosomicas, atribuyéndose el 20% de las muertes
neonatales. 4 Los desdrdenes relacionados a la corta gestacion y el bajo peso al
nacer constituyeron la segunda causa de muerte, correspondiendo al 18% de las
muertes neonatales. Para todos los grupos poblacionales excepto los negros no
hispanicos y puertorriquefios, la principal causa de muerte correspondid a las
malformaciones congénitas. Cuando las diferencias en las tasas de mortalidad
causa-especifica se examinaron por raza y etnicidad, la tasa de mortalidad por
malformaciones congénitas fue 34% mayor para indios americanos y nativos de
Alaska y 23% mayor para negros no-hispanos que para mujeres blancas no

hispanas. La mortalidad infantil por esta causa fue 23% menor para asiaticos e



islefios del pacifico y 21% menor para mexicanos que para mujeres blancas no

hispanas. *

1) Factores de Riesgo

Por convencion internacional, la frecuencia de malformaciones congénitas se
reporta como prevalencia en lugar de incidencia, ya que éstas no son
enfermedades de reciente incremento, sino desordenes que afectan a una

poblacién dada en un momento dado (nacimiento). *

Las malformaciones congénitas son un tema de Salud Publica, y su tratamiento es
un indicador de la calidad del servicio de salud en términos generales. El estudio
de las malformaciones congénitas emplea principalmente estudios de cohorte y de
. . 1
casos y controles para encontrar posibles factores de riesgo o protectores '. De
acuerdo al estudio Mainz realizado en Alemania en una poblaciéon de 40,083
nifos, se establecieron los siguientes factores de riesgo para malformaciones

congénitas.



Tabla 1. Factores de riesgo para malformaciones congénitas mayores.

Factor de riesgo RR 95% CI
Consanguinidad 24 1.6+3.5
Hermano con 1.9 1.5-24

malformaciones

Padre con 1.7 1.2-2.3

malformaciones

>3 MMM* 3.6 2.8-4.7

Terapia con IEI 2.8 1.8-4.5
Diabetes Mellitus 25 1.7-3.7

materna

Abuso de alcohol 3.3 1.4-8.0
materno

Uso materno de 2.6 1.3-5.1

antialérgicos en el primer

trimestre

Polihidramnios 6.0 4.3-8.4
Oligohidramnios 2.7 2.0-35
Edad gestacional menor | 6.0 5.2-6.9

a 32 SDG

RR, Riesgo relativo multivariado estadisticamente significativo




2) Terminologia

Los defectos estructurales de origen prenatal se clasifican dentro de los siguientes
tres grupos de acuerdo a su causa, temporalidad y extension de la alteracion en el

desarrollo. °

Malformaciones (Defecto en organogénesis)
Displasias ( Anormalidades celulares o en estructura tisular)
Deformaciones ( Cambios mecanicamente inducidos en el tejido normal)

Las malformaciones primarias son causadas por una agresion enddgena en el
tejido primordial. Las malformaciones secundarias (disrupciones) resultan del
desarrollo anormal de los 6rganos a partir de un primordial normal. Las
malformaciones congénitas mayores se definen como defectos estructurales del
cuerpo y/o 6rganos que comprometen la viabilidad y requieren intervencién. Los
errores morfogenéticos menores son pequenas alteraciones en el desarrollo que

no comprometen la viabilidad y no requieren tratamiento.

Se debe realizar una distincion entre las malformaciones aisladas (singulares),
combinadas (mas de una malformacién en un sistema / 6rgano en el mismo
individuo), multiples (mas de una malformacion en diferentes érganos en el mismo
individuo) y sindromes (combinacion de defectos en el desarrollo que comparten
una etiologia comun). Las secuencias son alteraciones en el desarrollo

secundarios a una cascada de eventos originados por un defecto morfolégico
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primario, y las asociaciones son combinaciones no aleatorias de defectos de

etiologia no definida y sin patrén de herencia. !

El término “malformaciones mayores” abarca tanto defectos singulares como

defectos estructurales combinados, sindromes, secuencias y asociaciones. 1.5

Cerca del 20% de todas las malformaciones congénitas mayores se transmiten
genéticamente por wuna anormalidad monogénica, 5-10% se deben a
anormalidades cromosomicas, 2-10% se deben a infecciones virales y en cerca

del 60% la causa se desconoce y se presume una etiologia multifactorial. ’

Los factores etioldgicos exdgenos incluyen medicamentos teratogénicos como la
vitamina A y derivados y las enfermedades metabdlicas maternas amo la diabetes
mellitus. Las siguientes sustancias han demostrado un efecto téxico en el embrion
humano: Alcohol, androginos, carbamazepina, derivados de cumarinas, yodo
(sobredosis), cocaina, fenobarbital / primidona, fenitoina, retintines, talidomida,

acido valproico y agentes citostaticos, asi como la radiacién ionizante.

3) Diagnéstico Prenatal de Malformaciones Congénitas

Aunque la vasta mayoria de los estudios de ultrasonido realizados se encuentra
dentro de la normalidad, alrededor del 1% de estos revela una anormalidad
estructural en el feto; ya que muchas de las anormalidades estructurales se
asocian a un riesgo elevado de cromosomopatia, generalmente se solicita un

cariotipo como estudio inicial en el abordaje de la anomalia. "’
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El riesgo base publicado de alteraciones congénitas estructurales menores o
mayores se estima en 2 - 3.5% . Lemyre et al., reportd su experiencia en una
unidad de tercer nivel en Canada, demostrando un riesgo residual del 2.9% (95%
Cl 2.3-3.7) para cualquier anomalia congénita al nacimiento después de un
ultrasonido de Il nivel en el segundo trimestre en una poblacion considerada de
riesgo incrementado para anomalias fetales basado en los antecedentes

familiares.

El estudio RADIUS sobre el diagndstico de anomalias fetales utilizando ultrasonido
reporta una tasa de deteccion mayor en unidades de tercer nivel (35%) antes de
las 24 semanas de gestacion comparado con unidades de otro nivel de atencion
(13%). De acuerdo con el Comité de Genética de la Sociedad de Obstetras y
Ginecdlogos de Canada, se debe informar a los pacientes que el ultrasonido
prenatal a las 18-20 semanas de gestacion puede detectar malformaciones
estructurales en aproximadamente el 60% de los casos (lI- 2A). La resonancia
magnética ultra-rapida (Ultrafast Magnetic Resonance Imaging) es una modalidad
de imagen especialmente util en el abordaje de malformaciones cerebrales y

pulmonares asi como en la planeacion de intervenciones de alto riesgo in-utero. ’

Los examenes invasivos constituyen un método directo para determinar el
cariotipo fetal por medio del muestreo de vellosidades coridnicas, biopsia
placentaria, amniocentesis o cordocentesis; y estan tipicamente indicados cuando
el riesgo de aneuploidia se estima por encima de un valor de corte determinado,

usualmente 1 en 200 o 1 en 300 (0.3-0.5%). EI andlisis no proporciona
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informacion sobre microdeleciones o microduplicaciones, para lo cual se requieren

técnicas como FISH (Fluorescence in situ hybridization). '’

M Edad materna
C Antecedentes
0 12 consulta Portador enfermedades genéticas UNIDAD
N Portador anomalia cromosomica DIAGNOSTICO
g Ansiedad PRENATAL
U —»  Marcadores ecograficos ——® )
L (Translucencia nucal,
I 1* Ecografia
—_— Screenin ~ -y
A qeeenine § Informacion
P Bioquimico /
R I° o II trim o ¥
E ( ) Marcadores Tecnica
N ecograficos
‘_.1 ——  Malformaciones
T 2* Ecografia Poli - Oligoamnios (, . t.
A || (nivelID) CR Al 10@‘0
L k/
Normal Anormal
PARTO Decision

4) Abordaje General de Malformaciones Congénitas

Una vez que nos encontramos frente al recién nacido, debera sospecharse un

sindrome congénito en aquel nifo que presente:

e Malformaciones, deformaciones u otras anomalias fisicas visibles.
e Varias anomalias menores

¢ Restriccion del crecimiento intrauterino sin etiologia clara

e Desproporcion entre segmentos corporales

e Alteraciones en la diferenciacion sexual
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e Trastornos en el tono muscular

Una vez que se identifica una anomalia estructural, se debe realizar una historia
clinica familiar extensa y detallada, asi como una exploracion fisica a la madre.
Los antecedentes obstétricos deberan ser revisados cuidadosamente en
busqueda de exposicion a teratdgenos (medicamentos, infecciones, radiacion,
drogas licitas) y otros factores relacionados con el estilo de vida. Debera
obtenerse una historia clinica que incluya 3 generaciones previas de ambos
padres, poniendo atencion especial a los antecedentes de anomalias congénitas,

muertes tempranas y la posibilidad de consanguinidad entre los padres. "¢’

La exploracion fisica debe enfocarse en la identificacion de la anormalidad
congeénita en cuestion para descartar una alteracion autosomico dominante o una
cromosomopatia. Asi mismo, un grupo bastante mas significativo estara afectado
en algun momento de su vida por un defecto estructural (malformacion) o funcional
(enfermedad) cuya etiologia es compleja y se denomina herencia multifactorial. En
ella interactuan factores constitucionales, producto de genes menores con un
efecto aditivo, cuya resultante surge de la accion del conjunto, y otorgan una
predisposicion genética que se suma a malformaciones congénitas aisladas como
defectos de cierre de tubo neural, cardiopatias congénitas, luxacion congénita de

cadera, hidrocefalia congénita, fisura labiopalatina, entre otras. ®*°

En los defectos teratogénicos, un agente externo interfiere con el desarrollo del

embrion o el feto y causa malformaciones, restriccion del crecimiento o

14



alteraciones funcionales. La importancia de reconocer un teratdégeno radica en la

posibilidad de prevencion. '

