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Prevalencia de defectos estructurales con diagnostico prenatal por

ultrasonografia.

1. RESUMEN

Antecedentes. Malformacion congénita o defecto congénito es una anomalia estructural
principalmente que ocurre durante de la vida intrauterina. Ocupa una de las principales causas de
mortalidad neonatal en America Latina, con 60% de la mortalidad infantil y a pesar de los
programas empleados para disminuir esta cifra, no se ha logrado obtener el éxito esperado. Su
deteccion de forma prenatal en paises desarrollados ronda alrededor del 50-60%, con un rango
menor de deteccion en America Latina.

Justificacion. Con el venir de los equipos de ultrasonido de alta resolucion y el apoyo de técnicas
diagnosticas invasivas y no invasivas, ha mejorado la tasa de deteccion prenatal de defectos
congénitos, permitiendo, ademads, plantear estrategias dirigidas a diagnosticar defectos que son
prevenibles, con posible rehabilitacion asi como reducir el riesgo de recurrencia.

Metodologia. Estudio observacional, transversal, descriptivo y retrospectivo. Se obtendra la
informacion de expedientes de pacientes con diagnostico de defecto congénito diagnosticado
mediante ultrasonografia, describiendo la prevalencia en nuestra poblacion.

Resultados. Se incluyeron 518 mujeres embarazadas con fetos con algun tipo de malformacion
congénita. Siendo el 5.08 % del total de ultrasonidos. La mayor parte de los casos diagnosticados
fue durante el tercer trimestre con el 53.6%. En orden de frecuencia se encuentra: el Sistema
Nervioso Central con el 22.57%, cardiaco con el 19.23%, malformaciones de pared con el
13.87%, urinario 11.87%, térax 6.52%, faciales 6.18% esqueléticos 4.51% gastrointestinales
4.51% y otras dos categorias especiales; fetos con Hidrops 4.34 % y otros defectos con el 6.35%,
defectos mayores en un 84.61%. y aislados en un 85%.

Discusion: Al ser un estudio extenso, que abarca alrededor de 5 afios de experiencia en un centro
de tercer nivel, ofrece una herramienta valiosa y util que brinda informacién actual del panorama

general con respecto a malformaciones congénitas diagnosticadas de forma prenatal.
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La prevalencia de malformaciones congénitas en la poblacion fue alrededor del 5% siendo
superior a los resultados reportados en México, Latinoamérica y el mundo, donde se reportaban
prevalencias entre 1y 2 %.

Conclusion. Los defectos congénitos representan la segunda causa de muerte perinatal en
Meéxico.

Todo binomio tiene el derecho primordial que se les realicen los dos ultrasonidos especializados,
y en México es indispensable un mejor sistema de referencia sobre todo desde el médico de primer
contacto. Finalmente, las valoraciones ultrasonograficas representan solamente el inicio del
manejo de estas pacientes, que fundamentalmente debe de ser multidisciplinario para ofrecer
consejeria apropiada, asi como evaluar la necesidad de mas estudios, opciones de manejo y

necesidad de seguimiento de las pacientes para asi coordinar el momento de su nacimiento

Palabras Clave: Diagnéstico prenatal, defectos congénitos, ultrasonografia, malformacion

congénita.
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Prevalencia de defectos estructurales con diagnostico prenatal por

ultrasonografia

2. ANTECEDENTES

Malformacion congénita o defecto congénito se define como una anomalia estructural que ocurre en
la formacioén de la vida intrauterina. Se reporta un incremento en el nimero mundial de muertes de
recién nacidos que va desde 5 millones en 1990 hasta 2.4 millones en el 2019, donde la mayoria de
las muertes ocurrieron en los 28 dias de vida (1). Como en otros paises en vias de desarrollo, en
Meéxico la mortalidad neonatal alcanza a mas del 60% de la mortalidad infantil y una de las

principales causas son las malformaciones o defectos congénitos. (2)

Defecto congénito

De acuerdo con la NOM-034 se definen como el conjunto de condiciones que alteran la estructura
anatobmica y/o funcionamiento, incluye los procesos metabolicos del ser humano y pueden estar
presentes durante la gestacion, al nacimiento o en etapas posteriores del crecimiento y desarrollo.

