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RESUMEN

OBJETIVO: Describir el perfil epidemioldgico de las mujeres que han tenido un hijo con
anomalia fetal que consultan a la clinica de ultrasonido del Hospital de Ginecologia y
Obstetricia del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social durante enero del 2006 a
diciembre 2010. METODOLOGIA: Estudio descriptivo, en el que se describié el perfil
epidemioldgico de las pacientes con diagnostico de anomalia fetal en un universo de 75
pacientes, ademas se realizé una relacién de la presencia de anomalias fetales con el
perfil epidemioldgico de la poblacién estudiada. RESULTADOS: Se realiz6 un estudio
descriptivo evaluando un total de 75 pacientes que asistieron a la clinica de ultrasonido
del modulo 9 del Hospital de Ginecologia y Obstetricia del Instituto Guatemalteco de
Seguridad Social, de la pacientes estudiadas CONCLUSIONES: Se realizé un estudio
descriptivo del perfil epidemiolégico de las pacientes con diagnostico de anomalia fetal
encontrando que la mayoria de las pacientes se encontraban en edad reproductiva
entre 20 y 29 afios solo un pequefio porcentaje son de edad avanzada entre 40 y 44
afios, el mayor porcentaje de las pacientes provenia del area urbana, segun la
ocupacion de las pacientes la mayor parte pertenecia a la poblacién laboral el mayor
porcentaje secretaria el resto de pacientes son derechohabientes. Se encontraba dentro
de su primer embarazo al momento del diagnéstico y en el segundo trimestre de
gestacidon en su mayoria. Se determind que las anomalias mas frecuentes fueron las
craneales, dentro de las cuales la hidrocefalia era la mas comun.

Palabras clave: anomalias congénitas, perfil epidemiolégico.



I. INTRODUCCION

Las anomalias fetales son patologias que tiene su origen en algunas de las etapas
embrionario-fetales. Constituyen un defecto que puede ser estructural o funcional de
cualquier 6rgano o regién del cuerpo, detectados a simple inspeccién o con estudios mas
especializados los cuales estan presentes al nacimiento, y pueden ser de causa genética
y/o ambiental. La anomalia que perjudica significativamente la funcién normal de la parte
afectada, reduce la expectativa de viday se evidencia en el examen fisico o bien con
estudios especiales, se clasifica como anomalia congénita mayor. Las anomalias

menores son aquellas que no comprometen la vida del paciente. (2, 3, 6, 33)

A nivel mundial las anomalias congénitas se presentan en un 2-3% de todos los
nacimientos y la mitad de estas pueden ser prevenibles. El Programa Metropolitano de
Atlanta de Defectos Congénitos, reportd para el periodo de 1989-1994 una tasa de
prevalencia de 15.31 por 1,000 nacidos vivos. En América Latina las anomalias

congénitas son responsables de por lo menos el 72% de los oObitos fetales. (5, 8, 9, 30)

A nivel nacional para los afios 2001-2003 se reportdé una tasa de prevalencia de
anomalias congénitas mayores externas en recién nacidos a nivel hospitalario de 36 por

10,000 nacidos vivos; cifras que son altas para la poblacién guatemalteca. (5, 9)

Por mucho tiempo las anomalias no eran conocidas hasta el momento del nacimiento, sin
embargo gracias a la tecnologia del ultrasonido se han podido detectar las anomalias
congénitas en el periodo perinatal siendo actualmente el ultrasonido la prueba
diagnéstica mas eficaz para el pesquisaje de este tipo de malformaciones, lo cual permite

estudiar posibles tratamientos intrautero o inmediatamente después del nacimiento.

Sin embargo, estudios como el realizado por RADIUS (Routine Antenatal Diagnostic
Imaging with Ultrasound trial) consideran que es relativamente baja la tasa de
identificacion de anomalias congénitas, detectando Unicamente un 35% de las anomalias

antes de nacer y apenas 17% antes de las 24 semanas de gestacion. (5, 29, 30)



Toda mujer en edad fértil debe planificar seriamente su embarazo, incluyendo el consejo
genético prenatal para aquellos casos de enfermedades hereditarias. S6lo asi se pueden
prevenir algunas graves enfermedades discapacitantes como los defectos del tubo neural
(DTN). El 90-95% de los casos ocurren en familias sin historia previa, pero se puede
disminuir en mas del 50% su ocurrencia con medidas de prevencién primaria como los
aportes periconcepcionales de acido fdlico, situacién que ya ha sido demostrada en varios

paises.

De todas las malformaciones los defectos del tubo neural clasico (acranea/ anencefalia,
espina bifida, cefalocele) corresponden al grupo mas frecuente de malformaciones
estructurales después de las cardiopatias congénitas. Los defectos del tubo neural tienen
hoy dia una incidencia muy variable en todo el mundo, pues dependen de la raza, region
geografica, posibilidad de interrupcion del embarazo y aplicacion de programas de
fortificacion de alimentos con acido félico. Estos defectos tienen un riesgo de recurrencia
de 3-5% para un segundo embarazo o si uno de los progenitores es portador de este tipo

de defecto.

Es por ello que se planteo la necesidad de realizar un estudio en donde se determiné el
perfil epidemiolégico de las pacientes con diagnostico de anomalia fetal por ultrasonido

en el Instituto Guatemalteco de Seguridad Social.

Se realiz6 un estudio descriptivo, encontrando que en la poblacion estudiada la edad mas
frecuente de las pacientes con diagnostico de anomalias fetales es de 20 a 29 afios con
una media de 26 afos y una desviacion estandar de 5, siendo la mayoria primigestas, el
grupo de anomalias mas frecuente fueron las craneales dentro de las cuales la

hidrocefalia es la mas comun.



. ANTECEDENTES

2.1 Generalidades

Anomalias congénitas:

‘Las anomalias congénitas son anormalidades estructurales o funcionales que se
producen en un érgano o region del cuerpo resultante de un proceso anormal del
desarrollo y que estan presentes en lo momento del nacimiento.” Las anomalias
congénitas pueden ser Unicas o multiples, y de importancia clinica mayor o menor. Las
anomalias anatdémicas incluyen cambios de tamafo, forma, consistencia, densidad,
continuidad, color y posicion. EI 90% de los nifios con multiples anomalias tienen una
anomalia mayor concurrente. Los defectos mayores del desarrollo son mucho mas

comunes en embriones tempranos. (1, 2, 3)

Incidencia:

Aproximadamente el 3 0 4 por ciento de los recién nacidos tiene algun defecto congénito
grave. Algunos de ellos no se descubren hasta que el nifio crece. En el 7,5 por ciento
aproximadamente de los nifios menores de 5 afios se diagnostica un defecto de este tipo,
si bien muchos de ellos son insignificantes. (4)

Para Latinoamérica segun el Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones
Congénitas (ECLAMC) la prevalencia de anomalias congénitas al nacimiento es de un
3.4%. En Estados Unidos mas de 20% de las muertes en lactantes se atribuyen a
defectos del nacimiento; estableciendo un tasa de prevalencia de malformaciones letales
o discapacitantes de 1 por 1000 nacidos vivos. (4,5)

Para Guatemala, se han realizado diversos estudios que muestran diferentes
prevalencias segun el ambito y la patologia estudiada, asi para el afio 1993 se documento
gue el 30% de los mortinatos presentaban algun tipo de anomalia congénita, siendo mas
frecuentes las anomalias del tubo neural, anomalias cardiovasculares y malformaciones
gastrointestinales. Segun el Instituto Nacional de Estadistica, en el afio 2001 el 38.3%

de los nacidos vivos presento alguna anomalia. (6, 7, 8)



Para el ambito rural de Guatemala se estimd para el afio 2002 una prevalencia de
anomalias congénitas de 3 por 1000 casos. A nivel hospitalario para los afios 2001 —
2003 se estim6 una prevalencia de 36 por 10,000 nacidos vivos, alcanzando hasta un 41
por 10,000 nacidos vivos para la tasa especifica del afio 2002. En ambos estudios se
establecié una mayor frecuencia en los defectos del tubo neural. (5,8)

Otro estudio independiente y especifico para los defectos del tubo neural establecié una

prevalencia de 23.4 por 10,000 nacidos vivos a nivel hospitalario para el afio 2001. (9)

Etiologia:

A pesar de que en un 50-60% de las anomalias congénitas se desconoce la causa se ha

podido establecer que existen diversos factores que contribuyen a su aparicion.

