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prenatal y postnatal en una poblacion

1. RESUMEN

Introduccion

Las malformaciones congénitas son una patologia de importancia clinica y
social, debido a su frecuencia, que puede estimarse hasta un 2-5% de todos
los embarazos, su impacto sobre la vida del paciente y sus familias y el coste
econémico que generan. Estan surgiendo grandes avances en el diagnostico
prenatal que estan consiguiendo una mejoria en la calidad y esperanza de vida

de estos pacientes.

Material y métodos

Se trata de un estudio retrospectivo, de tipo observacional en el que se
incluyen dos grupos de pacientes. El primer grupo engloba los fetos
diagnosticados de malformacion prenatalmente, considerando que la posible
fecha de parto se incluyera en el periodo de 2010 al 2012. El segundo grupo
incluye los recién nacidos con malformacion entre el 1 de Enero de 2010 al 31
de Diciembre de 2012, pudiendo estar alguno de estos pacientes incluidos en

el primer grupo a estudio.

Se recogen los pacientes diagnosticados prenatalmente por el Servicio de
Obstetricia del Hospital Clinico Universitario “Lozano Blesa” de Zaragoza vy los
recién nacidos vivos diagnosticados por el Servicio de Pediatria Neonatologia

de este mismo hospital que presentaron malformacioén congénita.

Resultados

La prevalencia de malformacion en los embarazos en la poblacién a estudio
fue de 430 de cada 10.000 embarazos y entre los nacidos vivos de 243 de
cada 10.000.

La malformaciones mas frecuentes, sin incluir las cromosomopatias, fueron las
cardiacas seguidas de las de extremidades. Se encuentran después las del

aparato urinario y en cuarto lugar las del sistema nervioso.
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La prevalencia de IVE (interrupcién voluntaria del embarazo) por malformacion
fue de 76 de cada 10.000 embarazos, siendo las principales causas cardiacas
y alteraciones del sistema nervioso. Un 64% de las IVE realizadas presentaban

cromosomopatl'as.

La prevalencia de feto muerto por malformacion fue de 1,3 de cada 10.000

embarazos.

En total se trasladaron 20 mujeres embarazas para tratamiento precoz de la
malformacion fetal siendo la principal causa cardiaca y posteriormente, muy de

lejos en frecuencia, de etiologia pulmonar, digestiva y de la pared abdominal.

Conclusiones

Las malformaciones congénitas son una patologia de gran importancia clinica y
social. En la actualidad estan surgiendo grandes avances en el diagndstico
prenatal con mejoria en la calidad y esperanza de vida de estos pacientes.

Estas malformaciones se pueden encontrar de manera aislada o asociada con

otras alteraciones menores, mayores o incluso sindromes mas complejos.

Se ha observado una gran heterogeneidad en los casos estudiados de
malformacion que incluyen, entre otras, malformaciones del sistema nervioso
central, en algun caso incompatibles con la vida, malformaciones cardiacas que
han precisado intervencién quirdrgica urgente postnatal, alteraciones del
aparato genito-urinario que requirieron vigilancia estrecha funcional postnatal o

malformaciones en extremidades con importante repercusion estética.

Seria interesante incluir las malformaciones menores en futuros estudios, sobre
todo aquellas que estén asociadas a malformaciones mayores, puesto que las

gue aparecen de forma aislada suelen tener menor repercusion funcional.
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2. INTRODUCCION

2.1. ANTECEDENTES

En la antigliedad se creia que las malformaciones en los recién nacidos eran
debidas a fuerzas sobrenaturales®, ya fueran ocasionadas por el demonio o por
Dios como consecuencia de las malas acciones llevadas a cabo por los
hombres. Estas creencias han ido cambiando y evolucionando hasta el

presente, aunque las supersticiones persisten en muchas culturas.

A mediados del siglo XX se realizaron varios estudios sistematicos de las
malformaciones en recién nacidos. Estos coincidian en la asociacion de la
exposicion durante el embarazo a agentes teratégenos (por ejemplo, la
infeccion de rubéola o la talidomida) con la presencia de malformacion en el

recién nacido.

El término dismorfologia fue descrito por primera vez en el afio 1960 a raiz de

un estudio realizado de las malformaciones en el recién nacido.

Actualmente, la OMS define como defecto congénito cualquier anomalia del
desarrollo morfolégico, estructural, funcional o molecular presente al nacer,
aunque pueda manifestarse mas adelante. Puede ser externo o interno,
familiar, hereditario o esporadico y Unico o mdultiple. Se clasifican en tres

grupos: malformaciones, cromosomopatias y enfermedades hereditarias.

La patologia fetal comprende el conocimiento de los estados patolégicos que
cursan o se originan antes de que tenga lugar el nacimiento y obedecen a dos
grandes grupos etiologicos: genéticos o endodgenos y ambientales o exdgenos.
En ocasiones ambos actiuan de forma aislada pero frecuentemente lo hacen de
manera conjunta, como pueden ser los casos de malformaciones congénitas
originadas por herencia multifactorial. Las causas de malformaciones

congénitas pueden establecerse aproximadamente en la mitad de los casos.
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2.2. DEFINICIONES ?

e Malformacion: defecto morfolégico de un érgano o parte de un 6rgano,

que resulta de un proceso de desarrollo intrinsecamente anormal.

e Disrupcion: alteracion morfolégica de un érgano, parte de un 6rgano o,
mas a menudo, de una regidbn mas extensa como consecuencia de un

fallo extrinseco en un proceso del desarrollo originariamente normal.

o Deformidad: es una forma, configuracion o posicion anormal de una
parte del cuerpo originada por factores mecéanicos (no disruptivos)

enddgenos 0, mas a menudo, exdgenos.

e Displasia: organizacion anormal celular en un determinado tejido con los

trastornos morfolégicos consiguientes.

e Sindrome: anomalias multiples con relaciones patogenéticas entre si,

excluida una secuencia, con etiopatogenia idiopatica o conocida.
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2.3. EPIDEMIOLOGIA

Es controvertida la incidencia de las malformaciones congénitas. La
variabilidad entre diferentes estudios oscila desde un 1,7% hasta un 2,6%.
Aproximadamente en la mitad de los casos se encuentra una Unica
malformacion, mientras que la otra mitad presenta asociacion de varias

malformaciones.

Hay estudios que estiman que del 20-30% de los fallecimientos de neonatos y
un 30-50% de las muertes después del periodo neonatal se deben a
malformaciones congénitas®. Las malformaciones mas frecuentes son las
cardiovasculares, seguidas de las de miembros y osteoarticulares y en tercer

lugar urogenitales.

La incidencia general de los defectos congénitos estructurales de alta de un
hospital se estima de entre el 0,5 y el 1% de la poblacién; si se utilizan los
diagnésticos de alta de un hospital esta frecuencia asciende al 2-4% y si se
vigila durante varios afios el desarrollo de los nifios y se incluyen defectos

menores la frecuencia total puede ascender hasta el 10%*.
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2.4. ETIOLOGIA

En la etiologia de las malformaciones congénitas pueden actuar tanto factores
genéticos como ambientales. El 10% presentan un origen genético (anomalias
cromosomicas, genes mutantes Unicos, casos familiares), el 23% por herencia
multifactorial, el 3,2% producidas por agentes teratégenos, el 2,5% debidas a
factores uterinos, el 0,4% asociadas a gemelaridad y el resto de etiologia

desconocida?.

AGENTES TERATOGENOS

FACTORES GENETICOS HERENCIA MULTIFACTORIAL

4
MAL FORMACION CONGENITA

/ 4 \

FACTORES UTERINOS FACTORES DESCONOCIDOS

ASOCIADOS A GEMELARIDAD

Figura 2.3.1: Etiologia de las malformaciones congénitas
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2.5. CLASIFICACION SEGUN TIPO DE MALFORMACIONES

Las malformaciones congénitas pueden clasificarse como malformaciones

mayores 0 menores.

¢ Malformaciones mayores

Las malformaciones mayores son aquellas que tienen implicaciones médicas o
sociales. En ocasiones requieren tratamiento quirdrgico. Un ejemplo de este

tipo de malformaciones son los defectos del tubo neural, como el meningocele.

La prevalencia de este tipo de malformaciones depende de la poblacién a
estudio y del tipo de estudio realizado. En un estudio sistematico realizado por
Mainz sobre los defectos congénitos mayores en 30.940 pacientes que
englobaban nacidos, muertos intradtero e interrupciones del embarazo con
diagnéstico fisico o ecogréafico en los aflos 1990 a 1998, se diagnosticaron en
un 6,9% (2140 pacientes) °.

Existen diferentes mecanismos moleculares para la aparicion de las

malformaciones mayores.

e Malformaciones menores

Las malformaciones menores suelen tener mayor implicacion estética,
necesitando raramente intervencién médica o quirdrgica. Suelen representar
una variante de la normalidad. Ejemplos de malformaciones menores son:

apeéndices auriculares, alteraciones cutaneas, etc.

Las malformaciones menores son muy frecuentes pero el estudio de su
prevalencia es algo incierto. En el estudio de Mainz los resultados de las
malformaciones menores fueron diagnosticadas en 11.104 pacientes (35,8%)°.
En otro estudio en el que se limitaron al examen fisico de los nacidos vivos el
porcentaje de malformacion menor Unica estuvo presente en el 14%. La

asociacion de dos malformaciones menores ocurria en un 0,8% de los casos;

9
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cuando se asociaban tres o mas malformaciones menores la frecuencia era
del 0,5%°. Aproximadamente el 50% de las malformaciones estaban

localizadas en la cabeza o en el cuello”’.

Los pacientes que tuvieron tres o mas malformaciones menores presentaron
mayor riesgo de malformaciones mayores o sindromes. En dos estudios
concluyeron que las malformaciones mayores estan presentes en un 26 y en

un 19,6% de los nifios que presentan 3 0 mas malformaciones menores "%,

La segunda manera de clasificarlo es segun el sistema u érgano afectado. Las

malformaciones estructurales afectan a un 2-3 % de los nacidos vivos. Se debe
tener en cuenta que es frecuente la asociacién de diferentes malformaciones
mayores 0 menores entre si. Las mas frecuentes son las anomalias cardiacas
seguidas de las malformaciones de las extremidades y posteriormente las del
aparato urinario. Donde mejor se recoge la incidencia de malformaciones
estructurales congénitas en Europa es en el estudio EUROCAT. Se trata de
una organizacion europea que se describe a si misma como “red de registros
de poblacion para la vigilancia epidemiologica de las anomalias congénitas,

que abarca a 1,7 millones de nacimientos en 21 paises europeos”.

A continuacion se explican brevemente las malformaciones mas frecuentes

englobadas en cada subgrupo que tiene en cuenta EUROCAT.

e Malformaciones del sistema nervioso:

La frecuencia de las malformaciones del sistema nervioso es aproximadamente

del 20% de todas las malformaciones.

Dentro de este grupo la mayor prevalencia se encuentra en los defectos del
tubo neural que representan un 8%. Entre las anomalias del tubo neural se
encuentra la espina bifida, que se caracteriza por el desarrollo incompleto del
arco vertebral con falta de crecimiento y de fusion en el plano medio. Existen
cuatro tipos de espina bifida: oculta, defectos del tubo neural cerrado,

meningocele y mielomeningocele. Diversos estudios coinciden en que un factor

10
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desencadenante de esta patologia es la ingesta insuficiente de acido folico
durante el embarazo. Otras malformaciones del tubo neural con menor
incidencia son la anencefalia que es la ausencia de gran parte del cerebro y del
craneo y el encefalocele, que es el menos frecuente de los tres, y se describe

como la protrusién de una parte del encéfalo a través de un defecto craneal.

Otras menos frecuentes son la hidrocefalia congénita, que se debe a la
acumulacion de liquido cefalorraquideo a nivel cerebral en el momento del
nacimiento debido al deterioro de la circulacion o absorcién del LCR o por
aumento de la produccién del mismo. Puede ser por causa genética o asociado

a otros sindromes como el Dandy-Walker.

Aln menos frecuentes son, entre otras, la microcefalia, la arrinencefalia, que
se caracterizada por varios niveles de "clivaje" incompleto de los hemisferios
cerebrales o la holoprosencefalia, basada en la defectuosa formacién del
prosencéfalo.

e Malformaciones oculares:

La anoftalmia supone la ausencia congénita de todos los tejidos del ojo,

habiéndose formado los parpados pero no el globo ocular.

La catarata congénita se caracteriza por la opacidad del cristalino que puede
llegar a producir ceguera. Se ha relacionado con agentes teratdégenos,
especialmente con el virus de la rubéola que afecta al desarrollo primario de los
cristalinos o a la radiacion. Otra causa es la galactosemia congénita producida

por la deficiente produccion de galactosa-I-fostatasa uridil-transferasa.

¢ Malformaciones del pabellén auricular, cara y cuello:

En conjunto las malformaciones del pabellén auricular, cara y cuello tienen una

incidencia de 2,8 de cada 10.000 embarazos.

La anotia (ausencia del pabellén auricular) es rara y se asocia con frecuencia al

sindrome del primer arco.

11
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Por delante del pabellon auditivo, en el area triangular, se pueden encontrar

con frecuencia depresiones cutaneas a modo de fosita. Algunos pueden

contener tejido cartilaginoso, formandose apéndices. En ocasiones se ha

relacionado con anomalias internas como sordera o malformaciones renales.

Malformaciones cardiacas:

Son las malformaciones mas frecuentes afectando a 0.8-1% de la poblacion

general® y tienen una incidencia de 65 por cada 10.000 embarazos. Los

defectos mas graves tienen una tasa de mortalidad elevada, de alli su

importancia de diagnostico precoz.

Se pueden agrupar de la siguiente manera:

Cardiopatias congénitas no ciandticas.

o Cardiopatias congénitas con cortocircuito de izquierda a derecha que

engloban:

Comunicacion interventricular (CIV): se trata de la cardiopatia
congénita mas frecuente. Se trata de una apertura en el tabique
interventricular, que puede ser GUGnica o0 mdltiple. Las
comunicaciones interventriculares pueden presentarse aisladas o

como parte integrante de otras cardiopatias mas complejas™®.

