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INTRODUCCION

Las malformaciones congénitas constituyen un capitulo cada vez mds importante tanto
para la Obstetricia como para la Neonatologia, la Genética y la Biologia. Ello es debido a su
relativa alta frecuencia, a la posibilidad de su diagndstico prenatal y a los enormes progresos
que se estdn realizando para comprender mejor su epidemiologia, fisiopatologfa y sobre todo

a la posibilidad de diagndstico cada vez mds precoz y en ocasiones, tratarlas.



1.-CONCEPTO:

1.1.-DEFINICION:

El término "malformacién fetal” quedd definido de forma progresiva, gracias al gran
nimero de publicaciones hasta el momento realizadas, desarrollandose numerosas
clasificaciones de malformaciones mayores y menores. Es importante establecer los conceptos
para poder realizar comparaciones entre los diferentes estudios. Nosotros nos hemos basado
en la clasificacion recomendada por los autores Pretorius y Nyberg'. Una anomalia congénita
es una alteracion anatémica o estructural presente en el nacimiento incluyendo: malformacion,
deformacion, disrupcién y displasia; Independientemente de que las malformaciones

congénitas sean unicas o multiples; o bien, mayores y menores.

- En general, las anomalias mayores estdn definidas como aquellas que originan una
significativa discapacidad a largo tiempo y/o muerte del individuo, en contra de las anomalias
menores. En nuestro estudio hemos excluido la mayor parte de las anomalias menores que
las recogemos en dos cuadros: el primero, incluidas en al registro de Eurocat® 'y, el

segundo, la clasificacién del libro de texto de Smith’.



Guia Eurocat®;

- Espina bifida oculta no complicada.

- Estenosis del conducto lacrimal.

- Pequenas anomalias faciales,oculares y nasales.

- Anomalias menores de los pezones.

- Hernia umbilical, inguinal y paraumbilical.

- Testiculos no descendidos ¢ hidrocele congénito.

- Fimosis e hipospadias.

- Anomalias palmares.

- Manchas cutaneas menores de 4cm2: nevus, hemangioma,
tumor glémico y linfangioma.

- Luxacion de cadera congénita postural.

- Hallux valgus, halluas varus y dedo martillo.

- Soplo cardiaco funcional.

- Ausencia o hipoplasia de una arteria umbilical.

Smith (text Book)®:

- Asimetria de piernas.

- Hirsutismo facial y corporal.

- Frénula aberrante.

- Pseudohermafroditismo.

- Esterndn corto.

- Hoyuelos inusuales sobre prominencias oseas.
- Huellas dactilares de distribucién inusual.




1.2.-FRECUENCIA:

Las anomalias congénitas estdn presentes hasta en un 14% de los recién nacidos®, las

anomalfas mayores en un 2-3%; de las cuales, el 20 0 30% terminan en muerte perinatal*®,

Heinonen’ para reconocer la frecuencia relativa de cada uno de los defectos publicé un
estudio basado en un proyecto colaborativo prenatal en 1977, el cual representa una
importante fuente de informacion sobre un totat de 50.282 mujeres gestantes, encontrando una
prevalencia de 6,5% de malformados y un 8,8% de malformaciones. Un poco mas de la
mitad fueron consideradas como malformaciones mayores, y definidas como potencialmente

tratables en vida postnatal como representacion de defectos cosmeéticos importantes.

En los Estados Unidos nacen cada afio de 100.000 a 150.000 nifios con alguna anomalia
congénita significativa, de los cuales 68.000 tienen una malformacion fisica importante®,
Un 4% de los nifios al primer ano de vida, presentan anomalfas neuroldgicas, cardiacas,

renales o de cualquier otro tipo, que al nacimiento atin no se habfan manifestado’.

Otro 3% tiene malformaciones que usualmente estdn causadas durante la ultima etapa de

la vida intrauterina por problemas de espacio dentro de la madre'.



2.-CLASIFICACION:

-Maltormacidn.

-Deformacion.

-Disrupcidn.,

-Displasia.

Una malformacién es un defecto estructural primario que ocurre durante el desarrollo de
un 6rgano o tejido. La mayor parte de las malformaciones heredables 10 hacen como rasgos
poligénicos, con un riesgo de recurrencia relativamente bajo y la cirugia correctora con
frecuencia es eficaz. Los sindromes con malformaciones multiples comprenden defectos en
dos o mds sistemas y con frecuencia se asocian con retraso mental. El riesgo de recurrencia
viene determinado por la etiologia, que puede ser cromosdmica, teratogénica, debida a un gen

\inico 0, en la mayorfa de los casos, desconocida''.

Algunas anomalfas menores y su momento de aparicion:

- Sindactihia.................... 6* semana

- Surco siniesco................ 112 semana
- Rodete nucal.............. 112-16* semana
- Dermatoglifo.............. 152-202 semana
- Epicantus....................... variable

- Hendidura palpebral superior....variable
- Hendidura palpebral inferior... prenatal
- Prominencias palatinas.......... prenatal
- Hoyuelos sobre prominencias
OS€AS...eoveneeneaneaannns 3° trimestre

Algunas anomalfas mayores y su momento de aparicion:



SNC:

- Holoprosencetalia............ 23 dias.

- Anencefalia............. .....206 dias.

~ Meningocele.................. 28 dias.
Faciales:

- Labio leporino............... 36 dias.

- Quiste de surco braquial...8 semanas.
-S.Robin.................... 9 semanas.

- Hendidura palatina........ 10 semanas.
Cuello:

- Atresia esofdgica............ 30 dias.

- Higroma quistico............. 40 dias.
Abdomen:

- Atresia rectal........... ..6 semanas.

- Hernia difragmatica........ 6 semanas.
- Atresta duodenal......... 7-8 semanas.
- Malrotacion intestinal....10 semanas.
- LaparosquisiS............. 10 semanas.

- Diverticulo de Meckel..... 10 semanas.

Genitourinarias:

- Extrofia vesical............. 30 dias.

- Obstruccidn uretral........ 9 semanas.
- Utero bhicorne............. 10 semanas.
- Hipospadias............... 12 sermanas.
- Criptorquidia....... e 7-8 meses.
Cardiovascular:

- Transposicién G.V. ..........34 dias.
SCLV. 6 semanas.
- Ductus art. persist. ..... 9-10 meses.
Miembros:

- Aplasia del radio............ 38 dias.
- Sindactilia................ 6 semanas.

La deformacién estd debida a fuerzas extrinsecas cuya causa no estd originada en los propios



tejidos fetales, ni en el desarrollo estructural®.

La gran mayoria de las deformaciones se manifiestan como deformidades posturales. La
hipotesis de que las deformidades pudieran estar causadas por factores mecdnicos durante la
vida fetal data de antes de Hipderates, siendo confirmada mas recientemente, por Browne"
(1934, 1936 y 1955) y por Chapple™ (1935). Desde 1959 numerosos estudios clinicos
radioldgicos y patoldgicos de han realizado al respecto de la etiologia de estas deformidades

(Dunn, 1969)".

Todas las partes del nifio pueden estar afectadas, las mds importantes deformidades son;
diversos tipos de pies deformes, torticolis esternocleidomastoidea congénita, escoliosis
postural congénita y Juxacion congénita de cadera. Menos comunes y menos importantes
deformidades incluyen: curvaturas en las piernas como genu recurvatum, deformidades en los
miembros superiores y torax, facies tipica por compresién en oligoamnios, plagiocefalia
congénita, dolicocefalia, asimetria mandibular y retrognatia, neuropraxias cidtica y del
obturador. Algunos casos, sobre la linea media como paladar hendido, artrogriposis congénita

multiple y sindactilia parecen tener también origen mecanico.

Un nifio de 5 afios requiere 6 afios para doblar su peso. En cambio, un feto de 28 semanas
de gestacion, dobla su peso en 6 semanas; y un embrién de 8 semanas de gestacion en solo
6 dias. Asi, si la tasa de crecimiento fuese el wnico factor determinante de la deformacion,
pudiera decirse que el feto es 52 veces mas vulnerable y el embrién 365 veces que un nifio

de 5 afios. Ademds, el feto estd confinado en un pequefio espacio y estd expuesto al tono



uterino y de la pared muscular abdominal materna.

Durante los primeros meses de la gestacion, cuando el feto es fragil y crece rdpidamente,
estd protegido de las presiones del itero por el fluido amnidtico, que permite también
frecuentes movimientos y cambios de posicion. A medida que la gestacion progresa, el
crecimiento fetal sigue avanzando a expensas de la cantidad de este fluido. Cuando el feto
normalmente continua su crecimiento hasta el término, el volumen del liquido amnidtico

comienza a decrecer a las 37 semanas.

Se ha demostrado que tanto el oligoamnios favorece la deformacion como el

polihidramnios actia de factor protector frente a presiones extrinsecas'®.

Otro importante factor en la etiologia de la deformacion prenatal es la forma de la cavidad
amnidtica, en la cual el feto se desarrolla. Esta forma estd en parte determinada por el ttero
en si mismo, el cual no solamente varia entre cada individuo, como cualquier otra parte del
cuerpo; sino que también depende de malformaciones propias, como en los casos de ttero

unicorne y en los uteros miomatosos.

Otros factores actian modificando la forma de la cavidad amnidtica, como es la estructura
de los muisculos abdominales maternos. Cuando éstos no han sufrido una importante
distensidn por previas gestaciones, el alto tono tiende a comprimir el dtero contra la columna

vertebral.

De todos los nifios que presentan malformaciones, mas de una tercera parte tienen



miltiples defectos, algunos de los cuales estdn causados por anomalias en los cromosomas
comoO mutaciones 0 por exposicién a factores teratogénicos. Estos nifios han de ser

considerados como portadores de malformacicn tipo sindrome’.

En 1961 Benirschke' sugiri por primera vez, en un gemelo homocigdtico defectos
estructurales causados por accidentes vasculares intrauterinos. Se habria una tercera categoria
de defectos congénitos: 1a disrupcion. En ellas, el problema ha surgido accidentalmente en
el curso de un normal desarrollo fetal con una estructura previamente formada con normalidad
y sobre la cual actda una fuerza destructora: la interrupcion del flujo vascular normal,

causada por oclusién o hemorragia.

Este es uno de los mecanismos mds comunes causantes de la morfogénesis disruptiva.
Este tipo de problema afecta, con mayor incidencia, a mujeres que durante el embarazo han

usado cantidades importantes de drogas como 1a cocaina.

Estos tres tipos de categorias' de defectos estructurales se pueden esquematizar asi:

Problema malformativo:
- Malformacidn: (mala formacién)
* Multiple / Sindrome.
* Unica.
- Deformacién: (causa mecdnica)

- Disrupcién: (proceso destructivo)



La categoria de malformaciones intrinsecas sucle tener origen antes del final del periodo
embrionario de la organogénesis, porque las malformaciones estdn causadas por agentes
intrinsecos en el desarrollo tisular. Las disrupciones son el resultado de la destruccion de
tejidos formados previamente, por lo tanto, suelen ocurrir durante el final de la gestacion. Las
deformaciones son usualmente debidas a la falta de espacio dentro del dtero, que el feto ha
de soportar al final de Ia gestacidn; son mas comunes en primigestas, gemelos y otros tipos
de gestaciénes miltiples, gestaciones prolongadas, presentaciones anémalas, oligoamnios y

anomalias estructurales uterinas.

La presentacion de nalgas ocurre en alrededor de un 4% de los partos y, estd asociada con
aproximadamente el 32% de las deformaciones extrinsecas diagnosticadas en el momento del
nacimiento’. Fetos que permanecen en presentacion de nalgas durante un largo periodo de
tiempo desarrollan usualmente una forma del craneo caracteristica, con marcada dolicocefalia

y un ligero afilamiento de la prominencia occipital ("breech head").

Ademds, cuando se examina a un nifio recien nacido tras un parto de nalgas, se pueden
observar otros tipos de deformaciones como la luxacion congénita de cadera hasta en un 17%
de los casos. Si la presentacidn es de nalgas puras; es decir, con las piernas estiradas dentro
del dtero, la incidencia de luxacion congénita de cadera asciende hasta un 25%°,
manifiestandose durante varias semanas después del nacimiento con cierta discapacidad
funcional. No es extrafio, que por compresién o inmovilidad surjan alteraciones como:
isquemia neural, deficiente desarrollo y nutricién muscular e incluso atrofia. En casos
extremos, la artrogriposis puede estar causada por inmoviliacién prolongada (Drachman and

Coulombre, 1962)".
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Tambicn se observa postnatalmente, en nifios con retraso psicomotor e hipotdnicos, que
adoptan durante mucho tiempo una posicién constante, que tienen el riesgo de desarroilar

deformaciones craneofaciales, particularmente plagiocefalia.

El precio a pagar por una mayor madurez fetal al nacimiento y una mayor capacidad de
superar el estrés de la vida extrauterina es un 2% de incidencia de deformidades. Quizds sea
mejor pensar que el 98% de los nifios no presentan deformidades al nacimiento y, que el
90% de las deformaciones se corrigen espontaneamente y con un tratamiento postural

adecuado, casi el 100%'S.

Los defectos disruptivos de la morfogénesis han sido recientemente incluidos dentro de los
defectos estructurales y ain hay mucho por estudiar dentro de este capitulo. La destruccion
de estructuras previamente formadas con normalidad, como resultado de un cambio vascular
causado por restos necréticos, como en el caso de gemelos monocigéticos que presentan
anastomosis vasculares placentarias®, se produce una coagulacion intravascular diseminada
resultado de la entrada emboligena procedente del gemelo muerto hacia la circulacion del
gemelo superviviente. Cuando estos émbolos obstruyen la circulacién distal se produce

isquemia tisular y secundaria muerte de los tejidos.

Melnick estima en alrededor de un 3% la incidencia de este fendmeno en gemelos
monocigdticos a término, produciéndose en el 1% serios defectos cerebrales como

consecuencia de la disrupcién vascular.

Como se comentd anteriormente, una situacion similar de disrupcion de origen vascular se

11



atribuye al uso de cocaina durante la gestacion.

Defectos estructurales disruptivos descritos en gemelos monocigdticos supervivientes:

Defectos del sistema nervioso central®' -

- Necrosis cerebelar,

- Hidranencefalia.

- Porencefalia.

- Encefalomalacia multiquistica.
- Hidrocefalia.

- Microcefalia.

- Seccion de médula espinal.

Defectos gastrointestinales®? :
- Atresia de intestino delgado.
- Atresia de colon.,

- Atresia de apéndice.

Defecctos renales?:

- Necrosis cortical.
- Rifion en herradura.

Microsomia hemifacial?,

Aplasia congénita cutanea”

Defectos distales en miembros?.

Un tipo de anomalia infrecuente que resulta de la disrupcion vascular en gemelos, es el

defecto denominado acardio-acéfalo, cuya frecuencia se estima en 1 por 34600 nacimientos™.

La patogénesis de este trastorno parece radicar en la circulacién del gemelo acardio,

estableciéndose una perfusion arterial reversa (TRAP), siempre descrito en gemelos

12



monocigdticos, y con frecuentes las alteraciones cromosdmicas en estos casos™. La imagen
ultrasénica prenatal es caracteristica, se presenta usualmente como una estructura separada
de un feto aparentemente normal todo ello dentro de la cavidad uterina, el feto acardio se
muestra como una masa ovoidea con areas de calcificacién lineal dentro de la solida masa y
con densidades ecogrdficas variables. Con una pequefia area aneicoica pulsatil a
aproximadamente 50 latidos por minuto. En el exdmen macroscépico se diferencia un polo

caudal y otro cefdlico. A la microscopia se describe tejido cardiaco.

3.-ETIOPATOGENIA:

Muchas de las malformaciones con cromosomopatfa presentan anomalia fisica y mental.
Hay muiiltiples razones para considerar de gran importancia la deteccion de anomalias
congénitas antes del nacimiento con vistas al tratamiento, si es posible; o a la prevencion, ya
que la mayoria pueden ser detectadas antes del nacimiento; lo que supone un estimulo para

la investigacion en este campo®'.

El creciente interés cientifico viene reflejado en el mimero de publicaciones aparecidas
sobre procedimientos diagndsticos para detectar estas anomalias: en 1979 fueron 97, en 1981

hasta 151 y en 1992 mds de 300.

Etiolégicamente sélo un 10% de las anomalias registradas pueden ser atribuibles a
infecciones virales, un 30% a causas hereditarias, y mds del 60% se consideran espontaneas™.

Se han descrito muiiltiples factores etioldgicos, que no se han considerado por estar fuera del

13



objetivo de nuestro trabajo.

4 -EFICACIA DEL DIAGNOSTICO:

4.1.-HISTORIA;

La ecografia obstétrica nace en 1958 con la imagen bidimensional de un feto en el ttero

realizada por Donald, Mac Vicar y Brown™.

En 1978 encabezaba Lars Gremnert” un trabajo sobre los beneficios del screening
ecogrdfico en la gestacion de este modo: "Estd préximo el dfa en el cual se pueda realizar una

ecografia de rutina a cada embarazada”.

Desde mediados de los afios 70 se inicié la controversia sobre la ecografia obstétrica de
screening, surgieron dudas sobre la utilidad de este procedimiento, en paises como Alemania
y Suecia®, incluso en 1985 autores como Sabaggha®® de Chicago propugnaban ¢l uso de
ecografia obstétrica dirigida para embarazadas de alto riesgo de portar un feto con anomalia
congénita, indicando que la ecografia "dirigida” al diagndstico de malformacion congénita
realizada en un nivel 2, no se hacia de forma rutinaria en la mayoria de los centros
diagndsticos de los Estados Unidos. La razdn principal era, que la relacién costo-beneficio
adin no estaba bien establecida. Paises que actualmente la incluyen de forma indiscutible

dentro de sus prestaciones sanitarias puiblicas.

14



4.2.-SELECCION DE LOS CASOS:

También preocupaba la cuestion referente a la seguridad e inocuidad del diagndstico
ecografico; asi, en 1984 el Instituto Nacional Estadounidense de la Salud® convocé una
conferencia internacional para enumerar la lista de indicaciones médicas selectivas para la

realizacion de ecografia obstétrica:

- Evaluacion del crecimento fetal.

- Sangrado vaginal durante la gestacion.

- Determinacion de al presentacién fetal.

- Sospecha de gestacién multiple.

- Amntocentesis.

- Discrepancia en la altura uterina.

- Masas pélvicas.

- Sospecha de mola.

- Localizacién del cerclaje cervical.

- Sospecha de gestacidn ectopica.

- Sospecha de muerte fetal.

- Sospecha de malformacion uterina.

- Localizacion de dispositivo intrauterino.

- Seguimiento del desarrollo folicular.

- Observacion de eventos intraparto.

- Perfil biofisico.

- Sospecha de oligoamnios e hidramnios.

- Abruptio placentae.

- Version externa.

- Estimacion del peso fetal en RPM y pretérminos.

- Valores anémalos de alfafetoproteina.

- Seguimiento de anomalias fetales.

- Seguimiento de la localizacion de la placenta en placenta
previa.

- Historia de anomalia congénita anterior.

- Evaluacion seriada del peso fetal en gestaciones muiltiples.

- Evaluacion del estado fetal como cuidado prenatal.

15



Durante ¢l desarrollo de la misma conferencia del NIH*®, se recomendaba el examen

ecogrdfico prenatal s6lo cuando existiera una indicacién médica especifica.

Coincidia en esta apreciacion, Li y col.* apuntando la necesidad de realizar ensayos
randomizados controlados para poder recomendar la ecografia de screening durante la

gestacion.

Estudio mds actuales randomizados como el de Newnhan®, indican la posibilidad de un
mayor riesgo de padecer retraso del crecimiento intrauterino y de tener bajo peso al nacer en
fetos explorados, al menos 5 veces, mediante ultrasonidos y Doppler durante el 2° y 3°

trimentre de la gestacion.

Desde 1973 se realiza en Suecia® screening ecografico de rutina dentro de los cuidados
prenatales para todas las mujeres embarazadas. Y desde 1974 introdujo la Clinica Mayo'' la

ecografia de forma rutinaria en el final del segundo trimestre y la primera parte del tercero.

La mayoria de los argumentos a favor de la ecografia de screening en la embarazada
trataban de identificar la edad gestacional adecuadamente y reconocer las gestaciones
multiples. Sobre estos puntos se basaba el programa de screening realizado en Suecia,
programa que posteriormente se completd con el seguimiento prenatal de estos gemelos®. Se
determind que el uso de los ultrasonidos era el método mds adecuado para datar la gestacion,
lo que permitié reducir significativamente la incidencia de inducciones por postmaturidad, a

pesar de que anteriores estudios con este objetivo no obtuvieron tan buenos resultados.
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Para Levi®, la ecografia obstétrica antes de 1970, era un privilegio de unos pocos y desde
1975, ha sido progresivamente aplicada en todos los centros de moderna practica obstétrica
publica y privada. Realizé un estudio sobre la aportacién de los ultrasonidos a la obstetricia,
abordando el problema mediante una metodologia experimental que establecié en 5 etapas

bien definidas:

12.- Comparacion retrospectiva de los resultados obtenidos en el periodo precedente y

siguiente a la aplicacion de los ultrasonidos.

23 - Comparacion de resultados de forma prospectiva con 2 series de pacientes

randomizadas: explorados y no explorados por ultrasonidos.

3* .- Comparacién de resultados obtenidos durante el mismo periodo de tiempo en dos

instituciones diferentes: una que aplicé ultrasonidos y la otra no.

4? .- Comparacion a posteriori de resultados obtenidos durante el mismo periodo de tiempo

en la misma institucion entre pacientes explorados y no.

5% - Exdmen a posteriori de las historias clinicas juzgando el beneficio subjetivo de la

aportacion de la ecografia.

Los motivos mds comunes de seleccidn de gestaciones de alto riesgo que indiquen el

traslado de una gestante a un centro de diagnGstico especializado, suelen ser*:
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- Sospecha ecogrdfica en programa de screening.
- Historia familar.

- Inadecuada precision de la edad gestacional.

- Retraso en el crecimiento intrauterino.

- Edad matrena.

- Confirmacidn del binestar fetal.

- Sangrado vaginal.

- Oligoamnios y polihidramnios.

- Patologia placentaria.

- Presentaciones fetales anomalas.

- Rotura prematura de membranas.

- Taquicardia fetal.

- Gestacidn cronoldgicamente prolongada,

- Muerte fetal anterior.

- Patologia materna.

- Exposicion a agentes teratdgenos.

- Alfafetoproteina elevada.

- Cerclaje cervical previo.

- Cromosomopatias en los progenitores.

- Historia familiar previa desconocida debido a adopcion.

4.3.-CALENDARIO DE EXPLORACIONES:

Aunque la utilidad de los ultrasonidos en obstetricia es incuestionable, el mimero de
examinaciones y el momento en que se deben de realizar, si es motivo de controversia®.
Diversos autores trataron de demostrar la ventajosa relaccion entre eficacia y coste de la
ecograffa de rutina en el embarazo, tanto a nivel particular como social; Levi y col®
comparan el coste-eficacia de la examinacién ecogrdfica en tres momentos de la gestacion con
respecto a un seguimiento de la misma sin exdmenes ecogrdficos. Aunque no llega a
determinar la relacion coste-beneficio de cada una de las tres examinaciones por separado.
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Belfrage y col*. pretenden demostrar, que la ecografia screening de rutina realizada
precozmente en la gestacion no tiene ninguna repercusion en la tasa de fetos nacidos muertos
0 sobre puntuaciones bajas del test de Apgar. Pero encuentra un descenso del nimero de
inducciones de parto en la poblacion examinada ecogrdficamente, con una subsiguiente
reduccién importante del nimero de cesdreas, debido a una mds precisa determinacicn de la
edad gestacional. Ademds, la examinacién en el segundo trimestre, antes de la 24 semana,
tambien proporciona una buena aproximacion de la edad gestacional, como demostré Grennert

y col?.

La rentabilidad del diagndstico ecogrdfico en el segundo trimestre es mayor que en el
tercero, y que por supuesto, el primero; en cambio, es necesarto en toda propuesta de
diagndstico de malformacidn congénita incluir exdmenes ecogrdficos a lo largo de toda la
gestacidn, no solamente porque determinadas malformaciones no sean diagnosticables en
ciertos periodos de edad gestacional, sino que es preciso el seguimiento de la evolucidn, en
muchos casos para determinar el prondstico. El nimero de ecografias para los principales
grupos de trabajo suele ser similar. Estimandose en una media de 4,2 el nimero de ecografias
por caso si el feto es malformado y, una media de 3 en los grupos de control. El promedio
en ambos grupos suele ser de: una examinacion realizada en el primer trimestre, otra en el

segundo trimestre y dos durante el tercero.

Para Lys-Levi* el ntimero mdximo de controles ecogrdficos fue de nueve en el grupo de

control y veintidos en el grupo de los casos.

Hill* realizé una sola ecografia en el 58%, dos en el 29%, tres en el 9% y cuatro o mds
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enel 5%.

En el estudio italiano de Padua*®, se realizan también una media de 4,31 ecografias en

cada caso.

En Hainaut®® en 1986, un promedio de cuatro exdmenes ecograficos se realizaron durante
la gestacién: uno en el primer trimestre, uno en el segundo y dos en el tercero. En Francia,
dos ecografifas de forma rutinaria son reembolsadas al paciente de yna manera habitual a
través de los recursos sanitarios, segun datos de 1981°'. Esta observacidn indica que otros
factores, aparte de las razones médicas, suelen influir con frecuencia en el mimero de

examinaciones.

El exdmen ecogrdfico de screening es actualmente rutinario en la practica obstétrica
habitual de numerosos paises; desde 1980, en Alemania se establecié tambien el derecho de

cada gestante a ser examinada ecogrificamente dos veces durante cada embarazo™.

Para la Seccién de Medicina Perinatal de la Sociedad Espafiola de Obstetricia y
Ginecologia, durante un embarazo de curso normal, se recomiendan realizar tres
exploraciones ecogrdficas: 1%) Entre la 8* y 122 semana, 2?) Entre la 18 y 20* semana, y

3?) Entre la 34* y 36 semana.
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4.4 -TECNICA DE EXPLORACION:

El Colegio Americano de Radidlogos y ¢l Instituto Médico Americano de Ultrasonidos™
propusieron un minimo de objetivos para las examinaciones obstétricas ecogréficas. En mayo
de 1988 el Colegio Americano de Obstetricia y Ginecologfa, publicé un "Technical
Bulletin™’, recomendando también un minimo de objetivos a cubrir en todo exdmen
ecogrdfico en la gestante. El concepto de diferentes niveles de examinacidn se revisé y los
cldsicos términos de "bdsico” y “dirigido" dejaron de aplicarse. Reconociendo que en algunas
situaciones no existian diferencias, y se sugirié una mayor flexibilidad en las categorias. Este
"Technical Bulletin” fue un intento de estandarizar el contenido de 1a examinacidn obstétrica
mediante ultrasonidos y, rentabilizar al mdximo la informacidén obtenida durante la prueba,
dentro de un tiempo razonable aplicado a cada examinacién. También se traté de orientar,
a los pacientes y a la opinion publica, acerca de las limitaciones propias, como en toda prueba

diagndstica capaz de ofrecer una determinada informacion en un periodo de tiempo limitado.

Una examinacion bdsica es apropiada de forma rutinaria en todas las pacientes obstétricas
y una prueba dirigida debe realizarse por una indicacién especifica, como historia familiar
de anomalfa congénita, anomalfas detectadas durante la realizacion del exdmen bdsico, una
verdadera elevacién o disminucién del nivel plasmdtico de alfafetoproteina en el suero
materno. La prueba dirigida debia ser realizada por un obstetra especialmente cualificado en
ultrasonidos. La examinacion bdsica comprende una serie de componentes que deben de ser
especificados lo mas claramente posible. Estos componentes incluyen:

- nimero de fetos.

- presentacion fetal (en segundo y tercer trimestre).
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vighilidad fetal.

localizacion placentaria.

volumen de liquido amnidtico.

1

edad gestacional (por al menos dos pardmetros).

- deteccion de masas pélvicas (en el prime trimestre).

Es realista reconocer que no todas las malformaciones pueden ser diagnosticadas; a pesar
de ello, el "Boletin” proporciona una guia sobre la examinacién bdsica de la anatomia fetal,

que debe de ser explorada principalmente siguiendo las siguientes pautas para el nivel 2°;

)

cabeza y medula espinal.

ventriculos laterales, para excluir hidrocefalias precozmente.

)

cuello fetal: deteccion de higromas y masas en la cara anterior.

torax: derrames pleuraies.

- piel: descartar la aparicién de edemas.

- miembros: medir la longitud de los huesos largos y evaluar los movimientos (un dafio
neuroldgico puede ser inicialmente diagnosticado al detectar una anormal o ausencia unilateral
de movimientos fetales.

