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INTRODUCCION

Las malformacionescongenitasconstituyenun capítulocadavez más importantetanto

parala Obstetriciacomoparala Neonatología,la Genéticay la Biología. Ello esdebidoa su

relativaalta frecuencia,a la posibilidadde sudiagnósticoprenataly a ¡osenormesprogresos

que se estánrealizandoparacomprendermejorsu epidemiología,fisiopatologíay sobretodo

a la posibilidaddediagnósticocadavez másprecozy en ocasiones,tratarlas.
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1.-CONCEPTO:

1.1 .-DEFINICION:

El término “malformación fetal” quedó definido de forma progresiva,graciasal gran

número de publicaciones hasta el momento realizadas, desarrollandosenumerosas

clasificacionesde malformacionesmayoresy menores.Esimportanteestablecerlos conceptos

parapoderrealizarcomparacionesentrelos diferentesestudios.Nosotrosnos hemosbasado

en la clasificaciónrecomendadapor los autoresPretoriusy Nyberg’. Unaanomalíacongénita

esunaalteraciónanatómicao estructuralpresenteen el nacimientoincluyendo:malformación,

deformación, disrupción y displasia; Independientementede que las malformaciones

congénitasseanúnicaso múltiples; o bien, mayoresy menores.

• En general, las anomalíasmayoresestándefinidas como aquellasque originan una

significativadiscapacidada largotiempoy/o muertedel individuo, en contrade lasanomalías

menores.En nuestroestudiohemosexcluido la mayorpartede las anomalíasmenoresque

las recogemosen dos cuadros: el primero, incluidas en al registro de Eurocat3 y, el

segundo,laclasificación del libro de texto de Smith3.
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Guia Eurocae:

- Espinabífida oculta no complicada.
- Estenosisdel conductolacrimal.
- Pequeñasanomalíasfaciales,ocularesy nasales.
- Anomalíasmenoresde los pezones.
- Hernia umbilical, inguinal y paraumbilical.
- Testículosno descendidose hidrocelecongénito.
- Fimosis e hipospadias.
- Anomalíaspalmares.
- Manchascutaneasmenoresde 4cm2: nevus,hemangioma,

tumor glómico y linfangioma.
- Luxación de caderacongénitapostural.
- Hallux valgus, halluasvarusy dedomartillo.
- Soplo cardiacofuncional.
- Ausenciao hipoplasiade unaarteriaumbilical.

Smith (text Book9:

- Asimetríade piernas.
- Hirsutismo facial y corporal.
- Frénulaaberrante.
- Pseudohermafroditismo.
- Esternóncorto.
- Hoyuelosinusualessobreprominenciasoseas.
- Huellas dactilaresde distribución inusual.
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1.2.-FRECUENCIA:

Las anomalíascongénitasestánpresenteshastaen un 14% de los recién nacidos4, las

anomalíasmayoresen un 2-5%; de las cuales,el 20 o 30% terminanen muerteperinatal56.

7

Heinonen parareconocerla frecuenciarelativade cadauno de los defectospublicó un

estudio basado en un proyecto colaborativo prenatal en 1977, el cual representauna

importantefuentede informaciónsobreun totalde 50.282mujeresgestantes,encontrandouna

prevalenciade 6,5% de malformadosy un 8,8% de malformaciones.Un poco masde la

mitad fueronconsideradascomomalformacionesmayores,y definidascomopotencialmente

tratablesen vida postnatalcomo representaciónde defectoscosméticosimportantes.

En los EstadosUnidos nacencadaañode 100.000a 150.000niños con algunaanomalía

congénitasignificativa, de los cuales68.000tienen una malformaciónfÑica importante8.

Un 4% de los niñosal primeraño de vida, presentananomalíasneurológicas,cardiacas,

renaleso de cualquierotro tipo, que al nacimientoaúnno sehabíanmanifestado9.

Otro 3% tiene malformacionesque usualmenteestáncausadasdurantela última etapade

‘ola vida intrauterinaporproblemasde espaciodentrode la madre
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2.-CLASIFICACION:

- Malformación.

-Deformación.

-Disrnpción.

- Displasia.

Unamalformaciónesun defectoestructuralprimario queocurreduranteel desarrollode

un órganoo tejido. La mayorpartede las malformacionesheredableslo hacencomo rasgos

poligénicos,con un riesgo de recurrenciarelativamentebajo y la cirugía correctoracon

frecuenciaeseficaz. Los síndromescon malformacionesmúltiples comprendendefectosen

dos o mássistemasy con frecuenciase asociancon retrasomental. El riesgode recurrencia

vienedeterminadopor la etiología, quepuedesercromosómica,teratogénica,debidaaun gen

únicoo, en la mayoríade los casos,desconocida”.

Algunasanomalíasmenoresy su momentode aparición:

Algunas anomalíasmayoresy su momentode aparición:

- Sindactilia 6a semana
- Surcosiniesco ~ semana
- Rodetenucal 11 a16a semana
- Dermatoglifo 15a~203 semana
- Epicantus variable
- Hendidurapalpebralsuperior...,variable
- Hendidurapalpebralinferior... .prenatal
- Prominenciaspalatinas prenatal
- Hoyuelossobreprominencias

oseas 30 trimestre
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SNC:
- [-loloprosencefalia 23 dias.
- Anencefalia 26 dias.
- Meningocele 28 dias.

Faciales:
- Labio leporino 36 dias.
- Quiste de surcobraquial...8 semanas.
- S.Robin 9 semanas.
- Hendidurapalatina 10 semanas.

Cuello:
- Atresiaesofágica 30 dias.
- Higroma quistico 40 dias.

Abdomen:
- Atresia rectal 6 semanas.
- Herniadifragmática 6 semanas.
- Atresiaduodenal 7-8 semanas.
- Mairotaciónintestinal.... 10 semanas.
- Laparosquisis 10 semanas.
- Divertículo de Meckel 10 semanas

Genitourinarias:
- Extrofia vesical 30 dias.
- Obstrucciónuretral 9 semanas.
- Utero bicorne 10 semanas.
- Hipospadias 12 semanas.
- Criptorquidia 7-8 meses.

Cardiovascular:
- TransposiciónG.V 34 dias.
- C.I.V 6 semanas.
- Ductusart. persist 9-10 meses.

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

Ladeformaciónestádebidaa fuerzasextrínsecascuyacausano estáoriginadaen lospropios
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tejidos fetales,ni en el desarrolloestructural’2.

La gran mayoríade las deformacionessemanifiestancomodeformidadesposturales.La

hípotesisde que las deformidadespudieranestarcausadaspor factoresmecánicosdurantela

vida fetal datade antesde Hipócrates,siendoconfirmadamasrecientemente,porBrowne’3

(1934, 1936 y 1955) y por Chapple14(1935). Desde 1959 numerososestudios clínicos

radiológicosy patológicosdehanrealizadoal respectode la etiologíade estasdeformidades

(Dunn, l969)’~.

Todaslas partesdel niño puedenestarafectadas,las más importantesdeformidadesson:

diversos tipos de pies deformes, tortícolis esternocleidomastoideacongénita,escoliosis

postural congénitay luxación congénitade cadera.Menos comunesy menosimportantes

deformidadesincluyen:curvaturasen las piernascomogenurecurvatum,deformidadesenlos

miembros superioresy torax, facies típica por compresiónen oligoamnios, plagiocefalia

congénita,dolicocefalia, asimetríamandibular y retrognatia,neuropraxiasciática y del

obturador.Algunoscasos,sobrela linea mediacomopaladarhendido,artrogriposiscongénita

múltiple y sindactiliaparecentenertambiénorigenmecánico.

Un niño de 5 añosrequiere6 añosparadoblarsu peso.En cambio, un fetode 28 semanas

de gestación,dobla su pesoen 6 semanas;y un embriónde 8 semanasde gestaciónen solo

6 días.Asi, si la tasade crecimientofueseel único factor determinantede la deformación,

pudieradecirseque el feto es52 vecesmasvulnerabley el embrión365 vecesque un niño

de 5 años.Además,el feto estáconfinadoen un pequeñoespacio y estáexpuestoal tono
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uterinoy de la paredmuscularabdominalmaterna.

Durantelos primerosmesesde la gestación,cuandoel feto esfrágil y crecerápidamente,

estáprotegidode las presionesdel útero por el fluido amniótico, que permite también

frecuentesmovimientos y cambiosde posición. A medida que la gestaciónprogresa,el

crecimientofetal sigueavanzandoa expensasde la cantidadde estefluido. Cuandoel feto

normalmentecontinuasu crecimientohastael término, el volumen del liquido amniótico

comienzaa decrecera las 37 semanas.

Se ha demostradoque tanto el oligoamnios favorece la deformación como el

16polihidramniosactúade factorprotectorfrentea presionesextrínsecas

Otro importantefactoren la etiologíade la deformaciónprenatalesla formade la cavidad

amniótica,en la cualel feto sedesarrolla.Esta formaestáen partedeterminadaporel útero

en si mismo, el cualno solamentevaríaentrecadaindividuo, como cualquierotrapartedel

cuerpo;sino que tambiéndependede malformacionespropias,como en los casosde útero

unicorney en los uteros miomatosos.

Otrosfactoresactúanmodificandola formade la cavidadamniótica,comoeslaestructura

de los músculos abdominalesmatemos. Cuando éstos no han sufrido una importante

distensiónporpreviasgestaciones,el alto tono tiendea comprimirel úterocontralacolumna

vertebral.

De todos los niños que presentanmalformaciones,mas de una terceraparte tienen
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múltiplesdefectos,algunosde los cualesestáncausadosporanomalíasen los cromosomas

como mutacioneso por exposición a factores teratogénicos.Estos niños han de ser

consideradoscomoportadoresde malformacióntipo síndrome’7.

En 1961 Benirschke’8 sugirió por primera vez, en un gemelohomocigótico defectos

estructuralescausadosporaccidentesvascularesintrauterinos.Sehabríaunaterceracategoría

de defectoscongénitos:la disrupción. En ellas, el problemaha surgido accidentalmenteen

el cursode un normaldesarrollofetal con unaestructurapreviamenteformadaconnormalidad

y sobre la cual actúa una fuerza destructora:la interrupción del flujo vascularnormal,

causadapor oclusión o hemorragia.

Esteesuno de los mecanismosmáscomunescausantesde la morfogénesisdisruptiva.

Estetipo deproblemaafecta,con mayorincidencia,a mujeresqueduranteel embarazohan

usadocantidadesimportantesde drogascomo la cocaina.

Estostrestipos de categorías’2de defectosestructuralessepuedenesquematizarasí:

Problemamalformativo:

- Malformación: (mala formación)

* Múltiple 1 Síndrome.

* Unica.

- Deformación:(causamecánica)

- Disrupción:(procesodestructivo)
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La categoríade malformacionesintrínsecassueletenerorigen antesdel final del periodo

embrionario de la organogénesis,porque las malformacionesestáncausadaspor agentes

intrínsecosen el desarrollotisular. Las disrupcionesson el resultadode la destrucciónde

tejidosformadospreviamente,porlo tanto, suelenocurrirduranteel final de la gestación.Las

deformacionessonusualmentedebidasa la falta de espaciodentrodel útero,que el feto ha

de soportaral final de la gestación;son mascomunesen primigestas,gemelosy otros tipos

de gestaciónesmúltiples, gestacionesprolongadas,presentacionesanómalas,oligoamniosy

anomalíasestructuralesuterinas.

La presentaciónde nalgasocurreenalrededorde un4% de los partosy, estáasociadacon

aproximadamenteel 32% de las deformacionesextrínsecasdiagnosticadasen el momentodel

nacimiento9.Fetos que permanecenen presentaciónde nalgasduranteun largo periodode

tiempodesarrollanusualmenteuna formadel craneocaracterística,con marcadadolicocefalia

y un ligero afilamientode la prominenciaoccipital (“breechhead”).

Además,cuandoseexaminaa un niño recien nacidotras un parto de nalgas,se pueden

observarotros tipos de deformacionescomola luxacióncongénitade caderahastaen un 17%

de los casos.Si la presentaciónesdenalgaspuras;esdecir,con las piernasestiradasdentro

del útero, la incidencia de luxación congénita de cadera asciende hasta un

manifiestandosedurante varias semanasdespuésdel nacimiento con cierta discapacidad

funcional. No es extraño,que por compresióno inmovilidad surjan alteracionescomo:

isquemia neural, deficiente desarrolloy nutrición musculare incluso atrofia. En casos

extremos,la artrogriposispuedeestarcausadapor inmoviliación prolongada(Drachmanand

Coulombre, 1962)’t
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Tambiénse observapostnatalmente,en niñoscon retrasopsicomotore hipotónicos,que

adoptandurantemucho tiempo una posición constante,que tienen el riesgode desarrollar

deformacionescraneofaciales,particularmenteplagiocefalia.

El precioa pagarporuna mayor madurezfetal al nacimientoy una mayor capacidadde

superare!estrésde la vida extrauterinaesun 2% de incidenciade deformidades.Quizás sea

mejor pensarque el 98% de los niños no presentandeformidadesal nacimientoy, que el

90% de las deformacionesse corrigen espontaneamentey con un tratamientopostural

adecuado,casi el 100%16.

Los defectosdisruptivosde lamorfogénesishansido recientementeincluidos dentrode los

defectosestructuralesy aún hay muchoporestudiardentrode estecapítulo.La destrucción

de estructuraspreviamenteformadasconnormalidad,comoresultadode un cambiovascular

causadopor restosnecróticos,como en el caso de gemelosmonocigóticosque presentan

anastomosisvascularesplacentarias’0,se produceuna coagulaciónintravasculardiseminada

resultadode la entradaembolígenaprocedentedel gemelomuerto hacia la circulacióndel

gemelo superviviente. Cuando estos émbolosobstruyenla circulación dista! se produce

isquemiatisular y secundariamuertede los tejidos.

Melnick estima en alrededorde un 3% la incidencia de este fenómenoen gemelos

monocigóticosa término, produciéndoseen cl 1 % serios defectos cerebralescomo

consecuenciade la disrupciónvascular.

Comosecomentóanteriormente,una situaciónsimilarde disrupciónde origenvascularse
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atribuyeal usode cocainadurantela gestación.

Defectosestructuralesdisruptivos descritosen gemelosmonocigóticossupervivientes:

Un tipo de anomalíainfrecuenteque resultade la disrupciónvascularen gemelos,es el

29

defectodenominadoacardio-acéfalo,cuyafrecuenciaseestimaen 1 por34600nacimientos
La patogénesisde este trastorno parece radicar en la circulación del gemelo acardio,

estableciéndoseuna perfusión arterial reversa (TRAP), siempre descrito en gemelos

12

Defectosdel sistemanerviosocentra12123:

- Necrosiscerebelar.
- Hidranencefalia.
- Porencefalia.
- Encefalomalaciamultiquistica.
- Hidrocefalia.
- Microcefalia.
- Secciónde médulaespinal

Defectosgastrointestinales24’25

- Atresia de intestinodelgado.
- Atresia de colon.
- Atresia de apéndice.

Defecctosrenales26:

- Necrosiscortical.
- Riñón en herradura.

Microsomiahemifacial22.

Aplasiacongénitacutanea’7.

Defectosdistalesen miembros28.



monocigóticos,y con frecuenteslas alteracionescromosómicasen estoscasos30.La imagen

ultrasónicaprenatalescaracterística,se presentausualmentecomo una estructuraseparada

de un feto aparentementenormal todo ello dentrode la cavidaduterina, el feto acardiose

muestracomo una masaovoideacon areasde calcificación lineal dentrode la sólida masay

con densidadesecográficas variables. Con una pequeña area aneicoica pulsatil a

aproximadamente50 latidos porminuto. En el exámenmacroscópicosediferenciaun polo

caudaly otro cefálico. A la microscopiase describetejido cardiaco.

3.-ETIOPATOGENIA:

Muchasde las malformacionescon cromosomopatíapresentananomalíafísicay mental.

Hay múltiples razonespara considerarde gran importancia la detecciónde anomalias

congénitasantesdel nacimientocon vistas al tratamiento,si esposible; o a la prevención,ya

que la mayoríapuedenserdetectadasantesdel nacimiento;lo que suponeun estimulopara

31

la investigaciónen estecampo-

El crecienteinteréscientífico viene reflejadoen el númerode publicacionesaparecidas

sobreprocedimientosdiagnósticosparadetectarestasanomalias:en 1979 fueron97, en 1981

hasta151 y en 1992 másde 300.

Etiológicamentesólo un 10% de las anomalíasregistradaspueden ser atribuiblesa

32infeccionesvirales,un 30% a causashereditarias,y másdel 60% seconsideranespontaneas

Sehan descritomúltiplesfactoresetiológicos, que no sehanconsideradoporestarfueradel
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objetivo de nuestrotrabajo.

4.-EFICACIA DEL DIAGNOSTICO:

4.1.-HISTORIA:

La ecografíaobstétricanaceen 1958con la imagenbidimensionalde un feto en el útero

realizadapor Donald, Mac Vicar y Brown”.

En 1978 encabezabaLars Grennert34 un trabajo sobre los beneficios del screening

ecográticoen la gestaciónde estemodo: “Estápróximoel díaen el cualsepuedarealizaruna

ecografíade rutina a cadaembarazada”.

Desdemediadosde los años70 se inició la controversiasobrela ecografíaobstétricade

screening,surgierondudassobrelautilidad de esteprocedimiento,en paisescomo Alemania

y Suecia35,incluso en 1985 autorescomo Sabaggha36de Chicagopropugnabanel uso de

ecografíaobstétricadirigida paraembarazadasde alto riesgode portarun feto con anomalía

congénita,indicando que la ecografla “dirigida” al diagnósticode malformacióncongénita

realizada en un nivel 2, no se hacía de forma rutinaria en la mayoría de los centros

diagnósticosde los EstadosUnidos. La razónprincipal era, quela relacióncosto-beneficio

aún no estababien establecida.Paisesque actualmentela incluyen de forma indiscutible

dentrode sus prestacionessanitariaspúblicas.
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4.2.-SELECCIONDE LOS CASOS:

Tambiénpreocupabala cuestiónreferentea la seguridade inocuidad del diagnóstico

ecográfico;asi, en 1984 el Instituto Nacional Estadounidensede la Salud37 convocóuna

conferenciainternacionalpara enumerarla lista de indicacionesmédicasselectivaspara la

realizaciónde ecografíaobstétrica:

- Evaluacióndel crecimentofetal.
- Sangradovaginal durantela gestación.
- Determinaciónde al presentaciónfetal.
- Sospechade gestaciónmúltiple.
- Amniocentesis.
- Discrepanciaen la altura uterina.
- Masaspélvicas.
- Sospechade mola.
- Localizacióndel cercíajecervical.
- Sospechade gestaciónectópica.
- Sospechade muertefetal.
- Sospechade malformaciónuterina.
- Localizaciónde dispositivointrauterino.
- Seguimientodel desarrollofolicular.
- Observaciónde eventosintraparto.
- Perfil biofísico.
- Sospechade oligoamniosehidramnios.
- Abruptio placentae.
- Versiónexterna.
- Estimacióndel pesofetal en RPM y pretérminos.
- Valoresanómalosde alfafetoproteina.
- Seguimientode anomalíasfetales.
- Seguimientode la localizaciónde la placentaen placenta

previa.
- Historia de anomalía congénita anterior.
- Evaluación seriada del pesofetal en gestacionesmúltiples.
- Evaluacióndel estadofetal comocuidadoprenatal.
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Durante el desarrollode la misma conferenciadel N1H38, se recomendabael examen

ecográficoprenatalsólo cuandoexistierauna indicaciónmédicaespecífica.

Coincidía en estaapreciación,Li y col.39 apuntandola necesidadde realizarensayos

randomizadoscontroladospara poder recomendarla ecografíade screeningdurante la

gestación.

Estudiomásactualesrandomizadoscomo el de Newnhan40,indican la posibilidadde un

mayorriesgode padecerretrasodel crecimientointrauterinoy de tenerbajopesoal naceren

fetos explorados,al menos5 veces,medianteultrasonidosy Doppler duranteel 20 y 30

trimentrede la gestación.

Desde1973 serealizaen Suecia34screeningecográficode rutina dentrode los cuidados

prenatalesparatodaslas mujeresembarazadas.Y desde1974 introdujo la Clínica Mayo41 la

ecografíade formarutinaria en el final del segundotrimestrey la primerapartedel tercero.

La mayoríade los argumentosa favor de la ecografíade screeningen la embarazada

tratabande identificar la edad gestacionaladecuadamentey reconocer las gestaciones

múltiples. Sobre estospuntos se basabael programade screeningrealizadoen Suecia,

programaqueposteriormentesecompletócon el seguimientoprenatalde estosgemelos42.Se

determinóqueel usode los ultrasonidosera el métodomásadecuadoparadatarla gestación,

lo quepermitióreducirsignificativamentela incidenciade induccionesporpostmaturidad,a

pesarde que anterioresestudioscon esteobjetivo no obtuvierontan buenosresultados.
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ParaLevi43, laecografíaobstétricaantesde 1970, eraun privilegio de unospocosy desde

1975, ha sido progresivamenteaplicadaen todos los centrosde modernaprácticaobstétrica

publicay privada.Realizóun estudiosobrela aportaciónde los ultrasonidosa la obstetricia,

abordandoel problemamedianteuna metodologíaexperimentalque establecióen 5 etapas

bien definidas:

t- Comparaciónretrospectivade los resultadosobtenidosen el periodoprecedentey

siguientea la aplicaciónde los ultrasonidos

2a•~ Comparaciónde resultados de forma prospectivacon 2 series de pacientes

randomizadas:exploradosy no exploradosporultrasonidos.

3a Comparaciónde resultadosobtenidosduranteel mismo periodo de tiempo en dos

institucionesdiferentes:una que aplicóultrasonidosy la otra no.

42< Comparacióna posterioride resultadosobtenidosduranteel mismoperiodode tiempo

en la mismainstituciónentrepacientesexploradosy no.

5a< Exámena posteriori de las historiasclínicasjuzgandoel beneficio subjetivo de la

aportaciónde la ecografía.

Los motivos máscomunesde selecciónde gestacionesde alto riesgo que indiquen el

trasladode unagestantea un centro de diagnósticoespecializado,suelenser
44:
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4.3.-CALENDARIO DE EXPLORACIONES:

Aunque la utilidad de los ultrasonidosen obstetriciaes incuestionable,el númerode

45examinacionesy el momentoen que se debende realizar, si es motivo de controversia

Diversosautorestrataronde demostrarla ventajosarelacciónentre eficaciay costede la

ecografíade rutina en el embarazo,tanto a nivel particular como social; Levi y col43

comparanel coste-eficaciade la examinaciónecográficaen tresmomentosde la gestacióncon

respectoa un seguimientode la misma sin exámenesecográficos.Aunque no llega a

determinarla relacióncoste-beneficiode cadauna de las tres examinacionespor separado.

- Sospechaecográficaenprogramade screening.
- Historia familar.
- lnadecuadaprecisiónde la edadgestacional.
- Retrasoen el crecimientointrauterino.
- Edadmatrena.
- Confirmacióndel binestarfetal.
- Sangradovaginal.
- Oligoamniosy polihidramnios.
- Patologíaplacentaria.
- Presentacionesfetalesanómalas.
- Roturaprematurade membranas.
- Taquicardiafetal.
- Gestacióncronológicamenteprolongada.
- Muerte fetal anterior.
- Patologíamaterna.
- Exposición a agentesteratógenos.
- Alfafetoproteinaelevada.
- Cerciajecervicalprevio.
- Cromosomopatíasen los progenitores.
- Historia familiar previadesconocidadebidoa adopción.
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Belfrage y col46, pretendendemostrar,que la ecografíascreeningde rutina realizada

precozmenteen la gestaciónno tieneningunarepercusiónen la tasade fetos nacidosmuertos

o sobrepuntuacionesbajasdel test de Apgar. Peroencuentraun descensodel númerode

induccionesde parto en la poblaciónexaminadaecográficamente,con una subsiguiente

reducciónimportantedel númerode cesáreas,debidoa unamásprecisadeterminaciónde la

edadgestacional.Además, la examinaciónen el segundotrimestre,antesde la 24 semana,

tambienproporcionaunabuenaaproximaciónde la edadgestacional,comodemostróGrennert

y col34.

La rentabilidaddel diagnósticoecográficoen el segundotrimestreesmayor que en el

tercero, y que por supuesto,el primero; en cambio, es necesarioen toda propuestade

diagnósticode malformacióncongénitaincluir exámenesecográficosa lo largo de toda la

gestación,no solamenteporquedeterminadasmalformacionesno seandiagnosticablesen

ciertosperiodosde edadgestacional,sino que esprecisoel seguimientode la evolución, en

muchoscasospara determinarel pronóstico.El númerode ecografíasparalos principales

gruposde trabajosuelesersimilar. Estimandoseen unamediade 4,2 el númerode ecografías

por casosi el feto es malformadoy, una mediade 3 en los gruposde control.El promedio

en ambosgrupossueleserde: unaexaminaciónrealizadaen el primer trimestre,otraen el

segundotrimestrey dos duranteel tercero.

ParaLys-Levi47 el númeromáximode controlesecográficosfue de nueveen el grupode

control y veintidosenel grupode los casos.

Hill48 realizóuna sola ecografíaen el 58%,dosenel 29%, tresen el 9% y cuatroo más
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en el 5%.

En el estudioitaliano de Padua49,se realizantambiénuna mediade 4,31 ecografíasen

cadacaso.

En Hainauú0en 1986, un promediodecuatroexámenesecográficosserealizarondurante

la gestación:uno en el primertrimestre,uno en el segundoy dosen el tercero.En Francia,

dos ecografíasde forma rutinaria son reembolsadasal pacientede una manerahabitual a

travésde los recursossanitarios,segúndatos de 19815!. Estaobservaciónindica que otros

factores, apanede las razonesmédicas, suelen influir con frecuenciaen el número de

examinaciones.

