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RESUMEN

INTRODUCCION: Las cardiopatias congénitas son las alteraciones congénitas mas
prevalentes, representando una de las principales causas de mortalidad perinatal e

infantil. El diagnéstico y tratamiento precoz mejoran su morbimortalidad.

OBJETIVO: Evaluacion de las cardiopatias congénitas fetales diagnosticadas

mediante ecocardiografia.

MATERIAL Y METODOS: Estudio descriptivo retrospectivo de gestantes cuyos
fetos presentaron cardiopatia congénita diagnosticada prenatalmente en los afios

2013-2014, asi como la evolucion de los mismos y su relacién con diferentes factores.

RESULTADOS: Se estudiaron 68 gestantes cuyos fetos presentaban cardiopatia.
Un 14,7% asociaban otras malformaciones. El 41,5% tenian IMC =25 kg/m?y el 10,3%
eran gestaciones gemelares. Un 10.3% presenté anomalias genéticas, las cuales se
asociaron con interrupcion voluntaria del embarazo (IVE) (OR 39,7. IC 4,2-374,7). La
cardiopatia mas prevalente fue el defecto septal ventricular (29.4%), seguido de
coartacion adrtica (16.2%). La concordancia entre el diagnéstico realizado por el
obstetra y el cardidlogo, fue del 74,2%. El 20,6% de las gestaciones finalizaron
mediante IVE y 2,9%, con muerte fetal espontanea. De los 51 nacidos vivos, el 35,3 %

preciso tratamiento en periodo neonatal.

CONCLUSIONES: Se ha encontrado una elevada incidencia de cardiopatias
congénitas en gestantes de riesgo, siendo la méas frecuente el defecto septal
ventricular. Existe buena concordancia entre la sospecha de cardiopatias en la

ecografia obstétrica y la ecocardiografia fetal y entre el diagndstico prenatal y
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postnatal. Las cardiopatias mas complejas o las asociadas a defectos congénitos se
asocian a mayor tasa de IVE.

PALABRAS CLAVE: cardiopatia congénita; diagndéstico prenatal; ecocardiografia
fetal.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Congenital heart diseases are the most prevalent congenital
disorders, representing one of the main causes of infant and child mortality. Early

diagnosis and treatment improve mortality.

OBJECTIVE: to assess fetal congenital heart diseases diagnosed with

echocardiography.

MATERIALS AND METHODS: Retrospective descriptive study of pregnant women
whose fetuses were prenatally diagnosed with congenital heart disease in the years

2013-2014, as well as their evolution and their relation to different factors.

RESULTS: 68 pregnant women whose fetuses presented heart disease were
studied. 14.7% came together with other malformations . 41.5% had BMI 225 kg/m2
and 10.3% were twin pregnancies. 10.3% had genetic abnormalities which were
associated with abortion (OR 39.7. Cl 4.2 to 374.7). The most prevalent disease was
ventricular septal defect (29.4%), followed by aortic coarctation (16.2%). Agreement
between the diagnosis made by the obstetrician and cardiologist was 74.2%. 20.6% of
pregnancies terminated by abortion and 2.9%, with spontaneous fetal death. Out of 51

who were born alive, 35.3% required treatment in neonatal period.

CONCLUSIONS: We found a high incidence of congenital heart disease in high risk
pregnant women, being ventricular septal defect the most frequent. There is good
agreement between suspicion of disease in obstetric ultrasound scan and fetal
echocardiography and between prenatal and postnatal diagnosis. More complex heart
disease or those associated with other congenital defects are associated with higher

rate of abortion.

KEY WORDS: Congenital heart disease, prenatal diagnosis, fetal

echocardiography.
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ABREVIATURAS.

AHA: American Heart Association.

CAV: canal auriculoventricular.

CIA: comunicacion interauricular.

CIV: comunicacion interventricular.

DM: Diabetes Mellitus.

DSVD: doble salida de ventriculo derecho.
EUROCAT: European surveillance of congenital anomalies.
HCU: Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa.
HSJD: Hospital Sant Joan de Deu.

HUMS: Hospital Universitario Miguel Servet.

IMC: indice de masa corporal.

INE: instituto nacional de estadistica.

IVE: interrupcion voluntaria del embarazo.

SEG: semanas de edad gestacional.

SNC: sistema nervioso central.

TGA: transposicién de grandes arterias.

TN: Translucencia nucal.
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1. INTRODUCCION.

1.1. CIRCULACION FETAL.

La circulacion fetal se caracteriza por presentar unas resistencias vasculares en la
placenta bajas frente a unas resistencias vasculares elevadas en los pulmones. Este
hecho tiene como resultado un cortocircuito derecha-izquierda por dos estructuras
abiertas en época fetal: el foramen oval que comunica ambas auriculas y el ductus

arterioso que comunica arteria pulmonar y aorta.

La circulaciébn sanguinea fetal fluye por algunas estructuras diferentes a la

circulacion del recién nacido como se observa en la Figura 1.1 (1).

Inferior vena cava — Left hepatic vein
Ductus venosus

Right by the ven
s e Aorta

extremitios ilac artery

Figura 1.1. Esquema de la circulacion fetal.

Desde la placenta, 6rgano encargado del intercambio gaseoso y de nutrientes, la

sangre oxigenada pasa por la vena umbilical dividiéndose al entrar en el abdomen



fetal. La mayoria de la sangre sigue el conducto venoso hasta la vena cava inferior
que desemboca en auricula derecha, pasando por el foramen oval a auricula

izquierda. El resto de la sangre pasa por el seno portal perfundiendo el higado.

Casi el 90 por ciento del gasto cardiaco derecho se desvia por el foramen oval
permeable hasta la aorta, destinandose para irrigar territorio coronario y cerebral,
pasando la sangre no oxigenada a ventriculo derecho y, posteriormente a aorta
descendente a través del ductus arterioso.

Posteriormente la sangre no oxigenada pasa de aorta a arterias umbilicales que la
llevan hasta la placenta donde realizan el intercambio gaseoso y de nutrientes (2).

De acuerdo a esta circulacion, la presién de oxigeno en la sangre fetal es menor
que la que se presenta en época postnatal. La mayor concentracion de oxigeno esta
presente en vena umbilical (557 mmHg), por el contrario en la sangre que llega a la
placenta podemos encontrar una presién de oxigeno en torno a 20 mmHg. Esta baja
presidon de oxigeno provoca vasoconstriccion pulmonar aumentando las resistencias
vasculares, lo que mantiene el cortocircuito derecha-izquierda a través del foramen
oval y el ductus arterioso. Esta baja presién de oxigeno no se traduce en una mala
oxigenacién tisular. La adecuada oxigenacion esta asegurada debido a diferentes
mecanismos adaptativos que se encuentran en el feto: la hemoglobina fetal presenta
mayor afinidad por el oxigeno que la adulta, lo que favorece el intercambio gaseoso a
través de la placenta; el metabolismo fetal y su consumo de oxigeno estan reducidos
porque ciertas funciones filoldgicas son llevadas a cabo por la madre; la circulacién

fetal garantiza flujo de sangre oxigenada a los 6rganos vitales (3).

1.2. CIRCULACION EXTRAUTERINA.

En el momento del nacimiento, con el pinzamiento del corddn, se produce la
transicion hacia la circulacion extrauterina. Aumenta la presion arterial sistémica
debido a la desapariciéon de las bajas resistencias vasculares placentarias, a la vez,
gue descienden las resistencias vasculares pulmonares debido a la expansion
pulmonar provocada por la respiracion. Debido a esto el cortocircuito se invierte
pasando progresivamente mayor flujo sanguineo de izquierda a derecha a través del
ductus arterioso que se ird cerrando estimulado por el aumento de la presion de
oxigeno sanguinea. Por ultimo, progresivamente también se cerrara el foramen oval ya
que la presion auricular izquierda aumentara por encima de la derecha por el mayor

retorno venoso pulmonar a auricula izquierda (3).
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1.3. CARDIOPATIAS CONGENITAS.

1.3.1. Definicion.

Las cardiopatias congénitas se definen como aquellas alteraciones estructurales
cardiacas que estan presentes en el momento del nacimiento (4).

Si  se siguen las recomendaciones de EUROCAT (European surveillance of
cangenital anomalies) se pueden clasificar las cardiopatias congénitas en mayores y
menores (5):

- Cardiopatias mayores: Las mayores son aquellas que probablemente

requerirédn reparacion quirdrgica, debido a una alteracion funcional provocada por la
malformacion estructural.  Se consideran mayores: canal auriculoventricular (CAV),
comunicacion interventricular (CIV) mayor de 3 mm, ventriculo Unico, atresia
tricuspidea con o sin CIV, displasia tricuspidea o anomalia de Ebstein, atresia o
estenosis grave pulmonar, ventriculo izquierdo hipoplasico, estenosis aértica grave,
tetralogia de Fallot, transposicibn de grandes arterias (TGA) , doble salida de
ventriculo derecho (DSVD) , truncus arterioso, coartacion interrupcién del arco aortico,
drenaje venoso anémalo completo, tumor cardiaco o miocardiopatias. La mayor parte
de las cardiopatias congénitas son de este tipo presentando una mortalidad del 25-
30%.

- Cardiopatias menores: Consideramos cardiopatias congénitas menores

aguellas cardiopatias que probablemente no necesitaran reparacién quirdrgica, por no
presentar alteracion funcional importante. Son menores: persistencia de ductus
arterioso, comunicacion interauricular (CIA), CIV < 3 mm, estenosis mitral, tricuspidea,
pulmonar o adrtica leves, ausencia de vena cava inferior con drenaje a acigos y

arritmia cardiaca sin malformacion estructural.

Otro concepto que se debe tener en cuenta es el de cardiopatia congénita critica.
Se considera cardiopatia congénita critica a aquella que precisa cirugia o cateterismo
cardiaco durante el primer afio de vida, siendo aproximadamente el 25 por ciento del
total de las cardiopatias. En los recién nacidos con una lesion cardiaca critica, el
riesgo de morbi-mortalidad aumenta cuando hay un retraso en el diagnostico o en la

derivacién a un centro de tercer nivel con experiencia en el tratamiento (6).

En los Jdltimos afios los resultados en el tratamiento han mejorado

significativamente gracias a numerosos avances en las intervenciones correctoras o
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paliativas. Actualmente se considera que mejora la mortalidad de estas cardiopatias

un diagnéstico precoz junto con un el tratamiento adecuado desde época neonatal (7).

1.3.2. Epidemiologia de las cardiopatias congénitas.

Antes de la introducciéon de la ecocardiografia, la incidencia era menor a la que
actualmente se cita en los diferentes trabajos, ya que permite detectar cardiopatias
mas leves. Esta técnica permite hallar pequefios defectos del tabique interauricular o
interventricular que cierran espontdneamente sin necesidad de tratamiento, o retrasos
en el cierre del ductus arterioso, patologias no incluidas por todos los autores en sus
estudios. (7)

La posibilidad de que un recién nacido presente algun tipo de alteracidon congénita
al nacimiento es de un 2%, siendo las cardiopatias congénitas las mas prevalentes (5).
La incidencia de las cardiopatias congénitas en el nacimiento depende de los métodos

gue se usan para estudiar a la poblacion.

EUROCAT (European surveillance of cangenital anomalies) es una red europea de
registros poblacionales. En los ultimos trabajos publicados en la Unién Europea las
cardiopatias congénitas tienen una prevalencia del 0.8 - 1% (8-10 por cada 1000
nacidos vivos) (5).