Comunicacion interauricular (CIA): es la segunda cardiopatia
congénita mas frecuente después de la CIV. Se trata de una
apertura en el septo auricular que permite el paso de sangre entre
ambas auriculas. Suponen un 10-15% de todas las cardiopatias y
son las que con mas frecuencia aparecen en adolescentes y

adultos**?,

Persistencia del ductus arterioso: hace referencia a la persistencia
del conducto arterioso mas alla del periodo neonatal en nifios

nacidos a término.

12
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Canal atrioventricular (CAV) o los defectos de los cojines
endocardicos: son los defectos del tabique auricular y/o
ventricular situados en la zona inmediatamente superior o inferior
a las valvulas auriculo-ventriculares y que coexisten con

diferentes grados de afectacion de las mismas.

o Valvulopatias y otras obstrucciones al tracto de salida:

Estenosis pulmonar: se produce por la fusion o ausencia de las
comisuras valvulares. El ventriculo derecho muestra hipertrofia
severa como resultado de la sobrecarga de presion, con una

cavidad mas pequefia de lo normal.

Estenosis adrtica: es una malformacion de la valvula adrtica, de
caracter progresivo, que produce una obstruccion al flujo de salida

del ventriculo izquierdo.

Estenosis de la valvula tricuspide: es poco frecuente. Con su
evolucién, se produce hipertrofia y dilatacion de la auricula
derecha.

Atresia tricuspidea: es la ausencia completa de conexién entre la
auricula derecha y el ventriculo derecho, que se produce por

agenesia completa de la véalvula tricuspide.

o Coartacion de Aorta:

Es el estrechamiento de la arteria aorta que causa una
obstruccion al flujo aortico. Se suele localizar a nivel toracico
descendente, distal al origen de la arteria subclavia izquierda.
Supone en torno al 5-8% de las cardiopatias congénitas. Con
frecuencia se evidencian lesiones asociadas, siendo la mas

frecuente la valvula adrtica bictspide

13
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e Cardiopatias congénitas cianéticas:

o

Tetralogia de Fallot:

Se presenta en 3 de cada 10.000 embarazos™.

Es la més frecuente de las cardiopatias congénitas complejas, que
son aquellas que asocian mas de una lesion estructural. Asocia
estenosis de la arteria pulmonar, comunicacion interventricular,

acabalgamiento adrtico e hipertrofia ventricular derecha.

Trasposicion de los grandes vasos:

Es una malformacién congénita en el que la aorta sale enteramente o
en su mayor parte del ventriculo derecho y la arteria pulmonar sale

enteramente o en su mayor parte del ventriculo izquierdo.

e Otras cardiopatias congénitas:

o Miocardiopatia hipertréfica:

O

Se caracteriza por un aumento de la masa muscular y
desorganizacion de las fibras musculares, con aumento del riesgo de

desarrollar arritmias y como consecuencia muerte subita.

Drenaje pulmonar anémalo:

Se caracteriza por que una 0 mas de las venas pulmonares estan
conectadas a una vena sistémica, a la auricula derecha o al seno

coronario.

Anomalia de Ebstein:

Se caracteriza por el desplazamiento y la adherencia de la valva y
posterior de la valvula tricispide hacia la cavidad del ventriculo
derecho, de forma que parte del mismo se introduce en la auricula

derecha afectando a la funcién cardiaca.

14
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e Malformaciones del aparato respiratorio:

Las malformaciones del aparato respiratorio ocurren en 5 de cada 10.000

embarazos™®.

La atresia de coanas se define como la ausencia de permeabilidad de la parte
posterior de las fosas nasales por un defecto congénito derivado de la
persistencia de la membrana buconasal. En un alto porcentaje la obstruccion
es 0sea. En un 50% de los recién nacidos es bilateral y puede causar dificultad
respiratoria. Se asocia a sindromes como Treacher-Collins o CHARGE
(coloboma ocular, cardiopatia congénita, atresia de coanas, retraso mental,

anomalias del oido (sordera) y retraso del crecimiento)™.

La malformacion quistica adenomatosa pulmonar es una lesiéon pulmonar
congénita que resulta de la proliferacion adenomatosa de bronquiolos y

alvéolos terminales, con formacién de quistes™®.

e Malformaciones oro-faciales:

El labio leporino tiene una incidencia de 8 casos por cada 10.000 embarazos**.
Puede ser uni o bilateral e implica la deformidad de cuatro estructuras
diferentes: el labio, el proceso alveolar, el paladar duro y el paladar blando.

La fisura palatina es un defecto de la formacion del paladar. Requiere un
tratamiento quirdrgico y de las complicaciones posteriores como alteracion del

lenguaje, audicion, oclusion dental y del crecimiento del maxilar.

e Malformaciones del aparato digestivo:

Las malformaciones del aparato digestivo la presentan 14,5 de cada 10.000

embarazos™®.

15
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El subgrupo mas frecuente dentro de las malformaciones digestivas lo

constituye la atresia o estenosis ano-rectal’*. Suele tener importantes

consecuencias terapéuticas y requerir tratamiento quirdrgico. Puede asociar o

no fistula anal 1",

En segundo lugar en frecuencia se encuentra la hernia diafragmatica, que se
define como el desplazamiento del contenido abdominal dentro del térax a
través de un defecto diafragmético por fusion incompleta o por hipoplasia del
mismo. Puede ser bilateral, lo que conlleva normalmente peor prondstico, o
unilateral y lo mas frecuente es que sea anterior, desplazandose por el orificio
de Morgagni. Las estructuras mas comunmente herniadas son: intestino
delgado, estomago, parte del colon descendente, rifidén izquierdo y l6bulo
izquierdo del higado, ocupando el lado izquierdo del térax y provocando
hipoplasia pulmonar. Puede asociar otras patologias como malrotacion

intestinal, malformaciones cardiacas o anomalias genito-urinarias*®

La atresia de es6fago con o sin fistula traqueoesofagica tiene una incidencia
aproximada de 1 por cada 3.500 embarazos®. En ocasiones no se realiza
diagnéstico prenatal y la presentacion clinica, depende de la presencia o no de
fistula. En los neonatos con atresia de eséfago la sintomatologia empieza
inmediatamente después del nacimiento con aumento de las secreciones,
babeo, asfixia y signos de dificultad respiratoria. En caso de que asocie fistula 'y
en dependencia de la altura de ésta, puede presentarse distension gastrica o
aspiracion pulmonar. En ocasiones los defectos menores pueden no presentar

sintomatologia en el periodo neonatal. El tratamiento es quirdrgico.

La atresia intestinal es la anomalia obstructiva congénita mas frecuente, siendo
la de intestino delgado las mas prevalente, constituyendo un 90% de los
casos?!. La clinica suele ser de vémitos de contenido biliar con antecedente de
polihidramnios y en la radiografia simple de abdomen se puede ver el signo de
la doble burbuja, niveles hidroaéros y ausencia de gas en partes distales de
intestino delgado®®. El tratamiento es quirdrgico con anastomosis termino-

terminal segun la altura de la obstruccion.

La incidencia de la enfermedad de Hirschsprung se estima en 1 caso por cada

5.000 embarazos?®. Esta enfermedad es debida a trastornos en la inervacion
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intestinal provocando dismotilidad con falta de relajacion impidiendo el transito
normal y su evacuacion intestinal. El sintoma principal es el estrefiimiento con
retraso de la eliminacion de meconio y puede estar acompafiado de clinica de

obstruccion intestinal.

e Malformaciones de la pared abdominal:

Las malformaciones de la pared abdominal son poco frecuentes. La
gastrosquisis y el onfalocele resultan de la eventracion de visceras a través de
un defecto de la pared del abdominal. Tienen una alta mortalidad prenatal y
neonatal. La gastrosquisis es un defecto del espesor total de la pared justo a la
derecha de la inserciéon normal del cordon umbilical, en el cual una cantidad
variable de intestino y parte de otros 6rganos intraabdominales se hernian por
fuera de la pared abdominal sin un saco o membrana que los cubra. El
onfalocele es un defecto de la linea media de la pared, de tamafio variable, con
herniacion visceral cubierta por una membrana de peritoneo en la superficie

interna, amnios en la externa y gelatina de Wharton entre ambas.

e Malformaciones urinarias:

Es la tercera malformacion mas frecuente después de las malformaciones
cardiacas y de las alteraciones de las extremidades, afectando a 27 de cada
10.000 embarazos™*. Representan un 30-50% del total de las malformaciones

fetales®”.

De éstas la mas frecuente es la hidronefrosis congénita, que se define como
dilatacion de la pelvis y de los célices renales provocando una afectacion de la
via excretora alta con la consiguiente repercusion morfologica y funcional sobre

el rifién, que puede abocar en una nefropatia obstructiva 2°.

La agenesia renal se define como la ausencia del parénquima renal. Es mayor
la incidencia en el sexo masculino que en el femenino con 1,7:1%. Los

neonatos con agenesia renal bilateral presentan una alta mortalidad.
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El sindrome de Potter se caracteriza por un defecto primario con insuficiencia
renal (agenesia renal bilateral), fenotipo caracteristico (ojos ampliamente
separados, con pliegues epicantos; puente nasal amplio, implantacion baja de
las orejas y menton pequefio), malformaciones en las extremidades e

hipoplasia pulmonar. Es incompatible con la vida®’.

La displasia renal se caracteriza por la presencia de malformaciones en el
tejido renal por desorganizacion celular, indiferenciacion, presencia de tejido
anormal, disminucion del numero de nefronas o metaplasia celular con
presencia de hueso o cartilago®®. La displasia multiquistica renal se caracteriza
por la presencia de multiples quistes que ocupan en parénquima renal
provocando una alteracion en la funcion renal por la ausencia de parénquima

renal normal.

La extrofia vesical es la herniacion de la vejiga a través de un defecto en la
pared abdominal infraumbilical. La extrofia completa de la vejiga se asocia a
epispadias y separaciéon amplia de los huesos pubicos. El epispadias ocurre
cuando la uretra se abre en la superficie dorsal del pene. La orina se expulsa
por la raiz del pene malformado. Ambas entidades requieren tratamiento

quirdrgico.

El sindrome de ciruela pasa (Sindrome Prune Belly) en una entidad poco
frecuente con una frecuencia de 20:1 para el sexo masculino. Se caracteriza
por la ausencia de la pared abdominal de forma completa o parcial,
criptorquidia y anomalias del tracto urinario. En ocasiones de asocia a

anomalias ortopédicas de las extremidades superiores.

¢ Malformaciones del aparato genital

El hipospadias es una malformacion frecuente de 1 de cada 300 neonatos
varones. Se caracteriza por la presencia del orificio uretral externo en la
superficie ventral del glande del pene o en la superficie ventral del cuerpo del

pene (hipospadias peneano).
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e Malformaciones de las extremidades

Tienen una incidencia de 35,5 por cada 10.000 embarazos™. Pueden deberse
a una falta de desarrollo completo, detencion o deformidad en las
extremidades. Es frecuente la asociacion con otras malformaciones. El
tratamiento puede ser estético o funcional. Los nifilos suelen adaptarse al

empleo del miembro malformado como en el caso de la camptodactilia.

El pie zambo es la patologia congénita méas frecuente del pie. Se caracteriza
por presentar el pie en equino, con contractura del tendén de Aquiles y el talon

con una deformidad en varo. El antepie se encuentra en aducciéon®.

Las malformaciones de las manos se producen entre la cuarta y la octava
semana de gestacion, son relativamente frecuentes pero en la mayoria de las
ocasiones son menores. Pueden ocurrir hasta en un 1-2% de los recién
nacidos vivos. La etiologia de las alteraciones de la mano es muy variada y

puede ocurrir de manera esporadica o asociado a algin sindrome.

La polidactilia es la segunda alteracién de las extremidades mas frecuente y
hace referencia a la presencia parcial o total de dedos supernumerarios®.
Ocurre de manera esporadica y su incidencia es de 8 por cada 100.000

embarazos™®.

La sindactilia es una patologia con una prevalencia de 1 de cada 2.500 nacidos
vivos. Se define como la presencia de tejido interdigital a lo largo de la longitud
de los dedos, ya sea parcial o completa. El objetivo del tratamiento es funcional

y estético®’.

La clinodactilia es la angulacion del dedo en el plano coronal o radiocubital. La
camptodactilia es la contractura no traumatica en flexibn de la articulaciéon
interfalangica proximal. Generalmente afecta al dedo mefique siendo frecuente

la afectacion bilateral.

La reduccion de extremidades suele tener una etiologia desconocida y suelen
ser defectos que se presentan de manera aislada. La expresion maxima es la

ausencia completa de los miembros (amelia), pasando por ausencias de partes
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intercalares, ausencia de mano/pie o las menos graves que son la hipoplasia

de falanges.

La artogriposis multiple congénita puede definirse como una displasia articular
sistematica caracterizada por rigideces articulares multiples congénitas debido
a hipoplasia de la musculatura y con cierta frecuencia se asocian a

deformidades de las manos y pies.

¢ Malformaciones musculo-esqueléticas

La displasia tanatoférica es una enfermedad poco frecuente que se caracteriza
por macrocefalia, prominencia frontal, depresiéon del puente nasal, térax en
forma de campana, hipoplasia pulmonar y acortamiento de las extremidades.

Estos niflos evolucionan hacia la muerte.

El sindrome de Jeune tiene un mal prondstico puesto que los pacientes afectos

presentan una displasia toracica asfixiante.

Los nifios con acondroplasia presentan alteraciones de crecimiento con talla
baja desproporcionada. Pueden asociar disfuncion del oido medio y
arqueamiento de las piernas®’. La causa mas frecuente de morbimortalidad que
pueden estar asociadas son las alteraciones neurologicas: hidrocefalia,

compresion cervicomedular, estenosis del canal lumbar, hidrosiringomielia, etc.

Las craneosinostosis son un grupo de malformaciones producidas por el cierre
precoz de las suturas craneales. Segun la sutura afectada se diferencian
diferentes tipos. En ocasiones puede precisar tratamiento quirdrgico en los
primeros meses de vida para evitar complicaciones neurologicas asociadas por

la compresién cerebral y por causas estéticas.

