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RESUMEN

INTRODUCCION: En este estudio Se toma como referencia la unidad de
diagndstico y terapia fetal UNIFETAL ubicada en la Ciudad de Barranquilla por ser
el principal centro de manejo de alta complejidad de patologia materno-fetal, en
zona de la costa atlantica. El objetivo principal del estudio es describir y
caracterizar las malformaciones congénitas diagnosticadas por ecografia, en el
centro de referencia de terapia fetal Unifetal.

MATERIALES Y METODOS: Se realiz6 un estudio descriptivo retrospectivo de las
malformaciones diagnosticadas por ecografia, Se recolecto la informacion en el
periodo de septiembre del 2010 a abril del 2011, se realizaron 671 ecografias
obstétricas que correspondian a 392 pacientes, de los cuales se encontraron 52
pacientes con malformaciones fetales.

RESULTADOS: la incidencia de malformaciones fue del 13,2% presentandose las
malformaciones renales y de vias urinarias de mayor frecuencia en un 21,1%,
seguidas de alteraciones cardiovasculares en un 15,3% obteniendo un 3,8% de
alteraciones del ritmo fetal, solo se lograron entrevistar 57% de las pacientes, de
estas solo el 30% colaboro.

CONCLUSION: Las malformaciones de vias urinarias se presenté con mayor
frecuencia, las malformaciones cardiovasculares, a diferencia de otros estudios
presento una incidencia mucho mayor. La edad materna donde se presentaron
mas malformaciones fue el rango de edad entre 22 a 35 afios con edad promedio
de 26,5 afos.



PALABRAS CLAVE: malformaciones, ecografia obstétrica, trisomias,
cromosomopatias.

SUMARY

INTRODUCTION: This study is taken as reference unit UNIFETAL fetal diagnosis
and therapy located in the city of Barranquilla as the main center for managing high
complexity of maternal-fetal disease in the Atlantic Coast area. The aim of this
paper is to describe and characterize the congenital malformations diagnosed by
ultrasound, the reference center Unifetal fetal therapy.

MATERIALS AND METHODS: A retrospective study of malformations diagnosed
by ultrasound, the information was collected in the period September 2010 to April
2011, there were 671 obstetric ultrasound corresponding to 392 patients, of whom
52 were found patients with fetal malformations.

RESULTS: The incidence of malformations was 13.2% presenting renal
malformations and more frequent urinary tract in 21.1%, followed by cardiovascular
changes obtained by 15.3% to 3.8% of rhythm disturbances fetal, only managed to
interview 57% of patients, of these only 30% collaborate.

CONCLUSIONS: Urinary tract malformations occurred more frequently,
cardiovascular malformations, unlike other studies presented a much higher
incidence. Maternal age where there were more birth was the age range between
22 to 35 years with a mean age of 26.5 years.

KEY WORDS: malformations, obstetric ultrasound, trisomy, aneuploidy

INTRODUCCION

En Latinoamérica existe una base de datos ECLAMC de reportes sobre
malformaciones, las cuales se notifican cada 3 meses. Esta institucion fue creada
hace mas de 4 décadas inicialmente en Argentina, luego se expandio a los paises
de Uruguay y chile y a partir de la década de los 90 cubrié los 10 paises
suramericanos incluyendo Costa Rica y Republica Dominicana, con el fin de
observar la prevalencia de cada pais y determinar posibles causas ambientales

().

Caracterizar las malformaciones nos abre una vision, hacia el problema y la
incidencia en nuestra poblacion de malformaciones que pueden ser de diferentes
etiologias, como ambientales y cromosémicas, teniendo en cuenta que tanto la
notificacion como las descripciones de malformaciones realizadas en Colombia no
cobijan la zona del Caribe, y los reportes del ECLAMC (Estudio Colaborativo



Latino Americano de Malformaciones Congénitas) son en su mayoria de la zona
Pacifica y Andina de nuestro pais.