En vista de la complejidad que implica el abordaje de las anormalidades
estructurales fetales tomando en cuenta las causas, los sindromes asociados y el
pronostico, se recomienda consultar a un especialista en medicina materno-fetal /
genetista, quien proporcionara consejeria de forma objetiva y respetuosa de la

decision de los padres, asi como su cultura, religion y/o creencias. '

A) Cromosomopatias

Las anomalias congénitas cromosomicas hacen referencia a toda anomalia del
desarrollo morfologico, estructural, funcional o molecular con afectacion del
ndmero o la estructura de los cromosomas. "'° Representan aproximadamente el
15% de las anomalias congénitas mayores diagnosticadas antes del afio de vida
en Europa y se asocian al 25% de las muertes perinatales por anomalias

congénitas, '° siendo las mas frecuentes la Trisomia 21, 18 y 13. %™

Las anomalias cromosdmicas contribuyen a una alta mortalidad perinatal e infantil,
y pueden provocar abortos espontaneos. Las discapacidades fisicas y/o mentales
que ocasionan suelen ser de caracter grave, lo que también provoca un elevado

coste sanitario, social y emocional por la cronicidad de las complicaciones. 10

La gestion de las anomalias cromosdmicas requiere un enfoque multidisciplinario
para la evaluacion continua y el seguimiento de las anomalias congénitas

asociadas y trastornos adquiridos, ya que el conocimiento de estas condiciones

15



asociadas es importante para los profesionales de la salud que tratan a estos

pacientes. '°

El desarrollo de sistemas de informacién también es importante, ya que son la
base para la vigilancia y para la investigacion clinica y epidemiolégica de las

anomalias cromosomicas.

Segun la CDC, la cromosomopatia mas comun es la Trisomia 21, con una
prevalencia nacional estimada en Estados Unidos de13.56 por cada 10 000
nacidos vivos, representando un caso por cada 737 nacimientos. Esta prevalencia
situa al Sindrome de Down como la anomalia congénita mas comun, tomando en
cuenta las anomalias no cromosomicas. La prevalencia de Trisomia 13 y 18 es de
1.28 y 2.64 casos por cada 10 000 nacidos vivos respectivamente, las cuales
incrementan a 1.89 y 3.6 al tomar en cuenta los casos de 6bitos e interrupcion del

embarazo.

B) Defectos del Sistema Nervioso Central

Los defectos de tubo neural causan pérdida fetal y discapacidad considerable en
los recién nacidos sobrevivientes. Aproximadamente 400 000 nifios con espina
bifida nacen cada ano alrededor del mundo. Existe amplia variabilidad en su

prevalencia, siendo la mayor a nivel mundial en el norte de China. 12

La formacion y cierre del tubo neural ocurre alrededor de las 4 semanas de
gestacion. La falla en el cierre de una porcion del tubo neural resulta en disrupcién

en la diferenciacion del sistema nervioso central y neuroeje, desde el cerebro

16



hasta el sacro; lo que en forma colectiva se conoce como defecto de tubo neural.

1,713

La causa de los defectos de tubo neural aun no se ha establecido, sin embargo,
existen 2 teorias postuladas: la mas aceptada que sugiere un cierre ordenado y la
menos aceptada que sugiere mltiples sitios de cierre. ' La formacion y cierre del
tubo neural involucra procesos extracelulares, celulares e intercelulares complejos,
iniciando con la neurulacién primaria y completada con el proceso de canalizacion
el cual ocurre durante la neurulacion secundaria. La teoria mas ampliamente
aceptada sostiene que el cierre de tubo neutral inicia en la regidn cervical media y
progresa en forma de cremallera ostral y caudalmente, siendo los poros craneal y
rostral los ultimos en cerrarse. Entonces, la formacién del tubo neural por
neurulacion primaria ocurriria hasta S2, y las areas caudales a S2 se forman por
neurulacion secundaria. Esta teoria, sin embargo, no explica la presencia de

mielomeningocele multiple. ™

La teoria de los sitios multiples de cierre de tubo neural sugiere la existencia de
cinco sitios de cierre separados, presumiblemente controlados por uno o mas
genes. El cierre ocurre de manera ordenada, iniciando en el sitio 4, seguido de los

sitios 2, 3,1y 5.
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Tabla 2. Sitios de origen de los multiples sitios de cierre del tubo neural.

Sitio de Sitio de Direccion de Progresion Progresion
Cierre Origen progreso Rostral Caudal
1 Cervical medio Bidireccional Se une a sitio  Se une a sitio
4 5
2 Unioén entre Bidireccional Se une a sitio ' Se une a sitio
prosencéfalo y 3 4
mesencéfalo
3 Esbozo de la Unidireccional Se une a
boca borde rostral
(Estomodeo) de sitio 2
4 Borde caudal Unidireccional Se une a -
de aspecto
romboencéfalo caudal de sitio
2
5 Borde caudal Unidireccional Se une a -
del tubo neural borde caudal
de sitio 1
(regidbn entre
L2 y S2 es
probablemente
el sitio de
cierre).

La eficacia y el costo-beneficio del suplemento de acido félico periconcepcional
para la prevencion de defectos de tubo neural ha sido bien documentada por
diversos estudios internacionales. Las mujeres que desean tener un hijo deben
tomar 400 microgramos de acido félico diariamente, y aquellas con antecedente
de un defecto de tubo neural en un hijo previo deberan tomar 4 mg de acido folio
diariamente. La ingesta periconcepcional de acido félico iniciando 4 semanas
previas a la concepcion y durante las 12 primeras semanas de embarazo puede

prevenir el 70% de todos los defectos de tubo neural. '

18



Segun el reporte de la CDC (Centers for Disease Control and Prevention) de
Estados Unidos, durante periodo 2004-2006 (ultimo reporte 2010), la prevalencia
de anencefalia es de 2.06 por cada 10 000 nacidos vivos, la cual incrementa a

2.54 al incluir dbitos y embarazos interrumpidos. '

C) Defectos Cardiacos

Las malformaciones cardiacas son el grupo mas comun de malformaciones. La
incidencia de cardiopatias congénitas moderadas-graves se estima en 5-6 por
cada 1000 recién nacidos vivos, pero es mayor en la vida fetal porque algunos
fetos afectados no sobreviven al término, probablemente como resultado de la
complejidad de la enfermedad cardiaca o las anomalias asociadas. '° En México,
las malformaciones cardiacas superan en frecuencia a las del sistema nervioso
central, que en épocas anteriores ocupaban el primer lugar. Se estima una
prevalencia de cardiopatias congénitas de alrededor del 1% de los recién nacidos

vivos. 3

En México, de los pacientes con cardiopatia congénita, una tercera parte
enfermara criticamente y fallecera en el primer afio de vida a menos que reciba
tratamiento quirdrgico, por lo que el envio a un centro especializado en forma
oportuna es de vital importancia. De acuerdo a estadisticas de los grandes
centros de cirugia cardiaca, 25% de los pacientes ingresados son menores a 28

dias (siendo prematuros el 20 % de este grupo). '°
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Es frecuente que el paciente con cardiopatia congénita sea portador de un
sindrome genético. En el 8% de los casos corresponden a factores genéticos
primarios, debido a un defecto cromosémico en el 5% de los casos y en el 3% a

una mutacion de un solo gen. '
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Tabla 3. Prevalencia de Cardiopatias Congénitas en diferentes centros de

referencia en México.

Numero

10

11

12

13

14

15

Defecto

Asplenia

A. Ebstein
Transposicion de
grandes vasos
Coartacion aortica
Ventriculo
izquierdo
hipoplasico
Comunicacion
interventricular
Atresia pulmonar
sin CIV

Tetralogia de
Fallot
Persistencia de
conducto
arterioso

Atresia
tricuspidea
Drenaje  venoso
pulmonar
anomalo
Ventriculo
derecho
hipoplasico
Tronco comun
Canal
auriculoventricular
Otros

Boston

214

11

o O,

12

INCICH
++

5646
0.7
1.3
0.8

5.8

3.9

1.6

0.6

0.8
0.4

39.7

IMSS
+++

283
15.3
13.5
10
8.9
7.5
7.1
6.7
5.7

3.9

2.8

1.7

1.4

—

12.5

INP
++++

321
3.1
1.6
5.9
3.4
2.8
11.8
5.0
0.6

48.9

1.9

2.2

0.6

0.6

0.6

8.0

SMHIP
+++++

141
0.7
0.7
4.9
4.9
5.3
4.9

2.1

65.5

1.4

o o

29.6

+ Muirhead CO, 1990; ++ Zamora-Gonzalez C y Col., 1971; +++ Pérez- Trevifio C,

1973; ++++ De Rubens-Figueroa H y J col., 1997; +++++Beltran-Rodriguez C,

1993.
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La deteccion prenatal de cardiopatias congénitas es un reto particular, ya que
tanto cavidades izquierdas como derechas sostienen la circulacién arterial
sistémica, existen cortocircuitos atriales y arteriales y la circulacion placentaria
provee soporte nutricional y oxigenacion para los fetos en desarrollo. Por lo tanto,
la mayoria de los fetos afectados por cardiopatias congénitas no muestran signos
francos de falla cardiaca en la etapa fetal, ya que un lado del corazén compensa
por la anomalia que presenta el otro. '® Por ejemplo, en el Sindrome de corazén
izquierdo hipoplasico, el gasto sistémico puede ser mantenido por cortocircuito de
izquierda a derecha a nivel atrial y el conducto arterioso permeable, acompanado
de la resistencia vascular pulmonar elevada que permite al ventriculo derecho

1517 Consecuentemente, la

bombear sangre a la circulacion sistémica.
identificacion de los fetos afectados depende de la deteccién durante la
exploracion ultrasonografica rutinaria o la identificacién de factores de riesgo que

sitta al feto en un riesgo elevado de cardiopatia congénita. '’