- corazon (vision de 4 cdmaras).

- abdomen: buscar la existencia de ascitis.

- estomago e intestinos: presencia o exceso de acimulo de fluido que pudiera indicar
obstruccién o la presencia de masas abdominales.

- en la insercion del cordén: medir la circunferencia abdominal fetal para reconocer

defectos de pared.
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- rifiones: visién longitudinal y transversa de los rifiones y de la vejiga (cuando hay
oligoamnios, es particularmente importante visualizar la vejiga para excluir la existencia de
una posible agenesia renal).

- determinacion de la edad gestacional mediante la medicion del DBP, perimetros
cefdlico y abdominal, estimacion del peso fetal y longitud del fémur, a fin de detectar
discrepancias en las mediciones que pudieran sugerir un retraso en el crecimiento intrauterino.

- cuando hay una significativa disparidad entre la longitud del fémur y el didmetro
biparietal, realizar medidas adicionales en otros huesos largos para excluir una posible
displasia esquelética.

- determinar el cociente entre circunferencia abdominal y cefdlica y repasar Ia

arquitectura intracerebral.

Se acepta comunmente la posible aparicién de determinados problemas técnicos
durante la exploracion ecogréfica,debidos a ciertas posiciones fetales, obesidad materna, o
disminucién fisioldgica del liquido amnidtico, principalmente en la iltima fase de la
gestacion, que en ocasiones,no permiten la visualizacion adecuada de alguna de las estructuras

fetales.

4.5.-ESTRATIFICACION DE LLAS EXPLORACIONES:

La controversia sobre el modo en que deben de ser examinadas las pacientes, ya sea
rutinariamente o por indicacién previa, no se resuelve comparando los indices de sensibilidad,

que pueden ser del 90% en grupos con indicacién previa o ligeramente superior al 40% en

23



la poblacidn general de gestantes.

Por otra parte, las anomalias congénitas son dificiles de diagnosticar clinicamente y la

mayoria sucede en gestaciones sin factores de riesgo identificables.

Para comparar los resultados de la "ecografia dirigida" con la "ecografia de screening”,
para la deteccion de anomalias congénitas, han de tenerse en cuenta los siguientes aspectos:
- conocer la dimension de la poblacién de gestantes del cual se seleccionan las

gestaciones de alto riesgo.
- el mimero de malformaciones congénitas no diagnosticadas, producto de las

gestaciones no seleccionadas.

La cuestién es, saber si el nimero de fetos afectados y detectados en el exdmen de la
poblacidn seleccionada es significativamente mayor o menor que e! mimero de diagndsticos

en la poblacidn general de gestantes.

Otra cuestion es, la edad gestacional a la cual, las anomalias congénitas son detectadas en
ambas poblaciones. Hegge y col’® han insistido, de acuerdo con sus hallazgos, que la
ecografia obstétrica dirigida basada en factores de riesgo, no sélo no detecta los fetos
anormales de gestaciones sin esos factores de riesgo, sino que en determinados casos puede
fallar en diagnosticar con suficientemente prontitud a fetos alterados en gestantes con una

indicacion previa que permitan incluirlas dentro del programa de opciones terapetiticas.

La diferencia observada entre las prevalencias de las anomalias congénitas de ambos
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grupos, parece indicar que las pacientes no estdn sometidas normalmente a factores de riesgo.
Algunas anomalias congénitas, en ocasiones se ignoran, al no llegarse a diagnosticar y no
se contabilizan como falsos negativos si el screening no las detectd. Esto se puede deducir,en
determinados programas de screening® , que presentan una alta sensibilidad (58,1%), pero

con baja prevalencia (1,03%).

El dafio psicoldgico ante un error en el diagndstico de la ecografia de screening, pudiera
considerarse menos grave comparandolo a una eventual eguivocacién en una exploracién
dirigida; es otro argumento en favor de la ecografia sistemadtica de screening. 1.a ansiedad de
los progenitores, en el primero y segundo trimestre, por conocer la adecuada formacion del
feto es un problema habitual, como afortunadamente valor predictivo negativo es alto, el

diagndstico del feto normalmente formado ofrece una gran segundad de diagndstico.

La cuestién mds controvertida fue por lo tanto, establecer si los ultrasonidos deben ser
aceptados como test de screening para la deteccidn de anomalias congénitas. Para responder
esta cuestion, deben de ser considerados los criterios que definen un screening y compararlos

con los resultados que permiten obtener.

Por lo tanto, se debe justificar el uso como test de screening para detectar anomalias

congénitas sin sospecha clinica si cumple los siguientes criterios™:

- poder alcanzar una sensibilidad suficiente: una cifra del 40% parece razonable,
teniendo en cuenta que, a menudo las anomalfas no son detectables por falta de signos

clinicos.
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- sea posible obtener una alta especificidad y un bajo mimero de diagndsticos falso
positivos. Con una especificidad superior al 99,9% en el estudio de screening no parece
verosimil que pueda mejorarse esta cifra; ya que uno de los riesgos del screening sobre una
poblacion de riesgo no elevado, sea el alto mimero de diagnésticos falsos positivos. El valor
predictivo positivo es también muy alto indicando que el mimero de errores atribuibles al

screening es muy bajo.

- Los pacientes puedan encontrarse ante una técnica accesible, cémoda y sin grandes
inconvenientes. La ecograffa obstétrica es probablemente la unica examinacion técnica

demandada por la propia paciente, a veces con demasiada frecuencia.

- No provoque efectos adversos sobre la madre ni el feto. No se han descrito efectos

perjudiciales dentro de las recomendaciones para el uso de las examinaciones® .

- Uns terapia efectiva se pueda realizar sobre determinados problemas: existen
posibilidades médicas y quirdrgicas para algunas anomalias congénitas; ademds, mejorando
la capacidad diagndstica se puede incidir mds sobre los recursos terapeuticos y sobre la
prevencion.,

El diagndstico precoz en fase de screening ofrece benefictos terapeiticos respecto al
diagndstico tardio: como posibilidad de realizar cariotipo y otros andlisis adicionales. Ademads
si la anomalia no es tratable, cabe Ia posibilidad de ofrecer la voluntaria interrupcién de la

gestacidn.

- Los beneficios de Ia ecografia de rutina estdn plenamente justificados si la magnitud
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del coste econémico se puede soportar por los recursos humanos y tecnoldgicos limitados.
Para Levi el coste aparece muy por debajo de los beneficios obtenidos, este es uno de los

principales objetivos del proyecto multicéntrico Europeo.

- El coste de la ecografia dirigida en infraestructura y tiempo de dedicacién en cada
exdmen para obtener una alta sensibilidad como Sabbagh y col.a*® que por término medio
precisan de una hora para cada caso, incluyendo:(1)realizacion de historia clinica y motivos
de referencia, (2)realizacion de ecografia previa segin nivel 1 de examinacién, usualmente
realizada por un médico no especialmente entrenado en ecografia obstétrica y (3)detallada
examinacion de la anatomifa fetal en muiltiples cortes sagitales, transversos, coronales y

oblicuos por un ecografista experto.

Para otros autores como Levi® el tiempo medio en cada examinacion suele ser de 15

minutos, no incluye ni la fase de documentacidn, ni la realizacion de la ecografia bdsica.

Cuando finalmente parecia aceptado el beneficio de la ecografia de screening en el
embarazo, Ewigman BG. y col. junto al Grupo de Estudio RADIUS ** demuestran que no
existen diferencias significativas respecto a la morbilidad perinatal, partos pretérminos,
postérminos, gemelares y bajo peso al nacer, entre el grupo con ecografia de screening en la
gestacion y en grupo de control, formado por las gestantes que fueron exploradas por
ecograffa sélo si existfa una indicacidn basada en la clinica. No obstante, este trabajo en el
apartado referente al diagndstico de las malformaciones fetales, presenta una sensibilidad del
34.8% en el grupo de screening contra sélo el 11% en al grupo de control. Se demuestra ast,

indirectamente el beneficio de la ecografia en el diagndstico de las malformaciones fetales,
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aunque cuestione el heneficio de la exploracion ecogrdfica en otros aspectos de la gestacion.

Un importante aspecto que no se suele contemplar, generalmente en los estudios, es el
grado de seguridad total en el diagndstico, no sélo considerar a un feto como malformado
estimandole como verdadero positivo sin especificar si es 0 no un polimalformado, debieran

de describirse antenatalmente el conjunto total de malformaciones que éste presenta.

En general, el grado de seguridad suele depender de cuatro pardmetros:

- la experiencia del examinador.

- la prevalencia de la anomalia en una localizacion geogrdfica especifica.

- si la poblacidn fu€ examinada con historia anterior, test bioquimicos, o ecografias de
nivel bdsico, o por alguna otra complicacién de la gestacion.

- de la profundidad de la realizacién del exdmen postnatal, con el objeto de detectar
anomalias subclinicas en el recién nacido que incremente la tasa de prevalencia de

malformaciones.

Manchester** a pesar de obtener una sensibibilidad del 99%, reconoce que el 37% de las
malformaciones no se llegaron a diagnosticar, ya que para establecer estos indices se suele
considerar comunmente como un feto igual a un caso en vez de una malformacion igual a un
caso. Asf, un feto polimalformado figura como un verdadero positivo cuando en el mismo
individuo posiblemente se encuentren muiiltiples anomalias mayores que no se han

diagnosticado.
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NIVELES ECOGRAFICOS

Los niveles hacen referencia a la experiencia del personal examinador, para Levi® se

pueden diferenciar tres niveles:

Nivel 1.- Incluye personar médico o no médico con una experiencia de al menos,4
meses con ocupacién a tiempo completo y haya realizado 400 examinaciones obstétricas y 200

ginecoldgicas.

Nivel 2.- Incluye el nivel 1 mas 5 afios de experiencia en ultrasonidos, con 5000
examinaciones obstétricas y 2000 ginecoldgicas. El nivel 2 estd capacitado para presentar

comunicaciones en congresos monograficos.

Nivel 3.- Incluye los requisitos del 2 y haber realizado publicaciones y certificar
experiencia en técnicas invasivas asociadas a la ecografia (Sociedad Alemana de Ultrasonidos

en Medicina "DEGUM™).

4.6.-RESULTADOS:

Numerosos trabajos tanto retrospectivos como prospectivos, han tratado de estimar el
beneficio; y en algunos casos, el coste de la examinacion ecogrifica de la gestante para el
diagnostico de malformaciones congénitas de manera habitual, en forma de screening; y en

otras ocasiones, para determinadas gestaciones con factores de riesgo o antecedentes
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personales. Es lo que se ha venido denominandose "ecografia dirigida”.

4.6.a.-ESTUDIOS RETROSPECTIVOS:

El primer estudio retrospectivo se public6 en 1983, por el Person-Kullander®, tratando
de demostrar los beneficios del screening ecografico para las malformaciones sobre una

amplia poblacién de 22400 gestantes, obtuvieron una sensibilidad de sdlo el 24%.

Lys* realizan otro estudio retrospectivo sobre el beneficio ecogrdfico en 1988 en una
poblacion de 8316 gestantes, con una incidencia de un 2,3% de malformados obtienen una

sensibilidad de solo el 14%, con valores del 98% de especificidad.

En la Universidad de Padua, en 1988, Luzzato y col®”. alcanzan una sensibilidad del 30%

sobre una poblacion seleccionada y orientada.

4.6.b.-ESTUDIOS PROSPECTIVOS:

La Escuela Sueca de Malmo fue la primera en introducir el screening ecogréfico en toda
gestante, Lars Grennert* publica en 1978 la lista de los beneficios ecograficos en la gestacion
sobre el diagndstico en gemelares y en el diagndstico de gestaciones postérmino y amenazas
de parto pretermino mediante un adecuado establecimiento de la edad gestacional; aungue no
aporta datos sobre la sensibilidad en el diagndstico de las malformaciones, establece las bases

metodoldgicas del screening ecogrdfico.
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La respuesta de la Escuela Americana al trabajo sueco, surge un afio después, en 1979,
Hobbins® en una poblacion de gestantes seleccioinadas con una incidencia de 1,4% de
malformaciones sobre una poblacién de 2500 gestantes. Tampoco aporta datos sobre la
sensibilidad y especificidad en el diagndstico, pero alcanza a diagnosticar hasta 36
malformaciones intratitero frente a las 4 que s6lo habian llegado a diagnosticarse en el estudio

anterior.

Bakketeig™ en 1980 realiza un trabajo prospectivo randomizado en el screening ecografico
durante la gestacién, no especialmente dirigido al diagndstico de malformaciones, pero
obtiene unas conclusiones negativas al respecto del beneficio de la ecografia sistemdtica en

la gestacion.

Persoon® publica otro estudio prospectivo de screening sobre una poblacidn general, con
una incidencia de 0,4% de malformados, tampoco aporta datos de la sensibilidad en el

diagndstico y la incidencia es muy baja.

Hill®, de la clinica Mayo, en 1983 sobre una poblacién de 5420 gestantes obtiene un 31%
de sensibilidad con un 100% de especificidad en una poblacién seleccionada de 1,2% de
incidencia de malformados. En el mismo afio Sabbagha® obtiene, sobre una poblacion
seleccionada, los mejores indices en el diagndstico que se hayan publicado, obteniendo un
95% de sensibilidad, 99% de especificidad, 95 y 99% de valor predictivo positivo y negativo,

respectivamente; en una pequefa poblacion de 615 gestantes especialmente seleccionadas.

Tres trabajos se publican en 1987. Uno belga, de Levi®, sobre una poblacion con una
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incidencia de malformados de 2,3% obtiene un 34,4% de sensibilidad y un 99.9% de
especificidad. Mds alta sensibilidad obtiene Brocks™: 54% de sensibilidad y 99% de
especificidad, pero sobre una poblacién de 27515 obtiene una incidencia de solo 0,67% de

fetos malformados.

Porter® incluye en su estudio importantes sesgos metodolégicos, como es el incluir dentro
de la lista de malformaciones a los fetos con retraso de crecimiento intrauterino y patologias
placentarias. Asi se obtiene un 80% de sensibilidad sobre una poblacién seleccionada

previamente.

Saari-Kemppainen® en Lancet 1990, publica un trabajo de screening prospectivo

obteniendo un 76,9% de sensibilidad.

Levi® en 1991, obtiene una sensibilidad de 40,4% sobre una poblacién con un 2,3% de
fetos malformados; siendo un trabajo referido a la poblacion general de gestantes, es por lo
tanto un trabajo de screening con una alta tasa de deteccion de malformados como muestra
la incidencia, dato que la mayoria de los autores parecen ocultar o, que involuntariamente no
incluyen en sus trabajos y debiera ser imprescindible en ¢l rigor del screening diagndstico.
Asi, los autores que obtienen una mayor sensibilidad no refigjan la prevalencia de
malformados. En cambio, los grupos que obtienen una incidencia del 2-3% de malformados,
cifra habitualmente aceptada en la poblacién general, no suelen superar una sensibilidad del

40%.

La especificidad del diagndstico suele ser en todos los trabajos bastante buena,
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generalmente superiores al 90%, ya que la incidencia de 1a alteracion en la poblacién general

es pequefia y es elevado el nimero de casos verdaderos negativos.

Los indices de valores predictivos positivo y negativo, también suelen superar el 90% por

la misma razdn.

Es importante remarcar que los excelentes resultados obtenidos por determinados grupos
de trabajo se basan en la gran experiencia en ecograffas y el tiempo que presumiblemente

dedican a cada examinacion, ademds de la alta seleccidn de la poblacién de estudio.

5.-EVOLUCION Y TRATAMIENTO:

Como en la mayoria de los casos, la unica propuesta de "tratamiento" suele ser la

interrupcién de la gestacion, de ahi la importancia de los métodos de screening y deteccion

para diagnosticarlas en la primera mitad de la gestacién. Por esta razon, la mayoria de los

programas de screening se establecen antes de la 22 semanas de gestacién®.

Por diferentes factores, no todas las anomalfas son detectables antes de la semana 22:

1.- Debido a la variacién en el tiempo en que se producen las anomalias, muchas pueden

llegar a ser diagnosticadas fuera del periodo disponible para la interrupcién del embarazo.

2.- Los primeros signos ecogrdficos pueden ser sugerentes, pero no concluyentes en el
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diagndstico; sobre todo para un observador dentro de un programa de screening y que
posteriormente debe de enviar el caso clinico a su centro de referencia, dotado de
observadores mas experimentados y que en ocasiones, deben realizar un diagndstico

progresivo sobre la magnitud de la malformacion.

Malformaciones inusualmente detectables antes de la 22 semana®

Cabeza:
- Macro y microcefalia.
- Craneosindstosis.

Renales:
- Algunas uropatias obstructivas.
- Determinadas displasias quisticas.

Digestivas:

- Atresias esofdgicas e intestinales.
- Estenosis pilorica.

- Obstruccion de colon.

- Tumores de via biliras.

Casos de hidrops.

Visceromegalias.

Hipoplasia adrenal.

Aunque la interrupcion de la gestacion es la propuesta mas comin tras ¢l diagndstico de
una importante malformacién; en muchas ocasiones, €sta no es la Gnica, asi Harrison y col®.

establecen 5 alternativas terapeuticas posibles:
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1.- Aborto selectivo.

2.- Correccion tras el parto.

3.- Induccidn de! parto pretérmino con el objeto de realizar una terapia neonatal precoz.
4.- Parto profildctico con cesarea para reducir el trauma fetal.

5.- Terapia intraiitero.

Las anomalias fetales que tienen una potencial correccion antes del nacimiento son muy

limitadas y hasta ahora, con una eficacia escasa y con efectos a muy corto plazo.
Tres modalidades de tratamiento intrautero se han desarrollado:

- Tratamiento médico.
- Tratamiento quirdrgico bajo control ecogrifico.

- Tratamiento quirdrgico “a cielo abierto”.

El tratamiento médico se ha desarrollado en dos vertientes: una preventjv;cl, como es la
administracion en periodo periconcepcional a la madre de acido folico para la prevencién de
defectos del tubo neural; el otro tipo de terapia médico farmacoldgica se realiza aprovechando
el conocido paso transplacentario de determinadas sustancias que se le administran a la
gestante, y sobre la cual ejerce un efecto inocuo, como es el caso del digital para el

tratamiento de determinadas taquiarritmias fetales.

Respecto al tratamiento quirdrgico, se han realizado hasta el momento, experiencias sobre

casos de hidronefrosis, cardiopatias, transfusiones e hidrocefalia. Es un campo ain reciente
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¥y poco desarrollado en la medicina fetal, pero que ha causado ya gran impacto en el ambiente

médico y la opinidn piblica®'.

Para a mujer que elija el riesgo de llevar a la gestacién a término, el conocimiento de
la condicion fetal debe influenciar los cuidados obstétricos y neonatales, determinando el
cuando y donde se ha de realizar el parto. Una adecuada informacion debe permitir el ajuste
progresivo emocional, y evitar un trauma psicolGgico agudo tras el nacimiento de un nifio
malformado de forma inesperada. Finalmente, aunque la capacidad de tratamiento sobre el
feto intrautero de una manera directa, que pudiera aminorar o superar el efecto de la anomalfa
congénita, es minimo en la actvalidad, hay muchas razones para creer que en el futuro pueda

haber una amplio desarrollo y mejora de la eficacia de estos procedimientos.

6.-CONSECUENCIAS SOCIOECONOMICAS Y SANITARIAS:

El coste nacional sanitario ha crecido en los ltimos afios, como en la mayoria de los paises
industrializados. En muchos de estos paises, el porcentaje del producto interior bruto

destinado a lo social y sanitario ha ido disminuyendo.

En materia sanitaria, se impone la racionalizacién, primero en las compras de suministro
de materiales y segundo, que cada procedimiento diagndstico se¢ analice sobre su coste,
nimero de procedimientos y la eficacia diagndstica de los -mismos. Es preciso un consejo
técnico para minimizar el efecto negativo que supone ¢l recorte presupuestario, pues de otra

forma las decisiones politicas pudieran estar influenciadas excesivamente por grupos de
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presién con intereses ajenos al dmbito sanitario.

El médico puede jugar un importante papel en el escrutinio de este coste sanitario, a pesar
de que el gasto en reciente tecnologia para tratamiento es menos del 1% del gasto nacional
sanitario®, frecuentemente han sido culpadas estas técnicas de imdgen en contribuir a la
escalada del coste. A fin de optimizar los fecursos, el ideal de gestion serfa el conocer la
cuantia exacta econémica de cada procedimiento diagndstico y terapetitico; posteriormente,
estimar el mimero de acciones necesarias para rentabilizar la infraestructura existente humana
y material; y finalmente,ajustarse a una adecuada actualizacion tecnolégica® ™. En ocasiones,
surge la cuestion® sobre si el punto de vista econémico es compatible con lo que el paciente
exige actualmente de la medicina. En el aspecto humano y médico, el diagnéstico prenatal
ofrece unos beneficios evidentes, muy superiores a los riesgos y a los aspectos negativos que
pudieran derivarse de un diagndstico equivocado. Pero estas técnicas son aplicables

exclusivamente a una pequeiia parte de la poblacion: la mujer gestante.

En cambio, el punto de vista econémico, que pudiera en ocasiones parecer inhumano, pero
mds realista, podrfa otorgar el calificativo de rentable a una técnica si puede ser
sistematicamente aplicada al conjunto total de la poblacidn, en beneficio del despistaje de una

enfermedad.

En todo andlisis coste-beneficio’’, ambos dependerdn directamente del nimero de
individuos incluidos en el estudio. Un reducido mimero de pacientes abaratard el coste y
aumentard la eficacia si la poblacidn estd previamente seleccionada por factores de riesgo. En

cambio, técnicas diagndsticas con alto coste per se aplicadas de forma sistemdtica a toda la
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poblacién de gestantes con o sin factores de riesgo, aumenta enormemente el coste
econdmico. Otro aspecto es quién debe de llevar a cabo el diagndstico que, en nuestro caso,
es ecografico: obstetras, radidlogos, médicos de familia, técnicos sanitarios especiatizados;
en consultas particulares o dentro del nivel sanitario piiblico en el primer, segundo o tercer

nivel.

Todo ello contribuye a abrir un intervalo en el coste que puede variar segin el autor
Youngblood”, entre 11 y 360 délares con una media de 100, por examinacion,segin datos

de 1989.

Segtin un estudio no publicado del NIH” indica que la relacidn coste-beneficio del
diagndstico ultrasonogrdfico era constante: por cada dolar gastado en screening se recuperaba,

al menos, otro en coste médico.

Para Roy Pitkin®, llevar a cabo un screening de deteccidn de malformaciones congénitas
puede suponer de 66 a 335 ddlares por caso. Y el coste entre 110 a 663 que pudiera suponer

sobre una poblacidn previamente seleccionada ("targeted"), segin datos de 1991.

Lars Grennert™ estableci6 que el beneficio en el coste del screening por ecografia en la
poblacion de embarazadas se basaba en gran medida en la persona que realizara las
exploraciones; en su caso matronas, estimé el coste medio en 11 ddlares segun datos de 1978.
Este estudio no aporta datos sobre la sensibilidad en el diagndstico, sélo indica que durante
los 5 ahos que durd el programa sobre 848 gestantes, se llegaron a diagnosticar sélamente 3

malformaciones.
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Kratoviwk® que estimé el coste de cada examinacicn ecogrdfica en 30 ddlares, en Austria
de 1986; propuso la realizacion de ecograffa en el primer trimestre cuando ésta estuviera

especificamente indicada, con el fin de ahorrar hasta 22000 ddélares por cada 1000 pacientes.

Durante el mismo periodo de tiempo, en la Republica Federal de Alemania, se incluia en
un programa de screening para gestantes la realizacién de dos examinaciones ecograficas
durante el embarazo exclusivamente. La primera entre la 15 y 21 semanas y la segunda, entre
32 y 33 semanas. En otros paises del entorno europeo como Francia y Bélgica, hasta bien
avanzada la década de los 80, se inclufan dentro del coste sanitario publico, el derecho a cada

gestante a dos examinaciones ecograficas.

Geitung® estima también el coste de la realizacién del diagnéstico ecogrdfico basado en

el trabajo de médicos residentes en ecografias:

- Tiempodel examinador...................... 5%
-Tiempodeanamnesis......................... 9%
Fotografia................ 9%
- Depreciacion del equipamiento. ............ 17%
- Coste hospitalarioafiadido. .................. 5%
-Depreciaciéndelhospital................... 54%

Segin estas cifras, los mayores costes repercuten sobre la depreciacién; tanto del
hospital, que es practicamente invariable independientemente del uso realizado, como de la

depreciacion del equipamiento, mds dependiente ya del empleo del aparataje. Por lo tanto,
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entre el coste de la depreciacidn y el atribuible al personal sanitario se incluye el 85% del

total, estimando la vida media del equipo de ecografia en 12 afios.

El factor de la depreciacion no viene contemplado en numerosos trabajos sobre an4lisis
coste-beneficio de pruebas diagndsticas; quizds despreciado por su escasa cuantia comparado
con el coste de otros apartados como el atribuible a personal y hospitalizacién, en muchas
ocasiones, excesivamente incrementado y pudiera convertirse en un indicador de mala gestion

de los recursos.

Levi® estima que el coste-beneficio de la ecografia obstétrica incluyendo: ecograffa,
hospitalizacion materna y neonatal, baja laboral materna , cuidados maternos y transfusiones.
Compara el coste total del embarazo seguido bajo control ecogrdfico y sin €l; y estima
asimismo, un coste ideal teérico. Segin el trabajo realizado en 1982, el coste ecogrdfico seria
de 72 ddlares, la hospitalizacion materna durante seis dfas de 960, los cuidados maternos de
36000, los cuidados fetales de 4800, la baja laboral materna de 1680, la hospitalizacién
neonatal 2400 y eventual transfusién de 72. El coste global de la gestacion controlada con
ultrasonidos seria de 291, sin ecografias serfa de 334. Y el coste tedrico ideal seria de 180.
Este estudio incluye también los componentes de atencidn a una gestante portadora de un feto
con malformacion no curable, estimando una proporcion de 3,4 entre 2805; es decir,
proporcion préxima a 1000 veces menos de coste si la gestacion ha sido controlada

ecograficamente.
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HIPOTESIS

Las malformaciones congénitas son la cansa mds frecuente de mortalidad neonatal y estdn

dentro de las tres primeras etiologfas de la subnormalidad psiquica y/o motora.

Por otra parte, en la actualidad es posible, al menos tedricamente, diagnosticar la mayoria
de ellas durante la vida intrauterina. Diversos grupos de investigadores se esfuerzan, por una
parte, en disefiar protocolos y pautas de exploracion encaminados a seleccionar los grupos de
gestantes con riesgo de tener un feto con una importante malformacion congénita; y por otra,
a dilucidar qué tipo de exploracion y en qué época de la gestacion deben realizarse para

obtener mejores resultados.
La ecografia, utilizando conjuntamente la modalidad bidimensional, TM, Doppler y
Doppler color; es sin duda alguna, el método mds eficaz para el diagndstico prenatal de las

malformaciones fetales.

Pero atn estd por dilucidar la eficacia del meétodo en los diferentes tipos de

malformaciones, cudndo debe realizarse éste tipo de exploracion y su relacion coste beneficio.
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En este trabajo nos proponemos investigar estos tres puntos, es decir:

1.- Eficacia de la ecografia en el diagndstico prenatal de las anomalfas estructurales del

feto.

2.- St existe una edad gestacional propicia, en la cual, es mds fdcil el diagndstico de

éstas malformaciones.

3.- Estimar la relacidn coste beneficio de la exploracién ecogrdfica durante el embarazo

con estos fines.
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MATERIAL Y METODO
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1.- MATERIAL:

Durante ¢l trienio 1990-92, 1a poblacion a estudio estuvo compuesta por las gestaciones
controladas en las consultas de embarazos patoldgicos del Departamento de Obstetricia y
Ginecologia del Hospital "12 de Octubre"de Madrid. Mas los casos estudiados en el Servicio
de fisiopatologia fetal por sospecha de malformacién congénita remitidos, tanto del area 11
como desde fuera de la misma. Y en cualquier caso, si finalizaron la gestacion en nuestro
hospital, obtuvimos los datos del Servicio de Neonatologia, de los archivos de las consultas
externas de las diferentes especialidades pedidtricas y los informes bidpsicos y necrdpsias del

Servicio de Anatomia Patoldgica del hospital.

Si los casos estudiados finalizaron la gestacion fuera de nuestro hospital, se contacto
telefonicamente con los padres para completar el informe y con los Servicios de Obtetricia
y Ginecologfa, Anatomia Patologica y Pediatria de los diferentes hospitales donde

concluyeron el embarazo.

Por otra parte, incluye el resto de los partos realizados en nuestro hospital durante el
citado periodo de tiempo y que aportan informe del Servicio de Neonatologia y Anatomia
Patoldgica, caso de fallecimiento del feto o neonato, para los casos de malformacidén que no

fueron diagnosticados antes del parto.