El exámenecográfico de screeninges actualmenterutinario en la practica obstétrica

habitualde numerosospaises;desde 1980, en Alemaniaseestableciótambienel derechode

52cadagestantea serexaminadaecográficamentedosvecesdurantecadaembarazo

Para la Sección de Medicina Perinatal de la SociedadEspañolade Obstetricia y

Ginecología, durante un embarazo de curso normal, se recomiendan realizar tres

exploracionesecográficas:1 fl) Entre la
8a y 12a semana,Y’) Entre la ¡8a y 20a semana,y

32) Entre la 342 y 362 semana.
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4.4.-TECNICADE EXPLORACION:

El ColegioAmericanode Radiólogosy el Instituto Médico Americanode Ultrasonidos52

propusieronun mínimo de objetivosparalas examinacionesobstétricasecográficas.En mayo

de 1988 el Colegio Americano de Obstetricia y Ginecología, publicó un “Technical

Bulletin”53, recomendandotambién un mínimo de objetivos a cubrir en todo exámen

ecográficoen la gestante.El conceptode diferentesnivelesde examinaciónserevisó y los

clásicostérminosde “básico” y “dirigido” dejaronde aplicarse.Reconociendoqueen algunas

situacionesno existíandiferencias,y sesugirió unamayorflexibilidad enlas categorías.Este

“TechnicalBulletin” fue un intento de estandarizarel contenidode la examinaciónobstétrica

medianteultrasonidosy, rentabilizaral máximola informaciónobtenidadurantela prueba,

dentro de un tiempo razonableaplicadoa cadaexaminación.Tambiénsetrató de orientar,

a los pacientesy a la opiniónpública,acercade las limitacionespropias,comoen todaprueba

diagnósticacapazde ofrecerunadeterminadainformaciónenun periodode tiempolimitado.

Unaexaminaciónbásicaesapropiadade formarutinariaen todaslas pacientesobstétricas

y una pruebadirigida deberealizarseporuna indicaciónespecífica,como historia familiar

de anomalíacongénita,anomalíasdetectadasdurantela realizacióndel exámenbásico,una

verdaderaelevacióno disminución del nivel plasmáticode alfafetoproteinaen el suero

materno.La pruebadirigida debíaserrealizadapor un obstetraespecialmentecualificadoen

ultrasonidos.La examinaciónbásicacomprendeuna seriede componentesquedebende ser

especificadoslo masclaramenteposible. Estoscomponentesincluyen:

- númerode fetos.

- presentaciónfetal (en segundoy tercertrimestre).
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- viabilidad fetal.

- localizaciónplacentaria.

volumende líquido amniótico.

- edadgestacional(poral menosdosparámetros).

- detecciónde masaspélvicas(en el prime trimestre).

Es realistareconocerqueno todaslas malformacionespuedenserdiagnosticadas;a pesar

de ello, el “Boletín” proporcionauna guiasobrela examinaciónbásicade la anatomíafetal,

que debede serexploradaprincipalmentesiguiendolas siguientespautasparael nivel 2~:

- cabezay medulaespinal.

- ventrículoslaterales,paraexcluir hidrocefaliasprecozmente.

- cuello fetal: detecciónde higromasy masasen la caraanterior.

- torax: derramespleurales.

- piel: descartarla apariciónde edemas.

- miembros:medirla longitud de los huesoslargosy evaluarlos movimientos(undaño

neurológicopuedeserinicialmentediagnosticadoal detectarunaanormalo ausenciaunilateral

de movimientosfetales.

- corazón(visión de 4 cámaras).

- abdomen:buscarla existenciade ascitis.

- estomagoe intestinos:presenciao excesode acúmulode fluido quepudieraindicar

obstruccióno la presenciade masasabdominales.

- en la insercióndel cordón: medir la circunferenciaabdominalfetal parareconocer

defectosdepared.
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- riñones:visión longitudinal y transversade los riñonesy de la vejiga (cuandohay

oligoamnios,esparticularmenteimportantevisualizarla vejiga paraexcluir la existenciade

una posibleagenesiarenal).

- determinaciónde la edadgestacionalmediantela medición del DBP, perímetros

cefálico y abdominal, estimacióndel peso fetal y longitud del fémur, a fin de detectar

discrepanciasenlas medicionesquepudieransugerirun retrasoenel crecimientointrauterino.

- cuandohay una significativa disparidadentre la longitud del fémur y el diámetro

biparietal, realizar medidasadicionalesen otros huesos largos para excluir una posible

displasiaesquelética.

- determinarel cocienteentre circunferenciaabdominal y cefálica y repasar la

arquitecturaintracerebral.

Se aceptacomunmentela posible apariciónde determinadosproblemastécnicos

durantela exploraciónecográfica,debidosa ciertasposicionesfetales,obesidadmaterna,o

disminución fisiológica del líquido amniótico, principalmente en la última fase de la

gestación,queen ocasiones,nopermitenla visualizaciónadecuadade algunade lasestructuras

fetales.

4.5.-ESTRATIFICACIONDE LAS EXPLORACIONES:

La controversiasobreel modo en que debende ser examinadaslas pacientes,ya sea

rutinariamenteo porindicaciónprevia,no seresuelvecomparandolos índicesde sensibilidad,

quepuedenserdel 90% en gruposcon indicaciónpreviao ligeramentesuperioral 40% en
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la población generalde gestantes.

Por otra parte, las anomalíascongénitassondifíciles de diagnosticarclinicarnentey la

mayoríasucedeen gestacionessin factoresde riesgoidentificables.

Paracompararlos resultadosde la “ecografíadirigida” con la “ecografiade screening”,

parala deteccióndeanomalíascongénitas,han de tenerseen cuentalos siguientesaspectos:

- conocerla dimensión de la población de gestantesdel cual se seleccionanlas

gestacionesde alto riesgo.

- el número de malformacionescongénitasno diagnosticadas,producto de las

gestacionesno seleccionadas.

La cuestiónes, sabersi el númerode fetos afectadosy detectadosen el exámende la

población seleccionadaessignificativamentemayor o menorque el númerode diagnósticos

en la población generalde gestantes.

Otracuestiónes,la edadgestacionala la cual, las anomalíascongénitassondetectadasen

ambaspoblaciones. Hegge y col56 han insistido, de acuerdocon sus hallazgos, que la

ecografíaobstétricadirigida basadaen factoresde riesgo, no sólo no detectalos fetos

anormalesde gestacionessin esosfactoresderiesgo, sino queen determinadoscasospuede

fallar en diagnosticarcon suficientementeprontitud a fetos alteradosen gestantescon una

indicaciónpreviaque permitan incluirlas dentrodel programade opcionesterapeúticas.

La diferencia observadaentre las prevalenciasde las anomalíascongénitasde ambos
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grupos,pareceindicarque laspacientesno estánsometidasnormalmentea factoresde riesgo.

Algunasanomalíascongénitas,en ocasionesse ignoran,al no llegarsea diagnosticary no

secontabilizancomo falsosnegativossi el screeningno las detectó.Estosepuedededucir,en

determinadosprogramasde screening57, que presentanuna alta sensibilidad(58,1%), pero

con bajaprevalencia(1,03%).

El dañopsicológicoanteun erroren el diagnósticode la ecografíade screening,pudiera

considerarsemenos grave comparandoloa una eventualequivocaciónen una exploración

dirigida; esotro argumentoen favor de la ecografíasistemáticade screening.La ansiedadde

los progenitores,en el primeroy segundotrimestre,por conocerla adecuadaformaciondel

feto es un problemahabitual, comoafortunadamentevalor predictivonegativo es alto, el

diagnósticodel feto normalmenteformadoofreceuna gran seguridadde diagnóstico.

La cuestiónmáscontrovertidafue por lo tanto, establecersi los ultrasonidosdeben ser

aceptadoscomotest de screeningparala detecciónde anomaliascongénitas.Pararesponder

estacuestión,debende serconsideradoslos criteriosquedefinenun screeningy compararlos

con los resultadosque permitenobtener.

Por lo tanto, se debejustificar el usocomo test de screeningpara detectaranomalías

congénitassin sospechaclínica si cumple los siguientescriterios58:

- poder alcanzaruna sensibilidadsuficiente: una cifra del 40% parecerazonable,

teniendo en cuentaque, a menudo las anomalíasno son detectablespor falta de signos

clínicos.
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- seaposible obteneruna alta especificidady un balo númerode diagnósticosfalso

positivos. Con una especificidadsuperioral 99,9% en el estudiode screeningno parece

verosímil que puedamejorarseestacifra; ya que uno de los riesgosdel screeningsobreuna

poblaciónde riesgono elevado,seael alto númerode diagnósticosfalsospositivos. El valor

predictivo positivo es tambiénmuy alto indicandoque el númerode erroresatribuiblesal

screeningesmuy bajo.

- Los pacientespuedanencontrarseanteuna técnicaaccesible,cómoday sin grandes

inconvenientes.La ecografíaobstétrica es probablementela única examinación técnica

demandadapor la propiapaciente,a vecescon demasiadafrecuencia.

- No provoqueefectosadversossobrela madreni el feto. No sehan descritoefectos

perjudicialesdentrode las recomendacionesparael uso de las examinaciones57.

- Una terapia efectiva se pueda realizar sobre determinadosproblemas: existen

posibilidadesmédicasy quirúrgicasparaalgunasanomalíascongénitas;además,mejorando

la capacidad diagnósticase puedeincidir más sobrelos recursosterapeúticosy sobre la

prevención.

El diagnósticoprecoz en fase de screeningofrecebeneficiosterapeúticosrespectoal

diagnósticotardío:comoposibilidadde realizarcariotipoy otrosanálisisadicionales.Además

si la anomalíano estratable,cabela posibilidadde ofrecerla voluntariainterrupciónde la

gestación.

- Los beneficiosde la ecografiade rutinaestánplenamentejustificadossi la magnitud
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de! costeeconómicose puedesoportarpor los recursoshumanosy tecnológicoslimitados.

ParaLevi el costeaparecemuy por debajode los beneficiosobtenidos,estees uno de ¡os

principalesobjetivosdel proyectomulticéntricoEuropeo.

- El costede la ecografíadirigida en infraestructuray tiempo de dedicaciónen cada

exámenparaobteneruna alta sensibilidadcomo Sabbaghy col.a36 quepor término medio

precisande unahoraparacadacaso,incluyendo:(1)realizaciónde historiaclínica y motivos

de referencia,(2)realizacióndeecografíapreviasegúnnivel 1 de examinación,usualmente

realizadapor un médicono especialmenteenfrenadoen ecografíaobstétricay (3)detallada

examinaciónde la anatomíafetal en múltiples cortes sagitales,transversos,coronalesy

oblicuos porun ecografistaexperto.

Paraotros autorescomo Levi43 el tiempo medio en cadaexaminaciónsuele serde 15

minutos, no incluye ni la fasede documentación,ni la realizaciónde la ecograflabásica.

Cuandofinalmente parecíaaceptadoel beneficio de la ecografíade screeningen el

embarazo,EwigmanBG. y col, junto al Grupo de EstudioRADIUS ~ demuestranque no

existen diferenciassignificativasrespectoa la morbilidad perinatal, partos pretérminos,

postérminos,gemelaresy bajopesoal nacer,entreel grupocon ecografíade screeningen la

gestacióny en grupo de control, formado por las gestantesque fueron exploradaspor

ecografíasólo si existíauna indicaciónbasadaen la clínica. No obstante,estetrabajoen el

apartadoreferenteal diagnósticode las malformacionesfetales,presentaunasensibilidaddel

34.8%en elgrupode screeningcontrasólo el 11% en al grupode control. Se demuestraasí,

indirectamenteel beneficiode la ecografiaen el diagnósticode las malformacionesfetales,
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aunquecuestioneel beneficiode la exploraciónecográficaen otrosaspectosde la gestación.

Un importanteaspectoque no se suelecontemplar,generalmenteen los estudios,es el

gradode seguridadtotal en el diagnóstico,no sólo considerara un feto como malformado

estimandolecomoverdaderopositivo sin especificarsi eso no un polimalformado,debieran

de describirseantenatalmenteel conjunto total de malformacionesque éstepresenta.

En general,el gradode seguridadsueledependerdecuatroparámetros:

- la experienciadel examinador.

- la prevalenciade la anomalíaen una localizacióngeográficaespecífica.

- si la poblaciónfué examinadacon historia anterior,testbioquímicos,o ecografiasde

nivel básico,o por algunaotra complicaciónde la gestación.

- de la profundidadde la realizacióndel exámenpostnatal,con el objeto de detectar

anomalíassubclínicas en el recién nacido que incremente la tasa de prevalencia de

malformaciones.

Manchester44a pesarde obtenerunasensibibilidaddel 99%, reconocequeel 37% de las

malformacionesno se llegarona diagnosticar,ya que paraestablecerestosindices sesuele

considerarcomunmentecomoun feto igual a un casoenvezde unamalformaciónigual a un

caso.Así, un feto polimalformadofigura como un verdaderopositivo cuandoen el mismo

individuo posiblementese encuentren múltiples anomalías mayores que no se han

diagnosticado.
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NIVELES ECOGRAFICOS

Los niveleshacenreferenciaa la experienciadel personalexaminador,para Levi59 sc

puedendiferenciartres niveles:

Nivel 1.- Incluye personarmédicoo no médico con una experienciade al menos,4

mesesconocupacióna tiempocompletoy hayarealizado400 examinacionesobstétricasy 200

ginecológicas.

Nivel 2.- Incluye el nivel 1 mas 5 añosde experienciaen ultrasonidos,con 5000

examinacionesobstétricasy 2000 ginecológicas.El nivel 2 está capacitadopara presentar

comunicacionesen congresosmonográficos.

Nivel 3.- Incluye los requisitosdel 2 y haberrealizadopublicacionesy certificar

experienciaen técnicasinvasivasasociadasa la ecografía(SociedadAlemanade Ultrasonidos

en Medicina “DEGUM”).

4.6.-RESULTADOS:

Numerosostrabajostanto retrospectivoscomoprospectivos,han tratadode estimarel

beneficio; y en algunoscasos,el costede la examinaciónecográficade la gestanteparael

diagnósticode malformacionescongénitasde manerahabitual,en formade screening;y en

otras ocasiones,para determinadasgestacionescon factores de riesgo o antecedentes
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personales.Es lo que sehavenidodenominandose“ecografiadirigida”.

4.6.a.-ESTUDíOSRETROSPECTIVOS:

El primer estudioretrospectivosepublicó en 1983, porel Person-Kullander~%tratando

de demostrarlos beneficios del screeningecográficopara las malformacionessobreuna

ampliapoblación de 22400gestantes,obtuvieronuna sensibilidadde sólo el 24%.

Lys’7 realizanotro estudio retrospectivosobre el beneficio ecográficoen 1988 en una

poblaciónde 8316 gestantes,con una incidenciade un 2,3% de malformadosobtienenuna

sensibilidadde sólo el 14%, con valoresdel 98% de especificidad.

En laUniversidaddePadua,en 1988, Luzzatoy co149. alcanzanunasensibilidaddel 30%

sobreuna población seleccionaday orientada.

4.6.b.-ESTUDIOSPROSPECTIVOS:

La EscuelaSuecade Malmo fue la primeraen introducir el screeningecográficoen toda

gestante,Lars Grennert’4publicaen 1978 la lista de los beneficiosecográficosen la gestación

sobreel diagnósticoengemelaresy enel diagnósticode gestacionespostérminoy amenazas

de partopreterminomedianteun adecuadoestablecimientode la edadgestacional;aunqueno

aportadatossobrela sensibilidadenel diagnósticode las malformaciones,establecelas bases

metodológicasdel screeningecográfico.
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La respuestade la EscuelaAmericanaal trabajosueco, surgeun año después,en 1979,

Hobbins6’ en una población de gestantesseleccioinadascon una incidencia de 1,4% de

malformacionessobre una población de 2500 gestantes.Tampoco aporta datos sobre la

sensibilidad y especificidad en el diagnóstico, pero alcanzaa diagnosticar hasta 36

malformacionesintraúterofrentea las 4 quesólo habíanllegadoa diagnosticarseen el estudio

anterior.

Bakketeig~en 1980realizaun trabajoprospectivorandomizadoen el screeningecográfico

durante la gestación,no especialmentedirigido al diagnósticode malformaciones,pero

obtieneunasconclusionesnegativasal respectodel beneficiode la ecografiasistemáticaen

la gestacion.

Persoon~publica otro estudioprospectivode screeningsobreuna poblacióngeneral,con

una incidencia de 0,4% de malformados,tampoco aporta datos de la sensibilidaden el

diagnósticoy la incidenciaesmuy baja.

Hill48, de la clínicaMayo, en 1983 sobreunapoblaciónde 5420gestantesobtieneun 31%

de sensibilidadcon un 100% de especificidaden una población seleccionadade 1,2% de

incidencia de malformados.En el mismo año Sabbagha36obtiene, sobre una población

seleccionada,los mejoresíndicesen el diagnósticoque se hayanpublicado,obteniendoun

95% de sensibilidad,99% deespecificidad,95 y 99% de valor predictivopositivoy negativo,

respectivamente;en una pequeñapoblaciónde 615 gestantesespecialmenteseleccionadas.

Tres trabajossepublicanen 1987. Uno belga,de Levi62, sobreuna poblacióncon una
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incidencia de malformadosde 2,3% obtiene un 34,4% de sensibilidad y un 99,9% de

especificidad. Más alta sensibilidad obtiene Brocks63: 54% de sensibilidad y 99% de

especificidad,perosobreuna poblaciónde 27515obtieneuna incidenciade solo 0,67% de

fetos malformados.

Porter~incluye en su estudioimportantessesgosmetodológicos,como esel incluir dentro

de la lista de malformacionesa los fetos conretrasode crecimientointrauterinoy patologías

placentarias.Asi se obtiene un 80% de sensibilidad sobre una población seleccionada

previamente.

Saari-Kemppainen65en Lancet 1990, publica un trabajo de screening prospectivo

obteniendoun 76,9% de sensibilidad.

Levi59 en 1991, obtieneunasensibilidadde 40,4%sobreuna poblaciónconun 2,3% de

fetos malformados;siendoun trabajo referido a la poblacióngeneralde gestantes,espor lo

tanto un trabajode screeningcon una alta Usa de detecciónde malformadoscomo muestra

la incidencia,datoque la mayoríade los autoresparecenocultaro, que involuntariamenteno

incluyen en sustrabajosy debieraser imprescindibleen el rigor del screeningdiagnóstico.

Así, los autores que obtienen una mayor sensibilidad no reflejan la prevalenciade

malformados.En cambio,los gruposque obtienenuna incidenciadel 2-3% de malformados,

cifra habitualmenteaceptadaen la poblacióngeneral,no suelensuperaruna sensibilidaddel

40%.

La especificidad del diagnóstico suele ser en todos los trabajos bastantebuena,
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generalmentesuperioresal 90%, ya quela incidenciade la alteraciónen la poblacióngeneral

espequeñay es elevadoel númerode casosverdaderosnegativos.

Los índicesde valorespredictivospositivoy negativo,tambiénsuelensuperarel 90% por

la mismarazón.

Es importanteremarcarquelos excelentesresultadosobtenidospor determinadosgrupos

de trabajose basanen la gran experienciaen ecografíasy el tiempo que presumiblemente

dedicana cadaexaminación,ademásde la alta selecciónde la población de estudio.

5.-EVOLUCION Y TRATAMIENTO:

Como en la mayoría de los casos, la única propuestade “tratamiento” suele ser la

interrupciónde la gestación,de ahíla importanciade los métodosde screeningy detección

para diagnosticaríasen la primera mitadde la gestación.Por estarazón, la mayoríade los

programasde screeningse establecenantesde la 22 semanasde gestación~.

Por diferentesfactores,no todas las anomalíasson detectablesantesde la semana22:

Debidoa la variaciónen el tiempoen queseproducenlas anomalías,muchaspueden

llegar a ser diagnosticadasfuera del periododisponiblepara la interrupcióndel embarazo.

2.- Los primeros signosecográficospuedensersugerentes,pero no concluyentesen el
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diagnóstico; sobre todo para un observadordentro de un programade screeningy que

posteriormentedebe de enviar el caso clínico a su centro de referencia, dotado de

observadoresmas experimentadosy que en ocasiones,deben realizar un diagnóstico

progresivosobrela magnitudde la malformación.

Malformacionesinusualmentedetectablesantesde la 22 semana59

Aunque la interrupciónde la gestaciónesla propuestamascomúntrasel diagnósticode

unaimportantemalformación;en muchasocasiones,éstano esla única, asi Harrisony col67.

establecen5 alternativasterapeuticasposibles:

Cabeza:
- Macro y microcefalia.
- Craneosinóstosis.

Renales:
- Algunasuropatíasobstructivas.
- Determinadasdisplasiasquisticas.

Digestivas:
- Atresiasesofágicase intestinales.
- Estenosispilórica.
- Obstrucciónde colon.
- Tumoresde via biliras.

Casosde hidrops.

Visceromegalias.

Hipoplasiaadrenal.
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1.- Aborto selectivo.

2.- Correccióntras el parto.

3.- Induccióndel partopretérminoconel objetode realizaruna terapianeonatalprecoz.

4.- Partoprofiláctico con cesareaparareducirel traumafetal.

5.- Terapiaintraútero.

Lasanomalíasfetalesque tienenuna potencialcorrecciónantesdel nacimientosonmuy

limitadas y hastaahora,con una eficacia escasay con efectosa muy corto plazo.

Tres modalidadesde tratamientointrauterose han desarrollado:

- Tratamientomédico.

- Tratamientoquirúrgico bajo control ecográfico.

- Tratamientoquirúrgico “a cielo abierto”.

El tratamientomédico se ha desarrolladoen dosvertientes:una preventiva,comoes la

administraciónen periodopericoncepcionala la madrede acidofólico parala prevenciónde

defectosdeltubo neural;el otrotipo de terapiamédicofarmacológicaserealizaaprovechando

el conocido paso transpíacentariode determinadassustanciasque se le administrana la

gestante,y sobre la cual ejerce un efecto inocuo, como es el caso del digital para el

tratamientode determinadastaquiarritmiasfetales.

Respectoal tratamientoquirúrgico,sehanrealizadohastael momento,experienciassobre

casosde hidronefrosis,cardiopatías,transfusionese hidrocefalia.Es un campoaúnreciente
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y pocodesarrolladoen la medicinafetal, peroqueha causadoya gran impactoen el ambiente

médico y la opinión pública4t.

Parala mujer que elija el riesgode llevar a la gestacióna término, el conocimientode

la condición fetal debe influenciar los cuidadosobstétricosy neonatales,determinandoel

cuandoy dondeseha de realizarel parto.Unaadecuadainformacióndebepermitir el ajuste

progresivoemocional,y evitar un traumapsicológicoagudotras el nacimientode un niño

malformadode forma inesperada.Finalmente,aunquela capacidadde tratamientosobre el

feto intraúterode unamaneradirecta,quepudieraaminoraro superarel efectode la anomalía

congénita,esmínimoen la actualidad,hay muchasrazonesparacreerqueen el futuro pueda

haberuna amplio desarrolloy mejorade la eficaciade estosprocedimientos.

6.-CONSECUENCIASSOCIOECONOMICASY SANITARIAS:

El costenacionalsanitarioha crecidoen los últimos años,comoen la mayoríade los paises

industrializados.En muchos de estos paises, el porcentajedel producto interior bruto

destinadoa lo socialy sanitarioha ido disminuyendo.

En materiasanitaiia,se imponela racionalización,primeroen las comprasde suministro

de materialesy segundo,que cada procedimientodiagnósticose analice sobre su coste,

númerode procedimientosy la eficacia diagnósticade los mismos. Es precisoun consejo

técnicoparaminimizar el efectonegativoque suponeel recortepresupuestano,puesde otra

forma las decisionespolíticas pudieran estar influenciadasexcesivamentepor grupos de
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presióncon interesesajenosal ámbito sanitario.

El médicopuedejugarun importantepapelen el escrutiniodeestecostesanitario,a pesar

de que el gastoen recientetecnologíaparatratamientoes menosdel 1 % del gastonacional

sanitario68, frecuentementehan sido culpadasestastécnicasde imágen en contribuir a la

escaladadel coste. A fin de optimizar los recursos,el ideal de gestiónseríael conocerla

cuantíaexactaeconómicade cadaprocedimientodiagnósticoy terapeútico;posteriormente,

estimarel númerode accionesnecesariaspararentabilizarla infraestructuraexistentehumana

y material; y finalmente,ajustarsea unaadecuadaactualizacióntecnológica6970.En ocasiones,

surgela cuestión43sobresi el puntode vistaeconómicoes compatiblecon lo queel paciente

exige actualmentede la medicina.En el aspectohumanoy médico, el diagnósticoprenatal

ofreceunosbeneficiosevidentes,muy superioresa los riesgosy a los aspectosnegativosque

pudieran derivarse de un diagnóstico equivocado. Pero estas técnicas son aplicables

exclusivamentea una pequeñaparte de la población:la mujer gestante.

Encambio,el puntodevistaeconómico,quepudieraen ocasionesparecerinhumano,pero

más realista, podría otorgar el calificativo de rentable a una técnica si puede ser

sistematicamenteaplicadaal conjuntototal de la población,en beneficiodel despistajede una

enfermedad.

En todo análisis coste-beneficio7t,ambos dependerándirectamentedel número de

individuos incluidos en el estudio.Un reducido númerode pacientesabarataráel costey

aumentarála eficaciasi la poblaciónestápreviamenteseleccionadapor factoresde riesgo. En

cambio,técnicasdiagnósticascon alto costeper seaplicadasde forma sistemáticaa toda la
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población de gestantescon o sin factores de riesgo, aumenta enormementeel coste

económico.Otro aspectoes quién debede llevar a caboel diagnósticoque, ennuestrocaso,

es ecográfico:obstetras,radiólogos,médicosde familia, técnicossanitariosespecializados;

en consultasparticulareso dentrodel nivel sanitariopúblico en el primer, segundoo tercer

nivel.

Todo ello contribuyea abrir un intervalo en el costeque puedevariar segúnel autor

Youngblood32,entreII y 360 dólarescon unamedia de 100, por examinacíón,segúndatos

de 1989.

Según un estudio no publicado del NIH” indica que la relación coste-beneficiodel

diagnósticoultrasonográficoeraconstante:porcadadolargastadoen screeningserecuperaba,

al menos,otro en costemédico.

ParaRoy Pitlcint llevar a caboun screeningdedetecciónde malformacionescongénitas

puedesuponerde 66 a 335 dólarespor caso, Y el costeentre110 a 663 que pudierasuponer

sobreuna poblaciónpreviamenteseleccionada(“targeted”), segúndatos de 1991.

Lars Grennerú4establecióque el beneficioen el costedel screeningpor ecografíaen la

población de embarazadasse basabaen gran medida en la personaque realizara las

exploraciones;en su casomatronas,estimóel costemedioen 11 dólaressegúndatosde 1978.

Esteestudiono aportadatossobrela sensibilidaden el diagnóstico,sólo indicaque durante

los 5 añosque duróel programasobre848 gestantes,sellegarona diagnosticarsólamente3

malformaciones.
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Kratoviwl& queestimóel costede cadaexaminaciónecográficaen 30 dólares,en Austria

de 1986; propusola realizaciónde ecografíaen el primer trimestre cuandoéstaestuviera

especificamenteindicada,conel fin de ahorrarhasta22000dólarespor cada1000pacientes.