Los factores de riesgo para cardiopatia congénita pueden subdividirse en aquellos
que afectan directamente al feto, por ejemplo el incremento en la translucencia
nucal; los factores maternos, por ejemplo la exposicion a medicamentos
teratogénicos; y los factores “historicos”, como el antecedente de cardiopatia
congénita en un familiar de primer grado. ' Los factores de riesgo modificables
han sido abordados por la Asociacion Americana del Corazén (AHA) y la
Academia Americana de Pediatria (AAP) en una declaracién de posicion publicada
en el 2007, en la cual los autores recomiendan vitaminas periconcepcionales

(incluyendo acido félico) para reducir potencialmente el riesgo de cardiopatia
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congénita, y para mujeres embarazadas la consulta médica previo a la ingesta de

cualquier medicamento. '
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Tabla 4. Indicaciones para ecocardiografia fetal. '’

Indicacion fetal

Sospecha o deteccion de cardiopatia congénita en ultrasonido obstétrico

Incremento en grosor de translucencia nucal en el primer trimestre: percentila >
992 (<3.5 mm) o0 >952 (>2.2 -2.6 mm) de acuerdo a longitud céfalo-caudal

Anomalias extracardiacas mayores como hernia diafragmatica, exonfalos, atresia
duodenal o higroma quistico

Hidropesia fetal
Arritmias fetales, incluyendo taquicardia, bradicardia y latidos ectopicos

Cariotipo fetal anormal, como Trisomia 13 (Sindrome de Patau), Trisomia
18(Sindrome de Edwards), Trisomia 21 (Sindrome de Down), Monosomia X0
(Sindrome de Turner)

Embarazo monocoridnico debido a riesgo de anomalia cardiaca o sindrome de
transfusion feto- feto.

Indicacion materna

Medicamentos: Uso de inhibidores de sintesis de prostaglandinas (ibuprofeno),
riesgo de teratogenicidad debido al uso de litio o anticonvulsivos.

Diabetes Mellitus u otra condicidn metabdlica como fenilcetonuria.
Infeccion materna por Parvovirus

Anticuerpos maternos positivos anti-Ro y anti-La

Indicacion histoérica

Cardiopatia congénita en familiares de primer grado

Otros

Reproduccion asistida o fertilizacién in vitro

Incremento en el riesgo de falla cardiaca fetal, como con ausencia de ducto
venoso, anemia fetal o presencia de tumores fetales con vascularizacion extensa.
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La translucencia nucal es la aparicion sonografica del espacio ocupado por liquido
en la parte posterior del cuello fetal, y se mide entre la semana 11 y 13 con 6 dias.
117 Originalmente utilizada para identificar a los fetos con riesgo incrementado de
trisomia 21, actualmente es reconocida como un factor de riesgo independiente
para cardiopatia congénita, sin embargo el valor de translucencia nucal (TN) que
amerita valoracion ecocardiografica aun se encuentra en debate. " El resultado de
un metaanalisis encontré6 que, entre fetos cromosdémicamente normales con
cardiopatia congénita, 44% tenian el valor de TN en el percentil > 95°, y 20%
en el percentil > 99°. Por lo tanto, otros marcadores han sido propuestos para

estratificar el riesgo de cardiopatia e incrementar el valor predictivo positivo. '’

Diversos estudios han demostrado que un flujo alterado del ducto venoso se
asocia con un incremento de tres veces mayor en la incidencia de cardiopatia

congénita entre fetos cromosdmicamente normales. "’

La historia familiar de cardiopatia congénita es una de las razones mas comunes
de referencia para la realizacion de un ecocardiograma fetal detallado. En estos
embarazos, el riesgo de cardiopatia se ha reportado de un 2-3% y algunos

estudios sugieren que incrementa en el caso de que la madre sea la afectada. "’

Una vez que se ha hecho el diagnostico de cardiopatia congénita, debera
optimizarse el tratamiento, el modo de nacimiento y el tiempo mas conveniente.
Deberan tenerse en consideracion los cambios que ocurren durante la circulacion

transicional como el cierre del foramen oval, la constriccion del ducto arterioso, la

25



caida de las resistencias vasculares pulmonares y el incremento en la resistencia

vascular sistémica. ">V

Se ha planteado la estratificacion de riesgo de acuerdo al tipo de lesion cardiaca,
sin embargo, dentro de cada grupo de lesiones cardiacas existe un espectro de
severidad y cada grupo diagndstico no puede considerarse homogéneo. ' La
declaracion de la Asociacion Americana del Corazén en Cardiologia Fetal
establece que el riesgo de compromiso al nacimiento debera determinarse en el
periodo neonatal por el cardidlogo fetal, tomando en cuenta la cardiopatia

especifica, asi como hallazgos especificos en la ecocardiografia fetal.

Una evaluaciéon reciente del protocolo para estratificacion de riesgo aplicado
prospectivamente a una poblacion en el Sistema Nacional de Salud (Children’s
National Health System) demostré alta precision con una sensibilidad de 0.83-0.99

para predecir la necesidad de intervencion especializada al nacimiento. '°

Las cardiopatias congénitas pueden dividirse en 3 categorias de acuerdo al riesgo
predicho de inestabilidad hemodinamica al nacimiento: (1) Cardiopatia congénita
sin riesgo de inestabilidad hemodinamica durante o inmediatamente después del
nacimiento o en el periodo neonatal; (2) Cardiopatia congénita con riesgo minimo
de inestabilidad hemodinamica; y (3) Cardiopatia congénita con alto riesgo de

inestabilidad. """
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Tabla 5. Tipos de cardiopatia congénita y recomendaciones en la sala de

partos (American Heart Association).

Definicién Ejemplo de | Via de | Recomendaciones

cardiopatia nacimiento en sala de partos

recomendada
Cardiopatia Cardiopatia  con | Parto vaginal en
congénita para la | cromosomopatia nivel de atencién
que se han | fatal e involucro | habitual
planeado cuidados | multisistémico
paliativos. Atencion a
familiares

Cardiopatia Defecto de septum | Parto vaginal en | Cuidados de rutina
congeénita sin | auriculo nivel de atencion
riesgo predicho | ventricular, habitual Evaluacion
para inestabilidad | defecto de septum neonatal
hemodinamica en | ventricular, Valoracion
la sala de partos o | Tetralogia de | posterior/ externa
primeros dias de | Fallot leve. por Cardiologia.
vida.
Cardiopatia Lesiones  ducto- | Considere Cuidados de rutina,
congeénita con | dependientes, induccion inicio de
riesgo minimo de | incluyendo planeada cercana | prostaglandinas en
inestabilidad Sindrome de | al término. caso de estar
hemodinamica en | corazén izquierdo indicado
la sala de partos, | hipoplasico, Nacimiento en
que requiere | Coartacion aortica | hospital con | Traslado para
cateterismo critica, Estenosis | neonatélogo y | cateterismo/cirugia.
posnatal o cirugia. | adrtica severa, | cardiélogo

Interrupcion de | disponible.

arco aortico,

Atresia pulmonar

con septum

ventricular integro,

Tetralogia de

Fallot grave.
Cardiopatia Transposicion de | Induccién Neonatdlogo y
congénita con | grandes arterias | planeada a la 38- | cardidlogo
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inestabilidad
hemodinamica
probable en Ila
sala de partos que
requiera atencion
especializada para
estabilizacion.

con septum
auricular integro o
defecto de septum
auricular
restrictivo,
arritmias
descontroladas,
bloqueo cardiaco
completo con falla
cardiaca.

39 SDG,
considere cesarea
Si es necesario
coordinar
servicios.

Nacimiento en
hospital que
pueda proveer /
ejecutar
procedimientos
necesarios en
forma inmediata
para la
estabilizacién del
paciente.

presentes en sala
de partos con
equipo necesario.

Plan para
intervencidn segun
diagndstico

Plan para traslado
urgente

Cardiopatia
congeénita
inestabilidad
hemodinamica
esperada al
presentarse la
separacion de la
placenta
requiriendo
cateterismo/cirugia
inmediata en la

con

sala de partos
para mejorar
supervivencia.

Sindrome de
corazon izquierdo
hipoplasico  con
foramen oval
restrictivo o}
septum

interauricular

integro y ductus
arterioso anormal,
Retorno  venoso
pulmonar anémalo

con obstruccion,
Anomalia de
Ebstein con
hidropesia,

Tetralogia de

Fallot con valvula
pulmonar ausente,
Arritmias
descontroladas
con hidropesia,
Bloqueo cardiaco
completo con
frecuencia
cardiaca
Fibroelastosis
endocardica
hidropesia.

baja,

y/o

Cesarea a las 38-
39 SDG en unidad
de servicios
cardioldgicos.

Equipo cardiologico
especializado en la
sala de partos.

Plan para
intervencion segun
indicado
(cateterismo,
cirugia, ECMO).
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Predecir la necesidad de permeabilidad del conducto arterioso al nacimiento para
mantener la circulaciéon pulmonar o sistémica puede ser dificil en el periodo
prenatal, sin embargo los siguientes hallazgos ecocardiograficos han demostrado

ser predictores confiables. 19

e Flujo reverso del ducto arterioso (Flujo de la aorta a la pulmonar a través
del ducto).

¢ Orientacion reversa del ducto arterioso, definida como un angulo de unién
entre el ducto y la aorta menor de 90°.

e Puntuacion Z de la valvula pulmonar menor a -3 después de la semana 16

de gestacion.

