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Resumen

Objetivos: Realizar un articulo de revisién sobre el impacto de los programas de tamizaje prenatal ecografica de
malformaciones congénitas.

Determinar la existencia de una politica gubernamental para la deteccién prenatal de estas en nuestro pais y compa-
rar las tasas de deteccién local con las reportadas internacionalmente.

Materiales y métodos: Este es un articulo de revision. Se realizé una bisqueda electrénica en PubMed, Hinari,
Cochrane y portales de salud, se incluyeron articulos que cumpliendo los criterios de inclusién describian el uso de
la ecografia antenatal para la deteccion de malformaciones congénitas asi como los relacionados a las tasas de
deteccién en Colombia y el mundo.

Conclusiones: El implementar esquemas de diagnéstico antenatal ecografico de alteraciones congénitas mejora
las tasas de deteccidén, en nuestro sistema piblico de salud estas no superan el 35 por ciento, estando por debajo
de las reportadas internacionalmente. En Colombia, aunque existe una guia clinica propuesta por el ministerio de
proteccién social, esta no se ha implementado ni ejecutado por la mayoria de las diferentes instituciones presta-
doras de salud.

Palabras Clave: Anomalias congénitas, Ultrasonografia, Diagnostico prenatal.
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REVIEW ARTICLE

PRENATAL DIAGNOSIS OF CONGENITAL ANOMALIES;
AN ABSENT POLITICAL IN COLOMBIA

Abstract

Objective: Perform a review article about the impact of prenatal screening programs for congenital malformations.

Determine the existence of a government policy for prenatal detection in our country and compare the local detec-
tion rates with reported internationally.

Materials and methods: This paper is a review article. A search was conducted in PubMed, Hinari, Cochrane and
portals of health. Choosing articles who met the inclusion criteria and describes the use of antenatal ultrasography for
the detection of congenital malformations; as well as those related to the detection rates in Colombia and the world.

Conclusions: Implementing schemes sonographic diagnosis of congenital disorders antenatal improves detection ra-
tes, in our public health system, these do not exceed 35 percent, these are lower than those reported internationally.
In Colombia there is a guide proposed by the ministry of social protection, but this is not implemented or executed
by most different health institutions.

Keywords: Congenital abnormalities, Ultrasonography, Prenatal Diagnosis.

DIAGNOSTICO PRE-NATAL DAS ANOMALIAS CONGENITAS
AN AUSENTE EM POLITICA DE COLOMBIA

Resumo

Objetivo: Realizar um artigo de revisdo sobre o impacto dos programas de triagem pré-natal para malformacdes
congénitas.

Determinar a existéncia de uma politica governamental para a deteccao pré-natal em nosso pais e comparar as taxas
de deteccao locais com as notificadas internacionalmente.

Materiais e métodos: Este artigo é um artigo de revisdo. Uma investigacao foi realizada no PubMed, Hinari, Cochra-
ne e portais de saide. Escolher artigos que atendam aos critérios de inclusao e descrever o uso da ultra-sonografia
pré-natal para a deteccdo de malformacdes congénitas; bem como aqueles relacionados as taxas de detec¢do na
Colémbia e no mundo.

Conclusdes: Implementacio de esquemas de diagnéstico ultra-sonografico de disttrbios congénitos antenatal mel-
hora as taxas de detec¢do, em nosso sistema de saide publica, estes ndo excedem 35 por cento, estes sdo inferiores
aos reportados internacionalmente. Na Coldmbia ha um guia proposto pelo Ministério da Protecao Social, mas nao

& implementado ou executado pelas mais diversas instituicdes de satide.

Palavras-chave: Anormalidades congénitas, Ultra-sonografia, Diagnéstico pré-natal.
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Causas de muertes neonatales en 2013 a escala mundial.
Fuente: Causas de mortalidad infantil 2000-2013 (OMS)

Introduccion

Las malformaciones congénitas se definen como ano-
malfas estructurales o funcionales, que ocurren durante
la vida intrauterina y se detectan durante el embarazo,
el parto o en un momento posterior de la vida (1).

En 2010, la Organizacion Mundial de la Salud (OMS)
adopté una resolucién en la que se insté a fomentar la
prevencion primaria y la salud de los nifios con malfor-
maciones congénitas mediante miiltiples medidas inclu-
yendo el desarrollo de conocimientos especializados, el
fortalecimiento de la investigacion y estudios sobre la
etiologia, diagnéstico y prevencién (2). Ademas, propo-
ne como uno de los objetivos del milenio la reduccién de
la mortalidad infantil (3,4).