Duranteel mismoperiododetiempo, en la RepúblicaFederalde Alemania, seincluía en

un programade screeningpara gestantesla realizaciónde dos examinacionesecográficas

duranteel embarazoexclusivamente.La primeraentrela 15 y 21 semanasy la segunda,entre

32 y 33 semanas.En otros paisesdel entornoeuropeocomo Franciay Bélgica, hastabien

avanzadala décadadelos 80, seincluíandentrodel costesanitariopúblico,el derechoacada

gestantea dos examinacionesecográficas.

Geitung68estimatambiénel costede la realizacióndel diagnósticoecográficobasadoen

el trabajode médicosresidentesen ecografías:

Según estas cifras, los mayores costesrepercutensobre la depreciación; tanto del

hospital, que espracticamenteinvariableindependientementedel uso realizado,comode la

depreciacióndel equipamiento,másdependienteya del empleodel aparataje.Por lo tanto,

- Tiempodelexaminador 5%
- Tiempodeanamnesis 9%
-Fotografía 9%
- Depreciacióndelequipamiento 17%
- Costehospitalarioañadido 5%
- Depreciacióndelhospital 54%
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entre el costede la depreciacióny el atribuibleal personalsanitariose incluye el 85% del

total, estimandola vida mediadel equipode ecografíaen 12 años.

El factor de la depreciaciónno viene contempladoen numerosostrabajossobreanálisis

coste-beneficiode pruebasdiagnósticas;quizásdespreciadopor su escasacuantíacomparado

con el costede otros apartadoscomoel atribuiblea personaly hospitalización,en muchas

ocasiones,excesivamenteincrementadoy pudieraconvertirseen un indicadorde malagestión

de los recursos.

Levi43 estimaque el coste-beneficiode la ecografíaobstétricaincluyendo: ecografía,

hospitalizaciónmaternay neonatal,bajalaboralmaterna, cuidadosmatemosy transfusiones.

Comparael coste total del embarazoseguidobajo control ecográficoy sin él; y estima

asimismo,un costeideal teórico. Segúnel trabajorealizadoen 1982, el costeecográficoseda

de 72 dólares,la hospitalizaciónmaternaduranteseisdíasde 960, los cuidadosmatemosde

36000, los cuidadosfetalesde 4800, la baja laboral maternade 1680, la hospitalización

neonatal2400 y eventualtransfusiónde 72. El costeglobal de la gestacióncontroladacon

ultrasonidosseríade 291, sin ecografíasseríade 334. Y el costeteórico ideal seríade 180.

Esteestudioincluyetambiénlos componentesde atencióna unagestanteportadoradeun feto

con malformaciónno curable, estimandouna proporción de 3,4 entre 2805; es decir,

proporción próxima a 1000 veces menos de coste si la gestación ha sido controlada

ecograficamente.
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HIPOTESIS

Lasmalformacionescongénitassonla causamásfrecuentede mortalidadneonataly están

dentrode las tresprimerasetiologíasde la subnormalidadpsíquicay/o motora.

Porotraparte,en la actualidadesposible,al menosteóricamente,diagnosticarla mayoría

de ellasdurantela vida intrauterina.Diversosgruposde investigadoresseesfuerzan,por una

parte,en diseñarprotocolosy pautasde exploraciónencaminadosa seleccionarlos gruposde

gestantesconriesgode tenerun fetoconunaimportantemalformacióncongénita;y porotra,

a dilucidar qué tipo de exploracióny en qué épocade la gestacióndebenrealizarsepara

obtenermejoresresultados.

La ecografía, utilizando conjuntamentela modalidadbidimensional,TM, Doppler y

Dopplercolor; es sin dudaalguna,el métodomáseficazparael diagnósticoprenatalde las

malformacionesfetales.

Pero aún está por dilucidar la eficacia del método en los diferentes tipos de

malformaciones,cuándodeberealizarseéstetipo deexploracióny su relacióncostebeneficio.
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En estetrabajonosproponemosinvestigarestostres puntos,es decir:

1< Eficaciade la ecografiaenel diagnósticoprenatalde las anomalíasestructuralesdel

feto.

2< Si existeuna edadgestacionalpropicia, en la cual, es más fácil el diagnósticode

éstasmalformaciones.

3.- Estimarla relacióncostebeneficiode la exploraciónecográficaduranteel embarazo

con estosfines.
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MATERIAL Y METODO
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1< MATERIAL:

Duranteel trienio 1990-92,la poblacióna estudioestuvocompuestapor las gestaciones

controladasen las consultasde embarazospatológicosdel Departamentode Obstetricia y

Ginecologíadel Hospital “12 de Octubre”deMadrid. Mas los casosestudiadosen el Servicio

de fisiopatologíafetal por sospechade malformacióncongénitaremitidos,tanto del area11

como desdefuera de la misma. Y en cualquiercaso, si finalizaron la gestaciónen nuestro

hospital,obtuvimoslos datosdel Servicio de Neonatologia,de los archivosde las consultas

externasde las diferentesespecialidadespediátricasy los informesbiópsicosy necrópsiasdel

Servicio de Anatomía Patológicadel hospital.

Si los casosestudiadosfinalizaron la gestaciónfuera de nuestrohospital, se contactó

telefonicamentecon los padresparacompletarel informe y con los Serviciosde Obtetricia

y Ginecología, Anatomía Patológica y Pediatría de los diferentes hospitales donde

concluyeronel embarazo.

Por otra parte, incluye el restode los partosrealizadosen nuestrohospital duranteel

citadoperiodode tiempo y que aportaninforme del Servicio de Neonatologíay Anatomía

Patológica,casode fallecimientodel feto o neonato,paralos casosde malformaciónqueno

fuerondiagnosticadosantesdel parto.
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Comopartedel diagnósticoprenatal,duranteel mismoperiododetiempo, en el Servicio

de Genéticaserealizaronun total de 159 cariotiposfetalesen líquido amniótico y en sangre

fetal por sospechaecográficade malformaciónfetal.

2< METODO:

Parala evaluaciónde la relacióncoste-beneficiode la pruebadiagnostica,seprecisó

realizarun estudioepidemiológicode tipo no controladode corte longitudinalprospectivo

sobrecasosy controles.

Se analizaa la ecografíacomopruebaeficazde SCREENINGen la detecciónprecozde

las malformacionesembrionariasy fetalesy paraconocerde la incidenciade malformación

congénitaen el ámbito de nuestrapoblación.

Sedeterminala Sensibilidady VerdaderosPositivosen el diagnósticodelconjuntode las

malformacionesy en cadauno de los grupospor aparatosy añosque comprendeel estudio.

Además,seconfirmaa la ecografíacomoPRUEBA DIAGNOSTICA sobre el mismo

grupo de pacientes,determinandola Especificidad,Verdaderosnegativos,FalsosPositivos

y FalsosNegativos.

Se estableceel criteriode asociacionestadisticamentesignificativamedianteel cálculode

los valoresesperadosy realizandola pruebade clii cuadrado
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Finalmente,se discutela validez de los resultadosobtenidosy secuantifican los gastos

que se generantras la realización de un diagnósticoecográficode malformación, como

nuevasecografías,amniocentesis,cordocentesis,pruebasbiológicasy bioquímicassobre la

sangre fetal y materna,posible hospitalizaciónde las pacientes por interrupción de la

gestación,procedimientosdiagnósticosy terapeuticossobre el recien nacido con alguna

malformación,estudiosanatomopatológicosy el compromisodel seguimientode ulteriores

gestacionesque tuvieran estas pacientespor parte de nuestrasconsultasde embarazos

patológicos,considerandolasgestacionesde alto riesgo,comopartede la estrategiaa seguir

para un mejor diagnósticoprenataly como medida eficaz en la prevenciónde nuevas

malformacionescongénitas.

Parala obtencióndel costeen pesetas,se recurrió a fuentesoficiales del Ministerio de

Sanidad (BOE 8-7-93) que estableceel sistema de Unidades Ponderadasde Asistencia

(UPA4s).Y datos del informe de la Gerenciade nuestroHospital sobrela actividady coste

del Departamentode Obstetriciay Ginecologíareferentesal año 1993.
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1.- RESULTADOS GLOBALES
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ESTADISTICA GENERAL
DE LOS ANOS: 1990

n0de partos

n0de malformados

7699

119

7740

180

7116

140

22555

439

Incidencia 1.55% 2.32% 1.97% 1.95%

n0de diagnosticados 88 124 98 310

n0de no diagnosticados 31 56 42 129

Sensibilidad 74% 69% 70% 71%

Especificidad 99% 99.6% 99.8% 99.6%

Valor predictivo positivo 89% 84% 87% 85%

Valor predictivo negativo 99.5% 99% 99% 99.4%

Falsospositivos 0.17% 0.34% 0.2% 0.25%

Falsosnegativos 26% 38% 38.9% 29.4%

1991 1992 TOTAL
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2-RESULTADOS DE LAS

MALFORMACIONES POR APARATOS
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2.1 r MALFORMACIONES DEL 5. NERVIOSOCENTRAL

- INCIDENCIA

:

* N0 de malformaciones del SNC: 93

* Frecuencia:93 casos/22555 nacidos:

4.1/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

93/439=r 21 % (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* Malformacionesdel SNC Aisladas:53

53193(%)= suponeel 57% de las malformacionesdel SNC

- Incidencia en la poblacióngeneral:2.3/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados: 12%

* Malformacionesdel SNC Asociadas:40

40193(%)= suponeel 43% de las malformacionesdel SNC

- Incidencia en la poblacióngeneral:1,8/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:9.1 %

- Porcentajespor aparatos:

- Mf.Renales 12%
- ML Cardiacas 11%
- Mf. Digestivas 8%
- Mf. Faciales 5%
- Mf. Miembros 4%
- Arteria umbilical única 2%
- Herniadiafragmática 1 % 59



VALOR DIAGNOSTICO DE LA ECOGRAFIA EN LAS
MALFORMACIONES DEL SNC

:

- Todos los casosde malformaciónteníanecografías

obstétricas realizadas.

- De los 93 casosde malformacionesdel SNC comprobadasen

el periodoneonatalo en autopsiaslos resultadosdel

diagnósticoecográficointrauterofueron:

* Diagnosticados ‘75 casos ... 81 % de las ML del SNC.

* No diagnosticados...18 casos... 19% de las Mf? del SNC.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnosticadas 42 casos... 79% de las Mf. aisladas

del SNC.

- No diagnosticadas.11 casos ... 21 % de las Mf. aisladas

del SNC.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas 33 casos ... 82% de las ML asociadas

del SNC.

- No diagnosticadas..
del SNC.

7 casos....18% de las Mf.asociadas
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- De los 92 diagnósticosemitidos de malformacióndel SNC

intrautero

* Diagnósticosverdaderospositivos... .75 casos...81 % de

los diagnósticosintratitero.

* Diagnósticosfalsospositivos 17 casos...18% de

los diagnósticosintraútero.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnósticosverdaderospositivos.. .42 casos... 76% de

los diagnósticosintraútero.

- Diagnósticosfalsospositivos 13 casos... 24% de

los diagnósticosintraútero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...33 casos ... 89% de

los diagnósticos.

- Diagnósticosfalsospositivos 4 casos... 11 % de

los diagnósticos.
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MALFORMADOS
SI NO

SI

NO

* El 81 % de las malformacionesse diagnosticaron.

* El 81 % de los diagnósticosfueron acertados.
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DIAGNOSTICO
ECOGRAFICO

DE MALFORMACION

75 18

18 22444

SENSIBILIDAD: 81%
ESPECIFICIDAD: >99%
VALOR PREDIC. POSITIVO: 81%
VALOR PREDIC. NEGATIVO: >99%
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESULTADOS GLOBALES

:

TIPO DE MALFORMACION: AISLADAS ASOCIADAS

DIAGNOSTICOS: VP
oni

fp

n% n%
fn VP

oni
Lp

oni

INCIDENCIA
Y % EN EL

fn TOTAL
n oo n oo

HIDROCEFALIAS: 36(39%)

HIDROCEFALIA:
16(16%) 6(6%) 2(2%) 15(15%) 2(2%) 1(1%) 34(37%)

DANDY-WALKER:
2(2%) 1(1%)

ANOMALíAS DEL CIERRE:

ENCEFALOCELE:
O

o

1(1%) 0

o 1(1%) o

4(4%) 0 0

2(2%)

35(38%)

4(4%)

MENINGOCELE:
2(2%) 0 1(1%) 1(1%) 0 0

MIELOMENINCOCELE:

3(3%)

ESPINABIFIDA:
o

ACRANEO-EXENCEFALIA:

4(4%)

4(4%)

2(2%) 1(1%) 2(2%) 0 2(2%) 8(9%)

0 1(1%) 1(1%)

o o 2(2%)

o o

o o

2(2%)

6(6%)

ANENCEFALIA:
9(9%) 0 o

ANOMALíAS DEL TAMAÑOY LA FORMA:

MICROCEF’ALIA:

2(2%) 0 0

3(3%)

MACROCEFALIA PRIMARIA:
o

DOLICOCEFALIA:
o

BRAQUICEFALIA:
O

0 1(1%) 0 o o

0 1(1%) 0 0

o o

O O

1(1%) o

2(2%) 1(1%)

CRANEOEN TREBOL:
o

6(6%)

11(11%)

4(4%)

1(1%)

1(1%)

2(2%)

o

o

o

o o 1(1%) o o 1(1%)
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APERT:
o o o o 1(1%) 1(1%)

TURRICEFALIA:
0 1(1%) 0 o O

ANOMALíAS DE LA LíNEA MEDIA-

HOLOPROSENCEFALIA:

o o 1(1%) 0 1(1%) 2(2%)

AGENESIA DEL CUERPOCALLOSO:
o 0 2(2%) 1(1%)

ENCEFALOPATíAS CIRCULATORIAS:

HIDRANENCEFALIA:
2(2%)

0 1(1%) 4(4%)

4(4%)

0 1(1%) 0 o o 3(3%)

PORENCEFALIA:
1(1%) 1(1%) 0 o o o 1(1%)

TUMORACIONES o

QUISTE COROIDEO:
o

OTRAS:
2(2%) 0

ATROFIA DE CEREBELO:
o o o O 0 1(1%) 1(1%)

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

* El resultadofinal del 100% lo incluyen las columnasde

verdaderospositivos y falsos negativos.Lógicamente,los

falsospositivosno pertenecena la incidencia;por lo tanto,

no se sumanal mismo.

o

o

o

1(1%)

.6(6%)

o O o o
1(1%)

93<100%)
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* SíNDROMES:

- MECKEL: 2 casosdiagnosticados;amboscon HIDROCEFALIA.

- APERT: 1 caso diagnosticado; asociado a atresia

intestinal.

* ARNOLD-CRIARI:

2 casosdiagnosticadosTIPO-I;amboscon HIDROCEFALIA ; ninguno

asociado a mielomeningocele(tipo-II) -

* DANDY-WALKER:

2 casosdiagnosticadosy un falso positivo.

65



ASOCIACIONESA OTRASMALFORMACIONES:

- n~> de MF SNC asociadasa otrasMF:40

- por aparatos:

* RENALES: 11 casos,suponeel 28% de las asociaciones;

por otraparte,esla asociaciónmás frecuente.

- RIÑONES POLIQUISTICOS(5 casos)suponeel 12,8%
* 2 en 5. Meckel.
* 2 en Hidrocefalias.
* 1 en Craneotrebol.

- HIDRONEFROSISY DILATACION 5. EXCRETOR(3casos):
* 4 en Hidrocefalias(2en trisomfas,21,13).

- RIÑON HERRADURA (2 casos):
* 1 en Dolicocefaliade trisomía18.
* 1 en Dandy-Walkerde 45X0.

* CARDIACAS (10 casos):

La asociaciónmásfrecuentees con la CIV (5 casos):
* 2 en Hidrocefalias.
* 2 en Mielomeningocele.
* 1 en Holoprosencefalia.

* DIGESTIVAS (5 casos):

5 casosasociadosa atresia-estenosisdigestivas.

* 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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HIDROCEFALIA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 36

incidencia

incidencia

incidencia

(2) VALOR

en la poblacióngeneral:1.5/mil

en la población de malformados: 8.2%

en la población con malformaciones del SNC: 39%

DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos 33

Falsospositivos 10

Falsosnegativos 3

77%

23%

Sensibilidad:92%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 77%

Valor predictivo negativo: >99%

92%

8%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 13

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.6/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:2.9%

Incidenciaen la poblacióncon malformacionesdel SNC:14%

Incidenciaen la poblacióncon hidrocefalia:36%

Por aparatos:

MF.renales:16.5% de las hidrocefalias.

- Hidronefrosisy dilatación del sistemaexcretor: 11 %

- Poliquistosis:5.5%

MF.cardiacas:8% de las hidrocefalias.

- Comunicacióninterventricular:5.5%

- Hipoplasiade cavidades:2.7%

MF.faciales:5.5% de las hidrocefalias.

- Leporino: 2.7%

- Sindromede Robinow: 2.7%

Onfalocele:2.7% de las hidrocefalias.

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

(1) INCIDENCIAS:

n: 4

incidenciaen la poblacióngeneral:0.2/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:0.9%

incidenciaen la poblacióncon malformacionesdel SNC: 4.3%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:
n % de diagnósticos % de malform.

de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos 4 80% 100%

Falsospositivos 1 20%

Falsosnegativos O

Sensibilidad: 100%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 80%

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

n: 4

Incidenciaen La poblacióngeneral:0.2/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.9%

Incidenciaen la poblacióncon malformacionesdel SNC:4.3%

Incidenciaen la poblacióncon encefalocele:100%

Por aparatos:

Mf? Renales:50% de los encefaloceles.

-Poliquistosisrenal constituyendoel sindromede

Meckel.

Mf. Oseas:50% de los encefaloceles.

-Polidactilia componentedel sindromede Meckel.

-Hipoplasia maxilar.
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MENINGOCELE,MIELOMENINGOCELE,ESpINABíFIDA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 14

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.6/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:3.1 %

Incidenciaen la poblaciónde malformacionesdel SNC: 15.3%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos 9

Falsospositivos 2

Falsosnegativos 5

82% 64%

18%

36%

Sensibilidad:64%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 82%

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

n: 6

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.3/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.4%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel SNC: 6.4%

Incidenciaen la poblaciónde mielo-meningoceles: 30%

Por aparatos:

- MF cardiacas(comunicacióninterventricular): 14% de los

mielomeningoceles.

- Un gupo heterogeneode atresiasdigestiva,labio leporino, polidactilia y

herniadiafragmática;cadacasoen el 7% de los mielomeningoceles.
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ACRANEO-EXENCEFALIA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 6

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.3/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.4%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel SNC: 6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGN

n % de diagnósticos
de malformado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos 6

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

OSTICO:

% de malform.
demostrado

100% 100%

Sensibilidad: 100%

Especificidad: >99%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%

74



(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 2

Incidenciade la poblacióngeneral:0.1/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.5%

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel SNC: 2.2%

Incidenciade la poblaciónde acraneos-exencefalos:33%

Por aparatos:

- MF. cardiacas:El 33% de los acraneos-exencefalos.

Generalmenteacardiosy ectopiacardis.
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ANENCEFALIA:

(1) INCIDENCIAS:

¡1: 11

Incidencia de la población general: 0.5/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:2.5%

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel SNC: 12%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos 11 100% 100%

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

Sensibilidad: 100%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 100%

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

n: 2

Incidencia de la población general: 0.1/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.5%

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel SNC: 2.2%

Incidenciade la poblaciónde anencefalos:20%

Por aparatos:

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

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

(1) INCIDENCIAS:

n: 6

Incidenciade la población general:0.3/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:1.4%

Incidenciaen la población de malformadosdel SNC: 6.3%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos 2

Falsospositivos O

Falsosnegativos 3

100% 40%

60%

Sensibilidad:40%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 100%

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

n: 4

Incidenciade la

Incidenciade la

Incidenciade la

Incidenciade la

agenesiade e.

población general: 0.2/mil

población de malformados: 0.9%

población de malformados del SNC: 1.1 %

poblacióncon Holoprosencefaliao con

calloso:67%

Por aparatos:

- MF. Cardiacas: El 33% de las Holoprosencefaliasasocian

cardiopatíacongénita.

- MF. Faciales:El 16% se asocianal labio leporino.

- Arteria umbilical única sepresentaen el 16%
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HIDRANENCEFALIA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 3

Incidenciade la poblacióngeneral:0.1/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.7%

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel SNC: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGN

n % de diagnósticos
de malformado ¡

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos 2

Falsospositivos O

Falsosnegativos 1

Sensibilidad:67%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%

OSTICO:

% de malform.
demostrado

100% 67%

33%

(3) POLIMALFORMACIONES:

No se encontró ninguna asociación.
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QUISTECOROIDEO:

Se emitierondos diagnósticosintraútero ,no confirmándose

ninguno de ellos en la ecografíapostnatal.

Tampoco se establecióningunaasociacióncon otro tipo de

malformación congénita.

PORENCEFALIA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidenciade la poblacióngeneral:0.05/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel SNC: 1%

(2) VALOR DE ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

La sensibilidad y especificidadfuerontotalmente

positivos, aunque el valor predictivo positivo fue deI 50%.

(3) POLIMALFORMACIONES:

No se encontróningunaasociacióna otro tipo de

malformaciones.
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ANOMALíAS DE LA FORMA:

Incluye: Microcefalia y macrocefaliaprimarias,

dolicocefalia,braquicefalia,craneo“en trébol”,

turricefaliay restode craneosinóstosis.

(1) INCIDENCIAS:

n: 11

Incidenciade la

Incidenciade la

Incidenciade la

población

población

población

general: 0./mil

de malformados: 2.5%

de malformadosdel SNC: 12%

LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos 7

Falsospositivos 1

Falsosnegativos 4

88% 64%

12%

36%

Sensibilidad: 64%
Especificidad:>99%
Valor predictivo positivo: 88%
Valor predictivo negativo: >99%

(2) VALOR DE
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 4

Incidencia de la población general: 0.2/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados: 0.9%

Incidenciade la poblaciónde malformacionesdel SNC: 36%

Por aparatos:

- MF. renales:frecuentementeasocianoligoamniosque

secundariamentedanorigen a dolicocefalias.

- La braquicefaliapareceasociarsea atresias

digestivasen casosde síndromede Down.

- El craneo‘Ten trébol” sueleser componenteintegrantede grandes

polimalformados.

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

de Apert.
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2.2.- MALFORMACIONES RENALES Y DEL TRACTO URINARIO

- INCIDENCIA

:

* N0 de malformacionesrenales:92

* Frecuencia:92 casosI22SS5 nacidos:

4/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

92/439~21% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* MalformacionesrenalesAisladas: 68

68192(%t suponee] 74% de las malformacionesrenales.

- Incidencia en la poblacióngeneral:3/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:15.5%

* MalformacionesrenalesAsociadas:24

24/92(%) suponeel 26% de las malformacionesrenales.

- Incidenciaen la poblacióngeneral: 1.1/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:5.5%
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- Porcentajespor aparatos:

-Mf SNC 9%

- Mf.Digestivas 6.5%

- ML 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 casosde malformaciónteníanecografías

obstétricasrealizadas.

- De los 92 casosde malformacionesrenalescomprobadasen

el periodoneonatalo en autopsias,los resultadosdel

diagnósticoecográfico intraúterofueron:

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

* No diagnosticados.7 casos 8% de las Mf. renales.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnosticadas 65 casos... 96% de las Mf. aisladas

renales.

- No diagnosticadas..3 casos... 4% de las Mf. aisladas

renales.

* De las Mf. asociadas:

Diagnosticadas 20 casos... 83% de las ML asociadas
renales.

- No diagnosticadas..4 casos....17% de las Mf.asociadas
renales.
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- De los 92 diagnósticosemitidos de malformaciónrenal

intratitero

* Diagnósticosverdaderospositivos....85 casos...86% de

los diagnósticosintratitero.

* Diagnósticosfalsospositivos 14 casos..14% de los

diagnósticosintraútero.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...65 casos .. .90% de

los diagnósticosintraútero.

- Diagnósticosfalsospositivos 12 casos . ..1O% de

los diagnósticosintraútero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...20 casos... 91 % de

los diagnósticos.

- Diagnósticosfalsospositivos 2 casos... 9% de

los diagnósticos.
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* El 92% el sediagnosticarony el 86% delos diagnósticosfueronacertados.

SENSIBILIDAD: 92%
ESPECIFICIDAD: >99%
VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 86%
VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESIJLTADOS GLOBALES:

TIPO DE MALFORMAc2ION: AISLADAS ASOCIADAS

DIAGNOSTICOS: VP tp tn VP
o on-~ n% n-~

fp

INCIDENCIA
Y % EN EL

tn TOTAL
o

fl-6 n o
o

AGENESIA E HIPOPLASIA RENAL:

1(1%) 0

POLIQUISTOSIS RENAL (POTTER

11 ( 12%)O

o 4(4%) 1(1%) 1(1%) 6(7%)

1)

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

DISPLASIA QUISTICA (RIÑON MULTIQUISTICO):

8(9%) 4(4%) 0 5(5%) 0 1(1%) 14(15%)

ECTOPIA RENAL:

1(1%) O O 0 0 0

RIÑON EN HERRADURA:

o o o 0 0 1(1%) 1(1%)

DILATACION DEL SISTEMA EXCRETOR:

39(42%)8(9%) 2(2%) 6(7%) 1(1%) 1(1%) 48(52%)

5. PRUNNE-BELLY:

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

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

(Los porcentajesseestablecensobre92 malformados).

1(1%)
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AGENESIA E HIPOPLASIA RENAL:

(1) INCIDENCIAS:

n: 6

incidenciaen la poblacióngeneral:0.27/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:1.4 %

incidenciaen la poblacióncon malformacionesrenales:6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos¡ % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos...5

Falsospositivos 1

Falsosnegativos

83% 83%

17%

17%

Sensibilidad:83%

Especificidad:>99%

Valor predictivopositivo: 83%

Valor predictivo negativo: >99%

91



(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 5

Incidencia

Incidencia

Incidencia

Incidencia

renal:83%

en la poblacióngeneral:0.2/mil

en La poblaciónde malformados:1.1 %

en la poblacióncon malformacionesrenales:5.4%

en la poblacióncon agenesiao hipoplasia

Por aparatos:

- MF.digestivas:50% de las agenesiase hipoplasias

renales.

- Atresia intestinal.

- MF.del cardiacas:33% de las agenesiase hipoplasias

renales.

-CIV

MF. oseas:33% de las agenesiase hipoplasiasrenales.