Como parte del diagndstico prenatal, durante el mismo periodo de tiempo, en el Servicio
de Genética se realizaron un total de 159 cariotipos fetales en liquido amnidtico y en sangre

fetal por sospecha ecogrdfica de malformacion fetal.

2.- METODO:

Para la evaluacion de la relacion coste-beneficio de la prueba diagnostica, se precisé
realizar un estudio epidemiolégico de tipo no controlado de corte longitudinal prospectivo

sobre casos y controles.

Se analiza a la ecografia como prueba eficaz de SCREENING en la deteccion precoz de
las malformaciones embrionarias y fetales y para conocer de la incidencia de malformacidn

congénita en el dmbito de nuestra poblacidn.

Se determina la Sensibilidad y Verdaderos Positivos en el diagndstico del conjunto de las

malformaciones y en cada uno de los grupos por aparatos y afios que comprende el estudio.

Ademds,se confirma a la ecografia como PRUEBA DIAGNOSTICA sobre el mismo
grupo de pacientes, determinando la Especificidad, Verdaderos negativos, Falsos Positivos

y Falsos Negativos.

Se establece el criterio de asociacion estadisticamente significativa mediante el cdlculo de

los valores esperados y realizando la prueba de chi cuadrado .
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Finalmente, se discute la validez de los resultados obtenidos y se cuantifican los gastos
que se generan tras la realizacion de un diagndstico ecogrdfico de malformacion, como
nuevas ecografias, amniocentesis, cordocentesis, pruebas bioldgicas y bioquimicas sobre la
sangre fetal y materna, posible hospitalizacion de las pacientes por interrupcién de la
gestacion, procedimientos diagndsticos y terapeuticos sobre el recien nacido con alguna
malformacion, estudios anatomopatologicos y el compromiso del seguimiento de ulteriores
gestaciones que tuvieran estas pacientes por parte de nuestras consultas de embarazos
patoldgicos,considerandolas gestaciones de alto riesgo, como parte de Ia estrategia a seguir
para un mejor diagndstico prenatal y como medida eficaz en la prevencion de nuevas

malformaciones congénitas.

Para la obtencidn del coste en pesetas, se recurri¢ a fuentes oficiales det Ministerio de
Sanidad (BOE 8-7-93) que establece el sistema de Unidades Ponderadas de Asistencia
{UPA's). Y datos del informe de la Gerencia de nuestro Hospital sobre la actividad y coste

del Departamento de Obstetricia y Ginecologia referentes al afio 1993.
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1.- RESULTADOS GLOBALES
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ESTADISTICA GENERAL

DE LOS ANOS:.........ccooenn 1990 1991 1992 TOTAL
n°de partos 7699 7740 7116 22555
n°de malformados 119 180 140 439
Incidencia 1.55% 2.32% 1.97% 195%
n°de diagnosticados 88 124 98 310
n°de no diagnosticados 31 56 42 129
Sensibilidad 74% 69 % 70% %
Especificidad 99% 99.6% 998% 99.6%
Valor predictivo positivo 89% 84 % 87% 85%
Valor predictivo negativo 995% 99% 99% 99.4%
Falsos positivos 0.17% 034% 0.2% 0.25%
Falsos negativos 26% 38% 389% 29.4%
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2.-RESULTADOS DE LAS

MALFORMACIONES POR APARATOS
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2.1.- MALFORMACIONES DEL S. NERVIOSO CENTRAL

- INCIDENCIA;

* N° de malformaciones del SNC: 93
* Frecuencia: 93 casos/22555 nacidos:
4.1/mil (Incidencia en la poblacién general).
* Respecto a total de maiformados (439) supone:

93/439= 21% (Incidencia en la poblacién de malformados).

* Malformaciones del SNC Aisladas:53
53/93(%)= supone el 57% de las malformaciones del SNC
- Incidencia en la poblacién general: 2.3/mil
- Incidencia en la poblacion de malformados:; 12%

* Malformaciones del SNC Asociadas:40

40/93(% )= supone el 43% de las malformaciones del SNC

- Incidencia en la poblacién general: 1.8/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 9.1%

- Porcentajes por aparatos:

- Mf.Renales................... 12%
- Mf. Cardiacas............... 11%
- Mf. Digestivas................ 8 %
- Mf. Faciales................... 5%
- Mf. Miembros................ 4%
- Arteria umbilical dnica.....2% 59

- Hernia diafragmatica........ 1%




VALOR DIAGNOSTICO

DE_ LA ECOGRAFIA EN

LAS

MALFORMACIONES DEL SNC:

- Todos los casos de malformacion tenian ecografias

obstétricas realizadas.

- De los 93 casos de malformaciones del SNC comprobadas en

¢l periodo neonatal o en autopsias

los resultados det

diagnéstico ecografico intrautero fueron:

* Diagnosticados...... 75 casos

* No diagnosticados... 18 casos

* De las Mf. aisladas:
- Diagnosticadas.....42 casos
del SNC.

- No diagnosticadas. 11 casos
del SNC.

* De las Mf. asociadas:
- Diagnosticadas.....33 casos
del SNC.

- No diagnosticadas.. 7 casos
del SNC.

... 81% de las Mf. del SNC.

... 19% de las Mf. del SNC.

... 9% de las Mf. aisladas

... 21% de las Mf. aisladas

... 82% de las Mf.asociadas

.... 18% de las Mf.asociadas



- De los 92 diagnésticos emitidos de malformacion del SNC
intrautero :
* Diagnésticos verdaderos positivos....75 casos... 81% de
los diagndsticos intratitero.
* Diagn6sticos falsos positivos........ 17 casos... 18% de
los diagnésticos intraitero.
* De las Mf, aisladas:
- Diagnoésticos verdaderos positivos...42 casos ... 76% de
los diagnésticos intraiitero.
- Diagnésticos falsos positivos....... 13 casos ... 24% de

los diagndsticos intratitero.

* De las Mf. asociadas:
- Diagnosticos verdaderos positivos...33 casos ... 89% de

los diagndsticos.
- Diagnésticos falsos positivos...... 4 casos ... 11% de

los diagndsticos.
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MALFOBMACIONES DEL SN

INCIDENCLY Y DIAGNOSTICO DCOGRATICO

S NO DIAGNOSTICADOS ASQULIADAN
1115 M B 147 A3

L g

B :‘ LR
OTIRAS MALEF, PIALNOGSTTICADOS APSLADAS
A6 7T 817, DTl
MALFORMADOS
SI NO
DIAGNOSTICO SI 75 18
ECOGRAFICO — -
DE MALFORMACION NO I8 22444

SENSIBILIDAD: 81%
ESPECIFICIDAD: >99%

VALOR PREDIC. POSITIVO: 81%
VALORPREDIC. NEGATIVO: >99%

* El 81% de las malformaciones se diagnosticaron.

* El 81% de los diagnosticos fueron acertados.
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESULTADOS GLOBALES:

TIPC DE MALFORMACICON: AISLADAS....... ASOCIADAS INCIDENCIA
¥ % EN EL
DIAGNOSTICOS: vp fp fn..... vp fp fn TOTAL
n % n % n % n % n % n 3% n %
HIDROCEFALTIAS: « @t v s s s casusseassssssncscsersrss t e et e s en 36(39%)
HIDROCEFALIA:
16(16%) 6(6%) 2(2%) 15(15%) 2(2%) 1(1%) 34(37%)
DANDY-WALKER:
2(2%) 1(1%) 0 0 1{(1%) O 2(2%)
ANOMALTAS DEL CIERRE: . .. c ot ccrsvcnecosnss . st st e 35(38%)
ENCEFALOCELE:
0 1(1%) O 4{(4%) O 0 4(4%)
MENINGOCELE:
2(2%) 0 1(1%) 1(1%) O 0 4(4%)
MIELOMENINGOCELE:
3(3%) 2(2%) 1(1%) 2(2%) 0O 2(2%) 8(9%)
ESPINABIFIDA:
Q Q 1¢(1%) 1(1%) O 0 2(2%)
ACRANEC-EXENCEFALTA:
4(4%) O 0 2(2%) © 0 6(6%)
ANENCEFALTA:
9(9%) O 0 2(2%) O 0 6(6%)
ANOMALTIAS DEL TAMANO Y LA FORMA: ... veeroccnssesossnn 11(11%)
MICROCEFALIA:
3(3%) O 1(1%) O 0 0 4(4%)
MACROCEFALIA PRIMARIA:
0 0 1(1%) O 0 0 1(1%)
DOLICOCEFALIA:
0 0 0 1(1%) O 0 1(1%)
BRAQUICEFALIA:
0 ¢} Q 2(2%) 1(1%) 0 2(2%)
CRANEO EN TREBOL:
0 0 0 1(1%) ©0 0 1(1%)
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APERT:

0 0 0 0 0 1(1%) 1(1%)
TURRICEFALIA:
0 0 1(1%) o 0 0 1(1%)
ANOMALTAS DE LA LINEA MEDIAZI .. vvurersneenennennnennns ..6(6%)
HOLOPROSENCEFALTIA:
0 0 0 1(1%) © 1(1%) 2(2%)

AGENESIA DEL CUERPO CALLOSO:

0 0 2(2%) 1(1%) 0O 1(1%) 4(4%)
ENCEFALOPATIAS CTIRCULATORIAS: vt v v s s s vnennnncsnsnnnnns 4{4%)
HIDRANENCEFALIA:
2(2%) 0 1(1%) © 0 0 3(3%)
PORENCEFALTA:
1(1%) 1(1%) 0 0 0 0 1(1%)
TUMORACIONES:...... e e, ce..0
QUISTE COROIDEO:
0 2(2%) © 0 0 0 0
O RAS S « v e v et e eeseasesenesaeesenseneeesaeasenanneen, 1(1%)
ATROFIA DE CEREBELO:
0 0 0 0 0 1(1%) 1(1%)

42(45%)13(14%)11(12%) 33(35%)4(4%)7(7%) 93(100%)

* El resultado final del 100% lo incluyen las columnas de
verdaderos positivos y falsos negativos. Légicamente, los
falsos positivos no pertenecen a la incidencia; por lo tanto,

no se suman al mismo.



* SINDROMES:

- MECKEL: 2 casos diagnosticados;ambos con HIDROCEFALIA.
- APERT: 1 caso diagnosticado; asociado a atresia

intestinal.

* ARNOLD-CHIARI:

2 casos diagnosticados TIPO-I;ambos con HIDROCEFALIA ; ninguno

asoctado a mielomeningocele (tipo-II).

* DANDY-WALKER:

2 casos diagnosticados y un falso positivo.
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ASOCIACIONES A OTRAS MALFORMACIONES:

- n® de MF SNC asociadas a otras MF:40

- por aparatos:

* RENALES: 11 casos,supone el 28% de las asociaciones:
por otra parte,es la asociacién mds frecuente.

- RINONES POLIQUISTICOS (5 casos) supone el 12,8%
* 2 en S. Meckel.
* 2 en Hidrocefalias.
* 1 en Craneo trebol.

- HIDRONEFROSIS Y DILATACION S. EXCRETOR (3casos):
* 4 en Hidrocefalias(2 en trisomias,21,13).

- RINON HERRADURA (2 casos):
* 1 en Dolicocefalia de trisomia 18.
* 1 en Dandy-Walker de 45X0O.

* CARDIACAS (10 casos):
La asociacién mds frecuente es con la CIV (5 casos):
* 2 en Hidrocefalias.
* 2 en Mielomeningocele.
* 1 en Holoprosencefalia.

* DIGESTIVAS (5 casos):
5 casos asociados a atresia-estenosis digestivas.

%

FACIALES (5 casos):

4 Leporinos

1 S. Robinow.

* OSEAS (4 casos): (sin incluir acraneos).

* ONFALOCELES (2 casos).

* ARTERIA UMBILICAL UNICA (2 casos).
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MALFORMACTONES ASOCIADAS A MF. 8X(C

% DE MALFORMCTONES ASOCIADAS

RENALES

CARDIACAS

DIGESTIVAS | T

FACTALES

EXTRFMIDADES |

OTRAS

67 8% 107 12% 147




HIDROCEFALIA:

(1) INCIDENCIAS:
n: 36
incidencia en la poblacién general: 1.5/mil

incidencia en la poblacién de malformados: 8.2%

incidencia en la poblacién con malformaciones del SNC: 39%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagnésticos

% de malform.

de malformado demostrado
Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos................. 33 T7% 92 %
Falsos posttivos........oceeeevieine. 10 23%
Falsos negativos.............ccc....... 3 8%

Sensibilidad: 92 %
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 77%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 13
Incidencia en la poblacién general: 0.6/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 2.9%
Incidencia en la poblacién con malformaciones del SNC:14%

incidencia en la poblacidn con hidrocefalia: 36 %

Por aparatos:

MF.renales: 16.5% de las hidrocefalias.
- Hidronefrosis y dilatacién del sistema excretor: 11%
- Poliquistosis: 5.5%

MF cardiacas: 8% de las hidrocefalias.
- Comunicacién interventricular: 5.5%
- Hipoplasia de cavidades: 2.7%

MF .faciales: 5.5% de las hidrocefalias.
- Leporino: 2.7%
- Sindrome de Robinow: 2.7%

Onfalocele: 2.7% de las hidrocefalias.

Arteria umbilical tnica: 2.7% de las hidrocefalias.
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ENCEFALOCELE:

(1) INCIDENCIAS:
n: 4
incidencia en la poblacién general: 0.2/mil

incidencia en la poblacion de malformados: 0.9%

incidencia en la poblacién con maiformaciones del SNC: 4.3%

(2) VALOR DE LLA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagndsticos

% de malform.

de malformado demostrado
Diagnésticos ecogréficos:
Verdaderos positivos................. 4 80% 100 %
Falsos positivos....................... 1 20%
Falsos negativos....................... 0 -

Sensibilidad: 100%
Especificidad: >99 %
Valor predictivo positivo: 830%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n 4
Incidencia en la poblacién general: 0.2/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.9%
Incidencia en ia poblacién con malformaciones del SNC:4.3%

Incidencia en la poblacién con encefalocele: 100%

Por aparatos:
Mf. Renales: 50% de los encefaloceles.
-Poliquistosis renal constituyendo el sindrome de
Meckel.
Mf. Oseas: 50% de los encefaloceles.
-Polidactilia componente del sindrome de Meckel.

-Hipoplasia maxilar.
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MENINGOCELE ,MIELOMENINGOCELE,ESPINA BIFIDA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 14

Incidencia en la poblacién general: 0.6/mil
Incidencia en la poblacion de malformados: 3.1%

Incidencia en la poblacién de malformaciones del SNC: 15.3%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagnosticos ecograficos:
Verdaderos positivos......... 9 82% 64 %
Falsos positivos............... 2 18%
Falsos negativos............... 5 36%

Sensibilidad: 64 %
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 82%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 6

Incidencia en la poblacién general: 0.3/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 1.4%
Incidencia en la poblacién de malformados del SNC: 6.4%

Incidencia en la poblacién de mielo-meningoceles : 30%

Por aparatos:
- MF cardiacas{(comunicacidn interventricular): 14% de los

miclomeningoceles.

- Un gupo heterogeneo de atresias digestiva,labio leporino, polidactilia y

hernia diafragmadtica;cada caso en el 7% de los mielomeningoceles.
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ACRANEO-EXENCEFALIA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 6

Incidencia en [a poblacién general: (0.3/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.4%

Incidencia en la poblacion de malformados del SNC: 6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos....... 6 100 % 100 %
Falsos positivos............. 0 -
Falsos negativos............. 0 -

Sensibilidad: 100%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 2

Incidencia de la poblacién general: 0.1/mil

Incidencia de la poblacién de malformados: 0.5%
Incidencia de la poblacién de malformados del SNC: 2.2%

Incidencia de la poblacién de acraneos-exencefalos: 33 %

Por aparatos:
- MF. cardiacas: El 33% de los acranecos-exencefalos.

Generalmente acardios y ectopia cardis.
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ANENCEFALIA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 11

Incidencia de la poblacién general: 0.5/mil
Incidencia de 1a poblaciéon de malformados: 2.5%

Incidencia de la poblacién de malformados del SNC: 12%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagndsticos| % de malform.

de malformado demostrado
Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos........... 11 100 % 100%
Falsos positivos................. 0 -
Falsos negativos................. 0 -

Sensibilidad: 100%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 2
Incidencia de la poblacién general: 0.1/mil
Incidencia de la poblacién de malformados: 0.5%
Incidencia de la poblacién de malformados del SNC: 2.2%

Incidencia de la poblacidén de anencefalos: 20%

Por aparatos:
- MF. cardiacas: (9%),acardios.

- MF. digestivas: (9%),atresias digestivas.
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HOLOPROSENCEFALIA Y AGENESIA DEL CUERPO CALLOSO:

(1) INCIDENCIAS:

n: 6

Incidencia de la poblacién general: 0.3/mil
Incidencia de la poblacién de malformados: 1.4%

Incidencia en la poblacion de malformados del SNC: 6.3%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos| % de malform.
de malformado demostrado
Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos....... 2 100% 40%
Falsos positivos.............. 0 -
Falsos negativos.............. 3 60 %

Sensibilidad: 40%
Especificidad: > 99 %
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%

78



(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 4

Incidencia de la poblacién general: 0.2/mil

Incidencia de la poblacién de malformados: 0.9%
Incidencia de la poblacién de malformados del SNC: 1.1%
Incidencia de la poblacién con Holoprosencefalia o con

agenesia de c. calloso: 67%

Por aparatos:
- MF. Cardiacas: El 33% de las Holoprosencefalias asocian
cardiopatia congénita,
- MF. Faciales: El 16% se asocian al labio leporino.

- Arteria umbilical tunica se presenta en el 16%
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HIDRANENCEFALIA:

(1) INCIDENCIAS:
n: 3

Incidencia de la poblacién general: 0.1/mil

Incidencia de la poblacién de malformados: 0.7%

Incidencia de la poblacién de malformados del SNC: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos

% de malform.

de malformado demostrado
Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos......... 2 100% 67%
Falsos positivos............... 0 -
Falsos negativos............... | 33%

Sensibilidad: 67 %
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:

No se encontré ninguna asociacion.
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QUISTE COROIDEO:

Se emitieron dos diagndsticos intraiitero ,no confirmandose
ninguno de c¢llos en la ecografia postnatal.

Tampoco se establecié ninguna asociacién con otro tipo de

malformacion congénita.

PORENCEFALIA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1
Incidencia de la poblacion general: 0.05/mil
Incidencia de la poblacion de malformados: 0.2%

Incidencia de la poblacion de malformados del SNC: 1%

(2) VALOR DE ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

La sensibilidad y especificidad fueron totalmente
positivos, aunque el valor predictivo positivo fue del 50%.

(3) POLIMALFORMACIONES:

No se encontré ninguna asociacién a otro tipo de

maiformaciones.
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ANOMALIAS DE LA FORMA:

Incluye: Microcefalia y macrocefalia primarias,
dolicocefalia, braquicefalia, craneo "en trébol”,

turricefalia y resto de craneosindstosis.

(1) INCIDENCIAS:

n; 11

Incidencia de la poblacién general: (0./mil
Incidencia de la poblacién de malformados: 2.5%

Incidencia de la poblacién de malformados del SNC: 12%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagndsticos [ % de malform.
de malformado demostrado
Diagnésticos ecogréficos:
Verdaderos positivos...... 7 88 % 64 %
Falsos positivos............ 1 12%
Falsos negativos............ 4 36%

Sensibilidad: 64 %

Especificidad: >99%

Valor predictivo positivo: 88%
Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 4

Incidencia de la poblacién general: (0.2/mil
Incidencia de la poblacién de malformados: 0.9%

Incidencia de Ia poblacién de maiformaciones del SNC: 36%

Por aparatos:
- MF. renales: frecuentemente asocian oligoamnios que
secundariamente dan origen a dolicocefalias.
- La braquicefalia parece asociarse a atresias
digestivas en casos de sindrome de Down.
- El craneo "en trébol” suele ser componente integrante de grandes

polimalformados.

- La sindactilia como componente, junto con la acrocefalia, del sindrome

de Apert.



2.2.- MALFORMACIONES RENALES Y DEL TRACTO URINARIO

- INCIDENCIA:

* N° de malformaciones renales: 92

* Frecuencia: 92 casos/22555 nacidos:

4/mit (Incidencia en la poblacién general).

* Respecto a total de malformados (439) supone:

92/439= 21% (Incidencia en la poblacién de malformados).

* Malformaciones renales Aisladas: 68
68/92(%)= supone el 74% de las malformaciones renales.
- Incidencia en la poblacién general: 3/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 15.5%

* Malformaciones renales Asociadas: 24
24/92(%)= supone el 26% de las malformaciones renales.
- Incidencia en la poblacién general: 1.1/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 5.5%



- Porcentajes por aparatos:

-Mf. SNC........oonls 9%

- Mf.Digestivas............ 6.5%
- Mf. Faciales............... 4%

- Mf. Cardiacas.............. 3%

- Mf. Miembros............... 3%
- Hidrops.................. 0.5%
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VALOR DIAGNOSTICO DE_ LA ECOGRAFIA EN

LAS

MALFORMACIONES RENALES:

- Todos los casos de malformacién tenian ecografias

obstétricas realizadas.

- De los 92 casos de malformaciones renales comprobadas en

el periodo neonatal o en autopsias, los resultados del

diagnéstico ecografico intratitero fueron:

* Diagnosticados.... 85 casos ... 92% de las Mf. renales.

* No diagnosticados. 7 casos ...

* De las Mf. aisladas:
- Diagnosticadas.....65 casos

renales.

- No diagnosticadas.. 3 casos ...

renales.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas.....20 casos
renales.

- No diagnosticadas.. 4 casos..

renales.

8% de las Mf. renales.

. 96% de las MT. aisladas

4% de las Mf. aisladas

. 83% de las Mf.asociadas

.. 17% de las Mf.asociadas
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- De los 92 diagndsticos emitidos de malformacién renal

intratitero :

* Diagnésticos verdaderos positivos....85 casos... 86% de

los diagndsticos mtrattero.

* Diagnosticos falsos positivos........ 14 casos.. 14% de los

diagndsticos intrattero.

* De las Mf. aisladas:
- Diagnoésticos verdaderos positivos...63 casos ...90% de
los diagndsticos intraltero.
- Diagnésticos falsos positivos....... 12 casos ...10% de

los diagnésticos intraitero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnésticos verdaderos positivos...20 casos ... 91% de
los diagnésticos.

- Diagndésticos falsos positivos...... 2 casos ... 9% de

los diagndsticos.
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MALFORMACTONES RENALES

INCIDEXCIA Y DIAGNOSTICO ECGOGRAFICOD

RIENALKS NO DIAGNOSTICADOS ASOCTADAN
92 217 (25 6

NS i

OTIRAS 1.-\1.[«‘. DIAGNOSTICADOS AlSLADAS
347 7o a2 T
MALFORMADOS
St NO
DIAGNOSTICO SI 85 14
ECOGRAFICO
DE MALFORMACION NO 7 22444

SENSIBILIDAD: 92%

ESPECIFICIDAD: >99%

VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 86%
VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%

* El1 92% el se diagnosticaron y el 86% de los diagnésticos fueron acertados.
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESULTADOS_GLOBALES:

TIPO DE MALFORMACION: AISLADAS....... ASOCIADAS INCIDENCIA
Y % EN EL
DIAGNOSTICOS: vp fp fn..... vp fp fn TOTAL
n % n % n % n % n % n % n %

AGENESIA E HIPOPLASIA RENAL:

1(1%) © 0 4(4%) 1(1%) 1(1%) 6(7%)
POLIQUISTOSIS RENAL (POTTER I):

11(12%)0 1(1%) 4(4%) 0 0 16(17%)

DISPLASIA QUISTICA (RINON MULTIQUISTICO):

8(9%) 4(4%) 0O 5(5%) 0 1(1%) 14(15%)
ECTOPIA RENAL:
1(1%) O 0 0 0 0 1(1%)

RINON EN HERRADURA:

o] 0 0 0 0 1(1%) 1(1%)
DILATACION DEL SISTEMA EXCRETCR:

39(42%)8(9%) 2(2%) 6(7%) 1(1%) 1(1%) 48(52%)
S. PRUNNE-BELLY:

5(5%) 0 0 1(1%) 0 0 6(7%)

65(71%) 12(13%) 3(3%) 20(22%) 2(2%) 4(4%) 92(100%)

(Los porcentajes se establecen sobre 92 malformados).
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MALFORMACIONES ASOCIADAS A MF. RENALES

YUDE MALFORMACIONES ASQUIALAS

DIGESTIVAY :
FACTALES ™
CARDIACAS

EXTREMIDADE




AGENESIA E HIPOPLASIA RENAL:

(1) INCIDENCIAS:
n: 6

incidencia en la poblacién general: 0.27/mil

incidencia en la poblacién de malformados: 1.4 %

incidencia en la poblacién con malformaciones renales:6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagnésticos

% de malform.

de malformado demostrado
Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos... 5 83% 83 %
Falsos positivos.......... 1 17%
Falsos negativos.......... I 17%

Sensibilidad: 83 %
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 83%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 5
Incidencia en la poblaciéon general: 0.2/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.1%
Incidencia en Ia poblacién con malformaciones renales: 5.4%
Incidencia en la poblacién con agenesia o hipoplasia

renal:83 %

Por aparatos:

MF .digestivas: 50% de las agenesias e hipoplasias
renales.

- Atresia intestinal.

1

MF .del cardiacas: 33% de las agenesias ¢ hipoplasias
renales,
- CIV

MEF. oseas: 33% de las agenesias e hipoplasias renales.

Hidrops: 33% de las agenesias e hipoplasias renales.
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POLIQUISTOSIS RENAL ( POTTER 1):

(1) INCIDENCIAS:
n: 16

Incidencia en la poblacién general: 0.7/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 3.6%

Incidencia en la poblacion de malformados del aparato

excretor urinario: 17%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagndsticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagnésticos ecogréficos: |
Verdaderos positivos..15 100 % 94 %
Falsos positivos........ 0 0%
Falsos negativos........ 1 6%

Sensibilidad: 94 %
Especificidad:100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 4
Incidencia en la poblacién general: (.17/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.9%
Incidencia en la poblacién de malformados del aparato
excretor: 4.3%

Incidencia en la poblacién con poliquistosis renales:25%

Por aparatos:

+MF. del SNC y craneo: 20% de las poliquistosis renales.

- Hidrocefalia.

+MF. faciales: 6% de las poliquistosis renales.
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DISPLASIA QUISTICA (RINON MULTIQUISTICO):

(1) INCIDENCIAS:

n: 14

Incidencia en la poblacién general: 0.6/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 3.2%
Incidencia en la poblacién de malformaciones del aparato

excretor: 5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnosticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagndsticos ecograficos:
Verdaderos positivos.....13 16% 93%
Falsos positivos........... 4 24 %
Falsos negativos........... 1 7%

Sensibilidad: 93%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 76%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 6

Incidencia en la poblacion general: 0.3/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 0.1 %
Incidencia en la poblacién de malformados del aparato
excretor: 6.5%

Incidencia en la poblacion de las displasias quisticas

renales: 43 %

Por aparatos:

MF. del SNC: 20% de laos displasias quisticas renales.
- Mielomeningoceles.

MF. oseas: 14% de las displasias quisticas renales.
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ECTOPIA RENAL:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidencia en la poblaciéon general: <0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.2%
Incidencia en la poblacién de malformados del aparato

excretor: 1%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagndsticos ecograficos:
Verdaderos positivos. 1 100 % 100%
Falsos positivos....... 0 -

Falsos negativos...... 0 -

Sensibilidad: 100%
Especificidad: 100 %
Valor predictivo positivo: 100%
Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 0
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RINON EN HERRADURA:

(1) INCIDENCIAS:
n: 1

Incidencia de la poblacién general: <0.1/mil

Incidencia de la poblacidn de malformados: 0.2%

Incidencia de fa poblacién de malformados del aparato

excretor: 1%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagndsticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos....0 - -
Falsos positivos.......... 0 -
Falsos negativos......... 1 100 %

Sensibilidad: 0%
Especificidad: 100 %
Valor predictivo positivo: 0%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 1
Incidencia de la poblacién general: <0.1/mil
Incidencia de la poblacién de malformados: 0.2%
Incidencia de la poblacién de malformados del aparato
excretor: 1%

Incidencia de la poblacién con rifién en herradura: 100%

Por aparatos:

El dnico caso registrado de rifién en herradura se
encontrd en un feto polimalformado, que era portador de una
trisomia 18 con una atresia esofdgica y dolicocefalia

asociadas.
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DILATACION DEL SISTEMA EXCRETOR:

Se incluyen en este grupo, todos los grados de dilatacién
del sistema excretor;por lo tanto, desde la simple ectasia

piélica hasta el grado mds avanzado de hidronefrosis.