La prevalencia estimada en otras zonas geogréficas es:

- En el estudio realizado por Reller et all en Atlanta la prevalencia total de
cardiopatias congénitas es de 8.1 por cada 1000 nacidos vivos. La cardiopatia mas
frecuente fue la CIV muscular y perimembranosa (prevalencia de 2.7 y 1.1 por cada
1000 nacidos vivos respectivamente) seguido de CIA tipo ostium secundum (1 por
cada 1000 nacidos vivos). La cardiopatia cian6tica mas frecuente fue la tetralogia de
Fallot (0.5 por cada 1000 nacidos vivos) (8).

- El estudio donde se ha encontrado mayor prevalencia de -cardiopatias
congénitas (13.1 por cada 1000 nacidos vivos) es el realizado por Wu et all en Taiwan
entre los afios 2000 y 2006 (9).

Existen factores que incrementan la probabilidad de padecer cardiopatias al
nacimiento: prematuridad (una edad gestacional menor a 37 semanas la incrementa
entre 2 y 3 veces), gestaciéon gemelar, diabetes mellitus (DM), hipertension arterial

materna, obesidad, enfermedades cardiacas maternas, enfermedades tiroideas,
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conectivopatias, epilepsia, tabaquismo, alcoholismo o trastornos del estado de 4nimo
(10). A pesar de existir estos factores de riesgo, aproximadamente el 90% de las
cardiopatias congénitas aparecen en gestaciones de bajo riesgo (11).

Actualmente las cardiopatias congénitas son una de las principales causas de
mortalidad perinatal e infantil. Esta mortalidad puede alcanzar cifras hasta del 70%
cuando se asocia a cromosomopatias u otras malformaciones genéticas, algo que

ocurre en el 30% de los casos.

1.3.3. Manifestaciones clinicas.

Hoy en dia la mayoria de las -cardiopatias congénitas se diagnostican
prenatalmente lo que garantiza el tratamiento adecuado desde el momento del
nacimiento. La presentacién clinica de las cardiopatias no conocidas prenatalmente
depende del tipo de lesién y de su dependencia del ductus arterioso, lo que puede
retrasar la aparicion de signos y sintomas hasta su cierre. En estos casos el cierre del
ductus puede ocasionar un rapido deterioro clinico con consecuencias potencialmente

mortales.

En las cardiopatias congénitas ductus dependiente, las manifestaciones clinicas

criticas con los que mas frecuentemente nos encontraremos tras el cierre ductal seran:

- Shock cardiogénico: puede ser debido a la pérdida de perfusion sistémica por

lesiones obstructivas izquierdas; a restriccion de flujo sanguineo pulmonar y en
consecuencia del sistémico por lesiones obstructivas derechas; a circulaciones

pulmonar y sistémica paralelas sin adecuada mezcla de ambas.

- Cianosis: La cianosis grave es consecuencia de una hipoxia importante que
puede llevar al paciente a situacién de insuficiencia cardiaca y shock cardiogénico. Es
un signo que puede estar presente en estas cardiopatias tras el cierre ductal cuando
este es Unica fuente de flujo sanguineo pulmonar debido a lesiones obstructivas
derechas; también en lesiones obstructivas izquierdas cuando el ductus constituye la
mayor parte de la circulacién sistémica; o cuando el ductus es el responsable de

mezclar las circulaciones pulmonar y sistémica cuando estas estan en paralelo.

- Edema agudo de pulmoén: ocurre debido al aumento masivo y rapido del flujo

sanguineo pulmonar, asociado al descenso de las resistencias vasculares pulmonares
(12).
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Ante la presencia de esta clinica se debe sospechar una cardiopatia congénita y
actuar. La prostaglandina E1 reabre o mantiene abierto el ductus por lo que se debe
iniciar precozmente ante la sospecha de cardiopatia ductus dependiente (13).

El retraso en el inicio del tratamiento aumenta la mortalidad quirtrgica y en el
postoperatorio, la estancia en unidades de cuidados intensivos y la incidencia de
complicaciones graves, como la disfuncion neuroldgica (14).

Las cardiopatias congénitas no ductus dependiente se diferencian de las anteriores
en que la cianosis y la hipoperfusion periférica no constituyen los hallazgos clinicos
mas relevantes. En la mayoria de los casos aparece dificultad respiratoria moderada o
grave con evidencia radiol6gica de aumento de vascularizacion pulmonar. No suelen

provocar cuadros clinicos tan graves como las ductus dependientes (15).

1.3.4. Factores que aumentan el riesgo de cardiopatia congénita.

1.3.4.1 Factores maternos.

e Diabetes mellitus.

La DM en la patologia que mas frecuentemente encontramos durante la gestacion,
estando presente en el 3-10% de las embarazadas. El 20% de estas mujeres ya
presentaban DM antes del embarazo (Diabetes pregestacional). La presencia de
alteraciones cardiacas congénitas es hasta 5 veces mas frecuente en mujeres con
diabetes pregestacional. Un mal control glucémico pregestacional con valores de
hemoglobina glicosilada por encima de 8.5 % en el primer trimestre de embarazo se
asocian con una mayor prevalencia de cardiopatias congénitas, igualandose el riesgo
de estas gestaciones al de la poblacion general si se mantiene un buen control

glucémico.

La hipertrofia septal puede aparecer en estos casos de forma tardia (16). Algunos
trabajos defienden que no existe un valor claro de hemoglobina glicosilada que se

asocie a mayor riesgo de cardiopatia.

Sin embargo, la DM gestacional o la resistencia a la insulina adquirida en el tercer
trimestre no parecen aumentar el riesgo de cardiopatias, aunque si es de hipertrofia

septal.
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Por lo tanto, la ecocardiografia fetal se aconseja en todas las mujeres con DM
pregestacional, pero no en aquellas con DM gestacional o resistencia a la insulina en
el tercer trimestre. Sin embargo, la realizacion de la ecocardiografia puede
considerarse en aquellas mujeres con HbAlc > 6 para evaluar la hipertrofia septal
(13).

e Fenilcetonuria.

La fenilcetonuria materna mal tratada puede ocasionar en el feto retraso mental,
microcefalia, crecimiento intrauterino retardado y alteraciones cardiacas. Niveles de
fenilalanina en sangre por encima de 15 mg/dl aumentan el riesgo de cardiopatias

congénitas entre 10 y 15 veces (17).

La realizacion de ecocardiografia fetal se recomienda en las gestantes en las que
no se consigue control de la fenilcetonuria en 10 semanas. Sin embargo no se indica
gque aquellas mujeres con buen control de la fenilcetonuria si antes de la concepcion y
el primer trimestre niveles de fenilalanina son <10 mg / dl. Si los niveles son> 10 mg /

dl si que deberia realizarse (13).

¢ Enfermedades autoinmunes y positividad de anticuerpos.

El lupus materno y otras conectivopatias se asocian al bloqueo auriculoventricular
congénito completo. Pueden aparecer alteraciones a pesar de no haber sintomas
presentes en la madre siempre que los anticuerpos sean positivos (anticuerpos anti-Ro
/ SSA y anti-La / SSB). Se ha encontrado un aumento de riesgo en aquellas
gestaciones en la que hay un hijo previo con bloqueo congénito y en las que se asocia
hipotiroidismo. Ademas en las gestaciones anti-Ro positivas aumenta el riesgo de
inflamacién miocardica, fibroelastosis endocardica y disfuncion valvular auriculo-

ventricular (18).

Se recomienda la realizacion de ecocardiografia fetal en aquellas mujeres SSA /
SSB-positivos a partir del inicio del segundo trimestre de gestacion (16-18 semanas)
(23).

e Exposicién a farmacos.

Los farmacos que més claramente se relacionan con la aparicion de cardiopatias
congénitas son: anticonvulsivantes, litio, inhibidores de la enzima convertidora de la
angiotensina, acido retinoico, inhibidores selectivos de la recaptacion de serotonina

(ISRS), anti-inflamatorios no esteroideos (AINE) y vitamina K.
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- Anticonvulsivantes; Los anticonvulsivos utilizados durante la gestacion son
carbamazepina, difenilhidantoina y el valproato. La ecocardiografia fetal se puede
considerar si durante la gestacion existe exposicion a estos farmacos, aunque su

utilidad no esta clara (13).

- Litio: Se piensa que las alteraciones congénitas cardiacas aparecen hasta en el
8% de las gestaciones expuestas a litio, sin embargo, en estudios mas recientes se ha
descrito un riego menor (19). La ecocardiografia fetal se puede considerar en estos
casos, aunque su utilidad tampoco esta clara (13).

- Inhibidores de la enzima convertidora de Angiotensina (IECA): La exposicién a
estos farmacos durante el primer trimestre de gestacion se asocia a mayor riesgo de
cardiopatia congénita. Sin embargo, hay que tener en cuenta que la mayor parte de
defectos son alteraciones en el tabique auricular y persistencia del ductus arterioso
presentes de forma fisiolégica en el feto (20). La ecocardiografia fetal se considera

razonable si se produce la exposicién (13).

- Acido retinoico: A pesar de estar contraindicado en el embarazo, existen casos
de exposicion accidental. La prevalencia de cardiopatias varia desde 8 a 20% en los
diferentes estudios. Sobre todo, se asocian defectos conotruncales y anomalias de

arco adrtico (21). La ecocardiografia fetal se recomienda en caso de exposicién (13).

- Inhibidores de la recaptacion de serotonina (ISRS): El Unico ISRS con el que se
ha encontrado aumento de riesgo de cardiopatia es la paroxetina, y Gnicamente si esta
se administra en el primer trimestre de gestacion (22). La ecocardiografia fetal se

puede considerar si la madre toma paroxetina durante la gestacion (13).

- Los antagonistas de la vitamina K: tanto la warfarina como sus derivados se
asocian a mayor riesgo de malformaciones congénitas en general, si se administra
durante el primer trimestre de gestacion, sin embargo, no se ha encontrado relacion
con aumento del riesgo de malformaciones cardiacas (23). Por lo tanto la

ecocardiografia fetal no esta indicada en este caso (13).

- Antiinflamatorios no esteroideos (AINES): El uso de AINEs al final del segundo
trimestre y tercer trimestre de gestaciéon se asocia con constriccién ductal en un 25-
50%. Si esta exposicion se produce en el primer trimestre o inicio del segundo
aumenta levente el riesgo de cardiopatias congénitas (OR 1,89; IC 95%: 1,32-2,62).
Por todo esto, se recomienda la realizacion de ecocardiograma fetal cuando el uso de
AINEs se realiza a finales del segundo o tercer trimestre (24). Se puede considerar su

realizacion cuando la exposicion es mas temprana (13).
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¢ Infecciones.

Algunas infecciones concretas como la rubeola se asocian a cardiopatias
congénitas. La seroconversion materna se debe asociar a alteraciones
ecocardiograficas para que se pueda sospechar una alteracién cardiaca. Debido al
riesgo de enfermedad estructural, el ecocardiograma fetal se debe realizar si la madre
sufre una infeccion por rubeola en el primer trimestre Se debe tener en cuenta, que en
el resto de infecciones sin agente causal concreto se pueden producir alteraciones
cardiacas congénitas por los farmacos empleados en el tratamiento, por la fiebre
materna y por otros sintomas sistémicos que puedan aparecer (13).