Hidrops: 33% de las agenesiase hipoplasiasrenales.

92



POLIQUISTOSISRENAL ( POTTER1):

(1) INCIDENCIAS:

n: 16

Incidenciaen ~apoblacióngeneral:0.7/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:3.6%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

excretorurinario: 17%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..15

Falsospositivos O

Falsosnegativos 1

100% 94%

0%

6%

Sensibilidad:94%

Especificidad:100%

Valor predietivopositivo: 100%

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

n: 4

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.17/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.9%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

excretor:4.3%

Incidenciaen la poblacióncon poliquistosisrenales:25%

Por aparatos:

±MF.del SNC y craneo: 20% de las poliquistosisrenales.

- Hidrocefalia.

+MF. faciales:6% de las poliquistosisrenales.
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DISPLASIA QIJISTICA (RIÑON MULTIQUISTICO):

(1) INCIDENCIAS:

n: 14

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.6/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:3.2%

Incidenciaen la poblaciónde malformacionesdel aparato

excretor: 15%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnosticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos 13

Falsospositivos 4

Falsosnegativos 1

76% 93%

24%

7%

Sensibilidad:93%

Especificidad:>99%

Valor predictivopositivo: ‘76%

Valor predictivonegativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 6

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.3/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.1 %

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

excretor:6.5%

Incidenciaen la poblaciónde las displasiasquisticas

renales:43%

Por aparatos:

MF. del SNC: 20% de laos displasiasquisticasrenales.

- Mielomeningoceles.

MF. oseas: 14% de las displasiasquistícasrenales.
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ECTOPIA RENAL:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

excretor:1%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos.1

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

(3)

n: O

100% 100%

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

POLIMALFORMACIONES:
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RIÑON EN HERRADURA:

(1) INCíDENCIAS:

n: 1

Incidenciade la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel aparato

excretor: 1 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DíA

n % de diagnósticos
de malformado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos....0

Falsospositivos O

Falsosnegativos 1

GNOSTICO:

% de malform.
demostrado

100%

Sensibilidad:0%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 0%

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

n: 1

Incidenciade la población general: <0.1/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel aparato

excretor: 1%

Incidenciade la poblacióncon riñón en herradura:100%

Por aparatos:

El único casoregistradode riñón en herradurase

encontróen un feto polimalformado,queeraportadorde una

trisomía 18 con unaatresiaesofágicay dolicocefalia

asociadas.
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DILATACION DEL SISTEMA EXCRETOR:

Se incluyen en estegrupo, todoslos gradosde dilatación

del sistemaexcretor;porlo tanto, desdela simpleectasia

piélica hastael gradomásavanzadode hidronefrosis.

(1) INCIDENCIAS:

n: 48

Incidenciade la poblacióngeneral:2.1/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:10%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

excretor:52%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos.45

Falsospositivos 9

Falsosnegativos 3

de malformado
% de malform.
demostrado

83% 94%

17%

6%
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Sensibilidad:94%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 83 %

Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 7

Incidenciade la poblacióngeneral:0.3/mil

Incidenciade Ja poblaciónde malformados:1.6%

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel aparato

excretor:7.6%

Incidenciade la poblaciónde fetos con dilatación del

sistemaexcretor:15%

Por aparatos:

+ MF. faciales:

- El labio leporino

+ MF. digestivas:

- atresiaesofágica.

+ MF. cardiacas:

- CIV.

+ MF. SNC:

- Hidrocefalia.

+ Arteria umbilical única.
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Clasificación,en grado y localizacion,de las

dilatacionesdel sistemaexcretor:

1.- Hidronefrosis

2.- Ectasiade pelvis y/o cálicesrenales.

(1).- HIDRONEFROSIS:

n:40

Incidencia en la población general: 1.8/mil

Incidenciaen la poblaciónmalformados:9.1%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel sistema

excretor:43.5%

Incidenciaen la poblaciónde malformadoscon

dilatación del sistema excretor: 83%

Localización:

- Derechoúnicamente:en 7 casos,suponeel 16%

- Izquierdo únicamente: en 15 casos, supone el 37%

- Bilateral: en 18 casos, supone el 45 % . Es el grupo

quemás frecuentementeasociaa otrasmalformacionesde otros

órganos.
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(2).- ECTASIA:

n:8

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.35/mil

Incidencia en la poblaciónde malformados:1.8%

Incidencia en la población de malformados del sistema

excretor: 8.7%

Incidenciaen la poblaciónde malformadoscon

dilatación del sistemaexcretor: 17%

Localización:

- Derechoúnicamente:en 1 caso,suponeel 2%

- Izquierdo únicamente:en 2 casos,suponeel 5%

- Bilateral: en 5 casos, supone el 11%

103



PRUNNE-BELLY:

(1) INCIDENCIAS:

n: 6

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.27/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.7%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

excretor: 6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:
n % de diagnósticos % de malform.

de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos...6 100% 100%

Falsospositivos O -

Falsosnegativos O

Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n:l

Incidencia

Incidencia

Incidencia

excretor: 1 %

Incidencia

en la poblacióngeneral: <0.1/mil

en la poblaciónde malformados:0.2%

en la población de malformacionesdel sistema

en la poblaciónde fetos con Prunne-Belly: 17%

Por aparatos:

El único casoregistradofue un feto polimalformadocon

ano imperforado e higroma quistico cervical, además de la

malformacióndel sistemaexcretorde orina.
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2.3.- MALFORMACIONES CARDIACAS:

- INCIDENCIA

:

* N0 de malformaciones cardiacas: 62

* Frecuencia:62 casos/22555nacidos

2,7/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone

62/439= 14% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* MalformacionesCardiacasAisladas: 22

22/62(%) = suponeel 35% de las malformacionescardiacas.

- Incidenciaen la poblacióngeneral:0.97/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:5%

* MalformacionesCardiacasAsociadas:40

40/62(%)= suponeel 65% de las malformacionescardiacas.

- Incidenciaen la poblacióngeneral: 1,7/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:9,1%
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- Porcentajespor aparatos:
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- Mf. Cardiacas: 39%

- Hidrops: 21%

-Mf. SNC: 7%

Mf Digestivas: 3%

- Mf. Renales: 3%

- Otras 4%



- VALOR DIAGNOSTICO DE LA ECOGRAFIA EN LAS
MALFORMACIONES CARDIACAS

:

- Todos los casosde malformaciónteníanecografías

obsétricasrealizadas.

- De los 62 casosde malformacióncardiacacomprobadosen el

periodoneonatalo en autopsias,los resultadosdel

diagnósticoecográfico intratitero fueron:

* Diagnosticados 36 casos... 58% de las Mf.cardiac.

* No diagnosticados... 26 casos ... 47% de las Mf.cardiac.

* De las Mf. aisladas:

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

cardiacas.

- No diagnosticadas. 11 casos ... 50% de las ML aisladas

cardiacas.

* De las Mf. asociadas:

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

asociadascardiacas.

- No diagnosticadas. 15 casos... 37.5% de las Mf.

asociadascardiacas.
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- De los 44 diagnósticosemitidosde malformacióncardiaca

intraútero

* Diagnósticosverdaderospositivos...36 casos...82% de

los diagnósticosde malformado.

* Diagnósticosfalsospositivos 8 casos...18% de

los diagnósticosde malformado.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnósticosverdaderospositivos..11 casos... 65% de

los diagnósticosde malformado.

- Diagnósticosfalsospositivos 6 casos ... 35% de

los diagnósticosde malformado.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnósticosverdaderospositivos .25 casos ... 93% de

los diagnósticosde malformado.

- Diagnósticosfalsospositivos 2 casos... 7% de

los diagnósticosde malformado.
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MALFORMACIONES CARDIACAS
INCIDENC¡A Y DIAGNOSTICO ECOGRAFICO

CARD¡ACAS
62: 14%

OTRAS MALE
377: 86%

NO DJAGNOSTICADOS
42%

«/

DIAGNOSTICADOS
58%

AISLADAS
35%

ASOCIADAS
65%

MALFORMADOS

DIAGNOSTICO
ECOGRAFICO

DE MALFORMACION

SI

NO

SI NO

36 8

26 22485

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

SENSIBILIDAD: 58%
ESPECIFICIDAD: >99%
VALOR PREDICTIVO POSITIVO:82%
VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICORESULTADOS GLOBALES

:

TIPO DE MALFORMACION: AISLADAS ASOCIADAS INCIDENCIA

DIAGNOSTICOS: VP tp fn Vp fp
o

fn
Y % EN EL

TOTAL

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 o o o o

HIPOPLASIA DE CAVIDADES IZQ.:
2(3%) 0 2(3%) 1(2%) 1(2%)

CARDIOMEGALIA:
1(2%) 1(2%)

CARDIOPATíA COMPLEJA:
1(2%) 0 1(2%)

ECTOPIA CARDIACA:
o o o

ACARDIO:
1(2%)

VALVULOPATIAS:
1(2%)

o o

o o

COMUNICACION AORTICO-PULMONAR:
1(2%) 0 o

2(3%) 0 1(2%)

o o o

3 (5%)

1 (2%)

2(3%) 0 2(3%) 5 (8%)

0 0 2(3%) 3 (5%)

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

TRANSPOSICION DE GRANDESVASOS:
0 0 2(3%)

TRILOGIA DE FALLOT:
1(2%) 0 o

o 0 2(3%)

o o o

4 (6%)

4 (6%)

1 (2%)

TETRALOGíA DE FALLOT:
2(3%) 0 4(6%)

1 (2%)

o

O

5 (8%)

3(5%) O O 4 (6%)

3(5%) o o 5 (8%)

1(2%) o o 7 (11%)

11( 17%) 6< 10%) 11< 17%) 25< 40%)2( 3%) 15( 24%) 62 ( 100%)
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COMUNICACION INTERVENTRICULAR:

(1) INCIDENCIAS:

n: 13

incidenciaen la poblacióngeneral:0.6/mil

incidencia en la población de malformados: 2.9%

incidenciaen la poblacióncon malformacióncardiaca:21 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..10

Falsos positivos 5

Falsos negativos 3

67% 77%

33%

23%

Sensibilidad: 77%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 67%

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

n: 13

Incidenciaen la

Incidenciaen la

Incidenciaen la

Incidenciaen la

interventriculares:

población general: 0.58/mil

poblaciónde malformados:2.9%

poblacióncon malformacióncardiaca:21%

poblaciónde las comunicaciones

100%

Por aparatos:

- MF. cardiacas:(62% de las comunicaciones

interventriculares).

- Integrantede Fallot.

- Con CIA.

- Con coartacionaórtica.

- Con transposiciónde grandesvasos.

- MF. SNC: 38% de las comunicacionesinterventriculares.

- Mielomeningocele.

- Hidrocefalia.

- Holoprosencefalia.
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- MF. berniadiafragmática:10% de las comunicaciones

interventriculares.

- MF. renales: 10% de las comunicaciones

interventriculares.

- Agenesiarenal.

- Malformaciones digestivas,onfaloceley de

extremidades,conmenosdel 10%.

* Los porcentajesson superioresal 100% al tratarsede

fetos polimalformados.
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COMUNICACION INTERAURICULAR:

(1) INCIDENCIAS:

n: 6

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.3/mil

Incidencia en la población de malformados: 1.4%

Incidenciaen la poblacióncon malformacióncardiaca:9.7%

(2> VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..2

Falsospositivos

Falsos negativos 3

67% 40%

33%

60%

Sensibilidad: 40%

Especificidad: >99%

Valor predictivopositivo: 67%

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

n: 5

Incidenciaen

Incidencia en

Incidenciaen

Incidenciaen

interauriculares:

la población general: 0.22/mil

la población de malformados: 1.3%

la poblaciónconmalformacioncardiaca:8.1%

la poblaciónde las comunicaciones

83%

Por aparatos:

- MF. cardiacas: 67% de las comunicaciones

interauriculares.

- Con CIV.

- Con dextrocardiay coartacionaortica.

- Con valvulopatias.

- MF. SNCe hidrops con menosdel 10%
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CANAL ATRIOVENTRICULAR:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidencia en la población de malformados: 0.2%

Incidenciaen la poblacióncon malformacióncardiaca:1.6%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos....

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

100% 100%

Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES:

n = O El único caso registrado fue aislado.
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HIPOPLASIA DE CAVIDADES IZQUIERDAS:

(1) INCIDENCIAS:

n: 5

Incidencia en la población general: 0.2/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.3%

Incidenciaen la poblacióncon malformacióncardiaca:8%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos ¡ % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..3

Falsospositivos

Falsosnegativos 2

75% 60%

25%

40%

Sensibilidad: 60%

Especificidad: >99%

Valor predictivo positivo: 75%

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

n:l

El único caso de hipoplasia de cavidades cardiacas con

alteraciones asociadas que se registró, presentaba hidrops

fetalis. Dicho de otro modo, sólo el 20% de las hipoplasiasde

cavidadesizquierdaspresentabanhidrops.
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Se incluyen también las dilataciones diverticulares de

parte de los ventrículos.

(1) INCIDENCIAS:

n: 4

Incidenciade la

Incidenciade la

Incidenciade la

poblacióngeneral:0.2/mil

población de malformados: 0.9%

población con malformación cardiaca: 6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de mal formado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderos positivos. .4

Falsos positivos 1

Falsos negativos 2

80% 100%

20%

Sensibilidad: 100%

Especificidad: >99%

Valor predictivopositivo: 80%

Valor predictivonegativo: 100%

CARDIOMEGALIA:
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 3

Incidenciade la

Incidenciade la

Incidenciade la

Incidenciade la

Por aparatos:

En el 100% de los casosse asociabaHIDROPS

población general:0.13/mil

población de malformados: 0.68%

población con malformación cardiaca:4.8 %

población de las cardiomegalias: 75 %
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CARDIOPATIA COMPLEJA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 5

lncidenciade la poblacióngeneral:0.22/mil

Incidencia de la población de malformados: 1.3%

Incidencia en [a población con malformación cardiaca: 8 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..4

Falsospositivos O

Falsosnegativos 1

100% 80%

20%

Sensibilidad:80%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

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

n: 3

Incidenciade

Incidenciade

Incidencia de

Incidenciade

compleja: 60%

la población general: 0. 13/mil

la población de malformados: 0.68%

la población con malformación cardiaca:4.8%

la poblaciónde fetos con cardiopatía

Por aparatos:

-En el 100% de los casos, se asociaba a HIDROPS.

-En algun caso,con agenesiarenal.
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ECTOPIA CARDIACA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 3

incidenciaen la poblacióngeneral:0.13/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:0.68%

incidenciaen la poblacióncon malformacióncardiaca:4.8%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos....2

Falsospositivos O

Falsosnegativos 1

100% 67%

33%

Sensibilidad: 67%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

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

n:3

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.13/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.68%

Incidenciaen la poblacióncon malformaciones

cardiacas:4.8%

Incidenciaen la poblaciónde ectopiascardiacas:100%

Por aparatos:

-MF. cardiacas66.6% de los casosde ectopiacardiaca.

-Con CIV y CIA.

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

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidencia en la población general: <0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciaen la poblaciónde malformacionescardiacas:1.6%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..1

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

100% 100%

Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 1

Incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.2%

Incidencia en la población de malformacionescardiacas:1.6%

Por aparatos:

El único casoregistradose diagnosticóasociadoa

anencefaliaen un embarazogemelar.
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VALVULOPATIAS:

(1) INCIDENCIAS:

n: 5

Incidencia en la poblacióngeneral:0.22/mil

Incidencia en la población de malformados: 1.3%

Incidencia en la población con malformación cardiaca: 8.1 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..3

Falsospositivos O

Falsosnegativos 2

100% 60%

40%

Sensibilidad: 60%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 100%

Valor predictivonegativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n:4

Incidenciaen la poblacióngeneral: 0.2/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.9%

Incidenciaen la poblacióncon malformacióncardiaca:6.50X

Incidenciaen la poblaciónde fetos con valvulopatía:80%

Poraparatos:

-MF. cardiacas:en el 80% de las valvulopatíasse

asociabacon algunaotramalformacióncardiacaprincipalmente

con CIV (tetralogíade FaIlot) y CIA (trilogía de Fallot).

Se diagnosticaronarritmia cardiacaen el 20% de los casos

aproximadamente.
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COMUNICACION DE GRANDES VASOS:

(1) INCIDENCIAS:

n: 3

Incidencia en la población general: 0.13/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.68%

Incidenciaen la poblacióncon malformacióncardiaca:4.8%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos 1

Falsospositivos O

Falsosnegativos 2

n % de diagnósticos % de malform.

33%

Sensibilidad:67%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

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

n: 2

Incidenciaen la población general:0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.45%

Incidenciaen la poblacióncon malformacióncardiaca:3.2%

Incidenciaen la poblaciónde las comunicacionesde grandes

vasos:67%

Por aparatos:

-MF. cardiacas:67% de las comunicacionesse asociana

otros tipos de malformacionescardiovasculares.

-Con CIA,CIV,atresiapumonar.

132



COARTACION AORTICA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 4

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.2/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.9%

Incidenciaen la poblacióncon malformacióncardiaca:6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DíA

n % de diagnósticos
de malformado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..l

Falsospositivos O

Falsosnegativos 3

GNOSTICO:

% de malform.
demostrado

100% 25%

75%

Sensibilidad: 25%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivonegativo: >99%
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(3)POLIMALFORMACIONES:

n: 3

Incidencia

Incidencia

Incidencia

Incidencia

en la poblacióngeneral:0.13/mil

en la poblaciónde malformados:0.68%

en la poblacióncon malformacióncardiaca:4.8%

en la población con coartación aórtica: 75 %

Por aparatos:

- MF. cardiacas:75% de las coartaciones aórticas.Con CIV

en todos los casos ,también se registraron valvulopatías y CIA.
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TRANSPOSICIONDE GRANDES VASOS:

(1) INCIDENCIAS:

n: 4

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.2ImiI

Incidencia en la población de malformados: 0.9%

Incidenciaen la población con malformacióncardiaca:6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..0

Falsospositivos O

Falsosnegativos 4

Sensibilidad: -

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo:

Valor predictivo negativo: >99%

100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 2

Incidenciaen la

Incidenciaen la

Incidenciaen la

Incidenciaen la

vasos:67%

población general: 0.1/mil

poblaciónde malformados:0.45%

población con malformación cardiaca: 3.2%

población con transposición de grandes

Por aparatos:

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

(1) INCIDENCIAS:

n:8

Incidencia en la población general: 0.35/mil

Incidencia en la población de malformados: 1.8%

Incidencia en la población con malformación cardiaca: 13 %

Trilogía de Fallot(CIA+Estenosispulmonar): 1 casoquese

diagnosticóintratitero y no seasociabaa ningunaotra

malformación.

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

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnóosticos ecográficos:

Verdaderospositivos..4

Falsospositivos O

Falsosnegativos 4

100% 50%

50%
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Sensibilidad:50%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 1

Incidenciaen la poblaciónde Fallot: 12.5% sólamente.Se

asocióa holoprosencefalia.
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2.3.a.-INCIDENCIA DE CARDIOPATíA CONGENITA CON HIDROPS

Cardiopatía congénita estructural:

- Con hidrops:

- Sin hidrops:

- Razón hidrops/no hidrops:

Arritmia congénita:

- Con hidrops:

- Sin hidrops:

6

21%

9%

1

5

- Razón hidrops/no hidrops: 9%

Cardiopatía congénita estructural y arritmia:
4

- Con hidrops:

- Sin hidrops:

6%

1

3

- Razón hidrops/no hidrops: 33%

* El 21% de las malformacionescardiacassepresentan

con hidrops.

* Los diferentes tipos de cardiopatía congénita

encontradas en fetos hidrópicos se describen en el capítulo del hidrops.

n tasa

58 85%

10

48
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2.3.b.-ARRITMIAS CARDIACAS CONGENITAS

Incidencia de arritmia fetal: 0.47%.

N0 de arritmiasdiagnosticadasintrautero: 10 casos

Arritmias fetales:

- Arritmia sin cardiopatíaestructural:6 casos,60%

- Arritmia con cardiopatíaestructural:4 casos,40%

Clasificación de las arritmias

- Taquiarritmias:

* Taquicardias:

* Extrasístoles:

* Fibrofluter:

- Bradiarritmias:

* Bloqueos au-v:

* Bradiarritmias:

diagnosticadas:

n

8 80

3 30

4 40

1 10

3 30

2 20

1 10

Los porcentajesson superioresal 100% porqueel

número de arritmias es superior al númerode individuos.
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2.3.b.1.- ARRITMIAS CON CARDIOPATíA ESTRUCTURAL:

Con hidrops: 1 caso

Sin hidrops: 3 casos

Descripción de la evolución de los casos:

caso 10: taquicardia+ cardiomegalia+ hidrops + insuficiencia cardiaca.

E.G. de diagnóstico:32±3sem.

tratamiento:Digital

Seguimiento prenatal:apreciable mejoría tras dos semanas de
tratamiento.

Seguimiento postnatal:vivo, varón, nació con 2510 gr.

caso 20: bloqueo au-v+cardiopatía compleja sin hidrops.

trataniiento:no

Seguimiento:nacevivo.

caso30: trigeminismo+ cardiomegalia sin hidrops.

E.G. de diagnóstico 31 sem.

tratamiento:no

Seguimiento:vivo,varónde 3120 gr.

caso40: extrasístoles+saculasciónde la válvula de Eustaquiosin hidrops.

E.G. de diagnóstico32 sem.

tratamiento:no.
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Seguimiento:vivoy normal.

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

Con hidrops: 1 caso.

Sin hidrops: 5 casos.

Descripciónde los casos:

caso 1 <~ : taquicardiasupraventricularparoxistica+extrasistoles

ventriculares+hidrops+insuficiencia cardiaca.

E.G. de diagnóstico32 sem.

tratamiento: digital,se apreció una importante mejoría a la semana.

Seguimiento:vivo y normal.

caso 20:Fibrofluter au-v sin repercusión hemodinámica ni hidrops.

tratamiento: digital, mejoría significativa.

Seguimiento: vivo y normal.

caso30:Extrasístolesauricularessin repercusiónhemodinámicani hidrops.

tratamiento:ninguno.

Seguimiento:vivo y normal.

caso40:Bradicardiassin repercusiónhemodimámicani hidrops.

tratamiento:ninguno.

Seguimiento:vivo y normal.
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caso50:Taquicardiasupraventricularcon repercusiónhemodinámicay sin

hidrops.

E.G. de diagnóstico 33 sem.

tratamiento: digital,antiarrftmicos y cateterismo invasivo.

Seguimiento:feto muertovarón,de34 semanassin malformaciones.

caso60:Bloqueoau-v sin repercusiónhemodinámicani hidrops.

E.G. de diagnóstico25 sem.

tratamiento:no

Seguimiento:vivo y normal.

En resumen,de los cuatrocasostratados,tres mejoraron

muy significativamentey sólo un casono mejoróy el feto

falleció a consecuenciade su patologíamalformativade base.
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2.4.- MALFORMACIONES DEL APARATO DIGESTIVO

- INCIDENCIA

:

* N0 de malformacionesdigestivas:52

* Frecuencia:52 casos/22555nacidos:

2.3/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

52/439= 12% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* MalformacionesdigestivasAisladas: 30

30/52(%)= suponeel 58% de las malformaciones

digestivas.

- Incidenciaen la población

- Incidenciaen la población

* Malformacionesdigestivas

22/52(98= suponeel 42%

digestivas.

- Incidenciaen la poblacióngeneral: 1/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:5%

general: 1 .3/mil

de malformados:6.8%

Asociadas:22

de las malformaciones
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- Porcentajes por aparatos:

-Mf. SNC: 11%

- Mf. Cardiacas: 9%

- Mf. Renales: 9%

- Mf. Miembros 3%

- Mf. Faciales~ 3%

- ML Partes blandas: 3%

- Arteria umbilical única:..10%
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VALOR DIAGNOSTICO DE LA ECOGRAFIA EN LAS
MALFORMACIONES DIGESTIVAS

:

- Todos los casos de malformación tenían ecografías

obstétricasrealizadas.

- De los 52 casosde malformacionesdigestivascomprobadasen

el periodoneonatalo en autopsiaslos resultadosdel

diagnósticoecográficointraúterofueron:

* Diagnosticados....38 casos... 73% de las Mf. digestivas.

* No diagnosticados.14 casos... 27% de las Mf. digestivas.

* De las ML aisladas:

- Diagnosticadas....27 casos... 90% de las Mf. aisladas

digestivas.

- No diagnosticadas.3 casos... 10% de las Mf. aisladas

digestivas.

* De las Mf? asociadas:

- Diagnosticadas II casos... 50% de las Mf.asociadas
digestivas.
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- No diagnosticadas..11 casos....50% de las Mf.asociadas
digestivas.

- De los 52 diagnósticosemitidosde malformacióndigestiva

intratitero

* Diagnósticosverdaderospositivos....38 casos...90.5% de

los diagnósticosintraútero.

* Diagnósticosfalsospositivos 4 casos...9.5% de

los diagnósticosintratitero.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnósticosverdaderospositivos. 27 casos... 87% de

los diagnósticosintraútero.

- Diagnósticosfalsospositivos 4 casos... 13% de

los diagnósticosintraútero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnósticosverdaderospositivos..11 casos . ..100% de

los diagnósticos.

- Diagnósticosfalsospositivos 0 casos... 0% de

los diagnósticos.
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* El 73 % se diagnosticaron y 90 % de los diagnósticos fueron acertados.

SI NO

38SI

NO

4

14 22499

SENSIBILIDAD: 73%
ESPECIFICIDAD: >99%
VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 90%
VALOR PREDICTIVONEGATIVO: >99%
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICORESULTADOSGLOBALES

:

TIPO DE MALFORMACION: AISLADAS ASOCIADAS INCIDENCIA

DIAGNOSTICOS: VP fp fn VP
on~ n%

fp

Y % EN EL
tn TOTAL

ATRESIA Y ESTENOSIS ESOFAGICA:

6(12%) 0 o 3(6%) 0 4(8%) 13(26%)

ATRESIA Y ESTENOSIS INTESTINAL:

13(26%)3(6%)O 5(10%)O 1(2%) 20(39%)

ONFALOCELE:

5(10%) 0 2(4%) 3(6%) 0 1(2%) 11(21%)

GASTROAQUISIS:

3(6%) o o o o o 3(6%)

ANO IMPERFORADO:

o o o 0 0 4(8%) 4(8%)

PATOLOCIA BILIAR:

0 1(2%) 0 0 0 1(2%) 1(2%)

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

(1) INCIDENCIAS:

n: 13

incidenciaen la poblacióngeneral:0.6/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:3%

incidenciaen la poblacióncon malformacióndigestiva:26%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos
de malformado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos.9

Falsospositivos O

Falsosnegativos 4

% de malform.
demostrado

100% 69%

31%

Sensibilidad:69%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

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

n: 7

Incidenciaen la

Incidenciaen la

Incidenciaen la

Incidenciaen la

poblacióngeneral:0.3/mil

población de malformados: 1.6%

población con malformacióndigestiva:13.5%

población con atresia esofágica:54%

Por aparatos:

- MF.renales:23% de las atresiasesofágicas.

