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RESUMEN

Introduccion: La malformacidn congénita es una alteracion estructural de un 6rgano o
parte de este, que sucede como consecuencia de una alteracion durante la morfogénesis
y que puede corresponder a defectos menores o mayores, Gnicos, multiples o asilados.
Objetivo: Caracterizar clinica y epidemiolégicamente los defectos congénitos del tracto
genitourinario.

Meétodos: Se realizO un estudio observacional retrospectivo en 453 fetos con
diagndstico por ecografia bidimensional de defecto congénito del tracto genitourinario.
Para ello se tomd en cuenta la edad materna y gestacional al diagndstico, antecedentes
personales y familiares de interés clinico genético y la conducta terapéutica segun
criterio médico. Los datos fueron procesados mediante el Programa Microsoft Excel
2010, aplicandoles el método porcentual y los resultados expuestos en forma de tablas.
Resultados: El 75,27 % de las anomalias se presentaron en gestantes con edad materna
entre 20 y 34 afos. El 62,6 % de los defectos fueron diagnosticados en el segundo
trimestre del embarazo, con predominio del sexo masculino en los fetos estudiados. La
pielocaliectacia (27,3 %) resulto la principal causa de evaluacion inicial seguida de la
hidronefrosis (26,2 %). Hubo correlacion entre el diagnostico definitivo por ultrasonido
y el resultado de la necropsia. Los casos en seguimiento no presentaron ninguna
complicacién y solo en nueve gestantes se registrd interrupcién anterior por defectos

genitourinarios.
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Conclusiones: Se constatd aumento progresivo del diagnéstico de anomalias congénitas
del tracto genitourinario por afios de estudio, las pielocaliectacias bilaterales resultaron
la principal causa de evaluacion inicial.
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ABSTRACT

Introduction: A congenital malformation is a structural alteration of an organ or part of
it, which happens as a consequence of an alteration during morphogenesis and may
correspond to minor or major, unique, multiple or isolated defects.

Objective: To characterize, clinically and epidemiologically, the congenital defects of
the genitourinary tract.

Methods: A retrospective observational study was carried out in 453 fetuses diagnosed
with a congenital defect of the genitourinary tract by using two-dimensional ultrasound.
For this, we considered the maternal and gestational ages at diagnosis, personal and
family history of clinical genetic interest, and therapeutic behavior according to medical
criteria. The data was processed using the program Microsoft Excel 2010, applying the
percentage method and the results presented in tables.

Results: 75.27% of the anomalies occurred in pregnant women with maternal ages
between 20 and 34 years. 62.6% of the defects were diagnosed at second trimester of
pregnancy, with a predominance of the male sex in the studied fetuses. Pyelocaliectasis
(27.3%) was the main cause of initial evaluation, followed by hydronephrosis (26.2%).
There was a correlation between the definitive ultrasound diagnosis and the outcome of
the autopsy. The follow-up cases did not present any complications and only nine
pregnant women presented a previous interruption due to genitourinary defects.
Conclusions: A progressive increase in the diagnosis of congenital anomalies of the
genitourinary tract was verified for years of study. Bilateral pyelocaliectasis was the

main cause of initial evaluation.
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Introduccion

El término malformacion o defecto congenito ha quedado definido de forma progresiva,
gracias al nimero de publicaciones realizadas hasta este momento. Dentro de estas
encontramos las anomalias congénitas del trato urinario, con una patogenesis
multifactorial debida a la interaccion de factores genéticos y ambientales, las cuales
incluyen, ademas, una amplia variedad de trastornos causados por anomalias durante la
etapa de morfogénesis del sistema genitourinario.?

Dichas anomalias incluyen tanto dilataciones obstructivas como no obstructivas, que
pueden estar asociadas con alteraciones en el numero, talla y/o posicion de ambos
rifiones.t? A su vez, pueden presentarse de forma unilateral o bilateral, con caracter
aislado o asociado a otra condicion sistemica, lo cual hace méas dificil entender si el
defecto ocurrié de forma independiente o no.®

En las dltimas décadas, el desarrollo continuo de la ultrasonografia como herramienta
diagndstica de malformaciones en la etapa prenatal ha permitido no solo la deteccién de
la mayoria de las anomalias renales antes del nacimiento, sino también la posibilidad de
valorar la funcion renal y de ofrecer, en algunos casos, un tratamiento precoz que evite
mayores complicaciones.*®)

Por otro lado, su incidencia se calcula a razon de 3 a 4 por cada 1000 nacidos vivos
(NV) o del 1 al 5 % de todos los embarazos captados. Se debe destacar que si se
incluyen todos los casos diagnosticados posmorten por anatomia patoldgica, la
prevalencia de esta malformacion seria ain mayor,?%") de ahi la importancia de su
diagndstico precoz.