Se calcula que cada afo 270.000 recién nacidos fallecen
en el mundo durante los primeros 28 dias de vida debido
a malformaciones congénitas y son la segunda causa de
muerte en los nifios menores de 28 dias y de menos de 5
anos en las Ameéricas (5).

Las anomalias congénitas afectan de 2 a 3 % de los na-
cidos vivos en Colombia, en el 2015 se reportaron 5010
casos, de tal forma que el 20,83% de los nifios menores
de cinco afos fallecieron a causa de estas alteraciones
(6). Siendo la principal causa de mortalidad en menores
de un afo segin el dltimo informe disponible de indica-
dores basicos en salud de nuestro pais (7).

No obstante, al impacto que conlleva frente a la mortali-
dad perinatal, la mayoria de alteraciones se siguen diag-
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nosticando en Colombia post natalmente (8) a pesar de
que la tecnologia del ultrasonido ya es de amplia difusion
en nuestro medio, lo cual nos motiva a realizar el pre-
sente articulo de revision proponiendo la tesis de que no
existe una politica publica para el diagnéstico antenatal
ecografico de malformaciones debidamente implementa-
da en nuestro pais. Esto debido principalmente por una
deficiencia en el talento humano, incluido en este desde
las personas e instituciones encargadas de la implemen-
tacién de planes como la GAI del 2013, pasando por la
falta de certificacién del personal que ejecuta los estudios
ecograficos, hasta terminar en la falencia de formatos y
registros adecuados para un éptimo analisis estadistico.

Materiales y métodos

Se realizé una busqueda en el Registro Central Cochra-
ne de Ensayos Controlados, asi como en MEDLINE,
HINARI, PubMed, EMBASE. Portales web tales como
el del ministerio de proteccién social de Colombia, el
instituto nacional de salud publica de colombia (INS),
la organizacion mundial de la salud (OMS), UNICEF y
la organizacién panamericana de la salud (OPS) entre
otras. Ademas de agremiaciones nacionales como la
Federacion Colombiana de Perinatologia (FECOPEN) y
extranjeras como la Sociedad Internacional de Ultraso-
nido en Obstetricia y Ginecologia (ISUOG) entre otras
que se enfocan en la salud materno y fetal. Se usaron
los términos MESH” Malformaciones congénitas”, ta-
sas de detecciéon”, “diagnéstico prenatal” y “ultrasonido
obstétrico”. Como criterios de inclusién se plantearon
escoger ensayos controlados aleatorizados, revisiones
sistematicas con meta-analisis y estudios retrospecti-
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vos desde febrero del 2000 hasta julio del 2015 que
compararon y/o evaluaron los diferentes esquemas de
seguimiento ecografico obstétrico y sus repercusiones
en la deteccién de alteraciones congénitas. Al igual que
publicaciones en esta area del Instituto Nacional de Sa-
lud publica (INS), el Ministerio de Proteccion Social, el
Departamento Nacional de Estadisticas (DANE) v las di-
ferentes direcciones territoriales del pais.

Resultados

Se obtuvieron 225 referencias, de las cuales 175 se ex-
cluyeron por no cumplir los criterios de inclusién plan-
teados. De los 50 elegidos 8 se obtuvieron en chocrane
de los cuales 4 eran revisiones sistematicas, 2 metanalisis
y 2 estudios prospectivos. 8 en Pubmed de los cuales 6
eran revisiones sistematicas y 2 estudios prospectivos. 8
en Hinary de los cuales 6 eran revisiones sistematicas y 2
estudios prospectivos. 8 publicaciones de fuentes ligadas
a bases de datos del DANE, INS y el ministerio de protec-
cién social. 18 en portales web de agremiaciones de me-
dicina materno fetal de estas 4 americanas, 8 europeas,
1 centroamericana, 3 suramericanas y 2 colombianas. A
continuacién, se presenta la evidencia encontrada.

Vigilancia del evento y normatividad: La muerte evi-
table se define como aquella muerte que, dado los co-
nocimientos médicos actuales y la tecnologia, podria
evitarse por el sistema de salud a través de prevencién
y/0 tratamiento. Para disminuir estd a causa de los de-
fectos congénitos, su vigilancia en Colombia se cons-
tituye en un componente esencial para orientar ac-
ciones que permitan prevenir y controlar este tipo de
enfermedades de alta mortalidad (9) que ademas pue-
den producir secuelas que representan una desventa-
ja social, con un alto costo para la familia y el estado.