- Agenesiarenal.

- Hidronefrosis.

- Riñón en herradura.

- MF.digestivas:23% de las atresiasesofágicas.

- Atresiaanal.

- Estenosisdel píloro.

- MF.del SNC: 16% de las atresiasdigestivas.

- Braquicefalia.

- Raquisquisis.

- Arteria Umbilical única: 8% de las atresiasesofágicas.
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ATRESIA Y ESTENOSISINTESTINAL:

(1) INCIDENCIAS:

n: 20

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.9/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:4.6%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

digestivo: 39%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos.18

Falsospositivos 3

Falsosnegativos 2

86% 90%

14%

10%

Sensibilidad: 90%

Especificidad: >99%

Valor predictivo positivo:86%

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

n: 6

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.3/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.3%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

digestivo: 11.5%

Incidenciaen la poblacióncon atresiaintestinal: 30%

Por aparatos:

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

- Anomalíasde la forma del craneo.

- Anencefalia.

- MF. cardiacas:29% de las atresiasintestinales.

- Comunicacióninterventricular.

- MF. renales:29% de las atresiasintestinales.

- Trisomía21 (Síndromede Down): 33% de las atresias

intestinales.

153



ONFALOCELE:

(1) INCIDENCIAS:

n: 11

Incidencia

Incidencia

Incidencia

digestivo: 21 %

en la poblacióngeneral: 0.5/mil

en la población de malformados: 2.5%

en la poblaciónde malformacionesdel aparato

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos¡ % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..8

Falsospositivos O

Falsosnegativos 3

100% 73%

27%

Sensibilidad: 73%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivonegativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 5

Incidenciaen

Incidenciaen

Incidencia en

digestivo: 9.6%

Incidenciaen

la población general: 0.2/mil

la población de malformados: 0.1%

la población de malformados del aparato

la población de los onfaloceles : 45%

Por aparatos:

- MF. cardiacas: 40% de los onfaloceles.

- Comunicacióninterventricular.

- MF.renales:20% de los onfaloceles.

- Hidronefrosis.

- Poliquistosis.

- Arteria umbilical única: 20% de los onfaloceles.

- Trisomía 13: 40% de los onfalocelesseencuentranen

fetos con estetipo de trisomía,que conlíevala

asociacióna múltiples malformaciones.
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GASTROSQUISIS:

(1) INCIDENCIAS:

n: 3

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.7%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

digestivo: 6%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..3

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

(3)

100% 100%

Sensibilidad: 100%

Especificidad: 100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%

POLIMALFORMACIONES: n: O
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ANO IMPERFORADO(ATRESIA ANO-RECTAL):

(1) INCIDENCIAS:

n: 4

Incidenciade la poblacióngeneral:0.2/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.1%

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel aparato

digestivo: 8%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..0

Falsospositivos O

Falsosnegativos 4 100%

Sensibilidad:0%

Especificidad: 100%

Valor predictivo positivo:0%

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

n: 4

Incidenciade la población general:0.2/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.1 %

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel aparato

digestivo: 9.6%

Incidenciade la poblaciónde los anos imperforados:100%

Por aparatos:

- MF. renal: 50% de los anos imperforados.

- Dispalsiasrenales.

- MF. digestivas:50% de los anos imperforados.

- Atresia esofágica.

- Otrascon baja incidencia:Higroma quisticocomo

componentede unapolimalformación.
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PATOLOGíA DE LA VíA BILIAR:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidenciade la poblacióngeneral:0.05/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

digestivo: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n %de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..0

Falsospositivos

Falsosnegativos 1

100%

100%

Sensibilidad:0%

Especificidad:>99%

Valor predictivopositivo:0%

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

n: 1

Incidencia de la

Incidenciade la

Incidenciade la

Incidenciade la

población general: 0.05/mil

población de malformados: 0.2%

población con malformacióndigestiva:2%

población con patología biliar: 100%

Por aparatos:

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

- INCIDENCIA

:

* N0 de malformacionesde extremidades:46

* Frecuencia:46 casos/22555nacidos:

2/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

46/439= 10% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* Malformacionesde miembrosAisladas:28

28/46(%)= suponeel 61% de las malformacionesde

extremidades.

- Incidencia en la poblacióngeneral: 1.2/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:6.4%

* Malformacionesde miembrosAsociadas:18

1 8/46(%) = suponeel 39% de las malformacionesde

miembros.

- Incidenciaen la poblacióngeneral:0.8/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:4.1 %
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- Porcentajespor aparatos:

-Mf. SNG 15%
- MII Reanales: 10%
- Mf. Cardiacas: <10%
- Mf. Digestivav <10%
- Casosajaladosde onfaloceley hernia
diafragmática.
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VALOR DIAGNO&TLCQ DE LA ECOGRAFIA EN LAS
MALFORMACIONES DE MIEMBROS

:

- Todos los casosde malformaciónteníanecografías

obstétricasrealizadas.

- De los 46 casosde malformacionesde miembroscomprobadas

en el periodo neonatalo en autopsias]os resultadosdel

diagnósticoecográficointrauterofueron:

* Diagnosticados 15 casos... 33% de las Mf. de

miembros.

* No diagnosticados...31 casos ... 67% de las Mf. de

miembros.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnosticadas 5 casos... 18% de las Mf. aisladas

de miembros.

- No diagnosticadas.23 casos . . .82% de las Mf. aisladas

de miembros.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas 10 casos . . .56% de las Mf.asociadas

de miembros.
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- No diagnosticadas..8 casos....44% de las ML asociadas

de miembros.

- De los 15 diagnósticosemitidos de malformación

de miembros intrautero

* Diagnósticosverdaderospositivos...15 casos...100% de

los diagnósticosintrautero.

* Diagnósticosfalsospositivos O casos...0% de

los diagnósticosintrautero.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...5 casos... 100% de

los diagnósticosintrautero.

- Diagnósticosfalsospositivos O casos... 0% de

los diagnósticosintrautero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...10 casos . ..100% de

los diagnosticos.

- Diagnósticosfalsospositivos O casos... 0% de

los diagnósticos.
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* El 33% de las malformacionesse diagnosticaron.
* El 100 % de los diagnósticosfueron acertados.

SENSIBILIDAD: 33%
ESPECIFICIDAD: 100%
VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 100%
VALOR PREDICTIVONEGATIVO: >99%
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICO RESI JITADOS GLOBALES:

TIPO DE MALFORMACION:

DIAGNOSTICOS:

AISLADAS..

VP fp
o oni ni

ASOCIADAS

fn Vp

INCIDENCIA
Y % EN EL

tp tn TOTAL
oni n%

ACONDROGENESIS:

1(2%) 0 0 3(6%) 0 0

TANATOFORO:

2(4%) o o o o o

OSTEOGENESISIMPERFECTA:

0 0 1(2%) o o o

FEMURCURVO:

1(2%) 0 0 o o o

FEMURCORTO:

1(2%) o o o o o

FOCOMELIA:

0 0 2(4%) 0 0 0

HEMIMELIA LATERAL:

0 0 1(2%) o o o

SINDACTILIA:

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

POLIDACTILIA:

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

AGENESIA DE MANO:

0 0 3(6%) 0 0 0

6(13%)

3(6%)

4(9%)

2(4%)

1(2%)

1(2%)

1(2%)

2(4%)

1(2%)
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ADACTILIA:

0 0 5(11%) 0 0 2(4%) 7(15%)

MANO “TRISOMICA”:

o o o 5(11%)0 0 5(11%)

MANO “TRIDENTE”:

0 0 1(2%) 0 0 0 1(2%)

PIE “ZAMBO”:

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

ARTROGRIFOS15:

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

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

(Los porcentajesse establecensobre46 malformados)
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ACONDROGENESIS:

(1) INCIDENCIAS:

n: 4

incidenciaen la poblacióngeneral:0.18/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:0.9%

incidenciaen la poblacióncon malformacionesen

extremidades:8.7%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..4

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

100% 100%

Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivonegativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 3

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.7%

Incidenciaen la poblacióncon malformacionesde

extremidades:6.5%

Incidenciaen la poblacióncon acondrogénesis:75%

Por aparatos:

- MF. SNC: se registréun casode hidrocefalia,lo quesuponeel 25% de

las acondrogénesis.

- MF. renales:se registróun casosde agenesiarenal,lo

que suponeel 25% de las acondrogénesis.

- MF: orales: se registréun casode fisurapalatina,lo

que suponeel 25% de las acondrogénesis.
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ENANISMO TANATOFORO:

(1) INCIDENCIAS:

n: 2

incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:0.5%

incidenciaen la poblacióncon malformacionesen

extremidades:4.3%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

% de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

n

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. 2

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES
n: 0. Los casosde enanismoseencontraronsin malformacionesasociadas.

100% 100%
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OSTEOGENESISIMPERFECTA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidenciaen la población general: <0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciaen la poblaciónde malformacionesdel aparato

locomotor: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

de malformado
n % de diagnósticos

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. O

Falsospositivos O

Falsosnegativos 1

% de malform.
demostrado

0% 0%

100%

Sensibilidad:0%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 0%

Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n= O. El único casoregistradofue malformaciónaislada.

172



FEMUR CURVO:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

locomotor: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de los diagnóstico % de malform.
de malformado demostrado

100% 100%

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. 1

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 100%

Valor predictivonegativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES: n: 0. El único casofue aislado.
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FEMUR CORTO:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidenciade la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciade la poblaciónde malformadosdel aparato

locomotor: 2 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DíA

% de diagnósticos
de malformado

GNOSTICO:

% de malform.
demostrado

n

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. 1

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivonegativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n: O El único casofue unamalformaciónaislada.

100% 100%
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FOCOMELIA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 2

Incidenciade la poblacióngeneral: <O. 1/mil

Incidenciade la poblaciónde malformados:0.5%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

locomotor: 4.3%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DíA

% de diagnósticos
de malformado

GNOSTICO:

% de malform.
demostrado

n

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. O -

Falsospositivos O -

Falsosnegativos 2 100%

Sensibilidad:0%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 0%

Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 0. Los únicoscasosfueron malformacionesaisladas.

175



1-IEMIAPLASIA LATERAL:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:0.2%

incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

locomotor : 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos¡ % de malform.
de malformado 1 demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. O

Falsospositivos O

Falsosnegativos 1

Sensibilidad:0%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 0%

Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n:O. El único casofue malformaciónaislada.

100%
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SINDACTILIA:

(1) INCIDENCIAS:

n:2

Incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.5%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

locomotor: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. O

Falsospositivos O

Falsosnegativos 2 100%

Sensibilidad:0%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 0%

Valor predictivonegativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 2

Incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.5%

Incidenciaen la poblaciónde malformacionesdel aparato

locomotor:2%

Incidenciaen la poblaciónde fetos con sindactilia: 100%

Por aparatos:

- MF. digestivas:uno de los casosse asociabacon atresia

digestiva, como integrantede un síndromede Apert.

- MF. de miembros:el otro caso,se asociabacom

polidactilia.
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POLIDACTILIA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 6

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.27/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.4%

Incidenciaen la poblacióncon malformacionesdel aparato

locomotor: 13%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGN

ti % de diagnósticos
de malformado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. 1

Falsospositivos O

Falsosnegativos 5

OSTICO:

% de malform.
demostrado

100% 17%

83%

Sensibilidad: 17%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

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

n:3

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.13/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.7%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

locomotor: 13%

Incidenciaen la poblaciónde fetos con polidactilia: 50%

Por aparatos:

-Polimalformados:el 33% de los las polidactiliasse

encontraronen polimalformadoscon trisomía13 (labio

leporino, hidrocefalia,hidronefrosis,onfalocele,etc).

-MF. de miembros: otro casose encontróasociadoa

sindactiliasin otra malformaciónasociada.
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AGENESIA DE MANO (AQUEIRIA):

(1) INCIDENCIAS:

n: 3

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.13/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.7%

Incidenciaen la poblacióncon malformacióndel aparato

locomotor: 6.5%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado ¡ demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. O

Falsospositivos O

Falsosnegativos 3

Sensibilidad:0%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 0%

Valor predictivonegativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n: 0.Todoslos casosfueron aislados.

100%
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ADACTILIAS:

(1) INCIDENCIAS:

n: 7

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.3/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.6%

Incidenciaen la poblaciónde malformacionesdel aparato

locomotor: 15 %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos¡ % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. O

Falsospositivos O

Falsosnegativos 7

Sensibilidad:0%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 0%

Valor predictivonegativo: >99%

100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

ti: 2

Incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.5%

Incidenciaen la poblaciónde malformacionesdel aparato

locomotor: 4.3%

Incidenciaen la poblaciónde las adactilias:29%

Por aparatos:

- Polimalformados:e] 29% de las adactilias.Los dos

casos encontrados con adactilia a los que se asociabanotras

malformaciones,presentaronpolimalformaciones,cony sin

trisomía13 ,como agenesiarenal,comunicacióninterventricular,

labio leporino,meningocelee hidrops fetalis. Por lo tanto,

la mayoríade las adactilias(71%)se presentancomo

malformaciónaisladaperosi apareceotramalformación

asociada,estehallazgopareceun indicativo de la existencia

de otrasmúltiples malformacionesdiagnosticablesen el feto

afecto,y de la posibilidad detratarsede una cromosomopatía.

183



MANO TRISOMICA:

Entendiendocomotal a la disposiciónpeculiarde los dedosde la manode un

feto podadorde trisomía 18. Es una anomaliaposicionalquetambiénse

encuentradefinidacomo manoscrispadaspor su posiciónen flexión

permanente,irreduciblede la manoen relaciónconel antebrazoy de los dedos

con tendenciaal acabalgamiento.

(1) INCIDENCIAS:

n: 5

Incidencia

Incidencia

Incidencia

locomotor: 1

(2) VALOR

en la poblacióngeneral:0.22/mil

en la poblaciónde malformados:1.1 %

en la poblaciónde malformacionesdel aparato

1%

DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. 5

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

100% 100%
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Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES:

xl: 5

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.22/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.1 %

Incidenciaen la poblaciónde malformacionesdel aparatolocomotor: 11 %

Incidenciaen la poblaciónde las manostrisómicas: 100%

Por aparatos:

-Polimalformados:Como integrantede unatrisomíaquesemanifiestacon

múltiples malformaciones.En los cinco casosregistradosse encontraronlas

siguientes

Por aparatos:

Mf. cardiacas:el 80% con comunicacióninterventricular.

Mf. digestivas:el 40% con atresiaesofágica.

Hernia diafragmática:el 40%

Mf. del SNC: el 40% con hidrocefalia.
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MANO HENDIDA O EN PINZA DE CANGREJO:

(1) INCIDENCIAS:

n:1

Incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciaen la poblaciónde malformadosdel aparato

locomotor: 2%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. O

Falsospositivos O

Falsosnegativos 1

% de diagnósticos
de malformado

% de malform.
demostrado

100%

Sensibilidad:0%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 0%

Valor predictivonegativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:
n: O. El único casofue unamalformaciónaislada.
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PIE DEFORME:

Incluyeen estegrupoun conjuntode malformacionesposicionalesdel los

pies, comorotacionesexternase internasexcesivas, flexionesy extensiones

exageradas,comoel “pie zambo”.

(1) INCIDENCIAS:

ti: 6

incidenciaen la poblacióngeneral:0.27/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:1.4%

incidenciaen la poblaciónde malformacionesdel aparato

locomotor: 13%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos: % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. O

Falsospositivos O

Falsosnegativos 6 100%
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Sensibilidad:0%

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: 0%

Valor predictivo negativo: >99%

(3) POLIMALFORMACIONES:

ti: 1

Incidenciaen

Incidenciaen

Incidenciaen

aparatolocomotor:

Incidenciaen

la poblacióngeneral: <0.1/mil

la poblaciónde malformados:0.2%

la poblaciónde malformacionesdel

2%

la poblaciónde piesdeformes:17%
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ARTROGRIPOSIS:

(1) INCIDENCIAS:

n: 4

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.18/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.9%

Incidenciaen la poblaciónde malformacionesdel aparato

locomotor: 8.7%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos¡ % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. 1

Falsospositivos O

Falsosnegativos 3

100% 25%

75%

Sensibilidad:25%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

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

n: 2

Incidenciaen la poblacióngeneral: <0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.5%

Incidenciaen la poblaciónde malformacionesdel aparato

locomotor:4.3%

Incidenciaen la poblaciónde fetoscon airtrogriposis:50%

Por aparatos:

Mf. Renales: el 25% de las artrogriposis.

- Ectasiapielocalicial.

Mf. del SNC: el 50% de las artrogriposis.

- Hidrocefalia.

ML de partesblandas:el 25% de las artrogriposis.

- Higroma quistico cervical.
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2.&- MALFORMACIONES FACIALES

- INCIDENCIA

:

* N0 de malformacionesfaciales:25

* Frecuencia:25 casos/22555nacidos:

1.11/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

25/439= 5.7% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* MalformacionesfacialesAisladas:13

13/25(%)=suponeel 60% de las malformacionesfaciales

- Incidencia en la poblaciongeneral:0.66/mil

- Incidenciaen la poblacionde malformados:3.4%

* MalformacionesfacialesAsociadas:12

12/25(%)=suponeel 40% de las malformacionesfaciales

- Incidenciaen la poblaciongeneral:0.44/mil

- Incidenciaen la poblacionde malformados:2.3%



- Porcentajespor aparatos:

- Mf. Renales: 24%

-Mf. SN& 16%

- MII Miembros~ 16%

- Mf. Paredabdominal: 16%

- Mf. Cardiacas: 4%



VALOR DIAGNOSTICO DE LA ECOGRAFIA EN LAS
MALFORMACIONES FACIALES

:

- Todos los casosde malformaciónteníanecografías

obstétricasrealizadas.

- De los 25 casosde malformacionesfacialescomprobadasen

el periodoneonatalo en autopsiaslos resultadosdel

diagnósticoecográficointraúterofueron:

* Diagnosticados 4 casos... 16% de las MIL 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 Mf. aisladasfaciales.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas 2 casos... 16% de las Mf.asociadasfaciales.

- No diagnosticadas.10 casos....84% de las Mf. asociadas
faciales.
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- De los 5 diagnósticosemitidos de malformaciónfacial

intraútero

* Diagnósticosverdaderospositivos....4 casos...80% de

los diagnósticosintraútero.

* Diagnósticosfalsospositivos 1 caso...20% de los

diagnósticosintraútero.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...2 casos ... 100% de

los diagnósticosintraútero.

- Diagnósticosfalsospositivos O casos... 0% de

los diagnósticosintraútero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...2 casos ... 66% de

los diagnósticos.

- Diagnósticosfalsospositivos 1 caso ... 33% de

los diagnósticos.
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DE MALFORMACION NO

1

21 22529

* El 16% de las malformacionessediagnosticaron.
* El 80 % de los diagnósticosfueron acertados.

ASOCIADAS

sí NO

SENSIBILIDAD: 16%

ESPECIFICIDAD: >99%

VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 80%

VALOR PREDICTIVONEGATIVO: >99%
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICORESULTADOS GLOBALES

:

TIPO DE MALFORMACION: AISLADAS ASOCIADAS INCIDENCIA

DIAGNOSTICOS: VP
o oni ni

tn Vp fp
Y % EN EL

fn TOTAL

HENDIDURAS ORALES:

LABIO LEPORINO AISLADO:
1(4%) 0

FISURA PALATINA AISLADA:
o o

3(12%) 2(8%) 1(4%) 4(16%) 10(40%)

o 0 0 1(4%) 1(4%)

LABIO LEPORINO CON FISURA PALATINA:
0 0 4(16%) 0 0 1(4%) 5(20%)

SíNDROME DE PIRRE ROBíN:
1(4%) 0 3(12%) 0 0 1(4%) 5(20%)

HIPERTELORISMOS

SíNDROME DE ROBINOW:
o

SíNDROME DE CONRADI:
o

o o

o o

o 0 1(4%) 1(4%)

o 0 1(4%) 1(4%)

OTRA DISPLASIA FACIAL:
o o o 0 0 1(4%) 1(4%)

ATRESIA DE COANA NASAL:

2(8%) 0 11(44%) 2(8%) 1(4%) 10(40%) 25(100%)

.21(84%)

3(12%)

1(4%)
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LABIO LEPORINO:

(1) INCIDENCIAS:

n: 15

incidenciaen la poblacióngeneral:0.66/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:3.4%

incidenciaen la poblacióncon malformacionesfaciales:60%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos...3

Falsospositivos 1

Falsosnegativos 12

75% 20%

25%

80%

Sensibilidad:20%

Especificidad:>99%

Valor predictivopositivo: 75%

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

n: 7

Incidenciaen la

Incidenciaen la

Incidenciaen la

Incidenciaen la

poblacióngeneral: 0.3/mil

poblaciónde malformados:1.6%

poblacióncon malformacionesfaciales:28%

poblacióncon labios leporinos: 47%

Por aparatos:

Mf. renales:26% de los casos.

- Hidronefrosisy otrasmalformacionesgraves.

ML del SNC: 20% de los labios leporinos.

- Hidrocefaliay mielomeningocele.

Mf. de la paredanteriordel abdomen:13% de los casos

- Herniaumbilical y onfalocele.

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

- Polidactiliasy adactilias.

Mf. cardiacas:6% de los casos.

- Comunicacióninterventricular.
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HENDIDURA PALATINA:

(1) INCIDENCIAS:

11

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.5/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:2.5%

Incidenciaen la poblacióncon malformaciónfacial: 44%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnosticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnosticosecograficos:

Verdaderospositivos..1

Falsospositivos O

Falsosnegativos 10

100% 9%

91%

Sensibilidad: 100%

Especificidad: >99%

Valor predictivo positivo: 9%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: 3

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.13/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.7%

Incidenciaen la poblacióncon malformaciónfacial: 12%

Incidenciaen la poblacióncon hedidurapalatina: 27%

Por aparatos:

Mf. Renales:18% de las hendiduraspalatinas.

- Hidronefrosisy ectasiapielocalicial.

Mf. de los miembros:9% de las hendiduraspalatinas.

- Enanismo,cifoescoliosis.

Mf. de la paredabdominalanterior:9% de las hendiduraspalatinas.

- Herniaumbilical.

Asociacióna labio leporino:(vertemade labio leporino).
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* Síndromede PIERREROBíN, queasociaa la fisurapalatinacon

microretrognatismoy glosoptosis, se ha incluido en el grupode las hendiduras

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

n:5

Incidenciaen la poblacióngeneral: 0.2/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1 %

Incidenciaen la poblacióncon malformacionesfaciales:20%
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HIPERTELORISMOS:

(1) INCIDENCIAS:

n:3

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.13/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.7%

Incidenciaen ]a poblacióncon malformacionesfaciales: 12%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnóticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..0

Falsospositivos O

Falsosnegativos 3 100%

Sensibilidad: -

Especificidad:100%

Valor predictivopositivo: -

Valor predictivonegativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n:O

En los casosregistrados,nose observóningunaasociacióna otra

malformacióndiferenteal conjuntoqueafectaraal mazizofacial u otra

estructuracraneofacial,esceptuandoel Síndromede ROBINOW queasociael

hipertelorismocon macrocefaliapor hidrocefalia,micropeney displasia

mesomélica.
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ATRESIA DE COANA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidenciaen

Incidenciaen

Incidenciaen

la poblacióngeneral:0.04/mil

la poblaciónde malformados:0.2%

la poblacióncon malformacionesfaciales:4%

El único casoregistradoresultó serunamalformaciónaislada,no llegó a

diagnosticarseintraútero,sino que fue un hallazgotras el nacimientoy pudo

repararsequirúrgicamente.
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2.7.- HIDROPS

- INCIDENCIA

:

* N0 de HIDROPS:20

* Frecuencia:20 casos/22555nacidos:

0.9/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

20/439=4.6% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* Hidrops Aislados: 5

5/20(%)= suponeel 25% de los hidrops.

- Incidenciaen la poblacióngeneral:0.2/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.1 %

* Hidrops Asociados: 15

15/20(%)= suponeel 75% de los hidrops.

- Incidenciaen la poblacióngeneral:0.66/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:3.4%

Porcentajespor aparatos:

- ML Cardiacas 65%
- Mf. Partesblandas: 10%
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VALOR DIAGNOSTICO DE LA ECOGRAFIA EN LOS HIDROPS

:

- Todos los casosde malformaciónteníanecografíasobstétricasrealizadas.

- De los 20 casosde hidrops comprobadosen el periodoneonatalo en autopsias

los resultadosdel diagnósticoecográfico intraúterofueron:

* 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 hidropsasociados:

- Diagnosticados 13 casos . . .87% de los hidrops asociados.

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

- De los 17 diagnosticósemitidos de hidrops intraútero

* Diagnósticosverdaderospositivos...16 casos...94% de los diagnósticos

intraútero.
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* Diagnósticosfalsospositivos 1 casos... 6% de los diagnósticos

intraútero.

* De los hidrops aislados:

- Diagnósticosverdaderospositivos...3 casos. . .100% de los diagnósticos

intraútero.

- Diagnósticosfalsospositivos O caso ... 0% de los diagnósticos

intraútero.

* De los hidrops asociados:

- Diagnósticosverdaderospositivos..13casos... 93% de los diagnósticos.

- Diagnósticosfalsospositivos 1 caso ... 7% de los diagnósticos.
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* El 80% se diagnosticarony el 94 % de los diagnósticosfueron acertados.

- SENSIBILIDAD: 80%
- ESPECIFICIDAD: >99%
- VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 94%
- VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%
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HIDROPSDE ETIOLOGíA CARDIACA

Incidenciadehidropsdecausacardiaca:12 casos,suponeel 60% del total

de hidrops y el 21 % de las malformacionescardiacas.

- Hidropscon cardiopatíaestructural:...10 casos,suponeel 50% del total de

hidrops.

- Hidropscon arritmiacardiacasin cardiopatíaestructural:...1 caso,supone

cl 5% del total de hidrops.

- Hidropscon arritmia cardiacay cardiopatíaestructural:...1 caso,supone

el 5% del total de hidrops.