La puntuacion del Perfil Cardiovascular, por otro lado, permite abordar el riesgo de
insuficiencia cardiaca congestiva en fetos con diagndstico de cardiopatia
congénita. Consiste en 5 parametros: Edema, derrame/hidropesia, tamano del
corazoén, funcion cardiaca, hallazgos Doppler del ductus venoso, arterias y venas

umbilicales. ™

El uso de este perfil ha sido evaluado en cardiopatias congénitas y anormalidades
del ritmo fetal, con una puntuacion menor o igual a 7 correlacionando con un
mayor riesgo de compromiso perinatal o muerte. Dentro de estos 5 parametros, la
presencia de hidropesia y cardiomegalia han mostrado la asociacién

estadisticamente mas significativa con mortalidad.
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Tabla 6. Puntuacion de Perfil Cardiovascular (Tomado de Wieczorek A. et al.,

Prediction of outcome of fetal

congenital

heart disease using a

cardiovascular profile score. Utrasound Obstet Gynecik 2008; 31: 285).

Categoria 2 puntos 1 punto O puntos
Hidropesia No Ascitis o derrame | Edema cutaneo
pericardico o]
pleural
Tamafo cardiaco | >0.2y<0.35 0.35-0.5 <0.20>0.5
(area
cardiaca/area
toracica)

Funcioén cardiaca

Valvulas mitral vy

tricuspidea
normales, llenado
diastolico bifasico,
fraccion de
acortamiento
ventricular
izquierdo o]

derecho > 0.28.

Regurgitacion

tricuspidea
holosistélica o]
fraccion de
acortamiento
ventricular
izquierdo o]

derecho < 0.28.

Regurgitacion

mitral holosistolica
0 cambio en la
presion / tiempo
de la  valvula
tricuspidea <400,
llenado diastdlico
monofasico.

Doppler de Arteria | Normal Velocidad al final | Velocidad al final

umbilical de Ila diastole |de Ila diastole
ausente reversa

Doppler de Vena | Normal Ductus venoso | Pulsaciones de

umbilical

atrial reverso

vena umbilical

Una vez realizada la evaluacién y la estratificacion del feto, deberan tomarse en

cuenta las recomendaciones de la AHA (American Heart Association) de acuerdo

al tipo de cardiopatia congénita. Las cardiopatias congénitas con funcion cardiaca
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normal podran ser atendidas en la mayoria de los centros, sin requerir atencion
especializada. El parto vaginal posterior al trabajo de parto espontaneo es la mejor
medida para la madre y el recién nacido en la mayoria de los casos; por lo que no
se recomiendan los nacimientos pretérmino tardio y de término temprano

iatrogénicos.'®

D) Defectos Nefrourolégicos

El diagnostico de la patologia uroldgica neonatal y por consiguiente su
manifestacion clinica han variado significativamente con el uso rutinario de la
ecografia para el control del embarazo y del feto. Sin duda, la mayor sensibilidad y
especificidad de los nuevos equipos de ecografia brindan informaciéon cada vez

mas acertada en cuanto a posibles diagndsticos. "'°

Las anomalias congénitas nefrourolégicas incluyen un gran niumero de entidades
ocasionadas por el desarrollo embriolégico anormal del aparato urinario, que
comprenden alteraciones en el numero, el tamafo y/o la posicion de los rifiones,
dilatacién obstructiva o no obstructiva de la via urinaria y lesiones de displasia
renal, incluyendo enfermedades quisticas. 20 pueden presentarse en forma aislada

o en el contexto de un cuadro sindrémico.
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Tabla 7. Anomalias congénitas nefrouroldgicas.

Alteracién presente Tipo Entidad
Dilatacion Obstructiva Estenosis pieloureteral
Estenosis
vesicoureteral
Valvulas de uretra
posterior
Vesical
No obstructiva Reflujo vesicoureteral
Megauréter primario
Ectasia
Displasia Enfermedades quisticas
Numero Agenesia
RiAdn supernumerario
Tamano Hipoplasia
Posicién Ectopia

Rifdn en herradura

Malrotaciones

Es de notar que el doble sistema colector pieloureteral debe considerarse una

variante de la normalidad, de no presentar otras anomalias asociadas. 2
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En nuestro medio, las anomalias nefrourologicas se detectan generalmente en el
periodo prenatal, de forma que representan un tercio de las alteraciones
ecograficas prenatales. Del total de las anomalias, aquellas que cursan con

dilatacion de la via urinaria son las mas frecuentes. 2°

Aunque el término displasia hace referencia a caracteristicas anatomopatolégicas
del tejido en cuestion, diversos datos clinicos pueden hacer sospechar de su
existencia, por ejemplo los hallazgos ecograficos de hiperecogenicidad del
parénquima renal, pérdida de la diferenciacion normal cértico-medular o la
deteccion de quistes renales. Prenatalmente, a la semana 20 de gestacion, la
orina fetal ya representa mas del 90% del volumen total de liquido amnidtico, de
modo que el hallazgo de oligohidramnios mas alla de esta edad gestacional es un
excelente indicador de funcidn renal fetal anormal. "?° Asi mismo, la presencia de
ureterohidronefrosis bilateral o megavejiga a partir de la semana 12 de gestacion

debe hacernos sospechar fuertemente el diagndstico de obstruccion infravesical.

20

La patogenia de las anomalias congénitas nefrouroldgicas es compleja, en
consonancia con el mecanismo de formacion y desarrollo embriolégico del aparato
urinario. Estas anomalias son mas frecuentes en varones y existen casos de
agregacion familiar; Pueden formar parte de cuadros multiorganicos en entidades
con patron de herencia dominante o recesiva como el sindrome branquio-oto-

renal, el sindrome de Kallmann y el Sindrome de Ehlers-Danlos, entre otros. "%
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Entre los diversos genes involucrados destacan por su frecuencia los genes

HNF1B y PAX2. Alteraciones del gen PAX 2 causan hipodisplasia renal asociada a

coloboma y sordera. Los defectos del gen HNF1B que codifica el factor de

transcripcion del mismo nombre (factor nuclear de hepatoitos 1 3) se ha mostrado

en los ultimos afios como causante de diversas alteraciones del desarrollo, ya que

este factor esta involucrado en la organogénesis de los rifiones, la via urinaria, el

higado, el pancreas y el 10% de los casos de malformaciones nefrourolégicas

estan explicadas por mutaciones de este factor de transcripcion.

Los siguientes son algunos de los trastornos que podemos encontrar y las

medidas terapéuticas iniciales. ’

Sindrome de Prune Belly: Proceso obstructivo infravesical de aparicion
precoz en el desarrollo fetal que se resuelve espontaneamente en la ultima
fase de la gestacion. La ecografia puede mostrar dilataciones
ureteropielocaliciales con cistouretrografia sin obstruccion uretral. Se
acompana de alteracidon de la piel y la musculatura de la pared abdominal
anterior (abdomen en ciruela pasa), testiculos intraabdominales vy
megauréter.

Valvulas de uretra: Proceso obstructivo infravesical que se acompafa de
ureterohidronefrosis y requiere incision endoscépica de las valvulas para
lograr el drenaje vesical, posteriormente un seguimiento nefroldgico

adecuado.
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e Ureterocele ectopico: Se puede observar un doble sistema pieloureteral
completo. El diagndstico se hace con ecografia y cistouretrografia miccional
y la conducta se limita a la apertura endoscopica del ureterocele o a simple

vista, cuando protruye por la vagina.

Por otro lado, la extrofia vesical y de cloaca se presentan como un espectro de
malformaciones en los que la extrofia clasica representa el 60% de los casos, sus
variantes el 30% y la extrofia de cloaca el 10%. La extrofia de cloaca es la
malformacion mas grave de los defectos de la linea media y consiste en
onfalocele, ano imperforado con un defecto de cierre de la linea media inferior con
exposicion de intestino y extrofia de vejiga. Frecuentemente se asocian con
defectos de la columna vertebral (mielomeningocele), lo que complica aun mas el

pronodstico de estos recién nacidos. ’

La evalucion del paciente con anomalia nefrouroldgica debera incluir, ademas de
los estudios relacionados directamente con su alteraciéon estructual nefrourolégica
(ecografia 'y cistouretrografia miccional), la busqueda especifica de
manifestaciones extrarrenales y la realizacion de una meticulosa historia familiar
que ayude a identificar la causa molecular subyacente y a facilitar el consejo

genético de las familias afectas. "?°
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E) Defectos Musculoesqueléticos

o Displasias Oseas

Este amplio grupo comprende las displasias esqueléticas y los desérdenes
congénitos de las extremidades por aplasia o hipoplasia significativa de elementos

6seos. !

Las displasias 6seas u osteocondrodisplasias son un grupo heredable de mas de
450 desordenes bien definidos que afectan primariamente hueso y cartilago,
llegando a afectar en algunos casos musculos, tendones y ligamentos. Se
transmiten por herencia autosomica dominante, autosOdmica recesiva, recesiva
ligada a X y dominante ligada a X, lo cual aporta informacion sobre futuras
recurrencias. La historia familiar, incluyendo las estaturas familiares y los patrones
de crecimiento deberan ser obtenidas de los padres de cualquier recién nacido
afectado para determinar la existencia de hermanos afectados y establecer el

modo de herencia. 2%
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Tabla 8. Principales desérdenes musculoesqueléticos de presentacion en el

periodo neonatal (Modificado de 21).