En el decurso de estos afios, en Cuba se han realizado trabajos que engloban los
defectos congénitos en general o de forma especifica a un sistema. Sobre las anomalias
genitourinarias tenemos dos trabajos recientes uno en Pinar del Rio y otro en las Tunas,
cada uno con resultados particulares.®*)

En la provincia de Santiago de Cuba, estos defectos han tenido un incremento
progresivo en su diagnéstico, de forma tal que actualmente son los de mayor
diagnostico durante el periodo prenatal, por ultrasonido bidimensional; razén que
motivo la realizaciéon de esta investigacion, con el objetivo de caracterizar clinica y
epidemioldgicamente los defectos congeénitos del tracto genitourinario en un periodo de

seis anos.



Métodos

Se realizd un estudio descriptivo, retrospectivo de tipo observacional en 453 gestantes
con diagndstico por ecografia bidimensional prenatal de defecto congeénito del
desarrollo del tracto genitourinario en su descendencia, entre enero 2013 y diciembre
2018 en la provincia de Santiago de Cuba.

Para ello se reviso el Registro Lineal de Defectos Congénitos de diagnostico prenatal
perteneciente al Centro Provincial de Genética Médica, asi como las historias clinicas
individuales durante el periodo antes sefialado.

Se tomaron en cuenta las siguientes variables de interés clinico genético personales y/o
familiares: edad materna en afios cumplidos y edad gestacional en semanas al
diagnostico, existencia de consanguinidad parental, exposicion a teratdgenos exdgenos
(fisicos, quimicos o bilogicos) o endégenos maternos, valor de la alfafetoproteina,
antecedentes personales o familiares de defectos congénitos segin grado de
consanguinidad parental, sexo bilogico del feto en estudio, el motivo de evaluacion
inicial, valoracion del indice de liquido amnidtico mediante la técnica de los cuatro
cuadrantes, conducta terapéutica seguida en interrupcion voluntaria electiva de la
gestacién o seguimiento evolutivo quincenal por ecografia bidimensional, segun criterio
médico; asi como la correlacion entre el diagnostico prenatal definitivo/resultado de la
necropsia/ecografia posnatal durante el periodo de estudio. Los datos obtenidos fueron
presentados en nimeros enteros, se procesaron aplicandoles el método porcentual y se
Ilevaron a tablas estadisticas para su mejor comprension.

El estudio se realiz6 de acuerdo con lo establecido en la declaracion de Helsinki sobre la
investigacion en seres humanos. Se cumplimentaron las normas éticas en cuanto a la

discrecion, confiabilidad de la informacién y honestidad.

Resultados

Se registraron 78 270 nacimientos y de estos se diagnosticaron, por ultrasonografia
prenatal, 453 fetos con anomalias del trato genitourinario, lo que representd una

prevalencia de 5,8 por cada 1 000 nacidos vivos (Tabla 1), y a su vez una frecuencia del



30,3 % del total de defectos congénitos diagnosticados por diferentes medios

diagndsticos (1494 casos) en el periodo analizado (Tabla 2).

Tabla 1- Prevalencia de los defectos congénitos genitourinarios por afios. Provincia Santiago de
Cuba, 2013 - 2018

Afos | Nacidos vivos | DC Genitourinarios Ij(ri\é%lg?\?\'?
2013 14 125 46 3,2
2014 13825 45 3,2
2015 13554 73 53
2016 12 433 70 5,6
2017 12 256 106 8,6
2018 12 077 113 9,3
Total 78 270 453 5,8

Fuente: Anuario estadistico. Registro Lineal de Defectos Congénitos CPGM.

DC. Defectos congénitos. NV: Nacidos vivos.

Tabla 2- Frecuencia de los defectos congénitos genitourinarios por afios de estudio

Afos | DC diagnosticados® | DC genitourinarios | Frecuencia (%)

2013 197 46 23,3
2014 173 45 26,0
2015 242 73 30,1
2016 260 70 26,9
2017 294 106 36,0
2018 328 113 34,4
Total 1494 453 30,3

*
Por ultrasonografia y alfafetoproteina en suero materno.

La edad materna promedio en las gestantes estudiadas fue de 26 afios (edad minima de
13 afios y maxima de 47) y la edad gestacional de 25,1 semanas (minima de 13,2
semanas y maxima de 39) al diagndéstico por ultrasonografia prenatal.

Por otro lado, la edad gestacional promedio para los casos de interrupcion voluntaria
electiva fue de 23,3 semanas, y de 33,0 semanas al alta para los casos con seguimiento
evolutivo quincenal, por ultrasonido, segun criterio médico.