El sindrome de bridas amniéticas esta causado por la destruccién precoz del
amnios formandose bandas que comprimen distintas partes del cuerpo. La
presentacion mas tipica consiste en anillos que comprometen los miembros,

amputaciones digitales asimétricas y pseudosindactilia>.
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e Cromosomopatias

Las cromosomopatias se presentan en 30 de cada 10.000 embarazos™. Estos
defectos pueden ser esporadicos o hereditarios y tienen una etiologia diversa.
La frecuencia de la mutacion simple es aproximada de 1% siendo el 0,7
autosdémica dominante, el 0,25 autosémica recesiva y el 0,04 ligada al

cromosoma X.

No siempre el diagnostico se realiza al nacimiento. El 25% de los fenotipos
estan presentes al nacimiento y el resto pueden aparecer al final de la

pubertad®.

La etiologia es diversa pudiendo estar presentes agentes teratdgenos que sean
los responsables de la alteracion del desarrollo normal del feto. Ejemplos de
estos pueden ser: la exposicibn materna a drogas, enfermedades maternas,

infeccion materna o agentes ambientales teratégenos.

El sindrome de Down o trisomia del 21 es la cromosomopatia mas frecuente
afectando aproximadamente a 18 de cada 10.000 embarazos®®. Presenta
retraso del crecimiento, retraso mental de diferente grado, fenotipo especial
que comprende hendiduras palpebrales oblicuas, epicanto, cara aplanada y
orejas pequefias. Asocian hipotonia y se puede acompafiar de malformacién

cardiaca.

Los recién nacidos con sindrome de Patau o trisomia del 13 presentan un mal
prondstico con una supervivencia rara vez superior al afio de vida®. La
presencia de esta alteracion cromosOmica suele provocar abortos espontaneos
y mortinatos. Se asocia a graves malformaciones congénitas de la linea media
corporal media incluyendo holoprosencefalia, labio leporino con o sin fisura
palatina y onfalocele, anomalias oculares, en las extremidades con polidactilia
y pies zambos y alteraciones viscerales como malformaciones cardiaca (CIV),

renales y cerebrales®.

El sindrome de Edward o trisomia del 18 es la segunda cromosomopatia mas
frecuente y se estima una incidencia de 1 por cada 6.000-8.000 nacidos vivos.

El 50 % de los pacientes presentan retraso de crecimiento pre y postnatal,
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nacimiento postérmino, hipotonia inicial que evoluciona a hipertonia,
microcefalia, occipucio prominente, orejas displasicas de implantacién baja,
micrognatia, mano trisomica (posicion de las manos caracteristica con
tendencia a pufios cerrados, con dificultad para abrirlos, y con el segundo dedo
montado sobre el tercero y el quinto sobre el cuarto), uilas de manos y pies
hipoplasicas, malformaciones de la pared abdominal, urogenitales, cardiopatia
congénita presente en 90% de casos, alteraciones digestivas como diverticulo

de Meckel o pancreas ectépico y por ultimo alteraciones del SNC*'.

La incidencia del sindrome de Turner es de 1 por cada 2.000-5.000 nifias
nacidas vivas. Se caracterizan por talla corta, disgenesia gonadal con
infantilismo sexual, pterigium colli, disminucion del angulo cubital, implantacion

baja del cabello y monosomia parcial o total del cromosoma X,

El sindrome de Klinefelter ocurre en 1 de cada 1000 nacidos vivos varones. Es
una forma de hipogonadismo masculino debido a esclerohialinosis testicular
con atrofia y azoospermia y ginecomastia, con presentacion de elevacién de

gonadotropinas™°.

Las caracteristicas clinicas del sindrome del Cru-du-chat o sindrome del chillido
del gato es un grito monocroméatico agudo, microcefalia, puente nasal ancho,
epicanto, micrognatia, retraso psicomotor y mental grave. En ocasiones pueden
asociar alteraciones cardiacas, neurolégicas y renales®. La causa es una

deleccion en el brazo corto del cromosoma 5.
El sindrome de Wolff Hirschorn resulta de la microdeleccion distal del brazo

corto del cromosoma 4. Las caracteristicas clinicas son retraso psicomotor,

malformacion craneal y alteraciones neurolégicas®.
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2.6. DIAGNOSTICO

En la actualidad estan surgiendo grandes avances en el diagndstico prenatal
gue estan consiguiendo una mejoria en la calidad y esperanza de vida de los
pacientes con malformacion congénita realizdndose, si es posible, un
tratamiento precoz, incluso intrautero. El diagnostico prenatal de las anomalias

estructurales se hace casi exclusivamente mediante la exploracion ecografica.

El diagnéstico prenatal es complejo, aunque pueden establecerse ciertos
criterios de seleccion de poblacién de alto riesgo malformativo (antecedentes
familiares y personales, infecciones, exposiciones a agentes teratdgenos). El
hecho de que la mayor parte de los casos se presente en poblacion de bajo
riesgo limita su utilidad. Estos datos justifican la importancia de establecer
programas dirigidos a todas las gestantes y considerar a todos los fetos como
si de alto riesgo se trataran con el objetivo de conseguir mejorar las tasas de
deteccidn prenatal y el tratamiento precoz de las malformaciones tributarias de

terapia.

Tanto el diagnéstico como la terapia fetal requieren un enfoque
multidisciplinario con la aportacion e implicacion de especialistas de diferentes

areas.

El manejo de deteccion prenatal de patologia en el feto incluye tres pasos

establecidos:

1. Identificar y estimar el riesgo segun los antecedentes familiares y
personales mediante historia clinica dirigida.

2. Disenar y aplicar los programas de cribado poblacional que van dirigidos
a todas las gestantes. Estos programas estan basados en analisis
bioquimicos y seroldgicos y controles ecograficos durante la gestacion.
Su objetivo es la identificacion de los fetos que presentan alguna
malformacion o riesgo de presentar un defecto determinado.

3. Pruebas diagnésticas: esta indicada su realizacion cuando existe cierto

valor de riesgo o sospecha de anomalia. Las pruebas que pueden
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realizarse son ecocardiografia, neurosonograifa, resonancia magneética,
biopsia corial, amniocentesis u obtencion de sangre fetal segun sea la

sospecha diagndéstica.

Diagnodstico ecografico:

La ecografia ha presentado el mayor avance en el conocimiento de la fisiologia

y patologia fetal. Hace posible la exploracion, el estudio de comportamiento y el

acceso al medio interno del feto de una manera inocua. Su utilizacion permite

la valoracién de la viabilidad, edad gestacional, localizacion placentaria, control

de crecimiento y el diagnéstico de anomalias estructurales que podrian pasar

desapercibidas hasta el momento del parto.

En nuestro medio, el protocolo de atencién médica durante la gestacion incluye

la realizacion de tres ecografias. Los objetivos de cada una de ellas son

diferentes en funcion de la edad gestacional.

La ecografia de primer trimestre (semana 11-13 de gestacion): tiene
como objetivos determinar el numero de fetos, la corionicidad y
amnionicidad, confirmar la viabilidad fetal, establecer la edad
gestacional, la evaluacion de marcadores de anomalia cromosdmica,
comprobar el desarrollo normal de determinados &rganos, detectar
anomalias fetales, placentarias y del corddén umbilical y medir la longitud
cervical como potencial predictor de parto®.

Esta ecografia es capaz de detectar anomalias de inicio precoz como
acrania, holoprosencefalia, encefalocele, higromas, megavejiga,
onfalocele, determinadas cardiopatias y sindromes.

La ecografia del segundo trimestre (semana 21-22 de gestacion): tiene
como objetivos determinar el crecimiento fetal, comprobar el desarrollo
normal de los diferentes 6rganos y detectar las anomalias anatomicas
fetales, placentarias o de la cantidad de liquido amnigtico.

Se debe realizar un estudio anatdmico fetal exhaustivo diferenciando por
aparatos: cabeza con medicion de los ventriculos laterales, diametro

cerebeloso vy cisterna magna y evaluacién de la disposicion de los
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plexos coroideos; cara para identificar las orbitas, globos oculares y
estimacion de las distancias orbitarias, labios, nariz y perfil; cuello; térax
comprobando la integridad del contorno y ecogeneidad pulmonar;
corazdén comparando la estimacion del tamafio del corazén, analisis de
las cuatro camaras, estructura del corazon y funcionamiento cardiaco;
abdomen con identificacion de la camara gastrica, higado e insercion del
corddon umbilical; nefrourolégico para valoracién de parénquima renal y
diametro de la pelvis renal; caracteristicas de los genitales externos;
identificacion de las cuatro extremidades, comprobando movilidad y
orientacion y por ultimo la columna vertebral para valorar la integridad de
los diferentes segmentos vertebrales en los tres planos.
Asi mismo se debe de evaluar las caracteristicas de la placenta, del
cordon umbilical y la cantidad de liquido amnidtico.

e Ecografia del tercer trimestre (semana 32-36 de gestacion): se
comprueba posicion fetal, implantacion y nueva revision anatémica del

feto.

Durante la exploracion ecografica se pueden detectar anomalias que no
pueden ser catalogadas de patologia por no tener suficiente relevancia. Son
estas anomalias sutiles o desviaciones de la normalidad las que recibe el
nombre de marcadores. En ocasiones estos marcadores obligan a realizar
controles mas rigurosos y programar controles seriados para aclarar su
significado. Algunos ejemplos de marcadores ecograficos son: discordancia
leve del tamafio de las camaras cardiacas, cantidad de liquido amniético,

tamario renal limite, etc*.

Algunas de las malformaciones diagnosticadas prenatalmente mediante
ecografia no presentan confirmacién postnatal, ni en el periodo postnatal
inmediato ni en seguimientos posteriores. Por eso su diagnostico puede estar

sobrestimado®.
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Actitud ante diagnostico de malformacion prenatal:

Ante el diagnoéstico de malformacion fetal se debe completar el estudio en

busca de malformaciones asociadas. Las actitudes posibles son:

Correccion de la malformacion después del parto a término: sera el caso
de aquellas malformaciones que no interfieren de forma irreversible con

el desarrollo fetal.

Adelantamiento del parto para tratar precozmente la anomalia: cuando la
malformacion causa un deterioro progresivo una vez que el feto es ya

viable.

Tratamiento prenatal: en aquellas malformaciones que ocasionan un
deterioro progresivo que puede ser irreversible en un feto inmaduro que
alun tenga que esperar maduracion intraltero. Podria ser: cirugia
derivativa por ejemplo en uropatia obstructiva, cirugia fetal abierta,

cirugia fetal endoscépica, etc.

Interrupcion voluntaria de embarazo: en dependencia de la legislacién de
cada pais variaran las indicaciones segun la patologia y las semanas de
gestacion. En Francia, Alemania o Inglaterra no existe limite en la edad
gestacional para la IVE. En el resto de paises de Europa, la IVE esta
permitida hasta el segundo trimestre con limite superior de 22 a 28
semanas de gestacién dependiendo del pais**. En Espafia, una vez
superadas las semanas de gestacion para la interrupcion voluntaria del

embarazo, debe pasar a comité ético para valoracion.
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2.7. PREVENCION

La prevencion primaria se define en términos de salud publica como una

prevencion etiologica, es decir, actuaciones que conducen a la reduccion de la

incidencia de casos de enfermedades congénitas. La prevencion primaria

incluye las medidas tomadas y el asesoramiento genético preconcepcional.

Engloba la promocion de una alimentacion saludable, habitos alimenticios

saludables y estilos de vida, asi como la reduccion del impacto de las

enfermedades crénicas para disminuir la prevalencia de las malformaciones

congénitas y otras enfermedades

45,46

Se pueden dividir en los siguientes grupos:

Uso de medicamentos: en pacientes con enfermedades cronicas han de
seguirse las indicaciones de riesgo-beneficio en el wuso de

medicamentos, asi como en la prescripcién de farmacos no teratdgenos.

Alimentacion/nutricion y estilo de vida: han de mejorarse los niveles de
folato a través del suplemento periconcepcional con acido fdlico y
alimentos ricos en folatos naturales. En la mujer embaraza, ha de
prevenirse el sobrepeso y la obesidad, reducirse activa y pasivamente
el tabaco y promoverse la prevencion del alcohol.

En el ambito de los servicios de salud: han de ponerse a disposicion
preconcepcional pruebas genéticas y orientacion genética en familias de
riesgo, garantizarse que las mujeres con diabetes, epilepsia y otras
enfermedades cronicas reciban el cuidado preconcepcional adecuado
con el fin de minimizar el riesgo de malformaciones congénitas; asegurar
la correcta inmunizacién vacunal frente a enfermedades infecciosas
asociadas a anomalias congénitas Yy evitar las vacunas contraindicadas

durante el embarazo.
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En el campo de la contaminacibn ambiental, incluyendo el lugar de
trabajo: se ha de reducir al minimo la exposicibn a contaminantes
identificados como teratdégenos; garantizar una vigilancia adecuada en
los riesgos ambientales y registros monitorizados de contaminantes y
reducir al minimo el tiempo de exposicion en mujeres embarazas a
componentes quimicos, fisicos o biolégicos que se hayan relacionados

con malformaciones congénitas.
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3. JUSTIFICACION

Las malformaciones congénitas son una patologia de importancia clinica y
social, debido a su frecuencia, que puede estimarse hasta en un 2-5% de todos
los embarazos, su impacto sobre la vida del paciente y sus familias y el coste
econémico que generan. Estan surgiendo grandes avances en el diagndstico
prenatal que estan consiguiendo una mejoria en la calidad y esperanza de vida
de estos pacientes realizandose, siempre que sea posible, un tratamiento

precoz.