1.3.4.2. Técnicas de reproduccion asistida.

No esta claro si las técnicas de reproduccién asistida aumentan por ellas mismas el
riesgo de cardiopatias congénitas o se ve influido por el mayor nimero de gestaciones
mdltiples y la edad materna avanzada. Sin embargo, en varios estudios el riesgo
global de cardiopatia congénita esta aumentado en la poblacién sometida a técnicas
de fecundacion in vitro (25). Sobre todo se encuentran defectos septales y
taquiarritmias (26). Se considera razonable la realizacion de ecocardiografia fetal en

los embarazos por técnicas de reproduccion asistida (13).

1.3.4.3. Factores familiares.

e Cardiopatia materna.

El riesgo de que el feto presente la misma cardiopatia, no asociada a sindrome ni a
cromosomopatia, que la madre, es 2 veces mayor que si la presenta el padre. Este
riesgo de recurrencia es del 3-7%. Este riesgo es mayor si se trata de heterotaxias,
estenosis adrtica o defectos septales (27). La realizacion de ecocardiografia fetal esta

indicada si existe una cardiopatia congénita materna (13).

e Cardiopatia paterna.

El riesgo de cardiopatia congénita es del 2-3% si el padre presenta una cardiopatia

no asociada a sindrome, pero varia dependiendo del tipo de alteracion, siendo mayor
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cuando se trata de una aorta bicuspide (27). La realizacion de ecocardiografia fetal

esté indicada si existe una cardiopatia congénita paterna (13).

e Cardiopatia en hermanos.

El riesgo de recurrencia de malformaciones cardiacas en los hermanos es menor
gue el riesgo en los hijos de padres afectados, siendo del 2 al 6%. Este riesgo
aumenta si hay mas de un hermano afecto (27). La ecocardiografia fetal se aconseja,
si hay méas de un hermano afecto (13).

e Cardiopatia en familiares de sequndo v tercer grado.

El riesgo de recurrencia en los parientes de segundo y tercer grado con cardiopatia
congénita no esta claro, pero algunos trabajos defienden que existe mayor riesgo (OR
1,18; IC 95%: 1,05-1,32) (27). En general se aconseja que la ecocardiografia se puede
considerar si existe antecedente de cardiopatia congénita no sindrémica en un familiar

de segundo grado, pero no si se trata de un familiar de tercer grado (13).

e Antecedente familiar de sindromes o trastornos con herencia mendeliana.

El riesgo de recurrencia de la alteracion cardiaca en el feto esta elevado cuando se
trata de trastornos asociados a malformacion cardiaca con herencia autosémica
recesiva y dominante o en sindromes de delecion (28). En estas situaciones se

recomienda la realizacion de una ecocardiografia fetal (13).

1.3.4.4. Factores fetales.

e Asociacién con otras anomalias no cardiacas.

En presencia de malformaciones extracardiacas, incluso sin alteraciones
cromosémicas, podemos encontrar mayor tasa de cardiopatias congénitas,
estimandose un riesgo del 20-45%. Malformaciones cardiacas se han observado en el
30% de onfaloceles, en el 20% de la atresia duodenal, en el 30% de las hernias
diafragmaticas congénitas, en el 5% de las malformaciones del sistema nervioso
central (SNC) y hasta en el 71% de las anomalias genitourinarias. Se considera que
algunas anomalias especificas aisladas como el labio leporino o la ventriculomegalia
leve se asocian a un riesgo bajo de cardiopatias (28). La realizacion de

ecocardiografia fetal se debe realizar en todos los fetos donde se ha identificado
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anomalias extracardiacas, excepto en anomalias especificas en las que se conoce un

bajo riesgo de malformacion cardiaca (13).

e Conocimiento o sospecha de anomalia cromosémica.

El riesgo de cardiopatias congénitas y otras malformaciones es alto si en el estudio
genético fetal se descubre una mutacion genética, supresion, reordenamiento, o

aneuploidia (28). En estos casos se debe realizan una ecocardiografia al feto (13).

e Aumento de la translucencia nucal en el primer trimestre de gestacién. Ausencia o

inversion del flujo en ductus venoso.

Una medida de translucencia nucal (TN) por encima de la normalidad se asocia con
aumento de riesgo de aneuploidia y otras malformaciones. En términos generales el
percentil 95 estd en 3 mm y el percenti 99 en 3,5 mm. Los ultimos estudios
publicados afirman que en el estudio de las cardiopatias congénitas sin alteracion
cromosdémica, la TN tiene una sensibilidad de 10-30% si utilizamos el percentil 99. El
riesgo de cardiopatia congénita aumenta de forma exponencial al aumentar la medida
de la TN con un riesgo del 24% si es mayor o igual a 6 mm y mayor del 60 por ciento

si esta por encima de 8,5 mm.

La ausencia o inversion del flujo en el ductus venoso en el primer trimestre de
gestacién con la contraccion auricular se ha asociado con un mayor riesgo de
cardiopatia congénita y aneuploidias. La asociacién de TN aumentada y ausencia o

inversion del flujo ductal aumenta el riesgo de cardiopatia congénita (29).

Dados los datos disponibles, se debe realizar el ecocardiograma fetal cuando la TN
es 23.5 mm y es razonable realizarla cuando se encuentra una TN 23.0 mm pero <3,5
mm. No estaria indicada si se trata de una TN aislada <3,0 mm. También se

recomienda si se asocia con flujo inverso en el ductus venoso (13).

e Anomalias en el corddn umbilical y el sistema venoso.

La presencia de una Unica arteria umbilical se asocia con aumento del riesgo de
cardiopatia congénita. En algunos estudios se habla del doble de riesgo. También
alteraciones en la circulaciébn venosa fetal, concretamente la agenesia del ductus
venoso, se ha relacionado con mayor incidencia de malformaciones cardiacas. En los
pacientes con agenesia de ductus venoso podemos encontrar fallo cardiaco debido a

una sobrecarga de volumen por la alteracion de presiones en el retorno sanguineo a la
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placenta (30). Puede considerarse la realizacién de una ecocardiografia a los fetos con

alteraciones del corddén umbilical o anomalias venosas (13).

e Gestacion gemelar monocorial.

El embarazo gemelar espontaneo tiene una incidencia del 1%, siendo mayor con el
uso de técnicas de reproduccion asistida. El riesgo de malformaciones congénitas,
incluidas las cardiacas, es mayor en embarazos gemelares, y es todavia mayor en las
gestaciones monocoriénicas con respecto a las bicoridnicas. Se considera que el
riesgo de cardiopatia congénita en gemelos monocoriales se sitda entre el 2-9% (31).
La ecocardiografia fetal se recomienda en todas las gestaciones gemelares

monocoriales (13).

¢ Hidrops fetal.

Se considera hidrops fetal la presencia patoldgica de liquido en 2 compartimientos
fetales (cavidad pleural, pericardica, abdominal). Puede ser de origen inmune o0 no
inmune. Se encuentran alteraciones cardiacas o arritmias en el 15-25% de los fetos
con hidrops no inmune. Se recomienda realizar una ecocardiografia en todos los fetos

con hidrops o derrames no inmunes (13).

1.3.5. Diagndstico de cardiopatias congénitas.

1.3.5.1. Ecografia obstétrica.

La deteccion de cardiopatias congénitas con ecografia prenatal es muy variable,
depende del ecografista, la edad gestacional, el peso materno o la posicion fetal. La
identificacion de cardiopatias congénitas es uno de los objetivos de la ecografia

prenatal morfolégica de la 18-22 semanas de gestacion.

La Sociedad Espafiola de Obstetricia y Ginecologia recomienda que la ecografia
morfoldgica se lleve a cabo por ecografistas con mas de 5 afios de dedicacién

exclusiva en ecografia obstétrica (11).
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1.3.5.2. Ecocardiografia fetal.

La ecocardiografia fetal tiene mayor sensibilidad para la deteccion de cardiopatias
que la ecografia obstétrica, llegando a detectar el 90% de las cardiopatias graves. Se
considera la principal herramienta para el diagnéstico y la evolucién de cardiopatias
congénitas al final del primer trimestre de gestacion. EIl momento mas oportuno para la
realizacion de ecocardiografia fetal en gestaciones de riesgo es entre la semana 18 y
22 de gestacién, debiéndose realizar lo antes posible en los casos en los que se
sospeche la alteracién cardiaca en la ecocardiografia obstétrica, para programar
estudios genéticos si se consideran necesarios y plantear las posibles opciones en la
gestacion.

Toda ecocardiografia fetal debe constar de: formacion de imagenes de todas las
estructuras cardiovasculares en 2D con escalas de grises; doppler color de valvulas,
venas, arterias y septos; doppler pulsado de las véalvulas y ductus venoso; evaluacion
de ritmo y funcién cardiaca. En cada caso se valorara la realizacion de otros estudios

adicionales (13).
1.3.5.3. Estudios genéticos.

Alrededor del 30-40% de los fetos con cardiopatias congénitas asocian alteraciones
cromosdémicas, algunas incompatibles con la vida extrauterina. Las alteraciones
cromosémicas con las que mas frecuentemente se asocian son: trisomia 9, 16,y 8 y

monosomia parcial para los cromosomas 4p, 5p, 8p, 10p, 11q, y 20.

El estudio convencional consiste en un cariotipo de células fetales obtenidas por
biopsia de vellosidades coriales 0 amniocentesis. Con menos frecuencia se utiliza el
andlisis de bandas de alta resolucion que permite estudiar regiones mas pequefias de
genoma. La hibridacion fluorescente in situ, es una técnica reciente, que permite

detectar anomalias cromosOmicas de una forma més precoz (31).
1.3.5.4. Cribado de cardiopatias congénitas.

Con respecto a las cardiopatias no detectadas en época prenatal, aunque la historia
clinica y la exploracion clinica pueden ser Utiles para el diagnostico de cardiopatias
congénitas no detectadas prenatalmente, existen estudios que defienden que un
namero no despreciable de casos de estas cardiopatias pasan desapercibidos tras el

nacimiento hasta el alta hospitalaria (32).
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Las cardiopatias que con mayor frecuencia pasan desapercibidas en el
diagndstico prenatal son: coartacion de la aorta, interrupcion del arco adrtico,
estenosis aédrtica, el sindrome de corazon izquierdo hipoplasico y la transposicion de
las grandes arterias (33).

Por este motivo se propone un cribado universal de todos los recién nacidos

consistente en medicién de oximetria de pulso pre y postductal (34).

- Se recomienda la colocacién del pulsioximetro en la mano derecha (preductal)
y en cualquiera de los pies (postductal), de forma secuencial. No se debe realizar el
screening hasta que el neonato tenga méas de 24 horas o tan tarde como sea posible
antes del alta hospitalaria.

- Se considera la prueba positiva si alguna de las mediciones es menor de 90%,
si en tres determinaciones separadas por una hora realizadas en ambas extremidades
superiores e inferiores son menores del 95% y si existe una diferencia mayor al 3%

entre extremidades superiores e inferiores (35).
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2. JUSTIFICACION DEL ESTUDIO.

Las cardiopatias congénitas son las alteraciones congénitas mas prevalentes al
nacimiento, con una incidencia en Europa de 8-10 casos por cada 1000 nacidos vivos
segun la EUROCAT. Ademéas son una de las principales causas de mortalidad
perinatal e infantil, sobre todo si se asocian a cromosomopatias o alteraciones
genéticas. El riesgo de mortalidad y morbilidad aumenta cuando hay un retraso en el
diagndéstico y en la derivacion oportuna a un centro terciario con experiencia en el

tratamiento de estos pacientes.