(3.4)

Epidemiologia

De acuerdo con el ultimo reporte en México se estima una prevalencia del 2 al 3% de todos los RNV
y el 15% de los RNM.(3,4)

Aproximadamente 434,000 muertes son asociadas a anomalias congénitas cada afo y
aproximadamente 3,3 millones de nifios menores de 5 afios fallecen debido a esta etiologia. (6,7) En

Estado Unidos, las anomalias congénitas son la principal causa de mortalidad infantil. (8)
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Defectos Mayores y Menores

Los defectos menores son variante de la aparciencia normal, sin alterar la funcidn, sin un impacto
importante en el individuo. Por ejemplo: nevos, foseta sacra, mechon de pelo, hipercromia,
hipertelorismo, polidactilia, plegue palmar tnico, nariz ancha, etc. (8) Si es el caso de que
comprometa la vida, la funcion o que altere de alguna forma la calidad de vida, se clasificard como
defecto mayor. (4) Los defectos mayores cualitativos se basan en la presencia de alteraciones que
afectan la morfo-fisiologia de la parte del cuerpo comprometida, su categorizacion es fundamental
para determinar la etiologia de dicha alteracién. Los defectos congénitos mayores o multiples se
manejan de manera diferente dadas las circunstancias de origen, siendo esto fundamental para el
analisis causal. Es crucial determinar y distinguir las alteraciones que siguen un patréon de sindromes
o no sindromes. (8,9,10). Hablando principalmente de las cardiopatias congénitas, tan solo en el
2013 se reportaron 3 593 fallecimientos secundarios a cardiopatias congénitas en nifios menores de

un afio. (11,12,13)

Molina et al. en su estudio realizado en 2015 con una muestra de 11 914 pacientes encontr6 en el
1.98% malformaciones congénitas. Las malformaciones congénitas mas frecuentes abarcan el
sistema nervioso central y el sistema cardiaco. (15,16,17,18) Segliin una revision sistematica reciente
realizada por Van Velzen et al, que incluia 7 estudios y 4992 pacientes, reportaron que
aproximadamente el 45% de las malformaciones cardiacas congénitas fueron diagnosticadas de
forma prenatal. (18)

Las tasas de deteccion mas altas se observaron para las anomalias del cuello (92%) y los defectos de
la pared abdominal, como el onfalocele (88%), con tasas de deteccion mas bajas para el cerebro y la
columna vertebral (51%), el corazon (48%), extremidades (34%), sistema genitourinario y cara
(ambos 34%) (19).

En la mayoria de los embarazos complicados por la presencia de anomalias fetales, el parto vaginal
espontaeno debe ser la opcidn principal, ya que se asocia a menor morbilidad y mortalidad materna.

(20)
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3. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Dependiendo de la casuistica de cada pais, las malformaciones congenitas ocupan uno de los tres
primeros lugares como causa de mortalidad perinatal. Ain y cuando es un factor muy importante de
mortalidad, la tasa de deteccion mediante ultrasonografia prenatal es muy baja, por lo que se busca

mejorar este metodo en nuestra unidad.

4. JUSTIFICACION

Las anomalias congénitas son una de las principales causas de morbilidad y mortalidad infantil y neonatal
en los paises en vias de desarrollo, como es el caso de México, tiene un gran impacto tanto emocional,
fisico, economico en las familias y sistema de Saud.

Con el venir de los equipos de ultrasonido de alta resolucion y el apoyo de técnicas diagnosticas invasivas
y no invasivas, ha mejorado la tasa de deteccion prenatal de defectos congénitos, por lo que es importante
realizar este estudio, ya que al conocer la prevalencia de defectos congénitos en nuestra pobacion,

podemos planteas estrategias difigidas a reducir el riesgo de recurrencia.

5. HIPOTESIS

La prevalencia de malformaciones congénitas en el Hospital General de México entre el afio 2018 y 2023
es del 2 al 3 % de los nacidos vivos y la determinacion de los factores de riesgo asociados pudiera permitir

la disminucién de su prevalencia.
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6. OBJETIVOS

6.1 OBJETIVO GENERAL
Conocer la prevalencia de defectos congénitos mediante ultrasonografia de los fetos de las mujeres

atendidas en la unidad de médicina materno fetal en el Hospital General de México.

