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RESUMEN
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Introducción: Las malformaciones son anormalidades estructurales macroscópicas atribuibles a faltas en el desarrollo debido a de-
fectos genéticos relacionados con este proceso.  Objetivo:  Determinar el valor de la ultrasonografía diagnóstica fetal en la detección 
de malformaciones congénitas. Diseño Metodológico: Se realizó un estudio observacional, analítico, transversal; el universo estuvo 
conformado por los 90 fetos a los que se le realizó la ultrasonografía diagnóstica fetal en el centro provincial de Genética de Holguín 
en los que el embarazo fue interrumpido y se les realizó la necropsia por el servicio de Anatomía Patológica del Hospital General Uni-
versitario “Vladimir Ilich Lenin”. Se calculó la sensibilidad, la especificidad, el valor predictivo positivo y el valor predictivo negativo de la 
ultrasonografía diagnóstica fetal, tomando como prueba de oro la necropsia. Las variables estudiadas fueron: edad materna, tiempo 
de gestación, sexo y sistema afectado. Resultados: 39 madres se encontraban entre 21 y 30 años, representando el 43,3%; 89 madres 
se encontraban en el 2do trimestre de gestación representando el 95,5%; en 35 fetos se encontraban afectados más de un sistema 
de órganos, representando el 38,9%; la ultrasonografía diagnóstica fetal tuvo una sensibilidad de 93,98% y un valor predictivo positivo 
de 96,30%. Conclusiones: La ultrasonografía diagnóstica fetal constituye un medio de gran valor en la detección de malformaciones 
congénitas.

La gestación es una fase de transición en la vida de 
la mujer en el cual desde el momento de la fertili-
zación hasta el nacimiento la mujer embarazada 

y el bebé desarrollan experiencias fisiológicas, psicológi-
cas y sociales únicas1.

Se define como defecto congénito a toda anormali-
dad estructural, funcional o bioquímica existente al na-
cimiento, independientemente que esta sea o no detec-
tada al nacer 3. Estos pueden ocurrir de forma aislada, o 
como defectos congénitos múltiples 4. Estas anomalías 
constituyen un problema, no solo para el que los porta, 
sino también para todos aquellos que se encuentran a 
su alrededor 5.

Las malformaciones son anormalidades estructura-
les macroscópicas atribuibles a faltas en el desarrollo 
debido a defectos genéticos relacionados con este pro-
ceso 6.

Las anomalías congénitas incluyen no solo defectos 
estructurales macroscópicos, sino también malforma-
ciones microscópicas, errores innatos del metabolismo, 
trastornos fisiológicos, retardo mental, anormalidades 
celulares y moleculares7.

Aunque individualmente raras, consideradas en con-
junto las malformaciones congénitas contribuyen con 
una importante fracción a la mortalidad infantil en po-
blaciones en donde las enfermedades infecciosas es-
tán controladas y las deficiencias nutricionales se han 
corregido 8.

Desde 1981 se introdujo el diagnóstico prenatal ma-
sivo y gratuito para la prevención de los defectos con-
génitos y enfermedades genéticas, que incluye, entre 
otras pruebas, la realización a toda embarazada de la 
alfafetoproteína en suero materno, la electroforesis de 
hemoglobina y el ultrasonido diagnóstico en el primer y 
segundo trimestre del embarazo, el cariotipo fetal y los 
estudios moleculares en pacientes con determinados 
riesgos 4.

El diagnóstico prenatal debe ser realizado solo por 
razones relevantes a la salud del feto, cuyos padres ha-
yan decidido solicitarlo para detectar condiciones gené-
ticas o defectos congénitos, y si está médicamente in-
dicado. Se debe ofrecer a la pareja independientemente 
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se calculó la sensibilidad, la especificidad, el valor 
predictivo positivo y el valor predictivo negativo de 
la ultrasonografía diagnóstica fetal, tomando como 
prueba de oro la necropsia realizada a los fetosesta-
dística descriptiva que nos arrojó frecuencias abso-
lutas y relativas. 
Consideraciones éticas. Para la realización del pre-
sente estudio se contó con la aprobación por parte 
del Comité de Ética Médica del Hospital Universita-
rio “Vladimir Ilich Lenin” y del Centro Provincial de 
Genética de la Provincia. Se tuvieron en cuenta los 
principios éticos establecidos en la Declaración de 
Helsinki.

del punto de vista de esta en relación con el aborto 9.
El ultrasonido diagnóstico ha tenido una evolución 

muy rápida gracias a su inocuidad, permite practicar 
numerosos estudios en un mismo paciente, sin riesgos, 
sin preparaciones dispendiosas y a un costo relativa-
mente bajo 10.

Según Organización Mundial de la Salud, las anoma-
lías congénitas afectan a uno de cada 33 lactantes y 
causan 3,2 millones de discapacidades al año 11.