(1) INCIDENCIAS:

n: 48

Incidencia de la poblacién general: 2.1/mil

Incidencia de la poblacién de malformados: 10%
Incidencia en la poblacién de malformados del aparato

excretor: 52%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagnésticos ecogréficos:
Verdaderos positivos.45 83% 94 %
Falsos positivos........ 9 17%
Falsos negativos....... 3 6%
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Sensibilidad: 94 %
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 83%

Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 7

Incidencia de la poblacién general: 0.3/mil

Incidencia de la poblacién de malformados: 1.6%

Incidencia de la poblacién de malformados del aparato
excretor: 7.6%

Incidencia de la poblacién de fetos con dilatacién del
sistema excretor: 15%

Por aparatos:

+ MF. faciales:
- El labio leporino

+ MF. digestivas:
- atresia esofagica.

+ MF. cardiacas:
- CIV.

+ MF. SNC:
- Hidrocefalia.

+ Arteria umbilical nica.
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Clasificacion, en grado vy localizacion, de las

dilataciones del sistema excretor:

1.- Hidronefrosis

2.- Ectasia de pelvis y/o célices renales.

(1).- HIDRONEFROSIS:
n:40
Incidencia en la poblacién general: 1.8/mil
Incidencia en la poblacién malformados: 9.1%
Incidencia en la poblacién de malformados del sistema
excretor: 43.5%
Incidencia en la poblacién de malformados con
dilatacién del sistema excretor: 83 %
Localizacion:
- Derecho tnicamente: en 7 casos, supone el 16%
- Izquierdo tnicamente: en 15 casos, supone el 37%
- Bilateral:en 18 casos, supone el 45% .Es el grupo
que mds frecuentemente asocia a otras malformaciones de otros

érganos.
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(2).- ECTASIA:
n:g
Incidencia en la poblacion general: 0.35/mil
Incidencia en 12 poblacién de malformados: 1.8%
Incidencia en la poblacién de malformados del sistema
excretor: 8.7%
Incidencia en la poblacién de malformados con

dilatacién del sistema excretor: 17%

Localizaciéon:

- Derecho dnicamente: en 1 caso,supone el 2%
- Izquierdo dnicamente: en 2 casos, supone el 5%

- Bilateral; en 5 casos, supone €l 11%
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PRUNNE-BELLY:

(1) INCIDENCIAS:
n: 6

Incidencia en la poblacién general: 0.27/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 1.7%

Incidencia en la poblacion de malformados del aparato

excretor: 6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagnésticos

% de malform.

de malformado demostrado
Diagndésticos ecograficos:
Verdaderos positivos...6 100% 100%
Falsos positivos.......... 0 -
Falsos negativos.......... 0 -

Sensibilidad: 100%
Especificidad: 100 %
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n:l
Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.2%
Incidencia en la poblacién de malformaciones del sistema
excretor: 1%

Incidencia en la poblacién de fetos con Prunne-Belly: 17%

Por aparatos:
El unico caso registrado fue un feto polimalformado con
ano imperforado e higroma quistico cervical, ademds de la

malformacion del sistema excretor de orina.
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2.3.- MALFORMACIONES CARDIACAS:

- INCIDENCIA:

* N° de malformaciones cardiacas: 62

* Frecuencia: 62 casos/22555 nacidos

2,7/mil (Incidencia en la poblacién general).

* Respecto a total de malformados (439) supone :

62/439= 14% (Incidencia en la poblacién de malformados).

* Malformaciones Cardiacas Aisladas: 22
22/62(%)= supone ¢l 35% de las malformaciones cardiacas.
- Incidencia en la poblacién general: 0.97/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 5%

* Malformaciones Cardiacas Asociadas: 40
40/62(%)= supone el 65% de las malformaciones cardiacas.
- Incidencia en la poblacion general: 1,7/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 9,1%
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- Porcentajes por aparatos:
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- VALO DIAGNOSTI

DE 1A ECOGRAFIA EN 1A
MALFORMACIONES CARDIACAS:

- Todos los casos de malformacién tenfan ecografias

obsétricas realizadas.

- De los 62 casos de malformacién cardiaca comprobados en el

periodo neonatal o en autopsias, los resultados del

diagnostico ecografico intraitero fueron:

* Diagnosticados....... 36 casos

* No diagnosticados ... 26 casos

* De las Mf. aisladas:

... 58% de las Mf.cardiac.

... 47% de las Mf.cardiac.

- Diagnosticadas .... 11 casos ... 50% de las Mf. aisladas

cardiacas.

- No diagnosticadas . 11 casos

cardiacas.

* De las Mf. asoctadas:

... 50% de las Mf. aisladas

- Diagnosticadas .... 25 casos ... 62.5% de las Mf.

asociadas cardiacas.
- No diagnosticadas . 15 casos

asociadas cardiacas.

... 37.5% de 1as Mf.
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- De los 44 diagndsticos emitidos de malformacion cardiaca
intraiitero :

* Diagnoésticos verdaderos positivos... 36 casos... 82% de
los diagnoésticos de malformado.

* Diagnésticos falsos positivos....... 8 casos... 18% de

los diagnésticos de malformado.

* De las Mf. aisladas:
- Diagnésticos verdaderos positivos..11 casos ... 65% de
los diagnésticos de malformado.
- Diagnésticos falsos positivos...... 6 casos ... 35% de

los diagndsticos de malformado.

* De las Mf. asociadas:
- Diagndsticos verdaderos positivos .25 casos ... 93% de
los diagndsticos de malformado.
- Diagndésticos falsos positivos..... 2 casos ... 7% de

los diagnésticos de malformado.
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MALFORMACIONES CARDIACAS

INCIDENCIA Y DIAGNCSTICO EGOGRAFICO

CARDIACAS
862 149

i
& - -~
ity . e
R

CTRAS MALFE
377: 86%

DIAGNOSTICO
ECOGRAFICO

DE MALFORMACION NO | 26

NO DIAGNOSTICADOS
42%

AISLADAS

DIAGNOSTICADOS ASOCIADAS

58% 65%
MALFORMADOS
SI NO
SI 36 8

22485

SENSIBILIDAD: 58 %

ESPECIFICIDAD: >99%

VALOR PREDICTIVQO POSITIVO:82 %
VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%

* El 58 % de las malformaciones cardiacas se diagnosticaron.
* El 82 % de los diagnosticés fueron acertados.

110



- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESULTADOS GLOBALES:

TIPO DE MAILFORMACION: AISLADAS....... ASOCTADAS INCIDENCIA
Y % EN EL
DIAGNOSTICOS: vp fp fnn..... vp fp fn TOTAL
n % n % n % n % n % n % n %

COMUNICACION INTERVENTRICULAR:

0 5(8%) 0 10(16%)0 3(5%) 13(21%)
COMUNICACION INTERAURICULAR:

0 0 1(2%) 2(3%) 1(2%) 3(5%) 6(10%)
CANAL ATRIOVENTRICULAR:

1(2%) 0 0 0 0 0 1 (2%)
HIPOPLASIA DE CAVIDADES IZQ.:

2(3%) © 2(3%) 1(2%) 1(2%) © 5 (8%)
CARDIOMEGALIA:

1(2%) 1(2%) O 3(5%) 0 0 4 (6%)
CARDIOPATIA COMPLEJA:

1(2%) © 1(2%) 3(5%) 0 0 5 (8%)
ECTOPIA CARDIACA:

0 0 0 2(3%) 0 1(2%) 3 (5%)
ACARDIO:

1(2%) 0 0 0 0 0 1 (2%)
VALVULOPATIAS:

1(2%) © 0 2(3%) 0 2(3%) 5 (8%)
COMUNICACION AORTICO-PULMONAR:

1(2%) 0 0 0 0 2(3%) 3 (5%)
COARTACION AORTICA:

0 0 1(2%) 1(2%) O 2(3%) 4 (6%)
TRANSPOSICION DE GRANDES VASOS:

0 0 2(3%) © 0 2(3%) 4 (6%)
TRILOGIA DE FALLOT:

1(2%) © 0 0 0 0 1 (2%)
TETRALOGIA DE FALLOT:

2(3%) 0 4(6%) 1(2%) 0 0 7 (11%)

11(17%)6(10%)11(17%)25(40%)2(3%)15(24%)62(100%)
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MALFORMACIONES ASOCIADAS A MF. CARDIACAS
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COMUNICACION INTERVENTRICULAR:

(1) INCIDENCIAS:
n: 13
incidencia en la poblacién general: 0.6/mil
incidencia en la poblacién de malformados: 2.9%

incidencia en la poblacién con malformacion cardiaca: 21 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagndsticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos..10 67 % 7%
Falsos positivos........ 5 33%
Falsos negativos........ 3 23%

Sensibilidad: 77%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 67%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 13
Incidencia en la poblacién general: 0.58/mil
Incidencia en 1a poblacién de malformados: 2.9%
Incidencia en la poblacién con malformacion cardiaca: 21%
Incidencia en la poblacién de las comunicaciones

interventriculares: 100%

Por aparatos:

- MF. cardiacas:( 62% de las comunicaciones
interventriculares).
- Integrante de Fallot.
- Con CIA.
- Con coartacion adrtica.
- Con transposicién de grandes vasos.
- MF. SNC: 38% de las comunicaciones interventriculares.
- Mielomeningocele.
- Hidrocefalia.

- Holoprosencefalia.
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- MF. hernia diafragmdtica: 10% de las comunicaciones
interventriculares.
- MF. renales: 10% de las comunicaciones
interventriculares.
- Agenesia renal.
- Malformaciones digestivas,onfalocele y de

extremidades,con menos del 10%.

* Los porcentajes son superiores al 100% al tratarse de

fetos polimalformados.
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COMUNICACION INTERAURICULAR:

(1) INCIDENCIAS:
n: 6
Incidencia en la poblacién general: 0.3/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.4%

Incidencia en la poblacién con malformacién cardiaca: 9.7%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnosticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagnosticos ecogréficos:
Verdaderos positivos..2 67% 40%
Falsos positivos........ 1 33%
Falsos negativos........ 3 60%

Sensibilidad: 40%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 67%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: §

Incidencia en la poblacion general: 0.22/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 1.3%
Incidencia en la poblacién conmalformacion cardiaca: 8.1%
Incidencia en la poblacién de las comunicaciones

interauriculares: 83 %

Por aparatos:
- MF. cardiacas: 67% de las comunicaciones
interauriculares.
- Con CIV.
- Con dextrocardia y coartacion aortica.
- Con valvulopatfas.

- MF. SNC e hidrops con menos del 10%
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CANAL ATRIOVENTRICULAR:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.2%

Incidencia en la poblacién con malformacién cardiaca: 1.6%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.

de malformado demostrado
Diagndsticos ecograficos:
Verdaderos positivos....1 100% 100%
Falsos positivos......... 0 -
Falsos negativos......... 0 -

Sensibilidad: 100%

Especificidad: 100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%
(3) POLIMALFORMACIONES:

n= 0 El dnico caso registrado fue aislado.
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HIPOPLASIA DE CAVIDADES IZQUIERDAS:

(1) INCIDENCIAS:

n: S

Incidencia en la poblacién general: 0.2/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.3%

Incidencia en la poblacién con malformacién cardiaca: 8%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagndsticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagnosticos ecograficos:
Verdaderos positivos..3 75% 60%
Falsos positivos...... -1 25%
Falsos negativos........ 2 40 %

Sensibilidad: 60%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 75%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n:l
El dnico caso de hipoplasia de cavidades cardiacas con
alteraciones asociadas que se registré, presentaba hidrops
fetalis. Dicho de otro modo, sélo el 20% de las hipoplasias de

cavidades izquierdas presentaban hidrops.
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CARDIOMEGALIA:

Se incluyen también las dilataciones diverticulares de

parte de los ventriculos.
(1) INCIDENCIAS:

n: 4

Incidencia de la poblacién general: 0.2/mil

Incidencia de 1a poblacion de malformados: 0.9%

Incidencia de la poblaciéon con malformacion cardiaca: 6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos

% de malform.

de malformado demostrado
Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos..4 80% 100%
Falsos positivos......... 1 20%
Falsos negativos......... 2 -

Sensibilidad: 100%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 80%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 3
Incidencia de la poblaciéon general: 0.13/mil
Incidencia de la poblacion de malformados: 0.68 %
Inctdencia de la poblacién con malformacién cardiaca:4.8%
Incidencia de la poblacion de las cardiomegalias: 75%

Por aparatos:

En el 100% de los casos se asociaba HIDROPS .
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CARDIOPATIA COMPLEJA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 5

Incidencia de la poblacién general: 0.22/mil
Incidencia de la poblacién de malformados: 1.3%

Incidencia en la poblacién con malformacién cardiaca: 8%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnosticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagndsticos ecogréficos:
Verdaderos positivos..4 100 % 80%
Falsos positivos......... 0 -
Falsos negativos........ 1 20%

Sensibilidad: 80%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 3
Incidencia de la poblacién general: 0.13/mil
Incidencia de la poblacién de malformados: 0.68%
Incidencia de la poblacién con malformacién cardiaca:4.8%
Incidencia de la poblacién de fetos con cardiopatia

compleja: 60%

Por aparatos:
-En el 100% de los casos, se asoctaba a HIDROPS.

-En algun caso, con agenesia renal.
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ECTOPIA CARDIACA :

(1) INCIDENCIAS:
n: 3
incidencia en la poblacion general: 0.13/mil
incidencia en la poblacién de malformados: 0.68%

incidencia en la poblacién con malformacién cardiaca: 4.8%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagnosticos | % de malform.
de maiformado demostrado
Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos....2 100% 67%
Falsos positivos.......... 0 -
Falsos negativos......... 1 33%

Sensibilidad: 67%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n:3
Incidencia en la poblacién general: 0.13/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.68%
Incidencia en la poblacién con malformaciones
cardiacas:4.8%

Incidencia en la poblacidn de ectopias cardiacas: 100%

Por aparatos:

-MF. cardiacas 66.6% de los casos de ectopia cardiaca.

-Con CIV y CIA.

-Mf. SNC (exencefalia): en un caso.
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ACARDIO (AGENESIA CARDIACA):

(1) INCIDENCIAS:

n:1

Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.2%

Incidencia en la poblaciéon de malformaciones cardiacas: 1.6%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnosticos { % de malform.
de malformado demostrado

Diagnoésticos ecograficos:

Verdaderos positivos.. 1 100% 100%
Falsos positivos......... 0 -
Falsos negativos........ 0 -

Sensibilidad: 100%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 1

Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil

Incidencia en la poblaciéon de malformados: 0.2%

Incidencia en la poblacién de malformaciones cardiacas: 1.6%
Por aparatos:
El inico caso registrado se diagnosticé asociado a

anencefalia en un embarazo gemelar.
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VALVULOPATIAS:

(1) INCIDENCIAS:
n: 5
Incidencia en la poblacién general: 0.22/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.3%

Incidencia en la poblacién con malformacién cardiaca: 8.1%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnoésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:

Verdaderos positivos..3 100% 60 %
Falsos positivos......... 0 -
Falsos negativos........ 2 40%

Sensibilidad: 60%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n:4

Incidencia en la poblacién general: 0.2/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 0.9%
Incidencia en Ia poblacién con malformacién cardiaca:6.5%

Incidencia en la poblacioén de fetos con valvulopatia: 80%

Por aparatos:

-MF. cardiacas: en el 80% de las valvulopatias se
asociaba con alguna otra malformacién cardiaca principalmente
con CIV (tetralogia de Fallot) y CIA (trilogia de Fallot).

Se diagnosticaron arritmia cardiaca en el 20% de los casos

aproximadamente.
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COMUNICACION DE GRANDES VASOS:

(1) INCIDENCIAS:
n: 3
Incidencia en la poblacién general: 0.13/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.68%

Incidencia en la poblacidon con malformacién cardiaca:4.8%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.

_demaEaLmMQ_T__demmuado___.

Diagnoésticos ecograficos:

Verdaderos positivos........ 1 100% 67%
Falsos positivos............... 0 -
Falsos negativos.............. 2 33%

Sensibilidad: 67%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 2

Incidencia en la poblacion general: 0.1/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: (0.45%
Incidencia en la poblacién con malformacion cardiaca: 3.2%
Incidencia en la poblacién de las comunicaciones de grandes

vasos: 67%

Por aparatos:
-MF. cardiacas: 67% de las comunicaciones se asocian a
otros tipos de malformaciones cardiovasculares.

-Con CIA,CIV atresia pumonar.
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COARTACION AORTICA:

(1) INCIDENCIAS:
n: 4
Incidencia en la poblacion general: 0.2/mil
Incidencia en la poblacidon de malformados: 0.9%

Incidencia en la poblacién con malformacion cardiaca: 6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagnosticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagndsticos ecogréficos:

Verdaderos positivos..1 100% 25%
Falsos positivos......... 0 -
Falsos negativos........ 3 75%

Sensibilidad: 25%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3)POLIMALFORMACIONES:

n: 3

Incidencia en la poblacién general: (.13/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 0.68 %
Incidencia en la poblacién con malformacién cardiaca: 4.8%

Incidencia en la poblacién con coartacion adrtica: 75 %

Por aparatos:
- MF. cardiacas: 75% de las coartaciones adrticas.Con CIV

en todos los casos,también se registraron valvulopatfas y CIA.
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TRANSPGSICION DE GRANDES VASOS:

(1) INCIDENCIAS:
n: 4
Incidencia en la poblacién general: 0.2/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.9%

Incidencia en la poblacién con malformacion cardiaca: 6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecogréficos:

Verdaderos positivos..0 - -

Falsos positivos......... 0 -
Falsos negativos........ 4 100%
Sensibilidad: -

Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: -

Valor predictivo negativo: >99%

135



(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 2
Incidencia en la poblacién general: 0.1/mil
Incidencia en la poblaciéon de malformados: 0.45%
Incidencia en la poblacién con malformacion cardiaca: 3.2%
Incidencia en la poblacién con transposicién de grandes

vasos: 67%

Por aparatos:

Mf. cardiacas: CIV en el 50% de los casos.
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FALLOT:

(1) INCIDENCIAS:

n:8

Incidencia en la poblacién general: 0.35/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 1.8%

Incidencia en la poblacién con maiformacion cardiaca:13%

Trilogia de Fallot(CIA +Estenosis pulmonar): 1 caso que se

diagnosticé intraftero y no se asociaba a ninguna otra

malformacion.

Tetralogia de Fallot(CIV +Estenosis pulmonar): 7 casos.

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n

Diagndosticos ecograficos:
Verdaderos positivos..4
Falsos positivos........ 0

Falsos negativos........ 4

% de diagndsticos

% de malform.

de malformado demostrado
100% 50%
50%
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Sensibilidad: 50%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 1
Incidencia en la poblacién de Fallot: 12.5% sélamente. Se

asocié a holoprosencefalia.
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2.3.a.- INCIDENCIA DE CARDIOPATIA CONGENITA CON HIDROPS

n tasa

Cardiopatia congénita estructural:

58 85%
- Con hidrops: 10
- Sin hidrops: 48
- Razén hidrops/no hidrops:....................... 21%
Arritmia congénita:
6 9%
- Con hidrops: 1
- Sin hidrops: 5
- Razoén hidrops/no hidrops:...........c.c.ooeeeee. 9%
Cardiopatia congénita estructural y arritmia:
4 6%
- Con hidrops: 1
- Sin hidrops: 3
- Razon hidrops/no hidrops:...................... 33%

* Bl 21% de las malformaciones cardiacas se presentan

con hidrops.

* 1os diferentes tipos de cardiopatia congénita

encontradas en fetos hidrépicos se describen en el capitulo del hidrops.
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2.3.b.- ARRITMIAS CARDIACAS CONGENITAS

Incidencia de arritmia fetal: 0.47%.

N de arritmias diagnosticadas intrautero: 10 casos

Arritmias fetales:
- Arritmia sin cardiopatia estructural: 6 casos, 60%

- Arritmia con cardiopatia estructural: 4 casos, 40%

Clasificacion de las arritmias diagnosticadas:

n %

- Taquiarritmias: 8 80
* Taquicardias: 3 30

* Extrasistoles: 4 40

* Fibrofluter: 1 10

- Bradiarritmias: 3 30
* Bloqueos au-v: 2 20

* Bradiarritmias: 1 10

Los porcentajes son superiores at 100% porque el

niimero de arritmias es superior al ndmero de individuos.
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2.3.b.1.- ARRITMIAS CON CARDIOPATIA ESTRUCTURAL:

Con hidrops: 1 caso
Sin hidrops: 3 casos
Descripcion de la evolucion de los casos:
caso 19: taquicardia+ cardiomegalia+ hidrops +insuficiencia cardiaca.
E.G. de diagndstico:32+3 sem.
tratamiento: Digital

Seguimiento prenatal:apreciable mejoria tras dos semanas de
tratamiento.

Seguimiento postnatal:vivo, varén, nacié con 2510 gr.
caso 2°: bloqueo au-v+-cardiopatia compleja sin hidrops.
tratamiento:no
Seguimiento:nace vivo.
caso 3°: trigeminismo + cardiomegalia sin hidrops.
E.G. de diagnéstico 31 sem.
tratamiento:no
Seguimiento:vivo,varén de 3120 gr.
caso 4°: extrasistoles +saculascién de la vdlvula de Eustaquio sin hidrops.
E.G. de diagndstico 32 sem.

tratamiento: no.
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Seguimiento:vivo y normal.

2.3.b.2.- ARRITMIAS SIN CARDIOPATIA ESTRUCTURAL:

Con hidrops: 1 caso.

Sin hidrops: 5 casos.

Descripcion de los casos:
caso 19:taquicardia supraventricular paroxistica+extrasistoles
ventriculares + hidrops+ insuficiencia cardiaca.

E.G. de diagnéstico 32 sem.
tratamiento: digital,se aprecié una importante mejoria a la semana.
Seguimiento: vivo y normal.

caso 2°:Fibrofluter au-v sin repercusiéon hemodindmica ni hidrops.
tratamiento: digital, mejoria significativa.
Seguimiento: vivo y normal.

caso 3°:Extrasistoles auriculares sin repercusién hemodindmica ni hidrops.
tratamiento: ninguno.
Seguimiento: vivo y normal.

caso 4°:Bradicardias sin repercusiéon hemodimamica ni hidrops.
tratamiento: ninguno.

Seguimiento: vivo y normal.
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caso 5°:Taquicardia supraventricular con repercusién hemodindmica y sin
hidrops.
E.G. de diagnéstico 33 sem.
tratamiento: digital antiarritmicos y cateterismo invasivo.
Seguimiento: feto muerto varén,de 34 semanas sin malformaciones.
caso 6°:Bloqueo au-v sin repercusién hemodindmica ni hidrops.
E.G. de diagndstico 25 sem.
tratamiento: no

Seguimento: vivo y normal.

En resumen, de los cuatro casos tratados, tres mejoraron
muy significativamente y sélo un caso no mejoré y el feto

fallecié a consecuencia de su patologia malformativa de base.
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2.4 - MALFORMACIONES DEL APARATO DIGESTIVO

- INCIDENCIA:

* N de malformaciones digestivas: 52
* Frecuencia: 52 casos/22555 nacidos:
2.3/mil (Incidencia en la poblacion general).
* Respecto a total de malformados (439) supone:

52/439= 12% (Incidencia en la poblacién de malformados).

* Malformaciones digestivas Aisladas: 30
30/52(%)= supone el 58% de las malformaciones
digestivas.
- Incidencia en la poblacién general: 1.3/mil
- Incidencia en la poblacion de malformados: 6.8%
* Malformaciones digestivas Asociadas:22
22/52(%)= supone el 42% de las malformaciones
digestivas.
- Incidencia en la poblacién general: 1/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 5%
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- Porcentajes por aparatos:

- Mf. SNC:..... 11%
- Mf. Cardiacas:............. 9%
- Mf. Renales:............... 9%
- Mf. Miembros:.............. 3%
- Mf. Faciales:.............. 3%

- Mf. Partes blandas:........ 3%
- Arteria umbilical dnica:..10%
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VALOR DIAGNOSTICO DE 1A ECOGRAFIA EN LAS

MALFORMACIONES DIGESTIVAS:

- Todos los casos de malformacién tenian ecografias

obstétricas realizadas.

- De los 52 casos de malformaciones digestivas comprobadas en

el periodo neonatal o en autopsias los resultados del

diagnéstico ecografico intraiitero

* Diagnosticados.... 38 casos ..

* No diagnosticados. 14 casos

* De las Mf. aisladas:
- Diagnosticadas....27 casos
digestivas.
- No diagnosticadas. 3 casos

digestivas.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas.....11 casos
digestivas.

fueron:

. 73% de las Mf. digestivas.

... 27% de las M. digestivas.

... 90% de las Mf. aisladas

... 10% de las MI. aisladas

... 50% de 1as Mf.asociadas
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- No diagnosticadas.. 11 casos.... 50% de las Mf.asociadas

digestivas.

- De los 52 diagnésticos emitidos de malformacién digestiva
intraitero :
* Diagnésticos verdaderos positivos....38 casos... 90.5% de
fos diagndsticos intratitero.
* Diagnosticos falsos positivos........ 4 casos... 9.5% de
los diagndsticos intrattero.
* De las Mf. aisladas:
- Diagnésticos verdaderos positivos. 27 casos ... 87% de
los diagndsticos intrautero.
- Diagnésticos falsos positivos....... 4 casos ... 13% de

los diagndsticos intrattero.

* De las Mf. asociadas:
- Diagnésticos verdaderos positivos..11 casos ...100% de
los diagnosticos.
- Diagnésticos falsos positivos...... 0 casos ... 0% de

los diagnésticos.
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VAL ORMACTONRS RISV AS

INCIDENCIA Y DIAGNOSTICOD FOOGRARICO

DIGESTIV AN NO O DIAGNORTICADOS ASOCTIADAS

Tyi2e 12

172777

v AMALE DIAGNOSTICADOS bl I
BB G PR TSN

MALFORMADOS

SI NO

DIAGNOSTICO SI | 38 4
ECOGRAFICO

DE MALFORMACION NO | 14 22499

SENSIBILIDAD: 73%

ESPECIFICIDAD: >99%

VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 90%
VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%

* El 73% se diagnosticaron y 90 % de los diagndsticos fueron acertados.
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESULTADOS GLOBALES:

DIAGNOSTICOS: vp fp fn
n % n % n %

...... ASOCIADAS INCIDENCIA
Y % EN EL
..... vp fn TOTAL
n 3% n n % n %

ATRESIA Y ESTENOSIS ESOFAGICA:

6(12%) 0 0 3(6%) 0
ATRESIA Y ESTENOSIS INTESTINAL:

13(26%)3(6%)0 5{10%)0
ONFALOCELE:

5(10%) 0 2(4%) 3(6%) 0
GASTROAQUISIS:

3(6%) 0 0 0 0
ANO IMPERFORADO:

0 0 0 0 0
PATOLOGIA BILIAR:

0 1(2%) 0 0 0

4(8%)  13(26%)

1(2%) 20(39%)

1(2%) 11(21%)

0 3(6%)

4(8%) 4(8%)

1(2%) 1(2%)

27(52%) 4(8%) 3(6%) 11(21%) 0 11(21%) 52(100%)
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ATRESIA Y ESTENOSIS ESOFAGICA:

(1) INCIDENCIAS:
n: 13
incidencia en la poblacioén general: (0.6/mil
incidencia en la poblacién de malformados: 3%

incidencia en la poblacién con malformacion digestiva:26 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagndésticos ecograficos: B
Verdaderos positivos.9 100 % 69%
Falsos positivos....... 0 -
Falsos negativos..... 4 31%

Sensibilidad: 69%
Especificidad: 100 %
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 7
Incidencia en la poblacién general: 0.3/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.6%
Incidencia en la poblacién con malformacién digestiva:13.5%

Incidencia en la poblacion con atresia esofigica: 54 %

Por aparatos:

- MF.renales: 23% de las atresias esofdgicas.
- Agenesia renal.
- Hidronefrosis.
- Rifén en herradura.

- MFE.digestivas: 23% de las atresias esofdgicas.
- Atresia anal.
- Estenosis del piloro.

- MF.del SNC: 16% de las atresias digestivas.
- Braquicefalia.
- Raquisquisis.

- Arteria Umbilical dnica: 8% de las atresias esofdgicas.
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ATRESIA Y ESTENOSIS INTESTINAL:

(1) INCIDENCIAS:
n: 20

Incidencia en la poblacién general: 0.9/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 4.6%

Incidencia en la poblacién de malformados del aparato

digestivo: 39%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagndsticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagnosticos ecograficos:
Verdaderos positivos.18 86 % 90%
Falsos positivos......... 3 14 %
Falsos negativos........ 2 10%

Sensibilidad: 90%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo:86%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 6
Incidencia en ia poblacién general: 0.3/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.3%
Incidencia en la poblacién de malformados del aparato
digestivo: 11.5%

Incidencia en la poblacién con atresia intestinal: 30%

Por aparatos:

- MF. del SNC y craneo: 43% de las atresias intestinales.