6.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS
e Conocer las caracteristicas de los fetos con defectos congénitos de las mujeres atendidas en el

Departamento de Medicina Materno Fetal del Hospital General de México.

e Conocer la frecuencia de defectos congénitos prevenibles con el manejo de acido folico pre y
post concepcion los productos de las mujeres atendidas en el Departamento de Medicina Materno
Fetal del Hospital General de México.

e Conocer la frecuencia de defectos congénitos aislados y asociados a cromosomopatias en los fetos
de las mujeres atendidas en el Departamento de Medicina Materno Fetal del Hospital General de
Meéxico.

e Identificar los factores de riesgo presentes en las mujeres atendidas en el Departamento de
Medicina Materno Fetal del Hospital General de México para el desarrollo de defectos congénitos

en los fetos.

7. METODOLOGIA

7.1-TIPO Y DISENO DEL ESTUDIO
De acuerdo con el método de investigacion el presente estudio es observacional y segun el nivel inicial

de profundidad del conocimiento es descriptivo. De acuerdo, al tiempo de ocurrencia de los hechos y
registro de la informacidn, el estudio es retrospectivo, por el periodo y secuencia del estudio es

transversal.

7.2- POBLACION
Expedientes de pacientes mayores de 18 afios con diagnostico de defecto congénito mediante evaluacion

ultrasonografica realizada por el servicio de Medicina materno fetal del Hospital General de México “Dr.

Eduardo Liceaga” en el periodo comprendido de julio de 2018 a Julio de 2023.
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7.3- CRITERIOS DE SELECCION
7.3.1- CRITERIOS DE INCLUSION:

de MEXICO

DR EDUARDO LICEAGA

e Expedientes de pacientes con diagnostico ultrasonografico de defecto congénito mediante

ultrasonografia.

e Expedientes completos que contengan la informacion completa de la historia clinica.

7.3.2- CRITERIOS DE EXCLUSION

e Todos aquellos expedientes que no cuentes con la informacion requedira durante su evaluacion.

7.3.3- CRITERIOS DE ELIMINACION

e No aplica criterios de eliminacion en este estudio.

7.4- OPERACIONALIZACION DE LAS VARIABLES A EVALUAR Y FORMA DE MEDIRLAS

Variables de ficha de identificacion
Variable Definicion Definicion Tipo de variable
operacional
Edad Tiempo que ha | Afios (un decimal) Cuantitativa
vivido una persona Numérica
u otro ser vivo que Discreta
comprende desde el
nacimiento hasta el
presente o0 un
periodo
determinado.
Semanas de| Edad gestacional | Semanas y dias Cuantitativa
Gestacion datada  mediante Numérica
ultrasonografia o
FUR

10
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Comorbilidades [Enfermedades 1-Obesidad Cualitativa
cronicodegenerativas | 2-Diabetes Mellitus Nominal
preexistentes al 3-Enfermedad
embarazo hipertensiva asociada al

embarazo
4-Otros

Antecedentes deAntecedente defl 1. Si Cualitativa

malformaciones embarazos  previos| 2.-No nominal

congénitas con fetos con
malformaciones
congénitas .

Tabaquismo Es la adiccién al | 1- Si Cualitativo

tabaco. 2- No Nominal

11
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Exposicion a |Exposicion durante | 1- Si Cualitativa
farmaco el primer trimestre a | 2= NO Nominal
teratogénico.  [medicamentos
teratogénicos
Variables de hallazgos ultrasonograficos
Variable Definicion Definicion Tipo de variable
operacional
Sistema u| Sistema que | 1. Sistema Cualitativa
. Nervioso Central .
érgano con| presenta el defecto ; nominal
2. Sistema
malformacion congénito Cardiaco
conaénita 3. Sistema
9 Digestivo
4. Sistema Urinario
5. Sistema
Esquelético
Forma de| Sies que eldefecto | 1. Asociada Cualitativa
. 2. Aislada .
presentacion se encuentra de nominal
manera aislada o
asociada.
Fenotipo  delFenotipo del feto 1.XX Cualitativa
2. XY .
Feto identificado mediantel 3 |ndefinido nominal

ultrasonografia

4. No identificado

12
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Tipo de Defecto

congénito

Si es que el defecto
pudo ser evitado
mediante laj
suplementaciéon  de

Ac. Folico.

