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“DETECCION DE DEFECTOS CONGENITOS EN TERCER TRIMESTRE”
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Albertina?, Rodriguez Sibaja Maria José?.

Unidad de Medicina Materno Fetal del Instituto Nacional de Perinatologia “Isidro Espinosa de los
Reyes”, Ciudad de México

1. Médico residente de Medicina Materno Fetal, Instituto Nacional de Perinatologia “Isidro
Espinosa de los Reyes”

2. Profesor adjunto del curso de especializacién en Medicina Materno Fetal, Instituto Nacional de
Perinatologia

RESUMEN
ANTECEDENTES: Se estima una incidencia global del 2.3% de defectos congénitos (DC), se conoce

que el diagndstico tardio de DC se correlaciona con peores resultados perinatales. La ecografia es la
principal herramienta diagnostica. Su sensibilidad va del 34% al 90%, directamente proporcional al
riesgo de la poblacion. Mientras su especificidad es de 99%. La deteccion temprana de DC mejora los
indicadores de morbimortalidad perinatal.

OBJETIVO: Determinar el rendimiento diagndstico del ultrasonido de crecimiento para defectos
congeénitos que se realiza en el tercer trimestre previamente con ultrasonido estructural reportado sin
alteraciones en el servicio de Medicina Materno Fetal del Instituto Nacional de Perinatologia “Isidro
Espinosa de los Reyes”

METODOLOGIA: Se llevé a cabo un estudio retrolectivo, observacional, descriptivo y transversal en
el Instituto Nacional de Perinatologia. Se evalud el rendimiento del ultrasonido de tercer trimestre para
deteccion de defectos congénitos del periodo comprendido de marzo del 2018 a diciembre del 2020
en este periodo se analizaron 5394 expedientes de pacientes con embarazo unico de los cuales solo
1944 contaban con ultrasonido estructural del segundo trimestre sin alteraciones y posteriormente una
evaluacion de crecimiento en el tercer trimestre, asi como la resolucidon del embarazo en este instituto.
RESULTADOS: Se analizaron un total de 5394 expedientes de los cuales 1944 contaban con los
criterios de inclusion, en 13 de estos casos se detectd algun defecto congénito en la evaluacion del
ultrasonido de crecimiento del tercer trimestre, de éstos solo en 10 casos se corrobor6 el defecto al
nacimiento; de los 1931 expedientes restantes en los cuales no se detecto alguna alteracion en ambos
ultrasonidos, se identificaron 17 recién nacidos con defecto.

CONCLUSION: No se encontraron diferencias significativas entre nuestros resultados y lo reportado
en la literatura mundial. Con un rendimiento diagnéstico del ultrasonido de tercer trimestre: sensibilidad
37%, especificidad 99.8%, VPP:76.9%, VPN:99.1%.

Palabras clave: rendimiento, deteccion, defectos congenitos, tercer trimestre, ultrasonido.
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ABSTRACTS

BACKGROUND: There is an estimated global incidence of 2.3% of congenital defects (CD), it is known
that late diagnosis of CD correlates with worse perinatal outcomes. Ultrasonography is the main
diagnostic tool. Its sensitivity ranges from 34% to 90%, directly proportional to population risk. Its
specificity is 99%. Early detection of CD improves perinatal morbidity and mortality indicators.

OBJECTIVE: To determine the diagnostic yield of growth ultrasound for congenital defects performed
in the third trimester previously with structural ultrasound reported without alterations in the Maternal
Fetal Medicine service of the Instituto Nacional de Perinatologia "Isidro Espinosa de los Reyes".

METHODOLOGY: A retrolective, observational, descriptive, and cross-sectional study was carried out
at the National Institute of Perinatology. We evaluated the performance of third trimester ultrasound for
detection of congenital defects for the period from March 2018 to December 2020 in this period were
analyzed 5394 files of patients with singleton pregnancy of which only 1944 had structural ultrasound
of the second trimester without alterations and subsequently an evaluation of growth in the third
trimester, as well as the resolution of pregnancy in this institute.

