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RESUMEN

Se determind la exactitud del ultrasonido en el diagndstico de las malformaciones congénitas de
56 embarazadas atendidas en la consulta territorial de genética comunitaria de San José de las
Lajas, acuyos fetos se les detectd alguna anomaliafetal Unicao multiple, desde el 1ro de enero
de 2004 hasta el 31 de diciembre de 2007. Latasa anual de anomalias fue de 122 por cada 10 mil
sonografias. Predominé el afio 2006 con 169.1 por cada 10 mil ultrasonidos. Las anomalias més
frecuentes por sistemaen e examen de ultrasonido fueron las del Sistema Nervioso Central,
seguida de | as alteraciones renoureterales y cardiovasculares. Las malformaciones que mostraron
unamejor correlacion entre sensibilidad y especificidad fueron las del sistema respiratorio, |0s
defectos de la pared toracica o abdominal, las anomalias cardiovascul ares, las alteraciones
neurolégicas y las renoureterales. Las tasas de verdaderos positivos y de fal sos positivos (curva
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ROC) mostraron una correlacion muy baja paralas anomalias cromosomicas, digestivas,
craneofaciales y osteomusculares. Los datos muestran limitaciones objetivas del ultrasonido
bidimensional convencional en el diagnostico de los defectos cromosomicos, digestivos,
craneofaciales y osteomusculares en el segundo trimestre del embarazo.
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INTRODUCCION

Seglin Melanie et a1, enlas lltimas dos décadas se han producido avances impresionantes en la
deteccidn ultrasonografica de malformaciones congénitas (MC) debido ala considerable mejoria
tecnologicay alamayor experiencia acumulada.

Se plantea que el ultrasonido de rutina es valioso en la determinacion de la edad gestacional, la
localizacién placentaria, € diagnéstico de embarazos multiplesy en la evaluacion del
crecimiento fetal 1. Sin embargo, es importante que el ultrasonido tenga una elevadatasade
sensibilidad, especificidad y alto valor predictivo en la deteccién de MC en mujeres
embarazadas, aln cuando latasa de prevalencia de las anomalias sea solo del 2% a 4% como ha

sido postulado por Alberman?.

A pesar de su bagjaincidencia, las anomalias estructurales fetales han sido responsables del 20%
al 30% de lamortalidad perinatal en paises en desarrollo. La mayoria de estas malformaciones

ocurren en embarazos de bajo riesgo3.

Nuestro pais no ha sido la excepcion; pues segun el anuario estadistico del Ministerio de Salud
Pablicad, en Cuba, en € afo 1980, por malformaciones congénitas, deformidades y anomalias
cromosomicas, fallecieron 552 menores de un afio para un tasa de 4 por cada 1000 nacidos vivos,
en el ano 2006 esta tasa se redujo casi cuatro veces, siendo la segunda causa mas frecuente en

menores de un afio, con un total de 147 pacientes fallecidos?.

Ferrero Oteiza® en un andlisis de MC en fetos de gestaciones interrumpidas y en recién nacidos,
reportd gue las anomalias congénitas mas frecuentes fueron los defectos del tubo neural (DTN) y
otras malformaciones congénitas del sistema nervioso central (SNC) con & 33.94%, seguido de
las malformaciones digestivas y renales. Otros autoresS, en un estudio sobre interrupciones de
embarazo por MC, han reportado que e 25.9% correspondia a defectos del SNC seguidas de las
malformaciones del sistema cardiovascular con 16.9% y de las renales con 11.9%.
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Seguin Grimes/, cualquier tecnologia que cambie nuestra comprension acerca del problema del
paciente califica como una prueba diagnéstica 7, por ello, lahistoriaclinica, el examen fisico o €
ultrasonido pueden ser considerados como tal. Para establecer la exactitud del ultrasonido en el
diagnéstico de MC en € segundo trimestre del embarazo es necesario compararlo con los
estudios anatomopatol 6gicos que permiten una nosologia mas definida, con lo cual podriamos
establecer una estrategia de intervencion més eficaz para el anadisis, laprofilaxisy € diagnéstico
de estas entidades, con un conocimiento mas real de la capacidad diagndstica de la tecnologia
que empleamos. En nuestro pais Gonzalez et a 8 han reportado una sensibilidad de 74.4% del
ultrasonido convencional bidimensional en el diagnostico de las MC mayoresy una buena
concordancia con los hallazgos anatémicos de las necropsias. Otros autores 910 de nuestro pais
no han reportado datos acerca de la exactitud del ultrasonido en el diagndstico delasMC en €l
segundo trimestre del embarazo y como no se conocian datos referentes a este temaen €l
territorio Este de provincia La Habana.

