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RESUMEN

Objetivo: Identificar y clasificar las diferentes anomalias del desarrollo diagnosticadas en la unidad de ecografia del servicio de
medicina materno fetal de la Maternidad Concepcion Palacios entre enero y diciembre de 2023.

Métodos: Estudio retrospectivo, descriptivo, transversal que incluyo la evaluacion de los 4225 reportes de ultrasonido obstétrico
realizados en 2023. Se excluyeron los estudios sin diagnostico morfologico. Las variables evaluadas fueron caracteristicas
clinicas de las gestantes, prevalencia segun tipo de anomalia del desarrollo y segiin el aparato o sistema afectado.

Resultados: Se diagnosticaron anomalias del desarrollo en 282 pacientes, para una frecuencia de 6,7 %. Las anomalias fueron
unicas en 187 casos (66,3 %) y multiples en 95 pacientes (33,7 %). El total de malformaciones fue 360 (8,5 %). EI minimo de
lesiones detectadas fue una y el maximo fue tres. El sistema afectado con mayor frecuencia fue el sistema nervioso central, con
104 casos (28,9 %), le siguen, en orden de frecuencia, los marcadores aislados, vistos en 92 pacientes (25,6 %) y las anomalias
cardiovasculares, en 49 fetos (13,6 %).

Conclusion: La frecuencia de malformaciones congénitas diagnosticadas en el aiio 2023 fue de 6,7 % de las ecografias realizadas
en la unidad de ecografia del servicio de medicina materno fetal de la Maternidad Concepcion Palacios, en las dos terceras
partes de los casos fueron unicas y el tercio restante fueron multiples. En orden de frecuencia, los sistemas afectados fueron
sistema nervioso central, marcadores aislados de aneuploidias y anomalias cardiovasculares.
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Congenital malformations diagnosed in the maternal fetal medicine service of the Maternidad Concepcion Palacios.

SUMARY

Objective: To identify and classify the different developmental anomalies diagnosed in the ultrasound unit of the maternal-fetal
medicine service of the Concepcion Palacios Maternity Hospital between January and December 2023.

Methods: Retrospective, descriptive, cross-sectional study that included the evaluation of the 4225 obstetric ultrasound reports
performed in 2023. Studies without morphological diagnosis were excluded. The variables evaluated were clinical characteristics
of the pregnant women, prevalence according to type of developmental anomaly and according to the affected apparatus or
system.

Results: Developmental abnormalities were diagnosed in 282 patients, with a frequency of 6.7%. The anomalies were single in
187 cases (66.3%) and multiple in 95 patients (33.7%). The total number of malformations was 360 (8.5%). The minimum number
of injuries detected was one and the maximum was three. The most frequently affected system was the central nervous system,
with 104 cases (28.9%), This is followed by isolated markers, seen in 92 patients (25.6%), and cardiovascular anomalies, in 49
fetuses (13.6%).

Conclusion: The frequency of congenital malformations diagnosed in 2023 was 6.7% of the ultrasound scans performed in the
ultrasound unit of the maternal-fetal medicine service of the Concepcion Palacios Maternity Hospital; Two-thirds of the cases
were singles and the remaining third were multiples. In order of frequency, the affected systems were central nervous system,
isolated markers of aneuploidies, and cardiac anomalies.

Keywords: Congenital malformations, Developmental anomalies, Prenatal diagnosis, Obstetric ultrasound.
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INTRODUCCION

Las malformaciones congénitas son anomalias en el
desarrollo adquiridas durante el embarazo. Dichas
enfermedades han existido en el ser humano desde
la prehistoria, y siguen presentes actualmente en
una gran parte de los recién nacidos (1). El concepto
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de malformacion congénita se entiende como una
formacion anormal de una estructura fetal, presente
al momento del nacimiento, debido a un factor
subyacente que altera el desarrollo, de origen genético,
epigenético o ambiental. Esta es la denominacién mas
utilizada en el ambito clinico, a pesar de que solo hace
referencia a alteraciones anatomicas estructurales. Un
concepto mas amplio, que incluye alteraciones a nivel
celular y molecular, es el de anomalia del desarrollo
(2). Se conocen también con el nombre de trastornos
congénitos, anomalias congénitas, o defectos
congénitos. Considerando esto, pueden definirse como
anomalias estructurales o funcionales (por ejemplo,
los trastornos metabdlicos) que ocurren durante la vida
intrauterina y pueden detectarse en el periodo prenatal,
en el parto 0o en un momento posterior de la primera
infancia, como los defectos de audicion (3).

Estudios publicados alrededor del mundo reportan
una prevalencia de malformaciones congénitas al
nacimiento entre 20 y 55 casos por cada 1000 neonatos
vivos, con una variacion significativa, dependiendo
de las caracteristicas demograficas de la poblacion
estudiada, la metodologia y los criterios diagndsticos
utilizados (4). Otros autores han reportado que los
defectos congénitos tienen una incidencia anual, a
nivel mundial, de 2 % - 3 % de los nacimientos, aunque,
teniendo en cuenta aquellos que se diagnostican
después del nacimiento, esta incidencia es de 5 % -
10 % (5). Las malformaciones menores aisladas son
mucho mas frecuentes y su prevalencia es variable
segun distintos estudios, reportandose cifras entre 14 %
y 35,8 %. Los fetos con tres o mas malformaciones
menores tienen un mayor riesgo de tener un sindrome
genético o una malformacién mayor (6). Se estima que
7,9 millones de recién nacidos en el mundo presentan
algin tipo de anomalia del desarrollo al afio. Estas
patologias constituyen, junto a la prematuridad, las
principales causas de mortalidad durante el primer
afio de vida en los paises desarrollados o en vias de
desarrollo (2).
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En la mayoria de los paises latinoamericanos, las
malformaciones congénitas ocuparon en el afio 2000,
el segundo lugar como causa de mortalidad en nifios
menores de 28 dias y de menos de 5 afios. Ademas, son
responsables de mas del 20 % de las muertes en nifios
en edades entre los 3 a 4 afios, y pueden dejar secuelas
como invalidez, anormalidades mentales o sensoriales,
con la subsecuente repercusion emocional y econdmica
sobre la familia y la sociedad. La deteccion temprana
se considera una herramienta fundamental, para evitar
sus graves desenlaces (5).