En este estudio Se toma como referencia la unidad de diagnostico y terapia fetal
UNIFETAL ubicada en la Ciudad de Barranquilla por ser el principal centro de
manejo de alta complejidad de patologia materno-fetal, en zona de la costa
atlantica.

El objetivo principal del estudio es describir y caracterizar las malformaciones
congénitas diagnosticadas por ecografia, en el centro de referencia de terapia fetal
unifetal.

MATERIAL Y METODOS

Se realiz6 un estudio descriptivo retrospectivo de las malformaciones
diagnosticadas por ecografia en el centro de referencia de terapia y diagnostico
fetal de la costa atlantica unifetal, con sede en la ciudad de Barranquilla. Con
previa autorizacién del comité ética médica de la institucién, Se recolectaron los
pacientes que se les habia realizado ecografia obstétrica en el centro y se
incluyeron los que presentaban algin tipo de malformacién. Iniciando la
recoleccion de la informacién en la base de datos del ecografo, luego se
obtuvieron los informes detallados de los reportes de las ecografias obstétricas y
se termind de recolectar la informacion por medio de una entrevista via telefonica
a las pacientes que se incluian en el estudio.

Se recolecto la informacion en el periodo de septiembre del 2010 a abril del 2011,
se realizaron 671 ecografias obstétricas que correspondian a 392 pacientes, de
los cuales se encontraron 52 pacientes con malformaciones fetales. Se obtuvieron
los numeros telefénicos de 30 pacientes a quienes se le realizaron entrevista
complementaria. Solo se logr6é informacion de 10 pacientes y el resto de las
pacientes no colaboraron.

RESULTADOS

De 392 pacientes y 671 ecografias obstétrica de Ill nivel en el centro de referencia
materno-fetal, con un promedio de 1,7 ecografias por paciente. Donde 52
pacientes que corresponde al 13,2% presentaban algun tipo de malformacion fetal,
realizado en periodo de septiembre del 2010 a abril del 2011 debido a que este
centro de referencia inicio su funcionamiento a partir de septiembre del 2010.
Encontrando las mayorias de las pacientes en un rango de edad entre 22 y 35
afos, con un promedio de edad de 26,5 afios, con una distribucion geografia, 30
pacientes provenian de Barranquilla, 10 pacientes provenian de la Guajira



Rioacha, 5 pacientes de la Bolivar ciudad Cartagena y 7 provenian del Cesar
Valledupar, presentandose las malformaciones renales y de vias urinarias de
mayor incidencia con un 21,1%(11) de los cuales el mas comun fue dilatacion
pielocalicial, La presencia de este hallazgo se ha asociado a una mayor incidencia
de cromosomopatias (3%), especialmente en el sindrome de Down. La
hidronefrosis leve es mas frecuente en la trisomia 21, mientras que la
hidronefrosis moderada/grave, rifiones multiquisticos o agenesia renal se presenta
con mas frecuencia en las trisomias 18 y 13. Hasta el momento no parece existir
una clara evidencia de que haya que ofrecer la realizacion del cariotipo en los
embarazos de bajo riesgo (2).

Las malformaciones cardiovasculares fue la segunda en incidencia del 15,3%, y se
incluyeron los hallazgos de alteraciones funcionales como las disrritmias fetales
las cuales se encontraron 2 pacientes, entre ellas 1 paciente con extrasistoles
ventriculares, con bloqueo AV asociado a comunicacion interventricular, de tipo
perimembranoso de 0,3 mm diagnosticada a la semana 30 de gestacion, de una
madre de 19 afos primigesta, con finalizacién del embarazo a las 33 semanas con
un peso de 2300 gr talla de 47cm acorde para la edad, con ingreso a UCI neonatal
presentando ictericia y diagnéstico de reflujo gastroesofagico, con ecocardiograma
posterior al nacimiento normal sin alteraciones, la madre refiri6 consumo de
alcohol y cigarrillo hasta las 7 semanas de embarazo. La otra paciente de 30 afios
también primigesta la cual presento embarazo con feto con bloqueo AV completo,
presentando parto por cesérea a las 37 semanas y 5 dias--, con peso y talla
adecuadas para la edad, sin necesidad de ingreso a UCI neonatal, con
electrocardiograma con ritmo sinusal, ecocardiograma sin alteraciones postnatal.