RESULTS: A total of 5394 files were analyzed of which 1944 met the inclusion criteria, in 13 of these
cases a congenital defect was detected in the third trimester growth ultrasound evaluation, of these
only in 10 cases the defect was corroborated at birth; of the remaining 1931 files in which no alteration
was detected in both ultrasounds, 17 newborns with a defect were identified.

CONCLUSION: No significant differences were found between our results and those reported in the
world literature. With a diagnostic yield of third trimester ultrasound: sensitivity 37%, specificity 99.8%,

PPV:76.9%, NPV:99.1%.

Key words: yield, detection, congenital defects, third trimester, ultrasound.
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INTRODUCCION

Se denominan defectos o anomalias
congénitas a cualquier alteracion que se
produce tanto en el desarrollo embrionario
como fetal; estas constituyen un amplio grupo
de patologias. Se estima una incidencia del
2,3% en los paises desarrollados o en vias de
desarrollo, esta puede llegar a aumentar hasta
enun 6 a7 % si se amplia la deteccion a afos
de vida posnatal. (1) Hasta la fecha se conocen
alrededor de 7,000 tipos de DC, dentro de los
cuales los defectos cardiacos, los defectos del
tubo neural y el sindrome de Down son los mas

frecuentes. (2,3)

Se reporta que aproximadamente menos del
1% de los

malformaciones multiples, 2-3% presentan

reciéen nacidos presentan
algun defecto congénito mayor y en cerca del
14% se puede observar un defecto congénito

menor unico. (4,5)

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS),
estima que los DC causan al ano alrededor de
303,000 defunciones en los recién nacidos en
el primer mes de vida y pueden llegar a
ocasionar un gran impacto negativo en sus
familias, los sistemas de salud y a la sociedad
por las discapacidades cronicas que llegan a
presentar los recién nacidos afectados. (6)

Actualmente se conoce que el diagnéstico
tardio de DC se correlaciona con peores
resultados perinatales. Por ello en los ultimos
afios la atencion prenatal para los fetos que
presentan alguin DC ha  cambiado
drasticamente, encaminandose a la obtencion
de un diagndstico prenatal temprano que
permita cambios en el manejo perinatal con el
objetivo de mejorar el prondstico del recién
nacido mediante un aumento del monitoreo
prenatal, asesoramiento a los padres,
definicion en la via y el momento del
nacimiento, asi como intervencién fetal y
planificaciéon para la atenciéon postnatal. Todo
esto encaminado a la disminucion de la

mortalidad y mejorar la calidad de vida. (7)

Las ecografias del tercer trimestre a pesar de
que van encaminadas a evaluar el crecimiento
fetal, y aunque no suelen buscar activamente
anomalias fetales, estas pueden ser
identificadas incidentalmente; esto se puede
deber a anomalias que permanecen sin
diagnosticar a pesar de contar con
evaluaciones del primer y segundo trimestre,
como un

pequefo defecto del tabique

ventricular o0 como consecuencia de
infecciones que se reflejan en el segundo y
tercer trimestre, ejemplo de esto son anomalias
en el desarrollo del sistema nervioso central,
lesiones quisticas, obstruccion intestinal o del

tracto urinario, entre otros. (8)
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Durante el tercer trimestre la deteccion de

defectos  congénitos es un  desafio
principalmente debido al crecimiento fetal y

cantidades disminuidas de liquido amniético.

Hasta la fecha, pocos estudios han evaluado la
sensibilidad de la ecografia para el diagndstico
de anomalias fetales en el tercer trimestre. En
uno de estos estudios reportan una
sensibilidad para la deteccion de DC de
alrededor del 34%, mientras su especificidad
es de 99%. La deteccién temprana de DC
mejora los indicadores de morbimortalidad
perinatal. (9). En otro estudio se observa una
sensibilidad, especificidad, valor predictivo
positivo, valor predictivo negativo, precision,
razon de probabilidad positiva y razén de
probabilidad

ultrasonido para diagnéstico de defectos

negativa de examenes de

estructurales en el tercer trimestre fueron 91%,
76%, 67%, 94%, 95%, 10%, 9% y 0,78%,
respectivamente. (10)

Drukker y colaboradores identificaron en la
realizacion de ultrasonidos de rutina del tercer
trimestre una incidencia inesperada de
malformaciones congénitas aproximadamente
de 1 de cada 300 mujeres. La mayoria de las
malformaciones detectadas a estas semanas

de embarazo fueron renales. (10)

