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Abstract

Introduction: Obstetric ultrasound is part of the scree-
ning to select the population at high risk of having a
congenital malformation. Considering that fetal de-
fects occur in approximately 2-4 out of every 100 live
newborns, and are the cause of 35-40% of perinatal
mortality in Chile, it is therefore justified to perform the
second trimester ultrasound, which presents a high in-
dex prenatal screening (56%), with few false positives.

Methods: A retrospective, cross-sectional and descrip-
tive study was carried out, by reviewing 6,385 ultra-
sound scans, which were performed during one year
(June 2020-June 2021), at the Regional Hospital of
Talca, where 126 fetuses with suspected malformation
were detected. Results: Of the total number of patients
evaluated, a congenital malformation rate of 1.9% was
detected, with cardiac malformations the most frequent,

and diabetes mellitus the main risk factor. Conclusions:

Antenatal ultrasound study is essential in the first and
second trimesters of pregnancy, followed by a referral
to an ultrasound committee, emphasizing early and in-
terdisciplinary management. The frequencies found are
similar to those reported in the international bibliogra-

phy.
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Introduccion

En la actualidad la ecografia obstétrica es am-
pliamente utilizada para la evaluacion prena-
tal, tanto del crecimiento como de la anatomia
fetal,' y desde que su uso se hizo rutinario en
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el control del embarazo es la principal herra-
mienta para la deteccion de malformaciones
congénitas.’

Existen momentos especificos durante la ges-
tacion en los que se aconseja hacer un ultraso-
nido. En Chile la recomendacién ministerial

Revista Médica del Maule / Publicacion Semestral




Volumen N°36 N°2, Diciembre de 2021

es realizar al menos tres estudios, cada uno
de ellos durante el primer, segundo y tercer
trimestre (11-14 semanas, 20-24 semanas y a
las 30-34 semanas respectivamente),’ ya que
en cada edad gestacional se evaluan distin-
tas estructuras y marcadores ecograficos, que
permiten establecer la normalidad o sospecha
de condiciones patologicas fetales.

En cuanto al diagnéstico de malformaciones,
la ecografia del primer trimestre (11-14 sema-
nas) es una excelente herramienta para evaluar
los clasicos marcadores de aneuploidias, asi
como también anatomia fetal precoz, hacien-
do énfasis en craneo, corazon, pared abdomi-
nal, extremidades, columna y vejiga. Aunque
histéricamente se ha definido al estudio del
segundo trimestre (20-24 semanas) como la
ecografia de detalle anatomico, ya que a esta
edad gestacional es cuando se diagnostican
con mayor frecuencia las malformaciones.

El estudio Eurofetus (1999), evaluo la preci-
sion de la deteccion prenatal de malformacio-
nes mediante un examen ecografico de rutina,
donde fueron detectadas 4.615 malformacio-
nes, de las cuales el 55% de las anomalias
mayores fueron identificadas antes de las 24
semanas de gestacion.*

En un estudio de Nicolaides y cols. (2019),
se realizaron ecografias obstétricas en los tres
trimestres del embarazo a 100.997 pacientes,
en el que se buscéd determinar qué porcentaje
de malformaciones congénitas se diagnostica-
ban en cada trimestre, con un 27.6% de es-
tas diagnosticadas en el primer trimestre, un
53.8% en el segundo trimestre y un 18.6% en
el tercer trimestre.’

La sensibilidad de la ecografia para la pesqui-
sa de malformaciones en el periodo prenatal
es de aproximadamente un 50-60%, superan-
do el 80% en centros donde los operadores
cuentan con mayor experiencia ecografica.
Una malformacién congénita se define como
una anomalia intrinseca del total o parte de un
organo, que afecta su caracteristica estructural
y/o funcional, causada por diversos mecanis-
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mos fisiopatoldgicos, pudiendo é€stas ser aisla-
das o acompafiadas de otras malformaciones
en un mismo individuo.®

Segun el mecanismo que las provoque, se
pueden agrupar en términos mas especificos
como malformacion (cuando el defecto se
produce por un proceso del desarrollo embrio-
nario intrinsecamente anormal), deformacion
(cuando se produce por fuerzas mecanicas
intrauterinas extrinsecas que modifican una
estructura formada normalmente, ej: utero
bicorne), disrupcion (cuando ocurren por una
destruccion o interferencia con el desarrollo
vascular normal, ej: brida amni6tica) y displa-
sia (cuando resultan de la organizacion anor-
mal de las células en los tejidos, ej: displasia
esquelética).