Se encontro la incidencia de alteraciones funcionales cardiacas del 3,8% un poco
mayor con las reportadas en otros paises como en Chile 1 al 3% o Brasil del 1,7%
(3). También se reporté sindrome de corazoén izquierdo hipoplasico asociado a
coartacion de la aorta, con diagndéstico de esta patologia a las 32 semanas y
nacimiento por cesarea a las 37 semanas 5 dias con peso al nacer de 2900gr talla
de 46 cm, requiriendo UCI neonatal y manejo por cirugia cardiovascular. Entre
otras malformaciones se encontr6 aneurisma del foramen oval, rabdomioma del
ventriculo derecho y comunicacion interventricular perimembranosa no se
pudieron concretar datos de estas pacientes pues no fue posible contactarlas.

Las malformaciones del sistema nervioso central se encontraron en 5 pacientes
gue corresponden al 9,6%, entre ellas 3 casos de malformaciones de fosa
posterior, cerebelo hipoplasico, y 2 anencefalias, no fue posible establecer el
desenlace perinatal de estos pacientes.

Las malformaciones de extremidades correspondieron al 6%, de las cuales se
observd 1 paciente con mesomelia del miembro inferior izquierdo, en el reporte
ecografico se describié como fémuratresico con pie rudimentario y pie talipes del
miembro inferior derecho, otra paciente se observdé en la ecografia fracturas
bilaterales de fémur tibia y peroné, diagnosticado a las 32 semanas, con una
adecuada relacion cardio-toracica sin fracturas costales, hallazgos compatibles



con osteogenesis imperfecta tipo I, no tenemos datos al nacimiento ni seguimiento
postnatal. 1 reporte de sirenomelia con fémur Unico, ausencia de tibia y peroné
con pie rudimentario o unipus, con ausencia de sacro y huesos pélvicos, no se
observoé siluetas renales ni vejiga, asociado a otros marcadores de aneuploidias
como TN aumentada y hueso nasal ausente, patologia congénita incompatible con
la vida con incidencia reportada de 1 y 2 por 100.000 y con cariotipos en su
mayoria normales, con relacion masculino-femenino 3 a 1, y se ha relacionado con
agentes teratogénicos como los derivados de la Vitamina A, abuso de sustancia
como cocaina, y casi en un 4% en madres con diabetes pregestacional por su
teoria vascular (4), no se logro establecer causa efecto en este caso por ser dificlil
contactar a la paciente. También se diagnostico feto compatible con displasia
0sea, a las 30 semanas con madre de 24 afos, encontrando en el reporte de
ecografia calota creciendo > P95 y huesos largos < P3.

Las malformaciones pulmonares y pared torcica, se encontraron 3 casos, 2
casos con diagnostico de adenomatosis quistica pulmonar al cual se les realizo
esclerosis intraquistica a las 16 y 18 semanas, con polidocanol sustancia
esclerosarte guiado por ecografia, con sobrevida de los 2 fetos y nacimiento a
término. La otra paciente de 38 afios con reporte de hernia diafragmatica
izquierda, diagnosticada a las 18 semanas, sin obtener datos del nacimiento o
manejo instaurado a este feto.

Se encontraron 2 pacientes que corresponden al 4% con ecografias entre las 11 a
13 semanas y 6 dias con aumento de la sonolucencianucal, madres de 40 y 30
afos, teniendo en cuenta que esta alteracion, es un marcador de
cromosomopatias con una correlacion del 73%, y 2 pacientes con higroma quistico
asociado a edema subcutaneo, ascitis diagnosticado a las 14 semanas y 25
semanas respectivamente con madres de 22 y 21 afios respectivamente. No se
encontrd ninguna alteracion facial.