1- Prevenible

2- No prevenible.

Cualitativa

nominal

7.5 PROCEDIMIENTO
Se revisard a fondo su expedienten clinico de toda paciente que durante su control prenatal por parte

del departamento de Medicina Materno Fetal se le did el diagnostico de algin defecto congénito,

indagando principalmente en los reportes de sonografia obtenidos en dicho departamento, para

valorar las caracteristicas de las malformaciones, si son aisladas o asociadas y el sistema u drgano

que afecta. Posteriormente se revisara la historia clinica de la madre, enfocandonos principalmente

en los factores de riesgo de dicha paciente, como son comorbilidades de la madre, exposicion a

farmacos con posible efecto teratogénico, si tuvo o no suplementacion de acido folico y si tuvo algin

antecedente de malformaciones congénitas previas. Toda la informacion obtenida se adjunt6 a una

base de datos y posteriormente se analizaron los resultados

7.6 ANALISIS ESTADISTICO

Se cred una plantilla para captura de informacion y se realizo una base de datos creada en el

programa Excel y SPSS 23.0 (IBM Statistic). Se utilizé estadistica descriptiva, para las variables

cuantitativas por medio de medidas de tendencia central (media) y en el caso de las variables nominales

se realizard por medio de frecuencias.

13
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8. ASPECTOS ETICOS Y DE BIOSEGURIDAD

Para la realizacion del estudio se utilizaran datos reportados en el expediente clinico de las
pacientes, por lo que no implica una intervencion directa sobre la misma. Dentro de los datos se
asignara un numero de secuencia (co6digo) a cada expediente con la finalidad de garantizar la
proteccion de datos personales como lo estipula la Ley General de Proteccion de Datos
Personales. Los registros fisicos o informaticos seran custodiados en el archivo de investigacion
de la Unidad 112 del Hospital General de México “Dr. Eduardo Liceaga”.

El estudio se realizara dentro de los principios €ticos para las investigaciones médicas en seres
humanos seglin la Declaracion de Helsinki - Asamblea General, Fortaleza, Brasil 2013, asi
como al articulo 17 del Reglamento de la Ley General de Salud en Materia de Investigacion
para la Salud, clasificandolo en la categoria I.

Investigacion sin riesgo: Son estudios que emplean técnicas y métodos de investigacion
documental retrospectivos y aquéllos en los que no se realiza ninguna intervencion o
modificacion intencionada en las variables fisiologicas, psicologicas y sociales de los
individuos que participan en el estudio, entre los que se consideran: cuestionarios, entrevistas,
revision de expedientes clinicos y otros, en los que no se le identifique ni se traten aspectos

sensitivos de su conducta.

9. RELEVANCIA'Y EXPECTATIVAS

La prevalencia de defectos congénitos representa una de las principales causas hoy en dia de
muerte perinatal, se espera que los resultados de este estudio sean de utilidad para la poblacién
ayudando a concientizar a las instituciones de la importancia de brindar recursos para
diagnosticar y si es el caso, brindar un tratamiento oportuno. Asi mismo, se pretende fortalecer
las bases diagnosticas de dichas patologias y siendo el Hospital General de México “Dr.

Eduardo Liceaga” una unidad de referencia se considera un estudio de relevancia significativa.

14
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10. RECURSOS DISPONIBLES

Investigador principal: Coordinador de investigacion: realizacion del protocolo de investigacion,
busqueda y recopilacion de datos, andlisis de la informacion, elaboracion de articulo para su
publicacion.

Investigador asociado: realizacion del protocolo de investigacion, busqueda y recopilacion de datos,
analisis de la informacion, elaboracion de articulo para su publicacion.

Materiales: por su naturaleza, no se requieren recursos adicionales a los que ya cuenta el investigador
principal.

Financieros: no se requiere de financiamiento para la realizacion de este estudio.

11. RECURSOS NECESARIOS

Equipo de computo con hoja de calculo de Microsoft Excel® y software estadistico SPSS, v. 25 para

Windows con los cuales ya cuenta el investigador.