Segun la Organizacion Panamericana de la Salud
(OPS), entre las defunciones durante los primeros
28 dias de vida, aproximadamente 1 de cada 5 se
debe a defectos congénitos (7). Se calcula que en
todo el mundo mueren anualmente 240 000 recién
nacidos en sus primeros 28 dias de vida por trastornos
congénitos. Ademas, los mismos provocan la muerte
de otros 170 000 nifios de entre 1 mes y 5 afios de
edad (3). En las ultimas décadas la mortalidad
infantil ha descendido en gran parte de los paises del
mundo. El componente de la mortalidad infantil que
mas se ha reducido es el correspondiente al periodo
posneonatal (de los 28 a los 365 dias de vida), cuya
reduccion se estima en 4,8 % (7), gracias al control de
las enfermedades inmunoprevenibles y la desnutricion
(8). La proporcion de muertes de menores de 5 afios
por trastornos congénitos aumenta a medida que la
mortalidad por otras causas se controla en ese grupo
etario (3). Sin embargo, si bien hay heterogeneidad
entre los paises, el componente neonatal de la
mortalidad infantil ha sido mas dificil de reducir
(apenas 3 %) (7) y ademds de la prematuridad y el
bajo peso, las anomalias congénitas pasaron a tener un
mayor peso relativo (8). En Venezuela, para el afio
2014, un reporte del Ministerio del Poder Popular para
la Salud sefiald que las anomalias congénitas ocuparon
el segundo lugar de las causas de defuncion para la
poblacion infantil menor de un afio, con 19,76 % y
para la poblacion neonatal menores de 28 dias con
16,79 % (9).
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Si bien los trastornos congénitos pueden deberse a uno
o varios factores genéticos, infecciosos, nutricionales
o ambientales, con frecuencia es dificil determinar las
causas exactas (3).

Las malformaciones congénitas se clasifican
en mayores y menores siendo las primeras, las
que representan un impacto médico o cosmético
significativo, las cuales nunca se consideran como una
variacion de la normalidad (2).

También se pueden clasificar de acuerdo con ciertas
caracteristicas, como cuando el diagnoéstico se realiza
mediante inspeccion clinica, que se clasifican como
malformaciones externas y cuando el diagnostico
requiere de metodologias alternas, que se conocen
como malformaciones internas. Las externas son
anormalidades en alguna estructura corporal, que se
encuentran presentes al momento del nacimiento y que
son observables al momento de hacer una exploracion
fisica al recién nacido (4).

Segun el numero de anomalias presentes en el
recién nacido se observan dos grupos de nifios
con malformaciones: los que presentan un Unico
defecto (defectos aislados) y los que tienen mas de
uno (polimalformaciones). En este ultimo grupo
se reconocen, a su vez, 3 tipos de nifios afectados:
a) aquellos cuyos defectos corresponden con alguno de
los sindromes descritos previamente, que suelen tener
la misma causa y el mismo riesgo familiar; b) nifios
con defectos congénitos que afectan a estructuras
corporales diferentes, aparentemente no relacionadas,
en quienes no se ha podido diagnosticar ningun
sindrome conocido y no se ha identificado un agente
causal; y, por ultimo, ¢) aquellos con un unico defecto
del desarrollo, pero en quienes, ese defecto, ha dado
lugar secundaria y secuencialmente, a alteraciones
de otras estructuras cuyo desarrollo morfologico era
normal. Las secuencias pueden ser producidas por
muchos agentes causales, y pueden manifestarse en
polimalformados sin etiologia establecida, como
sindromes 0 como una secuencia aislada (10).
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Con relacion a esta terminologia, es necesario
diferenciar la malformaciéon congénita, de la
deformidad, la disrupcion o la secuencia.

Como se describio previamente, la malformacion se
define como un defecto estructural de la morfogénesis
presente al nacimiento, que puede comprometer a un
organo o sistema o varios al mismo tiempo; puede
ser leve y hasta pasar inadvertida hasta ser grave
y comprometer la vida del feto o del recién nacido.
Se conocen también como menores O mayores,
dependiendo de su gravedad (11, 12).

Ladeformidad serefiere a estructuras bien desarrolladas
durante la embriogénesisy la organogénesis, que sufren
alteraciones por factores mecdnicos externos durante
el curso de la vida intrauterina, como compresion, por
anormalidades uterinas o disminucién importante de
la cantidad de liquido amnidtico, o factores intrinsecos
como alteraciones que comprometen el sistema
musculoesquelético, provocando defectos como el pie
bot, artrogriposis, sindrome de Potter, etcétera (11,
12).

La disrupcion es un defecto que se produce en
un tejido bien desarrollado por accion de fuerzas
extrinsecas, dafios vasculares u otros factores que
interfieran en algiin proceso en desarrollo. El ejemplo
mas conocido es la formacion de bridas amnioticas
producidas por rupturas del amnios o infeccion del
mismo, generalmente son asimétricas y se ubican en
areas inusuales (11, 12).

Se considera secuencia cuando una causa Unica
compromete a un tejido embrionario del que
posteriormente se desarrollan varias estructuras
anatomicas o bien la causa provoca una malformacion
conocida como primaria, la que a su vez provoca
otras malformaciones secundarias. Un ejemplo es la
agenesia renal bilateral, malformacion primaria, que
provoca oligohidramnios grave y, como consecuencia
de ello, hipoplasia pulmonar por falta de circulacién
del liquido amniotico por el arbol respiratorio. La
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compresion a que estd sometido el feto dentro del
utero provoca defectos en la cara, en la nariz y en las
extremidades: es el conocido como secuencia Potter
(11, 12).

Porultimo, el sindrome, se refiere a que una causa inica
afecta al mismo tiempo a varias estructuras durante la
embriogénesis. Esta causa puede ser cromosomica,
la exposicion a algin teratdgeno ambiental, a una
infeccion viral, etcétera (11, 12).

Las malformaciones congénitas también se clasifican
segun el origen de la enfermedad o segiin el 6rgano
o sistema que afectan. En general, se clasifican en
malformaciones de: a) sistema nervioso central (SNC);
b) ojo, oido, cara y cuello; ¢) sistema circulatorio; d)
sistema respiratorio; e) digestivo; f) 6rganos genitales;
g) sistema urinario; y h) sistema osteomuscular (1).