Se decidio realizar estainvestigacion para determinar latasa general y por afio de estudio de las
malformaciones diagnosticadas por ultrasonido, distribuir las malformaciones por sistema segiin
el diagndstico ultrasonogréfico y anatomopatol dgico, asi como determinar la exactitud del
ultrasonido en el diagndstico por sistema de las diferentes malformaciones fetal es.

MATERIAL Y METODO

Serealiz6 un estudio observacional, longitudinal, descriptivo y retrospectivo en la consulta
territorial de genética médica del municipio de San Jose de las L gjas, que brinda coberturaalos
municipios de Madruga, Jaruco y €l propio San Jose de las Lgjas. El universo estuvo constituido
por todas las embarazadas a las que se lesrealizo e ultrasonido diagnostico en € segundo
trimestre, entre la 22day la 26ta semanas de la gestacion; para la deteccion de malformaciones
congeénitas. La muestra fue conformada con 56 pacientes a cuyos fetos se les detecté una o0 més
malformaciones congénitas. Para el estudio ultrasonografico se usaron las imagenes fetales
obtenidas por un equipo TOSHIBA, con un transductor de 3.5 Megahercios (Mhz), aplicado ala
pared abdominal de la paciente embarazada.

Lainvestigacion fue llevada a cabo en e periodo comprendido desde el primero de enero de
2004 al 31 de diciembre de 2007. Los datos se obtuvieron del registro estadistico de la
mencionada consulta por la médica responsable de lainvestigacion y anotados en una planilla
elaborada al efecto.

Se determind latasatotal y por afio de estudio, de las malformaciones congénitas fetales
diagnosticadas por ultrasonido en el segundo trimestre del embarazo en €l territorio segin la
siguiente formula:
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Se distribuyeron las M C diagnosticadas por ultrasonido y por anatomia patol 0gica en relacion
con el sistema afectado.

Por altimo, fueron usadas las pruebas de exactitud diagnodstica segun Rieglelman et al 11,
determinando la sensibilidad y |a especificidad del examen ultrasonografico parala deteccion de
las MC en relacion con |os hallazgos necropsicos reportados. También se calcul 6 la curva ROC
(Receiver Operating Characteristic) paralas tasas de verdaderos positivos (TVP) y de falsos
positivos (TFP); se situaron como valores significativos aquellos que estaban entre 0.5y 1, 0

arededor de unarectatrazada a 45+ desde el valor 0 de la gréfica confeccionadall.

Lainformacion recolectada se procesd en formato electrénico con la utilizacion de una
computadora personal Pentium 1V, con ambiente de Windows XP, volcando |os datos en una
ficha de vaciamiento mediante Excel de Office2007, que nos permitio expresar lainformacion en
numeros absolutos y porcentuales, los que fueron plasmados en tablasy graficosy
posteriormente sometidos a un analisis estadistico de nimeros y proporciones, comparandol os
con los resultados descriptos en la literatura por otros autores llegando a conclusiones
pertinentes. Toda lainvestigacion se presenta en un informe final confeccionado en el procesador
de texto Word de Office2007.

RESULTADOS

Latabla 1l muestralatasa anua de malformaciones congénitas detectadas por € ultrasonido
bidimensional convencional. Desde el primero de enero de 2004 hasta el 31 de diciembre de
2007, un total de 56 malformaciones fueron diagnosticadas en 4590 mujeres eval uadas para una
tasade 122 por cada 10 mil ultrasonidos realizados. El afio de mayor incidenciafue el 2006 con
19 malformaciones en 1123 ultrasonidos realizados para una tasa de 169.1 por cada 10 mil.