Se clasifican en malformaciones mayores y
menores, considerando  mayores aquellas
que tienen una repercusion médica, que pu-
diesen estar asociadas a riesgo vital o requerir
intervencion quirurgica, ademds de su mayor
asociacion con cromosomopatias; y menores
a aquellas que tienen una importancia prin-
cipalmente cosmética, sin riesgo vital y poca
relacion con cromosomopatias.

En los casos en que estan presentes dos o mas
malformaciones en un mismo feto, también se
pueden reconocer patrones, como sindromes,
secuencias, defectos de campo y asociaciones,
todas estas con distintas implicancias clinicas.
La incidencia reportada a nivel mundial fluc-
tua entre 2 a 4% de los recién nacidos vivos
(RNV),%7 siendo considerablemente mas ele-
vada en abortos del primer trimestre. En Chi-
le, la Gltima cifra reportada inform¢é una inci-
dencia de 3.1%, correspondiente al ano 2008.”
En paises desarrollados las malformaciones
son actualmente la principal causa de muerte
infantil, mientras que en Chile son la primera
causa de mortalidad neonatal precoz (segui-
das por la prematurez y la patologia respirato-
ria del recién nacido), la segunda de muerte
en nifios menores de 1 afio, y la cuarta de mor-
talidad fetal tardia (mortinato), siendo supera-

35




Volumen N°36 N°2, Diciembre de 2021

da por la hipoxia fetal, complicaciones de la
placenta o anexos ovulares y complicaciones
maternas del embarazo.”® Esto se debe princi-
palmente al control de los factores de riesgo
modificables, es decir, mientras menor sea la
tasa de mortalidad infantil, un mayor porcen-
taje estara explicado por malformaciones con-
génitas®,

Son multiples los factores de riesgo para el
desarrollo de estas anomalias, entre lo que
destacan la edad materna, presencia de dia-
betes pregestacional o gestacional, obesidad,
multiples agentes infecciosos (citomegalovi-
rus, virus herpes simple, rubeola, toxoplasma,
entre otros), consumo de alcohol y drogas,
uso de farmacos (fenitoina, acido valproico,
carbamazepina, litio, etc.) factores ambienta-
les y presencia de antecedentes familiares.’
Con respecto a la edad materna, se ha demos-
trado en diversos estudios que las madres con
edad mas avanzada al momento del embarazo
(més de 40 afios), tienen un mayor riesgo de
malformaciones y trisomias, principalmente
trisomias 21, 18 y 13.10-1-12

El sistema afectado con mayor frecuencia
es el cardiaco (30% de las malformaciones),
seguido de alteraciones del sistema nervioso
central (SNC), y luego el resto de los siste-
mas."?

El principal objetivo para optimizar el manejo
de esta problematica se centra en el diagnos-
tico prenatal, es decir, en la capacidad de pes-
quisar in utero, ya que existen multiples mal-
formaciones que se beneficiaran de un manejo
intrauterino, con mejores tasas de sobrevida
perinatal. En el caso de patologias que no tie-
nen tratamiento in utero, el esfuerzo diagnos-
tico va dirigido a programar el nacimiento en
centros donde se cuente con lo requerido para
la atencion neonatal, acorde con la condicion
fetal. Independiente de la patologia, diagnos-
ticar una malformacion fetal se traduce en
hacer un abordaje integral y multidisciplina-
rio de la paciente y su pareja, entregandoles
la mayor informacion disponible y decidir en
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conjunto los pasos a seguir.'
El objetivo principal de nuestro trabajo se
centr6 en conocer la realidad de nuestro servi-
cio, respecto a la pesquisa de malformaciones
congénitas mediante ecografia y agruparlas
segun sistema comprometido.

Métodos

Se realiz6 un estudio retrospectivo, transversal
y descriptivo, mediante la revision de 6.385
ecografias informadas por médicos obstetras,
que fueron realizadas durante un periodo de
13 meses consecutivos desde el 01 de junio de
2020 al 30 de junio de 2021, en el policlinico
de ecografia obstétrica del Hospital Dr. César
Garavagno Burotto de Talca.