- Anomalias de la forma del craneo.
- Anencefalia.
- MF. cardiacas: 29% de las atresias intestinales.
- Comunicacion interventricular.
- MF. renales: 29% de las atresias intestinales.
- Trisomfa 21 (Sindrome de Down): 33% de las atresias

intestinales.
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ONFALOCELE:

(1) INCIDENCIAS:

n; 11

Incidencia en ia poblacién general: (0.5/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 2.5%

Incidencia en la poblacién de malformaciones del aparato

digestivo: 21 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagndsticos

% de malform.

de malformado demostrado
Diagnésticos ecogréficos:
Verdaderos positivos..8 100% 73 %
Falsos positivos........ 0 -
Falsos negativos....... 3 27%

Sensibilidad: 73%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo:100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 5

Incidencia en la poblacién general: 0.2/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 0.1%

Incidencia en la poblacién de malformados del aparato
digestivo: 9.6%

Incidencia en la poblacion de los onfaloceles : 45%

Por aparatos:
- MF. cardiacas: 40% de los onfaloceles.
- Comunicacién interventricular.
- MF.renales: 20% de los onfaloceles.
- Hidronefrosis.
- Poliquistosis.
- Arteria umbilical tinica: 20% de los onfaloceles.
- Trisomia 13: 40% de los onfaloceles se encuentran en
fetos con este tipo de trisomia, que conlleva la

asociacion a miltiples malformaciones.
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GASTROSQUISIS:

(1) INCIDENCIAS:

n: 3

Incidencia en la poblacién general: 0.1/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 0.7%
Incidencia en la poblacién de malformados del aparato

digestivo: 6%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnoésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:

Verdaderos positivos..3 100% 100%
Falsos positivos........ 0 -
Falsos negativos........ 0 -

Sensibilidad: 100%
Especificidad: 100 %

Valor predictivo positivo: 100%
Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES:n: 0
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ANO IMPERFORADO (ATRESIA ANO-RECTAL):

(1) INCIDENCIAS:

n: 4

Incidencia de la poblacién general: 0.2/mil

Incidéncia de la poblacién de malformados: 0.1%
Incidencia de la poblacién de malformados del aparato

digestivo: 8%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagndsticos ecograficos:
Verdaderos positivos..0 - -
Falsos positivos........ 0 -

Falsos negativos....... 4 100 %

Sensibilidad: 0%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo:0%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 4
Incidencia de la poblacién general: 0.2/mil
Incidencia de la poblacién de maiformados: 0.1%
Incidencia de la poblacién de malformados del aparato
digestivo: 9.6%

Incidencia de la poblacién de los anos imperforados: 100%

Por aparatos:
- MF. renal: 50% de los anos imperforados.
- Dispalsias renales.
- MF. digestivas: 50% de los anos imperforados.
- Atresia esofagica.
- Otras con baja incidencia: Higroma quistico como

componente de una polimalformacion.
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PATOLOGIA DE LA VIA BILIAR:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidencia de la poblacién general: 0.05/mil
Incidencia de la poblacién de malformados: 0.2%
Incidencia en la poblacién de malformados del aparato

digestivo: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecogrdficos:
Verdaderos positivos..0 - -
Falsos positivos......... ] 100%

Falsos negativos........ 1 100%

Sensibilidad: 0%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo:0%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 1

Incidencia de la poblacién general: 0.05/mil

Incidencia de Ia poblacién de malformados: 0.2%
Incidencia de la poblacién con malformacién digestiva : 2%

Incidencia de la poblacién con patologia biliar: 100%

Por aparatos:

- MF. digestivas: atresia anal.
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2.5.- MALFORMACIONES DE EXTREMIDADES:

- INCIDENCIA:

* N® de malformaciones de extremidades: 46
* Frecuencia: 46 casos/22555 nacidos:
2/mil (Incidencia en la poblacién general).
* Respecto a total de malformados (439) supone:

46/439= 10% (Incidencia en la poblacién de malformados).

* Malformaciones de miembros Aisladas: 28
28/46( %)= supone el 61% de las malformaciones de
extremidades.
- Incidencia en la poblacién general: 1.2/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 6.4%

* Malformaciones de miembros Asociadas: 18
18/46(% )= supone el 39% de las malformaciones de
miembros.
- Incidencia en la poblacién general: 0.8/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 4.1%
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- Porcentajes por aparatos:

- Mf. Reanales:....... 10%

- Mf. Cardiacas:..... <10%

- Mf. Digestivas:....<10%

- Casos aialados de onfalocele y hernia
diafragmatica.

162



VALOR DIAGNOSTICO

DE LA ECOGRAFIA EN

LAS

MALFORMACIONES DE MIEMBROS:

- Todos los casos de malformacion tenian ecografias

obstétricas realizadas.

- De los 46 casos de malformaciones de miembros comprobadas

en el periodo neonatal o en autopsias los resultados del

diagnoéstico ecografico intrautero fueron:

* Diagnosticados...... 15 casos
miembros.
* No diagnosticados... 31 casos

miembros.

* De las Mf. aisladas:
- Diagnosticadas..... 5 casos
de miembros.
- No diagnosticadas. 23 casos

de miembros.

* De las Mf. asociadas:
- Diagnosticadas.....10 casos

de miembros.

... 33% de las Mf. de

... 67% de las Mf. de

...18% de tas Mf. aisladas

...82% de las Mf. aisladas

...56% de las Mf.asociadas
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- No diagnosticadas.. 8 casos....44% de las Mf.asociadas

de miembros.

- De los 15 diagnésticos emitidos de malformacion
de miembros intrautero :
* Diagnésticos verdaderos positivos...15 casos...100% de
los diagnoésticos intrautero.
* Diagndsticos falsos positivos........ 0 casos... 0% de
los diagnésticos intrautero.
* De las Mf. aisladas:
- Diagnésticos verdaderos positivos... 5 casos ...100% de
los diagndsticos intrautero.
- Diagnésticos falsos positivos....... 0 casos ... 0% de

los diagndsticos intrautero,

* De las Mf. asociadas:
- Diagndsticos verdaderos positivos...10 casos ...100% de
los diagnosticos.
- Diagndsticos falsos positivos...... 0 casos ... 0% de

los diagnosticos.
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DEMALFORMACION NO| 31 22509

SENSIBILIDAD: 33%

ESPECIFICIDAD: 100%

VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 100%
VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%

* El 33% de las malformaciones se diagnosticaron.
* El 100 % de los diagnésticos fueron acertados.
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESULTADOS GLOBALES:

TIPO DE MALFORMACION: ATISLADAS....... ASOCIADAS INCIDENCIA
Y % EN EL

DIAGNOSTICOS: vp fp fn..... vp fp fn TOTAL

n % n % n % n % n % n % n 3%
ACONDROGENESIS:

1(2%) © 0 3(6%) 0 0 4(9%)
TANATOFORO:

2(4%) 0O 0 0 0 0 2(4%)

OSTEOGENESIS IMPERFECTA:

0 0 1(2%) O 0 0 1(2%)
FEMUR CURVO:

1(2%) © 0 0 0 0 1(2%)
FEMUR CORTO:

1(2%) O 0 0 0 0 1(2%)
FOCOMELIA:

0 0 2{(4%) O 0 0 2(4%)

HEMIMELIA LATERAL:

0 0 1(2%) O 0 0 1(2%)
SINDACTILIA:

0 0 0 0 0 2(4%)  2(4%)
POLIDACTILIA:

0 0 3(6%) 1(2%) O 2(4%) 6(13%)

AGENESIA DE MANO:

0 0 3(6%) O 0 0 3(6%)
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ADACTILIA:

0 0 5(11%) 0O 0 2(4%)  7(15%)
MANO "TRISOMICA":

0 0 0 5(11%)0 0 5(11%)
MANO "TRIDENTE" :

0 0 1(2%) O 0 0 1(2%)
PIE "ZAMBO":

0 0 5(11%) 0 0 1(2%) 6(13%)
ARTROGRIPOSIS:

0 0 2(4%) 1(2%) O 1(2%) 4(9%)

5(11%) 0 23(50%) 10(22%) 0 8(17%) 46(100%)

(Los porcentajes se establecen sobre 46 malformados)
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ACONDROGENESIS:

(1) INCIDENCIAS:
n: 4
incidencia en la poblacién general: 0.18/mil
incidencia en la poblacién de malformados: 0.9%
incidencia en la poblacién con malformaciones en

extremidades:8.7%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagndsticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:

Verdaderos positivos..4 100% 100%
Falsos positivos......... 0 -
Falsos negativos........ 0 -

Sensibilidad: 100%
Especificidad:100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 3
Incidencia en la poblacién general: 0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.7%
Incidencia en la poblacién con malformaciones de
extremidades: 6.5%

Incidencia en la poblacion con acondrogénesis:73 %

Por aparatos:
- MF. SNC: se registr6 un caso de hidrocefalia ,Io que supone ¢l 25% de
las acondrogénesis.
- MF. renales: se registr6 un casos de agenesia renal,lo
que supone el 25% de las acondrogénesis.
- MF: orales: se registrd un caso de fisura palatina,io

que supone el 25% de las acondrogénesis.
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ENANISMO TANATOFORO:

(1) INCIDENCIAS:

n: 2

incidencia en la poblacién general: <0.1/mil

incidencia en la poblacién de malformados: 0.5%

incidencia en la poblacién con malformaciones en

extremidades:4.3 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n

Diagndsticos ecograficos:
Verdaderos positivos. 2
Falsos positivos......... 0
Falsos negativos........ 0

Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

% de diagnésticos
de malformado

% de malform.
demostrado

100 %

100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES
n: Q. Los casos de enanismo se encontraron sin malformaciones asociadas.
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OSTEOGENESIS IMPERFECTA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil

Incidencia en 1a poblacién de malformados: 0.2%
Incidencia en la poblacién de malformaciones del aparato

locomotor: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnoésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:

Verdaderos positivos. 0 0% 0%
Falsos positivos........ 0 -
Falsos negativos....... 1 100%

Sensibilidad: 0%

Especificidad: 100 %

Valor predictivo positivo: 0%
Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n= 0. El inico caso registrado fue malformacién aislada.
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FEMUR CURVO:

(1) INCIDENCIAS:
n: 1

Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 0.2%

Incidencia en la poblacién de malformados del aparato

locomotor: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de los diagndstico

% de malform.

de malformado demostrado
Diagnésticos ecogréficos:
Verdaderos positivos. | 100% 100 %
Falsos positivos........ 0 -
Falsos negativos....... 0 -

Sensibilidad: 100%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES: n: 0. El dnico caso fue aislado.
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FEMUR CORTO:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidencia de la poblacién general: <0.1/mil

Incidencia de la poblacién de malformados: 0.2%

Incidencia de la poblacién de malformados del aparato

locomotor: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n

Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos. 1
Falsos positivos........ 0
Falsos negativos....... 0

Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

% de diagndsticos
de malformado

% de malform.
demostrado

100 %

100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n; 0 El Unico caso fue una malformacidén aistada.
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FOCOMELIA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 2

Incidencia de la poblacién general: <0.1/mil

Incidencia de la poblacién de malformados: 0.5%

Incidencia en la poblacién de malformados del aparato

locomotor: 4.3%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n

Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos. 0
Falsos positivos........ 0
Falsos negativos....... 2

Sensibilidad: 0%

Especificidad: 100 %

% de diagnosticos
de malformado

% de malform.
demostrado

100%

Valor predictivo positivo: 0%

Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n: (. Los dnicos casos fueron maiformaciones aisladas.
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HEMIAPLASIA LATERAL:

(1) INCIDENCIAS:
n: 1
incidencia en la poblacién general: <0.1/mil
incidencia en la poblacién de malformados: 0.2%
incidencia en la poblacién de malformados del aparato

locomotor : 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagnosticos { % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecogrificos:
Verdaderos positivos. 0 - -
Falsos positivos........ 0 -

Falsos negativos....... 1 100 %

Sensibilidad: 0%
Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 0%
Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n:0. El dnico caso fue malformacion aislada.
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SINDACTILIA:

(1) INCIDENCIAS:
n:2
Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.5%
Incidencia en la poblacién de malformados del aparato

locomotor: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagndsticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecogrificos:
Verdaderos positivos. 0 - -
Falsos positivos........ 0 -

Falsos negativos....... 2 100 %

Sensibilidad: 0%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: 0%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 2

Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 0.5%

Incidencia en la poblacién de malformaciones del aparato
locomotor: 2%

Incidencia en la poblacién de fetos con sindactilia: 100%

Por aparatos:

- MF. digestivas: uno de los casos se asociaba con atresia
digestiva, como integrante de un sindrome de Apert.

- MF. de miembros: el otro caso, se asociaba com

polidactilia.
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POLIDACTILIA:

(1) INCIDENCIAS:
n: 6
Incidencia en la poblacién general: 0.27/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.4%
Incidencia en la poblacién con malformaciones del aparato

locomotor: 13%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos [ % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:

Verdaderos positivos, 1 100% 17%
Falsos positivos........ 0 -
Falsos negativos....... 5 83 %

Sensibilidad: 17%
Especificidad: 100 %
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n:3
Incidencia en la poblacién general: (.13/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.7 %
Incidencia en la poblacién de malformados del aparato
locomotor: 13%

Incidencia en la poblacion de fetos con polidactilia: 50%

Por aparatos:

-Polimalformados: el 33% de los las polidactilias se
encontraron en polimalformados con trisomia 13 (labio
leporino, hidrocefalia, hidronefrosis, onfalocele,eic).

-MF. de miembros: otro caso se encontré asociado a

sindactilia sin otra malformacidon asociada.
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AGENESIA DE MANO (AQUEIRIA):

(1) INCIDENCIAS:
n: 3
Incidencia en la poblacion general: 0.13/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 0.7 %

Incidencia en la poblacién con malformacién del aparato

locomotor: 6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnosticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagnésticos ecograficos: |
Verdaderos positivos. 0 - -
Falsos positivos......... 0 -
Falsos negativos.......3 100 %

Sensibilidad: 0%

Especificidad: 100%

Valor predictivo positivo: 0%
Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 0.Todos los casos fueron aislados.
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ADACTILIAS:

(1) INCIDENCIAS:
n: 7
Incidencia en la poblacién general: 0.3/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.6%
Incidencia en la poblacién de malformaciones del aparato

locomotor: 15%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagndsticos ecograficos:
Verdaderos positivos. 0 - -
Falsos positivos........ 0 -

Falsos negativos....... 7 100 %

Sensibilidad: 0%
Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: 0%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 2
Incidencia en la poblacion general: <0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.5%
Incidencia en la poblacién de malformaciones del aparato
locomotor: 4.3%

Incidencia en la poblaciéon de las adactilias: 29%

Por aparatos:

- Polimalformados: el 29% de las adactilias. Los dos
casos encontrados con adactilia a los que se asociaban otras
malformaciones, presentaron polimalformaciones,con y sin
trisomia 13, como agenesia renal,comunicacion interventricular,
labio leporino,meningocele e hidrops fetalis. Por lo tanto,
la mayoria de las adactilias (71 %) se presentan como
malformacién aislada pero si aparece otra malformacién
asociada, este hallazgo parece un indicativo de la existencia
de otras muiltiples malformaciones diagnosticables en el feto

afecto, y de la posibilidad de tratarse de una cromosomopatia.
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MANO TRISOMICA;

Entendiendo como tal a la disposicién peculiar de los dedos de la mano de un
feto portador de trisomia 18. Es una anomalia posicional que también se
encuentra definida como manos crispadas por su posicién en flexién
permanente, irreducibie de 1a mano en relacién con el antebrazo y de los dedos

con tendencia al acabalgamiento.

(1) INCIDENCIAS:
n: 5
Incidencia en la poblacion general: 0.22/mil
Incidencia en la poblacion de malformados: 1.1%
Incidencia en la poblacién de malformaciones del aparato

locomotor: 11%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagndsticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:

Verdaderos positivos. 5 100% 100%
Falsos positivos......... 0 -
Falsos negativos....... 0 -
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Sensibilidad: 100%
Especificidad:100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 5
Incidencia en la poblacién general: 0.22/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.1%
Incidencia en la poblacién de malformaciones del aparato locomotor: 11%

Incidencia en la poblacién de las manos trisémicas: 100%

Por aparatos:

-Polimalformados: Como integrante de una trisomia que se manifiesta con
multiples malformaciones. En los cinco casos registrados se encontraron las
siguientes :

Por aparatos:
Mf. cardiacas: el 80% con comunicacién interventricular.
Mf. digestivas: el 40% con atresia esofdgica.
Hernia diafragmatica: el 40%

Mf. del SNC: el 40% con hidrocefalia.

185



MANO HENDIDA O EN PINZA DE CANGREIO:

(1) INCIDENCIAS:

n:1

Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.2%
Incidencia en la poblacién de malformados del aparato

locomotor: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos. O - -
Falsos positivos......... 0 -

Falsos negativos........ 1 100%

Sensibilidad: 0%
Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 0%
Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 0. El tnico caso fue unamalformacién aislada.
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PIE DEFORME:

Incluye en este grupo un conjunto de malformaciones posicionales del los
pies, como rotaciones externas e internas excesivas , flexiones y extensiones

exageradas, como el "pie zambo".

(1) INCIDENCIAS:
n: 6
incidencia en la poblacidn general: 0.27/mil
incidencia en la poblacién de malformados: 1.4%
incidencia en la poblacién de malformaciones del aparato

locomotor: 13%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagnosticos | % de malform,
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos. 0 - -
Falsos positivos........ 0 -

Falsos negativos....... 6 100 %
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Sensibilidad: 0%
Especificidad: 100 %
Valor predictivo positivo: 0%

Valor predictivo negativo: >99%

(3 POLIMALFORMACIONES:
n: 1
Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.2%
Incidencia en la poblacién de malformaciones del
aparato locomotor: 2%

Incidencia en la poblacién de pies deformes: 17%
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ARTROGRIPOSIS:

(1) INCIDENCIAS:
n: 4
Incidencia en la poblacién general: 0.18/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.9%
Incidencia en la poblacién de malformaciones del aparato

locomotor: 8.7%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:

Verdaderos positivos. 1 100% 25%
Falsos positivos........ 0 -
Falsos negativos....... 3 75%

Sensibilidad: 25%
Especificidad: 100 %
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 2
Incidencia en la poblacién general: <0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.5%
Incidencia en la poblacion de malformaciones del aparato
locomotor: 4.3%

Incidencia en la poblacién de fetos con artrogriposis: 50%

Por aparatos:
Mf. Renales: el 25% de las artrogriposis.
- Ectasia pielocalicial.
Mf. del SNC: el 50% de las artrogriposis.
- Hidrocefalia.
M. de partes blandas: el 25% de las artrogriposis.

- Higroma quistico cervical.
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2.6.- MALFORMACIONES FACIALES

- INCIDENCIA;

* N° de malformaciones faciales: 25

* Frecuencia: 25 casos/22555 nacidos:

1.11/mil (Incidencia en la poblacion general).

* Respecto a total de malformados (439) supone:

25/439= 5.7% (Incidencia en la poblacién de malformados).

* Malformaciones faciales Aisladas:13
13/25(%)= supone el 60% de las malformaciones faciales
- Incidencia en la poblacion general: 0.66/mil

- Incidencia en la poblacion de malformados: 3.4%

* Malformaciones faciales Asociadas:12
12/25(%)= supone el 40% de las malformaciones faciales
- Incidencia en la poblacion general: 0.44/mil

- Incidencia en la poblacion de malformados: 2.3%



- Porcentajes por aparatos:

- Mf. Renales:.............. 24 %
-Mf.SNC:o 16%
- Mf. Miembros:............. 16%




YALOR DIAGNOSTICO DE 1A ECQOGRAFIA _EN

LAS

MALFORMACIONES FACIALES:

- Todos los casos de malformacién tenfan ecografias
obstétricas realizadas.
- De los 25 casos de malformaciones faciales comprobadas en
el periodo neonatal o en autopsias los resultados del
diagnéstico ecografico intraitero fueron:

* Diagnosticados...... 4 casos ... 16% de las Mf. faciales.

* No diagnosticados... 21 casos ... 84% de las Mf. faciales.

* De las Mf. aisladas:
- Diagnosticadas.... 2 casos ... 15% de las Mf. aisladas
faciales.

- No diagnosticadas. 11 casos ... 85% de las M{. aisladas faciales.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas..... 2 casos ... 16% de las Mf.asociadas faciales.

- No diagnosticadas. 10 casos.... 84% de las Mf.asociadas
faciales.
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- De los 5 diagnésticos emitidos de malformacién facial
intraitero :

* Diagndsticos verdaderos positivos.... 4 casos... 80% de
los diagndsticos intrautero.

* Diagnosticos falsos positivos........ 1 caso... 20% de los

diagnésticos intraiitero.

* De las Mf. aisladas:
- Diagndésticos verdaderos positivos... 2 casos ... 100% de
los diagndsticos intradtero.
- Diagnésticos falsos positivos....... O casos ... 0% de

los diagndsticos intratitero.

* De las Mf. asociadas:
- Diagnésticos verdaderos positivos... 2 casos ... 66% de
los diagndsticos.
- Diagnésticos falsos positivos...... | caso ... 33% de

los diagndsticos.
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MALFORMACIONES TPACTALES

INCIDENCIA Y DIAGNOSTHO FCOURAFICO

FACIALES DIAGNOSTICADOS ASOCIADAR
2he 67T 167 A8

3 o
\Mm ez i

ettt
OTIIAS MALD.
IR R

MALFORMADOS
S1 NO
DIAGNOSTICO St 4 1
ECOGRAFICO
DE MALFORMACION NO| 21 22529

SENSIBILIDAD: 16%
ESPECIFICIDAD: >99%
VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 80%

VALOR PREDICTIVONEGATIVO: >99%

* El 16% de las malformaciones se diagnosticaron.
* E] 80 % de los diagnoésticos fueron acertados.
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- DI OSTICQ ECOGRAFI

RESULTADOS GLOBALES:

TIPO DE MALFORMACICON: AISIADAS....... ASQCIADAS INCIDENCIA
Y % EN EL
DIAGNOSTICOS: vp fp fn..... vp fp fn TOTAL
n % n % n 3% n % n % n % n %
HENDIDURAS ORALES:I..v...... ettt e reeenan 21(84%)

LABIO LEPORINO AISLADO:

1(4%) © 3(12%) 2(8%) 1(4%) 4(16%) 10(40%)
FISURA PALATINA AISLADA:
0 0 0 0 0 1(4%) 1(4%)
LABIO LEPORINO CON FISURA PALATINA:
0 0 4(16%) O 0 1(4%) 5(20%)
SINDROME DE PIRRE ROBIN:
1(4%) 0 3(12%) 0 0 1(4%)  5(20%)
HIPERTELORISMOS: o v vne v anvennnnnennn et ..3(12%)
SINDROME DE ROBINOW:
0 0 0 0 0 1(4%)  1(4%)
SINDROME DE CONRADI :
0 0 0 0 0 1(4%)  1(4%)
OTRA DISPLASIA FACIAL:
0 0 0 o 0 1(4%)  1(4%)
ATRESIA DE COANA NASAL: .+ s tenneeenasennceennnonnnnenns 1(4%)
2(8%) O 11(44%) 2(8%) 1(4%) 10(40%) 25(100%)
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MALFORMACIONES ASOCIADAS A MF. FACIALES

TODE MALFORMACIONES ASOCIADAS

EENALES

SNC

EATHREMIDADES

P.HLANDAS

CARDIACAS




LABIO LEPORINO:

(1) INCIDENCIAS:
n: 15
incidencia en la poblacién general: 0.66/mil
incidencia en la poblacion de malformados: 3.4%

incidencia en la poblacién con malformaciones faciales:60%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagnoésticos| % de malform.
de malformado demostrado

Diagndésticos ecograficos:

Verdaderos positivos...3 75% 20%
Falsos positivos......... 1 25%
Falsos negativos....... 12 80%

Sensibilidad: 20%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 75%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 7
Incidencia en la poblacién general: (0.3/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.6%
Incidencia en la poblacién con malformaciones faciales:28%

[ncidencia en la poblacién con labios leporinos: 47 %

Por aparatos:

Mf. renales: 26% de los casos.

- Hidronefrosis y otras malformaciones graves.

Mf. del SNC: 20% de los labios leporinos.

- Hidrocefalia y mielomeningocele.

MTf. de la pared anterior del abdomen:13% de los casos
- Hernia umbilical y onfalocele.

MI. de las extremidades: 13% de los labios leporinos

- Polidactilias y adactilias.

M. cardiacas: 6% de los casos.

- Comunicacion interventricular.
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HENDIDURA PALATINA:

(1) INCIDENCIAS:
n: 11
Incidencia en la poblacion general: 0.5/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 2.5%

Incidencia en la poblacién con malformacion facial: 44 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnosticos | % de malform.

de malformado demostrado

Diagnosticos ecograficos:
Verdaderos positivos..1 100% 5%
Falsos positivos........ 0 -

Falsos negativos....... 10 %1%

Sensibilidad: 100%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 9%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 3

Incidencia en la poblacién general: 0.13/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 0.7%
Incidencia en la poblacién con malformacién facial: 12%

Incidencia en la poblacién con hedidura palatina: 27 %

Por aparatos:

MIf. Renales: 18% de las hendiduras palatinas.

- Hidronefrosis y ectasia pielocalicial.

Mf. de tos miembros:9% de las hendiduras palatinas.

- Enanismo,cifoescoliosis,

Mf. de la pared abdominal anterior:9% de las hendiduras palatinas.

- Hernia umbilical.

Asociacién a labio leporino:(ver tema de labio leporino).
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* Sindrome de PIERRE ROBIN, que asocia a la fisura palatina con
microretrognatismo y glosoptosis, se ha incluido en el grupo de las hendiduras

palatinas a efectos de calculo de la incidencia de esta. Como entidad aparte:

n:5
Incidencia en la poblacién general: 0.2/mil
Incidencia en la poblacién de maiformados: 1%

Incidencia en la poblacién con malformaciones faciales: 20%
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HIPERTELORISMOS:

(1) INCIDENCIAS:
n:3

Incidencia en la poblacién general: 0.13/mil

Incidencia en la poblacién de maiformados: 0.7%

Incidencia en la poblacion con malformaciones faciales: 12%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnéticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagndsticos ecograficos:
Verdaderos positivos..0 - -
Falsos positivos........ 0 -
Falsos negativos....... 3 100%
Sensibilidad: -

Especificidad: 100%
Valor predictivo positivo: -

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n:0

En los casos registrados,no se observé ninguna asociacion a otra
malformacién diferente al conjunto que afectara al mazizo facial u otra
estructura craneo facial,esceptuando el Sindrome de ROBINOW que asocia el
hipertelorismo con macrocefalia por hidrocefalia, micropene y displasia

mesomélica.

204



ATRESIA DE COANA:

(1) INCIDENCIAS:
n: 1
Incidencia en la poblacién general: 0.04/mil
Incidencia en la poblacion de malformados: 0.2%

Incidencia en ia poblacién con malformaciones faciales: 4%

El tnico caso registrado resulté ser una malformacién aislada, no llegé a
diagnosticarse intrattero, sino que fue un hallazgo tras el nacimiento y pudo

repararse quirdrgicamente.
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2.7.- HIDROPS

- INCIDENCIA:

* N° de HIDROPS: 20
* Frecuencia: 20 casos/22555 nacidos:
0.9/mil (Incidencia en la poblacién general).
* Respecto a total de malformados (439) supone:
20/439= 4.6% (Incidencia en la poblacion de malformados).
* Hidrops Aislados: 5
5/20(% )= supone el 25% de los hidrops.
- Incidencia en la poblacién general: 0.2/mil
- Incidencia en la poblacién de malformados: 1.1%
* Hidrops Asociados: 15
15/20(%)= supone el 75% de los hidrops.
- Incidencia en la poblacién general: 0.66/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 3.4%

- Porcentajes por aparatos:
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VALOR DIAGNOSTICO DE 1A ECOGRAFIA EN 1.OS HIDROPS:

- Todos los casos de malformacion tenian ecografias obstétricas realizadas.
- De los 20 casos de hidrops comprobados en el periodo neonatal o en autopsias

los resultados del diagndstico ecografico intratitero fueron:

* Diagnosticados...... 16 casos ... 80% de los hidrops.

* No diagnosticuados... 4 casos ... 20% de los hidrops.

* De los hidrops aislados:
- Diagnosticados.... 3 casos ...75% de los hidrops aislados.