La mayoria de las malformaciones congénitas son de
causa multifactorial, lo cual implica la interaccién de
factores genéticos y ambientales (13). Una minoria de
trastornos congénitos se deben a anomalias genéticas,
ya sean alteraciones cromosomicas, como el sindrome
de Down, o la presencia de un solo gen defectuoso,
como la fibrosis quistica. La consanguinidad
incrementa la prevalencia de trastornos genéticos
congénitos raros y practicamente duplica el riesgo de
muerte neonatal o infantil, discapacidad intelectual y
otras anomalias (3).

Un bajo nivel de ingresos puede ser determinante
indirecto. Se calcula que aproximadamente un 94 %
de los trastornos congénitos graves se dan en paises de
ingreso bajo y mediano. El mayor riesgo se relaciona
con una falta de acceso a alimentos nutritivos en
cantidad suficiente por parte de las embarazadas,
una mayor exposicion a agentes o factores como
infecciones y consumo de alcohol, o un deficiente
acceso a atencion de salud y cribados. La edad de la
madre es también un factor de riesgo para el desarrollo
de alteraciones estructurales del feto (3).
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Otras anomalias se producen por factores ambientales,
como infecciones de la madre (sifilis, rubéola, zika),
exposicion a radiacion, algunos contaminantes,
carencias nutricionales de la madre (yodo o acido
folico), enfermedades (diabetes materna) o el consumo
de algunas drogas o farmacos (alcohol, fenitoina) (3).

Pese que se han propuesto posibles interacciones
ambientales y genéticas, no se conoce la causa de la
mayoria de los trastornos genéticos, como los defectos
cardiacos congénitos, la fisura labial o palatina y el pie
equinovaro (3).

Segtin estudios recientes el 10 % de las malformaciones
son atribuidas a exposicion ambiental, que incluyen:
patologias maternas, abuso de sustancias ilicitas,
infecciones, medicamentos, radiacion, hipertermia,
exposicién a quimicos y anomalias uterinas. Entre
un 15 % a un 20 % son producidas por alteraciones
genéticas Unicas, un 5 % por anomalias cromosdmicas
y en aproximadamente un 65 % a un 75 % la causa es
desconocida, en las cuales se puede atribuir a etiologias
poligénicas y multifactoriales (2, 5).

Un gran niimero de malformaciones congénitas se
producen cuando el tubo neural abierto, no logra el
cierre durante las primeras etapas del desarrollo del
embrion humano, estos son los llamados defectos del
tubo neural (DTN). Se considera que los DTN tienen
una de las tasas mas altas del total. El 4cido folico
juega un rol importante en la ocurrencia de estos, de
ahi que esta vitamina del complejo B, se considera
como factor protector a la aparicion de DTN, tras su
consumo por parte de la madre. Se estima que, si se
cumpliera la recomendacion de administrar 0,4 mg de
acido folico a mujeres de edad fértil, un mes antes y 3
meses después de la fecundacion, se lograria evitar del
50 % al 70 % de los DTN en recién nacidos (5).

Existen medidas preventivas que se pueden aplicar,
destacando aquellas relacionar con evitar el contagio
de ciertas infecciones, mejorar el acceso a una
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alimentacion saludable, asegurar el consumo de acido
folico preconcepcional y durante todo el embarazo,
evitar el consumo de alcohol o drogas ilicitas, y la
vacunacion contra el virus de la rubéola, entre otras
(3). La atencion preconcepcional adecuada, juega
un papel fundamental entre las intervenciones de
prevencion (8).

La ecografia, en la medicina fetal, constituye una de
las herramientas fundamentales para el diagndstico
prenatal. El examen ecografico detallado de la
anatomia fetal permite detectar las anomalias a
través de marcadores ecograficos (13). Uno de los
objetivos del control prenatal es la deteccion de las
anomalias congénitas. La informacion requerida para
el diagnostico y manejo de una anomalia demanda el
concurso de varias disciplinas: embriologia, obstetricia,
genética, anatomia, neonatologia, cirugia pediatrica,
patologia y teratologia. El estudio posmortem aporta
informacion valiosa para la clasificacion del tipo de
malformacion (14).

Para el diagnostico posnatal se requiere de un
exhaustivo examen fisico e interrogatorio, asi como la
confeccion del arbol genealdgico familiar. En algunos
casos, para llegar al diagndstico se precisan realizar
otros estudios como la cromatina sexual y el cariotipo

(13).

Desde la introduccion de la ecografia por el escocés
Sir Ian Donald, en 1950, para su uso en obstetricia, se
ha convertido en una herramienta imprescindible en
la evaluacion de la anatomia fetal en todas las etapas
de la gestacion. En la practica moderna, cerca del
85 % de las malformaciones pueden reconocerse antes
del parto, en relacion directa con el entrenamiento
del examinador, la resolucion del equipo y el tipo de
defecto. Esta tasa de deteccion continua en aumento
en la medida que se perfeccionan otras técnicas
de imagenologia y aparecen nuevas tecnologias
diagndsticas (14).
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En Venezuela, en 2022, se publico un estudio que
determino la frecuencia de malformaciones congénitas
diagnosticadas por ecografia prenatal, en la Unidad
de Perinatologia “Dr. Freddy Guevara Zuloaga” del
Hospital Universitario de Caracas en un periodo de
cinco afios (2015-2023). Entre las 1844 gestantes
incluidas, se obtuvo una prevalencia general de 3,3 %.
En orden de frecuencia, los sistemas afectados
fueron: sistema nervioso central, cardiovascular,
genitourinario, gastrointestinal y pared abdominal. Con
menor frecuencia, se diagnosticaron anomalias en cara
y cuello, térax y pulmoén, sistema musculoesquelético
y tumores. Las malformaciones mas frecuentes fueron:
dilatacion piélica (8,2 %), ventriculomegalia (7,6 %),
gastrosquisis (6,1 %), Arnold Chiari tipo II (3,8 %),
secuencia acrania-exencefalia (3,5 %) y comunicacién
interventricular (3,4 %) (11).

