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RESUMEN

Introduccion: Las malformaciones son anormalidades estructurales macroscépicas atribuibles a faltas en el desarrollo debido a defectos gené-
ticos relacionados con este proceso. Objetivo: Determinar el valor de la ultrasonografia diagnédstica fetal en la deteccién de malformaciones
congénitas. Disefio Metodoldgico: Se realizd un estudio observacional, analitico, transversal; el universo estuvo conformado por los 90 fetos
a los que se le realizé la ultrasonografia diagnéstica fetal en el centro provincial de Genética de Holguin en los que el embarazo fue interrum-
pido y se les realizé la necropsia por el servicio de Anatomia Patolégica del Hospital General Universitario “Vladimir llich Lenin”. Se calculé la
sensibilidad, la especificidad, el valor predictivo positivo y el valor predictivo negativo de la ultrasonografia diagnéstica fetal, tomando como
prueba de oro la necropsia. Las variables estudiadas fueron: edad materna, tiempo de gestacién, sexo y sistema afectado. Resultados: 39 ma-
dres se encontraban entre 21 y 30 afos, representando el 43,3%; 89 madres se encontraban en el 2do trimestre de gestacién representando el
95,5%; en 35 fetos se encontraban afectados mas de un sistema de 6rganos, representando el 38,9%; la ultrasonografia diagndstica fetal tuvo
una sensibilidad de 93,98% y un valor predictivo positivo de 96,30%. Conclusiones: La ultrasonografia diagnostica fetal constituye un medio
de gran valor en la deteccién de malformaciones congénitas.

Palabras claves: defectos congénitos; malformacién congénita; ultrasonografia.

La gestacidn es una fase de transicién en la vida de la
mujer en el cual desde el momento de la fertilizacion
hasta el nacimiento la mujer embarazada y el bebé
desarrollan experiencias fisioldgicas, psicoldgicas y sociales
Unicas™
Se define como defecto congénito a toda anormalidad
estructural, funcional o bioquimica existente al nacimien-
to, independientemente que esta sea o no detectada al na-
cer 3. Estos pueden ocurrir de forma aislada, o como defec-
tos congénitos multiples “. Estas anomalias constituyen un
problema, no solo para el que los porta, sino también para
todos aquellos que se encuentran a su alrededor *
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Las malformaciones son anormalidades estructurales
macroscopicas atribuibles a faltas en el desarrollo debido a
defectos genéticos relacionados con este proceso &

Las anomalias congénitas incluyen no solo defectos es-
tructurales macroscépicos, sino también malformaciones
microscépicas, errores innatos del metabolismo, trastor-
nos fisiolégicos, retardo mental, anormalidades celulares
y moleculares’.

Aunque individualmente raras, consideradas en con-
junto las malformaciones congénitas contribuyen con una
importante fraccion a la mortalidad infantil en poblaciones
en donde las enfermedades infecciosas estdn controladas
y las deficiencias nutricionales se han corregido 2.

Desde 1981 se introdujo el diagndstico prenatal masivo
y gratuito para la prevencién de los defectos congénitos y
enfermedades genéticas, que incluye, entre otras pruebas,
la realizacién a toda embarazada de la alfafetoproteina en
suero materno, la electroforesis de hemoglobina y el ultra-
sonido diagndstico en el primer y segundo trimestre del
embarazo, el cariotipo fetal y los estudios moleculares en
pacientes con determinados riesgos *.

El diagnostico prenatal debe ser realizado solo por ra-
zones relevantes a la salud del feto, cuyos padres hayan
decidido solicitarlo para detectar condiciones genéticas o
defectos congénitos, y si estd médicamente indicado. Se
debe ofrecer a la pareja independientemente del punto de
vista de esta en relacién con el aborto °.
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El ultrasonido diagnéstico ha tenido una evoluciéon muy ra-
pida gracias a su inocuidad, permite practicar numerosos
estudios en un mismo paciente, sin riesgos, sin preparacio-
nes dispendiosas y a un costo relativamente bajo ™.

Segun Organizacién Mundial de la Salud, las anomalias
congénitas afectan a uno de cada 33 lactantes y causan 3,2
millones de discapacidades al afio .

En el mundo, las anomalias congénitas como causa de
muerte en los nifos menores de cinco afios ascendieron de
un 5 a un 7% del total entre el 2000 y el 2010, en la regién
de las Américas el ascenso fue de un 15 a un 21% en igual
periodo 2.

Segun la Organizacién Panamericana de la Salud; en las
Américas; las anomalias congénitas son la segunda causa
de muerte en los niflos menores de 28 dias y de menores
de 5 afos 3.

En Cuba en el aino 2017 las malformaciones congénitas
ocuparon el lugar 20 en cuanto a causas de mortalidad con
316 defunciones %, mientras que en el aino 2018 ocuparon
el lugar 21 con 321 defunciones ™.