Los objetivos del estudio eran precisar la tasa
de incidencia de malformaciones fetales diag-
nosticadas mediante ecografia en nuestro cen-
tro, detectar los principales factores de ries-
go asociados, evaluar cudles son los sistemas
mas comprometidos en nuestra poblacion,
comparar con la incidencia reportada a nivel
mundial y determinar el numero de cariogra-
mas solicitados en nuestro servicio, con el
posterior analisis de resultados.

Las ecografias de 20-24 semanas consisten
en realizar biometria fetal, donde se miden
los didmetros biparietal (DBP) y frontoocci-
pital (DFO), circunferencia abdominal (CA)
y longitud del femur (LF), para luego obtener
la estimacion del peso fetal. Se evalua el li-
quido amnidtico y placenta. Seguido de una
evaluacion detallada de la anatomia fetal (ca-
beza, cara, cuello, torax, corazon, abdomen,
extremidades, columna, cordon y genitales) .

Se detectaron 126 fetos con una o mas ano-
malias estructurales, los cuales fueron deri-
vados al comité ecografico del mismo centro,
integrado por médicos obstetras especialistas
en medicina materno fetal, neonatélogo y una
dupla psicosocial.

En los casos en que la sospecha de cromoso-
mopatias era alta, se ofrecid a la paciente es-

Revista Médica del Maule / Publicacion Semestral




Volumen N°36 N°2, Diciembre de 2021

tudio de cariograma mediante amniocentesis
realizada en nuestro centro, con posterior en-
vio de la muestra para analisis en el Hospital
Clinico de la Universidad de Chile.

Para nuestro analisis estadistico se recopila-
ron los siguientes datos de cada paciente deri-
vada al comité: edad, paridad, malformacion
o malformaciones diagnosticadas previamen-
te, sistema o sistemas comprometidos, solici-
tud de cariograma con su eventual resultado, y
comorbilidades asociadas, donde se preguntd
dirigidamente por diabetes pregestacional y
gestacional, sindrome hipertensivo del emba-
razo, y sus respectivos tratamientos, el resto
de comorbilidades se incluyeron cuando las
pacientes de manera espontdnea las referian.

Resultados

Durante los trece meses analizados, fueron de-
rivadas 126 pacientes en las que se sospecha-
ba una o mas malformaciones. Se excluyeron
del estudio 25 pacientes en su primera visita
al comité ecografico, ya que al momento de
la evaluacion no se evidenciaron malforma-
ciones fetales, por tanto, las ecografias fueron
informadas con anatomia normal.

Se realizo el analisis estadistico de 101 pa-
cientes, en las que se confirmo el diagnostico
de una o mas malformaciones al ser evaluadas
por el grupo de especialistas.

Al distribuirlas segun rangos de edad, cin-
co pacientes (4.9%) tenia menos de 20 afios,
ochenta y cuatro pacientes (82.1%) tenian en-
tre 20 y 39 afios, y doce pacientes (11.8%) te-
nian 40 afios o mas. Esto se explica por la dis-
tribucion poblacional, ya que a pesar de que la
edad avanzada es un factor de riesgo no modi-
ficable para la incidencia de malformaciones
fetales, el numero de pacientes embarazadas
mayores de 40 afios es muy inferior al grupo
comprendido entre 20 y 39 afios. Existe estu-
dios que postulan que el punto de quiebre en
que aumenta el riesgo segun la edad materna,
seria a los 34-35 afios.
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En cuanto a la paridad treinta y tres (32.6%)
eran primigestas, cuatro nuliparas (3.9%), y
sesenta y cuatro pacientes (63.3%) eran mul-
tiparas de 1 o mas partos (Gréafico 1).

Se agruparon ademas todos los diagndsticos
segun el sistema que comprometian, un 19.8%
afectaba el sistema Cardiovascular, diagnos-
ticandose principalmente CIV, seguido de
Tetralogia de Fallot y Canal AV. Un 16.8%
comprometia el SNC, siendo el diagnostico
mas frecuente la hidrocefalia. Un 13.8% com-
prometia el sistema digestivo, 11.8% Nefrou-
rolégico, 6.9% Musculoesquelético, 4.9%
Pulmonar, 4.9% Cara y cuello, y un 9.9% se
clasifico en Otras. Finalmente, un 10.8% de
las pacientes tenian 2 0 mas sistemas compro-
metidos (Tabla 1).

