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Evaluacion del programa de deteccion prenatal de defectos congénitos por ultra-
sonido en la provincia Granma, 2008-2011.

Evaluation of the congenital defects ultrasonographic prenatal diagnosis pro-
gram in the Granma province: 2008-2011.

Magela Araluce Calderio,’ Arlinis Cabrera Garcés,” Maria Laura Martinez,™
lliana Vargas Cruz,” Jorge Martinez Vazquez,” Dunieski Alvarez Estrada.”

Resumen

Se realizo6 un estudio descriptivo de corte transversal, sobre
el programa de deteccion prenatal de defectos congénitos
por ultrasonido, en la provincia de Granma, en el periodo
de 2008 a 2011. Se incluyeron las gestantes evaluadas en
los 13 municipios, los datos del Registro Cubano de Mal-
formaciones Congénitas, y se valoraron los informes de las
interrupciones de embarazos por defectos congénitos. Se
estudiaron las variables: cobertura de ultrasonido, casos
positivos del primer y segundo trimestre, patologias diag-
nosticadas, entre otras. Se calculd la especificidad, sensibi-
lidad, valores predictivos, proporciones y porcentajes. La
cobertura del programa en el primer trimestre fue 92,8 %,
mientras que la del segundo trimestre ascendio a 99,1 %.
La sensibilidad de la prueba diagndstica oscil6 entre 64,4 y
77 %, con una especificidad de 100 %. Los defectos congé-
nitos mas frecuentes fueron las cardiopatias. El programa
mostro resultados positivos en el periodo.

Palabras clave: Defectos congénitos, programas prenata-
les, ultrasonografia.

Abstract

A descriptive transversal cut study of the congenital defects
ultrasonographic prenatal diagnosis program in the Gran-
ma province corresponding to the period 2008-2011 was
carried out. All pregnant women evaluated in the 13 muni-
cipalities of the province, as well as data from the Cuban
Registry of Congenital Malformations were included, also
evaluating the reports on pregnancy interruptions due to
congenital defects. The following variables were studied:
ultrasound coverage, positive cases in the first and second
trimester and diagnosed pathologies, as well as other ones.
The specificity, sensitivity, predictive values, proportions
and percentages were computed. The study showed that
program coverage in the first trimester equaled 92,8 %,
while in the second trimester it increased to 99,1 %. The
sensitivity value of the diagnostic test varied between 64,4
% and 77 %, and 100 % specificity, with cardiopathies be-
ing the most common congenital defects. It was concluded
that the program provided positive results in the analyzed
period.
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Introduccion

El Sistema Nacional de Salud cubano cuenta desde el
afio 1982, con un Programa de Diagnéstico Prenatal
de Malformaciones Congénitas y Enfermedades
Genéticas.

El modelo de atencidn primaria establecido en nuestro
pais, su desarrollo y extension ha posibilitado nuevos
cambios conceptuales de trabajo que revolucionan
dia a dia la practica médica y la encaminan en lo
fundamental hacia lo preventivo donde la Medicina
General Integral y sus principales protagonistas, la
enfermera y el médico de la familia juegan un papel
de extraordinario valor.'

El diagnoéstico prenatal ha mostrado un desarrollo
impresionante y rapido, tanto en el nimero de mujeres
estudiadas como en el nimero de entidades para las que
se cuenta en la actualidad con pruebas diagndsticas.
Se considera que mas de la mitad de los defectos
congénitos pueden ser identificados en la etapa
prenatal, por estudios de rutina, ya que la mayoria
son sospechados a partir de la ultrasonografia.*
Gracias a la tendencia actual a nivel mundial de
sustituir las técnicas invasivas, se han introducido
nuevas modalidades de ultrasonido para el diagnostico
prenatal ya seabidimensional, tridimensional, Doppler
a color y/o transvaginal. Este medio diagnostico en
manos expertas es un proceder ideal, relativamente
barato e inocuo para el diagndstico intrauterino precoz
de defectos congénitos, con un alto porcentaje de
sensibilidad, especificidad, valor predictivo positivo
y negativo.>¢