Grupo o Nombre Modo de herencia Gen
Desoérdenes de receptor

3 de crecimiento de

fibroblastos

Displasia Tanatoforica AD FGFR3
Acondroplasia AD FGFR3
Hipocondroplasia AD FGFR3
Acondroplasia grave con | AD FGFR3
retraso del neurodesarrollo
y acantosis  nigricans
(SADDAN)
Desordenes de colagena tipo Il
Acondrogénesis tipo |l AD COL2A1
Hipocondrogénesis AD COL2A1
Displasia espondilo- | AD COL2A1
epifisiaria congénita
Displasia Kniest AD COL2A1
Desoérdenes de colagena tipo X1
Fibrocondrogénesis AR COL11A1
Fibrocondrogénesis AD COL11A1, COL11A2
Displasia AR COL11A2

Otospondilomegaepifisiaria
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Desodrdenes con
disminucion de la
mineralizacion 6sea

Osteogénesis imperfecta | AD COL1A1, COL1A2,

(Moderada, grave y letal) IFITM5

Osteogénesis imperfecta | AR CRTAP, P3H1, PPBI,

(moderada, severa y letal) FKBP10, HSP47, SP7,
WNT1, TMEM33B

Ademas de los mencionados en la tabla 4, el extenso grupo de las displasias
esqueléticas incluyen: Errores de sulfatacion, Desérdenes del gen Perlecan,
Desérdenes de la Filamina, Displasias de costillas cortas con o sin polidactilia,
Desordenes de TRPV4, Displasias metafisiarias, Displasias espoéndilo-epi-
metafisiarias, Desordenes acromesomélicos, Displasias mesomélicas vy
rizomesomeélicas, Displasias 6seas Bent, Displasias con dislocaciones multiples,
Condrodisplasia punctata, Displasias osteoesclerdticas neonatales, Desordenes
con densidad Osea incrementada, Osteogénesis imperfecta y desérdenes con

densidad 6sea disminuida y Desérdenes de mineralizacién. "%!

Existen patrones de herencia observados con poca frecuencia, incluyendo el
mosaicismo somatico, en el cual uno de los padres se encuentra levemente

afectado y su progenie se encuentra afectada en forma grave. %'

Idealmente, el diagnéstico de las displasias esqueléticas debe realizarse en el
periodo neonatal para implementar un plan de manejo adecuado inmediatamente

posterior al nacimiento, sobre todo en desérdenes con alta incidencia de letalidad.
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El ultrasonido del primer trimestre permite identificar aneuploidias, asi como
displasias esqueléticas usualmente letales como osteogénesis imperfecta vy
displasia tanatoférica. Las displasias Oseas leves, sin embargo, no suelen
detectarse en los ultrasonidos de segundo o tercer trimestre, ya que las
mediciones de huesos largos se mantienen en rangos normales para las curvas de
crecimiento hasta la semana 20 de gestacion, y posteriormente ocurre el decline,
sobre todo a expensas de un defecto en la osificacién endocondral, proceso mas

activo en el tercer trimestre. 2’

Le evaluacién inicial incluye el examen fisico y radiografico; los cuidados iniciales

deberan enfocarse en el estatus ventilatorio (térax, traquea, laringe).

La letalidad se debe determinar en el periodo prenatal en base al estudio
ultrasonografico y al diagndstico molecular. En el ultrasonido, el tamafno del térax
correlaciona con la letalidad. Si el indice de la circunferencia térax / abdomen es
menor a 0.7, el indice de la circunferencia corazén / térax es mayor a 0.5 o el
indice abdomen /longitud de fémur es menor a 0.16, existe correlacion objetiva

con mortalidad. 2’

Los recién nacidos con displasia esquelética se presentan en el periodo neonatal
con desproporcién. Dependiendo del desorden esquelético, son hallazgos
frecuentes la macrocefalia relativa, apariencia estrecha del térax en relacion al
abdomen, rizomelia, mesomelia, braquidactilia, puente nasal plano, hipoplasia

medio-facial y hueso frontal prominente. 82’
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Debe ponerse especial atencién en la secuencia Pierre-Robin en asociacion a
estos desordenes. A algunos recién nacidos se les aplica el procedimiento EXIT
(ex uterus intrapartum treatment) debido a las anomalias mandibulares, sin
embargo algunos requieren intubacion posparto y traqueostomia subsecuente
hasta la cirugia definitiva de retraccion mandibular. Asi también, muchas de las
displasias 0seas se han asociado a anormalidades traqueales que podrian
complicar el estatus respiratorio, la intubacion y otras maniobras; estas
anormalidades incluyen agenesia traqueal, estenosis congénita, calcificacion

prematura, traquea corta y traqueomalacia. '

Ocasionalmente son observadas anormalidades sistémicas extra esqueléticas y
pueden apoyar al diagndstico. Los defectos cardiacos y anomalias genitales son
comunmente observados en ciliopatias esqueléticas (Displasia
condroectodérmica, displasia toracica asfixiante, sindromes de costillas cortas-
polidactilia). La Enfermedad de Hirschsprung e inmunodeficiencia se han asociado

a condrodisplasia metafisiaria tipo McKusic. 2’

La acondroplasia es, por mucho, la displasia esquelética no letal mas frecuente.
La mayoria de los casos son evidentes al nacimiento, pero un porcentaje se
diagnostica en la infancia temprana. Los recién nacidos presentan macrocefalia
relativa, prominencia frontal, rizomelia, mesomelia, deformidad en tridente
(separacion entre dedo medio y anular). Los hallazgos radiograficos incluyen:
macrocraneo, cuerpos vertebrales cortos y aplanados, muesca ciatica estrecha,

techo acetabular plano, huesos tubulares cortos y gruesos, metafisis aplanadas.
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Durante el periodo neonatal suele haber estabilidad, sin embargo las
complicaciones neuroldgicas incluyendo la compresion del tallo cerebral debido a
un foramen magno estrecho pueden ocasionar hidrocefalia, apnea del suefio e

incremento en la incidencia de muerte subita. 2’

Dentro del grupo de los desordenes esqueléticos con densidad 6sea disminuida, la
Osteogénesis Imperfecta es el desorden mas comun, presentandose en los casos
mas severos con fracturas in utero. Los recién nacidos presentan macrocefalia,
facies plana, extremidades cortas, torax estrecho, deformidades en extremidades
provocadas por fractura y manos y pies de apariencia normal. La radiografia
muestra pobre osificacién, y en los casos mas severos se observa fémur en

acordion, y osteopenia difusa que incluye vértebras. 21

o Deficiencia congénita de extremidades

Son un extenso grupo de anomalias congénitas que incluyen aplasia o hipoplasia
significativa de uno o mas huesos de las extremidades. Ocurren en
aproximadamente 1 de cada 1,300-2,000 nacimientos, y pueden presentarse en
forma aislada o asociadas a otras anomalias. Desde 1989, la nomenclatura
estandar divide la deficiencia de extremidades en dos tipos: Longitudinal y
transversal. Las deficiencias longitudinales se presentan a lo largo del eje mayor
de la extremidad, como la ausencia de radio. En contraste, una deficiencia
transversa cruza el eje largo de la extremidad (amputacién de huesos del pie). Es
comun que se refiera a las deficiencias transversales como preaxiales (radiales y
tubulares), postaxiales (ulnar y fibular) y centrales. '
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Tabla 9. Tomado de Prosthetics and Orthotics- Limb deficiencies- Part 1:
Method of describing deficiencies present at birth. ISO 8548-1: 1989.

International Standars Organization, 1989.

Terminologia estandar

Deficiencia transversa Ausencia de elementos distales de la
extremidad a un nivel especifico
cruzando el eje longitudinal del
miembro.

Deficiencia longitudinal Aplasia o hipoplasia de un hueso a lo
largo del eje longitudinal.

Terminologia histérica

Amelia Ausencia de una o mas extremidades.
Ectrodactilia Ausencia de uno o mas dedos.
Hemimelia Ausencia o hipoplasia significativa de la

parte inferior de uno o mas miembros
(fibular, radial, tibial, ulnar).

Oligodactilia Menos de 5 dedos por extremidad.

Peromelia Malformacion de uno o) mas
extremidades.

Focomelia Ausencia de miembros proximales con
preservacion de elementos distales.

Mano / pie dividido (Split) Ausencia de digitos, mano/pie con
apariencia de hendidura.

Cuando se identifica una deficiencia de extremidad, el nifio debera ser evaluado
en busqueda de anomalias de otros miembros, cara, columna vertebral, pezones,
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genitales y ano. La historia perinatal debera comprender uso de drogas,
medicamentos, muestreo de vellosidades coridnicas, diabetes y fiebre durante el
primer trimestre. En el caso de una deficiencia transversa, deberan identificarse

bandas amnidticas mediante patologia placentaria. 19

Las deficiencias longitudinales pueden ser aisladas pero frecuentemente son parte
de un sindrome o anomalia cromosémica. Debera obtenerse radiografia de
esqueleto 6seo para diferenciar una displasia 6sea de un defecto longitudinal
simétrico. En caso de encontrarse anormalidades neuroldgicas, esta indicada la

realizacion de una Resonancia Magnética. '

Las deficiencias transversas son las deficiencias mas comunes, debidas la
mayoria de las veces a la secuencia de disrupcion-ruptura temprana de amnion
(bandas amnidticas). El riesgo de estas deficiencias incrementa con el muestreo
de vellosidades corionicas, particularmente si es realizada antes de la semana 10
de gestacion, asi como con abortos fallidos con el uso de misoprostol. En caso de
no encontrarse antecedente de fuga de liquido amnidtico o ruptura de amnion,
podria tratarse de cordones fibrosos del amnion provocando constriccion a los
miembros hipoplasicos. Debera tenerse cuidado de distinguir la disrupcion por
bandas amidticas debido al Sindrome de Adams-Oliver, heredado en forma
autosdmico- dominante o recesiva, con defectos transversos terminales y

asimétricos, ademas de aplasia cutis congénita y anormalias cardiacas. '°

Las deficiencias longitudinales pueden involucrar 1 miembro o pueden ser

simétricas, con diferencias en severidad entre los miembros. Aunque un hueso
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puede estar predominantemente involucrado, puede existir aplasia / hipoplasia en
varios huesos. Aunque la mayoria de las deficiencias longitudinales son genéticas
0 esporadicas, algunas tienen un origen teratogénico, siendo el agente mas
notorio la talidomida, el cual caus6 una gran variedad de anomalias incluyendo
focomelia (aplasia de estructuras proximales). La hipertermia materna se asocia a
hipogenesia oromandibular-extremidad y anomalia de Poland (hipoplasia de
pectoral mayor). El tabaquismo materno incrementa el riesgo e deficiencias
longitudinales, particularmente deficiencias preaxiales. La varicela congénita
puede resultar en hipoplasia de extermidades, y la diabetes materna pobremente
controlada durante el primer trimestre causa defectos longitudinales, agenesia
sacra e hipoplasia de miembros inferiores. Las deficiencias radiales se

incrementan con el uso de acido valproico. °

Existe ademas una gran variedad de sindromes definidos con multiples
deficiencias de extremidades, asi como alteraciones viscerales y neurosensitivas

que deberan identificarse oportunamente.