Tiposde cardiopatíay arritmia:

n % de hidrops cardiaco

- Cardiomegalia
4 33%

% del total de hidrops

20%
- Comunicacióninterventricular

3 25% 15%
- Hipoplasiade cavidades

1 8% 5%
- Auricula única

1 8%
- Cierreoval

1 8%

5%

5%
Cardiomegaliay taquicardiasupraventricularparoxística

•1 8% 5%
Taquicardiasupraventricular

1 8%
paroxística

5%
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PRONOSTICOVITAL DEL HJDROPSCARDIOLOGICO

n0 de casos(vivos/muertos)

U.con cardiomegalia

4 (vivos)

U.con comunicacióninterventricular

1 vivo/2muertos

H.con hipoplasiade cavidadescardiacas

1 muerto

% mortalidad

H.con aurículaúnica

1 muerto

H.concierre oval

1 vivo

U.con taquicardiasupraventricular

1 vivo 0%

U.con taquicardiasuprav.+cardiomegalia

1 vivo 0%

Mortalidad total del hidrops cardiaco 30%

0%

67%

100%

100%

0%
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RIDROPS DE ETIOLOGíA NO CARDIACA

Incidenciade hidrops no cardiológico:8 casos,supone

el 40% del total de hidrops.

Tipos de patologíamalformativaen el hidrops no

cardiológico:

% de hidrops no cardiaco % del total de hidrops

Retrasodel crecimientointrauterino

25% 10%

Sin malformacionesni C.l.R.

37% 15%

Higroma quisticoen 5. de Turner

25% 10%

- Polimalformadoen trisomía 18

1 13%

n

2

3

2

5%

212



2.8.- MALFORMACIONES DEL APARATO RESPIRATORIO

- INCIDENCIA

:

* N0 de malformacionesrespiratorias:19

* Frecuencia:19 casos/22555nacidos:

0.8/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

19/439= 4.3% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* MalformacionesrespiratoriasAisladas: 8

8/19(%)z= suponeel 42% de las malformaciones

respiratorias.

- Incidenciaen la poblacióngeneral:0.35/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.8%

* MalformacionesrespiratoriasAsociadas:11

1 1/19(%) suponeel 58% de las malformaciones

respiratorias.

- Incidenciaen la poblacióngeneral:0.5/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:2.5%
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- Porcentajespor aparatos:

- I-Iidrops: 42%

- Mf. Cardiacas: 37%

- Mf. Pulmonaresy herniadiafragmática: 10%
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VALOR DIAGNOSTICO DE LA ECOGRAFIA EN LAS
MALFORMACIONES RESPIRATORIAS

:

- Todos los casosde malformaciónteníanecografíasobstétricasrealizadas.

- De los 19 casosde malformacionesrespiratoriascomprobadasen el periodo

neonatalo en autopsiaslos resultadosdel diagnósticoecográficointraútero

fueron:

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

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

* De las ML aisladas:

- Diagnosticadas....7 casos.. .88% de las Mf. aisladasrespiratorias.

- No diagnosticadas.1 caso... 12% de las Mf. aisladasrespiratorias.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas 10 casos... 90% de las Mf.asociadasrespiratorias.

- No diagnosticadas..1 casos....10% de las Mf.asociadasrespiratorias.

- De los 20 diagnósticosemitidos de malformaciónrespiratoriaintraútero

* Diagnósticosverdaderospositivos....17 casos...85% de los diagnósticos

intraútero.

* Diagnósticosfalsospositivos 3 casos...15% de los diagnósticos
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intraútero.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...7 casos... 87% de los diagnósticos

intraútero.

- Diagnósticosfalsos positivos 1 caso 13% de los diagnósticos

intraútero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...10 casos... 83% delos diagnósticos.

- Diagnósticosfalsospositivos 2 casos ... 17% de los diagnósticos.
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* El 89% de las malformacionessediagnosticaron.
* El 85 % de los diagnósticosfueron acertados.

3

SENSIBILIDAD: 89%
ESPECIFICIDAD: >99%
VALOR PREDICTiVO POSITIVO: 85%
VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICORESULTADOS GLOBALES

:

TIPO DE MALFORMIACION: AISLADAS ASOCIADAS

DIAGNOSTICOS: Vp Lp
n% n%

fn Vp LP fn

INCIDENCIA
Y % EN EL

TOTAL
oni

DERRAMES PLEURALES:.. .15(79%)

HIDROTORAX:

0 1(5%) 0 10(53%) 0 0 10( 53%)

QUILOTORAX:

5(26%)0 o o o o 5(26%)

ADENOMATOSISY QUISTES PULMONARES~ 3(16%)

ADENOMIATOSIS:

2(11%) 0 o o 2(i1%)i(5%) 3(16%)

SECUESTROSPULMONARES: 1(5%)

0 0 1(5%) 0 o o

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

(Los porcentajesseestablecieronsobre 19 casos.)
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HIDROTORAX:

Aunquepropiamenteno esunamalformacióncongenita,esun signoquepone

de manifiestodiversostipos de malformacióncardiaca,linfática,etc.

(1) INCIDENCIAS:

n: 10

incidenciaen la poblacióngeneral:0.44/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:2.3%

incidenciaen la poblacióncon malformacionesrespiratorias:53%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malf.
de malformado demostrado

Diagnóticosecográficos:

Verdaderospositivos.10

Falsospositivos

Falsosnegativos O

91% 100%

9%

0%

Sensibilidad: 100%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 91 %

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

10

Incidenciaen

Incidenciaen

Incidenciaen

Incidenciaen

Por aparatos:

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

- Hidrops: el 80 %delos hidrotorax,dichode otro modo,

sólo el 20 % de los hidrotoraxno se presentancomo

componentesde un hidropsfetailis.

- MF. pulmonares:el 10% de los hidrotoraxse asocióa

adenomatosispulmonar.

la población general:0.44/mil

la poblaciónde malformados:2.3%

la poblacióncon malformacionesrespirat:5396

la población con hidrotorax: 100%
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QUILOTORAX:

Aunquepropiamenteno esunamalformacióncongénita,esun signo

indirectoque ponede manifiestounamalformaciónen el sistemalinfático de

drenajepleuropulmonar.

(1) INCIDENCIAS:

n: 5

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.2/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.196

Incidenciaen la poblaciónde malformacionesrespirat:26%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. 5

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

100% 100%
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Sensibilidad: 100%

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%

(3) POLIMALFORMACIONES:

n:0

Todos los casosregistradosfueronaislados.
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ADENOMATOSIS PULMONAR:

(1) INCIDENCIAS:

n:3

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.13/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.7%

Incidenciaen la poblacióncon malformacionesrespirat: 12%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n 96 de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. 2

Falsospositivos 2

Falsosnegativos 1

50% 67%

50%

33%

Sensibilidad:67%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 50%

Valor predictivonegativo: >99%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n:l

El único casosregistradoseen contrabaasociadoa Hernia

diafragmática.

SECUESTROSPULMONARES:

(1) INCIDENCIAS:

n: 1

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.04/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.2%

Incidenciaen la poblacióncon malformaciondesrespirat:4%

El únicocasoregistradono llegó a diagnosticarsecomotal secuestro,aunque

seinformó como malformadodiagnosticandoseleuna adenomatosispulmonar

quisticatipo 1 (gran quistevoluminososcon múltiples de menordiámetro).
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2.9.- MALFORMACIONES DE PARTESBLANDAS:

- INCIDENCIA

:

* N0 de malformacionesde partesblandas:19

* Frecuencia:19 casos/22555nacidos:

0.8/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

19/439 4.3% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* Malformacionesde partes

13/19(%)= suponeel 68%

- Incidenciaen la población

- Incidenciaen la población

Aisladas:13

de las malformacionesde partesblandas.

general:0.6/mil

de malformados:3%

* Malformacionesde partesblandasAsociadas:6

6/19(%)= suponeel 32% de las malformacionesp. blandas

- Incidenciaen la poblacióngeneral:0.3/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.4%
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- Porcentajespor aparatos:

- Mf. Renales: 10%

- Hidrops: 10%

- En casos aislados: arirogriposis, ano
imperforado,onfalocele,craneoen trebol y
arteriaumbilical única.
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VALOR DIAGNOSTICO DE LA ECOGRAFIA EN LAS
MALFORMACIONES FACIALES

:

- Todos los casosde malformaciónteníanecografias

obstétricasrealizadas.

- De los 19 casosde malformacionesp. blandascomprobadasen el periodo

neonatalo en autopsiaslos resultadosdel diagnósticoecográfico intraútero

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. aisladasde p. blandas.

- No diagnosticadas..2 casos... 17% de las Mf. aisladasde p. blandas.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas 5 casos... 83% de las ML asociadasde p. blandas.

- No diagnosticadas..1 caso 17% de las Mf. asociadasde p. blandas.
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- De los 20 diagnósticosemitidos de malformaciónde p.blandasintraútero

* Diagnósticosverdaderospositivos....16 casos...80% de los diagnósticos

intraútero.

* Diagnósticosfalsospositivos 4 casos..20% de los diagnósticos

intraútero.

* De las Mf. aisladas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...13 casos... 87% de los diagnósticos

intraútero.

- Diagnósticosfalsospositivos 2 casos ... 13% dc los diagnósticos

intraútero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...5 casos... 71 96 de los diagnósticos.

- Diagnósticosfalsospositivos 2 casos... 29% de los diagnósticos.
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-SENSIBILIDAD: 84%
-ESPECIFICIDAD: >99%
-VALOR PREDICTIVO POSITIVO:80%
-VALOR PREDICTIVONEGATIVO: >99%
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICORESULTADOS GLOBALES

:

TIPO DE MALFORMACION:AISLADAS ASOCIADAS INCIDENCIA

DIAGNOSTICOS: vp Lp tn VP
n% n% n%

Y % EN El.
Lp Ln TOTAL

~% n% n% o

HIGROMA Y LINFANGIOMA CERVICAL:

6(32%)2(11%)0 5( 26%)2< 11%)1 (5%)

TERATOMA:

5(26%) 0 o o o o

0 0 2(11%) 0 0 0

11(58%) 2(11%) 2(11%) 5(26%)

(Los porcentajesseestablecensobre 19 malformados).

LIPOMA:

12(63%)

5(26%)

2<11%)

2(11%) 1(5%) 19(100%)

231



HIGROMA Y LINFANGIOMA CERVICAL:

(1) INCIDENCIAS:

n: 12

incidenciaen la poblacióngeneral: 0.5/mil

incidenciaen la poblaciónde malformados:2.77%

incidenciaen la poblacióncon malformacionesde p.

blandas:6396

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos.11

Falsospositivos 4

Falsosnegativos

% de malform.
demostrado

73% 92%

27%

8%

% de diagnósticos
de malformado

Sensibilidad:92%

Especificidad:>99%

Valor predictivo positivo: 73%

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

n: 6

Incidencia en la

Incidenciaen la

Incidenciaen la

Incidenciaen la

poblacióngeneral: 0.27/mil

poblaciónde malformados:1.4%

poblacióncon malformacionesde p. blandas:32%

población con higromao linfangiomacervical: 50%

Por aparatos

- Hidrops: el 33 % de los higromasy linfangiomascervicales.

- MF. renales:el 16% de los higromasy linfangiomascervicales.

- Onfalocele,artrogriposis,anoimperforado,arteriaumbilicalúnicay craneo

en trébol como casosaislados.
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TERATOMA:

(1) INCIDENCIAS:

n: 5

Incidenciaen la poblacióngeneral:0.2/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:1.1%

Incidenciaen la poblacióncon malformaciónde p.

blandas:26%

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos. 5

Falsospositivos O

Falsosnegativos O

100% 100%

Sensibilidad: 100

Especiflcidad:lO0%

Valor predictivopositivo: 100%

Valor predictivo negativo: 100%
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(3) POLIMALFORMACIONES:

n: O

Todos los casosregistradosfueron aislados.

(4) LOCALIZACIONES:

TeratomaSacro:60% de los casos.

Teratomacervical: 40% de los casos
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LIPOMA SACRO (con/sin senopilonidal):

(1) INCIDENCIAS:

n:2

Incidenciaen la población general:0.1/mil

Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.5%

Incidenciaen la poblacióncon malformacionesde p. blandas:II %

(2) VALOR DE LA ECOGRAFIA EN EL DIAGNOSTICO:

n % de diagnósticos % de malform.
de malformado demostrado

Diagnósticosecográficos:

Verdaderospositivos..0

Falsospositivos O

Falsosnegativos 2

Sensibilidad:O

Especificidad:100%

Valor predictivo positivo: O

Valor predictivonegativo: -

(3) POLIMALFORMACIONES: n:0

100%
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2.10.- MALFORMACIONES DIAFRAGMATICAS

- INCIDENCIA

:

* N0 de malformacionesdiafragmáticas:7

* Frecuencia:7 casos¡22555nacidos:

0.3/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

7/439= 1.6% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* MalformacionesdiafragmaticasAisladas:4

4/7(%)= suponeel 57% de las malformacionesdiafragmáticas.

- Incidenciaen la poblacióngeneral:0.2/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.9%

* MalformacionesdiafragmáticasAsociadas:3

3/7(%)= suponeel 43% de las malformacionesdiafragmáticas.

- Incidenciaen la población general:0.1/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.7%

- Porcentajespor aparatos:

- Mf. Cardiacas’ 29%
-MII SNC: 14%
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VALOR DIAGNOSTICO DE LA ECOGRAFIA EN LAS
MALFORMACIONES DIAFRAGMATICAS

:

- Todos los casosde malformaciónteníanecografiasobstétricasrealizadas.

- De los 7 casosde malformacionesdiafragmáticascomprobadasen el periodo

neonatalo en autopsiaslos resultadosdel diagnósticoecográficointraútero

fueron:

* Diagnosticados 5 casos ... 71 % de las Mf. diafragt.

* No diagnosticados...2 casos... 29% de las Mf. diafragt.

* De las MII aisladas:

- Diagnosticadas....2 casos.. .50% de las Mf. aisladasdiafragmáticas.

- No diagnosticadas.2 casos.. .50% de las Mf. aisladasdiafragmáticas.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnosticadas 3 casos ... 100% de las Mfasociadasdiafragmáticas.

- No diagnosticadas.,O casos....0% de las Mf.asociadasdiafragmáticas.
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- De los 10 diagnósticosemitidosde malformacióndiafragmáticaintraútero

* Diagnósticosverdaderospositivos....5 casos...50% de los diagnósticos

intraútero.

* Diagnósticosfalsospositivos 5 casos...50% de los diagnósticos

intraútero.

* De las MII aisladas:

- Diagnósticosverdaderospositivos... 2 casos ... 40% de los diagnósticos

intraútero.

- Diagnósticosfalsospositivos 3 caso 60% de los diagnósticos

intraútero.

* De las Mf. asociadas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...3 casos... 60% de los diagnósticos.

- Diagnósticosfalsospositivos 2 casos ... 40% de los diagnósticos.
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* El 71 % de las malformacionessediagnosticaron.
* El 50 % de los diagnósticosfueron acertados.

-SENSIBILIDAD: 71%
-ESPECIFICIDAD: >99%
-VALOR PREDICTIVO POSITIVO:50%
-VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICORESULTADOSGLOBALES

:

TIPO DE MALFORMACION:

DIAGNOSTICOS:

AISLADAS ASOCIADAS

VP Lp fn

INCIDENCIA
Y % EN EL

TOTAL
oni

HERNIA DIAFRACHATICA:

2(29%) 3(43%) 2(29%) 3(43%) 2(29%) 0 7(100%)

(Los porcentajesseestablecieronsobre7 casos.)
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2.11.-QUISTESDE OVARIO FETALES:

- INCIDENCIA

:

* N0 de quistesde ovario: 4

* Frecuencia: 4 casos/22555nacidos:

0.2/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

4/439= 0.9% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

* Quistede ovario como malformaciónAislada: 4

4/4(%)= suponeel 100% de los quistesde ovario.

- Incidenciaen la poblacióngeneral:0.2/mil

- Incidenciaen la poblaciónde malformados:0.9%

* Quistede ovariocomo malformaciónAsociada:O

0/4(%)= suponeel 0% de las malformaciones
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VALOR DIAGNOSTICO DE LA ECOGRAFIA EN LOS OUISTES DE
OVARIO

:

- Todos los casosde malformaciónteníanecografías

obstétricasrealizadas.

- De los 4 casosde malformacionesdiafragmáticascomprobadasen el periodo

neonatalo en autopsiaslos resultadosdel diagnósticoecográficointraútero

fueron:

* Diagnosticados 3 casos... 75% de los q.deovario.

* No diagnosticados...1 casos... 25% de los q.deovario.

* De las MII aisladas:

- Diagnosticadas....3 casos...75% de los q.deovario.

- No diagnosticadas.1 casos...25% de los q.deovario.

* De las MII asociadas:

- No se registróningún caso.

- De los 10 diagnósticosemitidosde q.deovario intraútero

* Diagnósticosverdaderospositivos....3 casos...60% de los diagnósticos

intraútero.

* Diagnósticosfalsospositivos 2 casos...40% de los diagnósticos

intraútero.
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* De las MII aisladas:

- Diagnósticosverdaderospositivos...3 casos... 60% de los diagnósticos

intraútero.

- Diagnósticosfalsospositivos 2 caso ... 40% delosdiagnósticos

intraúterO.

* De las MII asociadas:

- No se registróningúndiagnóstico.
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- SENSIBILIDAD: 75%
- ESPECIFICIDAD: >99%
- VALOR PREDICTIVO
- VALOR PREDICTIVO

POSITIVO: 60%
NEGATIVO: >99%

* El 75% de las malformacionessediagnosticaron.
* El 60 % de los diagnósticosfueron acertados.
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- DIAGNOSTICO ECOGRAFICORESULTADOS GLOBALES

:

TIPO DE MALFORMACION:

DIAGNOSTICOS: VP
oni

AISLADAS ASOCIADAS

fp
oni

fn VP
o

ni
oni

Lp
oni

INCIDENCIA
Y % EN EL

fn TOTAL
oni

QUISTE DE OVARIO:

3(75%) 2(50%) 1(25%) 0 0 0 4(100%)

(Los porcentajesse establecieronsobre4 casos.)

246



2.12.- ARTERIA UMBILICAL UNICA:

- INCIDENCIA

:

* N0 de arteriasumbilicalesúnicas: 7

* Frecuencia:7 casos/22555nacidos:

0.5/mil (Incidenciaen la poblacióngeneral).

* Respectoa total de malformados(439) supone:

7/439= 1.6% (Incidenciaen la poblaciónde malformados).

DIAGNOSTICO ECOGRAFICORESULTADOS GLOBALES

:

TIPO DE MALFORMACION: AISLADAS ASOCIADAS INCIDENCIA

DIAGNOSTICOS: VP fp In Vp
n o ~% ~%

o

Y % EN EL
tp fn TOTAL

oni n% n% oni

ARTERIAS UMBILICALES UNICAS:

3(42%) 1 2(29%) 2(29%) 0 0 7(100%)

(Los porcentajesseestablecieronsobrelos 7 casosconfirmados.)
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- SENSIBILIDAD: 71%
- ESPECIFICIDAD: >99%
- VALOR PREDICTIVO POSITIVO: 83%
- VALOR PREDICTIVO NEGATIVO: >99%
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3.- CROMOSOMOPATIAS

Y MALFORMACIONES CONGENITAS
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En 159 fetos que presentabanen las ecografíasalgún tipo de malformación

congénita,se realizó el cariotipo; y de ellos, se obtuvieron 32 casos con

cariotipo patológico, lo que suponeel 20% ; el resto, 127 casos (80%)

resultarontenerun cariotiponormal.

- Análisis del porcentajede cariotipos obtenidos por cordocentesisy

amniocentesis:

(a) Se realizó cordocentesisen 123 casos(77% de los 159),encontrandose

cromosomopatíaen 19, quesuponeel 12% del totalde fetosdiagnosticadospor

ecografiade algunamalformacióncongénita.

(b) Por otra parte, en 36 casos (23% de los 159), se practicó

amniocentesis,encontrandocromosomopatíaen 13 casos,quesuponeel 8 % del

total de fetosdiagnosticadospor ecografíade algunamalformacióncongénita.
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3.1.- FRECUENCIA DE ANOMALIAS CROMOSOMICAS

EN MALFORMACIONES CONGENITAS DIAGNOSTICADAS

ANTANATALMENTE

El númeroy el porcentajede cromosomopatiasencontradaen cadagrupo

de malformacióncongénitasedescribeen la siguientetabla:

-1-IERNIA DIAFRAGMATICA- 417 57%

- PARTES BLANDAs- 1O/19...53%

- CARDIACAS: 12/62... 19%

- DIGESTIVAS±PAREDABDOMINAL: 8/52.... 15%

-ARTERIAUMBILICALUNICA: 1/7 14%

¡ -SNC~ 12/93...13%

-MlEMBROS~ 4146....9%

-RENALES: 5/92....5%

-FACIALES: 1/25....4%

-RESPIRATORIA& 0/19....0%
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Los diferentestipos de alteracionescromosómicasencontradosen los 32

fetos malformados con cariotipo patológico (Fig.n01) se clasificaron en

alteracionesnuméricaso aneuploidiasy alteracionesestructurales;siendo al

primer grupo mucho más frecuentey dentro de éste la trisomía 18 fue la

cromosomopatíaque aparecióen mayor porcentaje.

fig.n01

Tipo de anomalíacromosomica

n % Incidenciaen

mn1fnrm~u1p~r5irintipaHnQ

Numérica:

- MONOSOMIA XO 4 12% 2.4%

-TRISOMIA2l 9 28% 5.8%

TRISOMIA 18 12 39% 7,2%

TRISOMIA 13 2 6% 1.2%

27 85% 16,6%
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Estructural:

- DUPLICACIONES(4p+)

- TRANSLOCACIONES(14/21) 1

(14/22) 2

(13/14)

3%

3%

6%

3%

5 15%

0,6%

0,6%

1,2%

0,6%

3%

Total:19.6%

3.2.- TIPOS DE MALFORMACIONES CONGENITAS

EN FETOSCON CROMOSOMOPATIA

Dentro de los grupos de malformacionescardiacasy del sistemanervioso

central es donde se halló un mayor número de cromosomopatías,con una

frecuenciasimilar, sumadoslos dos gruposincluyenaproximadamenteel 41 %

del total.
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En los fetos con cariotipo patológico, la posibilidadde encontrarun feto

polimalformadoes ligeramentemásfrecuenteque encontrarlocon una única

malformación(Fig. n02).

Fig.n02

Frecuenciade polimalformados

n

Polimalformados 16

Con malformaciónúnica 15

52%

48%

En los 32 fetos con malformaciones congénitas diagnosticadas

ecográficamentey portadoresde un cariotipopatológico,encontramosun total

de 58 malformaciones,que distribuimos en grupos principalesde órganosy

aparatos(Fig.n03).
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Fig. n03

Malformacionesen fetos con cromosomopatias

n(58) %

CARDIACA 12 20.4%

COMUNICACION INTERVENTRICULAR 8 13.6%

CANAL AURICULO-VENTRICULAR 2 3.4%

VENTRICULO IZQ. HíPOPLASICO 1 1.7%

FALLOT 1 1.7%

SNC 12 20.4%

HIDROCEFALIA 4 6.8%

MIELOMENINGOCELE 4 6.8%

DOLICOCEFALIA 2 3.4%

BRAQUICEFALIA 1 1.7%

ARNOLD-CHIARI 1 1.7%

PARTESBLANDAS 10 17%

HIGROMA QUISTICO 4 6.8%

EDEMA OCCIPITAL 3 5.1%

HIDROPS 3 5.1%

DIGESTIVAS 7 11.9%

ATRESIA-ESTENOSISESOFAGICA 4 6.8%
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ATRESIA-ESTENOSISINTESTINAL 3 5.1%

RENALES 5 8.5%

HIDRONEFROSIS 2 3.4%

RINON EN HERRADURA 1 1.7%

AGENESIAARRENAL 1 1.7%

RIÑONESPOLIQUISTICOS 1 1.7

DIAFRAGMA 4 6.8%

MIEMBROS 4 6.8%

FACIALES 1 1.7%

PAREDABDOMINAL 1 1.7%

GENITALES 1 1.7%

ARTERIA UMBILICAL UNICA 1 1.7%

TOTAL:58 100%

Durante el periodo de estudio, se registrarondos casos de triploidía

(69XXX), sin que se hallara ningún tipo de malformaciónen ellos y, sí un

retrasodel crecimiento intrauterino(CIR) con oligoamnios.
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MALFORMACIONES CLASIFICADAS EN FUNCION DEL TIPO DE

CROMOSOMOPATIA:

Los hallazgos patológicos suelen ser característicosde cada tipo de

cromosomopatía;en cambio,un cierto númerode malformacionesdescritasen

nuestracasuísticaque pudierantenerotra etiología , no son malformaciones

típicasde causacromosómicaperosuapariciónhacoincididoen estosfetos con

una cromosomopatíaconcreta.Se describen,por lo tanto, las malformaciones

diagnosticadasecográficamentey además, otras que posteriormentese

constataronen las anatomíaspatológicase informespediátricos.

(1).- Malformaciones encontradas en los fetos que presentaban

MONOSOMIA 45 XO:

Higroma quistico, edema subcutaneo generalizado, riñones

poliquisticos,malformaciónde Arnold-Chiari,hidrocefalia,mielomeningocele,

hidrotorax.

(II).-Malformacionesencontradasen los fetosquepresentabanTRJSOMIA2l:
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Edemanucal(lamásfrecuente),atresiaduodenal,atresiaesofágica,

higromaquistico, braquicefalia,hidronefrosis,hidrocefalia,fémur corto,canal

auriculo ventricular,herniadiafragmática.

(III).- Malformaciones encontradasen los fetos que presentaban

TRISOMIA 18:

Comunicación interventricular ( la más frecuente), bernia

diafragmática, atresia esofágica, hidrocefalia, pies y manos deformes,

mielomeningocele, craneosinóstosiscon dismorfia craneofacial, higroma

quistico, edemasubcutaneogeneralizado,onfalocele,útero bicorne,riñón en

herradurae hipoplasiade cavidadescardiacas.

(1V).- Malformaciones encontradas en los fetos que presentaban

TRISOMIA 13:

Comunicacióninterventricular,tetralogíadeFallot,labioleporinoy

paladarhendido e hidronefrosis.

(V).- Malformacionesencontradasen fetos quepresentabantrisomíapor

TRANSLOCACION CROMOSOMICA:
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(a).- TRANSLOCACION 14/21: Atresiaduodenal.

(b).- TRANSLOCACION 14/22: Agenesiarenal, comunicación

interventricular,agenesiadel 50 dedo e hidrops.

(c).- TRANSLOCACION 13/14: Atresiayeyunal.