Las malformaciones congénitas son una causa importante de muerte fetal
prenatal y neonatal con posibles repercusiones para la calidad de vida del
recién nacido pudiendo causar enfermedad aguda y morbilidad a largo plazo.
La mortalidad perinatal de este grupo de pacientes es diez veces superior a la
registrada en pacientes sin anomalias*’. Su diagnéstico precoz es de gran
importancia para planificar el tratamiento, puesto que estan surgiendo grandes
avances quirdrgicos que pueden resolver de manera satisfactoria multiples
anomalias, con mejoria funcional y también estética. Algunas anomalias como
pueden ser la fistula traqueoesofagica, la hernia diafragmatica, la atresia de
coanas o la obstruccion intestinal requieren un tratamiento médico y quirdrgico

inmediato para que el nifio sobreviva®®.

Segun datos de Eurocat (European Surveillance of congenital anomalies) la
incidencia de malformaciones congénitas afecta alrededor del 2% de los
nacidos vivos. La mayoria de las anomalias son diagnosticadas en el periodo
prenatal mediante ecografias de control del embarazo (marcadores
ecograficos) o diagnosticadas tras una prueba invasiva de diagnostico prenatal

como puede ser la biopsia de vellosidades coridnicas 0 amniocentesis.

El nimero y el tipo de anomalia sospechada antes del nacimiento dependera
de las pruebas de las que se dispone en cada medio, de la sensibilidad y
especificidad de las mismas y de la experiencia del médico. Todos estos
factores estan en continuo cambio y varia segun los diferentes centros o

paises.
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4. OBJETIVOS

Objetivo principal

Conocer la prevalencia de las malformaciones congénitas en los embarazos

que son seguidos en nuestro hospital y de los recién nacidos con malformacién

y comparar los resultados con los publicados en Europa (EUROCAT).

Objetivos especificos

Conocer las malformaciones fetales con diagndéstico prenatal que
precisaron traslado de la madre para continuar el seguimiento de

embarazo en centros de referencia.

Conocer la prevalencia de las malformaciones en interrupciones
voluntarias del embarazo a causa del diagnostico prenatal de
malformacion congénita, asi como la de fetos muertos y compararlas

con los estudios previos publicados.

Conocer la prevalencia de los defectos congénitos en los recién nacidos
vivos y las asociaciones de las malformaciones en los sindromes mas

importantes.

Conocer la epidemiologia de las malformaciones postnatales en el

Hospital Clinico Universitario de Zaragoza.
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5. MATERIAL Y METODOS

Se trata de un estudio retrospectivo, de tipo observacional en el que se
incluyen dos grupos de pacientes. El primer grupo engloba los fetos
diagnosticados de malformacion prenatalmente considerando que la posible
fecha de parto se incluyera en el periodo de 2010 al 2012. El segundo grupo
incluye los recién nacidos con malformacion entre el 1 de Enero de 2010 al 31
de Diciembre de 2012, pudiendo estar alguno de estos pacientes incluidos en

el primer grupo a estudio.

Se recogen los pacientes diagnosticados prenatalmente por el Servicio de
Obstetricia del Hospital Clinico Universitario “Lozano Blesa” de Zaragoza y los
recién nacidos vivos diagnosticados de malformacion por el Servicio de

Pediatria Neonatologia del Hospital Clinico Universitario.

Teniendo en cuenta los nacidos vivos con malformacion, los diagnosticados
ecograficamente prenatalmente y los que presentaban algun marcador
ecografico alterado, la muestra ascendia a 590 fetos. Con esta muestra a
estudio se consulté la historia clinica de cada uno de ellos y se objetivd
malformacion al nacimiento (feto vivo 0 muerto) o en su seguimiento postnatal
de su patologia sospechada prenatalmente en 332 pacientes. Se rechazaron

los pacientes que no presentaban confirmacion posterior.

Para el estudio del primer grupo de pacientes se utilizo la base de datos de
mujeres embarazadas con diagndstico prenatal de feto con malformacion
proporcionada por el servicio de Obstetricia. Los datos obtenidos fueron la
fecha probable de parto, marcador ecografico para sospecha de malformacion,
malformacion del recién nacido vy el tipo de finalizacion del embarazo. Se cre6
una tabla Excel para la homogenizacion de los datos, ordenacion,
almacenamiento y su posterior estudio. Se elaboraron diferentes tablas
diferenciando el tipo de finalizacion de embarazo segun si fue interrupcion
voluntaria del embarazo, traslado a otro centro para continuacién del
seguimiento del embarazo o feto muerto con malformacion. Las tablas con las

gue se comparo la frecuencia de malformacion fueron las tablas europeas de la
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Eurocat (Anexo 1). Cada malformaciéon esta cuantificada individualmente
aunque estuviera asociada a otra. Al igual que en nuestro estudio, en las tablas
de Eurocat no se cuantifican los casos con diagnostico ecografico que son

normales al nacimiento o se desconoce el resultado.

El segundo grupo a estudio engloba lo recién nacidos vivos con malformacion
diagnosticada o no prenatalmente, utilizando la base de datos de nacimientos
Neosoft donde el Servicio de Neonatologia del Hospital Clinico Universitario
recoge la informacién de todo recién nacido vivo en este hospital. Se incluyeron
a todos los pacientes diagnosticados prenatal o postnatalmente hasta los seis
meses de vida, agrupandolos segun las tablas de la Eurocat (Anexo 1). Se
estudié la fecha de nacimiento, tipo de malformacién, existencia de diagnéstico

prenatal o no y sexo.

Se trata de un estudio retrospectivo observacional en el que se realiza un

andlisis de frecuencias.
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6. LIMITACIONES

Las principales limitaciones de este estudio fueron:

Se trata de un estudio retrospectivo de tipo observacional.

Se presenta dificultad para hacer coincidir las dos bases de datos; una
de diagnostico prenatal y otro de diagnéstico posnatal.

No se pudieron incluir los nifios con diagnostico postnatal tardio.

En el momento de la comparacion de los datos con las tablas europeas
de prevalencia de malformacién de la Eurocat no quedan especificadas
las malformaciones consideradas como “otras”, por lo que el total

numerico de cada subgrupo no se puede comparar.

La prevalencia de los nacidos vivos en el Hospital Clinico Universitario
no es extrapolable a la poblaciéon general puesto que hay mujeres
embarazadas que son remitidos a centros especializados cuando hay
determinados diagnosticos prenatales para tratamiento precoz en

centros de referencia.

Es dificil la comparacion de los nacidos vivos con lo registrado en
Eurocat, puesto que en las tablas europeas solo se incluyen los
diagnésticos en la primera semana de vida, mientras que en el presente
estudio se han incluido diagndsticos postnatales hasta los seis meses de

vida.
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7. RESULTADOS

Entre los afios 2010 y 2012 se dieron un total de 7.625 nacimientos en nuestro
hospital. Teniendo en cuenta a su vez las mujeres embarazadas que fueron
trasladadas a otro centro, los fetos muertos intrautero y las IVE, contamos con

un total de 7.714 casos, siendo este el niumero total de casos a estudio.

Teniendo en cuenta los nacidos vivos con malformacion, los diagnosticados
mediante ecografia prenatal y los que presentaban algiin marcador ecografico
alterado, la muestra ascendia a 590 fetos. Con esta muestra a estudio se
consultd la historia clinica de cada uno de ellos y se objetivé malformacion al
nacimiento (feto vivo 0 muerto) o en su seguimiento postnatal de su patologia
sospechada prenatalmente en 332 pacientes. Se rechazaron los pacientes que

no presentaban confirmacion posterior.

La prevalencia total de malformacion fue de 430 de cada 10.000 embarazos y
de 243 de cada 10.000 nacidos vivos.

7.1. DIAGNOSTICO PRENATAL DE MALFORMACION:

Tras diagnostico ecografico prenatal se diagnosticaron un total de 229
alteraciones ecografias con sospecha de malformacién o marcador ecogréfico

positivo.

En total se trasladaron 20 mujeres embarazadas para tratamiento prenatal de
la malformacion o su tratamiento inmediato postnatal; en la mayoria de los
casos el recién nacido precisaba tratamiento quirdrgico. En todas ellas se

confirmd postnatalmente la malformacion sospechada prenatalmente.

Se realizaron un total de 59 interrupciones voluntarias del embarazo con

justificacion clinica de malformacion.

En total se produjeron 10 muertes prenatales por malformacion.
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A continuacion se muestran los resultados de los tres subgrupos de diagndstico

prenatal.

¢ Malformaciones presentes en las mujeres embarazadas trasladadas a

otro centro:

Se trasladaron a otro centro un total de 20 mujeres embarazadas con feto con

sospecha de malformacion. En todos los casos el recién nacido estaba afecto y

se incluy6 en el estudio.

Como se explica a continuacion, la causa mas frecuente de derivacion a otro

centro fueron las malformaciones cardiacas, seguidas muy de lejos de las

malformaciones del aparato respiratorio, digestivo y de la pared abdominal.

Muchas de estas malformaciones se encontraban asociadas.

Malformaciones del sistema nervioso:

No se traslad6é a ninguna mujer embarazada con feto diagnosticado de

malformacién del sistema nervioso.
Malformaciones oculares:

No se traslad6 a ninguna mujer embarazada con feto diagnosticado de

malformacion ocular.
Malformaciones de la oreja, cara y cuello:

No se trasladé a ninguna mujer embarazada con feto diagnosticado de

malformacion de la oreja, caray cuello.
Malformaciones cardiacas:

Fueron un total de 16 fetos los remitidos a otros centros por
malformacion cardiaca. Algunas se encontraban asociadas como se

explican a continuacion.

El paciente que presentaba la hipoplasia del ventriculo izquierdo se

encontraba asociada a una estenosis adrtica.
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Se diagnosticO prenatalmente un feto que presentaba asociado
comunicacion interventricular, ventriculo izquierdo hipoplasico, canal

atrioventricular y tronco arterial comun.
El feto que presentaba tetralogia de Fallot asociaba CIR grave.

En un feto existia la asociacién de hipoplasia de cavidades izquierdas

con atresia de la valvula mitral y la adrtica.

El feto con diagndstico de transposicion de grandes vasos presentaba

asociado una doble salida del ventriculo derecho.

TOTAL

1. | Tronco arterial comun 1
2. | Trasposicion de los grandes vasos 2
3. | Ventriculo Unico 1
4. | Comunicacidn interventricular 4
5. | Comunicacién interauricular
6. | Canal auriculo-ventricular 1
7. | Tetralogia de Fallot 1
8. | Atresiay estenosis de la vélvula tricuspide 1
9. | Anomalia de Ebstein 1
10. | Estenosis de la valvula pulmonar
11. | Atresia de la valvula pulmonar 1
12. | Atresia / estenosis valvula aortica 4
13. | Hipoplasia cardiaca izquierda 3
14. | Hipoplasia cardiaca derecha
15. | Coartacion adrtica
16. | Anomalias del retorno pulmonar venoso 1
17. Otras: Ductus arterio-venoso patoldgico 1

Atresia valvula mitral 1

Doble salida del VD 1

Tabla.7.1.1: Malformaciones cardiacas presentes en las mujeres embarazadas

trasladadas a otro centro

Malformaciones del aparato respiratorio:

Se trasladaron a 2 fetos con malformacion del aparato respiratorio, uno
de los cuales con diagnadstico de atresia de coanas presentaba asociado

secuestro pulmonar.
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TOTAL
1. | Atresia de coanas
2. | Malformacién quistica adenomatosa pulmonar 2
3. | Otras: Secuestro pulmonar 1

Tabla 7.1.2: Malformaciones del aparato respiratorio presentes en las mujeres

embarazadas trasladadas a otro centro

¢ Malformaciones oro-faciales:

No se traslad6 a ninguna mujer embarazada con feto diagnosticado de

malformacion oro-facial.
¢ Malformaciones del sistema digestivo:
Se trasladaron a dos fetos con malformacion del sistema digestivo.

El feto que presentaba atresia de yeyuno asociaba gastrosquisis.

TOTAL

Atresia de eséfago con o sin fistula traqueoesofagica
Estenosis o atresia duodenal

Atresia o estenosis del intestino delgado 1
Atresia o estenosis del ano-rectal
Enfermedad de Hirschsprung
Atresia del conducto biliar
Hernia diafragmatica 1
Otras:

PN IR WIN

Tabla 7.1.3: Malformaciones del sistema digestivo presentes en las mujeres

embarazadas trasladadas a otro centro

e Malformaciones de la pared abdominal:

El feto con arteria umbilical Unica presentaba asociado una alteraciéon de
la valvula tricaspide y un drenaje venoso pulmonar anémalo siendo estos

los motivos que promovieron la derivacion a otro centro.
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TOTAL
1. | Gastrosquisis 1
Onfalocele
3. | Otras: Arteria umbilical Unica 1

Tabla 7.1.4: Malformaciones de la pared abdominal presentes en las

mujeres embarazadas trasladadas a otro centro

e Malformaciones del aparato urinario y genitales:

No se traslad6é a ninguna mujer embarazada con feto diagnosticado de

malformacion del aparato urinario ni en genitales.
e Malformaciones de las extremidades y musculo-esqueléticas:

No se traslad6 a ninguna mujer embarazada con feto diagnosticado de

malformacion de las extremidades ni masculo-esqueléticas.

e Cromosomopatias

No se traslad6é a ninguna mujer embarazada con feto diagnosticado de

cromosomopatias.

e Feto muerto intradtero con malformacion:

Se registraron 10 fetos muertos intradtero que presentaban malformacion. Del
total de malformados fallecieron 3 de cada 100 fetos diagnosticados y 1,3 de

cada 10.000 embarazos fallecieron intrattero por malformacion.

A continuacion se describen brevemente los fetos muertos intradtero con las

asociaciones de malformaciones que presentaba cada uno:

1. Anomalia del sistema nervioso: feto de 16 semanas que muere antes de
realizar la amniocentesis.

2. Holoprosencefalia, ductus patolégico, ausencia de hueso nasal y
malposicion de extremidades: feto muerto de 19 semanas de gestacion.

3. Gastroquisis: feto muerto de 10 semanas de gestacion.
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Osteogénesis imperfecta: embarazo gemelar, feto muerto de 32
semanas de gestacion.

Sindrome de Down: presentaba diagnostico prenatal rechazando IVE.
Feto muerto a término.