Tabla 1. Tasaanual de malformaciones congénitas detectadas por ultrasonido en el segundo
trimestre del embarazo.

Embarazos Malformaciones congénitas
ARos evaluados en el

segundo trimestre.

# Tasa*(por 10 ooo mil)
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2004 1190 12 100.8
2005 1145 9 78.6

2006 1123 19 169.1
2007 1132 16 141.3
Total 4590 56 122.0

Enlatabla2 seobservaladistribucién por sistema de las malformaciones congénitas detectadas
por ultrasonido y por examen de anatomia patol6gica. Las anomalias del SNC fueron méas
frecuentes en €l estudio sonogréfico con 19 casos para un 33.92% que en lanecropsiacon 14y
29.16% respectivamente. L as alteraciones renoureterales tuvieron el segundo lugar de los
diagndsticos ultrasonograficos con 13 hallazgos para un 23.21%, mayor que en el grupo contrario
con 9y 18.75% respectivamente. Las anomalias cardiovasculares detectadas por la
ecosonografia con 13 afectados para un 23.21%, fueron mas frecuentes también que por examen
anatomopatol 6gico con 7'y 14.58% respectivamente.

En e examen de lamesa de Morgagni realizado alos 48 fetos obtenidos de lainterrupcion del
embarazo, las anomalias craneofaciales y las ateraciones de la pared toracica o abdominal
reportaron 6 hallazgos para un 12.5% cada una, mas frecuentes que por examen sonogréafico
donde las alteraciones de lacaray el craneo tuvieron 4 casos para un 7.14% y los defectos
toracoabdominales 1 afectado para un 1.78%. Las anomalias respiratorias también fueron mas
numerosas en el estudio necropsico con 5 casos para un 10.41%, que en el ultrasonogréafico con
2y 3.57% respectivamente. El resto de las MC tuvieron una incidencia mucho menor.

Tabla 2. Distribucion por sistema de las malformaciones congénitas detectadas por ultrasonido
en el segundo trimestre de la gestacion y por examen de anatomia patol 0gica en pacientes con
interrupcion de embarazo.

Examen Diagnostico.
Malformacion Ultrasonido (n=56) Anatomia Patoldgica (n=48)
# % # %

SNC 19 33.92 14 29.16
Renoureterales 13 23.21 9 18.75
Cardiovasculares 13 23.21 7 14.58
Osteomusculares 4 7.14 4 8.33
Craneofaciales 4 7.14 6 12.5
Digestivas 3 5.35 3 6.25
Respiratoria 2 3.57 5 10.41
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Defecto pared 1 1.78 6 12.5
toracica o

abdominal
Cromosomopatia 0 0 2 4.16
No Interrupcion 8 14.28 0 0

Fuente: Registro estadistico.

El grafico 1 muestrala sensibilidad y especificidad del ultrasonido en el diagnostico de las
malformaciones congénitas en relacion con el examen de anatomia patologica. Las
malformaciones que mostraron una mejor correlacion entre lasensibilidad y especificidad
fueron las del sistemarespiratorio y los defectos de |a pared toracica o abdominal con el 100% de
sensibilidad y especificidad cada uno. Seguidas de las anomalias del aparato cardiovascular con
el 91.66% de sensibilidad y el 100% de especificidad; el tercer lugar fue ocupado por los
trastornos neurol 6gicos con el 89.47% de sensibilidad y el 94.87% de especificidad, seguido de
las anomalias renoureterales con el 87.5% de sensibilidad y €l 97.95% de especificidad. Paralas
malformaciones osteomusculares, digestivas y craneofaciales, el proceder ultrasonogréfico
mostro una sensibilidad muy baja (50% o menor) pero una especificidad del 100%. Paralas
anomalias cromosomicas el ultrasonido no mostré ningun grado de correlacion en esta
investigacion.

