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Tamizaje de cardiopatias congénitas

RESUMEN

Las cardiopatias congénitas son anomalias estructurales del corazén caracterizadas por ser las
malformaciones mas frecuente ademads de constituir una importante causa de mortalidad infantil
y prenatal. Existen evidencias solidas que han demostrado la realizacion de pulsioximetria como
una herramienta efectiva para su reconocimiento temprano en casos criticos después de 24 horas
de nacido y antes de 48 horas; incrementando la posibilidad de una evolucién clinica a mejoria
del paciente, dicha prueba ha sido reconocida como “tamizaje neonatal de cardiopatias
congénitas”.

Palabras clave: cardiopatia; congénito,; oximetria de pulso, tamizaje.
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Congenital heart disease screening

ABSTRACT

Congenital heart diseases are structural anomalies of the heart characterized by being the most
frequent malformations in addition to being an important cause of infant and prenatal mortality.
There is solid evidence that has shown pulse oximetry to be an effective tool for early recognition
in critical cases after 24 hours of birth and before 48 hours; increasing the possibility of a clinical
evolution to improve the patient, this test has been recognized as "neonatal screening for
congenital heart disease".

Keywords: heart disease; congenital; pulse oximetry, screening.
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1. INTRODUCCION

Las anomalias congénitas ocupan la primera causa de muerte neonatal con un porcentaje
de 40% vy la segunda causa en infantes en un 32%, destacando a las malformaciones
cardiacas como las alteraciones mas frecuentes de las patologias cronicas infantiles y
prenatales con potencial riesgo de compromiso funcional, poseen un incidencia de
alrededor del 1% de la poblacion mundial (6 a 13 por cada 1.000 nacidos vivos ) (1), un
25% de estos pacientes se encuentran en estado critico es decir aquellos que requieren
intervencion quirdrgica en el primer afio de vida) y un 20% fallecen (2). En Latinoamérica
nacen anualmente un aproximado de 54.000 nifios con cardiopatias congénitas, de los
cuales 41.000 necesitan algun tipo de manejo, lamentablemente solo 17.000 de los
afectados son intervenidos, o que obliga a hacer un llamado de atencién para tomar las
respectivas acciones que apoyen a los enfermos que no logran obtener la oportunidad
de un manejo apropiado y oportuno (3).

La morbimortalidad de los nifilos con cardiopatias congénitas continda siendo un
problema de salud publica; en los Ultimos afios se ha incrementado el nimero de casos y
la relevancia que ha obtenido, es un tema de gran preocupacion para el personal de
atencion materno-infantil (4), sin embargo su diagndstico durante el control prenatal
sigue siendo pobre pudiéndose detectar hasta un 27% de los casos por este medio (5),
asi como la indagacién de nueva informacion continua siendo insuficiente; por lo que la
importancia de una prueba para su deteccién precoz radica en la influencia de la historia
natural de la afeccién en el prondstico del paciente, logrando estimar una deteccién pre
sintomatica con manejo oportuno y efectivo (6)(7).

El método de tamizaje mas efectivo ha sido la ecocardiografia neonatal, pero es
relativamente costosa, por lo que recientemente se han realizado diversas publicaciones
buscando determinar la introduccién de la pulsioximetria como técnica de tamizacion
cardioldgica universal en pacientes criticos (8).

2. RESULTADOS

La cardiopatia congénita se define por ser una grupo de enfermedades que se
caracterizan por una anormalidad estructural y/o funcional grave del corazén o los
grandes vasos intratoracicos, resultado de un fallo durante su embriogénesis en el

periodo de la tercera a la décima semana de gestacion (9).
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Cuando el sistema cardiovascular del neonato se separa de la circulacion materna y se
vuelve independiente se logra poner de manifiesto en algunos casos y poco después del
nacimiento el efecto de una lesidon anatémica y hemodinamica; sin embargo existen
eventos que se marcan durante la etapa adulta (10). Existe una clasificacion que se basa
en los aspectos fisiopatologicos y redne las cardiopatias en ciandticas o aciandticas, con
presencia o no de cortocircuito (shunt). La primera, se caracterizan por que el flujo
sanguineo no oxigenado se direcciona desde las cavidades derechas hacia las izquierdas
finalizando en la circulacion sistémica dando lugar a lo que se conoce como cianosis. El
segundo, recae en que la sangre fluye de manera contraria, de izquierda a derecha, pero
sin que se mezcle con sangre no oxigenada en la circulacion sistémica. (11).