Como se ha descrito, las malformaciones congénitas
se encuentran dentro de las principales causas de
morbilidad y mortalidad en la infancia, por lo que
un diagndstico temprano resulta de gran importancia
para brindar un manejo oportuno de las mismas. Por
otro lado, es necesaria la creacion y retroalimentacion
de registros locales y nacionales de estas patologias,
que permitan conocer su frecuencia de presentacion
y caracteristicas clinicas en el pais, para una mejor
vigilancia epidemioldgica de estas patologias (4).

El presente estudio se realizd con el objetivo de
identificar y clasificar las diferentes anomalias del
desarrollo diagnosticadas en la unidad de ecografia del
servicio de medicina materno fetal de la Maternidad
Concepcion Palacios en el afio 2023.

METODOS

Se realizO un estudio retrospectivo, descriptivo,
transversal que incluy6 la evaluacion de todos los
reportes de ultrasonido obstétrico realizados en la
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unidad de ecografia del servicio de medicina materno
fetal de la Maternidad Concepcion Palacios en el
periodo enero-diciembre de 2023. Se excluyeron
aquellos en los que no establecié ningin diagndstico
morfolégico. En total, se hicieron 4225 ecosonogramas
en ese periodo.

Las variables evaluadas fueron caracteristicas clinicas
de las gestantes, prevalencia segin tipo de anomalia
del desarrollo y segtn el aparato o sistema afectado.

Para realizar la investigacion se contd con la
aprobacion del servicio de medicina materno fetal de
la Maternidad Concepcion Palacios.

RESULTADOS

Entre las 4225 pacientes que acudieron al area de
ultrasonidos en el servicio de medicina materno
fetal, se diagnosticaron anomalias del desarrollo en
282 pacientes, para una frecuencia de 6,7 fetos con
malformaciones en cada 100 pacientes evaluadas.

Las caracteristicas clinicas de las pacientes se
presentan en la tabla 1. Ciento ochenta y cuatro
gestantes (65,2 %) tenian entre 19-34 afios; en 161
casos (57,1 %) el diagnostico ecografico se realizo en
el segundo trimestre, entre las 14 y las 27 semanas; la
mayoria de las gestantes eran multigestas (172/61 %).

Las anomalias fueron tinicas en 187 casos (66,3 %) y
multiples en 95 pacientes (33,7 %) (Tabla 2). El total
de malformaciones fue 360, lo cual proporciona una
frecuencia de anomalias del desarrollo de 8,5 %. El
minimo de lesiones detectadas fue una y el maximo
fue tres.

El sistema afectado con mayor frecuencia fue el
SNC, con 104 casos (28,9 %); le siguen, en orden
de frecuencia, los marcadores aislados, vistos en 92
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Tabla 1. Caracteristicas clinicas de las pacientes

Variables n %

Edad materna

<19 afos 37 13,1
19 — 34 afios 184 65,2
35 y mas afios 61 21,6
Edad gestacional
< 14 semanas 28 9,9
14 — 27 semanas 161 57,1
28 — 36 semanas 87 30,9
37 semanas y mas 6 2,1
Escolaridad
Primaria 27 9,6
Secundaria 198 70,2
Universitaria 57 20,2

Nivel socioecondémico

Bajo 155 55,0

Medio 127 45,0
Gestas

Primigesta 110 39,0

Multigesta 172 61,0

pacientes (25,6 %) y las anomalias cardiovasculares,
en 49 fetos (13,6 %). En la tabla 3 se puede observar
la distribucion completa segin el o6rgano o sistema
afectado.

Tabla 2. Distribucion de pacientes segun la prevalencia
de anomalias del desarrollo

Caracteristica n %
Totales 282 100,0
Segun el nimero
Unica 187 66,3
Multiples 95 33,7
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Tabla 3. Distribucion de casos segln el aparato o
sistema afectado

Sistema afectado n %
Sistema nervioso central 104 28,9
Marcadores aislados 92 25,6
Cardiovascular 49 13,6
Genitourinario 32 8,9
Gastrointestinal y pared abdominal 31 8,6
Musculoesquelético 21 5,8
Toérax y pulmonar 6 1,7
Cara y cuello 5 1,4
Tumores 4 1,1
Otros 16 4,4

Las anomalias encontradas en el SNC se presentan en
la tabla 4. La mas frecuente fue la secuencia acrania-

Tabla 4. Distribucion de malformaciones del sistema
nervioso central

Patologias n % del grupo % del total
n=104 n=360
Secuencia acrania- 36 34,6 10,0
exencefalia
Ventriculomegalia 27 26,0 7,5
Arnold-Chiari tipo I 16 15,4 4.4
Encefalocele 6 5,8 1,7
Malformaciéon 4 3,8 1,1
Dandy Walker
Megacisterna magna 3 2,9 0,8
Agenesia del cuerpo 2 1,9 0,6
calloso
Holoprosencefalia 2 1,9 0,6
Microcefalia 2 1,9 0,6
Agenesia del 2 1,9 0,6
cerebelo
Hipoplasia cerebelar 1 1,0 0,3
Otras 3 2,9 0,8

exencefalia, con 36 casos, que representan 34,6 % de
los casos del SNCy 10,0 % del total de anomalias del
desarrollo. La ventriculomegalia se diagnosticé en
27 fetos (26,0 % de los casos del SNC y 7,5 % del
total). El tercer lugar lo ocup6 la malformacion de
Arnold-Chiari tipo II, con 16 casos, 15,4 % del total
de anomalias del SNC y 4,4 % del total.

En la tabla 5 se presentan los marcadores aislados
de cromosomopatias. Predomino el foco ecogénico
intracardiaco, observado en 18 fetos (19,6 % de los
marcadores observados y 5,0 % del total de anomalias
del desarrollo; en segundo lugar, se observaron 17
casos de hueso nasal hipoplasico, lo que representd
el 18,5 % de los marcadores y 4,7 % del total de
malformaciones. A continuacién, hubo 14 casos de
pliegue nucal aumentado (15,2 % de los marcadores y
3,9 % del total) y 13 de translucencia nucal aumentada
(14,1 % de los marcadores y 3,6 % del total).