Al analizar la presencia de comorbilidades
maternas, la mas frecuente fue diabetes (ges-
tacional o pregestacional) con un 21.7% (22
pacientes) y el sindrome hipertensivo del em-
barazo con 6.9% (7 pacientes), 17.8 % de las
pacientes presentaron otras comorbilidades
como hipotiroidismo, artritis, enfermedad re-
nal crdnica, cardiopatias maternas, entre otras
(Grafico 2). Entre las 22 pacientes que pade-
cian diabetes, 18 de ellas fueron diagnostica-
das durante el embarazo y 4 eran diabéticas
pregestacionales. Solo cuatro pacientes requi-
rieron insulina (por descompensacion) para el
manejo de esta patologia durante el embarazo.
Por otra parte, de las 7 pacientes con sindrome
hipertensivo del embarazo, solo tres desarro-
llaron preclampsia, siendo una de ellas hiper-
tensa cronica previamente.

Se ofrecid estudio de cariograma a quienes
presentaran factores de riesgo sugerentes de
cromosomopatias, como edad materna avan-
zada (que debia estar en conjunto con otro
factor de riesgo), antecedentes de malforma-
ciones previas, o hallazgos ecograficos sospe-
chosos, seleccionando un total de 29 pacien-
tes (28.7%), con 16 resultados normales, seis
trisomias 21, tres trisomias 18, dos trisomias
13, dos 45 X y un resultado que se informo sin
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crecimiento celular, el cual fue repetido con
resultado 45 X (Grafico 3).

La incidencia general de malformaciones
congénitas fue de un 1.97%, y la incidencia
general de cromosomopatias fue de un 0.45%.
Finalmente, a 14 pacientes (13.8%) se les
diagndstico un aborto u 0bito al momento de
la ecografia, un 14.8% (15) fueron mortinatos
o mortineonatos, un 59.4% (60) de las pacien-
tes tuvieron parto o cesareay un 11.8% (12) de
las pacientes seguian embarazadas al momen-
to del estudio. Es importante destacar que las
indicaciones de cesarea o la edad gestacional
al momento del parto no fueron analizadas,
ademads no fueron incluidas en el andlisis las
interrupciones por segunda causal de la Ley
IVE (Interrupcion Voluntaria del Embarazo).

Conclusiones

La incidencia general de malformaciones
congénitas reportada a nivel mundial, fluctiia
entre un 2 a 4% de los embarazos y la tasa
de cromosomopatias, se reporta entre un 0.3 a
0.7%, niimeros muy similares a los obtenidos
en nuestro estudio. Estos datos son alentado-
res y respaldan el trabajo realizado actual-
mente en el comité ecografico.

Segun lo evaluado en nuestro estudio, la ma-
yor prevalencia de malformaciones se produ-
ce en gestantes multiparas, con edades entre
20 y 39 afios.

La comorbilidad que se presentd con mayor
frecuencia en la poblacion estudiada, fue la
diabetes, padecida por un quinto de las pa-
cientes controladas, cuya asociacion con las
anomalias congénitas es bien conocida.

Las malformaciones cardiacas ocupan el pri-
mer lugar en incidencia, lo cual sugiere opti-
mizar el analisis detallado del corazoén y sus
vasos principales en el estudio ecografico.
Finalmente podemos concluir que el estudio
mediante ecografia prenatal es el mejor méto-
do diagnostico de malformaciones congénitas
en la actualidad, y que la tasa actual de detec-
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cion en nuestro servicio, cumple con los es-
tandares internacionales, siendo fundamental
que todas las pacientes en las que se sospecha
alguna malformacion, sean evaluadas por un
comité ecografico.
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SISTEMA N° DE CASOS ‘ PORCENTAJE
Cardiovascular 20 19.8%
SNC 17 16.8%
Digestivo 14 13.8%
Nefrourologico 12 11.8%
Musculoesquelético 7 6.9%
Cara y cuello 5 4.9%
Pulmonar 5 4.9%
Otros 10 9.9%
Dos o mas sistemas 11 10.8%

Tabla 1.
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