Se observaron 2 (4%) casos interesantes de vesiculas vitelinas grandes mayores
de 7mm, diagnosticadas a las 5y 7,5 semanas, de madres con edades de 40y 38
anos respectivamente, terminaron en aborto espontaneo. Solo el 2% de estos
fetos evolucionan a término con malformaciones asociadas y casi el 100%
terminan en aborto (5).

Se evidenciaron en 5 fetos (9,6%) multiples malformaciones, se encontré en un
feto con diagnostico a las 24 semanas de foco ecogénico intracardiaco asociado a
mega uréter e hidronefrosis, en una madre de 31 afios. Otro feto con ecografia a
las 27 semanas, se encontré cordon umbilical con arteria umbilical Unica, con
presencia de megacisterna magna, quiste subaracnoideo, hipoplasia del vermix
cerebeloso, dedos de manos superpuestas y hueso nasal hipoplasico, edad de la
madre 24 afios. El tercer feto diagnostico a las 29 semanas con pie izquierdo
equinovaro, sindactilia del 4° y 5° dedo con sandal gap, implantacién baja de
orejas, micrognatia y dedos de manos superpuestos, en madre con 26 afos de
edad. El siguiente se diagnosticé a las 24 semanas con madre con 21 afios de
edad, con presencia de holoprocenfaliasemilobar, no se observan estructuras de



fosa posterior, transposicion de grandes vasos, adenomatosis quistica pulmonar
tipo I, dedos superpuestos, hipoplasia del hueso nasal, micrognatia y exoftalmos.
Se observé en un feto de 11 semanas 5 dias en una madre de 37 afos,
encontrando quiste subaracnoideo, manos superpuestas, micrognatia, ventriculo
anico y arteria umbilical Unica, se correlaciono con cariotipo fetal el cual reporto
trisomia 18 XX.

Con respecto a la gestacion gemelar, se una incidencia de 7,7%(4). 1 embarazo
monocorialbiamniético donde se reportdé en feto numero 1, ausencia de hueso de
la calota, con tejido cerebral en cavidad amnidtica, cambios compatibles con
excencefalia, el feto numero 2 con marcadores de aneuploidias negativos,
diagnostico que se hizo a las 12 semanas en madre de 23 afios, con nacimiento a
término del feto normal. 2 casos de embarazo gemelar con RCIU selectivo
diagnosticado a las 22 y 24 semanas, realizando en 1 de los 2 embarazos
escleroterapia del cordon umbilical del feto con RCIU severo a las 26 semanas,
para evitar el compromiso del feto sano, el otro embarazo evoluciéon normal con 2
fetos vivos a las 36 semanas. 1 embarazo gemelar monocorialbiamniotico, el cual
se diagnosticd sindrome de transfusion feto-fetal, compatible con malformacion
vascular a nivel placentario, y se realizd fotocoagulacion con laser a las 22
semanas, obteniendo fetos vivos a las 34 semanas.

El hidrops fetal se encontré una incidencia de 5,8%(3), 1 feto con hidrops fetal con
corazon morfolégicamente normal, derrame pleural y pericardico severo, doppler
fetal severamente alterado, presentando 6bito fetal a las 28 semanas, con reporte
de cariotipo fetal compatible con trisomia 21, sindrome de down, en madre de 36
afos. El segundo feto con hidrops fetal, con embarazo de 29 semanas, con
derrame pericardico y pleural con cardiomegalia, insuficiencia tricispidea,
hematomegalia, microcalcificaciones del SNC, dilatacion del seno portal, de
etiologia infecciosa, madre de 21 afios, no hay datos de desenlace perinatal.

DISCUSION:

En un estudio realizado en Colombia, el cual era detectar las malformaciones
congénitas diagnosticadas por ecografia prenatal en 3 centros hospitalarios de
Bogota, donde encontraron un total de 12760 nacidos vivos, de los cuales hubo
382 con malformaciones congénitas (2,9%), el promedio por ecografias fue de
3,47, solo el 49% de las malformaciones fueron detectadas por ecografia prenatal,
y la mayoria se detect6 en el tercer trimestre, se concluyé que la tasa de deteccion
prenatal por ecografia es muy baja, y hace necesario mejorar la calidad y la
tecnologia de la deteccion de las malformaciones (6).