Tabla 5. Distribucion de casos de marcadores aislados

, % del grupo % del total
Patologias n=92 0=360
Foco ecofgemco 18 19.6 5.0
intracardiaco
Hueso nasal 17 18,5 4,7
hipoplésico
Pliegue nucal 14 15.2 3.9
aumentado
Translucencia nucal 13 14,1 3.6
aumentada
{\r.terla umbilical 12 13.0 33
Unica
Hueso nasal ausente 9 9,8 2,5
QU.IS"[C de plexo 5 5.4 1.4
coroideo
Angulo
frontomaxilar 2 2,2 0,6
aumentado
Higroma quistico 2 2,2 0,6
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Tabla 6. Distribucion de casos de malformaciones
congénitas cardiovasculares

R MENA ETAL.

. % del grupo % del total
Patologias n=49 =360
C'orazo’nllzqulerdo 2 16,3 22
hipoplasico
Cardiomegalia 6 12,2 1,7
Comumcgcmn 5 10.2 1.4
interventricular
F oramen 9yal 3 6.1 0.8
aneurismatico
Canal . 4,1 0,6
auriculoventricular
Cardiopatia compleja 2 4,1 0,6
Dext.roposwlon ) 4.1 0.6
cardiaca
DTSVD 2 4,1 0,6
Efusion pericardica 2 4,1 0,6
Tetralogia de Fallot 2 4,1 0,6
Agenesia del ductus | 2.0 0.3
Venosos
A51metr1a de 1 2.0 0.3
cavidades
Atresia triciispidea 1 2,0 0,3
Bloueo 1 2,0 03
auriculoventricular
C.aV1da’d .derecha | 2.0 0.3
hipoplasica
Coartacion adrtica 1 2,0 0,3
Defecto del tabique 1 2,0 0,3
Ectopia cardiaca 1 2,0 0,3
Estenosis mitral 1 2,0 0,3
Estenosis pulmonar 1 2,0 0,3
Hlper,troﬁa' del ' 1 2.0 0.3
ventriculo izquierdo
In.suﬁC{enma | 2.0 0.3
tricuspidea
Smdror}qe' 1 2.0 0.3
heterotopico
Situs inversus 1 2,0 0,3
Valvula aortica | 2.0 0.3

bictspide

DTSVD: doble tracto de salida del ventriculo derecho
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Con relacion a las anomalias cardiovasculares, hubo 8
casos de corazon izquierdo hipoplasico (16,3 % de las
malformaciones cardiovasculares y 2,2 % del total),
6 cardiomegalias (12,2 % de las malformaciones
cardiovasculares y 1,7 % del total) y 5 comunicaciones
interventriculares (10,2 % de las malformaciones
cardiovasculares y 1,4 % del total). Otras menos
frecuentes fueron el foramen oval aneurismatico, la
cardiopatia compleja y la dextroposicion cardiaca. La
distribucion completa se presenta en la tabla 6.

En orden de frecuencia, contintian las malformaciones
del sistema genitourinario, con los siguientes
diagnosticos: 22 pielectasias (68,8 % del grupoy 6,1 %
del total), 5 casos de megavejiga (15,6 % del grupo y
1,4 % del total), 2 displasias renales multiquisticas y 2
hidronefrosis (6,3 % del grupo y 0,6 % del total, cada
una). Ademas, hubo un caso de agenesia renal (3,1 %
del grupo y 0,3 % del total) (tabla 7).

En la tabla 8 se presentan las malformaciones
diagnosticadas en el sistema gastrointestinal y pared
abdominal. Las tres malformaciones diagnosticadas
con mas frecuencia fueron: gastrosquisis, en 13
pacientes (41,9 % del grupo y 3,6 % del total);
onfalocele en 5 fetos (16,1 % del grupo y 1,4 del total)
e intestino hiperecogénico en 4 casos (12,9 % del
grupo y 1,1 % del total).

Tabla 7. Distribucion de casos de malformaciones
congénitas del sistema genitourinario

9 0
Patologias % del grupo % del total

n=32 n =360
Pielectasia renal 22 68,8 6,1
Megavejiga 5 15,6 1,4
Hidronefrosis 2 6,3 0,6
Dl s a s
Agenesia renal 1 3,1 0,3
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Tabla 8. Distribucion de casos de malformaciones
congénitas del sistema genitourinario

, % del grupo % del total
Patologias n=31 =360
Gastroquisis 13 41,9 3,6
Onfalocele
gastrointestinal > 16,1 L4
Ir}testlno N 4 12,9 L1
hiperecogénico
Limb body wall ) 6.5 0.6
complex
.Ca101ﬁca'c%ones ) 6.5 0.6
intrahepaticas
Atresia esofagica 1 32 0,3
Atresia yeyuno
duodenal ! 3.2 0.3
Sltus visceral | 3.2 0.3
inversus
Estenosm yeyuno 1 32 03
ileal
Quiste mesentérico 1 3,2 0,3

En la tabla 10 se presenta la distribucion de las
malformaciones vistas con menor frecuencia. En tdrax
y pulmén hubo cuatro casos de hernia diafragmatica,
que representaron el 66,7 % de las anomalias de este
grupo y 1,1 % del total de malformaciones. Entre las
malformaciones de cara y cuello, la mas frecuente fue
la queilopalatosquisis, vista en 4 casos (80 % del grupo
y 1,1 % del total). Hubo cuatro tumores congénitos, uno
cardiaco, 1 cervical, 1 gastrointestinal y 1 tumor quistico
abdominal (cada uno represent6 25 % del grupo y 0,3 %
del total). En otras anomalias del desarrollo se incluyeron
13 fetos con hydrops: 9 inmunes y 4 no inmunes; también
se encontr6 edema prefrontal, edema nucal y sindrome
polimalformativo, un caso cada uno.

Tabla 10. Distribucion de casos de malformaciones
congénitas malformaciones congénitas menos frecuentes
de torax y pulmonar

% del grupo % del total

Entre las anomalias del sistema musculoesquelético
(tabla 9) destaco la presencia de huesos largos cortos,
que se observo en 12 casos (57,1 % del grupo y 3,3 %
del total). Hubo 4 casos de displasia esquelética letal
(19,0 % del grupo y 1,1 % del total).