Gréfico 1. Sensibilidad y especificidad del ultrasonido en e diagnostico de las malformaciones
congénitas.

En el grafico 2 se observala curva ROC (Reciever Operating Characteristic) calculada en esta
investigacion. Mientras mas elevada fue la tasa de verdaderos positivos, sefialada por lalinea
azul, mas baja fue la de fal sos positivos, sefialada por lalinearoja. Sobretodo paralos
diagndsticos de anomalias del sistema cardiovascular, del SNC, de las renoureterales, de las
respiratorias y de los defectos de la pared toracicay abdominal pues su valor se acercamasa
1.0, lo cual se considera como muy positivo.
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L os defectos osteomuscul ares muestran una menor correlacion entre ambas tasas, pues su valor
seacercamas a0.5. En las anomalias digestivas y craneofaciales, 1os niveles de correlacion
fueron muy bajos pues sus valores son menores de 0.5 y paralas ateraciones cromosdémicas la
curva ROC no mostré correlacion alguna; 1o cual nos hace pensar que € ultrasonido
bidimensional convencional esineficaz parael diagndstico de dichos defectos en e segundo
trimestre del embarazo.

Gréfico 2. Curva ROC (Receiver Operating Characteristic) paralaexactitud del ultrasonido en el
diagnéstico de las malformaciones congeénitas.

DISCUSION

Latasa de MC puede diferir en dependencia de qué poblacién o muestra es la que se escoge para
su estudio. Delgado Diaz et ab, reportaron una incidencia de defectos congénitos de 131.4 x
10 000 en provinciaLa Habana entre el primero de enero de 2000 y e 30 de junio de 2003, pero
estos hallazgos fueron encontrados en recién nacidos. Segun la misma autora plantea en su tesis
doctoral12, |a tasa de malformaciones congénitas de toda Cuba durante el periodo 2000 a 2003
fuede 1.17% (117 x 10 000 nacimientos) cifraalacual se acercamas el resultado de esta
investigacion.

Pérez13 en su estudio de diagndstico ultrasonogréfico de malformaciones congénitas en €
periodo 1983-1995, en Baracoa, reportd un total de 147 malformaciones en 73 866 ultrasonidos
obstétricos realizados, para unatasa de 19.9 por cada 10 000 ultrasonidos realizados. Esta cifra
sin embargo, no se corresponde con este reporte. Una explicacion podria derivarse de la diferente
tecnologia ultrasonica usada en €l pais hace dos décadas, |ainexperiencia de los ecografistas, asi
como en la busqueda actual mas prolija de detalles anatomofuncionales fetales que se han
introducido para la deteccion de anomalias congénitas segin hainformado la Doctora Acela
Rodriguez Mesa, especialista en radiologia (comunicacién personal)

Estainvestigacién muestra que | os diagnosticos de MC hechos por € ultrasonido en relacion con
el sistema afectado fueron mas frecuentes en el SNC, seguido del renoureteral y del aparato
cardiocirculatorio. Laincidencia de anomalias por sistema puede variar en relacién con la
muestra que se escoja para su estudio. Ferrero Oteiza® reportd un predominio de MC del SNC,

seguidas por las digestivas y las renales, pero tuvo en cuenta dos muestras que difieren en edad y
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en método para la deteccion de las MC. Los defectos fueron diagnosticados en neonatos vivos
antes del alta hospitalariay durante el segundo trimestre del embarazo sometidos ainterrupcion.

En el estudio de Riveraet a4 € sistema predominante en el diagndstico sonogréfico prenatal de
anomalias, fue e SNC, seguido del cardiovascular y del renoureteral, hallazgo con el cual
concuerda esta casuistica. Otros autores!>16 informan que las anomalias renoureterales y
cardiovasculares ocupan €l segundo lugar de los diagnésticos ecosonograficos, con o cual
concuerda esta investigacion.