Otro estudio que se realizd6 en Colombia en 78 pacientes con diagnostico
ecografico de malformaciones, con una edad promedio de 26 afos, se registré que
el 5% se relaciond a exposicion a teratdgenos en el primer trimestre, 15% tenian
antecedente familiar de malformaciones, y el 10% presentaba enfermedades



sistémicas concurrentes con el embarazo. Las anomalias de vias urinarias y
sistema nervioso central fueron las mas comunes (7).

En este trabajo se encontré una incidencia mayor, por el poco tiempo que se
utilizé para recoger la muestra, y no contar con otro centro de referencia. La
correlacion del diagnostico ecografico y clinico de las malformaciones es muy
importante para evaluar calidad de la técnica, pero solo en el 19% de las pacientes
se pudo correlacionar desenlace perinatal y correlacion clinicamente.

La relacion causa efecto fue muy dificil cumplirla, debido a que solo se lograron
contactar el 57% de las pacientes y de estas el 80% no quisieron colaborar con el
estudio y se obtuvo un promedio de ecografias por paciente de 1,7.

Se observé un comportamiento similar en las de mayor incidencia como las
malformaciones de vias urinarias, pero en nuestro estudio se encontr6 una
incidencia mayor de malformaciones cardiovasculares y lo mas interesante es la
incidencia de 3,8% de alteraciones funcionales del ritmo cardiaco, que comparado
con reportes en otros paises como en Chile y Brasil no supera el 3%.

Cabe resaltar en nuestro estudio, se incluyé el sindrome de transfusion feto fetal y
RCIU selectivo en gemelos monocorialesbiamni6ticos, por considerar la alteracion
de la placenta como una malformacion vascular.

CONCLUSIONES:

Las malformaciones de vias urinarias se presentaron con mayor frecuencia,
estuvo acorde con los reportes de estudios previos. Las malformaciones
cardiovasculares, a diferencia de otros estudios presento una incidencia mucho
mayor, y las alteraciones del ritmo fetal tienen una incidencia mayor cuando se
compara con otros estudios.

La edad materna donde se presentaron mas malformaciones fue el rango de edad
entre 22 a 35 afios con edad promedio de 26,5 afios.

Faltan estudios donde involucren otros centros de referencia, con una muestra
mas significativa. No se logro correlacionar causa efecto de las malformaciones, y
la relacién diagnostica entre la ecografia prenatal y los hallazgos clinicos al nacer.
Faltan estudios de prevalencia en nuestra region de malformaciones, para
determinar el comportamiento de estas en el tiempo, y definir un posible patrén
causal.

En las 10 pacientes a las cuales se les realizo el interrogatorio lo siguiente: la
mayoria de las pacientes tuvo parto por cesarea. La mayoria de los fetos tuvieron
un adecuado peso al nacer. Cirugia fetal e ingreso a UCI Gracias al diagndstico
temprano ecografico el cual impacto en mortalidad. Los mas datos son
insuficientes para analizar o mostrar relacién debido a la no colaboracion del resto
de pacientes.
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TABLAS DE RESULTADOS

Cuadro 1. Resultados de Malformaciones genéticas encontrados

Cuadro n.2. CARACTERISTICAS DE LA POBLACION




Cuadro n.3. RESULTADOS OBTENIDOS POR VARIABLES

EDAD GESTACIONAL DE FINALIZACION
21- 28 semanas
29-36 semanas
>37 semanas
Parto por ceséarea
Parto vaginal
Aborto
RECIEN NACIDO VIVO
RECIEN NACIDO MUERTO
MUERTE NEONATAL (Displasia osea)
PESO AL NACER
1.000- 2000 GR
2.000-3000 GR
> 3.000 GR
Ingreso a UCI
Cirugia neonatal
Examen Eco-cardio-gamagrafia
Cariotipo (Hidrops fetal)
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