Estos factores se pueden dividir en factores genéticos y factores ambientales, sin

embargo muchas anomalias son comunmente causadas por una combinacién entre

ambos. Otros factores incluyen: Factores teratogénicos, herencia multifactorial y factores

maternos. (2, 3, 5, 8)

v' Anomalias causadas por factores genéticos:

Los factores genéticos son las causas mas comunes de anomalias congénitas,
originan casi un tercio de los defectos del nacimiento.
Los factores genéticos inician anomalias por medios bioquimicos o de otra indole
en los niveles subcelular, celular o tisular. Las aberraciones cromosémicas son
comunes y se piensa que se encuentran en alrededor del 6% de los cigotos. Los
complejos cromosomicos pueden presentar dos tipos de aberraciones que son
numeéricas y estructurales y estas anormalidades afectan los cromosomas del
sexo, los autosomas o0 ambos.
Las anormalidades cromosémicas numéricas se deben a falta de disyuncién, un
error en la divisién celular en el que no se separa un par de cromosomas o dos
cromatides en la mitosis 0 meiosis. En este tipo se pueden incluir la aneuploidia
gue consiste en cualquier desviacion del niumero diploide de cromosomas, la
causa principal de aneuploidia es la falta de disyuncién durante la division celular,
ello origina una distribucién desigual de un par de cromosomas homdlogos en las
células hijas.
Las anomalias cromosémicas estructurales resultan de una rotura cromosomica
gue es inducida por diversos factores ambientales, radiacién, farmacos, quimicos

o virus. Estas incluyen:



- Translocacién: es la trasferencia de un fragmento de un cromosoma
con otro no homélogo. Sidos cromosomas no homdélogos intercambian
fragmentos se llama translocacion reciproca.

- Eliminaciéon: se produce cuando un cromosoma se rompe y se pierde

una porcién del mismo.

Las anomalias por genes mutantes: estas constituyen el 7 — 8 % de las anomalias
congénitas o defectos del nacimiento. Una mutacién consiste en una pérdida o
cambio de funcién de un gen. Casi todas las mutaciones son perjudiciales y
algunas son mortales. Las anomalias que resultan de mutaciones de genes se
heredan al seguir las leyes de Mendel, en consecuencia se puede predecir la
probabilidad de su ocurrencia en nifilos de personas afectadas y en otros
familiares. (2, 3, 5, 8)

Anomalias causadas por factores ambientales:
Causan 7 — 10% de las anomalias congénitas. En estos se incluyen:
localizaciébn geografica o zonas de aislamiento geogréafico, clase
socioecondmica, contaminacion ambiental y radiacion. (4,5)

-Teratégenos: Cualquier factor o sustancia que pueda inducir o
incrementar el riesgo de defectos congénitos recibe el nombre de teratdgeno. La
radiacion y ciertos farmacos y toxicos son teratégenos. Diferentes teratégenos
pueden causar defectos similares si la exposicion a los mismos tuvo lugar en un
momento determinado del desarrollo fetal. Por otro lado, la exposicion al mismo
teratdgeno en distintos momentos del embarazo puede producir diferentes efectos.
Los 6rganos y partes del embrién son mas sensibles a estos durante los periodos
de diferenciacion rapida. Los teratégenos producen anomalias cuando se inicia la
diferenciacion celular, sin embargo sus efectos tempranos pueden causar la
muerte de un embridn antes de que se establezcan las anomalias.

Los teratdgenos mas comunes lo constituyen:

Farmacos:
Andrégenos y progestagenos, antibidticos como tetraciclina,
estreptomicina vy dihidroestreptomicina, Anticoagulantes con

excepcion de la heparina, anticonvulsivos, antineoplasicos,



Inhibidores de la enzima convertidora de angiotensina, acido
retinoico, tranquilizantes, antitiroideos.

Radiacion:

La exposicién a la radiacion ionizante puede lesionar las células
embrionarias lo que origina muerte de las células, lesiones
cromosémicas y retraso del desarrollo mental y del crecimiento
fisico.

Infecciones:

Rubéola: la mujer que no ha tenido rubéola debe vacunarse antes
de intentar quedar embarazada. La mujer embarazada que no ha
tenido la enfermedad ni se ha vacunado contra ella debe evitar el
contacto con quienes pudiesen tener la rubéola. En caso de
infeccion materna primaria durante el primer trimestre del embarazo
existe un riesgo de un 20% de que se produzca un sindrome de
rubéola congénita, el cual tiene como caracteristica catarata,
defectos cardiacos y sordera.

Citomegalovirus: puede provocar bajo peso al nacer, sordera y
retraso mental.

Varicela: produce retraso mental, atrofia de la corteza cerebral,
encefalitis, o dejar cicatrices de extension variable en la piel.

Sifilis: produce anomalias en los huesos, los dientes y retardo
mental.

Toxoplasmosis: puede producir microcefalia, hidrocefalia, ceguera y
retardo mental. (2, 3, 10, 11)

v' Factores Maternos:
Edad Materna: la edad materna avanzada es un factor de riesgo de alteraciones
cromosémicas del tipo no disyuncion. La edad paterna avanzada favorece las
nuevas mutaciones de afecciones dominantes; la consanguinidad favorece la

aparicion de afecciones recesivas. (2, 4, 8)

Ocupacion de la Madre: la mujer que trabaja fuera del hogar tiene mayor riesgo
reproductivo. S ha relacionado la exposicién laboral a algunos agentes con ciertas

anomalias congénitas.



Estados Febriles: Temperaturas mayores o iguales a 38.9°C se han relacionado
con ciertas malformaciones que incluyen retardo mental, microcefalia, hipotonia,
microftalmia, hipoplasia medio facial, micrognatia, labio leporino con o sin paladar

hendido y pabellones malformados.

Enfermedades Maternas no Transmisibles: Enfermedades cronicas tales como la
diabetes, epilepsia e hipertension arterial, estan muy relacionadas a anomalias
congeénitas. Es importante llevar control prenatal estricto e idealmente
preconcepcional; pues por ejemplo la diabetes en la gestante produce un
incremento de las anomalias en el feto de tres a cuatro veces mas comparadas
con gestantes no diabéticas y todo ello es debido tanto a la hiperglicemia,
hiperinsulinemia, a los episodios de hipoglicemia y a la hipercetonuria. La diabetes
estd implicita en anomalias del cierre del tubo neural, renal, cardiaco y del
musculo esquelético. (4, 5)

Nutricion:

Una alimentacion balanceada y un peso adecuado de la madre evitardn algunas
de las anomalias, pues tanto el bajo peso como la obesidad se han asociado a
patologia durante el embarazo y a anomalias congénitas como espina bifida,
onfalocele, cardiopatias congénitas. Evitar el consumo excesivo de vitaminas,
especialmente vitamina A; evitar la contaminacién quimica y microbioldgica de los

alimentos.

Una de las sustancias necesarias para un desarrollo apropiado es el folato (acido
félico). Una cantidad insuficiente del mismo en la dieta incrementa el riesgo de que
el recién nacido sufra espina bifida u otros defectos del tubo neural. Sin embargo,
como la espina bifida puede afectar a un feto en desarrollo antes de que la mujer
sepa que esta embarazada, las mujeres en edad fértil deberian consumir al menos
400 microgramos de folato al dia. Muchos médicos recomiendan a las
embarazadas que tomen suplementos vitaminicos en cantidades apropiadas,

ademas de seguir una dieta nutritiva. (12, 13, 14, 15)



En Guatemala a partir de mayo del 2003, se establecié la “Norma Nacional de
Suplementacion con Acido Félico a Mujeres en edad fértil y Embarazadas” con lo
cual se pretende disminuir el indice de anomalias congénitas prevenibles. (15)

Factores fisicos dentro del utero:

Una cantidad anormal de liquido amniético puede indicar o causar ciertos
defectos congénitos, pues el liquido amniético que rodea al feto dentro del dtero
lo protege de las lesiones Una escasa cantidad puede interferir el desarrollo
normal de los pulmones y las extremidades, o bien puede indicar una anomalia
renal que dificulta la produccién de orina. La acumulacién de liquido amnidtico
puede suceder cuando el feto tiene dificultades para tragar, un problema que
puede ser causado por un grave trastorno cerebral, como la anencefalia, o por una

atresia esofégica. (10)

Estilo de vida:

Como se menciond anteriormente el uso y abuso de sustancias asociados al
estilo de vida juegan un papel importante en el desarrollo de un embarazo, habitos
como el consumo de alcohol, drogas, tabaquismo pueden tener un efecto negativo
para el embrion y el feto. El tabaco se ha relacionado con aborto espontaneo,
prematurez, bajo peso al nacer, mayor tasa de mortalidad perinatal. El alcohol
puede producir restriccion del crecimiento intrauterino, microcefalia, hendiduras
palpebrales pequefias y retardo mental, conformando el sindrome de alcoholismo
fetal. Drogas: las anomalias que provocan son microcefalia, restriccion del

crecimiento intrauterino, lesiones cerebrales destructivas. (2, 3, 5, 10)

2.2 Clasificacion:

La clasificacion de las anomalias congénitas puede ser bajo el aspecto clinico o
fisiopatolégico.
Clasificacién Clinica:
Estas pueden ser:

Anomalia congénita mayor: Anomalia que perjudica significativamente la funcién normal

del cuerpo (de la parte afectada) o que reduce la expectativa de vida. Estas a su vez se



subdividen en Externas: apreciables al examen clinico; e Internas: las que para su
diagnostico se requieren estudios especializados.