Sindrome de Edward: feto muerto en primer trimestre de embarazo.
Sindrome de Turner: presentaba asociacion de malformaciones con
canal auriculo-ventricular, higroma, ductus patologico. Muerte fetal en
primer trimestre antes de realizar amniocentesis diagndstica.

Triploidia: asocia holoprosencefalia, alteraciones de la columna y de las
extremidades inferiores. Feto muerto en el primer trimestre de embarazo
antes de realizar la amniocentesis.

Polimalformado: presentaba polihidramnios con atresia de eséfago. Feto

muerto a las 20 semanas de gestacion.

10.Displasia tanatoférica: feto muerto a las 18 semanas de gestacion.

Muchas de las malformaciones se encontraban asociadas, explicAndose a

continuacion la frecuencia de malformaciones por aparatos en los fetos

muertos intradtero:

Malformaciones del sistema nervioso:

TOTAL

1. | Defectos del tubo neural

Anencefalia
Encefalocele
Espina bifida 1

Hidrocefalia
Microcefalia
Arinencefalia/holoprosencefalia 2
Otras anomalias:

A Bl Rl

Tabla 7.1.5: Malformaciones del SNC presentes en feto muerto intrattero

Malformaciones oculares, de la oreja, cara y cuello:

No se diagnosticaron ecograficamente malformaciones oculares, de la

oreja, cara y cuello en ningun feto muerto.
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e Malformaciones cardiacas:

TOTAL
1. | Tronco arterial comun
2. | Trasposicion de los grandes vasos
3. | Ventriculo Unico
4. | Comunicacién interventricular
5. | Comunicacién interauricular
6. | Canal auriculo-ventricular 1
7. | Tetralogia de Fallot
8. | Atresiay estenosis de la valvula tricuspide
9. | Anomalia de Ebstein
10. | Estenosis de la vdlvula pulmonar
11. | Atresia de la valvula pulmonar
12. | Atresia / estenosis valvula aortica
13. | Hipoplasia cardiaca izquierda
14. | Hipoplasia cardiaca derecha
15. | Coartacion adrtica
16. | Anomalias del retorno pulmonar venoso
17. | Otras: Ductus patoldgico 1

Tabla 7.1.6: Malformaciones cardiacas presentes en feto muerto intrattero

e Malformaciones orofaciales o del aparto digestivo:

No se diagnosticaron ecograficamente malformaciones oro-faciales o del

aparato respiratorio en ningun feto muerto.

e Malformaciones del sistema digestivo:

TOTAL
Atresia de eséfago con o sin fistula traqueoesofagica 1
Estenosis o atresia duodenal

Atresia o estenosis del intestino delgado
Atresia o estenosis del ano-rectal
Enfermedad de Hirschsprung

Atresia del conducto biliar

Hernia diafragmatica

Otras:

RN IWIN

Tabla 7.1.7: Malformaciones del sistema digestivo presentes en feto muerto

intrautero
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e Malformaciones de la pared abdominal:

TOTAL
1. | Gastrosquisis 1
2. | Onfalocele
3. | Otras:

Tabla 7.1.8: Malformaciones de la pared abdominal presentes en feto muerto

intrautero

e Malformaciones del aparato urinario o genitales:

No se diagnosticaron ecograficamente malformaciones del aparato

urinario o de genitales en ningun feto muerto.
e Malformaciones de las extremidades:

Se diagnosticé ecograficamente en un feto muerto una malformacion en
el posicionamiento del pie y en otro una alteracidén en el posicionamiento

de las extremidades inferiores.

e Malformaciones musculo-esqueléticas:

TOTAL
1. Displasia tanatoférica 1
2. Sindrome de Jeunes
3. Acrondoplasia
4, Craneosinostosis
5. Bridas congénitas/ Banda amnidtica
6. Otras : Osteogenesis imperfecta 1

Tabla 7.1.9: Malformaciones musculo-esquléticas presentes en feto muerto

intrautero
e Otras malformaciones:

No se diagnosticaron ecograficamente otras malformaciones en ningun

feto muerto.
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e Cromosomopatias:

Presentaron cromosomopatia 4 fetos muertos intrautero; todos ellos
asociaban alteraciones cardiacas o del SN que fueron las responsables

de la inviabilidad del feto.

TOTAL
1. | Sindrome de Down 1
2. | Sindrome de Patau / trisomia del 13
3. | Sindrome de Edward /trisomia del 18 1
4. | Sindrome de Turner 1
5. | Sindrome Klinelfelter
6. | Sindrome del chillido del gato
7. | Sindrome de Wolff-Hischorn
8. | Otras: Triploidia 1

Tabla 7.1.10: Crosomopatias presentes en feto muerto intradtero

e Malformaciones en Interrupciones voluntarias de embarazo por

diagndstico ecografico:

Se realizaron un total de 59 interrupciones de embarazo por presentar
diagnéstico prenatal de malformacion. El 17,7% de los fetos diagnosticados
de malformacion fue sometida a IVE. Si tomamos como referencia toda la
muestra, se concluye que 76 de cada 10.000 embarazos realizan IVE por
malformacion. Como en las anteriores ocasiones muchos de estos fetos

presentaban varias malformaciones asociadas.

e Malformaciones del sistema nervioso:

Un total de 21 pacientes de los 59 presentaron patologia del sistema
nervioso. Un 36% de las IVE realizadas presentaban patologia del
sistema nervioso. Al tomar como referencia toda la muestra, 27 de cada
10.000 embarazos son interrumpidos presentando malformacion del

sistema nervioso.

Presentaron defectos del tubo neural 7 pacientes. De éstos, cuatro de

los fetos presentaron espina bifida.
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Uno de los fetos con espina bifida asociaba enfermedad de Arnold-Chiari

y ventriculomegalia y otro hidrocefalia y mielomeningocele.

Uno de los dos encefaloceles presento6 ventriculomegalia y Arnold-Chiari
y la anencefalia se acompafiaba de exencefalea.

La segunda malformacion mas frecuente fue la hidrocefalia, que se

observo en 5 pacientes.

Dos de los tres fetos con quistes cerebrales eran de localizacion en los
plexos coroideos (uno de ellos presentaba Sindrome de Down) y el
tercero una porencefalia en contexto de un sindrome acro-calloso con

megacisterna e hipoplasia de la extremidad inferior.

TOTAL
1. | Defectos del tubo neural
Anencefalia 1
Encefalocele 2
Espina bifida 4
2. | Hidrocefalia 5
3. | Microcefalia
4. | Arinencefalia/holoprosencefalia
5. | Otras anomalias: Quistes cerebrales 3
Megacisterna magna: variante de Dandy-Walker 3
Acraneo 2
Hidranencefalia 1
Alteracidn fosa posterior cerebro 1
Arnold Chiari tipo Il 2
Ventriculomegalia 4
Agenesia del cuerpo calloso 1
Porencefalia 1

Tabla 7.1.11: Malformaciones del SN en embarazos sometidos a IVE
e Malformaciones oculares:

No se diagnosticaron ecograficamente malformaciones oculares en

ningun feto sometido a IVE.
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Malformaciones de la oreja, cara y cuello:

El paciente con Sindrome de Turner presentaba linfangioma quistico

cervical.

TOTAL

1. | Ausencia de pabelldn auricular
2. | Otras: Linfangioma quistico cervivcal 1

Tabla 7.1.12: Malformaciones de la oreja, cara, cuello en embarazos sometidos

a IVE

Malformaciones cardiacas:

Presentaban malformacion cardiaca 23 fetos de los 59 que fueron
sometidos a IVE. El 39% de los fetos que fueron sometidos a IVE tenian
malformacion cardiaca. Si se toma toda la muestra a estudio se concluye
gue 29 de cada 10.000 embarazos son interrumpidos presentando

patologia cardiaca.

De estas 23 interrupciones del embarazo 13 tenian diagndéstico de

sindrome de Down y se explicaran posteriormente.

Uno de los fetos presentaba situs inversus, coartacion aodrtica y
malrotacion intestinal. El feto que presentaba tronco arterial comudn
afiadia tronco arterioso patolégico y quistes en plexo coroideo. Se asocio
en un caso una hipoplasia cardiaca derecha, con atresia tricuspidea y de
la valvula pulmonar. Otro se componia de canal auriculo-ventricular,
salida an0mala de la aorta y pulmonar y ventriculomegalia. El feto con

ventriculo Unico presentaba también una hipoplasia de la aorta.
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TOTAL
1. | Tronco arterial comun 1
2. | Trasposicidn de los grandes vasos
3. | Ventriculo Unico 1
4. | Comunicacidn interventricular 1
5. | Comunicacién interauricular
6. | Canal auriculo-ventricular 6
7. | Tetralogia de Fallot 2
8. | Atresiay estenosis de la valvula tricispide 5
9. | Anomalia de Ebstein
10. | Estenosis de la valvula pulmonar 1
11. | Atresia de la valvula pulmonar
12. | Atresia / estenosis valvula aortica 2
13. | Hipoplasia cardiaca izquierda 2
14. | Hipoplasia cardiaca derecha 1
15. | Coartacidn adrtica 2
16. | Anomalias del retorno pulmonar venoso
17. | Otras: Situs inversus 1
Ductus patoldgico 12
Estenosis valvula mitral 1
Salida en paralelo de aorta y pulmonar 1

Tabla 7.1.13: Malformaciones cardiacas en embarazos sometidos a IVE

Malformaciones oro-faciales o del aparato respiratorio:

No se diagnosticaron ecograficamente malformaciones oro-faciales o del

aparato respiratorio en ningun feto sometido a IVE.
Malformaciones del aparato digestivo:

Se realizaron 3 IVE por alteracion digestiva, dos de ellas por hernia
diafragmética y otra por malrotacion intestinal que asociaba patologia

cardiaca.

Uno de los pacientes con hernia diafragmatica se trataba de una trisomia
del 18.

45



Estudio epidemiolédgico de malformaciones mayores congénitas detectadas en periodo
prenatal y postnatal en una poblacion

TOTAL

Atresia de esdfago con o sin fistula traqueoesofagica
Estenosis o atresia duodenal

Atresia o estenosis del intestino delgado

Atresia o estenosis del ano-rectal

Enfermedad de Hirschsprung

Atresia del conducto biliar

Hernia diafragmatica 2
Otras: Malrotacién intestinal 1

RN W

Tabla 7.1.14: Malformaciones del aparato digestivo en embarazos sometidos a
IVE

e Malformaciones de la pared abdominal:

Los dos casos con arteria umbilical Gnica asociaban otras patologias que

justificaban la IVE.

TOTAL
1. | Gastrosquisis
2. | Onfalocele
3. | Otras: Arteria umbilical Unica 2

Tabla 7.1.15: Malformaciones de la pared abdominal en embarazos sometidos
a IVE.

e Malformaciones del aparato urinario:

Se diagnosticaron 3 casos de displasia renal, una hidronefrosis

congénita y una alteracion de valvula uretral posterior.
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TOTAL
1. | Agenesia renal bilateral incluida sindrome de Potter
2. | Displasia renal 3
3. | Hidronefrosis congénita 1
4. | Extrofia vesical y/o epispadias
5. | Valvula uretral posterior y/o sindrome de ciruela pasa 1
6. | Otras:

Tabla 7.1.16: Malformaciones del aparato urinario en embarazos sometidos a
IVE

e Malformaciones de los genitales:

No se diagnosticaron ecograficamente malformaciones de los genitales

en ningun feto sometido a IVE.

e Malformaciones de las extremidades:

TOTAL

1. | Reduccion de las extremidades 1
2. | Reduccidn de la extremidad superior 1
3. | Reduccién de la extremidad inferior 1
4. | Ausencia completa de una extremidad
5. | Pie zambo- talipiés equinovaro 3
6. | Displasia o dislocacién de la cadera
7. | Polidactilia
8. | Sindactilia
9. | Artogriposis multiple congénita
10. | Otras: Ectrodactilia 1

Malposicién de las manos 1

Tabla 7.1.11;: Malformaciones en extremidades en embarazos sometidos a IVE

47



Estudio epidemiolédgico de malformaciones mayores congénitas detectadas en periodo
prenatal y postnatal en una poblacion

e Malformaciones musculo-esqueléticas:

Las dos malformaciones musculo-esqueléticas se presentaron en el

mismo feto.

TOTAL

Displasia tanatoférica
Sindrome de Jeunes
Acrondoplasia 1
Craneosinostosis 1
Bridas congénitas/ Banda amnidtica
Otras

oA IWINIE

Tabla 7.1.18: Malformaciones musculo-esqueléticas en embarazos sometidos
a IVE.

e Otras malformaciones:
Se diagnosticé un Body Stalk Sindrome que fue sometido a IVE.
e Sindromes genéticos o microdelecciones:

El feto con monosomia parcial del 4 y trisomia del 14 presentaba
malformacion del sistema nervioso con variante del Dandy-Walker y

alteracion en extremidades con reduccion de éstas.

TOTAL
Traslocacion 13-18. Monosomia 18p. Sindrome 1
Grouchy
Monosomia parcial del 4 y trisomia del 14 1

Tabla 7.1.16: Sindromes o microdelecciones en embarazos somertidos a IVE.
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e Cromosomopatias:

Se realizaron un total de 38 IVE por presentar cromosomopatia
(sumando también las microdelcciones y otros sindromes), que en total
supusieron un 64% de las interrupciones del embarazo realizadas. A un
gran porcentaje de estos casos se les realizd amniocentesis
confirmatoria tras la sospecha ecografica. Al tomar el conjunto de la
muestra se concluye que 49 de cada 10.000 embarazos son

interrumpidos presentando alteracion cromosomica.

Se diagnosticaron ecograficamente de manera prenatal 30 fetos con
sindrome de Down, de los que 27 fueron sometidos a interrupcion
voluntaria del embarazo y uno fallecid prenatalmente. Seis de estos
pacientes presentaban marcador ecografico con punto ecogénico.
Asociaban malformacion cardiaca 13 fetos en los que 9 presentaban
ductus patolégico y 4 comunicaciéon auriculoventricular. Fueron
diagnosticados prenatalmente de malformacion del sistema central 3
fetos con sindrome de Down, en el que uno presentaba una alteracién
en la fosa posterior, otro una variante de Dandy-Walker y el tercero

presentaba quistes en el plexo coroideo.