El tratamiento requiere un esfuerzo multidisciplinario a lo largo de la vida. Debera
proveerse consejo genético a todas las familias, particularmente a aquellos con
deficiencias longitudinales. El tratamiento especifico depende del diagndstico
especifico y si involucra otras anormalidades no esqueléticas, por ejemplo; un nifio
con anemia de Fanconi debera tener seguimiento por hematologia, y por

Cardiologia aquel con Sindrome de Holt-Oram. "%’
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Tabla 10. Sindromes selectos asociados a deficiencia de radio '°

Sindrome

OMIM

Patron
herencia

de

Caracteristicas

Baller-Gerold

218 600

AR

Craneosinostosis

Brachmann-de
Lange

122 470

300590

AR

AD

Restriccion del
crecimiento
intrauterino,
microcefalia,

déficit intelectual,
sinofris, nariz
pequena,
pestanas largas.

Anemia de
Diamond-Blackfan

105650

AD

Anemia
hipoplasica,
estatura baja

Anemia de
Fanconi

227650

300514

AR

LX

Estatura baja
anemia
hipoplasica,
alteraciones
renales.

Caracteristicas de
VACTERL

Gondenhar
(espectro auriculo-
vertebral)

141 400

AD

Microtia,

hipoplasia malar,
dermoide
epibulbar,
anormalidades
renales y
vertebrales

Holt-Oram

142 900

AD

Defectos del septo
atrial y ventricular

IVIC

147750

AD

Pérdida de
audicion,

anormalidades de
movimiento ocular,
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ano imperforado,

fistula recto-
vaginal.

Aplasia Radial 312190 LX Hidrocefalia, ano
imperforado,
hidrocefalia

Trombocitopenia y | 274 000 AR Trombocitopenia,

ausencia de radio pulgar presente.

Smith-Lemli-Opitz | 270400 AR Pequeno para
edad gestacional,
déficit intelectual,
microcefalia,
dismorfias
faciales, sindactilia
de 2-3 dedo del
pie, anormalidades
genitales y
cardiacas.

Trisomia 18 Restriccion del
crecimiento
intrauterino,
dismorfias faciales
(baja implantacion
auricular,
micrognatia, dedos
sobrepuestos,
anormalidades
cardiacas y
renales).

Asociacion 192 350 Esporadica Anormalidades

VACTERL vertebrales,
cardiacas, atresia
anal, fistula

traqueoesofagica,
anormalidades
renales,
alteraciones
preaxiales.
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F) Defectos del Sistema Respiratorio

Son un grupo de anomalias que afectan la via aérea, el parénquima pulmonar y la
vasculatura; con el progreso en la resolucion de la ultrasonografia fetal, estas

lesiones actualmente se detectan in utero. >
e Hernia diafragmatica congénita (Hernia de Bochdalek)

Es una malformacion rara, observada en aproximadamente 1 en 3000 nacidos
vivos, con una sobrevivencia posnatal estimada de 50-70% a pesar de los

avances en el cuidado neonatal. %

Durante la formacion del diafragma se contindan entre si las cavidades pleural y
celémica a través del canal pleuroperitoneal. La comunicacion posterolateral es la
unica que se cierra por el diafragma en desarrollo. La falta de desarrollo
diafragmatico deja un defecto posterolateral que se conoce como hernia de
Bochdalek. Esta anomalia se encuentra mas a menudo del lado izquierdo (80-

90%). 24

El desarrollo incompleto del diafragma posterior permite que las visceras
abdominales llenen la cavidad toracica. La cavidad abdominal es pequeia y
subdesarrollada y permanece escafoide después del nacimiento. Ambos pulmones
son hipoplasicos, con disminucién de la ramificacion bronquial y de arterias

pulmonares.

La amniocentesis con cariotipificacion suele mostrar defectos cromosémicos, en
especial trisomias 18 y 21. En el 40% de estos lactantes se identifican

anormalidades concurrentes. °
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La ultrasonografia prenatal tiene éxito para establecer el diagndstico de hernia
diafragmatica congénita tan temprano como a las 15 semanas de embarazo. Los
hallazgos en el ultrasonido incluyen viscera abdominal herniada, anatomia
anormal del abdomen alto y desviacion del mediastino al lado contrario de la

viscera herniada. %

Es bien sabido que la hipoplasia pulmonar y la hipertension pulmonar
concomitante que resultan de la falta de espacio en la cavidad toracica durante el
desarrollo pulmonar, tienen un gran impacto en la mortalidad posnatal y la
morbilidad respiratoria en pacientes con hernia diafragmatica. EL grado de
hipoplasia se relaciona con el momento de herniacion y el volumen toracico

ocupado por las visceras abdominales. 4%

El indicador prondstico mas aceptado para hernia diafragmatica fetal es la posicion
del higado (Abajo vs. Arriba del diafragma), y la medicion ultrasonografica de la
relacion area pulmonar-circunferencia cefalica (lung area-to-head circumference,
LHR), comparada a la esperada para edad gestacional. Un valor de LHR menor de
1.0 se acompafia de un prondstico muy malo, en tanto que una LHR mayor de 1.4

predice un resultado final mas favorable. °2+%

e Enfisema Lobar Congénito

Se caracteriza por hiperexpansion progresiva de uno o mas lobulos pulmonares.
Se diagnostica durante los primeros meses de vida y puede poner la vida en
peligro durante el periodo neonatal, ya que el aire que penetra durante la

inspiracion queda atrapado en el I6bulo. Aparece casi siempre en los lobulos
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superiores (el izquierdo mas que el derecho), seguidos en frecuencia por el I6bulo
medio derecho. Se debe a una obstruccién braquial intrinseca por desarrollo

deficiente del cartilago bronquial o compresion extrinseca. 23

El diagnédstico se establece con una radiografia de térax que muestra un Iébulo
afectado hiperlucido con compresion y atelectasia lobar adyacente, grados
variables de desviacion del mediastino al lado opuesto y compresion del pulmon
contralateral. El tratamiento consiste en resecar el I6bulo afectado y el pronéstico

es excelente. >3
e Malformacién Adenomatoidea Quistica

La incidencia de esta lesion es de 1 recién nacido vivo por cada 8 300 — 35 000.

Usualmente afecta un Iébulo, y no presenta predileccion de género. %

Consiste en una proliferacion quistica de las vias respiratorias terminales, que
produce quistes recubiertos por epitelio respiratorio productor de moco y tejido
elastico en las paredes del quiste sin formacién de cartilago. Histolégicamente, la
lesiébn se caracteriza por areas adenomatosas solidas, que se componen de
estructuras tubulares que se asemejan a los bronquiolos terminales sin alveolos
maduros. Estas areas simulan el epitelio fetal normal a las 16 semanas de

gestacion. %

Existen cinco subtipos de Malformacion Congénita de la Via Aérea (antes
Malformacion Adenomatoidea Quistica), dependiendo de la proporcion de los
quistes, la presencia de tejido adenomatoide y el tipo celular predominante. Los

tipos 1 y 2 son los mas frecuentes. Las lesiones de tipo 1 usualmente son uni o
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pauciquisticas y pueden contener liquido. Los quistes son mayores a 2 cm de
diametro, y se encuentran recubiertos de epitelio columnar pseudoestratificado.
Las lesiones de tipo 2 contienen quistes pequefos y uniformes menores de 1 cm;
las lesiones de tipo 3 simulan un patron pulmonar fetal sin presentar quistes
macroscopicos. Las lesiones de tipo 4 se conforman de quistes grandes,

recubiertos de células alveolares, algunas de las cuales contienen surfactante. 523

El diagndstico se puede realizar en el periodo prenatal mediante ultrasonido, y
confirmarse mediante una radiografia de térax al nacimiento. En ciertos casos es

necesario realizar un ultrasonido o una tomografia de térax.

El tratamiento consiste en reseccion de la lesidn mediante lobectomia, el

pronostico es excelente.
e Secuestro Pulmonar

Es una entidad rara, y consiste en una masa de tejido pulmonar en su mayoria de
las veces en el térax inferior izquierdo, que se presenta sin las conexiones
habituales a la arteria pulmonar 6 el arbol traqueobronquial, con un riego sistémico
derivado de la aorta. Existen dos tipos de secuestros: El extralobular, el cual
consiste en un area pequefia de pulmoéon no aireado separada de la masa
pulmonar principal, con irrigacion sistémica, localizada inmediatamente superior al
diafragma izquierdo; y el intralobular, el cual ocurre mas frecuentemente en el
I6bulo inferior derecho y no cuenta con una conexibn mayor al arbol
traqueobronquial, pudiendo establecerse una conexion secundaria a través de

derivaciones intrapulmonares subyacentes. La irrigacidn proviene de la aorta. 523
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Se desconoce la causa del secuestro, pero incluye la gemacion anormal del
pulmoén en desarrollo que capta un riego sistémico y nunca se conecta con el

bronquio o vasos pulmonares.