Mediante las consultas de seguimiento prenatal y
las de deteccion y evaluacion de riesgo genético en
la comunidad, se atienden una mayor cantidad de
personas,seamplianlasposibilidadesdeasesoramiento
genético y se acercan los servicios especializados a la
poblacion. En cada una de las areas de salud de los
municipios, en todas las provincias del pais, se han
establecido las consultas de asesoramiento genético,
lo que permite brindar una atencion mas especializada
sobre todo a las gestantes.
Unbuendiagnoésticoprenatal,unidoaunasesoramiento
genético correcto y a una adecuada atencion integral
por el equipo basico de salud constituye una forma
de medicina preventiva que abre nuevos horizontes,
ayuda a disminuir la ansiedad familiar y asegura
que las personas con alto riesgo puedan ejercer el
derecho a la reproduccion de manera informada vy
consciente.”®

Basandonos en la importancia de reducir la
morbimortalidad infantil por enfermedades genéticas
y defectos congénitos se hace necesario optimizar

todos los programas de diagnostico prenatal y con este
fin se realizo esta investigacion, con el objetivo de
evaluar el funcionamiento del programa de deteccion
prenatal de defectos congénitos por ultrasonido y sus
resultados en cuatro afios en la provincia Granma.

Método

Se realiz6 un estudio descriptivo, de corte transversal,
sobre el programa de deteccion prenatal de defectos
congénitos por ultrasonido, en Granma. En el periodo
de 2008 a 2011, fueron evaluadas un total de 41703
gestantes. Para la recoleccion de los datos se utilizd
una ficha de vaciamiento, utilizando los registros de
interrupciones de embarazos, ultrasonido prenatal y
el Registro Cubano de Malformaciones Congénitas
(RECUMAC) del Centro Provincial de Genética Mé-
dica de Granma.

Para la presentacion de la informacion se confeccio-
naron tablas y gréficos, se analizaron los resultados
segin medidas de resumen para variables cualitativas
como porcentajes y proporciones. Se determinaron
ademas indicadores de eficacia de la prueba diagnos-
tica: sensibilidad, especificidad, valor predictivo po-
sitivo y negativo, utilizando el programa Epidat ver-
sion 3,1, utilizando las siguientes formulas, con un
nivel de confiabilidad del 95 %.

Sensibilidad (S): La probabilidad de que la prueba
identifique como enfermo a aquel que efectivamente
lo esta, siendo entonces S=verdaderos positivos/total
de enfermos.

Especificidad (E): La probabilidad de que la prueba
identifique como no enfermo aaquel que efectivamente
no lo esta, siendo entonces E=verdaderos negativos/
total de no enfermos.

Valor predictivo positivo (VP(+)): La probabilidad
condicional de que los individuos con una prueba
positiva tengan realmente la enfermedad, siendo
entonces VP(+)= verdaderos positivos/total de
positivos.Valor predictivo negativo (VP(-)): La
probabilidad condicional de que los individuos conuna
prueba negativa no tengan realmente la enfermedad,
siendo entonces VP(-)= verdaderos negativos/total de
negativos.

Resultados

El programa de deteccion de defectos congénitos por
ultrasonido muestra una cobertura alrededor del 93 %
en el primer trimestre, tal como se aprecia en la figura
1. La mayoria de los casos en los que no se realizo
fueron captaciones tardias en las que al sobrepasar la
edad gestacional en la que se realiza el estudio, no era
posible recuperarlo. Las captaciones tardias atentan
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contra la evaluacion de las embarazadas en el primer
trimestre de la gestacion, este fendmeno ha sido

analizado en varias ocasiones en la provincia.

Figura 1. Cobertura del programa de deteccion de defectos congénitos por ultrasonido del primer trimestre.

Granma, 2008-2011.
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El afio 2008 mostr6 el mayor porcentaje de cobertura
de ultrasonido en el segundo trimestre, pero de forma
general ha mantenido una tendencia estable con un
rango de 98 a 99 %. En este periodo del embarazo se
logran mejores coberturas que en el primer trimestre.
(Tabla 1)

La sensibilidad de la prueba en el periodo evidencia

el gran valor diagnostico de la misma (Figura 2). El
aflo de mayor nivel de sensibilidad fue el 2008, con
un 77 %. El valor predictivo positivo, asi como la
especificidad resultaron ser del 100% en los cuatro
afnos. El valor predictivo negativo oscilo de 99,5 a
99,7 %. El afio 2009 fue el de mejores resultados al
analizar todos los parametros de manera integral.