DAV
patolégico: 9

Malformacion

cadiaca:13
Sindrome
Down: 27 .,
Malformacion

del SN:3

Figura 7.1.1: Malformaciones en pacientes con S. De Down sometidos a IVE.

Se interrumpio el embarazo en 3 fetos con sindrome de Edward. Uno de
ellos presentaba CAV, otro CAV mas quistes en plexos coroideos y

tronco arterial comun y el tercero quistes en plexos coroideos y arteria
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umbilical Unica. La relaciéon de este sindrome con la presencia de

quistes en plexos coroideos esta descrita en diferentes estudios®.
El feto con sindrome de Patau tenia hernia diafragmética.

El feto con sindrome de Noonan asociaba coartacion aodrtica, alteracion

en la fosa posterior del cerebro y talipies.

El sindrome de Turner presentaba asociaciéon de ductus patolégico y

linfangioma quistico cervical.

TOTAL
1. Sindrome de Down 27
2. Sindrome de Patau / trisomia del 13 1
3. Sindrome de Edward /trisomia del 18 3
4, Sindrome de Turner 1
5. Sindrome Klinelfelter
6. Sindrome del chillido del gato
7. Sindrome de Wolff-Hischorn
8. Otras: Sindrome acro- calloso 1
X Fragil 1
Sindrome Pallister Killian 1
Sindrome de Noonan 1

Tabla 7.1.17: Cromosomopatias en embarazos sometidos a IVE.
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7.2. RECIEN NACIDOS CON MALFORMACION:

Del total de historias clinicas revisadas inicialmente con diagnostico prenatal de
malformacion (590 nifios) y las historias clinicas de todos los recién nacidos
vivos en el periodo de 1 de Enero de 2010 al 31 de Diciembre de 2012 (7652
recién nacidos vivos), presentaban malformacion 243 recién nacidos vivos.

Habia nifios del segundo grupo que estan incluidos en el primero.

La prevalencia de malformacion en los recién nacidos del HCU fue de 317 de

cada 10.000 nacidos vivos.
Las malformaciones mayores agrupadas por aparatos son las siguientes:
e Malformaciones del sistema nervioso:

Se diagnosticaron 3 recién nacidos con microcefalia, 4 con hidrocefalia y

8 macrocefalias.

TOTAL
1. | Defectos del tubo neural
Anencefalia
Encefalocele
Espina bifida
2. | Hidrocefalia 4
3. | Microcefalia 3
4. | Arinencefalia/holoprosencefalia
5. | Otras anomalias: Quistes cerebrales 9
Macrocefalia 8
Colpocefalia 2
Megacisterna magna: variante de Dandy-Walker 3
Sindrome de Dandy-Walker 1
Aplasia cutis craneal 1
Falta de desarrollo corticosubcortical parieto-occipital 1
Disrafismo: cola de fauno 1

Tabla 7.2.1: Malformaciones del SN de los RN vivos
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e Malformaciones oculares:

TOTAL
1. | Anoftalmos/ microftalmos
2. | Anoftalmos
3. | Catarata congénita
4. | Glaucoma congénito
5. | Otras malformaciones: Cloboma iris 3
Sinequia ocular 2

Tabla 7.2.2: Malformaciones oculares de los RN vivos

e Malformaciones de la oreja, cara y cuello:

TOTAL
1. | Ausencia de pabelldn auricular 5
2. | Otras: Asimetria facial 3

Tabla 7.2.3: Malformaciones de la oreja, cara y cuello de los RN vivos

e Malformaciones cardiacas:

Prestaron malformacion cardiaca diagnosticada de comunicacion
interventricular en 51 nacidos vivos vy 46 comunicaciones
interauriculares. De estos, 18 presentaban asociacion de CIA con CIV.

Por lo que de cada 10.000 nacidos vivos 66 presentan CIV y 60 CIA.

Los tres recién nacidos que fueron diagnosticados de trasposicion de los

grandes vasos no presentaron diagnostico prenatal.

52



Estudio epidemiolédgico de malformaciones mayores congénitas detectadas en periodo

prenatal y postnatal en una poblacion

TOTAL
1. | Tronco arterial comun
2. | Trasposicion de los grandes vasos 3
3. | Ventriculo Unico
4. | Comunicacién interventricular 51
5. | Comunicacién interauricular 46
6. | Canal auriculo-ventricular 1
7. | Tetralogia de Fallot 1
8. | Atresiay estenosis de la valvula tricuspide
9. | Anomalia de Ebstein
10. | Estenosis de la valvula pulmonar 7
11. | Atresia de la valvula pulmonar
12. | Atresia / estenosis valvula aortica
13. | Hipoplasia cardiaca izquierda
14. | Hipoplasia cardiaca derecha
15. | Coartacion adrtica 1
16. | Anomalias del retorno pulmonar venoso 1
17. | Otras: Situs inversus 1
Vena cava superior que drena en seno coronario 1
Valvula adrtica bicuspide 1
Miocardiopatia espongiforme 1

Tabla 7.2.3: Malformaciones cardiacas de los RN vivos

Malformaciones del aparato respiratorio:

Se diagnosticaron 5 recién nacidos con malformacion del aparato

respiratorio siendo una incidencia global de 6,5 de cada 10.000 nacidos

Vivos.
TOTAL
1. | Atresia de coanas 1
2. | Malformacidn quistica adenomatosa pulmonar 2
3. | Otras: Hipoplasia pulmonar 1
Secuestro pulmonar 1

Tabla 7.2.4: Malformaciones del aparato respiratorio de los RN vivos
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¢ Malformaciones oro-faciales:

Nacieron 6 recién nacidos con malformacién oro-facial. Cuatro

presentaron fisura palatina y 2 labio leporino.

TOTAL
1. Labio leporino con o sin hendidura en paladar 2
2. Fisura palatina 4
3. Otras:

Tabla 7.2.5.: Malformaciones oro-faciales de los RN vivos

e Malformaciones del sistema digestivo:

Se diagnosticaron 10 malformaciones digestivas, 2 con atresia de
esoéfago, 2 atresias ano-rectales (una de ellas una atresia anal asociada

a sindrome de Down) y 1 atresia de intestino delgado del yeyuno.

TOTAL
1. | Atresia de esdéfago con o sin fistula traqueoesofagica 2
2. | Estenosis o atresia duodenal
3. | Atresia o estenosis del intestino delgado 1
4. | Atresia o estenosis del ano-rectal 2
5. | Enfermedad de Hirschsprung
6. | Atresia del conducto biliar
7. | Hernia diafragmatica
8. | Otras: Pancreas anular 1
Linfangioma quistico cavidad abdominal 1
Comunicacion porto sistémica 1
Mamelén anal 1
Quiste esplénico 1

Tabla 7.2.6: Malformaciones del sistema digestivo de los RN vivos

¢ Malformaciones de la pared abdominal:

Se diagnosticaron 14 casos de arteria umbilical Unica y un onfalocele.

54



Estudio epidemiolédgico de malformaciones mayores congénitas detectadas en periodo
prenatal y postnatal en una poblacion

TOTAL
1. Gastrosquisis
2. | Onfalocele 1
3. | Otras: Arteria umbilical Unica 14

Tabla 7.2.7: Malformaciones de la pared abdominal de los RN vivos

e Malformaciones del aparato urinario:

En los tres afios de estudio se registraron 29 malformaciones del
sistema urinario mas las 51 dilataciones pielocaliciales que no se
incluyen en la prevalencia de alteraciones del sistema urinario. La

prevalencia global fue de 38 de cada 10.000 nacidos vivos.

Hubo 11 neonatos diagnosticados de hidronefrosis congénita y 3

displasias congénitas.

Se diagnosticaron 51 dilataciones pielocaliciales; alguno presentaba
diagnéstico prenatal con confirmacion posterior. La mayoria de éstos no

tuvo repercusion clinica posterior.

No hubo recién nacidos con agenesia bilateral renal y nacieron 3 con

agenesia unilateral.

TOTAL
1. | Agenesia renal bilateral incluida sindrome de Potter
2. | Displasia renal 3
3. | Hidronefrosis congénita 11
4. | Extrofia vesical y/o epispadias
5. | Vélvula uretral posterior y/o sindrome de ciruela pasa
6. | Otras: Dilatacién pielocalicial 51
Agenesia renal unilateral 4
Obstruccién congénita de la unién ureteropelvica 3
Duplicidad sistemas colectores 3
Agenesia ureteral unilateral 1
Ectopia unién urertero-vesical 1
Rifion en herradura 1
Quiste ureteral 1
Megapelvis 1

Tabla 7.2.8: Malformaciones del aparato urinario de los RN vivos
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e Malformaciones del aparato genital:

La malformacién con mayor incidencia del aparto genital fue el
hipospadias, con una prevalencia de 27 de cada 10.000 recién nacidos

ViVOs.
TOTAL

1. Hipospadias 21

2. Sexo indeterminado
3. Otras: Pene combo 4
Atresia vaginal 1
Micropene 1
Microquistes ovaricos 1

Tabla 7.2.9: Malformaciones del aparato genital de los RN vivos

e Malformaciones de las extremidades:

En total se diagnosticaron 36 malformaciones de las extremidades en
los recién nacidos en el periodo de estudio. La prevalencia fue de 47 de

cada 10.000 recién nacidos vivos.

Cinco recién nacidos presentaron luxacion congénita de cadera, de las

cuales 3 eran bilaterales y 2 eran Unicamente izquierdas.

La malformaciéon en extremidades mas frecuente encontrada fue la

polidactilia, que se present6 en 8 pacientes.
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Figura 7.2.1.: Radiografia de paciente en la que se observa polidactilia del

primer dedo de la mano izquierda.

Tres pacientes presentaron ectrodactilia.

Figura 7.2.2.: Radiografia de RN en la que se observa ectrodactilia.

TOTAL

Reduccidn de las extremidades 4

Reduccidn de la extremidad superior

Reduccién de la extremidad inferior

Ausencia completa de una extremidad

Pie zambo- talipiés equinovaro

Displasia o dislocacién de la cadera

Polidactilia

Sindactilia

Artogriposis multiple congénita

Otras: Clinodactilia

Ectrodactilia

Camptodactilia
Aracnodactilia

||| Ww

OI0IND | R W IN e

[EEN
©

RN WP

Tabla 7.2.10: Malformaciones de las extremidades de los RN vivos
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Malformaciones musculo-esqueléticas:

No se diagnosticaron malformaciones musculo-esqueléticas al

nacimiento.

Otras malformaciones:

No se diagnosticaron otras malformaciones al nacimiento.
Cromosomopatias:

Nacieron 11 nifios con malformaciones cromosomicas.

Cinco de los recién nacidos tenian sindrome de Down: tres de ellos no
habian sido diagnosticados prenatalmente, todos presentaban fenotipo
Down y soplo sistélico que posteriormente fue estudiado. Uno de ellos
tenia ano imperforado y fue derivado al hospital de referencia para
intervencidén por parte del servicio de cirugia pediatrica. De los otros dos
uno presentaba sospecha prenatal, con alteraciéon del cribado, pero
rechazo la realizacion de amniocentesis confirmatoria y el dltimo recién

nacido con sindrome de Down no habia recibido seguimiento prenatal.

Algunas de las malformaciones que padecian los recién nacidos con
sindrome de Down estaban asociadas. Tres de ellos presentaba

malformacion cardiaca y en uno de ellos estaba asociado CIV con CIA.

<

Clv:2

Malformacién
cadiaca:

Sindrome Down:
5 Ateracion de la cirulacion
pulmonar: 3
Malformacién .
Ano imperforado

Figura 7.2.1: Malformaciones presentadas de los RN vivos con S.de Down
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El nifio diagnosticado de duplicidad 159 no presentaba patologia
gestacional vy las ecografias prenatales eran normales. Fue ingresado
para estudio por hipotonia y presentaba las siguientes malformaciones:
CIV muscular multiple, quiste en septum pellicidum y minima ectasia

piélica.

El nifio con sindrome de Fracaro asociaba dismorfia facial, micropene,

camptodactilia y plagiocefalia que parecia de caracter postural.

El recién nacido con sindrome de Frasser presentaba coloboma parcial
en parpado superior con invaginacion del tejido y sinequia de piel y

conjuntiva en ojo izquierdo.

El recién nacido con cariotipo XYY fue diagnosticado prenatalmente por
amniocentesis por edad materna avanzada y abortos de repeticion. Al

nacimiento no asocia malformaciones mayores ni menores.

El recién nacido con cariotipo XXY (13qg:14q) fue diagnosticado

prenatalmente con amniocentesis. No presenta otras malformaciones

asociadas.
TOTAL
1. | Sindrome de Down 5
2. | Sindrome de Patau / trisomia del 13
3. | Sindrome de Edward /trisomia del 18
4. | Sindrome de Turner
5. | Sindrome Klinelfelter
6. | Sindrome del chillido del gato
7. | Sindrome de Wolff-Hischorn
8. | Otras: Crosomopatia 15¢ 1
Sindrome de Fracaro 1
Sindrome Fraser o Goldehan 1
Cariotipo XYY 1
Crosomopatia XXY (13qg:14q) 1

Tabla 7.2.11: Malformaciones del SN de los RN vivos
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7.3. COMPARACION DE LAS MALFORMACIONES PRESENTADAS
EN FETOS DE EMBARAZADAS TRASLADADAS A OTRO
CENTRO, FETO MUERTO, IVE O NACIDOS VIVOS.

En total se diagnosticaron en el periodo a estudio 332 fetos con posterior
confirmacioén o nacidos vivos con malformacion (incluyendo los nacidos vivos,
fetos muertos o IVE con malformacion). La prevalencia de malformacion en la

poblacion a estudio fue de 430 de cada 10.000 embarazos.

Se trasladaron un total de 20 mujeres embarazadas para tratamiento prenatal
de la malformacion o su tratamiento inmediato postnatal, en la mayoria de los

casos el recién nacido precisaba tratamiento quirdrgico.