El diagndstico se establece mediante ultrasonografia en el periodo perinatal, y el
Doppler permite delinear el riesgo arterial sistémico. El tratamiento consiste en

extirpar el segmento secuestrado, y el prondstico es excelente. 523
¢ Quiste Broncégeno

Es una entidad rara, con una prevalencia de 1 en 68 000 nacidos vivos. Puede
ocurrir en cualquier parte a lo largo de las vias respiratorias, desde el cuello hasta
el parénquima pulmonar. Desde el punto de vista histologico son hamartomatosos
y consisten en un quiste aislado recubierto con epitelio respiratorio que contiene
cartilago y musculo liso. Pueden observarse en el ultrasonido prenatal, pero con
mayor frecuencia se descubren de manera incidental en una radiografia de térax

después del nacimiento. El tratamiento consiste en reseccion. >?*

G) Defectos Digestivos

e Atresia esofagica y Fistula Traqueoesofagica

La atresia esofagica es la anomalia congénita mas frecuente del eséfago y afecta
a 1 de cada 4000 neonatos, de los cuales mas del 90% presenta una fistula

traqueoesofagica asociada. °

Existen cinco variedades de atresia esofagica y fistula traqueoesofagica. La que
se observa mas frecuentemente es la atresia esofagica con fistula
traqueoesofagica distal (tipo C), que ocurre en 85% de los casos en casi todas las
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series. La siguiente en frecuencia es la atresia pura (tipo A) que se presenta en 8
a 10% de los pacientes, seguida de la fistula traqueoesofagica sin atresia del

esofago. >’

Los nifios con peso menor a 1 500 g al nacer presentan el mayor riesgo de
mortalidad. El 50% de los nifios no presentan otras anomalias, mientras que el
resto presentan alteraciones asociadas, siento las mas frecuentes VATER /
VACTERL (sindrome vertebral, anorrectal, cardiaco, traqueal, esofagico, renal,
radial). A pesar de una baja concordancia entre gemelos y la baja incidencia de
casos familiares, los factores genéticos tienen un papel en la patogenia de la
fistula traqueoesofagica en algunos pacientes, como se sugiere por mutaciones
discretas en casos sindromicos: Sindrome de Feingold, sindrome CHARGE vy

sindrome de anoftalmia-esofagico-genital. >’
e Atresia intestinal

La obstruccion intestinal ocurre en 1 de cada 1500 nacidos vivos. Esta puede ser
parcial o completa y puede surgir de anomalias intrinsecas o extrinsecas del
intestino. La atresia se refiere a la obstruccion completa de la luz intestinal y la
estenosis, a un bloqueo parcial de los contenidos luminales. Se cree que el origen
de la atresia duodenal es un fallo en la recanalizacion de la luz tras la fase soélida
del desarrollo intestinal en la 4° y 5° semana de gestacion. La incidencia de este
trastorno es de 1/ 10 000 nacimientos y representa el 25-40% de todas las atresias

intestinales. °
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Las atresias yeyunoileales se han atribuido a accidentes vasculares intrauterinos
que producen isquémica del intestino estéril y reabsorciéon de los segmentos
afectados. Se han encontrado cuatro tipos de atresia yetunal e ileal. El tipo |
representa el 20% de las atresias y es un diafragma intraluminal que obstruye la

luz, aunque la continuidad del intestino proximal y distal se mantiene. 528

En el tipo Il, un corddn soélido de diametro pequerio conecta el intestino proximal y
distal, y representa cerca del 35% de los defectos. El tipo Il se divide en dos
subtipos. El Il a representa aproximadamente el 35% de todas las atresias y se
produce cuando ambos extremos del intestino terminan en asas ciegas
acompanadas de un pequefo defecto mesentérico. El tipo Il b se asocia con un
defecto mesentérico extenso y una pérdida de la irrigacion normal del intestino
distal. El ileo distal se gira alrededor de la arteria ileocdlica, de la que procede la
totalidad del riego sanguineo y da lugar a un aspecto en mondadura de manzana.
Esta anomalia se asocia con prematurez y, rara vez, con un ileon distal corto y un
acortamiento significativo del intestino. El tipo IV consiste en multiples segmentos

de atresia intestinal y representa un 5% de las atresias intestinales. >%"?

e Defectos de Pared Abdominal

La pared del abdomen se conforma con cuatro pliegues embriolégicos separados
(cefélico, caudal, y los pliegues laterales derecho e izquierdo), cada uno de los
cuales se compone de capas somaticas y esplacnicas. Entre la quinta y décima
semanas del desarrollo fetal, el tubo intestinal crece con rapidez fuera de la
cavidad abdominal dentro de la porcion proximal del cordon umbilical; A medida

que concluye el desarrollo, el intestino regresa de manera gradual a la cavidad del
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abdomen y la contraccién del anillo umbilical termina el proceso de formacion de la
pared del abdomen. La falta de cierre del pliegue cefalico tiene como resultado
defectos esternales, como la ausencia congénita del esterndn. La falta de cierre
del pliegue caudal provoca extrofia de la vejiga y, en los casos mas extremos,
extrofia de la cloaca. La interrupcion de la migracién central de los pliegues
laterales da lugar al onfalocele. La gastrosquisis resulta de un accidente en la

etapa fetal, como la rotura intrauterina de una hernia de cordén umbilical. °
e Onfalocele

Es un defecto congénito de la pared abdominal en el que estan recubiertos el
intestino y visceras solidas por el peritoneo y la membrana amniética. Dentro del
saco se inserta el cordon umbilical. El defecto de la pared del abdomen mide 4 cm
0 mas de diametro. La incidencia se aproxima a uno en 5,000 nacidos vivos y en
algunos casos se presenta como extrofia de la cloaca (fisura vesicointestinal),
anomalia de Beckwith-Wiedeman (macroglosia, macrosomia, hipoglucemia,
visceromegalia, onfalocele). El tamafio del defecto puede ser muy pequefo o
bastante grande para contener la mayor parte de las visceras abdominales. Existe
una incidencia del 60-70% de anomalias concurrentes, en especial cardiacas (20-
40% de los casos) y cromosomicas. El onfalocele se acompafa de prematurez
(10-50% de los casos) y restriccion del crecimiento intrauterino (20% de los

pacientes). >?°
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e Gastrosquisis

Es una anomalia congénita que se caracteriza por un defecto en la pared anterior
del abdomen a través del cual protruye el contenido abdominal. A diferencia del
onfalocele no existe un saco de recubrimiento y el tamafio del defecto es mucho
mas pequefio (< 4 cm). La gastrosquisis tipicamente ocurre como un defecto
aislado, y la morbilidad en el periodo neonatal esta relacionada directamente con

la extension de la enfermedad gastrointestinal. #°

Aproximadamente el 10% de los recién nacidos con gastrosquisis cursan con una
atresia o estenosis intestinal concomitante, probablemente debido al compromiso
vascular por la compresion del intestino en la pared abdominal. La gastrosquisis
frecuentemente e asocia con restriccion del crecimiento intrauterino, con 20-60%
de los recién nacidos afectados en la percentila 10 o menor de peso para la edad

gestacional. >%°
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lll. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Los defectos congénitos son una patologia de importancia clinica y social, debido
a su frecuencia, que puede estimarse hasta en un 2-5% de todos los embarazos,
teniendo un impacto sobre la vida del paciente y sus familias y el costo econémico
que generan. Han surgido grandes avances en el diagnostico prenatal que han
modificado la calidad y esperanza de vida de estos pacientes realizandose,

siempre que sea posible, un tratamiento precoz.

Aunque se dispone de informacién de prevalencia procedente de estudios

internacionales, no contamos con datos significativos de nuestra poblacion.
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IV. JUSTIFICACION

Los Defectos Congénitos son una causa importante de muerte fetal prenatal y
neonatal con posibles repercusiones para la calidad de vida del recién nacido
pudiendo causar enfermedad aguda y morbilidad a largo plazo. La mortalidad
perinatal de este grupo de pacientes es diez veces superior a la registrada en
pacientes sin anomalias Su diagndstico precoz es de gran importancia para
planificar el tratamiento, ya que estan surgiendo grandes avances quirurgicos que
pueden resolver de manera satisfactoria multiples anomalias, con mejoria
funcional y también estética. *°

La mayoria de las anomalias pueden ser diagnosticadas en el periodo prenatal
mediante ecografias de control del embarazo (marcadores ecograficos) o
diagnosticadas tras una prueba invasiva de diagnostico prenatal como puede ser
la biopsia de vellosidades coriénicas o amniocentesis. 8°

El Instituto Nacional de Perinatologia es un Hospital de Tercer Nivel de atencion y
Centro de Referencia de Embarazos de Alto Riesgo con diversas patologias, entre
las que se incluyen los Defectos Congénitos por lo que resulta de suma
importancia el estudio de este grupo de poblacién con la finalidad de conocer su

prevalencia.
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V. OBJETIVOS

GENERAL

e Conocer la prevalencia de los Defectos Congénitos en la poblacion de
Recién Nacidos (RN) del Instituto Nacional de Perinatologia “Isidro

Espinosa de los Reyes” (INPer).

ESPECIFICOS

e Describir las caracteristicas especificas de la poblacion de Recién Nacidos
con Defectos Congénitos.
e Describir el servicio de ingreso, referencia y seguimiento de los pacientes

con Defectos Congénitos.
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VI. MATERIAL Y METODOS

Se realizé un estudio clinico, observacional, transversal, descriptivo y retrolectivo
en el Instituto Nacional de Perinatologia “Isidro Espinosa de los Reyes” en el
periodo comprendido de 1° de enero del 2013 al 31 de diciembre del 2015. Se
Incluyeron a todos los Recién Nacidos en el INPer dentro del periodo de estudio

con Defectos Congénitos.