Anomalia congénita_ menor: Anomalia que tiene primordialmente afeccion cosmética.

Pueden encontrarse hasta en un 4% de los individuos

Clasificacién Fisiopatolégica:

Este tipo se divide en:

Malformacion:

Es un defecto morfolégico de un 6érgano, parte de éste o region mayor del cuerpo que
resulta de un proceso de desarrollo intrinsecamente anormal; lo cual implica que el
potencial de desarrollo del primordio es anormal desde el inicio, por ejemplo
anormalidades cromosdmicas de un gameto en la fecundacion.

Deformacion:

Es una forma, aspecto o posicion anormal de una parte del cuerpo que resulta de fuerzas
mecanicas, por ejemplo, compresién intrauterina por oligohidramnios.

Desorganizacion (Disrupcion):

Es un defecto morfolégico de un 6rgano, parte de éste o regidbn mayor del cuerpo, que
resulta de una alteracion extrinseca o interferencia de un proceso de desarrollo normal en
forma original. Entre sus causas estan las infecciones virales intrauterinas como la
rubéola y herpes virus, las bandas amnidticas y la isquemia de tejidos secundaria a
cualquier factor. Una desorganizacion no es hereditaria pero los factores hereditarios
pueden predisponer a una desorganizacion e influir en el desarrollo de la misma.
Displasia:

Es un defecto estructural que resulta de la organizacion celular anormal, que como regla

afecta solo a un tipo de tejido del cuerpo; por ejemplo la condroplasia. (2, 3, 16)

Anomalias Congénitas Mayores Externas:

DEFECTOS DEL TUBO NEURAL:

Los defectos del tubo neural son malformaciones congénitas que se deben al fallo en el
cierre del tubo neural, que se produce entre la tercera y cuarta semana de vida, o bien
puede producirse por la reapertura de una regién tras su cierre adecuado (el cierre normal
ocurre alrededor del dia 28 del desarrollo in Gtero). El tiempo critico o mas importante

para el desarrollo del cerebro es de 3 a 16 semanas. (4, 7, 9, 14, 17, 18)



Todas estas anomalias se caracterizan por alteraciones en el tejido neural y en las
estructuras 6seas o de tejidos blandos que las rodean (meninges, arcos vertebrales,
musculos dorsales y piel). Los defectos pueden abarcar desde una abertura pequefia en
el conducto vertebral posterior, usualmente de caracter subclinico, hasta la falta del cierre
de todo el tubo (craneoraquisquisis).

Tipos de Defectos del tubo Neural:

Espina Bifida:

Incluye diversas entidades caracterizadas por fusién incompleta de los arcos vertebrales
con la protrusion de un saco que contiene las meninges, la médula espinal o las raices
nerviosas, con dafio permanente a la médula espinal y los nervios raquideos. Constituye
una de las malformaciones neurolégicas mas frecuentes que en un 80% de los casos se
asocia a hidrocefalia.

Espina Bifida Quistica:

Es el saco que protruye puede contener liquido cefalorraquideo (meningocele), médula
espinal (mielocele), meninges, liquido cefalorraquideo, médula espinal y raices raquideas
(mielomeningocele).

Meningocele:

Es cuando el saco contiene meninges vy liquido cefalorraquideo. La médula espinal y sus
raices raquideas se encuentran en su posicion normal.

Mielomeningocele:

Se da si la médula espinal, las raices nerviosas o0 ambas se encuentran dentro del saco.
El defecto esencial en el mielomeningocele es el fracaso restringido del cierre del tubo
neural posterior, alrededor de 80% de las lesiones sucede en el area lumbar (tronco
lumbar, lumbosacro) quiz& porque es la Gltima area del tubo neural que se cierra.

Espina Bifida Oculta:

Consiste en un defecto sin protrusion de la médula espinal ni de las meninges. La
mayoria de las personas no tiene sintomas ni signos neuroldgicos y lo habitual es que la
anomalia no tenga ninguna consecuencia.

Mielocistocele:

Es una lesion lineal multiquistica en el epéndimo que se continGa con el canal central del
corddn en el &rea baja lumbar o sacra. Se encuentra cubierta por piel, puede o no estar

asociada con compromiso nervioso y ocurre en el 75 a 80% de las extrofias de la cloaca.
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Anencefalia:

Es una malformacién del extremo anterior del tubo neural y se caracteriza por la ausencia
del encéfalo y las cubiertas craneales, quedando asi expuesto tejido hemorragico y
degenerado que se extiende desde la lamina terminal hasta el agujero occipital. Se inicia
aproximadamente a los 28 dias de gestacion, alterandose el desarrollo del
proscencéfalo.

Encefalocele:

Es una malformacién congénita del craneo que da por resultado la herniacién de las
meninges Yy el tejido cerebral. La localizacion mas frecuente es la region occipital. Puede
estar asociado a otras malformaciones y deformidades. La frecuencia de esta
malformacién es 10 veces menor que la de los defectos del cierre del tubo neural en el
raquis. Los lactantes con encefalocele tienen mas riesgo de presentar hidrocefalia por
estenosis del acueducto, malformacion de Chiari o Sindrome de Dandy Walker, ademas
pueden presentar problemas visuales, microcefalia, retraso mental y crisis convulsivas.
Craneorraquisquisis:

Se refiere a un DTN en el cual el defecto craneal abierto (anencefalia) esta en continuidad
con la médula espinal (disrafia espinal). En este caso hay un fracaso total del cierre del
tubo neural. Esta anomalia se produce entre los 32 y 36 dias de amenorrea.

Otras Anomalias:

Hidrocefalia:

Es el agrandamiento de los ventriculos cerebrales debido al incremento del liquido
cefalorraquideo, el cual resulta de un desbalance en su produccion y resorcion. Puede

ser diagnosticada facilmente, mediante la medida del perimetro cefalico.

ANOMALIAS GASTROINTESTINALES:

En cualquier parte del tracto gastrointestinal pueden producirse defectos congénitos (el
eso6fago, el estdbmago, el intestino delgado, el intestino grueso, el recto o el ano). En la
mayoria de los casos, este defecto supone un desarrollo incompleto de algin érgano, que
suele causar una obstruccion. Por lo general, debe usarse cirugia correctora para estos
defectos. (17, 19, 20)

Entre estos defectos estan:
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Onfalocele:

Es un defecto en el centro de la pared abdominal central a través del cual sobresalen los
organos abdominales. A través de un onfalocele pueden sobresalir distintas porciones del
intestino y otros érganos abdominales, dependiendo del tamafio del defecto. (21)
Gastrosquisis:

Resulta de un defecto de la pared abdominal lateral derecho al cordén umbilical y
generalmente mide de 2 a 4 centimetros de didmetro. El intestino esta desprotegido del
saco o remanente, aparece anormal, engrosado debido a su extendida exposicion al
liqguido amnidtico. (22)

Otros 6rganos como la vejiga, rifiones, ovarios y Utero pueden estar contenidos junto
con la masa eviscerada. El cordon umbilical tiene una inserciébn normal. Menos de uno de
cada cuatro pacientes con gastrosquisis tiene defectos adicionales, que incluirian

agenesia renal y de vejiga. (23)

ANOMALIAS FACIALES:

Los defectos mas frecuentes de la cara son el labio hendido o leporino y el paladar
partido.

Labio leporino es una hendidura que se presenta desde las primeras semanas de vida
intrauterina. Esta hendidura corre en sentido vertical hacia arriba desde el borde
bermelléon del labio hasta el piso de la nariz, deformando muchas veces el paladar
produciendo deformacién de la boca y alterando su funcién; es decir que es la unién
incompleta del labio superior, habitualmente justo por debajo de la nariz.

El paladar partido es un paso anormal a través del techo de la boca (paladar duro) hacia
la via respiratoria de la nariz.  El paladar partido interfiere la alimentacién y el habla.
Ambas fisuras (labial y palatina) suelen coincidir y afectan aproximadamente a 1 de cada
600 o 700 recién nacidos. La fisura labial se produce en aproximadamente uno de cada
1 000 nacimientos y la palatina sola afecta a aproximadamente 1 de cada 1 000 nacidos
Vivos.

Otro tipo de defecto facial es el maxilar inferior (mandibula) pequefo. Si la mandibula es
demasiado pequefia, como ocurre en el sindrome de Pierre Robin y el de Treacher
Collins, el recién nacido puede tener dificultades para comer. Esta patologia es corregible
con cirugia. (4, 24, 25)
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DESORDENES MUSCULOESQUELETICOS
Son los trastornos que afectan el sistema musculo-esquelético manifestdndose en los
huesos, articulaciones y tejidos. (2, 18, 20)

Los desérdenes musculo-esqueléticos se pueden ser:

Malformaciones Congénitas:

Sindactilia, amelia, meromelia, micromelia, focomelia, bimelia.