Teniendo en cuenta la alta incidencia de interrupciones
de embarazo en las gestantes de la provincia Holguin debi-
do ala deteccion de anomalias en el desarrollo embrionario
de los fetos y a la extendida utilizacién de la ultrasonogra-
fia diagndstica fetal para la deteccién de malformaciones
congénitas los autores de este trabajo se plantean como
objetivo determinar el valor de la ultrasonografia diagnés-
tica fetal en la detecciéon de malformaciones congénitas.

El objetivo trazado fue determinar el valor de la ultraso-
nografia diagnéstica fetal en la deteccidn de malformacio-
nes congénitas.

DISENO METODOLOGICO

Tipo de estudio. Se realizé un estudio observacional, analiti-
co, transversal en el Hospital General Universitario “Vladimir
Ilich Lenin”en el periodo de enero a diciembre del 2018.
Universo y muestra. El universo estuvo conformado por los
90 fetos a los que se le realiz6 la ultrasonografia diagnéstica
fetal en el centro provincial de Genética de Holguin en los
gue el embarazo fue interrumpido y se les realizé la necrop-
sia por el servicio de Anatomia Patol6gica del hospital. No se
extrajo muestra, se estudio todo el universo.

Variables y recoleccién de datos
« Las variables estudiadas fueron: edad materna, tiempo
de gestacion, sexo y sistema afectado. La fuente em-
pleada fue el protocolo de necropsia.
Procesamiento estadistico. La base de datos y su procesa-
miento se realiz6 utilizando el paquete de programas esta-
disticos SPSS (Statistic Package for Social Science, Chicago
Illinois, Version 15.0). Se realizd el andlisis de los datos pro-
cesados, presentandolos en tablas en frecuencias absolutas
y porcientos. Para validar los resultados se calculé la sensibi-
lidad, la especificidad, el valor predictivo positivo y el valor
predictivo negativo de la ultrasonografia diagnoéstica fetal,
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tomando como prueba de oro la necropsia realizada a los
fetosestadistica descriptiva que nos arrojé frecuencias ab-
solutas y relativas.

Consideraciones éticas. Para la realizacién del presente estu-
dio se conté con la aprobacién por parte del Comité de Etica
Médica del Hospital Universitario “Vladimir llich Lenin"y del
Centro Provincial de Genética de la Provincia. Se tuvieron en
cuenta los principios éticos establecidos en la Declaracion
de Helsinki.

RESULTADOS

La tabla 1 muestra la distribucién de los fetos en estu-
dio segun edad de la madre, donde se puede apreciar que
39, la mayor cantidad, se encontraban dentro del grupo
etareo de 21 a 30 anos, para un 43,3 %, mientras que solo
3 tenian mas de 40 afios, para un 3,4 %. También se puede
apreciar que 75 tenian 30 afos o0 menos, para un 83,3 %.

Tabla 1: Distribucion de los fetos en estudio segun
edad de la madre.

Edad Fa FaA Porciento  Porciento
materna acumulado
20 o 36 36 40,0 40,0
menos

21-30 39 75 43,3 83,3
31-40 12 87 13,3 96,6
Masde40 3 90 34 100

Total 20 - 100 -

Fuente: Protocolos de Necropsia

La tabla 2 muestra la distribucidon de fetos en estudio
segun tiempo de gestacién, donde se puede apreciar que
la mayor cantidad, 86, para un 95,5 % se encontraban en el
2do trimestre de gestacion, mientras que solo 1 se encon-
traba en el 3er trimestre de gestacion. Se puede apreciar
ademas que en los 2 primeros trimestres se encuentran 89
fetos, para un 98,9 %.

Se realizé la distribucion de los fetos en estudio segun
sexo, donde se pudo apreciar que la mayor cantidad, 54,
eran de sexo masculino, para un 58,9 %, mientras que solo
en 3 casos fue imposible identificar el sexo, para un 3,4 %.
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Tabla 2: Distribucién de fetos en estudio segun tiempo
de gestacion.

Tiempo de Fa FaA  Por- Porciento
gestacién ciento acumulado
Ter trimestre 3 3 3,4 3,3

2do trimestre 86 89 95,5 98,9

3er trimestre 1 90 1,1 100

Total 90 = 100 =

La tabla 3 muestra la distribucién de fetos en estudio
segun sistema afectado, donde se puede apreciar que la
mayor cantidad, 35, presentaban alteraciones en mas de
un sistema de érganos, para un 38,9 %, mientras que solo 3
presentaron malformaciones en los sistemas respiratorio y
osteomioarticular, para un 3,4 % en cada caso.