- No diagnosticados. 2 casos ...25% de los hidrops aislados.

* De los hidrops asociados:
- Diagnosticados.....13 casos ...87% de los hidrops asociados.

- No diagnosticados.. 2 casos....13% de los hidrops asociados.

- De los 17 diagnosticés emitidos de hidrops intraiitero :

* Diagnésticos verdaderos positivos...16 casos... 94% de los diagnésticos

intrattero.
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* Diagnésticos falsos positivos........ 1 casos... 6% de los diagnésticos
intrattero.
* De los hidrops aislados:
- Diagnésticos verdaderos positivos... 3 casos ...100% de los diagnésticos
intradtero.
- Diagnésticos falsos positivos....... 0 caso ... 0% de los diagndsticos

intrantero.

* De los hidrops asociados:

- Diagnésticos verdaderos positivos..13 casos ... 93% de los diagndsticos.

- Diagnésticos falsos positivos...... 1 caso ... 7% de los diagnésticos.

208



MALFORMACIONES ASOCIADAN A HIDRODPS

DE MALFORMACIONES ASOCTADAS

CARDIACAS

PooBLANDAS

7 107 2070 307 407 50" 6070 707




HIDEROD S
INCIDENCIA Y DIAGNOSTICO RCOOGGRATICO

HIDRODS NO DIAGNOSTICADOS
20: L 207

AISLADAS

OTRAS MALE. DIAGNOSTIOADOS ASOCTADAS
11g: 065 80 oo
MALFORMADOS
SI NO
DIAGNOSTICO SI 16 1
ECOGRAFICO
DE MALFORMACION NO 4 22534

- SENSIBILIDAD: 80%

- ESPECIFICIDAD: >99%

- VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 94%

- VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%

* El 80% se diagnosticaron y el 94 % de los diagndsticos fueron acertados.
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HIDROPS DE ETIOLOGIA CARDIACA
Incidencia de hidrops de causa cardiaca: 12 casos, supone el 60% del total

de hidrops y €l 21% de las malformaciones cardiacas.

- Hidrops con cardiopatia estructural:...10 casos, supone el 50% del total de
hidrops.

- Hidrops con arritmia cardiaca sin cardiopatia estructural:...} caso, supone
el 5% del total de hidrops.

- Hidrops con arritmia cardiaca y cardiopatia estructural:....1 caso, supone

el 5% del total de hidrops.

Tipos de cardiopatia y arritmia:

n % de hidrops cardiaco % del total de hidrops
- Cardiomegalia
4 33% 20%
- Comunicacion interventricular
3 25% 15%
- Hipoplasia de cavidades
1 8% 3%
- Auricula dnica
1 8% 5%
- Cierre oval
1 8 % 5%
- Cardiomegalia y taquicardia supraventricular paroxistica
1 8% 5%
- Taquicardia supraventricular paroxistica
1 8 % 5%
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PRONOSTICO VITAL DEL HIDROPS CARDIOLOGICO

n® de casos(vivos/muertos) % mortalidad

H.con cardiomegalia

4 (vivos) 0%
H.con comunicacién interventricular

1 vivo/2muertos 67%
H.con hipoplasia de cavidades cardiacas

1 muerto 100%
H.con auricula tnica

1 muerto 100%
H.con cierre oval

1 vivo 0%
H.con taquicardia supraventricular

1 vivo 0%
H.con taquicardia suprav. +cardiomegalia

1 vivo 0%

Mortalidad total del hidrops cardiaco.....30%
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HIDROPS DE ETIOLOGIA NO CARDIACA

Incidencia de hidrops no cardiolégico: 8 casos, supone

el 40% del total de hidrops.

Tipos de patologia malformativa en el hidrops no

cardiolégico:

n % de hidrops no cardiaco % del total de hidrops

- Retraso del crecimiento intrauterino

2 25% 10%
- Sin malformaciones ni C.L.R.

3 37% 15%
- Higroma quistico en S. de Turner

2 25% 10%
- Polimalformado en trisomia {8

1 13% 5%
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2.8.- MALFORMACIONES DEL APARATO RESPIRATORIO

- INCIDENCIA:

* N° de malformaciones respiratorias: 19
* Frecuencia: 19 casos/22555 nacidos:
0.8/mil (Incidencia en la poblacién general).
* Respecto a total de malformados (439) supone:

19/439= 4.3% (Incidencia en la poblacién de malformados).

* Malformaciones respiratorias Aisladas: 8
8/19(%)= supone el 42% de las malformaciones
respiratorias.
- Incidencia en la poblacién general: 0.35/mil
- Incidencia en la poblacién de malformados: 1.8%
* Malformaciones respiratorias Asociadas:11
11/19(%)= supone el 58% de las malformaciones
respiratorias.
- Incidencia en la poblacion general: 0.5/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 2.5%
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- Porcentajes por aparatos:

- Hidrops:....c.ccoveeiniaennn. 42 %
- Mf. Cardiacas:................ 37%
- Mf. Pulmonares y hernia diafragmadtica:....... 10%
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VALOR DIAGNOSTICO DE 1A ECOGRAFIA EN T1AS
MALFORMACIONES RESPIRATORIAS:

- Todos los casos de malformacién tenian ecografias obstétricas realizadas.
- De los 19 casos de malformaciones respiratorias comprobadas en el periodo
neonatal o en autopsias los resultados del diagnéstico ecogréfico intraitero
fueron:

* Diagnosticados...... 17 casos ... 89% de las Mf. respirat.

* No diagnosticados... 2 casos ... 11% de las Mf. respirat.

* De las Mf. aisladas:
- Diagnosticadas.... 7 casos ...88% de las Mf{. aisladas respiratorias.

- No diagnosticadas. 1 caso ... 12% de las Mf. aisladas respiratorias.

* De las Mf. asociadas:
- Diagnosticadas..... 10 casos ... 90% de las Mf.asociadas respiratorias.

- No diagnosticadas.. 1 casos.... 10% de las Mf.asociadas respiratorias.

- De los 20 diagnésticos emitidos de malformacion respiratoria intraiitero :
* Diagnoésticos verdaderos positivos....17 casos... 85% de los diagnésticos

intrattero.

* Diagnésticos falsos positivos........ 3 casos... 15% de los diagndsticos
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intradtero.

* De las Mf. aisladas:

- Diagndsticos verdaderos positivos... 7 casos ... 87% de los diagnésticos
intraitero.
- Diagndsticos falsos positivos....... 1 caso ... 13% de los diagnésticos

intraudtero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnésticos verdaderos positivos...10 casos ... 83% de los diagndsticos.

- Diagnésticos falsos positivos...... 2 casos ... 17% de los diagnoésticos.
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MALFORMACIONESY RESDPIRATORIAS

INCIDENCIA Y DIAGNOSTICO FOOGRAFICO

RESPIRATORIAS  NO DIAGNOSTICADOS ABSLADAN
19: 4% 117 427
DIAGNOSTICADOS ASOCIADAS
B9 Sy
MALFORMADOQOS
Si NO
DIAGNOSTICO SI | 17 3
ECOGRAFICO
DE MALFORMACION NO| 2 22533

SENSIBILIDAD: 89%

ESPECIFICIDAD: >99%

VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 85%
VALOR PREDICTIVONEGATIVO: >99%

* El 89% de las malformaciones se diagnosticaron.
* El 85 % de los diagnésticos fueron acertados.
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESUIL.TADOS GLOBALES:

TIPO DE MALFCRMACION: AISLADAS....... ASOCIADAS INCIDENCIA
Y % EN EL
DIAGNOSTICOS: vp fp fn..... vp fp fn TOTAL
n % n % n % n % n % n % n %
DERRAMES PLEURALES:.....c00.0. et e e vt sesse et es e 15(79%)
HIDROTORAX:
0 1(5%) 0 10(53%) © 0 10(53%)
QUILOTORAX:
5(26%)0 0 8] 0 0 5(26%)
ADENOMATOSIS Y QUISTES PULMONARES: ..ttt aveccscovnscoenns 3(16%)
ADENOMATOSIS:
2(11%)0 a a 2(11%)1(5%) 3(16%)
SECUESTROS PULMONARES:........... P ee s et et ersrensaea ve-+-1(5%)
0 0 1(5%) 0 o o

7(37%) 1(5%) 1(5%) 10(53%) 2(11%) 1(5%) 19(100%)

(Los porcentajes se establecieron sobre 19 casos.)
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MALFORMACIONES ASOCIADAS A MF.RESPIRATORIAS

7 DE MALFORMACIONES ASOCIADAS

HIDROPS

UARDIACAS

RESPIRATORIAS+DIAFRAG,

07 10% 207 30% 107 Hiw

]




HIDROTORAX:

Aunque propiamente no es una malformacién congenita, es un signo que pone

de manifiesto diversos tipos de malformacién cardiaca, linfatica,etc.

(1) INCIDENCIAS:

n: 10

incidencia en la poblacién general: (0.44/mil

incidencia en la poblacién de malformados: 2.3%

incidencia en la poblacién con malformaciones respiratorias:53 %
(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnosticos | % de malf.
de malformado demostrado

Diagnéticos ecogrificos:

Verdaderos positivos. 10 91% 100%
Falsos positivos........ 1 9%
Falsos negativos....... 0 0%

Sensibilidad: 100%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 91%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 10
Incidencia en la poblacién general: (.44/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 2.3%
Incidencia en la poblacién con malformaciones respirat:33 %
Incidencia en la poblacién con hidrotorax: 100%
Por aparatos:

- MF. cardiacas: el 70% de los hidrotorax.

- Hidrops: el 80 %de los hidrotorax,dicho de otro modo,
s6lo el 20 % de los hidrotorax no se¢ presentan como
componentes de un hidrops fetalis.

- MF. pulmonares: el 10% de los hidrotorax se asocio a

adenomatosis pulmonar.

221



QUILOTORAX:

Aunque propiamente no es una malformacién congénita, es un signo

indirecto que pone de manifiesto una malformacion en el sistema linfatico de

drenaje pleuropulmonar.

(1) INCIDENCIAS:

n: 5

Incidencia en la poblacién general: 0.2/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 1.1%

Incidencia en la poblacién de malformaciones respirat:26%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n

Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos. 5
Falsos positivos........ 0

Falsos negativos....... 0

% de diagndsticos
de malformado

% de malform.
demostrado

100%

100%
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Sensibilidad: 100%
Especificidad:100%
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 0

Todos los casos registrados fueron aislados.
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ADENOMATOSIS PULMONAR:

(1) INCIDENCIAS:
n:3

Incidencia en la poblacién general: 0.13/mil

Incidencia en la poblacién de malformados: 0.7%

Incidencia en la poblacién con malformaciones respirat: 12%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado
Diagndsticos ecograficos:
Verdaderos positivos. 2 50% 67 %
Falsos positivos........ 2 50%
Falsos negativos....... 1 33%

Sensibilidad: 67%
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 50%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n:1
El dnico casos registrado se en contraba asociado a Hernia

diafragmadtica.

SECUESTROS PULMONARES:

(1) INCIDENCIAS:
n: 1
Incidencia en la poblacién general: 0.04/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.2%

Incidencia en ia poblacién con malformaciondes respirat: 4%

El dinico caso registrado no llegé a diagnosticarse como tal secuestro, aunque

se informé como malformado diagnosticandosele una adenomatosis pulmonar

quistica tipo T (gran quiste voluminosos con muiiltiples de menor didmetro).
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2.9.- MALFORMACIONES DE PARTES BLANDAS:

- INCIDENCIA:

* N° de malformaciones de partes blandas: 19
* Frecuencia: 19 casos/22555 nacidos:
0.8/mil (Incidencia en la poblacién general).
* Respecto a total de malformados (439) supone:

19/439= 4.3% (Incidencia en ia poblacién de malformados).

* Malformaciones de partes Aisladas: 13

13/19(% )= supone ¢l 68% de las malformaciones de partes blandas.

- Incidencia en la poblacién general: 0.6/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 3%

* Malformaciones de partes blandas Asociadas:6
6/19(%)= supone el 32% de las malformaciones p. blandas
- Incidencia en la poblacion general: 0.3/mil

- Incidencia en la poblacién de malformados: 1.4%

226



- Porcentajes por aparatos:

- En casos aislados: artrogriposis, ano
imperforado, onfalocele, craneo en trebol y
arteria umbilical Unica.
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VALOR DIAGNOSTICO DE LA ECOGRAFIA EN _LAS
MALFORMACIONES FACIALES:

- Todos los casos de malformacién tenian ecografias

obstétricas realizadas.

- De los 19 casos de malformaciones p. blandas comprobadas en el periodo
neonatal o en autopsias los resultados del diagndstico ecografico intraiitero

fueron:

* Diagnosticados.... 16 casos ... 84% de las Mf. p. blandas.

* No diagnosticados. 3 casos ... 16% de las Mf. p. blandas.

* De las Mf, aisladas:
- Diagnosticadas.....11 casos ... 85% de las Mf. aisladas de p. blandas.

- No diagnosticadas.. 2 casos ... 17% de las Mf. aisladas de p. blandas.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas..... 5 casos ... 83% de las Mf.asociadas de p. blandas.

- No diagnosticadas.. 1 caso..... 17% de las Mf.asociadas de p. blandas.
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- De los 20 diagnésticos emitidos de malformacién de p.blandas intraitero :

* Diagndsticos verdaderos positivos....16 casos... 80% de los diagndsticos
intratitero.
* Diagnésticos falsos positivos........ 4 casos.. 20% de los diagnésticos

intratitero.

* De las Mf. aisladas:
- Diagndsticos verdaderos positivos...13 casos ...87% de los diagndsticos
intrattero.
- Diagnésticos falsos positivos....... 2 casos ... 13% de los diagndsticos

intraudtero.

* De las Mf. asociadas:
- Diagnésticos verdaderos positivos... 5 casos ... 71% de los diagnésticos.

- Diagnésticos falsos positivos...... 2 casos ... 29% de los diagndsticos.

229



MALFORMACIONES DI PARTES BILAND AN

PANCEDENCLA Y DEAGNOSTIO EOCOGRAVICO

P OBLANDAS NO DIAGNOSTICADOS ASOCTADAS
1o e 16 e
OTHAS MALE. DIAGNOSTICAD O
0. 06 £.1
MALFORMADOQOS
SI NO
DIAGNOSTICO SI 16 4
ECOGRAFICO
DE MALFORMACION NO 3 22532

-SENSIBILIDAD: 84 %

-ESPECIFICIDAD: >99%

-VALOR PREDICTIVO POSITIVO:80%
-VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%

* El 84% de las malformaciones se diagnosticaron.
* El 80 % de los diagnésticos fueron acertados.
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESULTADOS GLOBALES:

TIPO DE MALFORMACION: AISLADAS....... ASOCIADAS INCIDENCIA
Y % EN EL
DIAGNQOSTICOS: vp fp fn..... vp fp fn TOTAL
n % n % n % n % n % n % n %

HIGROMA Y LINFANGIOMA CERVICAL:

6(32%)2(11%)0 5(26%)2{(11%)1(5%) 12(63%)
TERATOMA:

5(26%)0 0 0 0 0 5(26%)
LTIPOMA:

0 0 2(11%) 0 0 0 2{11%)

11(58%) 2(11%) 2(11%) 5(26%) 2(11%) 1(5%) 19(100%)

{(Los porcentajes se establecen sobre 19 malformados).
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HIGROMA Y LINFANGIOMA CERVICAL.:

(1) INCIDENCIAS:
n: 12
incidencia en la pobtacién general: 0.5/mil
incidencia en la poblacién de malformados: 2.77%

incidencia en la poblacién con malformaciones de p.

blandas:63 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO :

n % de diagndsticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecogréficos:

Verdaderos positivos. 11 3% 92 %
Falsos positivos........ 4 27%
Falsos negativos....... 1 8%

Sensibilidad: 92 %
Especificidad: >99%
Valor predictivo positivo: 73%

Valor predictivo negativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 6
Incidencia en la poblacién general: 0.27/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.4%
Incidencia en la poblacién con malformaciones de p. blandas:32 %

Incidencia en la poblacién con higroma o linfangioma cervical: 50%

Por aparatos
- Hidrops: el 33 % de los higromas y linfangiomas cervicales.
- MF. renales: el 16% de los higromas y linfangiomas cervicales.
- Onfalocele,artrogriposis,ano imperforado,arteria umbilical tinica y craneo

en trébol como casos aislados.
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TERATOMA:

(1) INCIDENCIAS:
n: 5
Incidencia en 1a pobiacién general: 0.2/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 1.1%

Incidencia en la poblacién con malformacién de p.

blandas:26%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnésticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:

Verdaderos positivos. 5 100 % 100 %
Falsos positivos........ 0 -
Falsos negativos....... 0 -

Sensibilidad: 100
Especificidad: 100 %
Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n:

Todos los casos registrados fueron aislados.

(4) LOCALIZACIONES:
Teratoma Sacro: 60% de los casos.

Teratoma cervical: 40% de los casos .
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LIPOMA SACRO (con/sin seno pilonidal):

(1) INCIDENCIAS:
n:2
Incidencia en la poblacién general: 0.1/mil
Incidencia en la poblacién de malformados: 0.5%

Incidencia en la poblacién con malformaciones de p. blandas: 11%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnosticos | % de malform.
de malformado demostrado

Diagnésticos ecograficos:
Verdaderos positivos..0 - -
Falsos positivos........ 0 -

Falsos negativos....... 2 100%

Sensibilidad: 0
Especificidad:100%
Valor predictivo positivo: O

Valor predictivo negativo: -

(3) POLIMALFORMACIONES: n:0
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2.10.- MALFORMACIONES DIAFRAGMATICAS

- INCIDENCIA:

* N° de malformaciones diafragmaticas: 7
* Frecuencia: 7 casos/22555 nacidos:
0.3/mil (Incidencia en la poblacién general).
* Respecto a total de malformados (439) supone:
7/439= 1.6% (Incidencia en la poblacién de malformados).

* Malformaciones diafragmaticas Aisladas: 4

4/7(%)= supone el 57% de las malformaciones diafragmaticas.

- Incidencia en la poblacién general: 0.2/mil
- Incidencia en la poblacion de malformados: 0.9%

* Malformaciones diafragmdticas Asociadas: 3

3/7(%)= supone el 43% de las malformaciones diafragmaticas.

- Incidencia en la poblacién general: 0.1/mil
- Incidencia en la poblacién de malformados: 0.7 %

- Porcentajes por aparatos:
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VALOR __DIAGNOSTICO DE__LA__ECOGRAFIA __EN__LAS
MALFORMACIONES DIAFRAGMATICAS:

- Todos los casos de malformacién tenian ecografias obstétricas realizadas.

- De fos 7 casos de malformaciones diafragmaticas comprobadas en el periodo
neonatal o en autopsias los resultados del diagnéstico ecogréfico intratitero

fueron:

* Diagnosticados...... 5 casos ... 71% de las Mf. diafragt.

* No diagnosticados... 2 casos ... 29% de las Mf. diafragt.

* De las M{. aisladas:
- Diagnosticadas.... 2 casos ...50% de las Mf. aisladas diafragmdticas.

- No diagnosticadas. 2 casos ...50% de las Mf. aisladas diafragmaticas.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas...... 3 casos ...100% de las Mf.asociadas diafragmaticas.

- No diagnosticadas.. 0 casos.... 0% de las Mf.asociadas diafragmaticas.
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- De los 10 diagnésticos emitidos de malformacién diafragmatica intraitero :
* Diagnésticos verdaderos positivos....5 casos... 50% de los diagndsticos
intradtero.
* Diagnésticos falsos positivos........ 5 casos... 50% de los diagnésticos

intrattero.

* De las Mf. aisladas:
- Diagnésticos verdaderos positivos... 2 casos ... 40% de los diagndsticos
intrattero.
- Diagnésticos falsos positivos....... 3 caso ... 60% de los diagndsticos

intrauitero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnésticos verdaderos positivos...3 casos ... 60% de los diagndsticos.

- Diagnésticos falsos positivos...... 2 casos ... 40% de los diagndsticos.
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MALFORMACTIONES DIAFRAGMATIONS

ENCIDENCIY Y BEAGNOSTICO BECOGRAFLICO

LDAFEAGMATICA S NGO DIAGNOSTICADOS ASQCIADAN
T2 20 EN N

OTRAS NMALF. PHAGNOSTICADOS ARSLADAS
152 987 PR 57
MALFORMADOS
SI NO
DIAGNOSTICO SI 5 5
ECOGRAFICO
DE MALFORMACION NO 2 22543

-SENSIBILIDAD: 71%

-ESPECIFICIDAD: >99%

-VALOR PREDICTIVO POSITIVO:50%
-VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%

* Bl 71% de las malformaciones se diagnosticaron.
* El 50 % de los diagndsticos fueron acertados.
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESULTADOS GLOBALES:

TIPO DE MALFORMACION: AISLADAS....... ASOCTADAS INCIDENCIA
Y % EN EL
DIAGNOSTICOS: vp fp fn..... vp fp fn TOTAL
n % n % n % n % n % n % n %

HERNIA DIAFRAGMATICA:
2(29%) 3(43%) 2(29%) 3(43%) 2(29%) 0  7(100%)

(Los porcentajes se establecieron sobre 7 casos.)
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2.11.-QUISTES DE OVARIO FETALES:

- INCIDENCIA:

* N° de quistes de ovario: 4

* Frecuencia: 4 casos/22555 nacidos:

0.2/mil (Incidencia en la poblacién general).

* Respecto a total de malformados (439) supone:

4/439= 0.9% (Incidencia en la poblacién de malformados).

* Quiste de ovario como malformacién Aislada: 4
4/4(%)= supone ¢l 100% de los quistes de ovario.
- Incidencia en la poblacién general: 0.2/mil

- Incidencia en 1a poblacién de malformados: 0.9%

* Quiste de ovario como malformacién Asociada: 0

0/4(%)= supone el 0% de las malformaciones
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VALOR DIAGNOSTICO DE I.A ECOGRAFIA EN LOS QUISTES DE
OVARIO:

- Todos los casos de malformacién tenfan ecografias

obstétricas realizadas.

- De los 4 casos de malformaciones diafragmdticas comprobadas en el periodo
neonatal 0 en autopsias los resultados del diagnéstico ecografico intradtero

fueron:

* Diagnosticados...... 3 casos ... 75% de los q.de ovario.

* No diagnosticados... 1 casos ... 25% de los g.de ovario.

* De las Mf. aisladas:
- Diagnosticadas.... 3 casos ...75% de los q.de ovario.

- No diagnosticadas. 1 casos ...25% de los g.de ovario.

* De las Mf. asociadas:

- No se registré ningln caso.

- De los 10 diagnésticos emitidos de q.de ovario intratitero :

* Diagnosticos verdaderos positivos....3 casos... 60% de los diagnésticos
intrattero.

* Diagnésticos falsos positivos........ 2 casos... 40% de los diagnosticos

intraitero.
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* De las Mf. aisladas:
- Diagnésticos verdaderos positivos... 3 casos ... 60% de los diagnésticos
intrattero.
- Diagnésticos falsos positivos....... 2 caso ... 40% delos diagndsticos

intradtero.

* De las Mf. asociadas:

- No se registré ningiin diagnostico.
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MALFORMACIONES DI OVARIO

INCIDENCIA Y DIAGNOSTIOO FCOGRAFICO

OVALRLG NGO DIAGNOSTICADOS
B (e 2R
. .&E"‘i‘u .
s
DIAGNOSTICADOS AISLADAS
o Oy
MALFORMADOS
SI NO
DIAGNOSTICO S1 3 2
ECOGRAFICO
DE MALFORMACION NO 1 22549

- SENSIBILIDAD: 75%

- ESPECIFICIDAD: >99%

- VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 60%

- VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%

L

* El 75% de las malformaciones se diagnosticaron.
* El 60 % de los diagnésticos fueron acertados.
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICQ RESULTADOS GLOBALES:

TIPO DE MALFORMACION: AISLADAS....... ASOCTADAS INCIDENCIA
Y % EN EL
DIAGNOSTICOS: vp fp fn.....vp fp fn TOTAL
n % n % n % n % n % n % n %
QUISTE DE OVARIO:
3(75%) 2(50%) 1(25%) O 0 0 4(100%)

(Los porcentajes se establecieron sobre 4 casos.)
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2.12.- ARTERIA UMBILICAL UNICA:

- INCIDENCIA:

* N de arterias umbilicales vnicas: 7
* Frecuencia: 7 casos/22555 nacidos:
0.5/mil (Incidencia en la poblacién general).
* Respecto a total de malformados (439) supone:

7/439= 1.6% (Incidencia en la poblacién de malformados).

- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESULTADOS GLOBALES:

TIPO DE MALFORMACION: AISLADAS......-. ASQCTADAS INCIDENCIA
Y % EN EL
DIAGNOSTICOS: vp £p fn..... vp fp fn TOTAL
n % n % n % n % n % n % n %

ARTERIAS UMBILICALES UNICAS:

3(42%) 1 2(29%) 2(29%) O 0 7(100%)

(Los porcentajes se establecieron sobre los 7 casos confirmados.)

247



ARTERIA UNMDILICAL UNICA

INCIDENCIA Y BIAGNOSTIHO BCOGRATTCO

ARTERTA UMDBILICAL NO DIAGNOSTICADOS ARGUIADAS

12 TS o e
(2 2970 24

A i y .. : K L ‘:\‘
B L
Mwﬁmw' "

! H'{_ MALE. BINGNOSTIUCADOS ;\l,.\l).\.“i
[RE SN O 1S R I e
MALFORMADOS
S1 NO
DIAGNOSTICO SI 5 |
ECOGRAFICO
DE MALFORMACION NO 2 22547

- SENSIBILIDAD: 71%

- ESPECIFICIDAD: >99%

- VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 83%

- VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%

* El 71% se diagnosticaron y el 83 % de los diagnésticos fueron acertados.
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3.- CROMOSOMOPATIAS

Y MALFORMACIONES CONGENITAS
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En 159 fetos que presentaban en las ecografias algin tipo de malformacién
congénita, se realiz6 el cariotipo; y de ellos, se obtuvieron 32 casos con
cariotipo patologico, lo que supone el 20% ; el resto, 127 casos (80%)

resultaron tener un cariotipo normal.

- Andlisis del porcentaje de cariotipos obtenidos por cordocentesis y

amniocentesis:

(a) Se realiz6 cordocentesis en 123 casos (77% de los 159), encontrandose
cromosomopatia en 19, que supone el 12% del total de fetos diagnosticados por

ecografia de alguna malformacion congénita.

(b) Por otra parte, en 36 casos (23% de los 159), se practicé

amniocentesis, encontrando cromosomopatia en 13 casos, que supone el 8% del

total de fetos diagnosticados por ecografia de alguna malformacion congénita.
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3.1.- FRECUENCIA DE ANOMALIAS CROMOSOMICAS
EN MALFORMACIONES CONGENITAS DIAGNOSTICADAS

ANTANATALMENTE

El nimero y el porcentaje de cromosomopatias encontrada en cada grupo

de malformacién congénita se describe en la siguiente tabla:

-HERNIA DIAFRAGMATICA:................. 4/7.....57%
- PARTES BLANDAS: ... 10/19...53%
-CARDIACAS: ... 12/62... 19%

- DIGESTIVAS+PARED ABDOMINAL....... 8/52.... 15%

-ARTERIA UMBILICALUNICA:............... 1/7.....14%
SN 12/93...13%
-MIEMBROS: . 4/46....9%
-RENALES:. ... 5/92....5%
~FACIALES: ... 1/25....4%
-RESPIRATORIAS: ... .., 0/19.... 0%
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Los diferentes tipos de alteraciones cromosdmicas encontrados en los 32
fetos malformados con cariotipo patoldgico (Fig.n®l) se clasificaron en
alteraciones numéricas o aneuploidias y alteraciones estructurales; siendo al
primer grupo mucho mds frecuente y dentro de éste la trisomia 18 fue la

cromosomopatfa que aparecié en mayor porcentaje.

fig.n®1

Tipo de anomalia cromosomtica

n % Incidencia en
malformados cariotipados.
Numérica:
- MONOSOMIA XO........... 4  12% 2.4%
- TRISOMIA 21................. 9 28% 5.8%
- TRISOMIA 18................ 12 39% 7,2%
- TRISOMIA 13................. 2 6% 1.2%

27 8% 16,6 %
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Estructural:

- DUPLICACIONES@p+)............ 1 3% 0,6%
- TRANSLOCACIONES (14/21).....1 3% 0,6%
(14722 .o 2 6% 1,2%
(13/14)..cccoveee . ] 3% 0,6%

5 15% 3%

Total:19.6%

3.2.- TIPOS DE MALFORMACIONES CONGENITAS

EN FETOS CON CROMOSOMOPATIA

Dentro de los grupos de malformaciones cardiacas y del sistema nervioso
central es donde se hallé un mayor nimero de cromosomopatias, con una

frecuencia similar, sumados los dos grupos incluyen aproximadamente el 41%

del total.
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En los fetos con cariotipo patolégico, la posibilidad de encontrar un feto
polimalformado es ligeramente méds frecuente que encontrarlo con una tnica

malformacién (Fig. n°2).