12. RESULTADOS.

Durante el periodo de estudio se incluyeron 518 mujeres embarazadas con fetos con algtn tipo de
malformacion congénita. Siendo el 5.08 % del total de USG de embarazos revisados (n=10193).
De acuerdo con el grupo de edad de las pacientes, el mayor porcentaje de malformaciones congénitas
se encontro entre 20 y 29 afios.

En cuanto a la semana de gestacion, la mayor parte de los casos diagnosticados fue durante el tercer
trimestre con el 53.6%, segundo con 43 % y primero con 3.4%.

Del total de embarazos (62) que incluimos en este estudio, se diagnosticaron 599 defectos congénitos.
En orden de frecuencia se encuentra: el Sistema Nervioso Central con el 22.57%, cardiaco con el

19.23%, malformaciones de pared con el 13.87%, urinario 11.87%, térax 6.52%, faciales 6.18%
15
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esqueléticos 4.51% gastrointestinales 4.51% y otras dos categorias especiales; fetos con Hidrops 4.34

% y otros defectos con el 6.35%. Tabla de distribucion de defectos por sistemas.

Tabla 1. Distribucion por sistemas - area fetal

de los embarazados con malformaciones

congénitas
SISTEMA NUMERO %
MALFORMACIONES
SNC 135 22.57
CARDIACO 115 19.23
DE PARED 83 13.87
URINARIO 71 11.87
TORAX 39 6.52
OTRO 38 6.35
FACIAL 37 6.18
ESQUELETICOS 27 4.51
GASTROINTESTINAL 27 4.51
HIDROPS 26 4.34
TOTAL 598 100

Los defectos encontrados en su mayoria fueron defectos mayores se encontraron en su mayoria, con

un 84.61%.

Solamente 49 (8.2%) de los defectos pudieron haber sido prevenidos con la ingesta de Acido Folico

preconcepcional y durante las primeras semanas del embarazo.

Los Defectos congénitos encontrados, en el 85% Aislados, mientras que el 15% se encontraban de

manera asociada.

De las madres incluidas, 461 pacientes estaban sanas al momento del diagndstico, con un 88.97%,

mientras que el 55 contaban con una comorbilidad durante el embarazo con el 10.63%. Diabetes

pregestacional fue la patologia mas relacionada a Defectos congénitos.
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13. DISCUSION

Al ser un estudio extenso, que abarca alrededor de 5 afos de experiencia en un centro de tercer nivel,
ofrece una herramienta valiosa y 1util que brinda informacidon actual del panorama general con
respecto a malformaciones congénitas diagnosticadas de forma prenatal.

La prevalencia de malformaciones congénitas en la poblacion fue alrededor del 5% siendo superior
a los resultados reportados en México, Latinoamérica y el mundo, donde se reportaban prevalencias
entre 1 y 2 %. Esto puede deberse a que funge como centro de referencia de otros estados de la
republica, aumentando considerablemente la prevalencia.

En relacion a la edad materna al momento del diagnostico, la mayoria de los casos se presentd durante
el pico de la edad fértil de la mujer. Como se encuentra ampliamente estudiado, la Diabetes
Pregestacional represent6 en este estudio la comorbilidad més asociada a malformaciones congénitas.
La edad gestacional en la mayoria de los casos al momento del diagnéstico fue durante el tercer
trimestre (53%) y solamente cerca del 4% durante el primer trimestre. Esto pudo deberse a que en
general las pacientes contaban con un inicio de control prenatal tardio, asi como la referencia de
manera tardia por parte de las distintas unidades a edades gestacionales ya muy avanzadas. Esto
genera interrogantes respecto a eficacia de las estrategias de reconocimiento temprano de factores de
riesgo, asi como de referencia oportuna a un tercer nivel. Por lo tanto si el diagnostico prenatal llegara
ser mas temprano, mas favorable sera el prondstico fetal, siempre individualizando cada caso ya que
actualmente se puede realizar terapia fetal in-utero en algunas patoldgias; e inclusive insistir en la
consulta preconcepcional para iniciar un adecuado control metabodlico de la paciente de manera
temprana.

La literatura reporta que los defectos cardiacos son los més frecuentemente diagnosticados de forma
postnatal y los menos diagnosticados prenatalmente, sin embargo, el estudio de nuestra poblacion
evidencio que los defectos mas frecuentemente diagnosticados fueron los de Sistema Nervioso
Central, seguidos de los defectos cardiacos.