En este reporte, las anomalias craneofaciales, de la pared toracica o abdominal y el defecto de
extremidades, fueron mas detectadas por examen anatomopatol 6gico que por ultrasonido. Esto
concuerda con o planteado por otros autores!#17, que exponen una menor efectividad del
ultrasonido convencional bidimensional en el diagndstico de dichos defectos.

En cuanto ala exactitud diagndstica, os datos de esta investigacion muestran una mayor
correlacion entre especificidad y sensibilidad del estudio ecosonografico en las anomalias del
sistema respiratorio, en los defectos de la pared torécicay abdominal, las anomalias
cardiovasculares, |os defectos neurol 6gicos y |os renoureteral es, todas en ese orden.

El estudio THUT (The Helsinki Ultrasound Trial)18 evalud la exactitud diagnéstica del proceder
ultrasonografico en la deteccion de anomalias congénitas. La sensibilidad reportada en la
deteccion delas MC en € grupo de monitoreo fue de 36%. En este estudio la sensibilidad de la
ecosonografia para todas las MC fue del 78.78%, mucho mayor que lo reportado por e THUT?S,
Una explicacion probable puede ser |a tecnologia mas sofisticaday el mejor entrenamiento de
nuestro personal en la deteccion actual de las MC.

En Cuba, Gonzdlez et al8 reportaron una sensibilidad de 74.4% del ultrasonido convencional
bidimensional en el diagndstico de las MC mayores y buena concordancia con los hallazgos
anatoémicos de las necropsias. El valor de sensibilidad reportada por este estudio concuerda méas
con dichacifra.

L as bagjas tasas de sensibilidad observadas en esta investigacion paralas anomalias
osteomusculares, digestivas y craneofaciales, concuerdan con el reporte de Picone et a7, que
plantean una sensibilidad del ultrasonido bidimensional convencional mas baja en la deteccion de
anomalias craneofaciales; estos autores reportaron también una mejoria sobretodo, en centros
que contaban con estudios tridimensionales y tetradimensionales!’. En general, los estudios de
exactitud diagnostica para la deteccion prenatal de todas las MC, han sido poco realizados en
Cubay en el reporte de autores foraneos predominan los andlisis paralas anomalias

cardiovascul ares mayores®20,
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CONCLUSIONES

. Latasaanual de malformaciones congénitas fue de 122 por cada 10 mil sonografias.
Predomind € afio 2006 con 169.1 por cada 10 mil ultrasonidos.

. Lasanomalias més frecuentes por sistema en €l examen de ultrasonido fueron las del
SNC, seguida de | as alteraciones renoureterales y cardiovasculares. En el examen de
necropsia, lasanomalias craneofaciales, las ateraciones delapared toracicao
abdominal, los defectos toracoabdominalesy las anomalias respiratorias fueron mas
nUMerosas.

. Las malformaciones que mostraron unamejor correlacion entre sensibilidad y
especificidad fueron las del sistema respiratorio, |os defectos de la pared toréacica o
abdominal, las anomalias cardiovasculares, |as alteraciones neurolgicas y las
renoureterales.
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SUMMARY

It was determined the ultrasound accuracy in the diagnosis of congenital malformations of 56
women assisted in the territorial genetic community consult of San José de las Lagjas, whose
fetuses were detected some type of single or multiple fetal anomaly, from January 1st, 2004 until
December 31st, 2007. The annual rate of anomalies was 122 for every 10 thousand sonographies.
It was prevalent year 2006 with 169.1 for every 10 thousand ultrasounds. The most frequent
anomalies by system in the ultrasound examination were those of the Central Nervous System,
followed by renoureteral and cardiovascular disorders. The malformations that showed a better
correlation between sensibility and specificity were those of the respiratory system, the defects of
the thoracic wall or abdominal, cardiovascular anomalies, neurological and renoureteral
disorders. The true positive and false positive rates (ROC curve) showed a very low correlation
for chromosomal, digestive, craniofacial and osteomuscular anomalies. Data show factual
limitations of conventional bidimensional ultrasound in the diagnosis of chromosomal, digestive,
craniofacial and osteomuscular defects in the second trimester of pregnancy.
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