Tabla 1. Cobertura del programa de deteccion de defectos congénitos por ultrasonido del segundo trimestre.

Granma, 2008-2011.

Gestantes Afio 2008 Aifio 2009 Afio 2010 Aiio 2011
A estudiar 10 201 10322 10 138 11042
Estudiadas 10178 10 247 9963 10 825
Cobertura 99,7 % 99,3 % 98,3 % 98,0 %

Figura 2. Evaluacion del medio diagnostico ultrasonografico. Granma, 2008-2011.

100%

90%

80%

70%

60%

50%

40%

30%

20%

10%

0% -+ T T

1 Sensibilidad
2 Especificidad

3 VPP
4 VPN

123 4 1234
2008 2009

1234
2010

123 4
2011

34




Evaluacion del programa de deteccion prenatal de defectos congénitos por ultrasonido en la provincia Granma, 2008-2011.

La tabla 2 muestra que los ultrasonidos positivos del
primer trimestre tuvieron una tendencia ascendente en
la identificacion de defectos congénitos, no obstante
el ultrasonido del segundo trimestre aportd mayores
frecuencias absolutas y porcentajes de diagndsticos
positivos. (Tabla 3)

Los defectos mas diagnosticados en el primer trimestre
resultaron ser los defectos de cierre del tubo neural
(DTN)y los defectos de cierre de pared anterior (DPA)
(Tabla 2) con 19 y 21 respectivamente, siendo para
los DPA los afios 2008 y 2011 los de mayor aporte
y para los DTN los afios 2009 y 2011, coincidiendo
este ultimo afio con ser el de mayor nimero de

interrupciones por defectos congénitos tanto en el
primer como en el segundo trimestre del embarazo.
Los defectos congénitos mas diagnosticados por
ultrasonido en el segundo trimestre, fueron las
malformaciones renales y las cardiopatias, mostrando
las renales en 2008 su mayor valor absoluto y
porcentual, y las cardiopatias tuvieron su mayor
valor absoluto y porcentual en 2011. Ha habido un
avance importante en el diagnodstico prenatal de las
cardiopatias congénitas, no obstante se mantienen
como primera causa de mortalidad infantil por
defectos congénitos. (Tabla 3)

Tabla 2. Distribucion de los ultrasonidos positivos del primer trimestre segun causas. Granma, 2008-2011.

Aiio 2008 Aiio 2009 Aiio 2010 Aiio 2011

Causas No. % No. % No. % No. %
DTN 1 5,9 5 29,4 1 6,7 12 34,3
DPA 6 42,9 5 29,4 2 13,3 8 22,9
Higroma 4 28,6 4 23,5 2 13,3 5 14,2
Multimalformado 0 0,0 0 0,0 0 0,0 1 2,9
Hidropis 0 0,0 1 5,9 5 33,3 5 14,2
Renal 1 7,1 0 0,0 2 13,3 0 0,0
Tumor Abdominal 0 0,0 1 5,9 1 6,7 0 0,0
Displasia Esquelética 1 7,1 1 5,9 0 0,0 0 0,0
Sindrome de Robert 1 7,1 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Cardiopatias 0 0,0 0 0,0 0 0,0 2 5,7
Digestivas 0 0,0 0 0,0 0 0,0 1 2,9
SNC 0 0,0 0 0,0 1 6,7 0 0,0
Oligoamnio severo 0 0,0 0 0,0 1 6,7 0 0,0
Hernia Diafragmaticas 0 0,0 0 0,0 0 0,0 1 2,9
Total 14 100 17 100 15 100 35 100

DTN: Defecto de cierre del tubo neural, DPA: Defecto de cierre de pared anterior.

Tabla 3. Distribucion de los ultrasonidos positivos del segundo trimestre segiin causas. Granma, 2008-2011.