(VI).- Malformaciónencontradaen el feto con DUPLICACION 4P+:

Mielomeningocele.
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3.3.- ASOCIACION DE CROMOSOMOPATIAS

Y

MALFORMACIONES CARDIACAS CONGENITAS

En los fetos concromosomopatía,la malformacióncongénitamásfrecuente

es la cardiaca.

Segúnnuestracasuística,tenemosaproximadamenteun 0,27%de incidencia

de malformacióncardiacacongénitadiagnosticadadurantela gestacióny en la

primerasemanade vida.

De los 62 casos en total con malformación cardiaca, 28 fetos fueron

estudiadoscitogenéticamente,resultandocariotipopatológicoen 12 deellos; lo

quesupone,que eL 43% de los fetoscardiópatascariotipadossonpodadoresde

unacromosomopatía.

La malformación cardiacamás frecuentementeencontradaen fetos con

cromosomopatiafue la COMUNICACION INTERVENTRICULAR (Fig.n04)

y en la mayoríade los casos,el feto presentóotra seriede malformaciones

asociadasendiferentesórganos;eranpues,fetospolimalformados,consecuencia

de las trisomías,principalmentela del cromosoma18.
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Tipo de

malformación

cardiaca

Fig ti0 4

no cromosomopatía/totalcardiopatías

aisladas asociadas total

CIV

Canal AU-V

HipoplasiaC-I

T.de Fallot

Ectopiacardiaca

Cardiop. compleja

Estenosisvalvular

Coartaciónaórtica

Cardiop.dilatada

total:

0/1

1/1

0/4

0/1

o

0/2

0/1

o

Oil

1110

10/13

0

o

1/1

0/1

o

o

0/1

0/1

11/17

10/14(77%)

1/1

0/4

1/2 (50%)

0/1

0/2

0/1

0/1

0/2

12/28 (43%)

Es importantedestacarquela cromosomopatíamasfrecuentees la trísomia

(Fig.n05), que comprendeaproximadamenteel 90% de las cromosomopatias
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presentadaspor fetos con cardiopatíacongénita; siendo las trisomías de los

cromósomas18,21 y 13 las registradasy en eseordende frecuencia.

Tipo de

malformación

cardiaca

fig no s

Tipo de cromosomopatia

CIV

Trisomías Turner Otras

21 18 13

1 7 1

Canal AU-V 1

Fallot 1

En determinadoscasosde cardiopatías,el númerode casosregistradosno

es suficientementegrandeparaobtenerconclusionesdefinitivas respectoa los

porcentajesreales.
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4.- COSTES
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La finalidadprincipal esobtenerel costeenpesetas;paraello, el Ministerio

de Sanidadestablecióel sistemade UnidadesPonderadasde Asistencia(UPA),

unidad que mide la actividaddesarrollada,válida para cualquiercentro de la

SanidadPúblicay aplicadatambiéna centrosprivadosconlos queseestablecen

conciertoscon la SeguridadSocial, paraaño 93 seestablecieronlos siguientes

baremos:

Estancias UPA’s

Obstétrica 1.2

Quirúgica 1.5

UCI 5.8

Neonatologla 1.3

Pediátrica 1.3

Consultas UPA’s

Primerasconsultas 0.25

Consultassiguientes 0.15

(Orden29-6-93 B.O.E. 8-7-93)
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La actividaddesarrolladaennuestroServiciofuedemediaaproximada9700

UPA’s al, mesqueexpresadoenpesetasasciendea348.600.000al mesen coste

total, el costeUnitario de Actividad era; por tanto, de 35941 pesetas/UPAde

media aproximada.

El desglosedel nivel anualde actividady procedimientoscon equivalencia

en UPA’s, el importedel costeunitario de la tIPA asistencialy de la UPA con

procedimientossupone:

Descripción

Actividad/proced.

Cuantía Valor unitario

en UPA’s

Total

UVA s

Hospitalización 33707 1.5-1.2-5.8 47494

Consultaprimera 29772 0.25 7443

Siguientesconsultas 76254 0.15 11438

Resultadocosteunitario UPA’s asistenciales: 35941

265



Sobrela integraciónde los gastosrealesmensuales,realizamosla siguiente

tablaordenadasegúnla importanciaa la repercusióndel costetotal:

concepto % del gastoreal

Parala obtenciónde la

manejado los costes de

considerandoal margen,el

se alteréduranteel periodo

relación coste-beneficio,objetivo de la tésis,hemos

Hospitalización,consultas y costes repercutidos,

costedel personalen el Departamento,ya que no

de la obtenciónde los datos.

Asímismo,no hemostenidoen cuentalos costesestructuralesporel mismo

motivo.

El costedel bloquequirúrgico y hosteleríaquesuponenaproximadamente

- Hospitalización: 38%

- Costesrepercutidos:...17%

- Personal: 15%

- Consultasexternas:....11 %

- Bloque quirúrgico: 10%

- Costeestructural: 4%

- Hosteleria,etc: 5%
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el 15% no seconsiderópor su relativabajacuantíarespectode los anteriores

parámetrosy más sujeto en cambio, a otros criterios de control de calidad

asistencial.

Un vez que establecidala cuantfareal en UPA’s y pesetasde la estancia

hospitalaria, consultas externas y costes repercutidos. Hemos tratado de

establecerlas diferenciasen el costeentrelos casosde diagnósticoantenatalde

feto malformadoen el 2~ >~ 30 trimestrede la gestacióny cuandoel diagnóstico

seestableceen el periodopostnatal;pararello, enprimerlugarhemosseparado

los gastosgeneradospor la asistenciasanitariaaportadaa la madre(grupo 1) de

la requeridapor el feto y neonatoportadorde una malformacióncongénita

(grupo II).

Paracalcularel gastoeconómico,esprecisoprimero cuantificarel número

de dias de hospitalizaciónmaternay el númerode consultasobstétricasque

realizó la gestanteen los casosde diagnósticoprenataly postnatal(tabla4.1 .).

Finalmente,sesumanlos costesen los casosde diagnóstico
de malformaciónfetalprenatalesy postnatalesparaobtener
las diferenciasentreellos.
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tabla 4.1.

Principales repercusiones en el Servicio de Obstetricia y Ginecologíaen el

seguimiento de una gestante portadora de un feto con malformación congénita.

Periododiagnóstico:... ... .20trimest. 30 trimest. postnatal

Númerode consultas

prenatales: 2.7±-l.7 6.7+-3.7 7.2+-1.6

Dias hospitalización

materna: 6+-l 8+-3.6 4.4+-l.3

(X + /-ds)

Segúnquedóestablecidoanteriormente,la estanciahospitalariaobstétrica

y quirúgicacorrespondíaa 1.2-1.5-5.8UPA’s. Siendo 1 UPA=35941pesetas;

por lo tanto, 1 dia de estanciahospitalariageneraun costede 54000 pesetas

aproximadamente.Calculadala media de hospitalizaciones en cadacasose

obtieneel costesiguiente(tabla4.1.a)

Costede hospitalizaciónmaterna

(1 estancia=1,5 UPA’s=S4000pts)
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Tabla4.í.a.

Periododel diagnóstico: 20 trimestre 30trimestre postnatal*

dias hosp/caso

UPA’s/caso

pts/caso

6 + /-1

9+1-1,5

324000

8 ±/-3,6

12+/-5,4

432000

4,4+/-1,3

6,6+/-2

237.600

total pts en el total

de casosde los 3 años: 110.677.000 30.650.400

Diagn.prenatal ¡ Diagn.postnatal

* : casono diagnosticadoprenatalmente.

En el casode las consultasObstétricas,se procedióse manerasimilar

teniendoen cuentaque una consultacorrespondíaa 0.2 UPA’s, el costede 1

consulta= 7200 pts.

Calculadala media de consultasen cadacasose obtiene el coste(tabla

4.1.b):
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tabla4.1.b

Costede consultasobstétricasmaternas

Periododiagnóstico: 20trimestre 30trimestre postnatal

n0 consultas/caso 2.7+1-1.7 6.7+1-3.7 7.2±/-1.6

UPA’s/individuo 0.5+1-0.3 1.3+/-0.7 1.4+/-0.3

pts/individuo 18000 46700 50300

total pts en el

total casos

de los 3 años

diagnosticados

prenatalmente

10.028.500

diagnost.

postnatal

6.488.700

La sumade amboscostes: hospitalizacióny consultas,quedade la siguiente

manera(tabla4.1.c):
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tabla4.i.c

Coste:Hospitalizaciónmaterna+ Consultas

Periododiagnóstico: 20 trimestre 30trimestre postnatal

pts/individuo: 342.000 478.700 288.000

Parael Grupo JI, costegeneradopor el feto y neonatoportadorde una

malformación,el cálculo se realizó de la siguientemanera:

- Primero fue precisoobtenerla media de los dias de hospitalización

neonatalen amboscasos,ya fuerael diagnósticopre o postnatal.

- Hallar el porcentajede neonatosremitidos con posterioridada las

consultasexternasinfantiles del hospital.

- Las necropsiasrealizadasen anatomíapatológicay las intervenciones

quirúrgicasque requirieronestosreciennacidoscon malformación(tabla4.2.).
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tabla4.2.

Principalesrepercusiónesparael Servicio de Neonatologíay Pediatríaen el

tratamientoy seguimientodereciennacidosportadoresdealgunamalformación

congénitadiagnosticableen el periodo fetal.

diagnosticados diagnosticados

prenatalmente postnatalmente

Niños remitidos a consultasexternas... 69% 83%

chi cuadrado=5.67pc0.05

Dias de hospitalizacion 21 ±-7.4 20+-6.4

(dias/neonato) t=2 n.s. tr=2 n.s.

Necropsiasrealizadas 31 % 17%

chi cuadrado=1.36 n.s.

Intervencionesquirúrgicas 26% 44%

chi riipdradn=2 11 n
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Costerepercutido:

Paraobtenerel costerepercutidoatribuible al diagnóstico prenatal nos

hemos basadotambién en los datosaportadospor la Gerenciadel Hospital

repectoal gasto repercutidodel Departamentoa Julio del 93 cuyacuantíafue

de 56.000.000de pesetasal mes que al año supondríanaproximadamente

672.000.000pesetas,el porcentajede estecoste, que es total para todo el

Departamento,quecorresponderíaal diagnósticoprenatalde lasmalformaciones

seestimóbasadoen el índicede estanciashospitalarias,al seresteel parámetro

de mayor cuantíade los que manejamos.

Si durantelos 3 años, en todo el Departamento,hubo aproximadamente

173.000estancias,de las cuales2738 estabanen relacióncon nuestrossujetos

de estudio,2170 (79%) en los casoscon diagnósticoantenataly 568 (21 %) en

los de diagnósticopostnatal.

Así, se puede decir que el 1.6% de las estancias hospitalariasdel

DepartamentodeObstetriciay Ginecologíapertenecenagestantesportadorasde

un feto malformado o a puérperasque han tenido un feto un hijo con

malformación,el 1.3% en los casosdiagnosticadosprenatalmentey el 0.3% a

los casosde diagnósticopostnatal.
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Si consideramoscomobuenala estimacióndel 1 .6% del índicede estancia

hospitalariay la hacemosextensibleal costerepercutido,se obtieneun coste

repercutidoatribuiblea la asistenciaal diagnosticode las malformaciones.Este

costequedaríaasí: 10.750.000pts laño, siendo en los 3 años de estudio,de

32.250.000de pesetas.

Paradeterminarel costerepercutidopertenecientea los dos grupos:

Periododiagnóstico: Antenatal(20y3~h) Postnatal

% del costerepercutido 1.3% 0.3%

Ptslaño 8.736.000 2.016.000

ms/periodoestudio 26.208.000 6.048.000

ms/individuo 84.500 46.900

EL CALCULO FINAL FUE:

Periododiagnóstico : Antenatal Postnatal

Hospitalización(pts/caso) 378.000 237.600

Consultas (pts/caso) 32.350 50.300

Costerepercutido(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 establecerla relación coste beneficio de cualquier procedimiento

diagnósticoes preciso; en primer lugar, determinarla eficaciadel mismo y

valorar la disponibilidadde mediospara poderaplicarla.

La estimacióndel coste es actualmenteindispensabley debiera siempre

incluirse en todo trabajo de caractercientífico; sobre todo, si se trata de

demostrarel beneficio que universalmentepuede aportar una determinada

técnicay cuandolos presupuestosparallevarlaa cabo,no siempreestansujetos

a criteriospuramentemédicos,sinoquejueganun importantepapel los criterios

económicos.

Siguiendoestosobjetivos y en beneficio de unaexpresiónmásdescriptiva

y comprensible,sehaceprecisodividir el capítuloen diferentesapartadosque

se relacionandirectamentecon la exposiciónde los resultados.
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1.1.- INCIDENCIA:

La incidenciade malformacionescongénitasen nuestroHospitalduranteel

trienio 90-92 fue del 1 .95%; cifra ligeramenteinferior a la quecabríaesperar

en nuestromediosegúnlos resultadosde otros informescomo el “Reportof the

EuropeanStudy Group on prenatal diagnosis”74 , que informa sobre una

frecuenciade 3 % dedefectoscongénitosobservadosal nacimientoy durantelos

primeros años de vida. Más aún, si tenemos en cuenta que nuestro

Departamentoesun centrodereferencia,dondeseenvíancasosdeotros centros

sanitarios.

Estadiscrepanciatambiénpuedeserdebidaa los criteriosde selección,que

más adelantese comentan.

Estamosde acuerdocon la afirmación de que estacifra no refleja en

absolutola incidenciareal, puesseignorael númerode casosreferidosal total

de embrionesy fetos en un periodode tiempo concreto.

Por otra parte, nosotroshemosregistradolos casosde arteria umbilical

únicay de arritmiasfetalesperono los contamosa efecto de incidenciade la

patologíamalformativa.
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12.- CRITERIOSDE SELECCION:

Llegaron a diagnosticarse310 fetos con malformacionescongénitas,en

muchoscasosel feto era un polimalformado,si se contasepor el númerode

malformaciones sería muy superior, nosotros hemos contabilizado por

individuosy no por malformacionesaisladamente;estecriterio de inclusiónen

la estadísticade las malformacionesesun aspectoimportante,ya quenumerosos

trabajos publican índices de frecuenciamayores,pero haciendoreferenciaal

número de malformacionesconcretasy no al número de individuos, esta

selecciónpuedeutilizarseparadar unaaparentemayor riquezaa la casuística,

o para presentarunaeficaciasuperioren el diagnóstico.

1.3.- EFICACIA GLOBAL DEL DIAGNOSTICO ECOGRAFICO:

Como prueba de screeningobtuvimos un alto rendimiento, el 71 % de

sensibilidad;es decir, se consiguiódiagnosticarcasi trescuartaspartesde los

afectadospor unamalformaciónen términosglobales.
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La especificidadalcanzóun nivel superioral 99%. Es difícil encontraruna

técnicadiagnósticaen medicina,con unacapacidadtan elevadaparadetectara

los individuos no afectos.Aunqueestacifra no seaexacta,puestoque un cierto

númerode malformacionessediagnosticanen la infancia.

Paraconocerla especificidadreal, quizásseríaprecisosaberel tanto por

cientode malformacionesque se diagnosticancon posterioridad;peroteniendo

en cuentaque un cierto númerono se puedeponeren evidenciahastaque el

niño no alcanzauna determinadaedad,y en ocasioneshastala etapaadulta e

incluso nuncallegan a serdiagnosticadas.

El valorpredictivopositivodel 85%,nos indica la altaprobabilidadde estar

afecto,si la ecografíase informó como patológica.

Algunoscasos,en los que inicialmenteel feto sediagnosticócomoenfermo

y trasel nacimientono seconstatóla patología,sepuedenexplicarpor la propia

historia evolutiva de determinadasmalformaciones,como es el casode las

dilatacionespielocalicialeso las cardiomegalias.

Parael procesode análisisde los resultadosy su verificaciónposterior,era

precisoestablecerun criterio cerradoy rigurosoal “etiquetar” a un feto como
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patológico o no; sin tener en cuenta que el proceso pudieraevolucionar

favorablemente,lo que obligaría a estableceruna compleja clasificación, en

función de la probabilidadestarafectadoal final de la gestación.

Otro motivo, fue la disponibilidaddel Hospital para realizar un número

determinadode ecografiasa cadagestante,en funciónde la edadgestacional,

dada la demandapropia de otros tipos de ecografíaspara la sección de

fisiopatologíafetal denuestroDepartamento.Endeterminadoscasos,si hubiese

sido posiblerealizarunaecografíajusto antesdel nacimiento,probablementela

eficaciadel diagnósticohubiesesido aún mayor.

Con un valorpredictivonegativosuperioral 99%, sepuedecasiafirmar con

plenaseguridad,quesiendola ecografíanormal,el feto no estáafecto.
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1.4.- EFICACIA DEL DIAGNOSTICO ECOCRAFICODE LAS

MALFORMACIONES PORAPARATOS:

1 .4.a.- SISTEMA NERVIOSO CENTRAL.

Sonlos defectoscongénitos,segúnnuestrotrabajo,másfrecuentes.El 21 %

de todas las malformacionespertenecíanal sistemanerviosocentral.

En estegrupose obtuvouna eficaciaen el diagnósticosuperiora la global.

De 93 casosde malformados,se detectaron75; es decir, sediagnosticaronel

81 % de las malformaciones del sistema nervioso central (sensibilidad),

obteniendoseun 87% de valor predictivo positivo.

En un futuro próximo, cabeesperarel alcanzarunos índicesmayoresen el

diagnósticocon la introducciónde la RMN, Korsvik25.

El índice del diagnóstico de las malformaciones asociadasfue muy

ligeramentesuperioral alcanzadoen las aisladas.
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Sólo destaca negativamente, la aparente elevada cifra de 24% de

diagnósticos falsos positivos en malformacionesaisladas, causadopor el

diagnósticode las hidrocefaliasy quistescoroideosaislados,sólo entrelos dos

grupos comprendenel 60% de estos falsospositivos;justificablesdebido a la

etiología y evolución propia en estos dos casos.Por ello, para Murphy76, al

diagnosticarunahidrocefalia,esprecisoconsultaral neurocirujanola posibilidad

y el momentode la posible intervenciónquirúrgicareparadora.

El encefalocele,segúnnuestracasuística,es unapatologíaque siemprese

presentóasociadaa otras malformaciones;principalmentea dilatacionesdel

sistemaexcretorurinario cono sin hidronefrosisy a polidactiliasen el 50% de

los casos,integrandoal síndromede Meckel-Gruber.

El 50% de lasarteriasumbilicalesúnicasy el 25% de los labiosleporinos,

en nuestrosresultados,se asociabana malformacionesdel sistemanervioso

central; en concreto,a hidrocefaliasy holoprosencefalias,observaciónhecha

tambiénpor Nyberg77.

En los dos casos de síndromede Dandy-Walker, la malformación se

presentóaislada. Según Nyberg78, el pronósticodependedirectamentede la

presenciao no de unacromosomopatíaen el feto.
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Según nuestros resultados, sólo el 16% de las holoprosencefaliasse

asociabana malformacionesfaciales.Cifra quecontrastacon los resultadosde

otros autorescomo McGahan79que las describenasociadasen en 89% de los

casos.

1 .4.b.- RENALES Y TRACTO URINARIO

Fue el grupode malformacionesdondeseobtuvo unamayor sensibilidad,

hastael 92% de los casos se llegaron a diagnosticar. Y el 86% de los

diagnósticosde afectación,valor predictivopositivo, fueron acertados,a pesar

deestarincluidas las dilatacionespielocalicialesmínimasy cuya evolución,en

ocasiones,es poco predecibleya que en muchos casos desaparecentras el

nacimientosegúnCordier86.

Generalmente,la malformacionesurológicassuelenser las más frecuentes,

en nuestrotrabajoocuparonel 20 lugar, tras las del sistemanerviosocentral,

con 92 y 94 casos respectivamente.Las diferencias son practicamente
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insignificantesy en las cifras de incidenciasobrela poblaciónde malformados

les correspondeidenticoporcentaje:el 21 %

Las asociacionesa otrasmalformaciones,aunquevariadasy principalmente

con las del sistemanerviosocentral, alcanzansólo el 26%, en contrastecon el

conjuntode todaslas malformacionesque globalmenteseasocianen el 43 %

Según Arger8t, la semana25 pareceser el momento óptimo para la

exploraciónrenal.

El defectocongénitourológicoy, engeneral,másfrecuente,es la dilatación

del sistemaexcretor en todassus variantes,desdela mínima ectasiapiélica

hasta la hidronefrosisbilateral severa; que se encontró en el 0.2% de la

poblacióngeneral.

OtrosautorescomoChittty8’ refierenun 0.6% de incidenciaen la población

general.

Dependeen gran medidadel criterio de selecciónde los pacientes.En este

caso,definidopor el diametroanteroposteriorde la pélvis renal; segúnnuestro

criterio, hasta10 milímetrosa las 20 semanasde edadgestacional.ParaChittty
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y col. 5 milímetrosde dilatación,a la mismaedadgestacional,puedeteneruna

significaciónclínicaen el reciennacido.ParaotrosautorescomoGrignon81, un

cáliz renal entre 1 y 1.5 cm resultanormal a las 20 semanasde gestación.

Sueleserunapatologíaquesepresentaaislada,sóloel 15% de los casosse

asociana algúnotro tipo de malformación.

En consecuencia,semanifiestatrásel nacimientocomo la apariciónde un

reflujo vesicoureteral( Najmaldin8j.

El 63% de los casosdedilataciónpielocalicialsonbilaterales,generalmente

de etiología malformativaen la uretra.

El estadode hidrataciónmaternano influye en la dimensióncalicial fetal,

1-loddick85.

La dilataciónalcanzóel gradode hidronefrosisen el 83% delos casos.Más

de la tercerapartede éstospertenecíaal lado izquierdoy casi la mitad eran

bilaterales; siendo este grupo, el que más frecuentementese asoció a

malformaciones de otros órganos; por lo tanto, de peor pronóstico,

Gruenewald86.
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Es más frecuenteen varones,en proporción1,6:8 segúnNajmaldin87.

La poliquistosisrenal (Potter 1) y la displasiaquistica

(riñón multiquistico) se registraron con una incidencia similar, de

aproximadamente0.06% en la poblacióngeneral.La eficaciaen el diagnóstico

llegó al 93 y 99% respectivamente,de sensibilidad.

Y en amboscasos,la asociacióna unamalformacióndel sistemanervioso

central sucedióen el 20%. Con hidrocefalias,en el casodela poliquistosisrenal

y a mielomeningoceles,en los riñones multiquisticos.

Es muysignificativala alta incidenciaencontradade síndromePrunne-belly,

0.27 por mil en la población general,y casi el 7% de las malformaciones

renales.Paraotros autorescomo Mandelí 88 sólo ocupael 1 % de estegrupo.

El éxito en el tratamientode las hidronefrosiscongénitasintraútero,

Harrison89ySchaaps~,dependede la adecuadaselecciónde los casossegúnel

volumen de líquido amniótico, de la imagen ecográficaque presentenlos

riñones,del gradodediuresisy de los nivelesde sodioy cloroen la orinafetal,

GIick9’
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l.4.c.- CARDIACAS

Se alcanzóunaincidenciade 0.27%en la poblacióngeneral,siendoel tercer

grupo más frecuentede malformacionescon 62 casos.

En dos terceraspartesde los casosexistíaotra anomalíaasociada;por lo

general, tambiéncardiovascularcon o sin hidrops o pertenecienteal sistema

nerviosocentral.

Para Alland92, el corte ecográfico de cuatro cámaras puede detectar

anomalíascardiacasseverasen el 2 por mil de las gestantes.El 69% de las

malformacionescardiacasson diagnosticablesen éstecorte, Gurleenk93.

Aunqueel 85.5% delos diagnósticosfueronacertados,la sensibilidadllegó

al 58%, pero la mitad de estos casospertenecíana malformacionesde los

grandesvasos,cuyo diagnósticoecográficoconlíevaunamayor dificultad, por

las característicaspropiasde la circulación fetal. Estegrupo de patologíasno

se sueleteneren cuentaen muchasestadísticaspublicadas;obteniendoasí, un

indice de sensibilidaden el diagnósticode las malformacionescardiacasmucho

mayor.
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Todoslos casosde comunicacióninterventriculary cinco de los seiscasos

de comunicacióninterauricular, estabanasociadosa otras malformaciones,

principalmentecardiacas.En las cuales, la aplicación del Doppler color a

permitido mejorarsustancialmenteel indice diagnósticoWeston94.

El diagnósticode una coartaciónaórtica o la valoración de una amplia

comunicaciónaórticopulmonarintrauteropuedeser extremadamentedifícil y

probablementeno selleguena diagnosticarhastaqueen la infanciacomienzan

a generarsintomatología.

Una malformacióncardiacaque conlíevaun especialmal pronósticoes el

ventriculo izquierdohipoplásico,de etiologíadesconociday que en ocasiones

requieretransplantecardiacoAnderson95.

El número real de valvulas cardiacasafectadasfue significativamente

mayor, ya queparaobtenerlos datosde la estadísticasecontó el númerode

fetos y no el númerode malformacionesencadafeto; comoporejemplo,enlos

casosde tetralogíade Fallot y valvulopatíasmúltiples.

La estenosispulmonarfue la valvlopatia más frecuente,afectó al 65% del

total de casosy en todaslas ocasionesseasociaa otros tipos de malformaciones

288



o es parte integrantede unatetralogíade Fallot.

Se diagnosticóuna saculaciónde la válvula de Eustaquioque generaba

extrasístoles.

En el restode las valvulapatiasestabaconstituidopor: la estenosisde las

válvulasmitral, aórticay tricúspide.

1 .4.c.1.- CARDIOPATíAS CON HIDROPS FETALIS

Las cardiopatíascongénitasestructuralesse manifestaronintrauterocon

hidrops asociadoen el 21 % de los casosy, en el 33% de los casosexistíauna

arritmia ademásde la cardiopatíaestructural.

Arritmias congénitassin evidenciade cardiopatíaestructural no fueron

contadas como malformación congénita, pero se analizaron también,

observandoseuna asociacióna hidrops en sólo el 9% de los casos.Sededuce,

por lo tanto, que la apariciónde hidrops viene condicionadadirectamentepor

la patología estructural cardiaca y agravadapor la arritmia, afectando la

hemodinámicafetal.
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En un futuro replanteamientosobre la incidencia de malformaciones

congénitasquizásdebieraconstarcomopatologíamalformativa,la arritmiafetal,

teniendo en cuenta que su etiología, generalmenteestá condicionadaa un

desarrolloinadecuadodel sistemade conduccióncardiaco.