La mayoria de los diagnésticos encontrados se trataba de malformaciones mayores, esto es

importante ya que estos presentan un compromiso en la funcién importante de la vida del individuo,
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tiene consecuencias médicas, estéticas y requieres de atencidon temprana, algunas veces de urgencias
y por tanto repercuten socialmente.

Tal como se esperaba, los defectos aislados a un solo sistema o aparato fueron los mas frecuentes a
los que los asociado. Sin embargo, ya que en la mayoria de los casos no se contd con estudios de
extension citogenéticos, no fue posible catalogarlas sindromatica mente.

Por otra parte, cabe destacar que actualmente, para la mayoria de los defectos potencialmente
tratables con técnicas de tratamiento in-Utero, se han implementado nuevas estrategias para su
normalizacidn, infraestructura y formacidén a nivel nacional de la disciplina de Terapia Fetal,
brindandole un mejor prondstico a todos estos fetos, siempre y cuando el diagnostico se realice de

forma oportuna.

14. CONCLUSION

Los defectos congénitos representan la segunda causa de muerte perinatal en México, después de la
prematurez en neonatos, motivo por el cual se realiza el presente estudio.

Es urgente no solo a nivel regional si no a nivel nacional, que se establezca un fortalecimiento sobre
la informacion necesaria a todas nuestras pacientes a través de los distintos medios, sobre la
importancia en la suplementacion de folatos previo y durante la gestacion para prevenir anomalias
congénitas e inclusive; de manera ideal que toda paciente con un embarazo planeado se acerque
para una asesoria preconcepcional o si no es asi, que tengan un inicio de manera oportuna de su
control prenatal y asi tener un buen tamizaje con diagnosticos tempranos de posibles complicaciones
a futuro de nuestros recien nacidos

También muy importante resaltar que todo binomio ( madre-feto) tiene el derecho primordial de
que se les realicen los dos ultrasonidos especializados como son el Ultrasonido Genético o del primer
trimestre el cual se realiza durante la semana 11 — 13.6 y el Ultrasonido Estructural que se realiza
entre las 18- 23.6 semanas; los cuales son indispensables para ofrecer un tamizaje en relacion a

aneuploidias y diagndstico oportuno de defectos estructurales. Todo esto pudiera funcionar con un
18
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mejor sistema de referencia sobre todo desde el médico de primer contacto, clasificando
posteriormente al embarazo como de bajo o alto riesgo.

Ante la sospecha de cromosomopatia, es indispensable contar con estudios de extension como
cariotipo, microarreglos, ADN fetal, etc; asi como apoyo y manejo multidisciplinario por el servicio
de Genética para ofrecérselos de manera oportuna a cada paciente que lo requiera.

En pacientes que sean candidatas para una terapia fetal por patologia encontrada, igualmente que
tengan una diagndstico oportuno y posteriormente su referencia para asi mejorar el pronostico de
estos recien nacidos, recalcando que para hacerse el diagnostico de manera temprana deben tener
valoraciones con estudios de ultrasonido especializado

Finalmente, las valoraciones ultrasonograficas representan solamente el inicio del manejo de estas
pacientes, que fundamentalmente debe de ser multidisciplinario para ofrecer consejeria apropiada,
asi como evaluar la necesidad de mas estudios, opciones de manejo y necesidad de seguimiento de

las pacientes para asi coordinar el momento de su nacimiento.
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16. ANEXOS
Anexo 1: INSTRUMENTO DE RECOLECCION DE DATOS  FOLIO:

Prevalencia de defectos estructurales con diagnostico prenatal por
ultrasonografia en un periodo de 2018-2023
1. Datos de la madre 1. Edad:

2. Semanas de Gestacion:

3. Comorbilidades:

4. Exposicion a teratogeénicos:
Si: ~ No:
5. Defecto en embarazo previo:
Si: ~ No:
6. Tabaquismo:

Si: No:

2. Datos del Feto 1. Sistema u o6rgano afectado

2. Forma de presentacion
Aislado:
Asociado:

3. Tipo de defecto
Prevenible: ~ No
Prevenible:

4. Fenotipo

XX: XY:
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