Multitud de factores, maternos, fetales y familiares, se han asociado con aumento
de riesgo de malformaciones congénitas cardiacas en el feto. La presencia de alguno
de estos factores de riesgo hace necesaria la realizacion de una ecocardiografia fetal
para descartar alteraciones asociadas. También es indicacibn de realizacion de
ecocardiografia fetal por parte de un experto la sospecha de una anomalia cardiaca

estructural en la ecocardiografia obstétrica.

Segun las recomendaciones de la American Heart Association (AHA) publicadas en
2014 para indicar una ecocardiografia fetal es necesario tener en cuenta el riesgo
individual de cardiopatia congénita en la poblacion. Se recomienda realizar una
ecocardiografia fetal si el riesgo es superior al 3% con respecto a la poblacién general,
y se puede valorar cuando el riesgo esta entre 2-3%. Siempre se debe individualizar

teniendo en cuenta los recursos disponibles y la experiencia del ecocardiografista.

La presencia de una cardiopatia congénita es uno de los principales motivos de
interrupcion voluntaria del embarazo (IVE). El diagndstico prenatal de cardiopatias
congénitas, sobre todo mayores, influye en las decisiones tomadas por los padres
sobre la evolucion de la gestacion. Algunos trabajos han demostrado que el tiempo y
la precision del diagnéstico prenatal, la existencia de anomalias asociadas, las
opciones de tratamiento disponibles y el pronéstico son factores asociados con esta

toma de decisiones.

Conocer la prevalencia de cardiopatias congénitas en nuestra poblacion, tanto de
forma global como por tipo y severidad puede ayudar a planificar los recursos
necesarios para su correcto seguimiento y tratamiento. El estudio de la tendencia de la
incidencias, que se prevé que aumente en los proximos afios debido a factores como
las técnicas de reproduccion asistida y los embarazos gemelares, también ayudaria en
estos aspectos, ademas de ayudar a prevenir a tiempo las carencias que el sistema de

salud puede presentar en un futuro.
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Existen cardiopatias dificiles de diagnosticar en época fetal por las caracteristicas
de la circulacion fetal, como por ejemplo la coartacibn de aorta. Conocer las
cardiopatias congénitas que no se consiguen diagnosticar prenatalmente en la
poblacion estudiada puede ayudar a plantear mejoras concretas para aumentar la tasa
de diagnostico prenatal.

El objetivo de este trabajo es conocer qué tipo de cardiopatias congénitas se
diagnostican mediante ecocardiografia fetal en la seccidén de cardiologia pediatrica de
un hospital terciario y sus caracteristicas, que factores de riesgo estan presentes en la
poblacion estudiada y como influyen en la gravedad de las cardiopatias congénitas y la
precision con la que se lleva a cabo el diagndstico.
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3. OBJETIVOS DEL ESTUDIO.

Objetivo general:

v' Evaluacién de las cardiopatias congénitas diagnosticadas mediante

ecocardiografia en el periodo fetal.

Objetivos especificos:

v' Realizar un estudio descriptivo de las cardiopatias congénitas diagnosticadas

prenatalmente.

v' Analizar la influencia de los factores de riesgo en la aparicion de cardiopatias

congénitas.

v' Comprobar si los factores de riesgo tienen una influencia significativa en la

gravedad de las cardiopatias congénitas.

v/ Evaluar la correlacion entre el cribado ecografico obstétrico a las gestantes y el
diagnoéstico prenatal mediante ecocardiografia fetal en las malformaciones

cardiacas.
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4. MATERIAL Y METODOS.

4.1. MUESTRA

La muestra esta constituida por 68 gestantes en las que se detecté una cardiopatia
congénita en el feto mediante una ecocardiografia fetal realizada por un Cardi6logo
Pediatrico entre enero de 2013 y diciembre de 2014 a pacientes remitidas por el
servicio de obstetricia de los Sectores Il y Ill de Zaragoza, Huesca, Barbastro y Alcafiiz

y algun caso aislado de la comunidad auténoma de La Rioja.

Para la seleccion de los casos se consultaron los archivos de la Seccion de
Cardiologia Pediatrica del Hospital Universitario Miguel Servet (HUMS) donde se
encontraban los ficheros de las pacientes embarazadas a las que se habia realizado
una ecocardiografia fetal tras ser remitidas por la Unidad de diagndstico prenatal de
obstetricia de distintos hospitales. De ellas se seleccionaron las pacientes en las que
se detectd una cardiopatia congénita en el feto segun la clasificacibon de EUROCAT
(guia 1.4, 2013).

4.1.1. Criterios de inclusioén:

v Gestantes remitidas a la consulta de Cardiologia Pediatrica para la valoracion
mediante ecocardiografia fetal en las que se detecta una cardiopatia congénita

en el feto.

4.1.2. Criterios de exclusion:

v' Gestantes con deteccion de alteraciones del ritmo fetal o bloqueos, al no tratarse
de alteraciones estructurales.

v' Gestantes en las que se sospecha en el feto una cardiopatia congénita en la
primera valoracion por Cardiologia Pediatrica, no detectada en controles
posteriores.

v' Gestantes en las que no se han encontrado informacién sobre el embarazo.

v' Gestantes en las que se detecta una cardiopatia congénita en el feto menor
excluida del registro de EUROCAT.
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4.2. METODO.

Se trata de un estudio descriptivo retrospectivo. Las variables a analizar de los

diferentes pacientes, recogidos mediante el registro de las historias clinicas, fueron las

que a continuacio

n se detallan:

4.2.1. Caracteristicas de la gestante:

v’ Edad.
v' Etnia

v indice de masa corporal (IMC) o indice de Quetelet (Kg/m2): Se calcula

dividiendo el peso (en kilogramos) entre la talla al cuadrado (en metros).

v Abortos o hijos previos.

v' Procedencia: hospital de donde es remitida la gestante para valoracion

cardiolégica mediante ecocardiografia fetal.

4.2.2. Caracteristicas de la gestacion:

v' Gestacion gemelar o feto unico.

v' Gestacion de alto o bajo riesgo: excluyendo la cardiopatia como factor de riesgo.

v Factores de riesgo de cardiopatias congénitas:

» Factores maternos:

> Re

o Presencia de diabetes gestacional y valor de hemoglobina
glicosilada.

o Presencia de diabetes pregestacional y valor de hemoglobina
glicosilada.

e Fenilcetonuria.

e Lupus eritematoso sistémico u otras conectivopatias con
positividad de anticuerpos.

e Consumo de farmacos relacionados con riesgo de cardiopatias
congénitas: anticonvulsivantes, litio, inhibidores de la enzima
convertidora de la angiotensina, acido retinoico, inhibidores
selectivos de la recaptacion de serotonina (ISRS), anti-inflamatorios
no esteroideos (AINE) y vitamina K.

e Consumo de alcohol durante el embarazo.

produccion asistida y tipo de técnica realizada.

> Factores familiares:
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o Antecedentes familiares de cardiopatia congénita y grado de
parentesco con la persona afecta.
e Antecedentes familiares de sindromes relacionados con
cardiopatias congénitas.
» Factores fetales:

o Presencia de otras anomalias anatémicas en ecografias

realizadas en las revisiones obstétricas.

o Presencia de cromosomopatias o alteraciones genéticas.

o Aumento de la medicién de la translucencia nucal en el primer

trimestre de gestacion.

o Ausencia o inversion del flujo en el ductus venoso.

o Anomalias del cordén umbilical.

o Presencia de hidrops fetal.

v' Triple screening en el primer trimestre de gestacion alterado.

v Realizacion de amniocentesis. Estan también recogidos los casos de gestantes
gque rechazan la realizaciébn de amniocentesis a pesar de ofrecersela por parte
de obstetricia.

v' Interrupcién voluntaria del embarazo.

v' Muerte fetal.

4.2.3. Caracteristicas de la ecocardiografia.

v Tipo de cardiopatia congénita diagnosticada segun la clasificaci6n de EUROCAT
(guia 1.4, 2013).

v Semanas de edad gestacional a las que se realiza la primera ecocardiografia
fetal.

v Tipo de cardiopatia congénita sospechada en la ecografia realizada por el
obstetra.

v Concordancia entre la ecografia realizada por el obstetra y la ecocardiografia
fetal.

4.2.4. Caracteristicas del parto y del recién nacido.
v" Sexo del recién nacido.
v' Peso al nacimiento.
v' Test de APGAR al minuto y a los 5 minutos.
v" Tipo de parto: eutdcico, instrumentado o cesarea.
v" Semanas de edad gestacional (SEG) a las que tiene lugar el parto.
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v' Centro donde tiene lugar el parto.

<

Necesidad de ingreso al nacimiento y motivo del ingreso.

v' Cardiopatia congénita diagnosticada al nacimiento mediante ecocardiografia
realizada por un cardiélogo pediatrico.

v" Concordancia entre la cardiopatia hallada al nacimiento y la diagnosticada
mediante ecocardiografia fetal.

v Otros diagnosticos del recién nacido asociados.

<

Traslado a otro centro tras el nacimiento.

v" Tratamiento requerido: tratamiento médico, cateterismo o cirugia.

Para la realizacion de la base de datos, los graficos y el estudio estadistico se
utilizé el programa Stadistical Package for the Social Sciencers (SPSS) versién 22.0.

para Microsoft.

El limite minimo de significacion estadistica aceptado en todo el calculo estadistico
ha sido del 95% (p < 0,05).

Los resultados de las variables cuantitativas se expresaron en forma de media
aritmética y mediana, con desviaciones estandar y rango y las variables cualitativas en

frecuencia y porcentaje.
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5. RESULTADOS.

Durante los afios 2013 y 2014 acudieron a la consulta de Cardiologia Pediatrica 481
gestantes para realizacion de ecocardiografia fetal. En 68 (14,1%) se encontré una

malformacién cardiaca durante la exploracion.

El estudio se ha realizado con las 68 gestantes en las que se detectd cardiopatia
congeénita fetal y con los 51 recién nacidos vivos de esas gestaciones.

5.1. CARACTERISTICAS DE LAS GESTANTES.

La muestra estd formada por gestantes remitidas para valoracibn mediante
ecocardiografia fetal. La mayor parte de ellas (76,5%) fueron remitidas desde el
Servicio de Obstetricia del HUMS de Zaragoza y un 14,7% por el Hospital Clinico
Universitario Lozano Blesa (HCU). El 8,8% restante corresponde a otros centros:
Hospital San Jorge de Huesca, Hospital de Barbastro, Hospital de Alcafiiz y Hospital

San Pedro de Logrofio (Figura 5.1).

80

60

407

Porcentaje

2,94% 2.94% 4479, 147%

HMS HCU HUESCA LA RIOJA BARBASTRO ALCANIZ
Procedencia

Figura 5.1. Centros de procedencia de las gestantes estudiadas. (N=68).

HMS: Hospital Miguel Servet, HCU: Hospital clinico universitario Lozano Blesa.

La edad de las gestantes de la muestra estd comprendida entre los 18 y 48 afios,
con una media de edad de 32,5 + 5,0 afios. La mayor parte de las gestantes estaban

comprendidas entre 28 y 38 afios, con una frecuencia del 75%. El 14,7% eran
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menores de 28 afios y el 10,3% mayores de 38 afios. La distribucién de las gestantes

segun la edad en afios se muestra en la Figura 5.2.