Se realizaron un total de 59 interrupciones voluntarias del embarazo con

justificacion clinica de malformacion.
En total se produjeron 10 muertes prenatales por malformacion.

Las tablas comparativas de la incidencia de las malformaciones mayores en los
aparatos mas relevantes se muestran a continuacion. Para la suma del total de
casos se han descartado en todos los subgrupos las malformaciones
consideradas como “otras malformaciones” puesto que la inclusion de muchas
de ellas dependeréa del estudio realizado, segun se consideren malformaciones

mayores 0 menores.

Se ha calculado la prevalencia sobre 10.000 embarazos, incluyendo los fetos

muertos, IVE o traslados a otro centro.

e Malformaciones del sistema nervioso:

La prevalencia total de malformaciones del sistema nervioso es de
28,55 de cada 10.000 embarazos.

La patologia més frecuente presentada son defectos del tubo neural en
10,4 de cada 10.000 embarazos. No nacid ningun nifio con este tipo de
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patologia. Todos ellos presentaron un diagnéstico prenatal ecografico

realizandose IVE y un feto muerto con espina bifida.

En segundo lugar en frecuencia se presenta la hidrocefalia en 11,6 de

cada 10.000 embarazos.

Dx prenatal TOTAL | EUROCAT
Nac | Trasl. Feto IVE | TOTAL X X
Muerto 10.000 10.000
1. | Defectos del tubo neural 10,4 7,94
Anencefalia 1 1 1,29 2,65
Encefalocele 2 2 2,59 0,95
Espina bifida 1 4 5 6,48 4,34
2. | Hidrocefalia 4 5 9 11,6 4,82
3. | Microcefalia 3 3 3,88 1,92
4. | Arinencefalia/holoprosencefalia 2 2 2,59 1,1
5. | Otras anomalias: 26 18 44 57
TOTAL (sin otras) 7 3 12 22 28,5
TOTAL (con otras) 66 85,55 20,41

Tabla 7.3.1: Comparacion de malformaciones del SN prenatales o postnatales.

e Malformaciones cardiacas:

La prevalencia de malformaciones cardiacas es 203 de cada 10.000,

tratdndose del grupo mas frecuente.

La malformacion mas frecuente presentada fue CIV, seguida de CIA y

del canal auriculo-ventricular.
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Dx prenatal TOTAL | EUROCAT
Nac. | Tras Feto IVE | TOTAL X X
muerto 10.000 | 10.000

1. | Tronco arterial comun 1 1 2 2,59 0,62

2 Trasposicion de los 3 2 5 6,48 2,96
grandes vasos

3. | Ventriculo Unico 1 1 2 2,59 0,62

4, Comunicacién 51 4 1 56 72 28,58
interventricular

5. | Comunicacidn 46 46 59 17,96
interauricular

6. | Canal auriculo- 1 1 1 6 9 11,6 3,55
ventricular

7. | Tetralogia de Fallot 1 1 2 4 5,18 2,84

8. | Atresiay estenosis de la 1 5 6 7,7 0,48
valvula tricuspide

9. | Anomalia de Ebstein 1 1 1,2 0,34

10. | Estenosis de la valvula 7 1 8 10,37 3,16
pulmonar

11. | Atresia de la valvula 1 1 1,29 0,84
pulmonar

12. | Atresia / estenosis 4 2 6 7,7 1,2
valvula aortica

13. | Hipoplasia cardiaca 3 2 5 6,48 2,29
izquierda

14. | Hipoplasia cardiaca 1 1 1,29 0,39
derecha

15. | Coartacion adrtica 1 2 3 3,88 2,93

16. | Anomalias del retorno 1 1 2 2,59 0,49
pulmonar venoso

17. | Otras: 4 3 1 15 22

TOTAL (sin otras) 157 203,5
TOTAL (con otras) 179 232 65

Tabla 7.3.2: Comparacion de malformaciones cardiacas prenatales o

postnatales

Malformaciones del aparato respiratorio

La prevalencia de las malformaciones del aparato respiratorio es de 6,48

de cada 10.000 embarazos.
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Dx prenatal TOTAL | EUROCAT
Nac. | Tras Feto IVE | TOTAL X X
Muerto 10.000 10.000
1. Atresia de coanas 1 1 1,3 0,68
2. Malformacién quistica 2 2 4 5,18 0,7
adenomatosa pulmonar

3. Otras: 1 1 2 2,59

TOTAL (sin otras) 5 6,48

TOTAL (con otras) 7 9,07 5,41

Tabla 7.3.3: Comparacion de malformaciones del aparato respiratorio

prenatales o postnatales
e Malformaciones del aparato digestivo:

Las malformaciones el aparto digestivo tienen una prevalencia de 14 de

cada 10.000 embarazos.

La malformacion mas frecuente fue la presencia de hernia diafragmatica.
Los 3 casos obtenidos fueron diagnosticados de manera prenatal. Dos

fueron sometidas a IVE y el tercero fue trasladado prenatalmente.

Dx. Prenatal TOTAL | EUROCAT
Nac | Trasl Feto IVE | TOTAL X X
Muerto 10.000 10.000
Atresia de eséfago con o sin 2 1 3 3,88 2,15
fistula traqueoesofagica
Estenosis o atresia duodenal 0 1,12
Atresia o estenosis del 1 1 2 2,59 0,7
intestino delgado
Atresia o estenosis del ano- 2 2 2,59 2,7
rectal
5. | Enfermedad de Hirschsprung 0,9
6. | Atresia del conducto biliar 0,21
7. | Hernia diafragmatica 1 2 3 3,88 2,34
8. | Pancreas anular 1 1 1,29 0,16
9. | Otras: 5 1 6
TOTAL (sin otras) 11 14,26
TOTAL (con otras) 17 22 14,48

Tabla 7.3.4: Comparacion de malformaciones del aparato digestivo prenatales
0 postnatales
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e Malformaciones del aparato urinario:

La prevalencia de malformaciones del aparato urinario fue de 26 de cada
10.000 embarazos.

La malformacién mas frecuente fue la hidronefrosis congénita con una
prevalencia de 7,7 de cada 10.000 embarazos. En total nacieron 3 fetos

con hidronefrosis y otros 3 fueron sometidos a IVE.

La segunda malformacion en frecuencia fue la displasia renal.

Dx prenatal TOTAL | EUROCAT
Nac. | Traslado Feto IVE | TOTAL X X
Muerto 10.000 10.000
1. | Agenesia renal bilateral 0,93
incluida sindrome de
Potter
2. | Displasia renal 3 3 6 7,77 3,29
3. | Hidronefrosis congénita 11 1 12 15,5 7,75
4. | Extrofia vesical y/o 0,55
epispadias
5. | Valvula uretral posterior 1 1 1,29 0,68
y/o sindrome de ciruela
pasa
6. | Otras: 15 15
TOTAL (sin otras) 19 24,63
TOTAL (con otras) | 29 34 44,07 26,76

Tabla 7.3.5: Comparacion de malformaciones del aparato urinario prenatales o

postnatales

e Malformaciones de las extremidades:

La prevalencia es de 41,4 de cada 10.000 nacimientos, tratandose del

segundo grupo mas frecuente, sin incluir las cromosomopatias.

La malformacién en extremidades mas frecuente fue la polidactilia
seguida del pie equino zambo y la sindactilia, que presentan la misma

prevalencia.

En cuarto lugar encontramos la reduccion de las extremidades.
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Dx. Prenatal TOTAL | EUROCAT
Nac | Trasl Feto IVE | TOTAL X X
Muerto 10.000 10.000
1. Reduccion de las EE 4 1 5 6,48 4,86
2. Reduccion de la EESS 1 1 1,29 3,52
3. Reduccion de la EEII 1 1 1,29 1,8
4, Ausencia completa de una 0,19
EE
5. Pie zambo-talipiés 3 3 6 7,77 9,15
equinovaro
6. Displasia de cadera 5 5 6,48 5,75
7. Polidactilia 8 8 10,37 8,42
8. Sindactilia 6 6 7,77 4,35
9. Artogriposis congénita
10. | Otras: 15 2 17
TOTAL (sin otras) | 26 6 32 41,4
TOTAL (con otras) 49 63,5 35,39

Tabla 7.3.6: Comparacion malformaciones de las extremidades con diagndstico

prenatal o postnatal

Cromosomopatias:

La prevalencia de cromosomopatia fue de 67,4 de cada 10.000
embarazos. En el total de cromosomopatias de las tablas europeas de la
Eurocat se han sumado las cromosomopatias, las alteraciones

secuenciales, los sindromes genéticos y microdelecciones.

La cromosomopatia mas frecuente encontrada fue el Sindrome de Down
gue se presentd en 32 embarazos con una prevalencia de 41 de cada
10.000 embarazos. Un 84% de los embarazos con sindrome de Down
fueron sometidos a IVE.

La segunda alteracion cromosémica mas frecuente fue el sindrome de

Turner falleciendo uno y realizandose IVE en los otros 3 fetos.
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Dx prenatal TOT | EUROCAT
AL
Nac | Tras Feto IVE | TOTAL X X
Muerto 10.0 10.000
00
1. | Sindrome de Down 5 1 27 32 41,1 17,88
2. | Sindrome de Patau / trisomia 1 1 1,29 1,52
del 13
3. | Sindrome de Edward /trisomia 1 3 4 5,18 3,85
del 18
4. | Sindrome de Turner 1 1 2 2,59 1,68
5. | Sindrome Klinelfelter 0,54
8. | Otras: 5 2 6 13
TOTAL (sin otras) 39 50,5
TOTAL (con otras) 52 67,4 35,31

Tabla 7.3.7: Comparacion de cromosomopatia con diagnostico prenatal o

postnatal
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8. DISCUSION

Es dificil saber la incidencia real de las malformaciones; se estima que hasta un
2-5% de todos los embarazos pueden presentar alguna malformacion. Se han
realizado varios estudios para averiguar la incidencia de las malformaciones
mayores tanto en diagndstico prenatal como postnatal, sin embargo son pocos

los que estudian la incidencia de malformaciones menores.

La prevalencia de malformaciones mayores diagnosticadas en el Hospital
Clinico Universitario fue de 430 por cada 10.000 embarazos frente a 208 de
cada 10.000* que fue que la reportada en las tablas de prevalencia de
Eurocat. Esta diferencia probablemente se deba a la inclusion de las
malformaciones calificadas como “otras”. No existen criterios claros para la
aceptacion de estas otras alteraciones estructurales. Eurocat no registra los
casos con anomalias dudosas que posteriormente se comentaran. Ademas se
incluyen en los recién nacidos vivos los diagnosticos hasta los 6 meses de vida
a diferencia de los datos europeos que incluyen exclusivamente los

diagnésticos hasta el séptimo dia de vida.

Se ha observado una gran heterogeneidad en los casos estudiados de
malformacion que incluyen malformaciones del sistema nervioso central, en
algun caso incompatibles con la vida; malformaciones cardiacas que han
precisado intervencion quirdrgica urgente postnatal; alteraciones del aparato
genito-urinario que han precisado una vigilancia postnatal estrecha o

malformaciones en extremidades con importante repercusién estética.

Se han clasificado las malformaciones congénitas en dos grandes grupos. En
el primer grupo se han incluido las malformaciones diagnosticadas
prenatalmente que han sido sometidas a IVE, las malformaciones
diagnosticadas prenatalmente que fueron trasladadas a otro centro y los fetos
muertos con malformacion. El segundo grupo incluye los nacidos vivos en
nuestro hospital que han sido diagnosticados de malformacion prenatal o

postnatalmente.

Se han excluido del estudio las anomalias que no son verdaderamente

congénitas y puedan ser resultado de una inmadurez al nacer.

67



Estudio epidemiolédgico de malformaciones mayores congénitas detectadas en periodo
prenatal y postnatal en una poblacion

8.1. DIAGNOSTICO PRENATAL DE MALFORMACION

¢ Malformaciones presentes en las mujeres embarazadas trasladadas a

otro centro:

Se trasladaron a otro centro un total de 20 mujeres embarazadas con feto

diagnosticado de malformacion.

En 16 de los 20 casos se trasladaron a los fetos que presentaban malformacion
cardiaca, en dos de los casos con malformacién digestiva y en los otros dos por

alteracion pulmonar.

Todos estos pacientes requerian una intervencion quirdrgica postnatal
inmediata y nuestro hospital no dispone de servicio de cirugia pediatrica. Las
pacientes fueron derivadas para continuar control de embarazo en los
hospitales de referencia de cada patologia detectada o para tratamiento

precoz, en algun caso incluso prenatal.

e Feto muerto intradtero con malformacion:

Las malformaciones mayores son una causa importante de muerte prenatal y
neonatal. La mortalidad de este grupo de pacientes es 10 veces superior a la
registrada en pacientes sin anomalia*’. Se registraron un total de 10 fetos
muertos en los que o bien se habia diagnosticado malformacién o se
objetivaron las malformaciones tras el estudio anatomopatoldgico. En total en
1,3 de cada 10.000 embarazos fallecio el feto intradtero frente a lo registrado
en la literatura, que suma a 3,46 fetos muertos de cada 10.0000. Es probable
gue esta diferencia se deba a que las patologias graves diagnosticadas
prenatalmente son derivadas a centros de referencia con cirugia pediatrica

neonatal y se hayan perdido estos pacientes del estudio.

Todos estos fetos asociaban diferentes patologias que impidieron la viabilidad
del feto.
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Coincide con las estadisticas de la Eurocat** que la mayor prevalencia de
muertes intradtero esta causada por alteraciones cromosOmicas. En nuestro

estudio 4 de las 10 muertes presentaban cromosomopatia.

Como se refleja en la literatura la displasia tanatoférica presnenta un mal
pronéstico; en el presente estudio se evidencié un caso con feto muerto

intrattero. Ocurre de manera similar con la osteogénesis imperfecta.

En las tablas europeas de la Eurocat esta registrado que las malformaciones
digestivas y las de la pared abdominal son la tercera y la cuarta malformacién
mas frecuente en los fetos muertos'®. En este estudio se observé que un feto

muerto presentaba atresia esofagica y otro gastrosquisis.