Deformidades Congénitas:

Luxacion de la cadera, pie metatarso varo, pie calcaneo valgo o talo valgo y pie equino

varo.

Sindactilia: Es la anomalia congénita mas comdn en las extremidades superiores y
representa un fallo de la separacion de dos dedos. Este fallo de la separacion ocurre
entre las semanas quinta y octava de gestacion. La sindactilia se clasifica segun la
interconexion entre los dedos en: completa, incompleta, simple, compleja.
Melias: La extremidad ausente (amputacion congénita) es un trastorno en el que falta
alguna extremidad al nacer (un brazo, una pierna o bien parte de uno u otra).
A menudo se desconoce la causa. La talidomida, un farmaco utlizado por algunas
mujeres embarazadas a finales de la década de los afios 1 950 y comienzo de los afios 1
960 para las nduseas matinales, fue retirada del mercado cuando se la identific6 como la
causa de esta clase de defectos. La talidomida provocaba el desarrollo de apéndices
similares a aletas en lugar de los brazos o las piernas. (11)
Se subdividen en:
» Falta de un miembro: amelia.
= [Falta del segmento de 1 miembro: meromelia.
= Presencia de un miembro que puede llegar a ser normal pero mas
pequefio: micromelia.
= Anomalia en la que al miembro le falta el segmento mas proximal,
causado sobre todo por el tranquilizante talidomida: focomelia.
= Miembros en lugares extranormales: miembros supernumerarios.

=  Miembro en un lugar anormal: bimelia.

Pie Calcaneo Valgo o Talo Valgo: Consiste en un pie absolutamente plano y a veces algo

convexo, que en reposo permanece a menudo en dorsiflexion formando angulo agudo
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con la pierna. El tratamiento se basa en enyesar los pies en posicion de equino varo

durante 4 a 6 semanas, repetidas veces si es necesario. (11, 19)

Pie equino varo: Se trata del clasico pie zambo con una fuerte hiperextension del pie, con
curvatura del mismo hacia adentro, constituye a menudo un defecto Unico, pero no raras
veces se asocia con luxacién congénita de la cadera, mielomeningocele y otros defectos

congeénitos.

El pie zambo: Es una enfermedad en la que el pie presenta una forma o posicion anormal.
El arco del pie puede ser muy alto o el pie puede estar inclinado hacia dentro o hacia
afuera. El verdadero pie zambo esta causado por anomalias anatémicas. A veces los pies
parecen anormales debido a la posicién del feto en el Utero, pero en este caso no se trata

de talipes verdaderos.

ANOMALIAS GENITO-URINARIAS

Genitales Ambiguos

Se denominan genitales ambiguos aquellos érganos que hacen dificil clasificar el sexo del
recién nacido como femenino o masculino. El grado de ambiguedad varia. (26)

Entre los rasgos caracteristicos de los genitales ambiguos que se observan en nifios
genéticamente del sexo femenino estan: clitoris agrandado con apariencia de un pene
pequefo. La abertura uretral puede estar localizada a lo largo, por encima o por debajo
de la superficie del clitoris. Los labios pueden encontrarse fusionados a manera de
escroto y es muy comun que en estos casos se asuma que el nifio es del sexo masculino
con testiculos no descendidos, ya que en ocasiones se siente una masa de tejido por
dentro de los labios fusionados, lo que los hace parecerse mas al escroto con testiculos.
(19, 26, 27)

2.3 Diagnostico

Ultrasonido en Obstetricia:

Desde su introduccion definitiva a finales de los 60, la ultrasonografia ha llegado a ser
una muy util herramienta de diagnostico en Obstetricia. Los equipos mas comunmente
usados, se conocen como de “tiempo Real’, con los que se pueden capturar en un

monitor, los continuos movimientos del feto. Generalmente se utlizan para éste
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propésito, frecuencias de sonido muy altas (entre 3.5 y 7.0 megahertz). Estas frecuencias
se emiten a través de un transductor, el cual se pone en contacto con la piel del abdomen

materno. (28)

La informacion obtenida del reflejo de éstas ondas sonoras, es obtenida al reflejarse
(rebotar) en el mismo transductor, las que se analizan y se convierten en imagenes en
movimiento. Diferentes movimientos especiales, como los del corazén fetal, se puede
evaluar y medir en las imagenes que se despliegan en la pantalla. También se hacen
mediciones que nos evallan la edad gestacional, el tamafio y el crecimiento normal del
feto. (28, 29)

El ultrasonido se considera como un estudio seguro, no-invasivo, preciso y no caro, en la
investigacion del estado del feto. Progresivamente ha llegado a ser una herramienta
indispensable del ginecdlogo y juega a un papel importante en el control de la mujer
embarazada. (29, 30)

El uso principal del ultrasonido esta en las siguientes areas:

Diagnadstico de embarazo.

Amenaza de aborto.

Determinacion de edad gestacional y evaluacién de tamafio fetal.
Localizacion de la placenta.

Embarazos Mdltiples

Hidramnios y oligohidramnios

Malformaciones fetales (usualmente antes de las 20 semanas)

© N O g b~ bR

Otras areas:
a) Confirmacion de muerte intrauterina.
b) Confirmacion de la presentacion fetal en casos inciertos.
¢) Evaluacion de movimientos fetales, tono y movimientos respiratorios.
d) Diagnostico de anormalidades uterinas y pélvicas durante el embarazo

como fibromas (miomas) y quistes ovaricos.
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No hay ninguna regla rigida acerca del nUmero de ultrasonidos que una mujer debe tener
durante su embarazo. Un examen se solicita cuando se sospecha de alguna anormalidad
0 existan datos clinicos que lo sugieran.

Ultrasonido Obstétrico:

Los objetivos generales del ultrasonido de rutina durante el embarazo son:

= seleccionar a la poblacién de riesgo

= concentrar recursos

= disminuir la morbimortalidad perinatal.
En este dltimo aspecto, juegan un papel muy importante las anomalias congénitas. En
Europa es habitual la realizacion de ecografias fetales en el segundo trimestre para
detectar anomalias. En paises desarrollados, un 2 — 3 % de los fetos presentan
malformaciones estructurales severas, que suponen del 20 — 30% de la mortalidad
perinatal. La gran mayoria de estas malformaciones se dan en gestaciones de bajo

riesgo, por ello se ha aconsejado la ecografia para su diagnéstico oportuno.

Examen Ultrasonografico Entre Las 11 Y 14 Semanas:

Este examen se debe realizar de manera rutinaria cuando la disponibilidad de recursos
permite efectuar tres ultrasonografias durante el embarazo.

En él es posible evaluar la vitalidad fetal, certificar la edad gestacional y el nimero de
fetos, diagnosticar la corionicidad y amnionicidad en los embarazos miltiples y observar
la anatomia fetal gruesa.

La evaluacibn de la anatomia fetal gruesa se realiza examinando la indemnidad
estructural de la cabeza y la pared anterior del abdomen, y observando la presencia de

estbmago, vejigay extremidades.

Existen centros terciarios con protocolos de estudio de diagnéstico precoz de
aneuploidias. En ellos se realiza la medicion de la translucencia nucal (TN),
especialmente en aquellas madres con historia de aneuploidias, edad avanzada o en
presencia de malformaciones estructurales mayores. Este examen permitiria identificar
aproximadamente el 80% de las aneuploidias mas frecuentes. Ademas, cuando la TN
esta alterada (> 6 = 3 mm) existe una asociacion con las malformaciones cardiacas
mayores, por lo que se deberia hacer ecocardiografia en el segundo trimestre. Esta

informacién esta alin en etapa de estudio. (29, 30, 31, 32)
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Examen ultrasonografico entre las 18 y 24 semanas:
Este examen es el mas importante de los que se hacen en el embarazo. Si la
disponibilidad es so6lo de un examen de ultrasonido durante la gestacion, éste es el que

se debe efectuar para la poblacién general.

En este examen se realiza un estudio biométrico, anatémico y funcional del feto y la
madre. Desde el punto de vista anatomico se debe hacer un detallado examen de
cabeza, cara, cuello, térax, corazon, abdomen y extremidades al igual que de los anexos

ovulares.

Desde el punto de vista biométrico permite, con un error aceptable, precisar la edad
gestacional en aquellos casos que no tengan fecha de ultima regla confiable y no cuenten

con un examen ultrasonografico de 11 a 14 semanas o de primer trimestre.

La evaluaciéon anatémica del feto representa una buena oportunidad para realizar el

diagnostico de malformaciones fetales.