Tabla 9. Distribucion de casos de malformaciones
congénitas del sistema musculoesquelético

. % del grupo % del total
Patologias n=121 =360
Huesos largos cortos 12 57,1 3,3
Displasia esquelética 4 19.0 L1
letal
Polidactilia 2 9,5 0,6
Artrogriposis 1 4,8 0,3
Mano en garra 1 4,8 0,3
Sindrome de 1 48 0.3

regresion caudal
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Patologias n=31 =360

Toérax y pulmon n=06
Hernia
diafragmatica 4 66,7 L1
Malformacién 2 33,3 0,6
adenoidea quistica

Cara y cuello n=>5
Queilopalatosquisis 80,0 1,1
Dacriocistocele 20,0 0,3

Tumores congénitos
Tumor cardiaco 25,0 0,3
Tumor cervical 25,0 0,3
Tumor 25,0 03
gastrointestinal
Tumor gulstlco 25.0 03

abdominal

Otras anomalias del

desarrollo
Hidrops fetal inmune 56,3 2,5
szmps fetal no 25.0 11
inmune
Edema prefrontal 6,3 0,3
Edema nucal 6,3 0,3
Sln.drome ' 33 03
polimalformativo
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DISCUSION

Junto a la anoxia y la prematuridad, los defectos
congénitos son los mayores responsables de la
morbimortalidad perinatal e infantil. En muchos casos
son la causa de complicaciones y de secuelas asociadas
a diferentes grados de discapacidad que comprometen
el desarrollo y la integracion social del individuo (15,
16). En general, entre las defunciones durante los
primeros 28 dias de vida, aproximadamente 1 de cada
5 se debe a defectos congénitos (7). En los paises con
menores ingresos, los defectos congénitos representan,
en términos relativos, menos de 5 % de las causas de
mortalidad infantil, en los paises de mayores ingresos
a este grupo de causas se asocia el 30 % de las muertes
registradas antes del afio de vida (16). La deteccion
temprana de las anomalias congénitas se considera
una herramienta fundamental, para evitar sus graves
desenlaces (5). La ecografia, si bien no cumple todos
los criterios propuestos por la OMS, es el mejor
método de despistaje prenatal disponible. El protocolo
de atencion durante la gestacion incluye la realizacion
de 3 ecografias repartidas durante el primer, segundo y
tercer trimestre. Dentro de los objetivos de la ecografia
del primer trimestre se cuentan la determinacion de los
marcadores de aneuploidia y la valoracion anatomica
precoz. Esta tltima debe revalorarse en el segundo y
tercer trimestre (15).

La presente investigacion se realizd para identificar
y clasificar las diferentes anomalias del desarrollo
diagnosticadas en la unidad de ecografia del servicio de
medicina materno fetal de la Maternidad Concepcion
Palacios entre enero y diciembre de 2023.

La frecuencia de fetos con malformaciones durante el
afio 2023, diagnosticados en la unidad fue de 6,7 %.
En la literatura consultada se encontraron frecuencias
variables desde 0,7 % nacidos vivos (NV) en Panama,
entre 2013 y 2020 (5); 1,47 %, nacimientos en Costa
Rica, entre 1996 y 2005 (10), 1,9 % NV en 2018,
en Pert (17); 2,1 % NV, entre 2008 y 2017, en
Aguascalientes, México (18); en Europa, el European
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Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT),
en el periodo 2003-2007, registrd una prevalencia total
de anomalias congénitas graves de 23,9 por cada 1000
nacimientos (19); 2,6 % NV, en Zaragoza, Espafia, en
2021 (20); 3,12 % nacimientos entre 2001 y 2008, en
Bogotd, Manizales y Ubaté, en Colombia (21); 8,8 %
nacidos vivos entre adolescentes y mujeres mayores
de 34 afos, en Chile, entre 2002 y 2011 (22),y 13,5 %
por cada 100 nacidos (23) en una unidad de terapia
intensiva neonatal, en Guadalajara, México.

La frecuencia reportada, en general, se encuentra
dentro de lo descrito a nivel mundial, es decir, entre
2 %y 3 % (5, 24), aunque puede ser mas elevada si
se tienen en cuenta las diagnosticadas después del
nacimiento (5). Se observan frecuencias mas altas
dependiendo de si se incluyen todos los nacimientos,
o0 solo los nacidos vivos, o si se trata de poblaciones
mas especificas, como gestantes en edades extremas o
recién nacidos ingresados en una unidad de cuidados
intensivos neonatales.

En esta serie, la frecuencia se estableci6 a partir de los
estudios ecograficos. Previamente, Castro y cols. (11)
evaluaron las ecografias realizadas en la Unidad de
Perinatologia del Hospital Universitario de Caracas,
en Venezuela, entre 2015 y 2020 y encontraron una
prevalencia general de 3,3 % (IC-95 %: 3,0 % —
3,5 %) estudios ecograficos. La frecuencia de casi el
doble, probablemente se deba a que, siendo ambas
instituciones centros especializados de referencia
nacional, con personal preparado para la realizacion
de evaluaciones de detalle morfoestructural, la
Maternidad Concepcion Palacios es un centro mas
asequible y de més facil acceso.

En la presente serie se encontraron malformaciones
unicas en 187 casos, es decir, 66,3 %, y multiples
en 95 (33,7 %), habiéndose encontrado entre una y
tres anomalias por paciente. Barboza y Umaia (10)
encontraron que el 76,3 % de los nacidos malformados
presentaron malformaciones simples, y el 23,7 %
malformaciones multiples.
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El sistema mas afectado fue el SNC, con cerca del
30 % de las anomalias detectadas. Se consideraron en
segundo lugar, los casos que presentaban marcadores
aislados de cromosomopatias (25,9 %) y en tercer
lugar las anomalias cardiovasculares (13,6 %). Castro
y cols. (11) también encontraron que el sistema mas
afectado fue el SNC, con 548 casos, lo que representd
el 29,7 % de todas las anomalias diagnosticadas.
Le siguen en frecuencia el sistema cardiovascular
(23,6 %), genitourinario (17,5 %), gastrointestinal y
pared abdominal (12,9 %). Fontaines y Caceres (25)
describieron que las malformaciones cardiacas fueron
las mas frecuentes en el 25,9 %, seguidas de las del
sistema nervioso central y abdomen con 24,1 % cada
uno.