Las variables de estudio se definieron de acuerdo a las Normas Internacionales y

del Instituto:

e DEFECTOS CONGENITOS

Definicién conceptual. Un defecto congénito es toda anomalia del desarrollo
morfoldgico, estructural, funcional o molecular presente al nacer (aunque pueda
manifestarse mas tarde), externa o interna, familiar o esporadica, hereditaria o no,
Unica o multiple. Las malformaciones congénitas se subdividen en: 2
- Malformaciones mayores: Son aquellas malformaciones que tienen
consecuencias estéticas importantes o necesitan atencién médica obligada,
siendo subsidiarias ademas de correccion quirurgica.
- 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.
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e Variables Maternas:
- Morbilidad materna: Diabetes mellitus, ingesta de alcohol o teratégenos.
o Variables Neonatales:
- Generales: Género, edad gestacional, escala de Apgar, servicio de
ingreso, (Unidad de Cuidados Inmediatos al Recién Nacido, Unidad de
Cuidados Intensivos Neonatales, Unidad de Cuidados Intermedios
Neonatales, Alojamiento Conjunto, Traslado a otra Institucion, Patologia),
Defecto Congénito (Menor, Mayor).
- Mortalidad Fetal / Neonatal: Muerte fetal, muerte neonatal temprana y

tardia.

La recoleccion de datos se obtuvo de los expedientes clinicos maternos y de los
recién nacidos. Se utilizd estadistica descriptiva: Prevalencia, frecuencias,

porcentajes, tablas y graficas.

En relacion a los aspectos éticos es una investigacién sin riesgo, no requiere Carta

de Consentimiento Informado.
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VII. RESULTADOS

Del 1° de enero del 2013 al 31 de diciembre del 2015 se registraron un total de
11,805 nacimientos con 314 embarazos de productos con Defectos Congénitos;
con una prevalencia de 265.9 por cada 10,000 nacidos vivos. Doscientos

cincuenta recién nacidos vivos y 64/314 6bitos.

En cuanto a los factores de riesgo se observaron 15/314 embarazadas con

Diabetes Mellitus y 8/314 con ingesta de medicamentos o alcohol.

En relacion al control y diagndstico prenatales se aprecian en general una

cobertura con porcentajes mayores del 90% (Tabla I).

En lo que respecta a la distribuciéon por género se no se encontré gran diferencia
entre el masculino con 158/314 en relacion al femenino con 147/314, se
diagnosticaron 9/314 indeterminados; de acuerdo a la distribucién por edad

gestacional el mayor porcentaje se observé entre los pretérmino (Figura 1).

En las variables neonatales, se aprecian 250/314 recién nacidos vivos y 64/314
muertes fetales (Figura 2); asi como Apgar bajo en 91/314 recién nacidos,

requiriendo reanimacion neonatal.

El predominio de ingreso inicial fue a la Unidad de Cuidados Intermedios del
Recién Nacido (UCIREN) en relaciéon a la Unidad de Cuidados Intensivos
Neonatales (UCIN) y el Servicio de Patologia, ademas de los otros destinos (Tabla

).
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Los diagndsticos confirmados de Defectos Congénitos predominantes fueron de

los Sistemas Digestivo y Nervioso Central (Tabla ).

El cariotipo se realizé en 88/314 de los pacientes. En la mayoria de los neonatos,
303/314 el defecto fue mayor; presentandose defecto menor en 11/314 de los
recién nacidos. De los 250/314 recién nacidos vivos, 22/250 fallecieron durante su

estancia hospitalaria.

En la Tabla IV se reporta los pacientes trasladados a otras Instituciones con un

total de 63/228.

El Seguimiento se llevd a cabo en la mayoria de los pacientes 194/228 (Tabla V).
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VIIl. DISCUSION

En el periodo de estudio se registraron un total de 11,805 nacimientos con 314 con
Defectos Congénitos; con una prevalencia alta (2.6%) lo que evidencia las
caracteristicas de las pacientes que ingresan al Hospital al ser un Centro de
Tercer Nivel de atencion; observandose el predominio de recién nacidos vivos 250
(79.6%) en relacion a las muertes fetales u ébitos de 64 (20.4%), todo lo cual

concuerda con los reportes de la literatura. 124

En cuanto a los factores de riesgo las patologias maternas predominan con un
total de 7.2%, destacando Diabetes Mellitus en 4.7% e ingesta de medicamentos y
alcohol en 2.5%; siendo la primera morbilidad materna mencionada una de las
causas de ingreso de las embarazadas al Instituto, lo cual podria incrementar el

porcentaje de Defectos Congénitos en nuestra poblacion.

La cobertura de control (99.0%) y diagndstico prenatales (99.6%), asi como
diagnostico en el Departamento de Medicina Materno Fetal (93.6%) reflejan la
monitorizacion antenatal de las pacientes del INPer, lo que proporciona elementos

para el abordaje temprano.

No se aprecia diferencia significativa en la distribucion por género con 50.3% del
masculino y 46.8% femenino, asi como 2.8% de indeterminados; la ultima cifra
como parte de lo esperado en este tipo de Defectos. En relacion a la distribucion
por edad gestacional, el porcentaje mayor de prematuros (56.7%) vs de término
(43.3%), incrementa los factores de riesgo neonatales por las caracteristicas en

este rango de edad gestacional menor a 37.0 semanas.
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Respecto a las variables neonatales y pudiendo estar relacionado al predominio
de edad gestacional comentado en el punto anterior, aunado al Defecto Congénito
de base con mayor porcentaje de Defectos Mayores (96.4%); el Apgar bajo en
28.9% y el mayor ingreso a la Unidad de Cuidados Intermedios del Recién Nacido
con un 31.9% y Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales con 26.1%, asi como
Patologia con 27.4%, reflejan las caracteristicas de dichos recién nacidos con
requerimientos aumentados de cuidados neonatales y de acuerdo a lo

mencionado por varios autores. "*°

El predominio de Defectos Congénitos en nuestra poblacion lo representan el
Sistema Digestivo (27.4%) y Sistema Nervioso Central (18.8%), este ultimo de

acuerdo a los reportes de varios centros, '

sin embargo, uno de los mas
frecuentes, las cardiopatias, ocupan el ultimo lugar en el presente estudio (3.2%),
probablemente porque muchas de éstas por su complejidad son muertes fetales,

lo cual puede dar un sub-registro de su prevalencia.

El cariotipo se realizé unicamente en el 28% de la poblacion, siendo un porcentaje
bajo, ya que en los mismos esta indicado dicho estudio como parte del abordaje

diagnostico y ademas para Consejo Genético.

De los 250 recién nacidos vivos, 22 (8.8%) fallecieron durante su estancia

hospitalaria, lo cual es esperado por la morbimortalidad incrementada en éstos.

En los 228 neonatos sobrevivientes se hizo el traslado a otra Institucion de 63

(27.5%), lo cual refleja la necesidad de tener sitios de referencia especificos para
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cada Defecto en particular para no retrasar el abordaje, lo cual mejora el

pronéstico en forma substancial.

El seguimiento de los pacientes se hizo en el 85%; 49.5% en el INPery 35.5% en
otras Instituciones, siendo ideal por las caracteristicas ya mencionadas de los

mismos una cobertura del 100%.
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IX. CONCLUSIONES

Los Defectos Congénitos son espectros de gran importancia clinica y social. En la
actualidad estan surgiendo grandes avances en el diagnostico prenatal con
mejoria en la calidad y esperanza de vida de estos pacientes.

Se sugieren estudios prospectivos para un mejor control de las variables y poder
generar inferencias validas en relacion con el cuidado ante y postnatal de los
embarazos con Defectos Congénitos con la finalidad de disminuir el tiempo de
inicio del diagndstico y tratamiento, lo cual incluye las intervenciones in utero;
ademas de establecer lugares de referencia especificos y con convenios oficiales
para los Defectos que requieren manejo multidisciplinario y no retardar el abordaje

por el gran impacto tanto a nivel de salud como econémico.
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XI. TABLAS Y FIGURAS

Tabla I. CONTROL Y DIAGNOSTICO PRENATALES

CONTROL PRENATAL 31 99.6
93.6

DIAGNOSTICO EN EL 294
DEPARTAMENTO DE
MEDICINA MATERNO
FETAL
DIAGNOSTICO 313 99.6

PRENATAL

Figura 1. DISTRIBUCION PORCENTUAL POR EDAD GESTACIONAL
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20.4%

MUERTE FETAL

Figura 2. PORCENTAJE DE RECIEN NACIDOS VIVOS Y MUERTES FETALES

Tabla Il. INGRESO INICIAL DE LOS RECIEN NACIDOS

INGRESO FRECUENCIA PORCENTAJE
UNIDAD DE CUIDADOS 100 31.9
INTERMEDIOS DEL
RECIEN NACIDO
UNIDAD DE CUIDADOS 82 26.1
INTENSIVOS
NEONATALES
TRASLADO A OTRA 23 7.3
INSTITUCION
UNIDAD DE CUIDADOS 12 3.8
INMEDIATOS AL
RECIEN NACIDO
ALOJAMIENTO 11 3.5
CONJUNTO
PATOLOGIA 86 27.4
TOTAL 314 100.0

71



Tabla lll. DIAGNOSTICOS CONFIRMADOS DE DEFECTOS CONGENITOS

DIAGNOSTICO FRECUENCIA %
Sistema Digestivo 86 27.4
Sistema Nervioso Central 59 18.8
Cromosomopatias 34 10.8
Sistema Respiratorio 29 9.2
Sistema Nefrourolégico 27 8.7
Sistema Musculo-esquelético 14 4.4
Cardiopatias 10 3.2
Otros (Defectos orofaciales, 55 17.5
hidropesia fetal, secuencia de
bandas amniéticas, gemelos
unidos)
TOTAL 314 100.0
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Tabla IV. TRASLADOS A OTRAS INSTITUCIONES

INSTITUCION FRECUENCIA PORCENTAJE
Hospital Infantil de 25 10.9
México “Federico
Goémez”
Instituto Nacional de 25 10.9
Pediatria
Hospital Pediatrico de 8 3.5
Legaria
Otras Instituciones 5 2.2
TOTAL 63 27.5

Tabla V. SEGUIMIENTO DE LOS PACIENTES

INSTITUCION FRECUENCIA PORCENTAJE
INPer 113 49.5
Extra-inper 81 35.5
Sin Seguimiento 34 15.0
TOTAL 228 85.0
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