Manegold y col. evaluaron la deteccion de
defectos congénitos en los tres trimestres del
embarazo, encontrando un 15% adicional de
defectos congénitos en el tercer trimestre,
entre los cuales destacan los del tracto
genitourinario, corazén y gastrointestinales,
sensibilidad

obteniendo valores de

ultrasonografica en el primer, segundo y tercer

trimestre para la deteccibn de anomalias
estructurales fue del 14.06%, 78% y 23,91%,
respectivamente. (12)

MATERIAL Y METODOS

Se realiz6 un estudio observacional, analitico,
retrolectivo y descriptivo. Los criterios de

inclusién fueron:

e Embarazo unico

¢ Que contara con ultrasonido estructural
con resultado reportado sin
alteraciones realizado en el Instituto
Nacional de Perinatologia

e Que contara con ultrasonido de
crecimiento realizado en el Instituto
Nacional de Perinatologia

e Resolucion del embarazo en el Instituto

Nacional de Perinatologia

Se analizaron un total de 5394 expedientes de
paciente embarazadas con embarazo unico en
las cuales se realizé una evaluaciéon en el
departamento de medicina materno fetal del
Instituto Nacional de Perinatologia, en el
periodo comprendido de marzo de 2018 a
diciembre del 2020, de los cuales 1944
pacientes cumplieron con los criterios de
inclusion. Se documenté en una base de datos
de forma anonimizada la informacién relevante
para el estudio. Se recabaron los datos en
programa de Excel®, y se realizd el analisis
estadistico con el programa SPSS version 24.
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RESULTADOS

A continuacién, se presentan los resultados del
estudio “Deteccion de defectos congénitos en
tercer trimestre” el cual se realiz6 en el periodo
antes mencionado: se encontré que en 13
pacientes que contaban con un ultrasonido
estructural reportado sin alteraciones, se
identifico algun defecto congénido durante su
evaluacion con ultrasonido de crecimiento en el

tercer trimestre.

Dentro de las caracteristicas
sociodemograficas, la media de edad
correspondié al grupo entre 31-35 afios, la
mayoria de las pacientes contaban con
escolaridad secundaria, casadas y dedicadas a

labores del hogar con 30.7%, 38.4 %, 84.6% y

46.1% respectivamente.
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Del total de pacientes que debutaron con
defecto en tercer trimestre la mayoria era
multigesta 69.2%, la via de nacimiento fue
abdominal en el 77% de los casos, se
corrobor¢ defecto al nacimiento en solo 77% de
los casos y de estos solo en el 15% se encontré
cariotipo alterado.

NACIMIENTO CORROBORADOS
AL NACIMIENTO
23%

h -

77% 77

= PARTO = CESAREA

CARIOTIPO RECIEN
NACIDO

' 15%

85%

= ANORMAL = NORMAL

Para obtener el rendimiento del ultrasonido de
tercer trimestre para deteccion de defectos
congeénitos se utilizé una tabla de 2x2. (tabla 1)
Tabla 1. Tabla cruzada de defectos al

nacimiento/ ultrasonidos crecimiento.

Se encontré una sensibilidad para diagnéstico
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de defectos congénitos el ultrasonido de tercer
trimestre del 37%, una especificidad del

99.8 %, VPP 77% y VPN del 99.1%

BLA 2: DE RENDIMIENTO DE
CRECIMIENTO TERCER TR

SENSIBILIDAD

ESPECIFICIDAD 99.8%
VALOR PREDICTIVO POSITIVO 76.9%
VALOR PREDICTIVO NEGATIVO 99.1%

Se encontr6 que los defectos mas

comunmente  diagnosticados en tercer
trimestre fueron los defectos del sistema
nervioso central casi como los defectos
cardiacos, representando un 31% cada uno.
Seguidos de los genitourinarios con el 15 %.
(tabla 3). Estos resultados contrastan con los
defectos mas comunmente diagnosticados al
nacimiento que en los ultrasonidos prenatales
no se identificaron entre los cuales con un
29.4% se encuentran los dseos que van desde
polidactilia y pie equino varo; con 23.5%
defectos cardiacos (CIV pequenas) y 17.6%
cromosomopatias (Sindrome de Down) que se
diagnosticaron hasta la revisién del nacimiento
por parte del servicio de neonatologia. (tabla4)
TABLA 3: DEFECTOS POR SISTEMAS DIAGNOSTICADOS