En el SNC, la anomalia mas frecuente fue la
secuencia acrania-exencefalia, seguida por las
ventriculomegalias y en tercer lugar la malformacion
de Arnold-Chiari tipo II. En la serie de Castro y cols.
(11), entre las malformaciones del SNC, predomino
la ventriculomegalia con 26,1 % de todas Ilas
malformaciones del area; el segundo hallazgo, en
frecuencia, fue la malformacion de Arnold Chiari tipo
II, con 71 casos (12,9 %), seguido por la secuencia
acrania-exencefalia con 66 (12,0 %). Se observa que,
en ambas series, las tres anomalias del SNC mas
frecuentes son las mismas, con leves variaciones en
cuanto a la frecuencia.

La anencefalia es la anomalia del sistema nervioso
central diagnosticada con mas frecuencia en la vida
intrauterina (26), con una prevalencia mundial de 5,1
por cada 10 000 nacimientos; ademas, en los paises
donde esta prohibida la interrupcion del embarazo,
la incidencia de anencefalia tiende a ser aun mayor
(27). Es el resultado final de un proceso que se
inicia con la ausencia de calota fetal, acrania, y una
posterior exposicion del tejido cerebral amorfo al
liquido amniotico, la exencefalia; posteriormente esa
exposicion lleva a la desaparicion del tejido cerebral,

la anencefalia. De ahi la denominacidén secuencia
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acraneo-exencéfalo-anencéfalo (26). Lapatogénesis de
la secuencia acrania-exencefalia-anencefalia (AEA),
un defecto del tubo neural rostral, no se comprende
completamente. Sin embargo, se cree que multiples
mecanismos, como los que involucran el metabolismo
del 4cido folico, juegan un papel importante (28).

La ventriculomegalia cerebral fetal es un hallazgo
observado en, aproximadamente, el 1 % de las
ecografias obstétricas. En el segundo y tercer
trimestre, la ventriculomegalia leve (= 10 mm) y la
ventriculomegalia grave (> 15 mm) se definen de
acuerdo con la medicion de los ventriculos laterales
distales que se incluye en el examen ecografico de
rutina del sistema nervioso central. Se debe realizar una
neurosonografia detallada y una ecografia anatomica
para detectar otras anomalias asociadas en el sistema
nervioso central y en otros sistemas, respectivamente
(29).

Las malformaciones de Arnold-Chiari presentan
desafios tinicos en el embarazo y el trabajo de parto; son
un grupo de anomalias congénitas caracterizadas por
anomalias estructurales en la fosa posterior del craneo,
que implican el desplazamiento de las amigdalas
cerebelosas por debajo del nivel del foramen magnum,
hacia el canal espinal (30).

En el area cardiovascular, hubo gran variedad de
diagnosticos, con bajas frecuencias. Las anomalias
mas observadas fueron: corazon izquierdo hipoplasico
(16,3 %), cardiomegalias (12,2 %) y comunicaciones
interventriculares (10,2 %). Otras menos frecuentes
fueron el foramen oval aneurismatico, la cardiopatia
compleja y la dextroposicion cardiaca. Castro y
cols. (11) también encontraron una gran dispersion,
con multiples diagndsticos establecidos con baja
frecuencia. Las patologias mas frecuentes en esa serie
fueron la comunicacion interventricular (14,7 %), el
doble tracto de salida del ventriculo derecho (8,5 %) y
el canal auriculoventricular (8,04 %).
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Las cardiopatias congénitas son las anomalias
estructurales fetales mas comunes, con una incidencia
que oscila entre 8 y 12 por cada 1000 nacidos vivos,
dependiendo del momento del diagnostico. La
incidencia de cardiopatias congénitas en la gestacion
temprana puede ser ain mayor, dado que algunas
son complejas y suelen conducir a la muerte fetal.
Hasta el 50 % - 60 % de las cardiopatias coronarias
requieren correcciones quirurgicas, y el 25 % de las
afecciones de este grupo son criticas, lo que constituye
una de las principales causas de mortalidad infantil.
Con el diagnostico prenatal, existe la oportunidad de
programar el parto en un centro terciario capaz de
ofrecer una intervencion cardiaca necesaria después
de una evaluacion oportuna por parte de un equipo
multidisciplinario de especialistas en cardiologia,
cirugia, cuidados intensivos y neonatologia (27).
En 2020, la OPS describio los defectos congénitos
asociados a muerte neonatal en la region de Las
Américas (7). Del total de defunciones ocurridas en
la Region y debidas a defectos congénitos, 1 de cada
3 corresponden a malformaciones congénitas del
corazon, que representan la principal causa de muerte
de este grupo y cuya tendencia se ha mantenido en
el tiempo, asi, las malformaciones congénitas del
sistema circulatorio contribuyen en mayor medida
en la mortalidad neonatal (33,6 %). De ahi que el
diagnostico prenatal temprano sea de vital importancia.

En el sistema genitourinario, el 68,8 % fueron
pielectasias, 15,6 % megavejigas, 6,3 % displasias
renales multiquisticas, 6,3 % hidronefrosis y 3,1 %
agenesia renal. Castro y cols. (11) encontraron
resultados similares, con un predominio de dilatacion
piélica (47,1 %), otros diagndsticos frecuentes fueron
displasia renal multiquistica e hidronefrosis. Fontaines
y cols. (25) encontraron que las anomalias del sistema
genitourinario representaron el 12,1 % (ectasia renal,
dilatacion pielocalicial e hidronefrosis).

Con relacion a las malformaciones gastrointestinales
y de la pared abdominal, las tres malformaciones
diagnosticadas con  mas

frecuencia  fueron:
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gastrosquisis (41,9 %), onfalocele (16,1 %) e
intestino hiperecogénico (12,9 %). Castro y cols. (11)
encontraron gastrosquisis (48,1 %), atresia esofagica
(10,5 %) y onfalocele (7,2 %). Fontaines y cols. (25)
encontraron onfalocele (8,6 %) y gastrosquisis (5,2 %)
e intestino hiperecogénico (3,4 %). Las frecuencias
descritas por estos autores, notablemente mas bajas,
se refieren a frecuencias generales de malformaciones,
a diferencia del estudio de Castro y cols. (11) y el
presente, en los que las frecuencias se refieren al
organo o sistema involucrado.