Aquellas pacientes pesquisadas con anomalias congénitas estructurales deben derivarse
a centros terciarios para estudio anatémico mas detallado y evaluar la posibilidad de

examenes diagnésticos de cromosomopatias. (29, 30)

Examen ultrasonografico entre las 30 y 34 semanas:
Este examen es el segundo en el caso de embarazos considerados como de bajo riesgo.
Esta fundamentalmente orientado a la evaluacién del crecimiento fetal. En él, evaluamos

la indemnidad de la unidad feto-placentaria y la ubicacién de la placenta. (29, 30)

Ultrasonido en la deteccién de malformaciones congénitas:

La deteccién de malformaciones anatémicas congénitas es uno de los objetivos de los
cuidados prenatales. La informacidn que se necesita para el diagnéstico y tratamiento de
la paciente obstétrica con una malformacion congénita fetal exige conocimiento de varias
disciplinas como diagnéstico por imagen, obstetricia, genética, cirugia pediatrica,

anatomia y teratologia. (1)
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Las malformaciones congénitas desempefian un papel decisivo en el programa de

reduccion de la mortalidad infantil.

La exploracion ecografica durante el embarazo, debe considerarse, no ya como un
método diagndstico de eleccion, sino como una técnica de rutina. Su aplicacion conduce
a la disminucién de la mortalidad perinatal. El ultrasonido constituye un valioso medio

para el diagndstico de las anomalias congénitas fetales. (1)

El principio fundamental del diagnostico de las malformaciones congénitas por ecografia
es la identificacion de la desviacion de la anatomia fetal. Las malformaciones congénitas
se identifican generalmente mediante ecografia por uno de los medios siguientes:
1. Ausencia de una estructura anatémica normal
2. Alteracion del contorno, forma, localizacién, caracteristicas
ecograficas o el tamafio de una estructura anatomica
normal.
Presencia de una estructura normal.
Biometria fetal anormal.

Movimiento fetal anormal.

La capacidad para detectar anomalias congénitas depende directamente de la habilidad
del ecografista, las pacientes que desean un diagnéstico prenatal de anomalias
congénitas deben ser referidas a centros con capacidad de realizar el diagnéstico

prenatal a la altura de las expectativas de la paciente. (1)

La sensibilidad, es decir, la capacidad de detectar una anomalia cuando existe realmente
en la autopsia o en el parto oscila entre el 16 — 92% para los embarazos incluidos en los

programas de deteccion sistémica.

Un diagnoéstico falso negativo puede llevar a la familia la carga emocional, médica, social
y econdémica debido al nacimiento de un nifio con una malformacién congénita. Los
diagnosticos falsos positivos pueden ser igualmente ominosos porque pueden provocar
una interrupcion del embarazo con un feto normal. La especificidad, es el parametro
estadistico que mide la capacidad de descartar un diagndstico cuando no esta presente y

se relaciona de forma inversa con la tasa de diagnéstico falso positivo. (1)
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Deteccion de anomalias fetales en el primer trimestre
Los avances en la tecnologia ecografica y el desarrollo de las exploraciones
transvaginales han revolucionado el estudio del feto en el primer trimestre. Las ventajas

de la exploracién en el primer trimestre son: (30)

v' Comprobacioén de la edad gestacional y exclusiéon de complicaciones precoces.

v Confirmacién de la gestacion mdultiple y valoracion de la corionicidad.

v Célculo correcto de la edad gestacional para estimar la fecha de parto y como
referencia para el despistaje bioquimico en el segundo y tercer trimestre.

v' Deteccion precoz de anomalias fetales.

v" Medicién del pliegue nucal para detectar cromosomopatias y como marcador de

otros sindromes y anomalias estructurales sobre todo cardiacas.

Aunque el diagnéstico de las anomalias fetales en el primer trimestres es importante, esta
técnica tiene una serie de desventajas entre las que se encuentran : dificultades técnicas
de la ecografia transvaginal, imposibilidad de detectar todas las anomalias debido a la
historia natural de algunas de ellas, dudas acerca de la trascendencia de algunas
anomalias menores, errores en el diagnéstico de anomalias fetales en el primer trimestre,
falta de confirmacién patolégica del diagnéstico, elevada tasa de abortos espontaneos en

fetos con anomalias importantes. (30)

Aunque muchas anomalias fetales pueden detectarse en el primer trimestre, otras tienen
una instauracién variable o s6lo aparecen en fases avanzadas de la gestacion y no se
detectan en la ecografia del primer trimestre. Se ha propuesto una clasificacion para las

anomalias basada en su historia natural:

Clase I: Anomalias de instauraciébn precoz en una edad gestacional constante como
anencefalia, espina bifida, holoprosencefalia, gemelos conjuntos, ciclopia, hendiduras

faciales, osteogénesis imperfecta, dextrocardia.

Clase I1l: Anomalias transitorias como engrosamiento del pliegue nucal, higromas
guisticos nucales o axiales, derrames pleurales o pericardicos, quistes de los plexos

coroideos, hidronefrosis, quiste mesentérico, intestino ecogénico.
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Clase lll:  Anomalias de comienzo variable o potencialmente inestables como la hernia
diafragmética, hidrocefalia, pie zambo, malformaciones de Dandy-Walker, coartacion de
la aorta, estenosis pulmonar, tetralogia de Fallot, estenosis adrtica, quiste ovarico,

megavejiga, encefalocele.

Clase IV:  Anomalias de instauracion tardia como la agenesia del cuerpo calloso,
procencefalia, quistes aracnoideos, microcefalia, atresia duodenal, atresia yeyunal,

atresia anal, tumores fetales, miocardiopatia hipertréfica, aneurisma ventricular.

El despistaje ecografico del primer trimestre sera (til en el caso de las anomalias de la

clase |y Il, pero tiene serias limitaciones para detectar anomalias de las clases lll y V.

Valoracion del sistema nervioso central por ultrasonido: (1,30)

Desde las investigaciones de Garret (1975-1976), Campbell (1973-1981), Kurjok -(1976-
1981), Hansmann (1971-1982), Bonilla-Musoles (1972- 1981), Gentili (1982), Valpe
(1982) y otros autores, la demostracion ecografica de malformaciones del sistema
nervioso central y periférico se ha convertido en parte de la medicina preventiva de la

mujer embarazada.

La valoracion ultrasonografica de fetal es un método muy sensible para el diagndstico de
defectos de SNC y permite la deteccion temprana y precisa de numerosas lesiones. En el
segundo trimestre (16 a 24 semanas) da una oportunidad ideal para visualizar el
contenido intracraneal. Cuando las imagenes son normales se excluye mas del 95% de

las anomalias mayores del SNC.

El ultrasonido permite detectar lesiones del parénquima cerebral entre las que se
destacan hidrocefalia, microcefalia, anencefalia, entre otras. Estas malformaciones se

pueden diagnosticar con exactitud sobre todo entre las 18-20 semanas de gestacion.

Anomalias craneales:
Anencefalia: es el defecto méas severo del tubo neural y es mortal. Se debe a un fallo en
el cierre del neuroporo anterior y se reconoce porque no se forma la béveda craneal. El

cerebro esta desorganizado a menudo es asimétrico y no estd completamente formado.
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La bdveda craneal suele estar osificada después de la 12 semana de gestacion y no se

debe hacer el diagnostico de anencefalia antes de esta fecha.

Encefalocele: Se caracteriza por un defecto en el craneo y en la dura a través del cual se
hernian las meninges y que esta revestido o no por piel. En la ecografia se detecta la
solucion de la continuidad en la calota en un 80% de los casos se localiza en la linea
media. Cuando el saco contiene parénquima cerebral se habla de encefalocele mientras
que si solo contiene liquido cefalorraquideo se llama meningocele. Se han detectado

encefaloceles en etapas precoces de la gestacion a partir de las 13 semanas.

Anomalias de la columna vertebral:

Las anomalias de la columna vertebral especialmente la espina bifida constituyen una de
las malformaciones fetales que se detectan con mas frecuencia. La anencefalia y la
espina bifida son los defectos mas frecuentes del tubo neural, con una frecuencia similar
aproximada de 1 de cada 1000 nacimientos aunque hay variaciones geograficas segun el
sexo fetal.

El diagnostico de las anomalias vertebrales esta intimamente ligado al de anomalias
craneales, la valoracion ecogréafica se basa en la visualizacién de los centros de
osificacion de la columna fetal. Cada vertebra tiene tres, uno en el cuerpo y otro en cada
unién pediculo-laminar. Se puede explorar rapida y sistémicamente en la ecografia de las

18-20 semanas, empleando tres planos de imagen: axial, coronal y parasagital.

Espina bifida: La espina bifida puede localizarse en cualquier segmento de la columna
vertebral pero la mayoria de los casos afectan la regidon lumbosacra. La espina bifida
puede clasificarse en abierta o cerrada, un defecto abierto es el descubierto o cubierto
solo por una fina membrana transparente. Los cerrados son los revestidos por piel o por

una membrana gruesa y opaca.