Las lesiones cardiacas congénitas no presentan una etiologia muy clara, no obstante se

han asociado a factores genéticos, ambientales (agentes maternos, fisicos, farmacos o

drogas, e infecciosos) o multifactoriales.
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Tabla 1. Clasificacion clinica de las cardiopatias congénitas. Tomado de: Bafio Rodrigo A,
Van Praagh R. Etiologia y clasificacion de las cardiopatias congénitas. En: Herndndez

Rodriguez M. Pediatria. 29 ed. Madrid: Diaz de Santos, 1994, 735-742.

Los estudios de caracterizacion genética recaen en las cromosomopatias (10-20% de los
casos), aparte también se han identificado defectos genéticos y moléculas que
contribuyen a las anomalias cardiacas. Cabe resaltar, se han detectado mutaciones de un
solo gen en los casos aislados, como es el un paciente que padece estenosis aodrtica
supravalvular y la coartacion adrtica, o asociadas a sindromes malformativos, como:
Alagille, Marfan, Noonan o Holt Oram; y sindromes de microdeleciones cromosdmicas

tales como sindrome de DiGeorge, o en el sindrome de Williams-Beuren (12).

Cardiopatia Distribucion {‘.%;
(Intervalo)| (Mediana)

Comunicacion interventricular 16-50 (31X%)
Comunicacion interauricular r 314 (7.5)0%)
Ductus arterioso permeable f 2-16 (7.1}
Estenosis pulmonar i 2-13 (7.0)
Coartacién de aorta [ 220 (5.6)
Tetralogia de Fallot 2-10 (5.5)
Estenosis aértica [ 120 4.9)
Transposicion de grandes arterias 28 (4.5)
Defectos del septo atrio- ventricular 2-8 (4.4)
sindrome del corazan izquierdo hipoplasico -6 (3.1)

Tabla 2. Cromosomopatias Mds Comunes Con Alteracion Cardiaca. Tomado De: Antonio
Madrid, Juan Pablo Restrepo. Cardiopatias Congénitas. Revista Gastrohnup Afio 2013
Volumen 15 Numero 1 Suplemento 1 (Enero-Abril): $56-572.
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Cromosomopatia Incidencia de C. Congénita Lesiones mas comunes
Visibles con técnicas concencionales
Trisomia 21 (S.de Down) 50% CA-VC,CIV.Cla
Trisomia 13 (S. de Pattau) >90% CIV,DAP,Valwlopatias
Trisomia 18 (S.de Edwards) >90% CIv,DAP, Valwlopatias
45X0(5.de Tuner) 256% CoAo. EP.EA, Otras
4p-((S.de Wolff) 40% CIV, CIA, DAP
13g- 50% c
18g- 50% CIV,CIA
5p-(Cri du chat) 25% DAP
Sindrome de microdeleccion
22q11(CATCH-22) 5% Malformaciones Troncoconales
12g22(MNoonan) >50% EP. Miocard,Hipertréfica
7g11.23(Villiams-Beuren) 75% EA Supra., EP Perif
12g(Holt-Oram) 75% ClA, CIV, Trastornos conducci’ pn
20q (Alagille) 85% EP,TF

Tabla 3. Distribucion de las cardiopatias congénitas mds comunes. Tomado De: Antonio
Madrid, Juan Pablo Restrepo. Cardiopatias Congénitas. Revista Gastrohnup Afo 2013
Volumen 15 Numero 1 Suplemento 1 (Enero-Abril): S$56-572.

Dentro de las causas ambientales responsables de esta patologia estan las enfermedades
maternas incluidas la diabetes pregestacional, la fenilcetonuria, el lupus eritematoso y la
infeccion por virus de inmunodeficiencia adquirida (VIH); por otro lado esta la exposicion
materna a drogas (alcohol, anfetaminas, hidantoinas); asi como la exposicion a toxicos
como disolventes organicos, lacas, pinturas, herbicidas, pesticidas y productos de
cloracion (13).

Su presentacidn tiene un amplio contexto, la clinica sospechosa de cardiopatia congénita
en el recién nacido son cianosis, taquipnea, disnea, presencia de soplo y la alteracion de
los pulsos, shock e insuficiencia cardiaca, en ocasiones algunas cardiopatias no presentan
manifestaciones clinicas que permitan identificarlas durante los primeros dias de vida; la
sintomatologia presente puede incluso llegar a confundirse con alteraciones pulmonares
o infecciosas, concluyendo en una demora diagnostica debido a que el equipo médico
debe realizar una extensa gama de diagndsticos diferenciales y considerar una anomalia
cardiaca congénita cuando se tiene un paciente criticamente enfermo. En varios paises
se ha utilizado la nueva modalidad diagnostica de evaluar la saturacién de oxigeno de los
pacientes criticos durante el periodo neonatal; a pesar de que las detecta precozmente,

aun hay sitios donde no se lleva a cabo (14).
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3. DISCUSION