Tabla 3: Distribucién de fetos en estudio segun sistema
afectado.

Sistema afectado Fa %
Cardiovascular 12 13,3
Digestivo 14 15,6
Linfatico 4 4,4
Nervioso 4 4,4
Osteomioarticular 3 34
Renal 4 4,4
Respiratorio 3 34
Otros 4 4,4
Polimalformado 35 38,9
Sin malformaciones 7 7,8
Total 90 100

La tabla 4 muestra la clasificacion errénea de fetos con
malformaciones congénitas, donde se puede apreciar que
predominaron los fetos con diagndstico ultrasonografico de
malformaciones congénitas que fueron diagnosticados como
fetos malformados tras la realizacion de la necropsia, con un
total de 78 casos, mientras que solo 3 casos fueron diagnosti-
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cados por ultrasonografia y luego fueron diagnosticados sin
alteraciones en la necropsia

Se calculd la sensibilidad, la cual dio como resultado que
la probabilidad de que la ultrasonografia diagnéstica fetal sea
positiva en un feto que realmente se encuentre malformado
es de 93,98 %.

Se calculé la especificidad, la cual dio como resultado que
la probabilidad de que la ultrasonografia diagnéstica fetal sea
negativa en un feto que realmente no se encuentre malfor-
mado es de 57,14 %.

Se calculé el valor predictivo positivo, el cual dio como
resultado que la probabilidad de que un feto se encuentre
malformado cuando la ultrasonografia diagndstica fetal sea
positiva es de 96,30 %.

Se calculd6 el valor predictivo negativo, el cual dio como
resultado que la probabilidad de que un feto no se encuentre
malformado cuando la ultrasonografia diagndstica fetal sea
negativa es de 44,44 %.

Tabla 4: Clasificacidén erronea de fetos con malformacio-
nes congénitas.

Malformaciones Total

congénitas

Presente  Ausente
Ultrasonografia Positiva 78 3 81
diagnéstica
fetal Negativa 5 4 9
Total 83 7 20
DISCUSION

Las malformaciones congénitas constituyen un problema
de salud en la actualidad. En el mundo que se vive hoy, donde
los tratamientos de las enfermedades crénicas son cada vez
mas novedosos, el manejo de las malformaciones congénitas
y de las enfermedades genéticas se ha convertido en un reto
para la salud.

En el perfil epidemiolégico de malformaciones congéni-
tas en el servicio de neonatologia del Hospital General “Am-
bato de Less” se encontré que las malformaciones congénitas
presentan una prevalencia de 2.6 % '°.

Aunque multiples investigadores han encontrado que las
edades maternas mas frecuentes donde aparecen las malfor-
maciones congénitas son en menos de 20 y mas de 35 afios
717 en nuestro estudio predominé el grupo etareo de 21 a 30
anos. En una investigacion realizada por Acosta Batista et al
8 donde se realizaba una caracterizacion de malformaciones
congénitas en recién nacidos vivos se encontré que el 90 %
de las madres se encontraban entre los 20 y los 34 afos, re-
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sultados similares a los nuestros. En el estudio realizado por
Gudiel Jarquin JJ 2 sobre incidencia de malformaciones con-
génitas en el Hospital Aleman Nicaragiiense en el 2017 pre-
dominaron las madres con edades entre 15y 19 afios.

Un alto porciento de gestantes que interrumpieron su
embarazo producto a los resultados de la ultrasonografia
diagnéstica fetal tenia 30 afnos o menos. Hernandez Triguero
y Sudrez Crespo 2, en su trabajo entre los aflos 2008 y 2012 en
el Municipio La Palma de Pinar del Rio encontraron que 13
madres, para un 27,7 %, se encontraban en el grupo etareo
de menos de 20 afos, en la presente investigacién 36 madres,
para un 40 % tenian 20 anos o0 menos.

Predominaron los fetos que se encontraban en el 2do
trimestre de gestacion. Esto se encuentra asociado a que en
nuestro pais existe reglamentado que en la semana 20 de
gestacion se le realice a cada embarazada una ultrasonogra-
fia para corroborar la edad gestacional y detectar malforma-
ciones congénitas, por lo que la deteccion de defectos con-
génitos se encuentra predominante en el 2do trimestre de
gestacion. En un estudio realizado por Alvarez Gavilan Y et al
Sdurante el afo 2017 en Artemisa de los 80 fetos con defectos
congénitos 71 fueron detectados en el periodo prenatal por
ultrasonografia, de ellos la mayor cantidad, 56 casos, fueron
diagnosticados en el 2do trimestre de embarazo.