En la exploracién ecografica se observa en el plano axial una separaciéon anormal de los
centros de osificacion posteriores, en forma de U o V. Los nlcleos de osificacion pueden
estar delimitados con més nitidez de la habitual o ser mas alargados. Este rasgo no se
da cuando el defecto es abierto y ha habido un sobre crecimiento secundario del tejido
neural en relacién con la exposicion al liquido amnidtico. En el plano coronal también se

aprecia la separacion anormal de los centro de osificacion posteriores. La falta de
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integridad de la cubierta cutanea o la presencia de una saculacion se pueden detectar en
el plano axial o en el sagital. Cualquier alteracion de la incurvacién normal de la columna

se puede detectar en los planos coronal y sagital.

La espina bifida se asocia a varios signos en la cabeza fetal:

o Diadmetro biparietal pequefio para la edad gestacional.

e Ventriculomegalia

¢ Biconcavidad de los huesos frontales (cabeza en forma de limén)
e Obliteracion de la cisterna magna

e Cerebelo ausente o de morfologia anormal

La presencia de uno de estos signos craneales anormales indica que hay un defecto de la
columna vertebral, pero no hay correlacion con el tamafo del defecto. Dichos signos se
describieron inicialmente en fetos mayores de 16 semanas de gestacién pero con la
ecografia transvaginal pueden verse en fetos entre las 12 y las 17 semanas.

Agenesia del sacro y sindrome de regresion caudal:

La ecografia es el Unico método seguro para el diagnéstico prenatal de estas entidades.
En el sindrome de regresién caudal también hay hipoplasia de las extremidades inferiores
y puede haber anomalias genitourinarias, gastrointestinales, cardiovasculares y del
sistema nervioso central. La mayor parte de los casos se confirman hasta la 17 semana

de gestacion.

La sirenomelia se ha venido considerando parte de la secuencia de regresion caudal. Se

caracteriza por una fusion de las extremidades inferiores o una extremidad inferior Unica.

Valoracién de defectos de la pared abdominal: (1, 30, 33)
Las anomalias fetales de la pared abdominal son unas de las que se detectan con mas

frecuencia en las ecografias.

El intestino normalmente es extra abdominal en etapas tempranas de la embriogénesis
por lo que debe tenerse cuidado al hacer diagnostico de defecto de la pared abdominal

antes de la 12 semana de gestacion.
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Patologia de la pared abdominal anterior:

Entidades:

Exonfalos:  consiste en un retorno incompleto de los contenidos abdominales e la
cavidad en etapas precoces del embarazo. En su forma mas leve hay una pequeia
hernia intestinal en la base del cordon que puede ser muy dificil de diagnosticar. Los
exonfalos de mayor tamafio pueden ser mas grandes que el abdomen. EIl saco del
exonfalos consta de peritoneo y amnios y lo mas frecuente es que contenga asas

intestinales aunque cualquier érgano puede estar presente.

Gastrosquisis: el diagnostico de la gastrosquisis se realiza entre 16 y 21 semanas de
embarazo pudiéndose observar atresia de la pared, salida completa del contenido

abdominal y una perivisceritis.

Valoracion de las anomalias esqueléticas fetales: (30)
Las anomalias esqueléticas congénitas son relativamente frecuentes. Su etiologia es

variada y se clasifican en los siguientes grupos:

e Anomalias asociadas a sindromes o alteraciones cromosémicas.
¢ Anomalias 6seas aisladas las cuales son debidas a una anomalia del desarrollo o
una alteracién de una estructura previamente normal.

¢ Anomalias que traducen un trastorno generalizado de la formacién ésea.

En la ecografia rutinaria de las 18-20 semanas orientada a la deteccion de anomalias
hay que estudiar muchas estructuras 6seas. La medicién de la longitud del fémur y
del didmetro biparietal ayuda al diagnostico. El acortamiento de los huesos largos
por debajo de dos desviaciones estdndar en un feto cuya edad gestacional es
conocida es una indicacion para valorar atentamente todos los huesos, comparando

las longitudes 6seas.

Anomalias de cara y cuello:
El diagnéstico prenatal de las anomalias faciales del feto es importante por distintas

razones. Por un lado, las anomalias de la cara del feto se asocian frecuentemente a
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otras anomalias y pueden ser la pista que lleve a la deteccibn de la patologia

cromosomica o de un sindrome mas complejo.
Las tasas de deteccion de las anomalias faciales varian de unas series a otras en el 25%

y el 43% de la poblacion de bajo riesgo. La mayor parte de las anomalias pueden ser

detectadas por ultrasonido entre las 18 a 20 semanas.
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Ill. OBJETIVOS

3.1 OBJETIVO GENERAL

3.1.1 Describir el perfil epidemiolégico de las mujeres que han tenido un hijo con

anomalia fetal en el Hospital de Ginecologia y Obstetricia del IGSS*

3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

3.2.1 Describir las anomalias mas comunes diagnosticadas por ultrasonido en estas

mujeres.
3.2.2 Determinar la edad materna mas frecuente de las pacientes con diagnostico

de anomalias fetales.
3.2.3 Determinar el estado socioeconémico de las pacientes con diagnostico de

anomalia fetal.
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IV. MATERIAL Y METODOS

4.1 Tipo y Disefio de la investigacion:

Estudio descriptivo

4.2 Poblacioén:

Pacientes obstétricas atendidas en la clinica de ultrasonido del Hospital de Ginecologia y
Obstetricia con diagnostico de anomalia fetal durante enero del 2006 a diciembre del
2010.

4.3 Sujeto de Estudio:

Pacientes obstétricas atendidas en la clinica de ultrasonido.

4.4 Calculo de la muestra:
No se calculo muestra ya que se tomo a la totalidad de pacientes obstétricas que
acudieron a la clinica de ultrasonido del Hospital de Ginecologia y Obstetricia con

diagnostico de anomalia fetal.

4.5 Criterios de inclusion:

o Pacientes embarazadas a las que se le realiza ultrasonido durante el periodo de
enero del afio 2006 a diciembre del afio 2010 con diagnostico de anomalia fetal

e Que hayan resuelto el embarazo en el hospital

4.6 Criterios de Exclusion:

o Expedientes incompletos

4.7 Descripcion del Proceso de seleccién y tamafio de la muestra: Técnica,

procedimientos e instrumentos
Técnicas

Observacioén sistematica y traslado de informacion del expediente médico a la boleta de

recolecciéon de datos.
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Procedimientos

Se registraron 75 pacientes con diagnostico de anomalias fetales por ultrasonido. Se
reviso la base de datos de ultrasonido en el cual se encontré un subregistro ya que no
existia base de datos de ultrasonido en los afios 2006 al 2009 por lo que se busco
informacién en el libro de reportes de anomalias fetales de ultrasonido de las cuales se
encontraron 75 pacientes.

Se realizé un listado de numero de registro de los expedientes, se revisaron las historias
clinicas en el departamento de Registros Médicos del Hospital de Ginecologia y
Obstetricia y se procedid a revisar los registros clinicos.

Se solicitaron semanalmente expedientes, los cuales se tabularon paralelamente en una
base de datos electronica.

Ya recabados los datos pertinentes, se realizé el analisis correspondiente dar respuesta

a los objetivos planteados en la investigacion.
Instrumentos
Se utilizé la boleta de recoleccibn de datos que consta de tres segmentos: datos

generales, antecedentes y embarazo con diagnostico de anomalia fetal (ver anexos).

4.8 Operacionabilidad de Variables

VARIABLE CONCEPTO UNIDAD DE | ESCALA
MEDIDA
Anomalias genéticas | Trastornos genéticos | Cuantitativa Ordinal
0 alteraciones

cromosomicas
detectadas mediante

ultrasonografia

Edad Tiempo transcurrido | Cuantitativa Ordinal
desde el nacimiento

de un ser vivo

Paridad NUmero de | Cuantitativa Ordinal
embarazos

estimados en una

paciente
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Ocupacion Trabajo asalariado | Cualitativa Nominal
al servicio de un
empleador, sinénimo

de empleo.

Procedencia Origen de algo, se | Cualitativa Ordinal
utiliza para nombrar
la nacionalidad de

una persona

4.9 Anédlisis estadistico

e Procesamiento de los datos: Luego de obtenida la informacion necesaria
mediante el instrumento de recoleccion de datos se tabulo de forma manual y
posteriormente se realizo el procesamiento de datos apoyados en una base de
datos creada en el programa Epi Info, que luego fueron analizados.

e Analisis de datos: Primero se realizo un analisis de las frecuencias y porcentajes
para las variables epidemiolégicas que incluyen edad materna, ocupacion,
procedencia, paridad, trimestre del diagnostico y caracteristicas biolégicas que
incluyen diagnostico de anomalias fetales y anomalias més frecuentes, estimando
la proporcion (%) de cada una de ellas.

e Se determino si existia asociacion entre las anomalias fetales y edad materna,

ocupacion y paridad.