Segúnnuestracasuística,la incidenciadearrftmiafetal diagnosticadafuedel

0.47por mil en la poblacióngeneral.Cifra nadadespreciablepuessuperaa la

incidenciade otrasmalformacionescomo las diafragmáticasy dentrodel grupo

de las cardiacasseríasuperadasólo por la comunicacióninterventricular,que

es el tipo másfrecuente.

De los 10 casosdearritmiafetalcontabilizadosintrautero,el 60% no tenían

cardiopatíaestructuralmacroscópicamentediagnosticabley el 80% pertenecían

al grupo de taquiarrítmias, siendo el 20% restante consideradascomo

bradiarrftmias.

Casi la mitad de las taquiarrftmiasfueron extrasístolessin repercusión

hemodinámicapara el feto.

Durante nuestroperiodo de estudiose llegarona tratar farmacológicae

invasivamente4 casos;de ellos, 3 mejoraronmuysignificativamentey sólo un
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feto falleció a consecuenciade su patologíade base.

Los criterios de selecciónpara realizar tratamiento se basaron en el

deteriorohemodinámicosufridoporel feto, puestoenevidenciaporla aparición

de hidrops y cardiomegaliaque indicaba la existenciade una insuficiencia

cardiaca.Siempresecontó con el asesoramientodel cardiólogoinfantil.

1.4.1- DIGESTIVAS

Ocupanel 40 lugaren ordende frecuenciacon una incidenciadel 0.23% en

la poblacióngeneraly el 42% de los casossepresentanasociadosa otros tipos

demalformaciones,principalmentenerviosas,cardiacasyrenales.

Dentro de este grupo hemos incluido la gastrosquisisy al onfalocele.

Aunqueetiológicamenteformaríangruposdiferentes,el aparatodigestivosufre

las peoresconsecuenciasde estaspatologías(Walkinshaw~).

Con un valor predictivo positivo del 90% y un 73% de los casos

diagnosticadosintrautero, el valor diagnóstico de la ecografía en las
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malformacionesdigestivasse situa próximo al valor del conjunto de todas las

malformaciones.Llama la atenciónque sólo el 50% de las malformaciones

asociadasllegaran a diagnosticarseaunqueel 100% de los diagnósticosde

malformacióndigestivaasociadafueronverdaderospositivos.La explicaciónse

encuentraen que los casosde ano imperforadoy un tercio de los casosde

atresiay/o estenosisesofágica,no se diagnosticaronantenatalmente;era de

preveer,ya que sonpatologías,en muchasocasiones,“silentes” al diagnóstico

ecográficodurantela vida intrauterina;a no ser,porunaexcesivadilatación del

colon, en el casodel ano imperforado(Harris97); o, si la estenosisdel esófago

es lo suficientemente importante para causar la ausencia de repleción

gastrointestinalo generarhidramnios (Pretorius98);en caso contrario, el

diagnóticoresultacasi imposible.

Casila mitadde las atresiasylo estanosisintestinalesqueseasociana otras

malformaciones,lo hacencon las del sistemanervioso central y con cierta

frecuenciatambiéncon cardiacasy renales.

Tambiénes destacableque un tercio de los casosde atresiaintestinal se

originan en fetosportadoresde un trisomia21.

La incidencia de onfalocele en nuestro medio, 1 caso cada 2000
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nacimientos,es muy superiora la habitual del 1/5800segúnSchwartz99,y se

aproximaa la incidencia máxima, detectadaen algunaszonasde Africa, con

1/1400, Grupta’<t

El diagnóstico diferencial entre gastrosquisisy onfalocele es de gran

importanciaen cuanto al pronósticoTucci’0’ ,l-lasan’02, ya que el 40% de los

onfalocelesse encontrabanen fetos con trisomia 18, incompatiblecon la vida,

son cifra similaresa las de otros autorescomo Gilbert’03; además,el 40% se

asociabana malformaciconescardiacasjunto con un 20% de malformaciones

renales.

En cambio,la gastrosquisisno se asociócon otrasmalformaciones,según

nuestrosdatos;por lo tanto, la evolucióntieneun mejor pronóstico.

ParaKirklíM, la gastroquisistieneunamortalidaddel 13,5% frente al 29%

en los casosde onfalocele.

Actualmente,se discute la posibilidad de la eficaciadel tratamientodel

defectode la paredabdominalanterior Sauter’05, Carpenter’ttcon material

sintéticode silastic comosustitutivoal cierrede la pared.
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1 .4.e.- EXTREMIDADES

Comprendenel 10% del conjuntodemalformaciones,conunaincidenciadel

0.2% en la poblacióngeneral.

En estegrupo se alcanzóun nivel bajo de sensibilidad,el 33%; aunqueel

100% de los diagnósticosde afectaciónresultaronciertos.

De los 31 casos de malformación de extremidadesque no llegaron a

diagnosticarse;esdecir, el 77% del total, en 24 casospertenecíana defectosen

manosy piesque,a vecesno es posiblesu visualizaciónecográficay requiere

otras técnicasde diagnósticoprenatalcomo la fetoscopia,Hobbins’07.

En los casos de acondrogénesisy nanismo tanatofórico la eficacia del

diagnósticofue absoluta,de igual maneraen los fetos con deformidadesde

manos sugerentesde pertenecera fetos trisómicos, signo de gran valor

diagnóstico pues se trata de verdaderos “marcadores ecográficos” de

cromosomopatias.

Segúnnuestracasuística,el hallazgode un “fémur corto”, no pareceposeer

la gran sensibilidadcomomarcadorecográficopara la trisomía21 que indican
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algunos autores como Grist’08 demostrandouna sensibilidad del 50%; para

Yogesh1~y Cuckle’10 parecemás eficaz la relación de dos variablescomo el

fémur y el diámetrobiparietal.

Paralos dos casosde focomelia, quesuponeun 0.1 por mil de incidencia

en la población general, no hemos encontradoningún factor etiológico que

juntificara su aparición.

Durante el periodo de estudio, no se registró ningún caso de amelia,

completaausenciade un miembro;si bien, la incidencia, segúnFroster”’, se

estimaen aproximadamente0.15 en 10.000nacidos.

1.41’.- FACIALES

El diagnóstico de las malformacionesfaciales conlíeva una dificultad

especialdebido a las pequeñasdimensionesde algunostipos de defectosy a la

diferenciaciónentreunafaciespatológicaquesugieraalgúnsíndromedismórfico
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y una faciesdentrode los límites de la normalidad,quepor la mala gposición

fetal o la escasezde líquido amniótico, al examenecográficoaparezcaen parte

deformadao comprimiday la imagenno seasatisfactoriapara el examinador.

Por ello,sólose alcanzóa diagnosticarintrautero el 16% de los defectos

faciales,aunqueel 80% de los diagnósticosde afectaciónfueron acertados.

Como el 40% de las malformacionesfacialesse presentaronasociadosa

otros defectos,su hallazgoobliga a la búsquedade los mismos. En unacuarta

partede los casos,seencontraráunamalformaciónrenal.

Otrafrecuenteasociaciónesdel labio leporinocono sin hendidurapalatina,

en el 16% de los casoscon defectosen la pared anterior del abdomen,en

concretocon la berniaumbilical en el reciennacido.

El labio leporino estabaasociado,en un terciode los casosa la hendidura

palatina; en ellos, resultabamenos frecuente la aparición de alguna otra

malformaciónde otro órganoque cuandoel labio leporino se presentabasin

ésta.
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1 .4.g.-HIDROPS

La inclusión del hidrops fetalis como grupo propio de patología

malformativaes discutible, porquegeneralmente,es la manifestaciónde una

patologíaorgánicadebase;ya seaunacardiopatía,unauropatíao unaalteración

sanguineay en muchoscasosla etiología tampocoesde índolemalformativa.

Perotradicionalmente,figura en la mayoríade las clasificacionesdescritas

en la literatura;por estemotivo, nosotroslo hemospresentadocomo un grupo

mas.

El interésprincipal del diagnósticode un hidrops fetalis radicaen que en

el 75 % de los casos existe una malformacióndiagnosticabley, en muchas

ocasionesindicaun agravamientoen la situaciónhemodinámicadel feto afectado

que obliga a tomarunaactitud terapeutica.

El valor diagnósticode la ecografíadepende;unavez más, de la naturaleza

evolutiva del procesopatológico, que impide alcanzarun resultadoal 100%

eficaz.

La etiología másfrecuentede hidropses la cardiaca;comprendeel 60% de
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los casos.Pero existe algún tipo de malformacióncardiacaen el 65% de los

hidrops aunque esta no sea su causa. Por otra parte, el 21 % de las

malformacionescardiacassepresentancon hidrops.

Los diferentestipos de cardiopatíasestructuralesy arritmias que causan

hidrops, se dscribenen el capítulo de resultados;siendola cardiomegaliay la

comunicación interventricular, las cardiopatías que aparecen más

frecuentemente.

Según nuestrosresultados,sobre 12 casos de hidrops cardiológico, la

mortalidad fetal alcanzóel 30%, recayendoprincipalmentesobre los casos

portadoresde una cardiopatíaestructuralgrave.

El hidrops de causano cardiacacomprendeel 40%; de estegrupo, en el

25% de los hidrops no seencontróningúntipo de malformacióny en el 15%

restantelos fetos eran polimalformadosy portadoresde cromosomopatias:

trisomías 18 y sindromede Turner.

En general,los casosde regresiónexpontaneasonextremadamenteraros,

salvo por intervención terapeuticacon derivaciones al liquido amniótico

12
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1 .4.h.- RESPIRATORIAS

En las malformacionesrespiratoriasse obtuvo una incidenciadel 0.8 por

mil en la población general.

Incluimos en estecapítulopatologíaspleuropulmonares,comohidrotoraxy

quilotorax; que en ocasiones,tienen su origen en unacausano malformativa.

Y en otros casos,laetiología recae en una polimalformación que afecta a

diferentes órganos, manifestandoseen el aparatorespiratorio, pero como

manifestaciónclínica y no como causa.

Si modificásemosestoscriterios clásicosde clasificación,la incidenciade

malformaciones respiratorias no superaría el 0.5 por mil de casos

diagnosticablesintrautero.

La frecuenciarealdepatologíarespiratoriamalformativa,es muchomayor,

peroexcedede nuestrotrabajola que llega a diagnosticarsetardiamente.

Estoscriterios de selecciónjustifican, por el mismo motivo, la asociación

a otras malformacionesen el 58% de los casos.Principalmentecon el hidrops

fetalis y con malformacionescardiacas.
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La eficacia en el diagnósticoes superiora la media, propiciado por la

accesibilidad visual del torax fetal medialte la ecografía, llegandose a

diagnosticarel 89% de las malformacionesy el 85% de los diagnósticos

resultaronacertados.

El hidrotorax se presentó asociado,en el 70% de los casos, a una

malformacióncardiacay en el 80% a un hidrops,de maneraque sólo el 20%

de los hidrotorax no se manifiestancomo componentede un hidrops o no

progresanhaciael mismo.

En la adenomatosispulmonar los dos casos falsos positivos fueron

finalmente una hernia diafragmática y un secuesto pulmonar pero la

consideracióncomofetos malformadospermitióun mejor control prenataly la

predisposicióna ser tratadosinmediatamentetras el nacimiento.

El casofalso negativotampocotuvorepercusiónnegativasobrela gestación

ya que estabaconsideradacomounaherniadiafragmáticacuyo parecidoen la

imagenecográficajustificó el error diagnóstico.
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l.4.i.- PARTESBLANDAS

Es un grupodeenfermedadespoco frecuente,suincidenciaes menoral uno

por mil en la población general,pero de importancia,por cuanto ponen en

evidenciala posibilidad de que exista una cromosomopatíaen el feto con la

malformación,como por ejemplo el higromaquistico en la monosomia45 OX.

El diagnótico ecográfico fue eficaz, detectándoseel 84% de las

malformacionesy el 80% de los diagnósticosde afectosfueron acertados.

En el higromaquistico, patologíade mayor relevanciaen estegrupo, se

llegó a diagnosticarel 92% de los casos.

Los lipomassacrosno sedetectarony afortunadamenteno generaronmás

problemasparael reciénnacidotras su extirpaciónquirúrgica.

Todos los casos de teratomase diagnosticaronintrautero, a pesar de

manifestarsecomomalformaciónaislada.
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1 .4.j.- DIFRAGMATICAS

Nuestroestudioselimitó a la herniadiafragmáticacongénita.Enconjunto,

sediagnosticaronel 71 % de los casos.Cuandoestabanasociadas,el diagnóstico

alcanzóel 100%, presentandosejunto a malformacionesdel sistemanervioso

central y cardiacas.

La proximidad anatómicay la similitud de la imagen ecográficacon las

malformacionesrespiratorias,en concreto con la adenomatosispulmonar,

explica que la mitad de los diagnósticosde herniadiafragmáticano fueran

acertados.

1.4.k.-OVARICAS

Se diagnosticaron3 quistesde ovario intrauterode los 4 existentes,todos

se manifestaronde forma aislada.

Los falsospositivosse trataron finalmentede otras malformaciones,una

dilatación ureteraly unavesículabiliar excesivamentedilatada.
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1.4.1.-ARTERIA UMBILICAL UNICA

El hallazgode unaarteriaumbilical únicaresulta,presumiblemente,de una

aplasiao atrofia de la arteriadesaparecida;aunquepara Monie 1W”3 también

esposible,que representela persistenciade unaúnicaarteriadesdeel periodo

embrionarioprecoz

Es la malformación más frecuente que afecta al cordón umbilical. Su

frecuenciade apariciónes de 3 a 5 vecesmayoren abortosy prematurosque

en fetos a término. Tambiénen casosde diabetesmaternaesde4 a 6 vecesmás

frecuentey en la razaCaucasianarespectoa la razanegrasegúnKritoffersen

Kl’4 y no encontrandopredileciónpor ningún sexo.

Ningún otro tipo de malformacionesen el cordónunbilical seregistraron,

como pudieraser algún casode angioma,descritopor Becmur”5.

Aunque la arteriaumbilical única,por sí misma,tieneescasasignificación

clínica, se asociacon otras malformacionescongénitasentreel 16 y el 50%

segúnautores:Bryan EM”6; siendomalformacionesseverasen la mitadde los

casos.
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En individuossupervivientesa largoplazo,quedurantela vida intrauterina

fueron portadoresde unaarteria umbilical única, sólo se ha demostradouna

mayorfrecuenciade berniainguinal segúnFroehlichLA”7.
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2.- CROMOSOMOPATIAS

-DISCUSION-
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La mayor parte de las malformacionesheredableslo hacencon rasgos

liS

poligénícos presentandoun riesgo de recurrenciarelativamentebajo y que

viene determinadopor la etiología,quepuedesercromosómica,teratogénicay,

en la mayoríade los casosdesconocida.

Las anomalíascongénitasmayoresestanpresenteshastaen el 2-5% de los

recién nacidos74y las anomalíascromosómicasen aproximadamenteel 6,5 por

mil de la misma población119, forman por lo tanto,lacausaidentificablemás

frecuentede malformación fetal y donde el diagnósticoprenatal obtiene su

mayoreficaciaen el diagnósticoy la prevenciónsecundariay terciaria.

Las anomalíascromosómicasgeneralmenteocasionanmalformaciones

congénitasmúltiples y retrasomental, si previamenteno sehan abortadoen el

primer trimestre,comoesel casode la trisomía21126, en la cual, seestimaque

el 50%detodoslosembrionesseránexpulsadosexpontaneamente,y quecuando

menos,el 20% de los fetos naceranmuertos.

Los fetos afectadospor una alteraciónen el númerode los cromosomas
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suelendesarrollarun conjuntode malformacioneshabitualesen cadacaso,que

además orientan hacia el diagnóstico . Las alteraciones cromosómicas

estructurales;en cambio,no presentande maneratan significativa la existencia

de determinadasmalformacionesconcretas.

Aunquesóloel 11 % delos cariotiposfetalesque serealizaronsu indicación

sebasabaen el hallazgoecograficode algunamalformación,la posibilidadde

presentarunaalteracióncromosómicaen estapoblaciónasciendeal 20%, cifra

que essignificativamentemayora la quepuedeofrecercualquieradelas demás

indicacionespara realizarun cariotipo fetal, como la edad maternaelevada

existenciade antecedentesfamiliareso simplementecomparandoestacifra con

el 6.3% de cariotipospatologicosque se ha obtenido teniendoen cuentatodas

las indicaciones según Rizzo’21, el 16.8% de los cariotipos en fetos

malformados,son patológicos.Siel feto presentadiversasmalformacionesla

sensibilidadaunesmayor,estableciendoseunospatronesfenotípicospropiosde

algunascromosomopatías,quesugierencasicon seguridadla existenciade una

alteración cromosómica que clásicamente han venido a denominarse

“marcadoresecográficosde cromosomopatías”.

ParaNadel’22, marcadoresbioquímicoscomo la alfafetoproteinacon nivel

elevadoen suero materno,sólo se muestrarealmenteútil en cuatrotipos de
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malformaciones:espinabífida, encefalocele,gastrosquisisy onfalocele.

El diagnósticodeun defectocongénitoaunquepudieraparecermenor,como

porejemplo, la macroglosiaobliga a la busquedadeotrasanomalíasasociadas

a la trisomia 21 como el edema nucal o alguna malformación cardiaca,

Nyberg’2tDeigual forma sepodríacatalogarel hallazgode un labio leporino

o una faciesde forma triangular’24 de dudosasimilitud con unavariante de la

normalidady que nos puede indicar la presenciade una trisomia 13 y 18

respectivamente.

SegúnNicolaidesy col.’25 cuandose detectaecograficamentela presencia

de unaúnica malformaciónexisteel 14% de probabilidadesde queesefeto sea

portadorde unacromosomopatía,perosi sedetectantres malformacionesen el

mismo feto la probabilidadya esdel 48%

El porcentajede muestrascon cariotipos patológicosobtenidasde sangre

fetal fue muy superior al de líquidos amnióticos; esta aparentemayor

sensibilidadde la cordocentesisrespondea que la lista de las indicaciones

genéticaspara realizaramniocentesises generalmentemás amplia que las de

cordocentesis,que se suele realizar con una indicación diagnósticamejor

orientadaa las malformacionescongénitas.
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Como se describe habitualmenteen la literatura, las cromosomopatías

encontradascon mayorfrecuenciafueronlas trisomias,en especialla trisomía

18 que en nuestracasuísticase registró en el 7.5% del la población de

malformadosa los que se realizó el cariotipo. Ya que el cariotipo 45,X es la

anomalíacromosomicaaisladamáscomún,aunqueel 99% delos fetos con este

cariotipo terminanen abortoexpontaneo.

Aunque el 80% de las trisomias sea de tipo “primarias”, el 20%

aproximadamenteseasociana translocacionesRobertsonianasno balanceadas’26

observaciónque también nosotroshemos podido constatar,siendo además

defectos congénitos mayores en algunos casos como comunicaciones

interventriculareso atresiasdigestivas,malformacionespor otraparte,que era

de preveersuhallazgotratandosedetrisomíaspropiamentedichasaunqueenel

desarrollodel trabajose clasificaronde maneraindependiente.

La comunicacióninterventricularfue la malformacióncongenitamayormás

frecuentementeencontradaen el diagnosticoecografico(Taussing’27)con una

incidenciade 0.8% en reciennacidos), en nuestromediael 20% de los fetos

quepresentanuna malformacióncardiacason portadoresde cromosomopatía,

cifra similar a la que aportanotros autores(Copel y Cullen’28). Llama la
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atenciónla relativabajafrecuenciaen diagnósticosde malformacionesrenales

y de extremidadessi la comparamoscon otros gruposde trabajo(Nicolaidesy

col. ¡25> siendoparaellos,estostipos de malformacioneslas más frecuentemente

diagnosticadasen fetos con cromosomopatías.

Es habitual en la mayoríade las seriespublicadas,la bajasensibilidaden

el diagnóstico de malformaciones“menores” como el edema nucal o las

dismorfiasfacialesqueporotraparte,suhallazgotieneun granvalorpredictivo

positivo.

El limitado numerode cromosomopatíasregistradasen el presentetrabajo,

debido a la baja incidencia de las mismas, ha impedido la presentaciónde

malformacionespropiasde algunascromosomopatíascomo es el casode las

triploidias que suele presentarhidrocefalia, micrognatia,anomaliasen las

extremidades,malformacionescardiacasy renales.Por otra partes,hay que

señalarqueen ningún casode trisomía18 seencontraronquistesde los plexos

coroideos’29 perosólo el 6% de estamalformaciónseencuentraen fetos con

cromosomopatia;de igual manera sucedecon los casos de trisomía 13

registradosen nuestro medio, en los que no se les diagnosticó ninguna

holoprosencefaliani malformacionesdeextremidadesaunquesólo 38% y el 5%

respectivamentesehallan en fetos con estatrisomía’30”31.
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3- COSTES

-DISCUSION-
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Para establecerla cuantía del coste derivado de la realización del

diagnósticoprenataly, a partir de éste,el atribuibleal diagnósticoecográfico

de las malformacionesfetales,sehan tomadocomo fuentede información los

datosaportadospor la Gerenciade nuestroHospital referentea la actividad y

el costedel Servicio de Obstetriciay Ginecologíaen el año 93, extrapolando

estosdatosal restodel periodode realizaciónde la recogidade la información

de casos;es decir, los años90-92.

Los datosimputadosreflejan los propiosdirectosdel Servicio masel resto

de repercutidosque le correspondenpertenecientesa Bioquimica, Anatomía

patologica,Géneticay FarmaciaMédica Interna.

Hemos manejado los costes de Hospitalización,consultasy costes

repercutidos,considerandoal margen,el costedel personalen el Servicio ya

que no se alteró duranteel periodo de la obtenciónde los datos y tampoco

hemostenido en cuentalos costesestructuralespor el mismo motivo.
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El costeeconómicogeneradoen el Servicio de neonatologíano sedefinió

en pesetaspor creerqueésteperteneceal Serviciode Pediatríay, no repercute

por lo tanto, en el diagnósticoprenatalaunquesi a la problemáticadel feto y

neonatoportadordeunamalformacióncongénita,creemosque el objetodeeste

estudiono alcanzaa calcularel costeeconómicode esteaspecto.

No obstante,la grandiferenciaenel número de intervencionesquirúrgicas

y consultaspediátricasgeneradaspor un neonatocon malformación , casi la

mitad requierenpasarpor el quirófanoy prácticamentela totalidadde los casos

son citados posteriormenteen la consultahospitalaria , esta diferencia se

estableceprincipalmentepor el númerode interrupcionesanticipadasde la

gestaciónen los casosde malformaciónincompatiblecon la vida.

La diferenciaen el númerode necropsiasno pareceser tan apreciable

teniendoen cuentael gran númerode malformacionescongénitasincompatibles

con la vida queson diagnosticadasantenatalmente.

Aceptandola estimacióndel 1.6% del total de estanciashospitalariasen

NuestroServiciopertenecena gestantesportadorasdeun fetoconmalformación

congénitao a unapuérperacon la mismaproblema de estanciahospitalariay

la hacemosextensibleal coste repercutidose obtiene un coste repercutido
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atribuible a la asistenciaal

El

diagnosticodel las malformaciones.

cálculo resultadofinal fue:

Periododiagnóstico: ANTENATAL POSTNATAL

Hospitalización(pts/caso)

Consultas (pts/caso)

Costerepercutido(pts/caso)

total (pts/caso)

378.000

32.350

84.500

494.850

237.600

50.300

46.900

334.800

La estimacióncon rigor del coste para el Servicio de Neonatologíaes

actualmenteimposible por diferentesmotivos:

- Desconocimientode las UPA Á y pesetasque supone el bloque

quirúrgico para el neonatoportadorde unamalformación.

- Resultaimpredictibleel númerode estancias,principalmenteen UCI

neonatal,del porcentajede fetoscon importantesmalformacionesdiagnosticadas

intraúteroque llegaríana nacer.

- Actualmente,sedesconoceel costeque a medio y largoplazo generan

los nacidoscon importantesmalformacionescongénitas.

314



El costepara el Departamentode Obstetriciay Ginecologíaesmuchomayoren

los casos que se diagnosticanprenatalmente,lógicamenteconsecuenciadel

diagnósticoecográfico de feto con malformación, se generala necesidadde

realizarnumerosaspruebascomplementariasal diagnóstico,y la gestaciónal

catalogarsecomo de mayor riesgorequiereun mayornúmerode consultas.
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CONCLUSIONES
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1.- La incidenciade malformacionesmayores que hemos observadoen

nuestromaterial, resultó ligeramentemenor que la que sueleseñalarseen la

literatura.

2.- Los tres tipos de malformacionesmásfrecuentesfueron,por esteorden:

del sistemanerviosocentral, renalesy cardiacas.

3.- Las malformaciones se asocian, en el 20% de los casos, a

cromosomopatías.Siendo las malformacionescardiacaslas que con mayor

frecuenciapresentanestaasociación.

4.- Mediante la ecografía fue posible diagnósticar el 71 % de las

malformacionesen general.Siendo,entrelos gruposde mayor incidencia:

4.1.- El 81% en el casodel sistemanerviosocentral.

4.2.- El 92% en las renales.

4.3.- El 58% en las cardiacas.
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5.- Las malformacionesmás dificiles de diagnosticarfueron las del macizo

facial, sobretodo cuandosepresentabande forma aislada.

6.- El diagnósticoprenatalse obtuvo con mayorfrecuenciaen los casosde

malformacionesaisladas.

6.1 . - En las malformacionesaisladassediagnosticóel 72% de los casos.

6.2.-En las malformacionesasociadassediagnosticóel 70% de los casos.

7.- El diagnósticocompleto de los diferentestipos de malformacionesque

presentacadafeto, no siemprees posible; existiendocasosen los cuales,se

diagnosticaunamalformación,peropasadesapercibidala existenciade otra o

el diagnósticoque inicialmentese realizó, no fue correcto.

8.- No existe una edad gestacional idonea para diagnosticar las

malformaciones.La edad gestacionalmás adecuadadependedel tipo de

malformación.

9.- Las malformacionesevolutivaspuedensospecharseen unaexploración

realizadaprecozmente(alrededorde la semana20), y requerir una segunda

exploraciónmás tardíapara confirmar el diagnóstico.
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10.- La relación costebeneficio es difícil de establecer,perosegúnnuestros

resultados,la realizacióndel diagnósticoprenatal incrementalos costesde la

asistenciaal embarazo,partoy puerperio.Aunquesegúnel diseñodel trabajo,

es imposibleevaluarlos costesgeneradospor el reciénnacidopodadorde un

defectocongénitomayor.
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