En nuestro estudio predominaron los fetos de sexo mas-
culino, lo cual coincide con diversas literaturas revisadas,
como un estudio realizado por Rivera Alés L et al 4, donde se
estudiaron 267 pacientes, de los cuales 169 (63,2 %) corres-
pondieron al sexo masculino, 97 al femenino y hubo un re-
cién nacido con trastornos de la diferenciacién sexual, cuyo
seguimiento no se completd en el hospital, y por lo tanto, la
definicién del sexo no quedo esclarecida para este estudio;
en una investigacion sobre caracteristicas epidemioldgicas
de las malformaciones congénitas en neonatos del Hospital
Apoyo lI-2 Sullana en el 2018 realizado por Maria Belén et al™
se demostrd que hay un predominio por el sexo masculino en
el sexo de los neonatos con un 61.11%.

En el estudio Determinantes sociales asociados a las Mal-
formaciones Congénitas en hijos de mujeres nativas de la et-
nia Awajun, Amazonas, Perud Periodo 2012 - 2015, realizado
por Rosillo la Torre y Lenin Yonel 2° se encontré que el sexo
masculino fue el predominante en cuanto a prevalencia de
malformaciones congénitas.

Predominaron los fetos que presentaban alteraciones
en mas de un sistema de 6rganos. La mayor prevalencia de
malformaciones en varios sistemas de 6rganos se encuentran
en los sindromes genéticos, los cuales fueron excluidos de
nuestra muestra, por lo que esto constituye un hecho de alta
importancia. Acosta Batista et al '® encontraron en su investi-
gacion que los sistemas mas afectados eran el genitourinario
y el osteomioarticular, discrepando con nuestros resultados,
donde ambos sistemas fueron poco representativos.

Soza TC, en su estudio sobre diagndstico ecografico y cli-
nico de neonatos con malformaciones congénitas ?', conclu-
yo6 que entre los principales hallazgos ecograficos antenatales
encontrados se destacan cardiacos y pliegue nucal. En el pre-
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sente trabajo los defectos cardiacos fueron frecuentes pero
no tanto. Esta discrepancia puede estar dada porque esta in-
vestigacion fue realizada en neonatos mientras que la nuestra
fue en fetos necropsados.

Predominaron los fetos con diagnéstico ultrasonografico
de malformaciones congénitas que fueron diagnosticados
como fetos malformados tras la realizacion de la necropsia.
En el estudio realizado por Acosta Batista et al '8, en el 90 %
de los casos no existié un diagndstico prenatal de las malfor-
maciones, lo que discrepa con nuestra investigacion.

La ultrasonografia diagndstica fetal tuvo, en la deteccién
de malformaciones congénitas, una alta sensibilidad y un alto
valor predictivo positivo, no asi la especificidad y el valor pre-
dictivo negativo.

Segun los resultados obtenidos por Panduro P e Iris G en
su investigacion %, el impacto del uso del ecégrafo en el diag-
nostico precoz de las malformaciones congénitas en gestan-
tes atendidas del Centro de Salud Campo Verde es positivo
por su eficacia para el diagnéstico precoz de malformaciones
congénitas.

En una investigacion realizada por Vélez Davila XM %,
donde se evaluaba la precision diagndstica ecogréfica para la
determinacién de malformaciones congénitas mayores en el
Hospital “José Carrasco Arteaga” se demostré que la ultraso-
nografia diagnostica fetal poseia en ese estudio una sensibi-
lidad del 86,67 %, y una especificidad del 98,65 %, con valor
predictivo positivo del 81.25 % y valor predictivo negativo del
99,10 %; razén de verosimilitud positiva del 64,42 y razén de
verosimilitud negativa 0,14.

CONCLUSIONES

La ultrasonografia diagnéstica fetal constituye un medio
de gran valor en la deteccion de malformaciones congénitas.
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Value of the diagnostic fetal ultrasonography in the detection of congenital
malformations.

ABSTRACT

Introduction: Malformations are structural and macroscopic abnormalities attributable to fails in development due to genetic de-
fects related to this process. Objective: To describe the results of Endoscopic third ventriculostomy in patients with Obstructive
hydrocephalus. Methods: Observational, descriptive and cross sectional study of 47 patients with Obstructive hydrocephalus, whose
were performed the ETV, from 2008 to 2018 at the HMC: "Dr. Carlos J. Finlay™. Results: The most frequent cause of Obstructive hydro-
cephalus were tumors, 78,72%. There was performed elective surgery in 72.34% of cases and as an only procedure in the majority of
patients. The main complication was stromal closure, which occurred in 4 patients. The success of ETV was of 97,87%. Conclusions:
ETV was a minimally invasive procedure, whose applications offered good results in hydrocephalic patients. The technique was
performed urgently or electively and combined with other endoscopic procedures. Its implementation showed a low percentage of
morbidity and mortality and excellent therapeutic success.

Keywords: congenital defects; congenital malformations; ultrasonography.
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