4.10 Aspectos éticos

Para la recoleccion de datos en las pacientes incluidas en el estudio se valoro el respeto
a la dignidad de la persona por trabajarse con pacientes con embarazos con feto vivo se
tomo en cuenta 8 aspectos éticos:

e Valor Social o Cientifico Servira de base para la atencién dentro del Hospital de

Ginecologia y obstetricia del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social.

¢ Validez Cientifica Obteniéndose datos confiables a partir de fuentes fidedignas.
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Seleccién Equitativa de los Sujetos Todas las pacientes embarazadas que
cumplieron con los criterios de inclusion tuvieron la misma oportunidad de beneficios

a partir del presente estudio.

Proporcion favorable del Riesgo-Beneficio La realizacibn de la presente
investigacion no implico ninguna clase de riesgo o complicaciones para las pacientes
participantes en el estudio.

Condiciones de Diadlogo Auténtico Se entro en dialogo con las pacientes para
establecer si desean o no estar incluidas en el estudio dando a conocer los beneficios
y los riesgos hacia su persona, asi mismo se resolvieron las dudas que pudiesen

surgir en ese momento.

Evaluacion Independiente  Las personas evaluadoras de este estudio de

investigacion no tienen el potencial de conflicto de intereses.

Respeto a los Sujetos Inscritos Existe la posibilidad de cambiar de decision aun
cuando se haya aceptado participar en el estudio sin ninguna sancion o recriminacion,

haciendo de su conocimiento que dicha informacion es confidencial

4.11 Recursos fisicos, humanos y financieros

4.11. 1 Humanos:

¢ Responsables de la investigacion

e Asesor de investigacion

¢ Revisor de investigacion

e Personal médico y paramédico del servicio de Ultrasonido Nivel Il del
Hospital de Ginecologia y Obstetricia del Instituto Guatemalteco de

Seguridad Social.
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4.11.2 Fisicos:

¢ |Instalaciones Hospital de Ginecologia y obstetricia del Instituto Guatemalteco de

Seguridad Social.
e Computadora
¢ Material de oficina

e Softwares

4.11.3 Financieros:

e Los gastos econdmicos seran costeados por la responsable de la investigacion.
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V. RESULTADOS

Tabla No. 1
Grupo etario de pacientes con diagnostico de Anomalias
fetales por ultrasonido en el HGO-IGSS durante enero
2006 a diciembre 2010

Grupo Etario Frecuencia %

15a19 4 5%
20a24 26 35%
25a29 25 33%
30a34 16 21%
35a39 2 3%
40 a 44 2 3%
TOTAL 75 100%

Desviacién estandar de 5 y mediana de 26.
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Tabla No. 2
Lugar de procedencia de pacientes con diagnostico de
Anomalias fetales por ultrasonido en el HGO-IGSS
durante enero 2006 a diciembre 2010.

Procedencia Frecuencia %
Ciudad 19 25%
Mixco 14 19%
Villa Nueva 10 13%
Amatitlan 7 9%
Jutiapa 4 5%
Antigua 4 5%
Retalhuleu 4 5%
San Pedro Sacatepéquez 3 4%
Chimaltenango 2 3%
Escuintla 2 3%
San Juan Sacatepéquez 2 3%
Quetzaltenango 1 1%
San Cristobal 1 1%
Solola 1 1%
Chiguimula 1 1%
Total 75 100%
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Tabla 3
Ocupacién de pacientes con diagnostico de
Anomalias fetales por ultrasonido en el HGO-IGSS
durante enero 2006 a diciembre 2010.

Ocupacion  Frecuencia %

Ama de casa 31 41%
Secretaria 17 23%
Operaria 12 16%
Dependiente 5 7%
Mantenimiento 4 5%
Maestra 3 4%
Enfermera 2 3%
Estilista 1 1%
Total 75 100%
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Tabla No. 4
Numero de miembros por familia de las pacientes
con diagnostico de Anomalias fetales por ultrasonido
en el HGO-IGSS durante enero 2006 a diciembre 2010.

No de miembros Frecuencia %
1-2 31 41%
3-4 36 48%
5-6 6 8%
mas de 7 2 3%
Total 75 100%

Desviacion estandar de 2 y mediana de 3.

Tabla No. 5
Ingreso econdmico familiar de las pacientes
con diagnostico de Anomalias fetales por ultrasonido
en el HGO-IGSS durante enero 2006 a diciembre 2010.

Ingreso econémico Frecuencia %
1000-1500 4 6%
1501-2000 20 29%
2001-2500 7 10%
mayor de 2501 39 55%
Total 70 100%

N: 70 pacientes ya que en 5 expedientes no se encontrd ingreso econémico.

Mediana de 2700 con un rango de 1000 a 9000.
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Tabla No. 6
Distribucion per capita del ingreso economico de las pacientes
con diagnostico de Anomalias fetales por ultrasonido
en el HGO-IGSS durante enero 2006 a diciembre 2010.

Distribucidn per cépita Frecuencia %

300-800 23 33%
801-1300 21 30%
1301-1800 10 14%
mas de 1801 16 23%
Total 70 100%

Media de 1,235 con desviacion estandar de 925 y mediana de 975.
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Tabla No. 7
Paridad de pacientes con diagnostico de Anomalias
fetales por ultrasonido en el HGO-IGSS durante enero
2006 a diciembre 2010.

Paridad Frecuencia %

Primigesta 28 37%

Secundigesta 24 32%

Trigesta 16 21%

Multipara 7 9%

Total 75 100%
Tabla No. 8

Trimestre de la gestacion al momento del diagnostico de
Anomalias fetales por ultrasonido en el HGO-IGSS
durante enero 2006 a diciembre 2010.

Trimestre Frecuencia %

Primero 0 0%

Segundo 44 59%
Tercero 31 41%
Total 75 100%
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Tabla No. 9
Grupo de Anomalia més frecuente diagnosticada por
Ultrasonido en el HGO-IGSS durante enero 2006 a
diciembre 2010.

Grupo de Anomalia Frecuencia %
Craneal 35 47%
Gastrointestinal 9 12%
Tegumento/Musculo esquelética 9 12%
Urinaria 9 12%
Facial 5 7%
Cardiacas 5 7%
Pulmonar 3 4%
Total 75 100%

Tabla No. 10
Anomalias craneales mas frecuente diagnosticada por
Ultrasonido en el HGO-IGSS durante enero 2006 a
diciembre 2010.

Craneales Frecuencia %
Hidrocefalia 11 31%
Holoprocencefalia 6 17%
Anencefalia 4 11%
Arnold Chiari Il 3 9%
Excencefalia 3 9%
Ventriculomegalia 3 9%
Encefalocele 2 6%
Hipoplasia ventricular 1 3%
Calcificacion del ventriculo izg. 1 3%
Microcefalia 1 3%
Total 35 100%
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Tabla No. 11

Anomalia cardiaca mas frecuente diagnosticada por
Ultrasonido en el HGO-IGSS durante enero 2006 a

diciembre 2010.

Cardiacas Frecuencia %
Clv 2 40%
Dilatacion del tercer ventriculo 1 20%
gemelo arcadico 1 20%
Pentalogia de Cantrel 1 20%
Total 5 100%

Tabla No. 12

Anomalia facial mas frecuente diagnosticada por
Ultrasonido en el HGO-IGSS durante enero 2006 a

diciembre 2010.

Facial Frecuencia %
Hipotelorismo 1 20%
Labio y paladar hendido 4 80%
Total 5 100%

Tabla No. 13

Anomalia gastrointestinal mas frecuente diagnosticada
por Ultrasonido en el HGO-IGSS durante enero 2006 a

diciembre 2010.

Gastrointestinal Frecuencia %

Gastrosquisis 4 45%
Atresia duodenal 1 11%
Atresia esofagica 1 11%
Onfalocele 1 11%
Signo de doble burbuja 1 11%
Sindrome de Prune Belly 1 11%
Total 9 100%
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Tabla No. 14
Anomalia tegumentaria/musculo esquelética mas
frecuente diagnosticada por Ultrasonido en el HGO-IGSS
durante enero 2006 a diciembre 2010.

Tegumentaria/Musculo esquelético Frecuencia %

Higroma quistico 5 55%

Displasia 6sea 4 44%

Total 9 100%
Tabla No. 15

Anomalia pulmonar mas frecuente diagnosticada por
Ultrasonido en el HGO-IGSS durante enero 2006 a
diciembre 2010.