¢ Malformaciones en Interrupciones voluntarias de embarazo por

diagnostico ecografico:

Se realizaron un total de 59 interrupciones de embarazo por presentar
diagnéstico prenatal de malformacién. Al comparar la prevalencia de IVE por
malformacion del estudio (76 de cada 10.000 embarazos) con el de la
poblacién europea (175 de cada 10.000 embarazos) se observa una mayor
frecuencia de IVE en Europa. Es probable que esta diferencia sea debida a las
diferentes legislaciones de cada pais, siendo Espafia un pais con mas
restricciones para la IVE*.

Los resultados obtenidos muestran que un alto porcentaje (64%) de las IVE
presentan alteracion cromosomica asociada. En el conjunto de la muestra es el
subgrupo con mayor prevalencia: 49 de cada 10.000 embarazos presentan
alteracion cromosomica. Si se compara con los resultados de Eurocat existe
una gran diferencia, presentandose IVE en fetos con cromosomopatias en 16
de cada 10.000 embarazos. Esta diferencia se puede justificar por las

diferentes legislaciones existentes a la hora de interrumpir un embarazo.

En segundo lugar se encuentra que la segunda malformacion mas frecuente en
los fetos sometidos a IVE son las cardiacas, presentandose en un 39%. Asi

mismo existe diferencia entre la prevalencia en el estudio 29 de cada 10.000
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embarazos frente a lo publicado en Eurocat 5 de cada 10.000 embarazos™*. En
este caso las diferencias pueden deberse al haber considerado el ductus
patolégico como una malformacién mayor, puesto que en algunos casos son
alteraciones transitorias. Ademas, no estan reflejados los limites ecograficos
para la inclusion de las estenosis valvulares, las CIV o CIA pudiendo verse

alterados los resultados de la misma manera.

En tercer lugar nos encontramos con las anomalias del sistema nervioso. En
este estudio se ha encontrado una frecuencia del 27% en las IVE. Asi se
encontraran en 27 de cada 10.000 embarazos siendo la prevalencia en Eurocat
85 de cada 10.000 embarazos.

En estudios previos la prevalencia de las malformaciones en extremidades es
mayor. Esto puede ser debido a que en las tablas cedidas por el servicio de
Obstetricia, utilizadas para el estudio, aparecia el diagnéstico principal
causante de la IVE con algun diagnéstico secundario asociado. En los casos
donde hay diferentes malformaciones asociadas puede no considerase el

principal diagnostico y no haber quedado registrado.
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8.2. RECIEN NACIDOS CON MALFORMACION:

Cada vez se esta avanzando mas en las técnicas de diagndéstico prenatal de

malformacion.

Se debe tener en cuenta que a la hora de comparaciéon de los resultados
obtenidos con las tablas europeas de la Eurocat, en el presente estudio se han
incluido los pacientes con diagndstico tardio; en cambio Eurocat solo incluye
los diagndsticos en la primera semana de vida. Es por este motivo que muchas

de las prevalencias serdn mayores en el estudio que lo registrado en Europa.
e Sistema nervioso:

No hubo nacimientos de recién nacidos con defectos del tubo neural, ni se
trasladd a ninguna gestante con este diagnéstico. Con la prevencion primaria
con aumento de la ingesta de folatos durante la gestacion esta disminuyendo
esta patologia. Ademas se suele realizar un diagndstico precoz de este tipo de

malformaciones, con muy mal pronéstico, soliéndose realizar IVE.

Existe controversia sobre la inclusién de las hidrocefalia, puesto que puede ser
resultado de un parto en un recién nacido prematuro y no congénita. Estos

casos deben ser muy bien revisados.

Es controvertido considerar las malformaciones quisticas de los plexos
coroideos como malformacion. En la mayoria de los casos la presencia de esta
alteracion estructural no tiene repercusiones funcionales y se puede considerar

una variante de la normalidad®®.

En este estudio, otra patologia con gran incidencia fue la macrocefalia en la
gue debe considerarse la repercusion posterior para considerarla malformacion
mayor. Es cierto que la microcefalia es considerada malformacion mayor por la
clasificacion europea, pero la causa de ésta es un cierre precoz de suturas y

posteriormente si que pueden requerir un tratamiento quirdrgico.
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Malformaciones de la oreja, cara y cuello:

Nacieron 3 nifios con asimetria facial. Se debe realizar diagnéstico diferencial
de las alteraciones congénitas con atrofia muscular posicional o por ejemplo

con paralisis faciales.

Malformaciones cardiacas:

El soplo cardiaco no especificado no debe de ser considerado como anomalia

congénita.

La malformacién cardiaca mas frecuente en nuestro estudio es la CIV seguida
de la CIA coincidiendo estos resultados previos publicados™™.

Existe una diferencia entre la prevalencia de CIA y CIV en el presente estudio
con lo publicado en Eurocat que es de 32 y 21 cada 10.000 nacidos vivos
respectivamente. Lo mas probable es que esta diferencia se deba a que en
este estudio se sea menos estricto a la hora de incluir los pacientes con

malformaciones intracamerales.

No se ha considerado la presencia de foramen oval permeable como
malformacion, asi como las insuficiencias valvulares, puesto que no siempre se

debe a una malformacion sino a una malfuncion.

No se puede valorar la prevalencia de cardiopatias mas complejas puesto que
las diagnosticadas prenatalmente se remitieron a los centros de referencia para

su tratamiento postnatal inmediato.

Malformaciones del aparato respiratorio:

Al comparar la prevalencia de malformacion del aparato respiratorio con los
datos de Eurocat, los resultados son similares: 6,5 frente a 4,7 de cada 10.0000

nacidos vivos respectivamente.

Malformaciones digestivas:

La prevalencia de malformaciones digestivas (13 de cada 10.000 nacidos

vivos) es similar a la reportada por Eurocat (15 de cada 10.000 nacidos vivos).
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e Malformaciones de la pared abdominal:

Es cuestionable considerar la arteria umbilical inica como malformacién mayor,
de hecho en algun estudio ha sido considerado como una malformacién menor

al no tener repercusion clinica posterior.
e Malformaciones del aparato urinario:

La prevalencia de malformaciones del aparato urinario reportada por la Eurocat

(27 de cada 10.000 nacidos vivos) es menor que la del estudio.

La patologia urinaria mas frecuente fue la hidronefrosis congénita coincidiendo

esto con lo publicado previamente®.
e Malformaciones de las extremidades:

La prevalencia del las malformaciones en extremidades del estudio fue de 47
de cada 10.000, lo que resulta mayor que en lo reportado en Eurocat, que es
de 37 de cada 10.000. Se incluyeron malformaciones consideradas como
“otras”, como pueden ser apéndices en dedos o clinodactilia, que cuando

aparecen de manera aislada tienden a no incluirse como malformacion.

Al igual que en estudios previos, la malformacion en extremidades mas

frecuente es la polidactilia.
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8.3. COMPARACION DE LAS MALFORMACIONES PRESENTADAS
EN FETOS DE EMBARAZADAS TRASLADADAS A OTRO
CENTRO, FETO MUERTO, IVE O NACIDOS VIVOS

La prevalencia de malformaciones mayores diagnosticadas en el Hospital
Clinico Universitario fue de 430 por cada 10.000 embarazos frente a 208 por
cada 10.000* que fue que la reportada en las tablas de prevalencia de

Eurocat.

Las malformaciones mas frecuentes, sin incluir las cromosomopatias, fueron
las cardiacas, seguidas de las de extremidades se encuentran después las del
aparato urinario y en cuarto lugar las del sistema nervioso. Estos resultados de

frecuencia coinciden con lo reportado en estudios previos.

e Malformaciones del sistema nervioso:

La prevalencia de malformaciones del sistema nervioso fue de 28,5 frente a lo
reportado en las tablas de Eurocat, que es de 20,1. No se han considerado las
malformaciones consideradas como “otras malformaciones del sistema

nervioso” a la hora del calculo de la prevalencia.

La mayor diferencia encontrada en la muestra a estudio frente a estudios
previos es la prevalencia de “otras malformaciones del sistema nervioso”. No
se detallan los criterios de inclusion en este subgrupo, como puede ser la
presencia de quistes cerebrales en el plexo coroideo. Muchos autores no
consideran la existencia de esta alteracion una malformacion mayor porque en
la mayoria de las ocasiones es asintomatica sin repercusion clinica cuando se
presentan de manera aislada. Otra patologia que se ha considerado ha sido la

macrocefalia, no siendo incluida como malformacion en la mayoria de estudios.

Se coincide con estudios previos en que la malformacién del sistema nervioso
mas prevalente son los defectos del tubo neural. En nuestro estudio no nacio
ni se traslado ningun nifio con este tipo de alteracion; todos fueron sometidos a

IVE y hubo un feto muerto que presentaba espina bifida.
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En segundo lugar en frecuencia se encontro la hidrocefalia, coincidiendo con lo

publicado en Europa, con una prevalencia mayor en nuestro estudio.
e Malformaciones del sistema cardiaco:
La prevalencia de malformaciones cardiacas es 203 de cada 10.000.

Se coincide con lo publicado previamente que las malformaciones mas
frecuentes presentadas fueron las CIV, seguidas de las CIA y con diferencias
en tercer lugar el canal auriculo-ventricular. La prevalencia es mayor en nuestro
estudio. Estas diferencias se atribuyen a que Eurocat considera las
malformaciones de los recién nacidos vivos en la primera semana de vida, en
cambio en este estudio se han incluido los recién nacidos vivo con diagnostico

postnatal hasta los 6 meses de vida.

Los soplos no se incluyen como malformacion, pero en el seguimiento de estos

de manera postnatal se pueden diagnosticar de manera tardia.

Se observa que las cardiopatias complicadas son trasladas a otro centro de
manera prenatal para poder realizar un tratamiento precoz. Las cardiopatias
complejas nacidas en nuestro centro no presentaban diagndstico prenatal y los
neonatos fueron estabilizados y derivados a los centros de referencia para su

evaluacion y tratamiento quirdrgico.
e Malformaciones del sistema digestivo:

Las malformaciones el aparto digestivo tienen una prevalencia de 14 de cada

10.000 embarazos.

La malformacion digestiva mas frecuente fue la presencia de hernia

diafragmatica al igual que lo reportado en otros estudios.
e Malformaciones del sistema urinario:

La prevalencia de malformaciones del aparato urinario fue de 26 de cada

10.000 embarazos, muy similar a lo publicado en Eurocat.
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Coincide con estudios previos en que la malformacion mas frecuente fue la
hidronefrosis congénita, con una prevalencia de 7,7 de cada 10.000

embarazos, siendo la segunda en frecuencia la displasia renal.

No se han contabilizado las dilataciones pielocaliciales para realizar la
comparacion con todo el conjunto de la muestra. Muchas de éstas son
hallazgos que estan en limites de la normalidad, que posteriormente no tienen
repercusion clinica, normalizandose con la maduracion posterior. De nuevo se
debe tener en cuenta que las tablas Europeas de la Eurocat incluyen
Gnicamente los diagndésticos realizados en los primeros 7 dias después del
nacimiento. En nuestro estudio se revisaron historias clinicas y se evalué el
seguimiento postnatal con el diagnostico de 69 dilataciones pielocaliciales en

nacidos vivos sin tener en cuenta la repercusion clinica.
e Cromosomopatias:

La prevalencia de cromosomopatia fue de 67,4 de cada 10.000 embarazos (se
incluyen en este caso las consideradas como “otras”), que fue mayor que la
reportada por Eurocat de 35 de cada 10.000 embarazos. Es posible que esta
diferencia se deba a la poblacién estudio, siendo interesante revisar en futuros
estudios factores de riesgo que puedan estar relacionados con este aumento

de la prevalencia de cromosomopatias.

La mas frecuente fue el sindrome de Down que se presenté en 32 embarazos
con una prevalencia de 41 de cada 10.000 embarazos. La segunda alteracion
cromosomica mas frecuente fue el sindrome de Turner. Estos datos son

comparables a lo registrado en estudios previos.
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9. CONCLUSIONES

Las malformaciones congénitas son una patologia de gran importancia clinica y
social. En la actualidad estan surgiendo grandes avances en el diagndstico

prenatal con mejoria en la calidad y esperanza de vida de estos pacientes.

La prevalencia de malformacion en los embarazos en la poblacion a estudio
fue de 430 de cada 10.000 embarazos y de los recién nacidos de 243 de cada
10.000.

La malformacién mas frecuente, sin incluir las cromosomopatias, fueron las
cardiacas seguidas de las de extremidades, se encuentran después las del
aparato urinario y en cuarto lugar las del sistema nervioso. Estos resultados de

frecuencia coinciden con lo reportado en Europa.

En total se trasladaron 20 mujeres embarazas para tratamiento precoz de la
malformacion fetal siendo la principal la causa cardiaca y posteriormente en

frecuencia, la de etiologia pulmonar digestiva y de la pared abdominal.

Se realiz6 IVE en 59 de los 332 malformados con una prevalencia de 76 de
cada 10.000 embarazos. La primera causa en frecuencia fueron las
alteraciones cardiacas seguidas de cerca de las alteraciones del sistema
nervioso. Muy de lejos estaban presentes las malformaciones de extremidades,
urinarias, digestivas y de la pared abdominal. Un 64% de las IVE realizadas

presentaban cromosomopatias.
En total fallecieron 10 fetos que representan un 1,3 de cada 10.000 embarazos.

Se ha observado una gran heterogeneidad en los casos estudiados de
malformacion que incluyen malformaciones del sistema nervioso central, en
algun caso incompatibles con la vida; malformaciones cardiacas que han
precisado intervencion quirdrgica urgente postnatal;, alteraciones del aparato
genito-urinario que han precisado un control estricto postnatal o

malformaciones en extremidades con importante repercusion estética.
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Para futuros estudios se podrian incluir las malformaciones menores. Seria en
especial interesante incluir aquellas que estén asociadas a malformaciones
mayores, puesto que las que se encuentran aisladas suelen tener una menor

repercusion clinica y social.
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12. ANEXOS

Anexo 1: Tablas de prevalencia de EUROCAT. Prevalencia por 10.000

en Europa.
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