En el pasado mas de una tercera parte de los pacientes enfermos fallecian en la primera
semana de vida y solo la mitad lograba ser examinada por un cardidlogo; actualmente
debido a los grandes avances en la medicina se han introducido nuevos estudios
diagnosticas no invasivas, principalmente la ecocardiografia fetal, que en sus diferentes
modos y aplicaciones, es capaz de proporcionar un diagnostico exacto de las cardiopatias
congénitas prenatalmente en un 95% de los casos; las tasas de supervivencia cada vez
van en aumento secundario a la deteccion temprana, las nuevas técnicas de cuidado
intensivo neonatal y la mejora respecto a los tratamiento médico, técnicas quirdrgicas y
atencién preoperatoria y postoperatoria (15).

En USA, se documenta que aproximadamente 300 recien nacidos reciben alta médica sin
reconocimiento de una anomalia cardiaca congénita garantizando la posibilidad de
desarrollar una serie de complicaciones en los primeros dias de vida. Durante la etapa
neonatal ante la sospecha de una cardiopatia congénita, es fundamental la realizacién de
una adecuada anamnesis, indagar acerca de las caracteristicas del embarazo y parto; asi
una exploracion fisica exhaustiva (16). Se han empleado pruebas de tamizacion con el
objetivo de detectar de manera precoz los signos clinicos en pacientes criticamente
enfermos para que reciba oportunamente un tratamiento especializado, prevenir
secuelas/discapacidades y una muerte temprana (17); dentro de estos destacan el
monitoreo por oximetria de pulso, a pesar de que es un método muy recomendado,
varios hospitales no cuentan con el material necesario (18).

La oximetria de pulso es una prueba no invasiva y de bajo costo que permite evaluar la
saturacién de oxigeno de la hemoglobina arterial, vigilar la frecuencia cardiaca y la
amplitud del pulso (19); consiste en medirla de la extremidad superior derecha y
cualquier extremidad inferior (preductal y posductal). Se realiza en neonatos
asintomaticos entre las primeras 24-48 horas de vida o una hora previa al egreso. Se
consideran valores andmalos cuando presenta: cualquier saturacion <90%; Sa02 < 95%
en ambas extremidades en tres medidas separadas por 1 hora, o una diferencia absoluta
> 3% entre la mano vy el pie en las tres mediciones, cada una separada por una hora (20)
(21). Se coincide con el llamado de atencidon sobre la necesidad de implementar dicha
tamizacién en paises en via de desarrollo, donde no se han presentado iniciativas oficiales

para generalizar la practica (22).
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Existe otro método capaz de realizar una misma accién de tamizaje conocido como
prueba de hiperoxia que recae en evaluar la respuesta de la presion de oxigeno arterial
(PO2) tras la administracion de oxigeno al 100% por un periodo de tiempo de 10 minutos
realizada en los casos donde se busca hacer un diagndstico diferencial entre una
enfermedad cardiaca o pulmonar, consta en distinguir la causa de la desaturacion
indicada en recién nacidos con indices oximetricos <95%. Los pacientes con patologia
pulmonar asociada presentan una reduccién en los niveles de concentracion de oxigeno
alveolary en algunos el gradiente alveolar-arteriolar asciende, dato que no es observable
en anomalias cardiacas congénitas (23).
En dicha prueba debe realizarse una medicion basal de la pO2 de la arterial radial derecha
y de una arteria de la extremidad inferior cuando el nifio respira aire ambiente (FiO2 21%)
y tras la administracién de oxigeno al 100% (FiO2 100%). Cuando la pO2 se eleva hasta
100 mmHg, la cianosis es de origen pulmonar. Por el contrario, si el valor es menor a 70
mmHg, con elevaciones menores de 30 mmHg o una Sa0O2 sin cambio orienta
francamente hacia una causa cardiogenica ya que en muy raras ocasiones las cardiopatias
congénitas exponen un aumento en la concentracién de 02 arterial a >150 mmHg cuando
se tienen con oxigeno al 100% (23).
4. CONCLUSION
Las cardiopatias congénitas contindan siendo un problema de salud publica a nivel
mundial, la frecuencia con la que se presenta en nifios en alta principalmente en aquellos
con defectos cromosdmicos, pero muy variable, por lo que se destaca la relevancia de
una exploraciéon completa durante el periodo prenatal y neonatal asi como la
implementacién de un tamiz cardiolégico con el fin de reducir los indices de
morbimortalidad, sin embargo a pesar de todos los avances médicos y quirdrgicos, lo
primordial es lograr una deteccidn y manejo oportunamente asegurando un buen
prondstico en estos el nifio.
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