No se registrd exposicion a teratdgenos exdgenos antes o durante el primer trimestre de
la gravidez, solo 10,8 % presentd enfermedades sistémicas concomitantes con la
gestacion, el 8,0 % refirieron antecedentes patoldgicos personales o familiares de
defectos congénitos renales (36 pacientes), con predominio de los de primer grado (17
para 47,2 %) y el 3,5 % refirid6 antecedente familiar de otro tipo de anomalias

congénitas. Solo nueve gestantes (1,9 %) poseia antecedente personal obstétrico de



interrupciodn de la gestacion por defectos congénitos genitourinarios. La consanguinidad
se presento en solo cuatro parejas (0,9 %).

La alfafetoproteina se registré con un valor normal en el 76,1 % (345) de la muestra,
elevado en el 10,3 % (47) y sin resultado registrado en la historia clinica en 58 casos
(12,8 %), lo cual no resulto significativo en esta investigacion. En otro sentido, el indice
de liquido amnidtico se constaté con un valor normal en 442 de los casos (97,5 %),
disminuido en 10 (2,2 %) y aumentado en un caso (0,2 %).

Hubo predominio del sexo masculino en los fetos estudiados (293 para 64,6 %) sobre el
femenino (135 para 29,8 %), sin registrarse este parametro en 25 historias clinicas.

De los 453 casos, el 21,6 % (98) optd por la interrupcion voluntaria de la gestacion,
previo asesoramiento genético a la pareja; mientras que el resto (355 para un 78,4 %)
continuaron el seguimiento de la misma, bajo criterio médico expectante, de los
diferentes factores pronosticos. Se destaca la ocurrencia, en este ultimo grupo, de cuatro
Obitos fetales (0,8 %) (Tabla 3).

Tabla 3- Casos diagnosticados y conducta a seguir segun afios estudiados

Afos | DC diagnosticados | DC genitourinario % IVE % Casos %
en seguimiento

2013 197 46 23,3 17 37,0 29 63,0
2014 173 45 26,0 15 333 30 66,6
2015 242 73 30,1 14 19,1 59 80,8
2016 260 70 26,9 17 24,3 53 75,7
2017 294 106 36,0 17 16,0 89 84,0
2018 328 113 34,4 18 16,0 95 84,0
Total 1494 453 30,3 98 21,6 355 78,4

IVE: Interrupcion Voluntaria Electiva. DC. Defecto Congénito.

En la comorbilidad con los defectos congénitos del tracto urinario, se presentaron las
anomalias cardiovasculares en 10 de los casos, seguidas de 5 del sistema nervioso.

Los motivos de remision mas comdn para la evaluacion inicial fueron las dilataciones
del trato urinario con 254 casos (56,0 %), se destacO dentro de este grupo la
pielocaliectacia (124 para 27.3 %), seguida de la hidronefrosis con 119 (26,2 %). Como
segunda causa de evaluacion le siguieron los casos remitidos por sospecha de ausencia,
malformacidn o mala posicion renal (13,6 %) y en tercer lugar, la enfermedad quistica
renal (9,0 %).

En las tablas 4 y 5 se muestra la relacion entre el motivo de remisién inicial y el

diagnostico definitivo de cada unidad renal, en las dos principales causas de dilatacion



del tracto urinario, en las cuales se aprecia, en ambos casos, el predominio de la
hidronefrosis bilateral como el principal defecto congénito del trato urinario,

independientemente de cul fuese la causa de evaluacion inicial.

Tabla 4- Relacion entre el motivo de remision inicial y el diagnostico final en la
pielocaliectacia en ambas unidades renales

Unidad renal No. %

RD Normal. 10 4.0
R1 Normal. 14 5,6
RD Hidronefrosis. 29 11,6
RI Hidronefrosis. 28 11,2
Hidronefrosis bilateral** 49 39,5
RD Pielectasia. 19 7,7
RI Pielectasia. 15 6,0
Pielectasia bilateral** 14 11,3
RD/RI Normal** 1 0,8

RD ectdpico. 1 0,4
Agenesia RD. 1 0,4
RI Multiquistico. 1 0,4
Rifién en Herradura** 1 0,8

Total 248** | 100

RI: rifion izquierdo. RD: rifién derecho. **Ambas unidades renales.