Fig.n°2

Frecuencia de polimalformados

n %
Polimalformados..................... 16 52%
Con malformacién tnica........... 15 48 %

En los 32 fetos con malformaciones congénitas diagnosticadas
ecograficamente y portadores de un cariotipo patolégico, encontramos un total
de 58 malformaciones, que distribuimos en grupos principales de Organos y

aparatos (Fig.n°3).
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Fig. n°3

Malformaciones en fetos con cromosomopatias

n(58) %

CARDIACA . 12 20.4%
COMUNICACION INTERVENTRICULAR....................... 8 13.6%
CANAL AURICULO-VENTRICULAR..............ccoeinann, 2 3.4%
VENTRICULO IZQ. HIPOPLASICO..............c 1 1.7%
FALLOT ... e 1 1.7%
SN C e e 12 20.4%
HIDROCEFALIA....... 4 6.3%
MIELOMENINGOCELE..... ..ot 4 68%
DOLICOCEFALIA ... e 2 3.4%
BRAQUICEFALIA. ..., 1 1.7%
ARNOLD-CHIARL. ... 1 1.7%
PARTES BLANDAS. ... e 10 17%
HIGROMA QUISTICO......ciiiiiiiiccivcce e 4 6.8%
EDEMA OCCIPITAL. ... ..o 3 5.1%
HIDROPS. .. 3 51%
DIGES TIV AS . e 7 11.9%
ATRESIA-ESTENOSIS ESOFAGICA.........ccoovviiiiiiiinines 4 6.8%
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ATRESIA-ESTENOSISINTESTINAL. ... 3 51%

RENALES......ooiiiiiiii i 5 85%
HIDRONEFROSIS........oooiiiiiiiiii 2 3.4%
RINON EN HERRADURA..........coooviiiiiiieiiiiiieee e 1 1.7%
AGENESIA ARRENAL. .......cooooiiiiiiiiiiiiiieeeeee 1 1.7%
RINONES POLIQUISTICOS ........oiiiiiiieeiiiieeeeeieeeaenaen 1 1.7

DIAFRAGMA ... 4 6.8%

MIEMBROS. ..ot 4 6.8%

FACIALES. .. ..o, 1 1.7%

PARED ABDOMINAL.......oooumiiiiiiiieiaeiieieeieeaee e 1 1.7%

GENITALES . ....ooiiiiiiiiiiie e 1 1.7%

ARTERIA UMBILICAL UNICA..........oviviiiiiiiieieeieeeereeene 1 1.7%

TOTAL:58 100%

Durante el periodo de estudio, se registraron dos casos de triploidia
(69XXX), sin que se hallara ningdn tipo de malformacién en ellos y, si un

retraso del crecimiento intrauterino (CIR) con oligoamnios.
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MALFORMACIONES CLASIFICADAS EN FUNCION DEL TIPO DE

CROMOSOMOPATIA:

Los hallazgos patolégicos suelen ser caracteristicos de cada tipo de
cromosomopatia; en cambio, un cierto nimero de malformaciones descritas en
nuestra casuistica que pudieran tener otra etiologia , no son malformaciones
tipicas de causa cromosémica pero su aparicién ha coincidido en estos fetos con
una cromosomopatia concreta. Se describen, por lo tanto, las malformaciones
diagnosticadas ecogrdficamente y ademds, otras que posteriormente se

constataron en las anatomias patolégicas ¢ informes pediatricos.

(I).- Malformaciones encontradas en los fetos que presentaban
MONOSOMIA 45 XO:

Higroma quistico, edema subcutaneo generalizado, rifiones

poliquisticos, malformacién de Arnold-Chiari, hidrocefalia, mielomeningocele,

hidrotorax.

(I1).-Malformaciones encontradas en los fetos que presentaban TRISOMIA21:
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Edema nucal(la més frecuente), atresia duodenal, atresia esofdgica,
higroma quistico, braquicefalia, hidronefrosis, hidrocefalia, fémur corto,canal

auriculo ventricular, hernia diafragmdtica.

(T1I).-  Malformaciones encontradas en los fetos que presentaban
TRISOMIA 18:

Comunicaciéon interventricular ( la mds frecuente), hernia
diafragmatica, atresia esofdgica, hidrocefalia, pies y manos deformes,
mielomeningocele, craneosindstosis con dismorfia crancofacial, higroma
quistico, edema subcutaneo generalizado, onfalocele, dtero bicorne, riién en

herradura e hipoplasia de cavidades cardiacas.

(IV).- Malformaciones encontradas en los fetos que presentaban
TRISOMIA 13:
Comunicacion interventricular, tetralogia de Fallot,labio leporino y

paladar hendido e hidronefrosis.

(V).- Malformaciones encontradas en fetos que presentaban trisomia por

TRANSLOCACION CROMOSOMICA:
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(a).- TRANSLOCACION 14/21: Atresia duodenal.

(b).- TRANSLOCACION 14/22: Agenesia renal, comunicacién

interventricular, agenesia del 5° dedo e hidrops.

(c).- TRANSLOCACION 13/14: Atresia yeyunal.

(VI).- Malformacién encontrada en el feto con DUPLICACION 4P+:

Mielomeningocele.
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3.3.- ASOCIACION DE CROMOSOMOPATIAS
Y

MALFORMACIONES CARDIACAS CONGENITAS

En los fetos con cromosomopatia, 1a malformacién congénita mds frecuente

es la cardiaca.

Segilin nuestra casuistica, tenemos aproximadamente un 0,27 % de incidencia
de malformacién cardiaca congénita diagnosticada durante la gestacién y en la

primera semana de vida.

De los 62 casos en total con malformacién cardiaca, 28 fetos fueron
estudiados citogenéticamente, resultando cariotipo patolégico en 12 de ellos; lo
que supone, que el 43 % de los fetos cardidpatas cariotipados son portadores de

una cromosomopatia.

La malformacién cardiaca mds frecuentemente encontrada en fetos con
cromosomopatia fue la COMUNICACION INTERVENTRICULAR (Fig.n°4)
y en la mayoria de los casos, el feto presenté otra serie de malformaciones
asociadas en diferentes 6rganos; eran pues, fetos polimalformados, consecuencia

de las trisomias, principalmente la del cromosoma 18.
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Fign® 4
Tipo de n°® cromosomopatia/total cardiopatias
malformacion

cardiaca

aisladas  asociadas total

Civ 0N 10/13 10/14 (77%)
Canal AU-V 1/1 0 1/1
Hipoplasia C-I 0/4 0 0/4
T.de Fallot 0/1 1/1 172 (50%)
Ectopia cardiaca 0 0/1 0/1
Cardiop. compleja  0/2 0 0/2
Estenosis valvular  0/1 0 0/1
Coartacién aértica 0 0/1 0/1
Cardiop. dilatada 0/1 0/1 Q/2

total: 1/10 11/17 12728 (43%)

Es importante destacar que 1a cromosomopatia mas frecuente es la trisomia

(Fig.n°5), que comprende aproximadamente el 90% de las cromosomopatias
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presentadas por fetos con cardiopatia congénita; siendo las trisomias de los

croméosomas 18,21 y 13 las registradas y en ese orden de frecuencia.

fign® 5

Tipo de Tipo de cromosomopatia
malformacion

cardiaca

Trisomias Turner Otras
21 18 13

CIvV 1 7 1 1
Canal AU-V 1
Fallot 1

En determinados casos de cardiopatias, el nimero de casos registrados no

es suficientemente grande para obtener conclusiones definitivas respecto a los

porcentajes reales.
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4 .- COSTES
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La finalidad principal es obtener ¢l coste en pesetas; para ello, el Ministerio
de Sanidad establecié el sistema de Unidades Ponderadas de Asistencia (UPA),
unidad que mide la actividad desarrollada, valida para cualquier centro de la
Sanidad Piblica y aplicada también a centros privados con los que se establecen

conciertos con la Seguridad Social, para afio 93 se establecieron los siguientes

baremos:
Estancias UPA‘s
ObStétriCa. ..o 1.2
Quirtigica........coovvriiveinienenns 1.5
UCK. . i 5.8
Neonatologia..........ccc.ooouun... 1.3
Pedidtrica............cocoevvviieenn. 1.3
Consultas UPA‘s
Primeras consultas................... 0.25
Consultas siguientes................. 0.15

(Orden 29-6-93 B.O.E. 8-7-93)
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La actividad desarrollada en nuestro Servicio fue de media aproximada 9700
UPA‘s al, mes que expresado en pesetas asciende a 348.600.000 al mes en coste
total, el coste Unitario de Actividad era; por tanto, de 35941 pesetas/UPA de

media aproximada.

El desglose del nivel anual de actividad y procedimientos con equivalencia

en UPA's, el importe del coste unitario de la UPA asistencial y de 1a UPA con

procedimientos supone:

Descripcion Cuantia Valor unitario Total
LActividad/proced. I en UPA's UPA’'s
Hospitalizacién................. 33707 1.5-1.2-5.8 47494
Consulta primera.............. 29772 0.25 7443
Siguientes consultas.......... 76254 0.15 11438

Resultado coste unitario UPA‘s asistenciales : 35941
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Sobre la integracién de los gastos reales mensuales, realizamos la siguiente

tabla ordenada segiin la importancia a la repercusion del! coste total:

concepto % del gasto real

- Coste estructural:...... 4%

- Hosteleria, etc:........5%

Para la obtencién de la relacién coste-beneficio, objetivo de la tésis, hemos
manejado los costes de Hospitalizacion,consultas y costes repercutidos,
considerando al margen, el coste del personal en el Departamento, ya que no

se alteré durante el periodo de la obtencién de los datos.

Asi mismo, no hemos tenido en cuenta los costes estructurales por el mismo
motivo.

El coste del bloque quirtrgico y hosteleria que suponen aproximadamente
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el 15% no se consideré por su relativa baja cuantia respecto de los anteriores
parametros y més sujeto en cambio, a otros criterios de control de calidad
asistencial.

Un vez que establecida la cuantia real en UPA‘s y pesetas de la estancia
hospitalaria, consultas externas y costes repercutidos. Hemos tratado de
establecer las diferencias en el coste entre los casos de diagndstico antenatal de
feto malformado en ¢l 2° y 3° trimestre de la gestacién y cuando el diagnéstico
se establece en el periodo postnatal; parar ello, en primer lugar hemos separado
los gastos generados por la asistencia sanitaria aportada a la madre (grupo 1) de

la requerida por el feto y neonato portador de una malformacién congénita

(grupo II).

Finalmente, se suman los costes en los casos de diagndstico
de malformacion fetal prenatales y postnatales para obtener
las diferencias entre ellos.

Para calcular el gasto econémico, es preciso primero cuantificar el mimero
de dias de hospitalizacién materpa y el nimero de consultas obstétricas que

realizé la gestante en los casos de diagnéstico prenatal y postnatal (tabla 4.1.).
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tabla 4.1.
Principales repercusiones en el Servicio de Obstetricia y Ginecologia en el

seguimiento de una gestante portadora de un feto con malformacién congénita.

Periodo diagndstico:......... ... .2%rimest.  3° trimest.  postnatal

prenatales:..................... ... 2.74+-1.7 6.7+-3.7 7.2+-1.6

materna:.......ooeeeeeneennidennnnns 6+-1 8+-3.6 4.4+-1.3

(X +/-ds)
Segiin quedoé establecido anteriormente, la estancia hospitalaria obstétrica
y quiriigica correspondia a 1.2-1.5-5.8 UPA's. Siendo 1 UPA =35941 pesetas;
por lo tanto, 1 dia de estancia hospitalaria genera un coste de 54000 pesetas
aproximadamente. Calculada la media de hospitalizaciones en cada caso se

obtiene el coste siguiente (tabla 4.1.a)

Coste de hospitalizacion materna

(1 estancia=1,5 UPA "s=54000pts)
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Tabla 4.1.a.

Periodo del diagndstico: 2° trimestre 3°trimestre postnatal”
dias hosp/caso : 6+/-1 8+/-3,6 4,4+/-1,3
UPA‘s/caso : 9+/-1,5 12+/-5,4 6,6+/-2
pts/caso : 324000 432000 237.600

total pts en el total

de casos de los 3 anos: 110.677.000 30.650.400

Diagn.prenatal / Diagn.postnatal
* 1 caso no diagnosticado prenatalmente.

En el caso de las consultas Obstétricas, se procedié se manera similar ,
teniendo en cuenta que una consulta correspondia a 0.2 UPA‘s, el coste de 1
consulta = 7200 pts.

Calculada la media de consultas en cada caso se obtiene el coste (tabla

4.1.b):
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tabla 4.1.b

Coste de consultas obstétricas maternas

Periodo diagnéstico: 2°trimestre 3°trimestre postnatal
n® consultas/caso 2.7+/-1.7 6.7+/-3.7 7.2+/-1.6
UPA‘s/individuo 0.5+/0.3 1.3+/-0.7 1.4+/-0.3
pts/individuo 18000 46700 50300

total pts en el diagnosticados diagnost.

total casos prenatalmente postnatal

de los 3 afios 10.028.500 6.488.700

La suma de ambos costes : hospitalizacién y consultas,queda de 1a siguiente

maneraftabla 4.1.¢):
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tabla 4.1.c

Coste: Hospitalizacién materna + Consultas

Periodo diagndstico: 2° trimestre 3°trimestre postnatal

pts/individuo: 342.000 478.700 288.000

Para el Grupo II, coste generado por ¢l feto y neonato portador de una
malformacién, el cdlculo se realizé de la siguiente manera:
- Primero fue preciso obtener ta media de los dias de hospitalizacion

neonatal en ambos casos, ya fuera el diagndstico pre o postnatal.

- Hallar el porcentaje de neonatos remitidos con posterioridad a las

consultas externas infantiles del hospital.

- Las necropsias realizadas en anatomia patolégica y las intervenciones

quirdrgicas que requirieron estos recien nacidos con malformacion(tabla 4.2.).
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tabla 4.2.

Principales repercusiones para el Servicio de Neonatologia y Pediatria en el

tratamiento y seguimiento de recien nacidos portadores de alguna malformacién

congénita diagnosticable en el periodo fetal.

diagnosticados diagnosticados
prenatalmente postnatalmente
Nifios remitidos a consultas externas... 69% 83 %
chi cuadrado=5.67 p<0.05
Dias de hospitalizacion....... 21+-74 20+-6.4
(dias/neonato) t=2 n.s. t=2 n.s.
Necropsias realizadas.......... 31% 17%
chi cuadrado=1.36 n.s.
Intervenciones quirirgicas..... 26% 44 %
chi cyadrado=2 11 ns
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Coste repercutido:

Para obtener ¢l coste repercutido atribuible al diagnéstico prenatal nos
hemos basado también en los datos aportados por la Gerencia del Hospital
repecto al gasto repercutido del Departamento a Julio del 93 cuya cuantia fue
de 56.000.000 de pesetas al mes que al afio supondrian aproximadamente
672.000.000 pesetas, el porcentaje de este coste, que es total para todo el
Departamento, que corresponderia al diagnéstico prenatal de las malformaciones
se estimd basado en el indice de estancias hospitalarias, al ser este el pardmetro

de mayor cuantia de los que manejamos.

Si durante los 3 afios, en todo el Departamento, hubo aproximadamente
173.000 estancias, de las cuales 2738 estaban en relacién con nuestros sujetos
de estudio,2170 (79%) en los casos con diagndstico antenatal y 568 (21%) en

los de diagnéstico postnatal.

Asi, se puede decir que el 1.6% de las estancias hospitalarias del
Departamento de Obstetricia y Ginecologia pertenecen a gestantes portadoras de
un feto malformado o a puérperas que han tenido un feto un hijo con
malformacion, el 1.3% en los casos diagnosticados prenatalmente y el 0.3% a

los casos de diagnéstico postnatal.
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Si consideramos como buena la estimacion del 1.6% del indice de estancia

hospitalaria y 1a hacemos extensible al coste repercutido, se obtiene un coste

repercutido atribuible a la asistencia al diagnostico de las malformaciones. Este

coste quedaria asi: 10.750.000 pts /afio, siendo en los 3 afos de estudio, de

32.250.000 de pesetas.

Para determinar el coste repercutido perteneciente a los dos grupos:

Periodo diagndstico : Antenatal(2°y3°t) Postnatal
% del coste repercutido 1.3% 0.3%
Pts/afio 8.736.000 2.016.000
Pts/periodo estudio 26.208.000 6.048.000
_ Pts/individuo 84.500 46.900
EL CALCULO FINAL FUE:
Periodo diagnéstico : Antenatal Postnatal
Hospitalizacién (pts/caso) 378.000 237.600
Consultas (pts/caso) 32.350 50.300
Coste repercutido (pts/caso) 84.500 46.900
total (pts/caso) 494.850 334.800
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1.- EFICACIA DEL DIAGNOSTICO

-DISCUSION-
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Para establecer la relacion coste beneficio de cualquier procedimiento
diagnoéstico es preciso; en primer lugar, determinar la eficacia del mismo y

valorar la disponibilidad de medios para poder aplicarla.

La estimacion del coste es actualmente indispensable y debiera siempre
incluirse en todo trabajo de caracter cientifico; sobre todo, si se trata de
demostrar el beneficio que universalmente puede aportar una determinada
técnica y cuando los presupuestos para llevarla a cabo, no siempre estan sujetos
a criterios puramente médicos, sino que juegan un importante papel los criterios

econdémicos.

Siguiendo estos objetivos y en beneficio de una expresién mds descriptiva

y comprensible, se hace preciso dividir el capitulo en diferentes apartados que

se relacionan directamente con la exposicién de los resultados.
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1.1.- INCIDENCIA:

La incidencia de malformaciones congénitas en nuestro Hospital durante el
trienio 90-92 fue del 1.95%; cifra ligeramente inferior a la que cabria esperar
en nuestro medio segiin los resultados de otros informes como el "Report of the
European Study Group on prenatal diagnosis”™ , que informa sobre una
frecuencia de 3% de defectos congénitos observados al nacimiento y durante los
primeros afios de vida. Mas alin, si tenemos en cuenta que nuestro
Departamento es un centro de referencia, donde se envian casos de otros centros

sanitarios.

Esta discrepancia también puede ser debida a los criterios de seleccidn, que

mds adelante se comentan.

Estamos de acuerdo con la afirmacién de que esta cifra no refleja en
absoluto la incidencia real, pues se ignora el nimero de casos referidos al total

de embriones y fetos en un periodo de tiempo concreto.

Por otra parte, nosotros hemos registrado los casos de arteria umbilical
tnica y de arritmias fetales pero no los contamos a efecto de incidencia de la

patologia malformativa.
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1.2.- CRITERIOS DE SELECCION:

Llegaron a diagnosticarse 310 fetos con malformaciones congénitas, en
muchos casos ¢l feto era un polimalformado, si se contase por el nimero de
malformaciones serfa muy superior, nosotros hemos contabilizado por
individuos y no por malformaciones aisladamente; este criterio de inclusién en
la estadistica de las malformaciones es un aspecto importante, ya que numerosos
trabajos publican indices de frecuencia mayores, pero haciendo referencia al
nimero de malformaciones concretas y no al nimero de individuos, esta
seleccién puede utilizarse para dar una aparente mayor riqueza a la casuistica,

o para presentar una eficacia superior en el diagnostico.

1.3.- EFICACIA GLOBAL DEL DIAGNOSTICO ECOGRAFICO:

Como prueba de screening obtuvimos un alto rendimiento, el 71% de
sensibilidad; es decir, se consiguié diagnosticar casi tres cuartas partes de los

afectados por una malformacién en términos globales.
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La especificidad alcanz6 un nivel superior al 99%. Es dificil encontrar una
técnica diagnostica en medicina, con una capacidad tan elevada para detectar a
los individuos no afectos. Aunque esta cifra no sea exacta, puesto que un cierto

mimero de malformaciones se diagnostican en la infancia.

Para conocer la especificidad real, quizds serfa preciso saber el tanto por
ciento de malformaciones que se diagnostican con posterioridad; pero teniendo
en cuenta que un cierto nimero no se puede poner en evidencia hasta que el
nifio no alcanza una determinada edad, y en ocasiones hasta la etapa adulta e

incluso nunca llegan a ser diagnosticadas.

El valor predictivo positivo del 85 %, nos indica la alta probabilidad de estar

afecto, si la ecografia se informé como patolégica.

Algunos casos, en los que nicialmente el feto se diagnosticé como enfermo
y tras el nacimiento no se constato la patologia, se pueden explicar por la propia
historia evolutiva de determinadas malformaciones, como es el caso de las

dilataciones pielocaliciales o las cardiomegalias.

Para el proceso de andlisis de los resultados y su verificacién posterior, era

preciso establecer un criterio cerrado y riguroso al "etiquetar" a un feto como
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patolégico o no; sin tener en cuenta que el proceso pudiera evolucionar
favorablemente, lo que obligaria a establecer una compleja clasificacién, en

funcién de la probabilidad estar afectado al final de la gestacién.

Otro motivo, fue la disponibilidad del Hospital para realizar un nimero
determinado de ecografias a cada gestante, en funcion de la edad gestacional,
dada la demanda propia de otros tipos de ecografias para la seccidén de
fisiopatologia fetal de nuestro Departamento. En determinados casos, si hubiese
sido posible realizar una ecografia justo antes del nacimiento, probablemente la

eficacia del diagndstico hubiese sido ain mayor.

Con un valor predictivo negativo superior al 99%, se puede casi afirmar con

plena seguridad, que siendo la ecografia normal, el feto no esté afecto.
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1.4.- EFICACIA DEL DIAGNOSTICO ECOGRAFICO DE LAS

MALFORMACIONES POR APARATOS:

1.4.a.- SISTEMA NERVIOSO CENTRAL.

Son los defectos congénitos, segun nuestro trabajo, mas frecuentes. El 21 %

de todas las malformaciones pertenecian al sistema nervioso central.

En este grupo se obtuvo una eficacia en el diagnéstico superior a la global.
De 93 casos de malformados, se detectaron 75; es decir, se diagnosticaron el
81% de las malformaciones del sistema nervioso central (sensibilidad),

obteniendose un 87% de valor predictivo positivo.

En un futuro préximo, cabe esperar el alcanzar unos indices mayores en el

diagnéstico con la introduccién de la RMN, Korsvik™.

El indice del diagndstico de las malformaciones asociadas fue muy

ligeramente superior al alcanzado en las aisladas.
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Sélo destaca negativamente, la aparente elevada cifra de 24% de
diagnoésticos falsos positivos en malformaciones aisladas, causado por el
diagnéstico de las hidrocefalias y quistes coroideos aislados, s6lo entre los dos
grupos comprenden el 60% de estos falsos positivos; justificables debido a la
etiologia y evolucioén propia en estos dos casos. Por ello, para Murphy’, al
diagnosticar una hidrocefalia, es preciso consultar al neurocirujano la posibilidad

y el momento de la posible intervencidn quiriirgica reparadora.

El encefalocele, segiin nuestra casuistica, es una patologia que siempre se
presenté asociada a otras malformaciones; principalmente a dilataciones del
sistema excretor urinario con o sin hidronefrosis y a polidactilias en ¢l 50% de

los casos, integrando al sindrome de Meckel-Gruber.

El 50% de las arterias umbilicales tinicas y el 25% de los labios leporinos,
en nuestros resultados, se asociaban a malformaciones del sistema nervioso
central; en concreto, a hidrocefalias y holoprosencefalias, observacion hecha

también por Nyberg”.

En los dos casos de sindrome de Dandy-Walker, la malformacién se
present6 aislada. Segin Nyberg’, el pronéstico depende directamente de la

presencia o no de una cromosomopatia en ¢l feto.
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Segiin nuestros resultados, sélo el 16% de las holoprosencefalias se
asoclaban a malformaciones faciales. Cifra que contrasta con los resultados de
otros autores como McGahan™ que las describen asociadas en en 89% de los

Casos.

1.4.b.- RENALES Y TRACTO URINARIO

Fue el grupo de malformaciones donde se obtuvo una mayor sensibilidad,
hasta el 92% de los casos se liegaron a diagnosticar. Y el 86% de los
diagnosticos de afectacién, valor predictivo positivo, fueron acertados, a pesar
de estar incluidas las dilataciones piclocaliciales minimas y cuya evolucion, en
ocasiones, es poco predecible ya que en muchos casos desaparecen tras el

nacimiento segin Cordier®.

Generalmente, 1a malformaciones urolégicas suelen ser las mds frecuentes,
en nuestro trabajo ocuparon el 2°¢ lugar, tras las del sistema nervioso central,

con 92 y 94 casos respectivamente. Las diferencias son practicamente
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insignificanties y en las cifras de incidencia sobre la poblacién de malformados

les corresponde identico porcentaje: el 21%

Las asociaciones a otras malformaciones, aunque variadas y principalmente
con las del sistema nervioso central, alcanzan sélo el 26%, en contraste con el

conjunto de todas las malformaciones que globalmente se asocian en el 43%

Segin Arger®, la semana 25 parece ser el momento Gptimo para la

exploracion renal.

El defecto congénito urolégico y, en general, mds frecuente, es la dilatacion
del sistema excretor en todas sus variantes, desde la minima ectasia piélica
hasta la hidronefrosis bilateral severa; que se encontré en el 0.2% de la

poblacién general.

Otros autores como Chittty® refieren un 0.6% de incidencia en la poblacion

general.

Depende en gran medida del criterio de seleccién de los pacientes. En este
caso, definido por el diametro anteroposterior de la pélvis renal; segin nuestro

criterio, hasta 10 milimetros a las 20 semanas de edad gestacional. Para Chittty
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y col. 5 milimetros de dilatacién, a la misma edad gestacional, puede tener una
significacion clinica en el recien nacido. Para otros autores como Grignon®, un

cdliz renal entre 1 y 1.5 cm resulta normal a las 20 semanas de gestacion.

Suele ser una patologia que se presenta aislada, s6lo el 15% de los casos se
asocian a alguin otro tipo de malformacion.
En consecuencia, se manifiesta trds el nacimiento como la aparicién de un

reflujo vesicoureteral ( Najmaldin®).

El 63 % de los casos de dilatacién pielocalicial son bilaterales, generalmente

de etiologia malformativa en la uretra.

El estado de hidratacién materna no influye en la dimension calicial fetal,

Hoddick®.

La dilatacién alcanzé ¢l grado de hidronefrosis en el 83 % de los casos. Mds
de la tercera parte de éstos pertenecia al lado izquierdo y casi la mitad eran
bilaterales; siendo este grupo, el que mds frecuentemente se asocié a
malformaciones de otros 6rganos; por lo tanto, de peor prondstico,

Gruenewald®.
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Es mds frecuente en varones, en proporcién 1,6:8 segin Najmaldin®’.

La poliquistosis renal (Potter I) y la displasia quistica
(riién multiquistico) se registraron con una incidencia similar, de
aproximadamente 0.06% en la poblacién general. La eficacia en el diagnéstico

llegd al 93 y 99% respectivamente, de sensibilidad.

Y en ambos casos, la asociaciéon a una malformacion del sistema nervioso
central sucedié en el 20%. Con hidrocefalias, en el caso de la poliquistosis renal

y a mielomeningoceles, en los rifiones multiquisticos.

Es muy significativa la alta incidencia encontrada de sindrome Prunne-belly,
0.27 por mil en la poblacién general, y casi el 7% de las malformaciones

renales. Para otros autores como Mandell * s6lo ocupa el 1% de este grupo.

El éxito en el tratamiento de las hidronefrosis congénitas intradtero,
Harrison®y Schaaps®, depende de la adecuada seleccién de los casos segiin el
volumen de liquido amniético, de la imagen ecogrifica que presenien los

rifiones, del grado de diuresis y de los niveles de sodio y cloro en la orina fetal,

Glick®
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1.4.c.- CARDIACAS

Se alcanz6 una incidencia de 0.27% en la poblacién general, siendo el tercer

grupo mds frecuente de malformaciones con 62 casos.

En dos terceras partes de los casos existia otra anomalia asociada; por lo
general, también cardiovascular con o sin hidrops o perteneciente al sistema

nervioso central.

Para Alland™, el corte ecogrifico de cuatro cdmaras puede detectar
anomalias cardiacas severas en el 2 por mil de las gestantes. El 69% de las

malformaciones cardiacas son diagnosticables en éste corte, Gurleenk™.