Pulmonares Frecuencia %

MAQC I 3 100%
Total 3 100%
Tabla No. 16

Anomalia urinaria mas frecuente diagnosticada por
Ultrasonido en el HGO-IGSS durante enero 2006 a
diciembre 2010.

Urinaria Frecuencia %
Sindrome de Potter I 5 55%
Dilatacion pielocaliceal 1 11%
Displasia renal 1 11%
Hidroureter 1 11%
Pielectasia 1 11%
Total 9 100%
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Edad materna y su relacién con el grupo de anomalia

Tabla No. 17

mas frecuente diagnosticada por ultrasonido en el HGO-
IGSS durante enero 2006 a diciembre 2010.

GRUPO DE ANOMALIA

Grupo
Etario

15-19
20-24
25-29
30-34
35-39
40-44
TOTAL

Cardiaca

2
0
2
0
0
1
5

Craneal

0
9
14
10
1
1
35

Facial

GO OoOoOoOr h~O

Gastrointestinales

©O©OONMNNOUO

Tegumento/Musculo-
esqueléticas

O©OoOOFrNOU R

Pulmona

WOOOWOOo -~

Urinarias

OCOPFr Wk WPk

F

4
26
25
16

75

%

5%
35%
33%
21%

3%

3%

100
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Tabla No. 18

Ocupacion y su relacion con el grupo de anomalia mas
frecuente diagnosticada por ultrasonido en el HGO-

IGSS durante enero 2006 a diciembre 2010.

GRUPO DE ANOMALIA

Ocupacién

Ama de casa
Dependiente
Enfermera
Estilista
Maestra
Mantenimiento
Operaria
Secretaria
TOTAL

Cardiaca

OFRPPFPOOCO0OO0OO0OW

Craneal

(O8] =
U.I(D-bl—‘l\)HI\)HU-l

Facial

OFRPPFPOOCO0OO0OO0OW

Gastrointestinales

OWPRrROOOOOoOWuU

Tegumento/
Musculo-
esqueléticas

OMNMNNNOOOOW

Pulmonar

WFROORFrRrROORrOoO

Urinarias

OO WRrRLROOOWN

F

e w
Srwoou®

17

%

41%
7%
3%
1%
4%
5%

16%

23%
100
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Tabla No. 19
Paridad y su relacion con el grupo de anomalia mas
frecuente diagnosticada por ultrasonido en el HGO-
IGSS durante enero 2006 a diciembre 2010.

GRUPO DE ANOMALIA

Paridad Cardiaca Craneal Facial Gastrointestinales Tegumento/ Pulmonar Urinarias F %
Musculo-
esqueléticas

Primigesta 2 15 2 4 1 1 3 28 37%
Secundigesta 2 9 1 3 5 0 4 24  32%
Trigesta 1 9 1 1 3 1 0 16 21%
Multipara 0 2 1 1 0 1 2 7 9%
TOTAL 5 35 5 9 9 3 9 75 100
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Ingreso econdmico y su relacion con el grupo de

Tabla No. 20

anomalia mas frecuente diagnosticada por ultrasonido
en el HGO-IGSS durante enero 2006 a diciembre 2010.

GRUPO DE ANOMALIA

Ingreso
econémico

1000-1500

1501-2000

2001-2500
> 2500
TOTAL

Cardiaca

2
1
1
0
4

Craneal

2
13
1
16
32

Facial

OO WwWOo

Gastrointestinales

0
2
2
5
9

Tegumento/Musculo-
esqueléticas

0

0
3
6
9

Pulmonar

Wwooo

Urinarias

oO~NO PO

F

20

39
70

%

29

10

55
100
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Tabla No. 21
Distribucion per capita y su relacion con el grupo de
anomalia mas frecuente diagnosticada por ultrasonido
en el HGO-IGSS durante enero 2006 a diciembre 2010.

GRUPO DE ANOMALIA

Distribuciéon
per capita
300-800
801-1300
1301-1800
> 1801
TOTAL

Cardiaca

~rOOPFRW

Craneal Facial Gastrointestinales  Tegumento/Musculo-  Pulmonar
esqueléticas

10 3 4 2 0
11 2 2 3 0
5 0 1 3 0
6 0 2 1 3
32 5 9 9 3

Urinarias

OrFLPDNPE

F

23
21
10
16
70

%

33
30
14
23
100
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VI. DISCUSION Y ANALISIS

En el estudio realizado se encontré que el mayor porcentaje 68% de las pacientes se
encontraban en edad reproductiva entre 20 y 29 afios con una media de 26 y desviacion
estandar de 5, solo un 2.7 % son de edad avanzada que en este estudio no reflejan lo
descrito en la literatura ya que pacientes con edad avanzada son las que presentan mayor

riesgo de anomalias fetales puntualmente defecto cromosémico.

Un 25% de las pacientes provenia de la ciudad capital o municipios de la misma, en un bajo
porcentaje, algunos departamentos no incluyen los de region oriental ya que esos casos son
referidos a IGSS de zona 6, dentro de la ocupacion de las pacientes el 41% son
beneficiarias el 59% pertenecia a la poblacién laboral dentro de las cuales el mayor
porcentaje secretaria. El 94% de la poblacién presenta un ingreso mayor que el salario
minimo establecido en este pais. Con una media de distribucion per capita de 1235, con una

frecuencia entre 3 y 4 integrantes por nucleo familiar en un 48%.

El 37% de la poblacién se encontraba dentro de su primer embarazo al momento del
diagnostico, la edad gestacional de los casos descritos estaban durante el segundo
trimestre en un 58% ya que las anomalias fetales gruesas ya se evidencian a esas semanas
de gestacidon. Se determino que las anomalias mas frecuentes fueron las craneales en un
46%, seguida de gastrointestinal, musculo esquelética, urinaria y facial, entre las anomalias
craneales, la hidrocefalia presentando un 31%, cardiacas comunicacion interventricular en
un 40%, entre las anomalias faciales se encuentran labio leporino y paladar hendido, las
dentro de la clasificacion de gastrointestinales, gastrosquisis presento un mayor porcentaje
con un 44%.

Dentro de las anomalias tegumento/musculo esqueléticas el higroma quistico fue el mas
comun con un  55%, displasia ésea 44%, la anomalia urinaria mas frecuente es sindrome
de Potter Il con un 55%

Se determind en cuanto a la relacion de la edad gestacional con la presencia de anomalias
que el 34% fueron diagnosticadas en pacientes entre 20 y 24 afios de edad, el 41% de las
anomalias se diagnosticé en pacientes que no se encontraban laborando, y el 37% eran

pacientes primigestas.
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6.1 Conclusiones

6.1.1

6.1.2

6.1.3

6.14

6.1.5

6.1.6
6.1.7

6.1.8

La mayoria de las pacientes se encontraban en edad reproductiva entre 20 y 29
afios solo un bajo porcentaje son de edad avanzada entre 40 y 44 afios.

El mayor porcentaje de las pacientes provenia del area urbana.

Dentro de la poblacién laboral el mayor porcentaje era secretaria.

El nivel socioecon6mico, se encuentra dentro de la clase media segun el ingreso
econdémico y la distribucién per capita.

Al momento del diagndstico la mayor parte de la poblacién se encontraba dentro de
su primer embarazo.

El trimestre de la gestacion al momento del estudio fue el segundo trimestre.

Se determino que las anomalias mas frecuentes fueron las craneales, menos
frecuente gastrointestinal, musculo esquelética urinaria y facial.

Entre las anomalias craneales la de mayor frecuencia fue hidrocefalia , entre las
cardiacas comunicacién interventriculares, de las anomalias faciales constituyen
labio leporino y paladar hendido, de las gastrointestinales, gastrosquisis. De la
distribucion las tegumento/musculo esqueléticas, higroma quistico con un mayor
porcentaje seguido de displasias 6seas. Dentro de las anomalias renales el mayor

porcentaje de incidencia fue el Sindrome de Potter Il

6.2 Recomendaciones

6.2.1

6.2.2

6.2.3

Fortalecer grupos de apoyo entre las pacientes con diagnostico de anomalias
fetales.

Documentar en la clinica de alto riesgo a las pacientes con diagnostico de anomalia
fetal.

Continuar con programas de apoyo con charlas educacionales sobre anomalias
fetales en las pacientes que acuden a control prenatal a la consulta externa de

ginecoobstetricia.
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VIIl.  ANEXOS

8.1 Anexo No. 1

BOLETA DE ENCUESTA

AFILIACION:

EDAD PROCEDENCIA

OCUPACION

Diagnostico ultrasonografico

Normal Anormal por anomalia:

Anomalia que reporta

Faciales
Esqueléticas
Craneales
Genitales
Urinarias

Gastrointestinales

Semanas de gestacion en el momento del estudio:

Paridad:

o1



Via de Resolucion:

Informe de pediatria:

Informe Anatomopatologico:

Ingreso economico:

Distribucién per céapita:

Miembros de Familia:
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