Tabla 5- Relacion entre el motivo de remision inicial y el diagndstico final en la Hidronefrosis

en ambas unidades renales

Unidad renal No. %

RD Normal 17 7,2
RI Normal 20 8,4
Hidronefrosis RD 29 12,2
Hidronefrosis RI. 28 11,8
Hidronefrosis bilateral** 49 415
RD Pielectasia 15 6,3
RI Pielectasia 17 7,2
Pielectasia Bilateral** 1 0,8
RI Multiquistico 2 0,8

RD no se visualiza 1 0,4
RI hipoplasico 1 0,4
RD quiste renal 1 0,8

RD doble sistema calicial 1 0,4
RD/ RI poliquisticos** 1 0,8

RD/RI displasia renal** 1 0,8

Total 236** | 100

RI: rifion izquierdo. RD: rifidn derecho. **Ambas unidades renales.

En el 53,3 % de los casos (355) con seguimiento evolutivo por ultrasonido,

independiente de la causa, se constatd en el periodo posnatal algun hallazgo



correspondiente con algun tipo de anomalia del tracto urinario, en solo 66 lactantes
(18,5 %) el estudio ecografico resulto normal y en 89 casos no se registré el resultado
del estudio en la historia clinica. En el 88,7 % del resultado de las necropsias (87 casos
de 98) existio correlacion entre el diagnostico definitivo por ecografia prenatal y los

hallazgos anatomopatolégicos.

Discusion
La importancia del diagnostico prenatal por ultrasonografia de los defectos del trato
genitourinario radica en la posibilidad de realizar acciones preventivas y educativas,
encaminadas, fundamentalmente, a disminuir el dafio renal crénico.
Cuando se analiz6 la prevalencia general de estos defectos se constat6 diferencias entre
lo descrito en este y otros trabajos dentro del pais. Tal es el caso de lo referido por
Cabrera y otros® en Pinar del Rio, donde se constatd una prevalencia general de 23,9
por cada 10 000 NV, mientras que en las Tunas fue de 3,9 por cada 1000 NV®© en
similar periodo. En el Estudio Colaborativo Latino Americano de Malformaciones
Congénitas (ECLAMC) 1998 — 2010 la tasa reportada fue de 64,5 por 10 000 nacidos
Vivos.
Aunque Silva y otros® no plantean la edad materna promedio al diagndstico del defecto
congeénito, como en esta investigacion, coincidimos en que es el periodo entre los 20 y
34 afios donde con mayor frecuencia se realiza el diagnostico de estas y otras anomalias
congénitas, asi como el segundo trimestre de la gestacion como el de mayor
incidencia;“*? lo cual no resulto significativo para su aparicion en este trabajo ni en otro
revisado.®
Se coincidié con Silva y otros® referente al mayor nimero de casos con seguimiento
evolutivo por ultrasonografia, sobre aquellos casos con criterio para la interrupcion de la
gestacion. Esta aptitud conservadora esta relacionada con que estos procesos, en su
mayoria, ceden espontaneamente durante la gestacion o en el primer afio de vida,
estableciéndose factores prondsticos para su seguimiento como la bilateralidad del
proceso, la severidad del mismo, su progresion y el volumen del liquido amnidtico.?
En cuanto a las enfermedades sistémicas de la madre, descritas como factores de riesgo

durante la gestacion en la etiopatogenia de estos defectos congenitos, como la diabetes



mellitus,*® no fue significativo en esta investigacion al ser la hipertension arterial
cronica la de mayor incidencia y sin relevancia para ello.

La relacidn entre la presencia de defectos congénitos urinarios y el antecedente familiar
de los mismos ha sido descrita®'? y en esta investigacion se constatd igualmente su
relacion, al estar presente este factor en los casos en donde con mayor frecuencia,
durante el periodo estudiado, se realizaron interrupcion voluntaria en varias ocasiones.
El factor de riesgo mas influyente fue el antecedente de otros familiares con
malformaciones.®

Aunque en esta casuistica la pielectasia fue la principal causa de remision para
evaluacion inicial del caso, seguidos de las hidronefrosis, esta Ultima constituyd la
principal causa del total de anomalias en otros trabajos revisados.“*)

El que existiera una correlacion elevada entre el diagnéstico definitivo por ultrasonido y
el resultado de las necropsias de los casos con interrupcion voluntaria electiva, ratifica
no solo el valor del ultrasonido dentro del diagndstico prenatal, sino también la
adecuada preparacion y continua superacion del personal dedicado a ello. Coinciden los
resultados presentados en este trabajo con los de Murcia y otros®V en su investigacion,
referente a defectos congénitos en general.

En conclusion, el estudio realizado en relacion a los defectos congénitos del trato
genitourinario diagnosticados por ultrasonografia bidimensional nos permitio
caracterizar el comportamiento de los mismos, tanto desde el punto de vista clinico
como epidemiolégico vy, de esta forma, poder accionar en la nefroprevencion desde la
vida intrauterina en la atencion primaria de salud, utilizando el asesoramiento genético

como principal herramienta en la prevencién en salud.
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