En Colombia esta iniciativa esta reglamentada en la ley
de infancia y adolescencia (10) y en el plan decenal de
salud publica (11) entre otras.

El SIVIGILA es el Sistema Nacional de Vigilancia en Sa-
lud Publica de Colombia, se cre6 para realizar la provision
en forma sistematica y oportuna, de informacién sobre
la dinamica de los eventos que afecten o puedan afectar
la salud de la poblaciéon colombiana (12). En lo referente
a el registro de casos de alteraciones congénitas este se
realiza mediante la ficha 215 de notificacion de defectos
congénitos codigo INS (instituto nacional de salud) (13), en
este formato Gnicamente se registra el momento del diag-
nostico si es prenatal o postnatal mediante una casilla de
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verificacion, siendo este el tnico parametro que se tiene,
el cual es insuficiente para la realizacion de estudios de
andlisis, oportunidad, talento humano y demas factores
relacionados a las ecografias obstétricas de nuestro pais.

Segin el informe anual de defectos congénitos en el de-
partamento de Caldas (Colombia) del 2014 realizado por la
direccién territorial de salud, tan solo el 21.5% de los recién
nacidos con anomalias congénitas registrados fueron diag-
nosticados prenatalmente (14) esto probablemente refleja
los pobres lineamientos en este sentido que difunde el pro-
tocolo de vigilancia en salud publica defectos congénitos de
nuestro pais, a pesar de que ratifica a la ecografia como la
principal herramienta diagnéstica de estas alteraciones (7).

Existe en nuestro medio la guia de practica clinica para la
deteccién de anomalias congénitas en el recién nacido,
la cual se enfoca en las acciones de atencién secundaria
(15), mas no existe ninguna guia para la deteccién de
anomalias congénitas en el feto, en el marco de una po-
litica publica en Colombia.

Importancia del ultrasonido obstétrico: El ultrasoni-
do es el método imagenlégico universalmente aceptado
para la deteccién prenatal de la mayoria de anomalias

(16, 17).

El diagnéstico prenatal ha evolucionado al ritmo del
avance de la ultrasonografia; desde 1958 cuando el esco-
cés lan Donald hizo los primeros aportes de la ecografia
en humanos hasta el dia de hoy en el cual se ha logrado
una mayor aproximacién a minimos detalles anatémicos
embrionarios y fetales antes del nacimiento, el primer
caso de deteccién de malformacién congénita se registro
en 1964, cuando se reporté un caso de acrania diag-
nosticado en la etapa prenatal (18). Desde entonces, la
ecografia obstétrica ha tenido como objetivo principal el
examen fetal, para lo cual la tecnologia de los equipos
ha evolucionado rapidamente y se ha convertido en el
método no invasivo mas comunmente usado para visuali-
zar la anatomia fetal y detectar las anomalias congénitas
(19). Actualmente se la considera una técnica adecuada
para determinar la edad de gestacion, el nimero de fe-
tos, la actividad cardiaca fetal, la ubicacién de la placenta,
y para visualizar la anatomia fetal (20).

Es aceptado que con el diagndstico prenatal de las ano-
malias se puede mejorar el prondstico del recién nacido
afectado en algunos casos seleccionados ya sea mediante
la toma de conductas obstétricas anteparto, intaparto y
enun selecto grupo mediante la intervencién en ttero, asi
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como preparar al equipo de neonatologia para la aten-
cién del recién nacido vy a la familia para tener un nuevo
integrante con condiciones especiales (21,22), ademas de
optar por la interrupcién voluntaria del embarazo en los
casos incompatibles con la vida (23,24).

La falta de este diagnéstico impide la preparacion de la
fase de duelo en el nicleo familiar, porque genera malestar
a la pareja durante el nacimiento de un nifio malforma-
do no diagnosticado previamente, aun asi existen muchos
protocolos médicos para comunicar malas noticias los cua-
les tienen en comiin algunas recomendaciones como por
ejemplo el propiciar el entorno mas adecuado y no transmi-
tirlas al paciente sin compafiia de un ser querido entre otras
(25). Claramente estas no se cumplen una vez nace el nifio,
dado que este primer contacto visual con el recién nacido
no llena las expectativas preconcebidas por la madre, y a
un momento va algico fisicamente se le adiciona otro factor
doloroso emocionalmente. Por esto el diagndstico antena-
tal aporta atreves de los miiltiples controles y visualizacio-
nes mediante la ecografia, casi siempre en compariia de los
seres queridos el mejor escenario para esta practica (26).