10

Frecuencia

18 22 23 24 26 27 29 30 31 32 33 34 35 36 37 38 39 40 42 48

Edad materna (afios)

Figura 5.2. Distribucion de las gestantes segun la edad en afios.

En el grupo de gestantes de mas de 38 afios encontramos un caso de tetralogia de
Fallot (IVE, estudio genético desconocido al no disponer de datos sobre su
amniocentesis), un caso de DSVD y otro de atresia mitroaortica, ambos fallecidos en
periodo neonatal. El resto de cardiopatias que encontramos en las gestantes de mayor
edad son una CIA, una tetralogia de Fallot, una coartacién de aorta, una estenosis
pulmonar y un CAV. No encontrdndose relacibn entre muerte neonatal y edad

avanzada materna (p=0,513).

En cuanto al IMC encontramos una media de 24,3 = 4,9 kg/m? con un minimo de
17,2 kg/m? y un méaximo de 41,2 kg/m®. Se dividié la muestra en 3 grupos segun el
IMC materno: grupo con normopeso (IMC<25 kg/m?), sobrepeso (225-30 kg/m?) y
obesidad (IMC=30 kg/m?). El 41,5% de las gestantes tenian IMC =25 kg/m?, de ellas
el 31,7% correspondia a IMC =25 y < 30 kg/m? y el 9,8% a IMC =30 kg/m?. El 58,5%
de ellas tenian normopeso. No se ha encontrado relacién entre la gravedad o el tipo de
la cardiopatia y el grupo segun IMC (p=0,631 y p=0,406 respectivamente).
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El 82,4% de los pacientes fueron de raza caucasica, siendo el 17,8 % de ellas
procedentes de Europa del Este. El 8,8% de los pacientes eran del Norte de Africa, el
4.4% Subsaharianas, el 2.9% Latinoamericanas y el 1.5% Orientales (Figura 5.3).

M Caucasica

o

M Norte de Africa.
[JSubsahariana
M Oriental
[JLatinoamericana

82,35%

Figura 5.3. Porcentaje de las gestantes segun etnia. (N=68).

En las gestantes no caucésicas de nuestra muestra encontramos: tres tetralogias
de Fallot (una gestante latinoamericana, una del norte de Africa y una oriental), tres
coartaciones de aorta (dos subsaharianas y una del norte de Africa), tres defectos del
septo auriculoventricular (una subsahariana y dos del norte de Africa), una CIV
(latinoamericana), una atresia pulmonar (norte de Africa), un ventriculo Unico

(subsahariana).

En el 55,4% de los casos se trataba de la primera gestacion, mientras que el 15,4%
de las gestantes contaban con abortos previos, el 16,9% con hijos previos sanos y el
12,3% con abortos e hijos sanos previos (Figura 5.4). De las 18 pacientes que habian

sufrido abortos previos, en el 31,3% fueron 2 abortos o mas.

BPrimera gestacion

M Abortos previos
DHijos previos
CAbortos e hijos previos.

16,92%

Figura 5.4. Porcentajes de las gestantes segun antecedentes de gestaciones previas, abortos previos e hijos previos.
(N=68).
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5.2. CARACTERISTICAS DE LA GESTACION.

La mayoria de las gestaciones (89,7%) fueron con feto Unico, mientras que en el
10,3% de los casos se trataba de un embarazo gemelar (Figura 5.5). El 29,4% de las
gestantes se controlaban en la consulta de alto riesgo por algun factor de riesgo
diferente a la cardiopatia.

Bunico
B GEMELAR

Figura 5.5. Porcentaje de gestaciones Unicas o gemelares. (N=68).

5.2.1. Factores de riesgo de cardiopatia congénita.

Se han estudiado los factores de riesgo asociados a cardiopatia congénita en las
gestantes. No se han encontrado casos de: fenilcetonuria, lupus eritematoso sistémico
u otras conectivopatias con positividad de anticuerpos, consumo de farmacos
relacionados con riesgo de cardiopatias congénitas, consumo de alcohol durante el
embarazo, antecedentes familiares de cardiopatia congénita o sindromes relacionados
con cardiopatias congénitas, ausencia o inversion del flujo en el ductus venoso o

presencia de hidrops fetal.

En cuanto a la presencia de diabetes se ha encontrado un caso de diabetes
pregestacional (diagnéstico prenatal de coartacion de aorta, confirmandose al
nacimiento Unicamente hipoplasia de istmo aértico), y 3 de diabetes gestacional (dos
CIV no confirmadas postnatalmente y una anomalia de Ebstein).

7 de las gestantes, es decir, el 10,3% se sometieron a técnica de reproduccion
asistida, una de ellas a tratamiento de estimulacién ovarica y las 6 restantes a

fecundacion in vitro (Figura 5.6).
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Figura 5.6. Porcentaje de gestaciones mediante técnicas de reproduccion asistida. (N=68).

En el control obstétrico realizado a estas gestantes a la semana 12 de gestacién
(primer trimestre) se midié la TN. La mayor parte de nuestra muestra (90%) presentd
una TN<3mm. El resto, un 3,3% entre 3y 3,4 mm, un 3,3% entre 3,5y 6 mmy el otro
3,3% mayor de 6 mm (Figura 5.7). Se ha encontrado relacion estadisticamente
significativa (p=0,030) entre el aumento de medida de la TN y la asociacién con
malformaciones en otros sistemas anatomicos, pero no con asociacion a alteraciones
genéticas. En nuestra muestra, el 11,3% de las gestantes present6 un riesgo alto para

cromosomopatias en el triple screening.

1007

Porcentaje

407

3.3% 3.3% 3,3%

3-34 >3.5 >6

Traslucencia nucal (mm)

Figura 5.7. Porcentaje de medida de translucencia nucal. (N=60).
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Tras estudiar el riesgo en el primer trimestre de gestacion, el 44,1% de las

gestantes se realizaron una amniocentesis para estudiar genéticamente al feto.

5.2.2. Malformaciones asociadas.

Se detectaron prenatalmente malformaciones no cardiacas asociadas en el 14,7%
de las gestaciones (Figura 5.8).

En dos fetos Unicamente se encontraron malformaciones musculoesqueléticas
(labio leporino junto con pie zambo e hipoplasia de cubito y radio), en otros dos
malformaciones gastrointestinales (atresia duodenal y onfalocele), en un feto
malformaciones genitourinarias  (hidronefrosis), en otro asociaciébn entre
malformaciones musculoesqueléticas y alteraciones del SNC (manos mal formadas
junto con agenesia de cuerpo calloso), y por ultimo, uno asociaba malformaciones
gastrointestinales y genitourinarias (agenesia renal y hernia diafragmatica, con

sospecha de sindrome de Potter).

Unicamente se diagnostico tras el nacimiento en estos pacientes una malformacion

asociada sin diagndéstico prenatal, una atresia esofagica.

[]sl

Figura 5.8. Porcentaje de fetos que asocian otras malformaciones. (N=68).

5.2.3. Cromosomopatias o alteraciones genéticas asociadas.

Se hallaron prenatalmente cromosomopatias o alteraciones genéticas mediante

amniocentesis en el 10,3% de las gestaciones (Figura 5.9).
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Figura 5.9. Porcentaje de fetos que asocian cromosomopatias o alteraciones genéticas. (N=68).

Las cromosomopatias o alteraciones genéticas detectadas son: trisomia 13,
trisomia 21, deleccién 148 kb en regién 1 par gen SHOX, macrodeleccién 18, CATCH
22 (microdeleccion 22g11), MUT c.742C>T gen FGFR3 y sindrome de microdeleccién
60g24-925. Todas estas gestantes, excepto la que presentaba la deleccion en el gen

SHOX, solicitaron la interrupcion voluntaria del embarazo.

Tras el nacimiento se diagnosticaron 4 casos de trisomia 21 y uno de trisomia 13.
Todas estas gestantes habian rechazado la realizacion de amniocentesis.

En la Tabla 5.1 se muestra la prevalencia de cromosomopatias, alteraciones

genéticas y otras malformaciones asociadas.
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NGmero total. 68 51 24 27
Asociacién a otras
malformaciones. 10(14,7%) 7 (13,7%) 4 (16,7%) 3 (11,1%)
Sistemas
malformativos
asociados.
Musculoesquelético 5(7,4%) 3(5,9%) 3 (12,5%) 0
Genitourinario 4(5,9%) 2 (3,9%) 0 2 (7,4%)
Gastrointestinales 4 (5,9%) 3(5,9%) 1 (4,2%) 2 (7,4%)
SNC 1(1.5%) 1 (2%) 1(4,2%) 0
Asociacién a
cromosomopatias
dotoctadas 7 (10,3%) 1 (2%) 1 (4.2%) 0
prenatalmente
Trisomia 13, mut
€.742C>T gen
FGFR3,deleccion
148 KB en regionl Deleccién
par gen SHOX, Deleccién 148 KB en
Cromosomopatias trisomia 21, 148 KB en reqion 1
asociadas. macrodeleccion region 1 par a?r en
18, CATCH 22 gen SHOX par g
. o SHOX
(microdeleccion
220g11), sd
microdeleccién6q
24-925
Asociacion a
cromosomopatias no
detectadas 5 (9,8%) 5 (20,8%) 0
prenatalmente
CrelTEsaTEETES Trisomia Trisomia
asociadas. 13,tr|2310m|a 13,tr|2510m|a

Tabla 5.1. Prevalencia de cromosomopatias y alteraciones genéticas y malformaciones de otros sistemas asociadas a

cardiopatias congénitas.
SNC: sistema nervioso central.
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5.2.4. Finalizacién de la gestacion.

Del total de las 68 gestaciones de la muestra, el 76,5% (52 gestantes) finalizaron la
gestacion con un recién nacido vivo. El 20,6% acabd con una IVE, y el resto, un 2,9%,
con una muerte fetal espontanea (Figura 5.10). En 6 de los 14 casos que solicitaron

IVE se encontr6 alteracion genética en la amniocentesis.

[CINacido vivo
[IMuerte fetal
Clive

76,47%

Figura 5.10. Porcentaje de gestantes que finalizaron la gestacion con un recién nacido vivo, una muerte fetal o una
interrupcion voluntaria del embarazo. (N=68).
IVE: interrupcion voluntaria del embarazo.

Se ha estudiado si la decision de solicitar una IVE esté asociada con la etnia de la
gestante sin encontrar asociacion estadisticamente significativa (p=0,159). Tampoco
se encontr6 asociacion significativa entre IVE y la presencia de otras alteraciones
morfolégicas (p=0,960). Sin embargo, si que se encuentra asociacion
estadisticamente significativa entre IVE y alteraciones genéticas asociadas (p=0,000),
encontrando un riesgo 39,7 veces mayor de que se produzca IVE si se encuentra

alteracion genética en la amniocentesis (OR 39,7 con IC 4,2-374,8).

5.3. CARACTERISTICAS DE LA ECOCARDIOGRAFIA.

Durante los dos afios estudiados se realizé una ecocardiografia fetal a 68 gestantes
con una media de edad gestacional en la primera visita de 23 + 5 semanas, con un

minimo de 13 semanas y un maximo de 36.