Aiio 2008 Aifio 2009 Aiio 2010 Aiio 2011

No. % No. % No. % No. %

DTN 5 5,8 2 2,5 3 5,0 1 1,6
Otras SNC 8 9,2 11 13,9 11,7 5 7,9
Renales 46 52,9 28 35,4 17 28.3 18 28,6
Digestivas 4 4.6 10 12,7 5 8,3 1,6
DPA 1 1,1 1,3 0,0 3 4.8
Diafragmas 2 2,3 0 0,0 5 8,3 2 32
Cardiopatias 11 12,6 16 20,3 14 23,4 16 25,4
Otros 10 11,5 11 13,9 9 15,0 17 26,9
Total 87 100 79 100 60 100 63 100

DTN: Defecto de cierre del tubo neural, DPA: Defecto de cierre de pared anterior.
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La tabla 4 muestra el nimero de interrupciones de
embarazos por defectos congénitos diagnosticados
por ultrasonido. En el afio 2011, no se interrumpieron
6 embarazos que tenian hallazgos positivos en
el ultrasonido del segundo trimestre: 2 por edad
gestacional avanzada, 2 pareja no optaron por esta
opcion y en otros dos casos, no habia criterio médico

para la interrupcion.

Los defectos congénitos mas frecuentes en los
nacidos vivos resultaron ser las cardiopatias con
valores absolutos de 17, 17, 12 y 10 respectivamente,
seguidas por defectos congénitos menores y anomalias
genitourinarias. (Tabla 5)

Tabla 4. Interrupciones de embarazos por defectos congénitos diagnosticados por ultrasonido. Granma, 2008-

2011.
Aios
No. % No. % No. % No. %
US ler Trimestre 14 20,9 17 26,2 14 20,9 35 39,3
US 2do Trimestre 53 79,1 48 73,8 53 79,1 54 60,7
US 3er Trimestre 0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Total 67 100 65 100 67 100 89 100

US: ultrasonido

Tabla 5. Nacidos vivos con defectos congénitos o enfermedades genéticas. Granma, 2008-2011.

Anos

Defectos congénitos o enfermedades genéticas 2008 2009 2010 2011

No % No. % No. % No. %
Defectos congénitos menores 23 25,8 8 14,0 7 12,2 17 22,1
Cardiopatias congénitas 17 19,1 17 29,8 12 21,0 10 12,9
Enfermedades Esqueléticas 8 9,1 8 140 11 19,3 17 22,1
Cromosomopatias 5 5,6 3 5,2 4 7,0 6 7,8
Defectos Faciales 9 10,1 4 7,0 5 8,7 8 10,4
Defectos Genitourinarios 14 15,7 4 7,0 6 10,5 9 11,7
Multimalformado 0 0,0 1 1,8 0 0,0 1 1,3
Defectos Digestivos 6 6,7 4 7,0 3 5,3 1 1,3
Afecciones del SNC 0 0,0 1 1,8 0 0,0 0 0,0
DTN 3 3.4 4 7,0 0 0,0 2 2,6
DPAA 0 0,0 1 1,8 1 1,8 0 0,0
Enfermedad Renal 3 34 1 1,8 4 7,0 1 1,3
Defectos Vasculares 0 0,0 0 0,0 1 1,8 0 0,0
Auditiva 0 0,0 0 0,0 1 1,8 0 0,0
Nasofaringeo 0 0,0 0 0,0 1 1,8 0 0,0
Hernia Diafragmatica 0 0,0 0 0,0 0 0,0 1 1,3
Genodermatosis 0 0,0 0 0,0 0 0,0 3 3,9
Defectos Pulmonares 1 1,1 1 1,8 1 1,8 0 0,0
Defectos Oculares 0 0,0 0 0,0 0 0,0 1 1,3
Total 89 100 57 100 57 100 77 100

DTN: Defecto de cierre del tubo neural, DPA: Defecto de cierre de pared anterior.
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Discusion

La reversibilidad de algunos hallazgos ecografico
obliga a una valoracion cautelosa del valor predictivo
como marcador de enfermedades genéticas, por lo
que en ocasiones apoya la indicacion de estudios
cromosomicos. En el primer trimestre de la gestacion
se valora la condiciéon embrionaria y se buscan
marcadores indirectos de cromosomopatias y
malformaciones fetales.’