Tasas de deteccion antenatal ecogrdfica: Los trastornos
neonatales representan una causa de mortalidad preveni-
ble (27,28), dentro de ellos las malformaciones congénitas
especialmente las cardiacas son susceptibles de diagnéstico
antenatal (29).

Existen muchos estudios en los que se evalta la efectividad
de la ecografia obstétrica para detectar anomalias congé-
nitas, los cuales incluyen desde experiencias con pequenas
series en diferentes hospitales hasta grandes series de gru-
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pos de radiologia, todos reportan diversas tasas de detec-
cién segiin el sistema evaluado (30,31).

En la practica moderna, cerca del 85% de las malformacio-
nes pueden reconocerse antes del parto, en relacién direc-
ta con el entrenamiento del examinador, la resolucién del
equipo v el tipo de defecto (18). Esta tasa de deteccién con-
tinda en aumento en la medida que se perfeccionan otras
técnicas de imagenologia y aparecen nuevas tecnologias
diagnésticas (32).

En nuestro medio existen dos estudios representativos rea-
lizados en maternas atendias en su mayoria segiin el es-
quema publico de salud, y estos concluyeron que la tasa de
deteccién de anomalias congénitas no supera el 35 %, lo
cual se encuentra muy por debajo de los reportes interna-

cionales (33,34).

Estudios realizados en sistemas privados de salud o en cen-
tros de referencia como el realizado en Caldas entre 1999
y 2001reportan sensibilidades superiores al 80% (35). Lo
cual es comprensible dado que la principal causa de remi-
sién a estos centros es el hallazgo de una alteracién ecogra-
fica desde los primeros niveles de atencién y no una politica
publica de tamizacién universal (33-35).

El Eurofetus, un trabajo multicéntrico que incluyé 61 unida-
des de ultrasonido obstétrico de 14 paises europeos, evalud
la capacidad de deteccién de la ecografia de rutina del se-
gundo trimestre en poblaciones no seleccionadas, se detec-
taron mas de la mitad (61.4%) de 3685 malformaciones y
el 55% de las alteraciones mayores se identificaron antes de
las 24 semanas (36).

Tabla 1. Porcentajes de deteccion de anomalias fetales, Comparacién con estudios publicados:

Estudio pais n Anomalias Anomalias % de anomalias
Detectadas Detectadas detectadas
postnatal antenatal

RADIUS USA 7765 187 31 16.6
Levi et al Belgica 16072 259 54 20.8
Shirley et al UK 6183 84 51 60.7
Chitty et al UK 8432 123 93 74.4
Anderson et al | Nueva zelanda 7880 157 93 60

Brucks et al Dinamarca 14297 81 44 54.3
EUROFETUS 14 paises europeos Sin Dato 3685 2262 61.4
Gonzales et al Chile 1162 23 12 51.3
Gomez et al Colombia 12760 151 49 32.5
Garcia et al Colombia 76155 992 312 314
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Guias, protocolos y recomendaciones mundiales:
La guia clinica sobre la atencién integral (GAI) para la de-
teccién temprana de las alteraciones del embarazo parto
y puerperio publicada en el 2013 por el Ministerio de
Proteccién Social de Colombia , con un nivel de eviden-
cia A recomienda la realizacién de dos estudios ecogra-
ficos en todas las gestantes de bajo riesgo, el primero
entre las semanas 11 a 14 que incluya translusencia nu-
cal y el segundo de detalle fetal entre las semanas 18 a
24 e indica que estos estudios deben ser realizados por
personal con entrenamiento y certificacion (37).

Esta guia remplazo a la norma técnica 412 para la de-
teccién temprana de las alteraciones del embarazo en
nuestro pais la cual Gnicamente indicaba realizar dos eco-
grafias durante el embarazo, una en primer y otra en el
segundo trimestre, sin especificar la complejidad de la
ecografia a realizar, ni las caracteristicas profesionales y
formativas del talento humano para su realizacion (38).

La Sociedad Internacional de Ultrasonido en Obstetricia
y Ginecologia (ISUOG,) es una organizacién cientifica que
fomenta la practica clinica del ultrasonido, la docencia y
la investigacién para el diagnéstico por imagenes en el
cuidado de la salud de la mujer. EIl Comité de Estanda-
res Clinicos de ISUOG (CEC) tiene como tarea elaborar
guias practicas y documentos de consenso que brinden a
los profesionales de la salud normas de referencia para el
diagnéstico por iméagenes.