La gastrosquisis es una anomalia de la pared abdominal
que provoca la hernia del intestino y otros 6rganos
abdominales, generalmente en el lado derecho de la
insercion normal del cordon umbilical. La mayoria
de los casos de gastrosquisis, aproximadamente el
90 % - 98 %, se pueden identificar prenatalmente
hoy en dia. La evidencia reciente sugiere que la
prevalencia de gastrosquisis estd aumentando, hasta
5,1 por cada 10 000 nacimientos. Si bien la mortalidad
fetal-neonatal general debido a la gastrosquisis sigue
siendo relativamente baja (5 % - 10 %), los embarazos
complicados por esta anomalia a menudo se asocian
con restriccion del crecimiento fetal, parto prematuro
y complicaciones neonatales, como atresia intestinal,
perforacion, estenosis,
necrotizante (27).

isquemia y enterocolitis

Laprevalenciaestimadadetodoslostumores congénitos
varia entre 1 y 13,5 por cada 100 000 nacidos vivos, y
el namero real de estas anomalias puede ser mayor, ya
que es probable que no se informen tales afecciones.
La deteccion de un tumor fetal constituye un dilema
diagnoéstico y terapéutico dada la variedad de posibles
diagnosticos diferenciales y el curso variable durante
el embarazo y después del nacimiento. Con frecuencia,
es imposible distinguir entre las masas fetales que
requieren una intervencion prenatal y aquellos casos
en los que el tratamiento posnatal inmediato también
es una opcion (27). En esta serie se encontraron cuatro
tumores fetales: uno cardiaco, uno cervical, uno
gastrointestinal y uno quistico abdominal. Castro y
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cols. (11) diagnosticaron tumores de ovario, teratomas
sacrococcigeos, rabdomioma, tumores intracardiacos,
entre otros. En general, la frecuencia fue baja (32
casos, 2 %).

Mencion aparte fue la consideracion de los marcadores
aislados de cromosomopatias, independientemente del
organo o sistema que afecte. Estuvieron presentes en
25,6 % estudios ecograficos realizados. Predominaron
el foco ecogénico intracardiaco (19,6 %), el hueso
nasal hipoplasico (18,5 %), el pliegue nucal aumentado
(15,2 %) y la translucencia nucal aumentada (14,1 %).
Fontaines y cols. (25) reportaron 19 % de translucencia
nucal y 3,4 % de ausencia de hueso nasal.

Los examenes genéticos prenatales se utilizan para
evaluar si existe un mayor riesgo de que el feto se
vea afectado por un trastorno genético. Hoy en dia, el
cribado genético prenatal se divide en cuatro categorias:
ecografia, estado de portadora materna de trastornos
genéticos especificos, ensayos de suero materno
en busca de marcadores bioquimicos especificos
indicativos de aneuploidia y, mas recientemente, ADN
fetal libre de células fetales de plasma materno (31).

El ecosonograma genético es la evaluacion
de marcadores ecograficos de aneuploidia. La
translucencia nucal es el marcador con mas potencia
dentro del cribado combinado de primer trimestre. De
hecho, pequefias desviaciones en su medida se han
correlacionado con disminuciones importantes en la
eficacia del cribado combinado de primer trimestre.
Los marcadores ecograficos secundarios del primer
trimestre son el hueso nasal ausente, el ductus venoso
con flujo ausente o reverso a la contraccion atrial y la
regurgitacion tricuspidea. En el segundo trimestre se
incluyelavaloraciondelos siguientes nueve marcadores
ecograficos de T21: hueso nasal hipoplasico o ausente
(£ 2.5 mm), arteria subclavia derecha aberrante
(ARSA), ventriculomegalia (=10 mm), pliegue nucal
aumentado (> 6 mm), hiperecogenicidad intestinal
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(similar al hueso), dilatacion piélica (= 4 mm), foco
hiperecogénico intracardiaco, himero acortado (<
percentil 5°) y fémur acortado (< percentil 5) (32).

En el area musculoesquelética, se encontraron 21
anomalias, siendo el acortamiento de los huesos
largos el 57,1 % de ellas y la displasia esquelética
letal represent6 un 19 % adicional. Castro y cols. (11)
encontraron en este grupo el pie equinovaro (32,6 %),
la displasia esquelética letal (16,3 %), la polidactilia
(11,6) y los huesos largos cortos (8,1 %). Llama
la atencidon que en la presente serie no se observara
ningln caso de pie equinovaro.

Finalmente, se observaron anomalias menos frecuentes
en toérax y pulmon y cara y cuello. Adicionalmente,
se incluyeron como otros, 9 casos de Hidrops fetal
inmune y 4 de Hidrops fetal no inmune, un edema
nucal y un sindrome polimalformativo.

La ecografia fetal es una modalidad estandar y rutinaria
que se realiza en todos los embarazos. El objetivo de
los examenes mas frecuentes en la poblacion de alto
riesgo es detectar anomalias en la etapa temprana,
cuando aun puede ser factible una intervencion
adicional. Tradicionalmente, se ha realizado un
estudio anatomico fetal completo a mediados
del segundo trimestre para evaluar las anomalias
anatomicas. Gracias a la mejora y el avance de la
ecografia, las anomalias pueden detectarse a finales
del primer trimestre. La identificacion temprana de las
anomalias fetales permite a la paciente realizar pruebas
diagnoésticas, asesoramiento genético y el tiempo
adecuado para tomar una decision informada (33). En
general, se puede decir que el diagndstico prenatal de
las malformaciones congénitas, constituye una forma
de medicina preventiva, que abre nuevos horizontes
y cuyos resultados ayudan a disminuir la ansiedad de
las madres y a formular decisiones relacionadas con el
manejo de los casos y con el futuro reproductor de la
pareja (25).
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Se concluye que la frecuencia de malformaciones
congénitas diagnosticadas en el afio 2023 fue de
6,7 % de las ecografias realizadas en la unidad de
ecografia del servicio de medicina materno fetal
de la Maternidad Concepcion Palacios; en las dos
terceras partes de los casos fueron Unicas y el tercio
restante fueron multiples. En orden de frecuencia, los
sistemas afectados fueron SNC, marcadores aislados
de aneuploidias y anomalias cardiovasculares.
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