Aunque ¢l 85.5% de los diagndsticos fueron acertados, la sensibilidad llegé
al 58%, pero la mitad de estos casos pertcnecian a malformaciones de los
grandes vasos, cuyo diagndstico ecografico conlleva una mayor dificultad, por
las caracteristicas propias de la circulacién fetal. Este grupo de patologias no
se suele tener en cuenta en muchas estadisticas publicadas; obteniendo asi, un
indice de sensibilidad en el diagnéstico de las malformaciones cardiacas mucho

mayor.
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Todos los casos de comunicacién interventricular y cinco de los seis casos
de comunicacién interauricular, estaban asociados a otras malformaciones,
principalmente cardiacas. En las cuales, la aplicacion del Doppler color a

permitido mejorar sustancialmente el indice diagndstico Weston™.

El diagnéstico de una coartacién adrtica o la valoracién de una amplia
comunicacién adrticopulmonar intrautero puede ser extremadamente dificil y
probablemente no se lleguen a diagnosticar hasta que en la infancia comienzan

a generar sintomatologia.

Una malformacién cardiaca que conlleva un especial mal prondstico es el
ventriculo izquierdo hipopldsico, de etiologia desconocida y que en ocasiones

requiere transplante cardiaco Anderson”.

El nimero real de valvulas cardiacas afectadas fue significativamente
mayor, ya que para obtener los datos de la estadistica se contd el nimero de
fetos y no el nimero de matformaciones en cada feto; como por ejemplo, en los

casos de tetralogia de Fallot y valvulopatias muiltiples.

La estenosis pulmonar fue la valvlopatia més frecuente, afect6é al 65% del

total de casos y en todas las ocasiones se asocia a otros tipos de malformaciones
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o es parte Integrante de una tetralogia de Fallot.

Se diagnosticé una saculacién de la vélvula de Eustaquio que generaba

extrasistoles.

En el resto de las valvulapatias estaba constituido por: la estenosis de las

valvulas mitral, adrtica y tricispide.

1.4.c.1.- CARDIOPATIAS CON HIDROPS FETALIS

Las cardiopatias congénitas estructurales se manifestaron intrautero con
hidrops asociado en ¢l 21 % de los casos y, en el 33% de los casos existia una

arritmia ademds de la cardiopatia estructural.

Arritmias congénitas sin evidencia de cardiopatia estructural no fueron
contadas como malformacién congénita, pero se analizaron también,
observandose una asociacién a hidrops en sélo el 9% de los casos.Se deduce,
por lo tanto, que la aparicién de hidrops viene condicionada directamente por
la patologia estructural cardiaca y agravada por la arritmia, afectando la

hemodindmica fetal.
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En un futuro replanteamiento sobre la incidencia de malformaciones
congénitas quizas debiera constar como patologia malformativa, la arritmia fetal,
teniendo en cuenta que su etiologia, generalmente estd condicionada a un

desarrollo inadecuado del sistema de conduccion cardiaco.

Segiin nuestra casuistica, la incidencia de arritmia fetal diagnosticada fue del
(.47 por mil en la poblacién general. Cifra nada despreciable pues supera a la
incidencia de otras malformaciones como las diafragmaticas y dentro del grupo
de las cardiacas seria superada sélo por la comunicacion interventricular, que

es el tipo mas frecuente.

De los 10 casos de arritmia fetal contabilizados intrautero, el 60% no tenian
cardiopatia estructural macroscépicamente diagnosticable y el 80% pertenecian
al grupo de taquiarritmias, siendo el 20% restante consideradas como

bradiarritmias.

Casi la mitad de las taquiarritmias fueron extrasistoles sin repercusion

hemodindmica para el feto.

Durante nuestro periodo de estudio se llegaron a tratar farmacoldgica e

invasivamente 4 casos; de ellos, 3 mejoraron muy significativamente y s6lo un
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feto fallecié a consecuencia de su patologia de base.

Los criterios de seleccién para realizar tratamiento se basaron en el
deterioro hemodindmico sufrido por el feto, puesto en evidencia por la aparicion
de hidrops y cardiomegalia que indicaba la existencia de una insuficiencia

cardiaca. Siempre se conté con el asesoramicnto del cardidlogo infantil.

1.4.d.- DIGESTIVAS

Ocupan el 4° lugar en orden de frecuencia con una incidencia del 0.23% en
la poblacién general y el 42% de los casos se presentan asociados a otros tipos

de malformaciones, principalmente nerviosas, cardiacas y renales.

Dentro de este grupo hemos incluido la gastrosquisis y al onfalocele.
Aunque etiolégicamente formarian grupos diferentes, el aparato digestivo sufre

las peores consecuencias de estas patologias (Walkinshaw™).

Con un valor predictivo positivo del 90% y un 73% de los casos

diagnosticados intrautero, el valor diagndstico de la ecografia en las
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malformaciones digestivas se situa proximo al valor del conjunto de todas las
malformaciones. Llama la atencién que sélo el 50% de las malformaciones
asociadas llegaran a diagnosticarse aunque el 100% de los diagnésticos de
malformacion digestiva asociada fueron verdaderos positivos. La explicacién se
encuentra en que los casos de ano imperforado y un tercio de los casos de
atresia y/o estenosis esofdgica, no se diagnosticaron antenatalmente; era de
preveer, ya que son patologias, en muchas ocasiones, "silentes” al diagndstico
ecografico durante 1a vida intrauterina; a no ser, por una excestva dilatacién del
colon, en el caso del ano imperforado (Harris”); o, si la estenosis del eséfago
es lo suficientemente importante para causar la ausencia de replecion
gastrointestinal o generar hidramnios (Pretorius™); en caso contrario, el

diagnético resulta casi imposible.

Casi la mitad de las atresias y/o estanosis intestinales que se asocian a otras
malformaciones, lo hacen con las del sistema nervioso central y con cierta

frecuencia también con cardiacas y renales.

También es destacable que un tercio de los casos de atresia intestinal se

originan en fetos portadores de un trisomia 21.

La incidencia de onfalocele en nuestro medio, 1 caso cada 2000
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nacimientos, es muy superior a la habitual del 1/5800 segln Schwartz”, y se

aproxima a la incidencia maxima, detectada en algunas zonas de Africa, con

1/1400, Grupta'®.

El diagnéstico diferencial entre gastrosquisis y onfalocele es de gran
importancia en cuanto al pronéstico Tucci'® Hasan'®, ya que el 40% de los
onfaloceles se encontraban en fetos con trisomia 18, incompatible con la vida,
son cifra similares a las de otros autores como Gilbert!™; ademds, el 40% se

asociaban a malformacicones cardiacas junto con un 20% de malformaciones

renales.

En cambio, la gastrosquisis no se asocié con otras malformaciones, segin

nuestros datos; por lo tanto, la evolucién tiene un mejor prondstico.

Para Kirk'™, la gastroquisis tiene una mortalidad del 13,5% frente al 29%

en los casos de onfalocele.

Actualmente, se discute la posibilidad de la eficacia del tratamiento del

defecto de la pared abdominal anterior Sauter'®, Carpenter'®, con material

sintético de silastic como sustitutivo al cierre de la pared.
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1.4.e.- EXTREMIDADES

Comprenden el 10% del conjunto de mailformaciones, con una incidencia del

0.2% en la poblacién general.

En este grupo se alcanzé un nivel bajo de sensibilidad, el 33%; aunque el

100% de los diagnésticos de afectacion resultaron ciertos.

De los 31 casos de malformacién de extremidades que no llegaron a
diagnosticarse; es decir, el 77% del total, en 24 casos pertenecian a defectos en
manos y pies que, a veces no es posible su visualizacién ecogréfica y requiere

otras técnicas de diagndstico prenatal como la fetoscopia, Hobbins'”.

En los casos de acondrogénesis y nanismo tanatoférico la eficacia del
diagnéstico fue absoluta, de igual manera en los fetos con deformidades de
manos sugerentes de pertenecer a fetos trisémicos, signo de gran valor
diagnéstico pues se trata de verdaderos “"marcadores ecogréficos” de

cromosomopatl'as -

Segun nuestra casuistica, el hallazgo de un "fémur corto”, no parece poseer

la gran sensibilidad como marcador ecografico para la trisomia 21 que indican
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algunos autores como Grist'®

demostrando una sensibilidad del 50%; para
Yogesh'” y Cuckle''” parece mds eficaz la relacién de dos variables como el

fémur y el didmetro biparietal.

Para los dos casos de focomelia, que supone un 0.1 por mil de incidencia
en la poblacién general, no hemos encontrado ningin factor etiolégico que

juntificara su aparicién.

Durante el periodo de estudio, no se registrd ninglin caso de amelia,
completa ausencia de un miembro; si bien, la incidencia, segiin Froster'!!, se

estima en aproximadamente (.15 en 10.000 nacidos.

1.4.f.- FACIALES

El diagnéstico de las malformaciones faciales conlleva una dificultad
especial debido a las pequefias dimensiones de algunos tipos de defectos y a la

diferenciacién entre una facies patolégica que sugiera algin sindrome dismorfico
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y una facies dentro de los limites de 1a normalidad, que por la mala ¢posicién
fetal o la escasez de liquido amnidtico, al examen ecografico aparezca en parte

deformada o comprimida y la imagen no sea satisfactoria para el examinador.

Por ello,sélo se alcanzé a diagnosticar intrautero el 16% de los defectos

faciales, aunque ¢l 80% de los diagnésticos de afectacién fueron acertados.

Como el 40% de las malformaciones faciales se presentaron asociados a
otros defectos, su hallazgo obliga a fa bisqueda de los mismos. En una cuarta

parte de los casos, se encontrard una malformacién renal.

Otra frecuente asociacion es del labio leporino con o sin hendidura palatina,
en el 16% de los casos con defectos en la pared anterior del abdomen, en

concreto con la hernia umbilical en el recien nacido.

El labio leporino estaba asociado, en un tercio de los casos a la hendidura
palatina; en ellos, resultaba menos frecuente la aparicién de alguna otra
malformacién de otro 6rgano que cuando el labio leporino se presentaba sin

ésta.
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1.4.¢.-HIDROPS

La inclusion del hidrops fetalis como grupo propio de patologia
malformativa es discutible, porque generalmente, es la manifestacién de una
patologia orgénica de base; ya sea una cardiopatia, una uropatia o una alteracién

sanguinea y en muchos casos la etiologia tampoco es de indole malformativa.

Pero tradicionalmente, figura en la mayoria de las clasificaciones descritas
en la literatura; por este motivo, nosotros lo hemos presentado como un grupo

mas.

El interés principal del diagnéstico de un hidrops fetalis radica en que en
el 75% de los casos existe una malformacién diagnosticable y, en muchas
ocasiones indica un agravamiento en la situacién hemodinamica del feto afectado

que obliga a tomar una actitud terapeutica.

El valor diagnéstico de 1a ecografia depende; una vez mas, de la naturaleza
evolutiva del proceso patolégico, que impide alcanzar un resultado al 100%

eficaz.

La etiologia més frecuente de hidrops es la cardiaca; comprende el 60% de
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los casos. Pero existe algin tipo de malformacién cardiaca en el 65% de los
hidrops aunque esta no sea su causa. Por otra parte, el 21% de las

malformaciones cardiacas se presentan con hidrops.

Los diferentes tipos de cardiopatias estructurales y arritmias que causan
hidrops, se dscriben en el capitulo de resultados; siendo la cardiomegalia y la
comunicacién interventricular, las cardiopatias que aparecen mds

frecuentemente.

Segin nuestros resultados, sobre 12 casos de hidrops cardiolégico, la
mortalidad fetal alcanz6 el 30%, recayendo principalmente sobre los casos

portadores de una cardiopatia estructural grave.

El hidrops de causa no cardiaca comprende el 40%; de este grupo, en el
25% de los hidrops no se encontré ningiin tipo de malformacién y en el 15%
restante los fetos eran polimalformados y portadores de cromosomopatias:

trisomias 18 y sindrome de Turner.

En general, los casos de regresién expontanea son extremadamente raros,
salvo por intervencién terapeutica con derivaciones al liquido amniético

Benecerraf''”.
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1.4.h.- RESPIRATORIAS

En las malformaciones respiratorias se obtuvo una incidencia del 0.8 por

mil en la poblacion general.

Incluimos en este capitulo patologias pleuropulmonares, como hidrotorax y
quilotorax; que en ocasiones, tienen su origen en una causa no malformativa.
Y en otros casos,la etiologia recae en una polimalformaciéon que afecta a
diferentes 6rganos, manifestandose en el aparato respiratorio, pero como

manifestacion clinica y no como causa.

Si modificdsemos estos criterios cldsicos de clasificacion, la incidencia de
malformaciones respiratorias no superaria el 0.5 por mil de casos

diagnosticables intrautero.

La frecuencia real de patologia respiratoria malformativa, es mucho mayor,

pero excede de nuestro trabajo la que llega a diagnosticarse tardiamente.

Estos criterios de seleccién justifican, por el mismo motivo, la asociacién
a otras malformaciones en el 58% de los casos. Principalmente con el hidrops

fetalis y con malformaciones cardiacas.
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La eficacia en el diagnéstico es superior a la media, propiciado por la
accesibilidad visual del torax fetal medialte la ecografia, llegandose a
diagnosticar el 89% de las malformaciones y el 85% de los diagndsticos

resultaron acertados.

El hidrotorax se presenté asociado, en ¢l 70% de los casos, a una
malformacién cardiaca y en el 80% a un hidrops, de manera que sélo el 20%
de los hidrotorax no se manifiestan como componente de un hidrops o no

progresan hacia el mismo.

En la adenomatosis pulmonar los dos casos falsos positivos fueron
finalmente una hernia diafragmdtica y un secuesto pulmonar pero la
consideracién como fetos malformados permitié un mejor control prenatal y la

predisposicién a ser tratados inmediatamente tras el nacimiento.

El caso falso negativo tampoco tuvo repercusion negativa sobre la gestacion

ya que estaba considerada como una hernia diafragmdtica cuyo parecido en la

imagen ecogréfica justificd el error diagnéstico.
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1.4.i.- PARTES BLANDAS

Es un grupo de enfermedades poco frecuente, su incidencia es menor al uno
por mil en la poblacién general, pero de importancia, por cvanto ponen en
evidencia la posibilidad de que exista una cromosomopatia en el feto con la

malformacién, como por ejemplo el higroma quistico en la monosomia 45 0X.

El diagnético ecogrifico fue eficaz, detectdndose el 84% de las

matformaciones y el 80% de los diagndsticos de afectos fueron acertados.

En el higroma quistico, patologia de mayor relevancia en este grupo, se

liegé a diagnosticar el 92% de los casos.

Los lipomas sacros no se detectaron y afortunadamente no generaron mas

problemas para el recién nacido tras su extirpacién quirdrgica.

Todos los casos de teratoma se diagnosticaron intrautero, a pesar de

manifestarse como malformacion aislada.
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1.4.j.- DIFRAGMATICAS

Nuestro estudio se limit6 a la hernia diafragmadtica congénita. En conjunto,
se diagnosticaron el 71 % de los casos. Cuando estaban asociadas, el diagnéstico
alcanzé el 100%, presentandose junto a malformaciones del sistema nervioso

central y cardiacas.
La proximidad anatémica y la similitud de la imagen ecogrifica con las
malformaciones respiratorias, en concreto con la adenomatosis pulmonar,

explica que la mitad de los diagndsticos de hernia diafragmdtica no fueran

acertados.

1.4.k.- OVARICAS

Se diagnosticaron 3 quistes de ovario intrautero de los 4 existentes, todos

se¢ manifestaron de forma aislada.

Los falsos positivos se trataron finalmente de otras malformaciones, una

dilatacién ureteral y una vesicula biliar excesivamente dilatada.
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1.4.1.- ARTERIA UMBILICAL UNICA

El hallazgo de una arteria umbilical Unica resulta, presumiblemente, de una
aplasia o atrofia de la arteria desaparecida; aunque para Monie IW!"? también
es posible, que represente la persistencia de una vnica arteria desde el periodo

embrionario precoz .

Es la malformacién mis frecuente que afecta al cordén umbilical. Su
frecuencia de aparicién es de 3 a § veces mayor en abortos y prematuros que
en fetos a término. También en casos de diabetes materna es de 4 a 6 veces mds
frecuente y en la raza Caucasiana respecto a la raza negra segun Kritoffersen

K.'" y no encontrando predilecién por ningiin sexo.

Ningtin otro tipo de malformaciones en el cordén unbilical se registraron,

como pudiera ser alglin caso de angioma, descrito por Becmur'".

Aunque la arteria umbilical dnica, por si misma, tiene escasa significacion
clinica, se asocia con otras malformaciones congénitas entre el 16 y el 50%
seglin autores: Bryan EM''; siendo malformaciones severas en la mitad de los

Casos.
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En individuos supervivientes a largo plazo, que durante la vida intrauterina
fueron portadores de una arteria umbilical tnica, sélo se ha demostrado una

mayor frecuencia de hernia inguinal segin Froehlich LA'".
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2.- CROMOSOMOPATIAS

-DISCUSION-
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La mayor parte de las malformaciones heredables lo hacen con rasgos
liednicos''® . , : .

poligénicos’* presentando un riesgo de recurrencia relativamente bajo y que

viene determinado por la etiologia, que puede ser cromosémica,teratogénica vy,

en la mayoria de los casos desconocida.

Las anomalfas congénitas mayores estan presentes hasta en el 2-5% de los
recién nacidos™ y las anomalias cromosémicas en aproximadamente el 6,5 por
mil de la misma poblacién'’®, forman por lo tanto,la causa identificable mds
frecuente de malformacién fetal y donde el diagnéstico prenatal obtiene su

mayor eficacia en el diagndstico y la prevencidn secundaria y terciaria.

Las anomalias cromosémicas generalmente ocasionan malformaciones
congénitas multiples y retraso mental, si previamente no se han abortado en el
primer trimestre,como es el caso de la trisomia 21'®, en Ia cual, se estima que
el 50% de todos los embriones serdn expulsados expontaneamente, y que cuando

menos, el 20% de los fetos naceran muertos.

Los fetos afectados por una alteracién en el nimero de los cromosomas
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suelen desarroilar un conjunto de malformaciones habituales en cada caso, que
ademds oricntan hacia el diagndstico . Las alteraciones cromosémicas
estructurales; en cambio, no presentan de manera tan significativa la existencia

de determinadas malformaciones concretas.

Aungque s6lo el 11% de los cariotipos fetales que se realizaron su indicacion
se basaba en el hallazgo ecografico de alguna malformacién, la posibilidad de
presentar una alteracién cromosémica en esta poblacion asciende al 20%, cifra
que es significativamente mayor a la que puede ofrecer cualquiera de las demds
indicaciones para realizar un cariotipo fetal, como la edad materna elevada ,
existencia de aniecedentes famihiares o simplemente comparando esta cifra con
el 6.3% de cariotipos patologicos que se ha obtenido teniendo en cuenta todas
las indicaciones segin Rizzo'*, el 16.8% de los cariotipos en fetos
malformados, son patolégicos.Si el feto presenta diversas malformaciones la
sensibilidad aun es mayor, estableciendose unos patrones fenotipicos propios de
algunas cromosomopatias, que sugieren casi con seguridad la existencia de una
alteracién cromos6mica que cldsicamente han venido a denominarse

"marcadores ecograficos de cromosomopatias”.

Para Nadel'?2, marcadores bioquimicos como la alfafetoproteina con nivel

elevado en suero materno, s6lo se muestra realmente Gtil en cuatro tipos de
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malformaciones: espina bifida, encefalocele, gastrosquisis y onfalocele.

El diagnéstico de un defecto congénito aunque pudiera parecer menor, Como
por ejemplo, la macroglosia obliga a la busqueda de otras anomalias asociadas
a la trisomia 21 como el edema nucal o alguna malformacién cardiaca,

123

Nyberg'**.De igual forma se podria catalogar el hallazgo de un labio leporino
o una facies de forma triangular™ de dudosa similitud con una variante de la

normalidad y que nos puede indicar la presencia de una trisomfa 13 y 18

respectivamente.

Segin Nicolaides y col.'” cuando se detecta ecograficamente la presencia
de una tnica malformacion existe ¢l 14 % de probabilidades de que ese feto sea
portador de una cromosomopatia, pero si se detectan tres malformaciones en ¢l

mismo feto la probabilidad ya es del 48% .

El porcentaje de muestras con cariotipos patoldgicos obtenidas de sangre
fetal fue muy superior al de liquidos amnidticos, esta aparente mayor
sensibilidad de la cordocentesis responde a que la lista de las indicaciones
genéticas para realizar amniocentesis es generalmente mads amplia que las de
cordocentesis, que se suele realizar con una indicacién diagndstica mejor

orientada a las maiformaciones congénitas.
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Como se describe habitualmente en la literatura, las cromosomopatias
encontradas con mayor frecuencia fueron las trisomias, en especial la trisomia
18 que en nuestra casuistica se registré en el 7.5% del la poblacién de
malformados a los que se realizé ¢l cariotipo. Ya que ¢l cariotipo 45,X es la
anomalia cromosomica aislada mas comin, aungue el 99% de los fetos con este

cariotipo terminan en aborto expontaneo.

Aungue el 80% de las trisomias sea de tipo "primarias”, el 20%
aproximadamente se asocian a translocaciones Robertsonianas no balanceadas'*®
observacién que también nosotros hemos podido constatar, siendo ademads
defectos congénitos mayores en algunos casos como comunicaciones
interventriculares o atresias digestivas,malformaciones por otra parte, que era
de preveer su hallazgo tratandose de trisomfas propiamente dichas aunque en ¢l

desarrollo del trabajo se clasificaron de manera independiente.

La comunicacién interventricular fue la malformacién congenita mayor mas
frecuentemente encontrada en el diagnostico ecografico (Taussing'”’) con una
incidencia de 0.8% en recien nacidos ), en nuestro media el 20% de los fetos
que presentan una malformacién cardiaca son portadores de cromosomopatia,

cifra similar a la que aportan otros autores( Copel y Cullen'”®). Llama la
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atencion la relativa baja frecuencia en diagnésticos de malformaciones renales
y de extremidades si la comparamos con otros grupos de trabajo (Nicolaides y

125

col.’*) siendo para ellos,estos tipos de malformaciones las més frecuentemente

diagnosticadas en fetos con cromosomopatias.

Es habitual en la mayoria de las series publicadas, la baja sensibilidad en
el diagnéstico de malformaciones "menores” como el edema nucal o las
dismorfias faciales que por otra parte, su hallazgo tiene un gran valor predictivo

positivo.

El limitado numero de cromosomopatias registradas en el presente trabajo,
debido a la baja incidencia de las mismas, ha impedido la presentacién de
malformaciones propias de algunas cromosomopatias como es el caso de las
triploidias que suele presentar hidrocefalia, micrognatia,anomalias en las
extremidades, malformaciones cardiacas y renales. Por otra partes, hay que
sefalar que en ninglin caso de trisomia 18 se encontraron quistes de los plexos
coroideos'” pero s6lo el 6% de esta malformacién se encuentra en fetos con
cromosomopatia; de igual manera sucede con los casos de trisomia 13
registrados en nuestro medio, en los que no se les diagnostic6 ninguna
holoprosencefalia ni malformaciones de extremidades aunque s6lo 38% y el 5%

respectivamente se hallan en fetos con esta trisom{a™*"*!,
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3.- COSTES

-DISCUSION-
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Para establecer la cuantia del coste derivado de la realizacion del
diagnéstico prenatal y, a partir de éste, el atribuible al diagnéstico ecogréfico
de las malformaciones fetales, se han tomado como fuente de informacién los
datos aportados por la Gerencia de nuestro Hospital referente a la actividad y
el coste del Servicio de Obstetricia y Ginecologia en el afio 93, extrapolando
estos datos al resto del periodo de realizacién de la recogida de la informacién

de casos; es decir, los afios 90-92.

Los datos imputados reflejan los propios directos del Servicio mas ¢l resto
de repercutidos que le corresponden pertenecientes a Bioquimica, Anatomia

patologica, Génetica y Farmacia Médica Interna.

Hemos manejado los costes de Hospitalizacién,consultas y costes
repercutidos, considerando al margen, el coste del personal en el Servicio ya
que no se alteré durante el periodo de la obtencién de los datos y tampoco

hemos tenido en cuenta los costes estructurales por el mismo motivo.
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El coste econdmico generado en el Servicio de neonatologia no se definié
en pesetas por creer que éste pertenece al Servicio de Pediatria y, no repercute
por lo tanto, en el diagndstico prenatal aunque si a la problematica del feto y
neonato portador de una malformacidn congénita, creemos que ¢l objeto de este

estudio no alcanza a calcular el coste econémico de este aspecto.

No obstante, 1a gran diferencia en el niimero de intervenciones quirirgicas
y consultas pedidtricas generadas por un neonato con malformacion , casi la
mitad requieren pasar por el quiréfano y practicamente la totalidad de los casos
son citados posteriormente en la consulta hospitalaria , esta diferencia se
establece principalmente por el nimero de interrupciones anticipadas de la

gestacién en los casos de malformacién incompatible con la vida.

La diferencia en el nimero de necropsias no parece ser tan apreciable
teniendo en cuenta el gran nimero de malformaciones congénitas incompatibles

con la vida que son diagnosticadas antenatalmente.

Aceptando la estimacién del 1.6% del total de estancias hospitalarias en
Nuestro Servicio pertenecen a gestantes portadoras de un feto con malformacion
congénita o0 a una puérpera con la misma problema de estancia hospitalaria y

la hacemos extensible al coste repercutido se obtiene un coste repercutido
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atributble a Ia asistencia al diagnostico del las malformaciones.

El calculo resultado final fue:

__
Periodo diagnéstico: ANTENATAL| POSTNATAL
Hospitalizacién (pts/caso) 378.000 237.600
Consultas (pts/caso) 32.350 50.300
Coste repercutido (pts/caso) 84.500 46.900
total (pts/caso) 494 850 334.800

La estimacién con rigor del coste para el Servicio de Neonatologia es
actualmente imposible por diferentes motivos:

- Desconocimiento de las UPA’s y pesetas que supone el bloque
quirdrgico para ¢l neonato portador de una malformacién.

- Resulta impredictible el niimero de estancias, principalmente en UCH
neonatal, del porcentaje de fetos con importantes malformaciones diagnosticadas
intratitero que llegarian a nacer.

- Actualmente, se desconoce el coste que a medio y largo plazo generan

los nacidos con importantes malformaciones congénitas.
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El coste para el Departamento de Obstetricia y Ginecologia es mucho mayor en
los casos que se diagnostican prenatalmente, l6gicamente consecuencia del
diagnoéstico ecogrifico de feto con malformacién, se genera la necesidad de
realizar numerosas pruebas complementarias al diagndstico, y la gestacion al

catalogarse como de mayor riesgo requiere un mayor nimero de consultas.
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CONCLUSIONES
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[.- La incidencia de malformaciones mayores que hemos observado en

nuestro material, resulté ligeramente menor que la que suele sefialarse en la

literatura.

2.- Los tres tipos de malformaciones mds frecuentes fueron, por este orden:

del sistema nervioso central, renales y cardiacas.

3.- Las malformaciones se asocian, en el 20% de los casos, a
cromosomopatias. Siendo las malformaciones cardiacas las que con mayor

frecuencia presentan esta asociacion,

4.- Mediante la ecografia fue posible diagnésticar el 71% de las
malformaciones en general. Siendo, entre los grupos de mayor incidencia:
4.1.- El 81% en el caso del sistema nervioso central.
4.2.- E1 92% en las renales.

4.3.- El 58% en las cardiacas.
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5.- Las malformaciones mds dificiles de diagnosticar fueron las del macizo

facial, sobre todo cuando se presentaban de forma aislada.

6.- El diagndstico prenatal se obtuvo con mayor frecuencia en los casos de
malformaciones aisladas.
6.1.- En las malformaciones aisladas se diagnosticé el 72% de los casos.

6.2.- En las malformaciones asociadas se diagnosticé el 70% de los casos.

7.- El diagnéstico completo de los diferentes tipos de malformaciones que
presenta cada feto, no siempre es posible; existiendo casos en los cuales, se
diagnostica una malformacién, pero pasa desapercibida la existencia de otra o

el diagndstico que inicialmente se realizd, no fue correcto.

8.- No existe una edad gestacional idonea para diagnosticar las
malformaciones. La edad gestacional ma4s adecuada depende del tipo de

malformacion.

9.- Las malformaciones evolutivas pueden sospecharse en una exploracion

realizada precozmente (alrededor de la semana 20), y requerir una segunda

exploracién mds tardia para confirmar el diagnéstico.
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10.- La relacién coste beneficio es dificil de establecer, pero segin nuestros
resultados, la realizacidon del diagndstico prenatal incrementa los costes de la
asistencia al embarazo, parto y puerperio. Aunque segiin ¢l disefio del trabajo,
es imposible evaluar los costes generados por el recién nacido portador de un

defecto congénito mayor.
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