En su Guia Practica para la realizacién de la ecografia de
rutina del segundo trimestre (39) indican que los profe-
sionales que realicen estas, deben tener una formacioén
especializada en diagnoéstico prenatal ultrasondégrafico.
Con el fin de lograr los mejores resultados, sugieren que
este estudio sea realizado por profesionales que cumplan
con los siguientes requisitos:

¢ Entrenamiento en ecografia obstétrica y normas de
seguridad relacionadas.

¢ Realizacion periédicamente de ecografias obstétricas.

e Participacién en actividades de educacién médica
continda.

¢ Reconocimiento de patrones de referencia de hallaz-
gos sospechosos o anormales.

e Realizacién de manera periddica auditoria de calidad
y controles de medidas.

Diagnéstico prenatal de anomalias congénitas

Similares recomendaciones han sido citadas por diferen-
tes organizaciones (40). En la mayoria de los paises se
realiza al menos una ecografia en el segundo trimestre
como parte del control prenatal de rutina, aunque la prac-
tica obstétrica varia ampliamente alrededor del mundo.

Son muchas las guias y protocolos aplicados al ultraso-
nido obstétrico que aparecen en la literatura mundial,
no solo promovidas por las asociaciones profesionales
internacionales como la anteriormente mencionada
ISUOG, si no como parte de protocolos de universida-
des y entes académicos (41-44). La federacion colom-
biana de asociaciones de perinatologia FECOPEN inclu-
ye, dentro de sus areas de interés, la medicina materno
fetal, el alto riesgo obstétrico, el ultrasonido obstétrico
y la perinatologia.

De ésta manera, como federacién gremial, lidera el
esfuerzo de transmitir las condiciones adecuadas para
el ejercicio de estas practicas clinica en nuestro pais
ademas de promover los instrumentos para la defensa
legal en lo referente al ultrasonido obstétrico. En oc-
tubre del 2014 publico las guias para la realizacién de
ultrasonido obstétrico en el segqundo vy tercer trimestre
(45), en un esfuerzo para facilitar que el profesional en
Ginecologia y Obstetricia realice un estudio de ultra-
sonido mediante parametros unificados que permitan
elaborar un ultrasonido obstétrico responsable. Estas
guias se basan en la revisiéon de miiltiples documentos
internacionales especializados en el tema ademas de
la revisién de expertos de reconocida reputacién en
nuestro medio.

Impacto de los programas de deteccién antenatal:
La capacitacién de los profesionales de la salud y un
acceso a los especialistas en ultrasonido obstétrico
avanzado, son factores particularmente importantes
que pueden mejorar la efectividad de un programa de
tamizaje (46). Como ejemplo, la tasa de deteccién de
defectos cardiacos mayores se duplicé luego de la im-
plementacién de un Programa de capacitaciéon de 2
afos en un centro médico en el norte de Inglaterra

(47,48).

Cuba y China por ejemplo son pioneros en el uso ru-
tinario de ultrasonido fetal avanzado como uno de dos
elementos sumado a marcadores bioquimicos de un
esquema de diagnéstico fetal de anomalias congénitas
lo cual ha aumentado sus tasas de deteccién en un

50% (49).
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Consideraciones finales

En algunos paises la remuneracién establecida por los
sistemas de salud puede influir fuertemente en la dura-
cién en la exploracién ecografica promoviendo la poca
adherencia a guias en caso de que estas existan, ademas
un grupo de estudio de la OMS afirmé: “es probable que,
a nivel mundial, gran parte de las ecografias que se rea-
lizan en la actualidad, sean llevadas a cabo por personas
que de hecho tienen poco o ningiin entrenamiento for-

mal” (50).

Las bajas tasas de deteccién encontradas en nuestro pais
deben generar una gran preocupacioén, que lleve a crear
una politica publica para la deteccién antenatal de alte-
raciones congénitas que asegure la ejecucién y el cum-
plimiento de la actual guia GAI del 2013 del Ministerio
de Proteccion Social de Colombia, asi como asegurar la
elaboracion de protocolos de vigilancia que certifiquen la
calidad de la ecografia y acreditacion del talento humano
que la realiza, la cual debe hacerse con un equipo de alta
tecnologia, con el tiempo suficiente para la exploracion
completa del feto y por parte de profesionales entrena-
dos en dicho examen, de manera que se cumpla con los
estandares que permiten mejorar dicha deteccion.

Conflicto de intereses

Manifiesto bajo la gravedad de juramento que este es un
articulo inédito, soy autor Ginico y no poseo ningiin con-
flicto de interés al igual que los recursos para la ejecucion
de este trabajo provienen tnica y exclusivamente de mi.
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