La cardiopatia congénita diagnosticada prenatalmente mas prevalente fue las CIV
con un 29.4% de los casos, seguido por la sospecha de coartacion de aorta con un
16.2% vy tetralogia de Fallot con un 11.8%.
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En cuanto a la finalizacion de la gestacion, las cardiopatias congénitas que con
mayor frecuencia supusieron una IVE fueron la atresia pulmonar (100% de los casos),
el corazén izquierdo hipoplasico (75%), el defecto septal auriculoventricular y el
ventriculo Unico (50%). También se encontraron cardiopatias no complejas, como CIV
y CIA, pero en estos casos se asociaban alteraciones genéticas.

Las dos Unicas muertes intrautero estaban diagnosticadas prenatalmente de tronco
arterial comun y TGA asociada a gastrosquisis.

Las cardiopatias congénitas confirmadas postnatalmente mas prevalentes
coinciden con las prenatales, la CIV con un 34,6% de los casos, seguido por la
coartacion de aorta con un 21.2% y la tetralogia de Fallot con un 11.5% de los casos.

Se han revisado las cardiopatias congénitas diagnosticadas postnatalmente que no
contaban con diagnédstico prenatal. La mayoria (91,7%, 77 casos) son CIV de pequefio
tamafio. También se han encontrado 3 casos de coartacion de aorta (3,6%), 2 casos
de drenaje venoso andémalo (2,4%), un caso de TGA (1,2%) y un caso de atresia

pulmonar en una gestacion maltiple (1,2%).

En la Tabla 5.2 se muestra la prevalencia de las distintas cardiopatias congénitas

diagnosticadas prenatalmente y la forma de finalizacién de las gestaciones.

La prevalencia de cardiopatia grave considerandola aquella que precisé tratamiento
médico, percutaneo y/o quirdrgico en época neonatal, ha sido del 35,3% (18

pacientes).

Se ha estudiado si la gravedad de la cardiopatia esta asociada con la etnia de la
gestante (p=0,079), el antecedente de dos o mas abortos previos (p=0,803), las
técnicas de reproducciéon asistida (p=0,565), la edad materna (p=0,395), el IMC
materno (p=0,409), la diabetes pregestacional (no se puede calcular p), la medida de
TN (p=0,339), la asociacién con otras malformaciones congénitas (p=0,565) y la
asociacion con alteraciones genética, sin encontrar relacién estadisticamente

significativa en ningun caso.

Sin embargo, esto es diferente si se consideran cardiopatias graves, ademas de las
que han necesitado tratamiento, aquellas que han supuesto una IVE o muerte fetal y
estudiamos las mismas asociaciones. Encontramos que el riesgo de presentar
cardiopatias congénitas graves es 2 veces mayor (IC 1,5-2,6) si se asocian
alteraciones genéticas y esta asociacion es estadisticamente significativa (P=0,011).

Tampoco se encuentran asociaciones con el resto de variables.
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La concordancia entre la sospecha de cardiopatias en la ecografia realizada por el
obstetra y la encontrada en la ecocardiografia fetal, ha sido del 74,2%. Las
cardiopatias en las que no se encontr6 concordancia fueron: tronco arterial comun,
anomalia de Ebstein, atresia tricuspidea y dilatacion idiopéatica de orejuela derecha.
También se encontr6 una adecuada concordancia entre el diagnostico prenatal y el
postnatal, siendo del 100% en todas las cardiopatias excepto en CIV y coartacion de
aorta (Tabla 5.3).
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4(5,9%) 3 (75%) 0 1 (25%)
8(11,8%) 2(25%) 0 6 (75%)
11(16,2%) 0 0 11 (100%)
20(29,4%) | 2(10%) 0 18 (90%)
1(1,5%) 0 1(100%) 0
2(2,9%) 1(50%) 0 1(50%)
2(2,9%) 0 0 2 (100%)
1(1,5%) 1 (100%) 0 0
7(10,3%) | 2 (28,6%) 0 5(71.4%)
4(5,9%) 0 1 (25%) 3 (75%)
3(4,4%) 3 (100%) 0 0
1(1,5%) 0 0 1 (100%)
2(2,9%) 0 0 2 (100%)
1(1,5%) 0 0 1 (100%)
1(1,5%) 0 0 1 (100%)
Total 68 14 (20,6%) | 2(3%) | 52(76,5%)

Tabla 5.2. Prevalencia de las cardiopatias diagnosticadas prenatalmente y la evolucién de las gestaciones.
IVE interrupcion voluntaria del embarazo.
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Tabla 5.3. Porcentaje de concordancia entre los hallazgos en la ecografia morfolégica obstétrica y en la ecocardiografia
fetal, y entre la ecocardiografia fetal y la ecocardiografia postnatal.
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5.4. CARACTERISTICAS DEL RECIEN NACIDO.

De los 51 nacidos vivos de la muestra, el 55,8% son mujeres y el 44,2% varones.
La mayoria de ellos, el 65,4% nacié por parto eutdcico. El 21,2% mediante cesérea, el
11,4% por parto instrumentalizado con ventosa y el 1,9% ayudado con kiwi. La media
de semanas de gestacion a las que tuvo lugar el parto fueron 38,6 + 2,07 SEG, con un
minimo de 31 y un maximo de 41 SEG. EI peso al nacimiento tiene una media de

3056,9 + 620 gramos con un minimo de 1320 y un maximo de 4160 gramos.

Unicamente un recién nacido precisé reanimacion avanzada tras el parto, sin
relaciébn con su cardiopatia congénita (coartacion de aorta), falleciendo a las pocas
horas a consecuencia de una encefalopatia hipéxico-isquémica grave. Los recién
nacidos fueron valorados en el test de APGAR con una media de 8,04 al minuto de

vida y de 9,28 a los 5 minutos de vida.

Dependiendo de la gravedad esperada y de la necesidad de tratamiento, tras el
diagnostico, se decide el centro donde tendra lugar el parto. En el 92,7% de los casos
el parto se atendié en el HUMS. Un caso de diagnéstico prenatal de comunicacion
interventricular nacio en el HCU y otro en el Hospital de Barbastro. Dos pacientes con
diagnostico prenatal de transposicion de grandes arterias se remitieron para finalizar la
gestacién en el Hospital Sant Joan de Deu (HSJD) de Barcelona, centro de referencia
para intervenciones de cardiopatias congénitas complejas, ante la necesidad de

tratamiento quirdrgico inmediato tras el nacimiento con circulacion extracorporea.

De las cardiopatias estudiadas, todas excepto las CIV pequefias 0 medianas y las
CIA, ingresaron en la Unidad de Neonatal para control los primeros dias de vida
(78,4%) (Figura 5.11). De estos, 7 recién nacidos estaban diagnosticados
prenatalmente de CIV, pero Unicamente un paciente ingresé para controlar su
evolucién cardioldgica por el tamafio del detecto septal. El resto ingresaron por
prematuridad, ictericia y crisis de cianosis o distres respiratorio no relacionada con la
cardiopatia. Un paciente con indicacién de ingreso por sospecha de coartacién de
Aorta precisé ingreso en la Unidad de cuidados intensivos neonatal por encefalopatia

hipdxico-isquémica secundaria al parto.
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Figura 5.11. Porcentaje de recién nacidos que ingresaron al nacimiento. (N=51).

Tras el nacimiento Unicamente dos pacientes fueron transladados a un hospital de
referencia: una paciente con diagnostico prenatal de coartacion de aorta 'y CIV y una

TGA no conocida prenatalmente. Ambos resultaron éxitus en periodo neonatal.

De los 51 pacientes nacidos vivos el 35,3 %, es decir, 18 pacientes, se tratd
(medica, percutanea o quirirgicamente) de su cardiopatia en periodo neonatal (Figura
5.12).

Figura 5.12. Porcentaje de recién nacidos con cardiopatia congénita tratados en periodo neonatal. (N=51).

El 55,6% de los pacientes Unicamente recibieron tratamiento médico (dos
Tetralogias de Fallot, dos CIV amplias, dos CAV completos, tres CAV parciales y una
insuficiencia tricuspidea). Un Gnico paciente, afecto de tetralogia de Fallot grave se
tratd médicamente y precis6 la realizacion de una fistula de Blalock-Taussig,
falleciendo tras la intervencion. Dos pacientes, una tetralogia de Fallot y una atresia
tricuspidea recibieron tratamiento médico y realizacion de cateterismo percutdneo. Los
dos pacientes que Unicamente fueron sometidos a intervencion quirdrgica correctora,

eran transposiciones de grandes arterias, y se intervinieron en el HSJD de Barcelona
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tras el parto. Tres pacientes, una coartacion de aorta y dos estenosis pulmonares solo
fueron sometidos a tratamiento percutaneo (Figura 5.13).

60

507

40

307

Porcentaje

207

10

MEDICO MEDICO + MEDICO + QUIRURGICO  PERCUTANEO
QUIRURGICO  PERCUTANEO

Figura 5.13. Porcentaje de pacientes que recibieron tratamiento médico, percutaneo y/o quirrgico en periodo neonatal.
(N=18).
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6. DISCUSION.

6.1. CARACTERISTICAS DE LAS GESTANTES.

Durante los afios 2013 y 2014 se realizé una ecocardiografia fetal avanzada a 481
gestantes que fueron consideradas de elevado riesgo de cardiopatia fetal, esto supone
aproximadamente un 2% del total de embarazadas en esos afios segun los datos del
Instituto Nacional de Estadistica (INE) (39). En el 14,1% de los fetos estudiados se
detectd alguna alteracion cardiaca. Aunque este porcentaje parece mucho mayor al
descrito en la poblacion general (0,8-1%) (5, 7, 10) si consideramos el total de
nacimientos en nuestra comunidad en esos afios, vemos que la tasa de incidencia de
cardiopatia es similar y que estaria en torno al 0,7 por cada 1000 nacidos vivos en
nuestro hospital, a los que habria que sumar cardiopatias leves que se siguen en otros

centros.

La edad media de las pacientes de nuestra muestra (32,5 afios) coincide con la
edad descrita por otros grupos de trabajo espafioles y estadounidenses en gestantes
cuyos fetos presentaron cardiopatia y no difiere de la edad media del total de
embarazadas en Espafa en la etapa del estudio (32,1 afios). (11 36, 39) El aumento
de la edad materna parece estar asociado con ciertas malformaciones cardiacas
congénitas como los defectos septales, la tetralogia de Fallot, la coartacion de la aorta
y la estenosis pulmonar valvular (8). En nuestro caso, en el grupo de gestantes de mas
de 38 afios encontramos un caso de tetralogia de Fallot (IVE), un caso de doble salida
del ventriculo derecho y otro de atresia mitroadrtica, ambos fallecidos en periodo
neonatal. El resto de cardiopatias que encontramos en este grupo etario coinciden
con las descritas en la literatura. No se ha encontrado mayor riesgo de muerte

neonatal en gestantes de mayor edad.

Un 82,4% de las mujeres estudiadas fueron caucasicas, tasa similar a la del total de
embarazadas autéctonas en esa etapa (39). Ciertos trabajos defienden la existencia
de diferencias significativas en la incidencia de algunos tipos de cardiopatias
congénitas segun la etnia a la que pertenecen. La mejor documentada es la elevada
proporcion de defectos septales ventriculares que se encuentran en China y Japén
(alrededor de 35% frente al 5% en los caucasicos). También se ha descrito una mayor
incidencia de la tetralogia de Fallot en Malta, y de estenosis de aorta y coartacién de

aorta en caucasicos frente a subsaharianos y poblacién hispana (7). Para poder
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estudiar estas asociaciones en nuestra muestra seria preciso un mayor tamafo

muestral.