POR ULTRASONIDO DE CRECIMIENTO

RECIEN NACIDOS %
n=13

SISTEMA NERVIOSO 4 30.76
CENTRAL

CARA 0 0
TORAX 1 7.69
CARDIACOS 4 30.76
ABDOMEN 1 7.69
PARED ABDOMINAL 0 0
GENITOURINARIO 2 15.38
OSEO 0 0
TUMORES 0 0
HIDROPS 0 0
CROSOMOPATIAS 1 7.69

TABLA 4: DEFECTOS POR SISTEMAS DIAGNOSTICADOS AL
NACIMIENTO

RECIEN NACIDOS %
n =17

SISTEMA NERVIOSO 2 11.76
CENTRAL
CARA 1 5.88
TORAX 0 0
CARDIACOS 4 23.5
ABDOMEN 0 0
PARED ABDOMINAL 1 5.88
GENITOURINARIO 1 5.88
OSEO 5 29.4
TUMORES 0 0
HIDROPS 0 0
CROSOMOPATIAS 3 17.6
DISCUSION

La sensibilidad que se obtuvo en nuestro
estudio fue del 37% que concuerda con el
estudio realizado por Vijaykumar con una
sensibilidad idéntica. Y ligeramente superior a

al estudio de Ray que fue del 34% (13)

Se detectaron defectos congénitos del 6,6 por
cada 1000 mujeres evaluadas en el tercer
trimestre, esto cifra es superior a lo reportado
en los ultimos estudios de Drukker y en los

Oros, de 3 y 3,68 por 1000 mujeres
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examinadas del primero. Y de 2,76 x 1000
mujeres del segundo. Esta discrepancia puede
ser resultado al ser nosotros un instituto de
tercer nivel y de referencia a nivel nacional.

(14,15)

Dentro de los defectos diagnosticados en el
tercer trimestre los que mostraron mayor
prevalencia fueron los cardiacos y del sistema
nervioso central ambos con un 31 % seguido
por los del tracto genitourinario con un 15.38%;
esto difiere de lo publicado por Drukker y
Dulgheroff el primero encontré a las anomalias
urogenitales como las mas comunes con un
55%, seguidas del sistema nervioso central y
las cardiacas con un 18 y 14%
respectivamente. Y el segundo encontro a las
genitourinarias como las mas comunes en los

tres trimestres con un 27%. (11,15,16)

Entre los principales defectos congénitos
diagnosticados al nacimiento en nuestro
estudio concuerda con lo encontrado por
Pachajoa y colaboradores entre los cuales

destacan polidactilia y pie equino varo con un

22% versus un 29% encontrado por nosotros.

CONCLUSION: Los defectos congénitos en la

actualidad tienen una prevalencia del 2.3% a

nivel global, la deteccién prenatal muchas
veces marca una diferencia significativa en los
resultados perinatales y a largo plazo para los
recién nacidos afectados, el sistema de salud y
sus familias. El diagnéstico es desde el primer
segundo o tercer trimestre, nuestro estudio
encuentra una alta especificidad en el
ultrasonido de tercer trimestre y una
sensibilidad baja, se necesitan mas estudios en
los que se incluyan los riesgos de las pacientes
para presentar fetos con defectos congénitos y
asi poder encontrar areas de oportunidad que
pudieran mejorar la sensibilidad de este
estudio. Cabe destacar que en el analisis que
realizamos se contaba con un ultrasonido
estructural reportado sin alteraciones lo que

pudiera haber marcado la pauta para una

sensibilidad del 37%.

Al analizar los defectos congénitos que se
diagnosticaron hasta el nacimiento y que no
fueron detectados en los ultrasonidos
prenatales cabe destacar que fueron menores
y de los 3 casos de crosomopatias (Sindrome
de Down) los recién nacidos mostraron

caracteristicas clinicas sutiles.
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