La cobertura de este programa, en este periodo de
gestacion, muestra en nuestro estudio resultados
positivos, lo que evidencia la voluntad politica por
llevar el servicio a todas las gestantes, atin asi persisten
los casos de captaciones tardias, que son la principal
causa de no realizacién del ultrasonido del primer
trimestre. Este ultrasonido se realiza en Cuba, entre
las 11 y las 13,6 semanas del embarazo y resulta de
alto valor para el diagnostico de la posible presencia
de aneuploidias y otras malformaciones en el feto,
a la vez que satisface el deseo legitimo de la pareja
de conocer sobre el bienestar fetal tan temprano en
el embarazo, como sea posible. En los tltimos afios,
esta técnica ha permitido ademas un diagndstico
mas temprano de defectos del tubo neural y de otras
malformaciones.'’

El ultrasonido del segundo trimestre (entre las 20-
22 semanas de embarazo) identifica un importante
numero de defectos congénitos, algunos de ellos
incompatibles con la vida o que comprometen la
calidad de vida de los que sobreviven, por lo que en
funcién del pronostico, se les ofrece en ocasiones a
las parejas, la opcion de interrumpir el embarazo.

La ecografia ha representado la herramienta mas
significativa en el avance del conocimiento perinatal
que se ha producido en los ultimos afios. Con ella
se ha podido llegar de forma inequivoca al feto y su
entorno, y se ha conseguido detectar y estudiar las
caracteristicas no tan solo somaticas, sino también
funcionales. El perfeccionamiento de los equipos y
la mayor calidad de los exploradores han conseguido
un porcentaje de aciertos en los diagndsticos. En un
principio, tan solo las grandes anomalias anatomicas
estructurales eran diagnosticadas precozmente; en
la actualidad y mediante los estudios funcionales se
pueden detectar anomalias muchos mas sutiles y poco
evidentes.'!

En un estudio en el que se notificaron 92 fetos con
malformaciones renales por ultrasonido, solamente un
46 % tuvieron realmente una malformacion después
del nacimiento demostrando una baja sensibilidad

diagnostica. Plantean estos autores un aumento de las
tasas haciendo ultrasonografia de forma mas tardia en
el segundo trimestre de la gestacion.'?

Entre los nacidos vivos los defectos congénitos
mas frecuentes fueron las cardiopatias. (Tabla 5)
Existen varias causas por las cuales el diagnostico
ultrasonografico de estos tipos de defectos se ve
comprometido,unodeelloeslahabilidad y experiencia
de los ultrasonografistas claramente definido como el
factor critico. " El segundo elemento esta determinado
por la edad gestacional que se toma para realizar el
estudio, a menor edad gestacional resulta mas dificil
perfilar la anatomia fetal, por tanto esto conlleva un
mayor numero de errores diagndsticos.'* Ademas la
vista de cuatro camaras del corazon es mas eficaz en
edades gestacionales mas avanzadas, alrededor del
80 % por encima de las 18 semanas y menos de un
10 % por debajo de esta edad. Esta observacion fue
planteada por los estudios de Tegander en el 1994.'
El tercer elemento seria la definicion de la variable
anomalia; por ejemplo, es discutible la exclusion de
algunas malformaciones como las de cara, pequefias
pielectasias, intestinos ecogénicos, entre otras que
no implican compromiso para la vida. Por ultimo
el equipamiento de que se dispone es también
determinante para el diagndstico ultrasonografico.'
Los valores de la sensibilidad de la prueba en los
afios estudiados oscilan entre 64 y 77 % (Figura 2)
siendo el mejor resultado correspondiente al 2008.
La especificidad y el valor predictivo positivo fueron
igual a 100% en todos los afios. Diferentes autores
informan datos similares a los encontrados en esta
investigacion. Shirley notifica cifras de 60,7 y 99 %
para sensibilidad y especificidad, Chitty y sus colegas
mostraron valores de 77,4 y 98 %, Luck cita valores
de 85y 99, 9 %.!¢ Estas variaciones en los estudios
se deben a variables como edad gestional, disefo del
estudio, experiencia de los operadores y la definicion
de anomalias.

De manera general existe una alta cobertura de
diagnodstico ultrasonografico en las gestantes
siendo mas alta en el segundo trimestre, incide
negativamente en el cumplimiento del estudio durante
el primer trimestre las captaciones tardias. El mayor
numero de interrupciones por defectos congénitos,
diagnosticados por ultrasonido, se realizaron en el
segundo trimestre.

De manera general, podemos concluir que la
ultrasonografia prenatal, en los afios analizados,
mostro resultados positivos en la provincia Granma.
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