El porcentaje de gestantes con IMC en rango de sobrepeso u obesidad (41,5%) es
mayor que el encontrado en gestantes con fetos sanos en Aragon (27,1% en el afio
2009) (37). Teniendo en cuenta estos datos podria existir una asociacion
estadisticamente significativa entre IMC y presencia de cardiopatia congénita. Existen
varios trabajos que apoyan la relacion entre obesidad y aumento de riesgo de
cardiopatias congénitas (10). El estudio de Botto et al. realizado en poblacion
estadounidense asocia un menor riesgo de cardiopatias congénitas no sindrémicas en
mujeres con una dieta de mayor calidad durante el afio previo al embarazo. La
asociacion mas fuerte entre dieta y cardiopatia congénita se encontrd con la tetralogia
de Fallot (38). En nuestro caso no se ha encontrado relacién entre tipo de cardiopatia
o gravedad de la misma con el indice de masa corporal pero llama la atencién que casi

la mitad de mujeres de la muestra presentan un IMC elevado.

En el 55,4% de los casos se trataba de la primera gestacién, encontrando en el
resto de gestantes antecedentes de hijos previos o abortos. La bibliografia hace
referencia a mayor prevalencia de cardiopatias congénitas cuando existe antecedente

de dos 0 mas gestaciones (10).

6.2. CARACTERISTICAS DE LA GESTACION.

En nuestra muestra, encontramos 7 gestaciones gemelares (10,3%). Esta
prevalencia es mucho mas alta que la encontrada en la poblacion general en
diferentes lugares del mundo. En Espafia, segun el INE en el afio 2013 el 2,12% de las
gestaciones fueron dobles y en la comunidad autébnoma de Aragén el 2,61% (39).
Estos datos se asemejan a los de Méjico, 1,2% (40) y Estados Unidos, 3% (41).

Los embarazos gemelares, sobre todo los monocoriales, tienen mayor prevalencia
de malformaciones congénitas, incluidas las cardiacas, que los embarazos Unicos.
Algunos estudios hablan de un prevalencia de cardiopatias congénitas en gemelos
monocoriales del 4%, frente al 0,8-1% observado en la poblacion general (10, 42, 43).
Esta asociacion entre gestacion doble y cardiopatia congénita tiene importantes
implicaciones clinicas ya que se espera un incremento importante de embarazos

gemelares debido al aumento de las técnicas de reproduccion asistida (44).

Actualmente, se estima que mas de 100.000 nifios nacen anualmente en el mundo

con la ayuda de cualquiera de las técnicas de reproduccion asistida, lo que en los
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paises desarrollados representa entre el 1 y el 4% de los recién nacidos. En la
muestra estudiada el porcentaje de estas gestantes supera el 10%, lo que hace
sospechar que puede existir alguna asociacion entre la presencia de cardiopatia fetal y
estas técnicas de reproduccion. Existe controversia sobre la asociacién entre los
defectos congénitos y las técnicas de reproduccion asistida. Numerosos estudios han
concluido que no hay una evidencia de dicha asociacion (45, 46), mientras que otros
han puesto de manifiesto un incremento de anomalias cromosomicas y de
malformaciones congénitas cardiacas y de otros sistemas (SNC, intestinales,
nefrourolégicos, osteomusculares) (47, 48).

Pocos estudios han evaluado especificamente el riesgo de defectos congénitos
cardiacos en gestaciones debidas a técnicas de reproduccion asistida. Estos estudios
han encontrado un riesgo aumentado entre el 30 al 50 %, que varia dependiendo del
tipo de cardiopatia congénita y la técnica utilizada (49). En particular, un estudio
reciente que evalla el riesgo para cuatro cardiopatias (TGA, corazén izquierdo
hipoplasico, coartacién de la aorta y la tetralogia de Fallot) encontré un riesgo mayor
de tetralogia de Fallot en las gestaciones sometidas a técnicas de reproduccién
asistida. Por el contrario,b no se encontraron asociaciones estadisticamente
significativas con los otros tres defectos examinados (50). En nuestra muestra no
hemos encontrado ningln caso de tetralogia de Fallot en las gestaciones por técnicas

de reproduccion asistida, siendo muy variables las cardiopatias encontradas.

Otro aspecto destacable de las cardiopatias congénitas en vida prenatal es su alta
asociacion a cromosomopatias y otras malformaciones congénitas. En la muestra se
detectaron malformaciones no cardiacas asociadas en el 14,7% de las gestaciones. La
asociacion descrita por los diferentes trabajos publicados es muy variable, desde
11,5% (11, 51, 52) hasta 67% (51), siendo mas concordante nuestro resultado con los
trabajos con menor tasa de asociacion. Los sistemas afectados son similares a los
descritos por otros autores, encontrando en nuestro estudio un porcentaje de
afectacion musculoesquelética (7,4%) algo mayor que en otros trabajos y menos
alteraciones gastrointestinales (5,9%) y del SNC (1,5%) (52).

También se ha detectado una tasa baja de alteraciones genéticas asociadas,
siendo del 10,3%. Existe menos variacion en la tasa descrita por la literatura estando
entre 11 y 38 % (11, 51-53). Este dato se ve influenciado por el porcentaje de
gestantes que han rechazado la realizacion de amniocentesis. Se deberia ampliar el
seguimiento de los recién nacidos para saber si asocian alteraciones genéticas, ya que
Gnicamente se han recogido dados del periodo neonatal, llegando al diagnostico de 5

cromosomopatias no conocidas. Se conocen alteraciones genéticas responsables de
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sindromes que asocian cardiopatias complejas como puede ser la trisomia 21 (CAV) o
el catch 22 (alteraciones conotruncales), pero todavia no se conoce bien la
genética de las cardiopatias congénitas no asociadas a sindromes (31). En
nuestro estudio se ha encontrado relacién entre la presencia de alteraciones
genéticas y la gravedad de la cardiopatia (las que necesitan tratamiento o

son causa de IVE o muerte fetal).

Estos hallazgos apoyan que ante la identificacion de determinadas cardiopatias
congénitas, sea necesario realizar una adecuada exploracion ecografica del resto de
los sistemas morfologicos fetales y la evaluacién de un cariotipo fetal, ya que el
principal factor pronéstico de las cardiopatias congénitas en vida intrauterina es su

asociacion o no a otras malformaciones o cromosomopatias (53).

El diagnoéstico prenatal de las cardiopatias congénitas, sobre todo las mayores, es
una informacién importante para la toma de decisiones por parte de los padres sobre
la evolucién de la gestacion (54). El 20,6% de las gestantes de la muestra finalizaron
la gestacion con una IVE, cifra similar a la encontrada por otros autores (11, 51). Se ha
estudiado la asociacion de la decisién de solicitar una interrupcion voluntaria del
embarazo con la etnia de la gestante, la presencia de otras alteraciones morfologicas y
el diagnéstico de alteraciones genéticas, encontrandose asociacion estadisticamente
significativa Unicamente con la Ultima. Esto se refleja en el trabajo realizado por Sainz
et al. donde encuentran un aumento de tasa de IVE cuando se asocia a otras

malformaciones o alteraciones genéticas de hasta el 68% (11).

6.2.1. Factores de riesgo de cardiopatia congénita.

Se han estudiado los factores de riesgo asociados a cardiopatia congénita en las
gestantes. No se han encontrado casos de: fenilcetonuria, lupus eritematoso sistémico
u otras conectivopatias con positividad de anticuerpos, consumo de farmacos
relacionados con riesgo de cardiopatias congénitas, consumo de alcohol durante el
embarazo, antecedentes familiares de cardiopatia congénita o sindromes relacionados
con cardiopatias congénitas, ausencia o inversion del flujo en el ductus venoso o
presencia de hidrops fetal en las gestantes en las que se detect6 cardiopatia fetal. Se
ha encontrado un caso de diabetes pregestacional, y tres de diabetes gestacional. En
la literatura, la diabetes pregestacional se ha relacionado en un aumento de
cardiopatias congénitas, aumentando el riesgo hasta 5 veces en las gestantes
diabéticas (13).
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Existen multitud de trabajos que defienden el aumento de riesgo de cardiopatia
congénita en el feto ante la presencia de cualquiera de estos factores durante la
gestacion (17- 28, 30). Destaca la revision realizada por la AHA en 2014 donde se
recoge toda esta informacion (13). Seria necesario ampliar la muestra para poder
estudiar la presencia de estos factores en nuestra poblacion ya que no se han
encontrado casos entre las gestantes estudiadas.

En cuanto a la translucencia nucal el 90% de nuestra muestra presentdé una TN <3
mm. El resto, un 3,3% entre 3 y 3,4 mm, un 3,3% entre 3,5y 6 mm y el otro 3,3%
mayor de 6 mm. El aumento en la TN se correlaciona con un aumento del riesgo de
aneuploidia y otras malformaciones (29). En nuestro estudio, aunque se ha encontrado
relacién estadisticamente significativa entre el aumento de medida de la TN y la
asociacion con malformaciones en otros sistemas anatémicos no se ha encontrado

con asociacién a alteraciones genéticas.

6.3. CARACTERISTICAS DE LA ECOCARDIOGRAFIA.

En nuestra muestra la cardiopatia congénita mas prevalente diagnosticada tanto
prenatalmente, como postnatalmente (con y sin diagnéstico prenatal) fue el defecto
septal ventricular. Estas cardiopatias coinciden con las confirmadas postnatalmente.
La mayoria de cardiopatias diagnosticadas tras el nacimiento que no contaban con
diagndstico prenatal son CIV de pequefio tamafio y coartaciones de aorta, esto es

esperable debido a la dificultad de diagnosticar prenatalmente ambas entidades.

Las cardiopatias més frecuentes en la muestra coinciden con las encontradas por
otros autores en diferentes lugares del mundo, aunque las prevalencias encontradas
por cada uno de ellos difieren entre si, posiblemente por los diferentes criterios de
inclusiéon en cuanto a casos de cardiopatia grave con IVE o la exclusiobn de casos
considerados leves. En Canada Liu et al. también encuentra que la cardiopatia mas
prevalente es la CIV seguida de la coartacion de aorta (10). Hoffman et al. También
afirma que los defectos del septo ventricular son los mas prevalentes, y que incluso
tienden a subestimarse al omitirse los defectos de pequefio tamafio y los que curan
precozmente de forma espontanea en algunos trabajos. Tras esta cardiopatia se
encuentran los defectos del tabique interauricular y la coartacion de aorta, y
posteriormente la tetralogia de Fallot y la TGA (7). En Dinamarca, Oyen et al. defiende
que los defectos septales son los mas comunes, comprendiendo casi un tercio de

todas las cardiopatias congénitas. Las alteraciones que ocupan el segundo lugar son
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las conotruncales, dentro de la que se incluyen la tetralogia de Fallot (55). En nuestra
muestra no se tuvieron en cuenta los defectos septales auriculares detectados
postnatalmente ya que el diagnéstico prenatal es muy dificultoso debido a la presencia
del foramen oval permeable en la vida fetal, por lo que nuestros resultados son
superponibles a los anteriores.

Se ha encontrado una tasa de diagndstico prenatal por ecocardiografia fetal del
100% en todas las cardiopatias excepto en la CIV, la coartacion de aorta, el drenaje
venoso anémalo, la TGA y la atresia pulmonar, ademéas de una buena concordancia
entre la tasa de diagndstico por parte de la Unidad de Obstetricia y la de Cardiologia
Pediatrica. Estos datos son mejores que los descritos por la literatura, ya que hace
referencia a una tasa de diagndstico prenatal por ecocardiografia mayor del 50% para
la hipoplasia de ventriculo izquierdo, el ventriculo Unico o la anomalia de Ebstein, y
menor del 20 % para la TGA, la tetralogia de Fallot o el tronco arterial comun. La tasa
de diagnoéstico de defectos septales ventriculares en la muestra estudiada (35%) se
aproxima a la descrita por la literatura actual que también es menor al 20% (56). En el
caso de las CIV y las coartaciones de aorta, algunos autores afirman que son las
cardiopatias con mas falsos positivos, ya que muchas de ellas son evolutivas en vida
fetal o su diagnéstico prenatal se basa solo en signos indirectos (11, 57). Como ya
hemos comentado anteriormente, la mayoria de las cardiopatias sin diagndstico son
CIV de pequefio tamafio que no precisan tratamiento de ningun tipo, sin empeorar el
pronaostico por la falta de diagnéstico precoz.

En estudios descriptivos sobre las tasas de deteccién y los factores de riesgo para
la deteccién prenatal en Estados Unidos se llega a la conclusion de que alli ademas
del tipo de cardiopatia congénita, el nivel socioeconémico de los padres parece ser un
factor clave para el diagndstico prenatal ya que un nivel socioeconémico elevado
favorece la accesibilidad a las consultas de ecocardiografia fetal (36). En nuestro

medio, no objetivamos estas diferencias dado la universalidad de la asistencia médica.

La identificacion de las cardiopatias congénitas es uno de los principales objetivos
de la ecocardiografia morfolégica obstétrica entre las 18 y 22 semanas de gestacion.
Cuando se detecta una alteracion se remite para valoracién ecocardiografica por un
cardiologo pediatrico experimentado. En las 68 gestantes estudiadas se realiz6 la
primera ecocardiografia fetal con una media de 23 + 5 (13-36) SEG y una moda de 20.
La mayoria de los estudios sobre deteccion de cardiopatias no especifican las
semanas de gestacion a las que se realiza la ecocardiografia. Un trabajo realizado en
poblacion danesa si concreta la valoracion cardiolégica entre las 14 y 21 semanas

(58), algo inferior a la nuestra. Por otro lado se encuentran los estudios realizados en
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poblacion estadounidense con una edad gestacional relativamente avanzada lo que
tiene implicaciones importantes con respecto a la posibilidad de los padres para
interrumpir el embarazo en presencia de cardiopatia congénita grave (36). Ademas, la
falta de diagnoéstico prenatal tiene consecuencias econdémicas y sanitarias en época
postnatal (59). La identificacién de las cardiopatias congénitas de forma prenatal
consigue: evitar el traslado del recién nacido con cardiopatia congénita graves,
planificar el nacimiento y, por lo tanto, el tratamiento precoz, disminuir la necesidad de
la ventilacibon mecanica, utilizacion de farmacos vasopresores, inotropicos Yy
prostaglandinas e incluso mejorar la morbimortalidad de algunas cardiopatias
congénitas (60).

6.4. CARACTERISTICAS DEL RECIEN NACIDO.

Nuestra muestra se compone de 51 nacidos vivos. La media de semanas de
gestacién a las que tuvo lugar el parto fueron 38,6 + 2,07 SEG, con un minimo de 31y
un maximo de 41 SEG. El peso al nacimiento tiene una media de 3056,9 + 620 gramos
con un minimo de 1320 y un maximo de 4160 gramos. Estos hallazgos difieren con los
encontrados con la bibliografia actual en la que se encuentra en los recién nacidos con
cardiopatias congénitas una edad gestacional y un peso al hacimiento menores que

los encontrados en la poblacion general (8).

Dos gestantes con diagndstico prenatal fetal de TGA fueron remitidas al HSJD de
Barcelona para finalizar la gestacion con excelentes resultados. Encontramos un caso
de TGA sin diagnéstico prenatal que se remiti6 al Hospital Gregorio Marafion tras el
diagnostico al nacimiento falleciendo tras la intervencién. La bibliografia disponible
defiende que una adecuada gestion de la derivacion y el transporte de los recién
nacidos con cardiopatias mejora su morbilidad, pero para ello hace falta tener una

adecuada tasa de deteccion prenatal de cardiopatias congénitas (61).

En nuestra muestra encontramos una tasa de mortalidad prenatal, incluyendo
muerte espontanea e interrupcion voluntaria del embarazo de 23,5%, cifra menor que
la que describen otros trabajos (62,63). Si hablamos de mortalidad postnatal, en el
primer mes de vida, encontramos en nuestra poblacién estudiada una mortalidad del
11,8%, mucho menor que la que presentan otros autores (alrededor de 44%). aunque
hay que tener en cuenta que algunos de ellos no incluyen solo el periodo neonatal
(63,64).
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El conocimiento de todos los datos aportados por este trabajo nos permite saber la
situacion actual del diagnéstico de cardiopatias congénitas en nuestra comunidad
auténoma, ya que el HUMS es el Unico centro publico de la comunidad que cuenta con
un equipo de ecocardiografia fetal, y conocer las caracteristicas de estas gestantes y

sus recién nacidos.

6.5. LIMITACIONES DEL ESTUDIO.

La principal limitacién del estudio es el insuficiente tamafio muestral. Esto hace dificil
estudiar algunos de los objetivos del trabajo, como la influencia de los factores de

riesgo en la aparicion de cardiopatias congénitas o en su gravedad.

También dificulta el trabajo la ausencia de algunos datos de las gestantes en las
historias clinicas. Se han revisado tanto la historia electronica como la de papel sin
poder encontrar todo lo necesario, concretamente datos como el consumo de alcohol o
el uso de técnicas de reproduccion asistida raramente estan especificadas en la
historia. Un factor que influye en la falta de informacion es el control de la gestacién en
clinicas privadas en algunas gestantes. En algun caso, incluso el parto se produjo
fuera del sistema nacional de salud, por lo que resulta dificil poder conocer la

evolucién de la gestacion.

Por otra parte, Unicamente se han analizado casos afectos de cardiopatia. Esto
impide poder realizar andlisis comparativos entre las gestantes con fetos afectos y las
gestantes con fetos sanos. Esto seria de gran utilidad para poder conocer los factores

gue influyen en la aparicion de cardiopatias congénitas y como lo hacen.

Consideramos una limitacion de nuestro trabajo el que el seguimiento de los recién
nacido se lleve a cabo durante el periodo neonatal Unicamente. Esto dificulta poder
conocer la evoluciébn de estos pacientes e incluso, detectar todos los casos de
cardiopatia congénita no diagnosticadas prenatalmente. La mayoria de alteraciones no
detectadas son CIV de pequefio tamafio que no causaran problemas durante el
periodo neonatal y presentaran signos, como por ejemplo un soplo, que permitira su
deteccidn postnatalmente. Al no realizar el seguimiento mas all4 del periodo neonatal
se han perdido todos los defectos que no presenten clinica en el primer mes de vida.
Ademas tampoco tenemos constancia de las cardiopatias diagnosticadas

postnatalmente en otros hospitales o en clinicas privadas.

Por ultimo, tampoco se han revisado los casos de cardiopatia congénita

diagnosticados por la Unidad de Obstetricia y que interrumpen la gestacion antes de
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ser vistos por Cardiologia Pediatrica. Ademas, es posible que estas cardiopatias sean

graves y se asocien a otras malformaciones o a alteraciones genéticas.
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7. FUTURAS INVESTIGACIONES.

Este trabajo ayuda a describir las cardiopatias congénitas diagnosticadas mediante
ecocardiografia fetal, sin embargo, como se ha comentado, algunas cardiopatias se
han perdido. Para conocer mas a fondo la prevalencia de las diferentes cardiopatias
en Aragon, seria necesario aumentar el tamafio muestral realizando un estudio
multicentrico que permitiese recolectar datos de las cardiopatias diagnosticadas en
todos los Hospitales de Aragon, tanto publicos como privados.

Ademas de conocer la prevalencia de las cardiopatias seria de gran interés conocer
la evolucion a lo largo del tiempo de los pacientes afectos de cardiopatias. Para ello
haria falta alargar el periodo de seguimiento. Los resultados podrian ayudar a
planificar la asistencia sanitaria cardiol6gica en funcién de la incidencia de cardiopatias
congénitas en la comunidad auténoma de Aragén. Conociendo, ademas, cual puede
ser la frecuencia aproximada de los diversos grupos de cardiopatias, en especial de
las graves. Seria de gran ayuda para calcular los recursos humanos y técnicos

necesarios.

Uno de los objetivos mas interesantes del trabajo es el andlisis de la influencia de los
factores de riesgo de cardiopatias congénitas. Aunque existen multitud de estudios a
nivel mundial sobre este aspecto, seria Util conocer las peculiaridades en nuestra
poblacion para poder poner en marcha campafias preventivas como por ejemplo un
programa preventivo previo al embarazo con modificaciones de los habitos dietéticos.
Posteriormente se deberia valorar si de esta forma disminuye la incidencia de
cardiopatias congénitas. Eliminando los factores de riesgo podria disminuirse la
prevalencia de cardiopatias congénitas y por lo tanto toda la morbi-mortalidad que
provocan. Es necesario disefiar un estudio con controles sanos para poder comparar

los factores de riesgo entre ellos y con pacientes afectos.
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. CONCLUSIONES

+« Durante los afios 2013 y 2014, se ha encontrado una elevada incidencia de
cardiopatias congénitas en las gestantes de riesgo atendidas en la consulta de

ecocardiografia fetal.

% Las caracteristicas de las gestantes de la poblacién estudiada coinciden con las

encontradas en trabajos realizados en otros lugares del mundo.

« En las gestantes estudiadas se ha observado un porcentaje de sobrepeso y
obesidad significativamente mayor que el encontrado en la poblacién de
gestantes aragonesas sin factores de riesgo.

% Se ha objetivado que un porcentaje importante de los fetos con cardiopatia son

producto de un embarazo multiple.

% El riesgo de interrupcion voluntaria del embarazo se incrementa de forma
significativa si ademéas de cardiopatia congénita el feto presenta alteraciones

genéticas asociadas.

“ En los recién nacidos no se ha encontrado un elevado porcentaje de
prematuridad y bajo peso. Sin embargo, gran parte de ellos han precisado

tratamiento en periodo neonatal.

+» Las cardiopatias congénitas mas prevalentes diagnosticadas prenatalmente son
el defecto septal ventricular, la coartacién de aorta y la tetralogia de Fallot. Estos

diagndsticos también son los mas confirmados tras el nacimiento.

% Las cardiopatias que mas frecuentemente encontramos sin diagndstico
prenatalmente son el defecto del septo interventricular de pequefio tamario,
seguido de coartacion de aorta, drenaje venoso andmalo y transposicion de

grandes arterias.

7
'0

La concordancia entre la sospecha de cardiopatias en la ecografia realizada por
el obstetra y la encontrada en la ecocardiografia fetal, es muy elevada en
nuestro hospital asi como la concordancia entre el diagnostico prenatal y el

postnatal.
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