En el mundo, las anomalías congénitas como causa 
de muerte en los niños menores de cinco años ascen-
dieron de un 5 a un 7% del total entre el 2000 y el 2010, 
en la región de las Américas el ascenso fue de un 15 a 
un 21% en igual periodo 12.

Según la Organización Panamericana de la Salud; en 
las Américas; las anomalías congénitas son la segunda 
causa de muerte en los niños menores de 28 días y de 
menores de 5 años 13.

En Cuba en el año 2017 las malformaciones congé-
nitas ocuparon el lugar 20 en cuanto a causas de mor-
talidad con 316 defunciones 14, mientras que en el año 
2018 ocuparon el lugar 21 con 321 defunciones 15.

Teniendo en cuenta la alta incidencia de inte-
rrupciones de embarazo en las gestantes de la 
provincia Holguín debido a la detección de anoma-
lías en el desarrollo embrionario de los fetos y a 
la extendida utilización de la ultrasonografía diag-
nóstica fetal para la detección de malformaciones 
congénitas los autores de este trabajo se plantean 
como objetivo determinar el valor de la ultrasono-
grafía diagnóstica fetal en la detección de malfor-
maciones congénitas. 

MATERIAL Y MÉTODOS:

Tipo de estudio. Se realizó un estudio observacional, 
analítico, transversal en el  Hospital General Universitario 
“Vladimir Ilich Lenin” en el periodo de enero a diciembre 
del 2018. 
Universo y muestra. El universo estuvo conformado por 
los 90 fetos a los que se le realizó la ultrasonografía diag-
nóstica fetal en el centro provincial de Genética de Hol-
guín en los que el embarazo fue interrumpido y se les 
realizó la necropsia por el servicio de Anatomía Patoló-
gica del hospital. No se extrajo muestra, se estudió todo 
el universo.
Variables y recolección de datos
Las variables estudiadas fueron: edad materna, tiempo 
de gestación, sexo y sistema afectado. La fuente emplea-
da fue el protocolo de necropsia.
Procesamiento estadístico. La base de datos y su proce-
samiento se realizó utilizando el paquete de programas 
estadísticos SPSS (Statistic Package for Social Science, 
Chicago Illinois, Versión 15.0). Se realizó el análisis de los 
datos procesados, presentándolos en tablas en frecuen-
cias absolutas y porcientos. Para validar los resultados 

RESULTADOS

La tabla 1 muestra la distribución de los fetos en es-
tudio según edad de la madre, donde se puede apreciar 
que 39, la mayor cantidad, se encontraban dentro del 
grupo etáreo de 21 a 30 años, para un 43,3 %, mientras 
que solo 3  tenían más de 40 años, para un 3,4 %. Tam-
bién se puede apreciar que 75 tenían 30 años o menos, 
para un 83,3 %.

Tabla 1: Distribución de los fetos en estudio 
según edad de la madre.

Edad ma-
terna

Fa FaA Porciento Porciento 
acumulado

20  o 
menos

36 36 40,0 40,0

21 – 30 39 75 43,3 83,3

31 – 40 12 87 13,3 96,6

Más de 
40

3 90 3,4 100

Total 90 - 100 -

Fuente: Protocolos de Necropsia

La tabla 2 muestra la distribución de fetos en estu-
dio según tiempo de gestación, donde se puede apreciar 
que la mayor cantidad, 86, para un 95,5 % se encontra-
ban en el 2do trimestre de gestación, mientras que solo 
1 se encontraba en el 3er trimestre de gestación. Se 
puede apreciar además que en los 2 primeros trimes-
tres se encuentran 89 fetos, para un 98,9 %.

Se realizó la distribución de los fetos en estudio se-
gún sexo, donde se pudo apreciar que la mayor canti-
dad, 54, eran de sexo masculino, para un 58,9 %, mien-
tras que solo en 3 casos fue imposible identificar el 
sexo, para un 3,4 %.
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Se calculó la sensibilidad, la cual dio como resultado que 
la probabilidad de que la ultrasonografía diagnóstica fetal 
sea positiva en un feto que realmente se encuentre malfor-
mado es de 93,98 %.

Se calculó la especificidad, la cual dio como resultado 
que la probabilidad de que la ultrasonografía diagnóstica 
fetal sea negativa en un feto que realmente no se encuen-
tre malformado es de 57,14 %.

Se calculó el valor predictivo positivo, el cual dio como 
resultado que la probabilidad de que un feto se encuentre 
malformado cuando la ultrasonografía diagnóstica fetal 
sea positiva es de 96,30 %.

Se calculó el valor predictivo negativo, el cual dio como 
resultado que la probabilidad de que un feto no se encuen-
tre malformado cuando la ultrasonografía diagnóstica fe-
tal sea negativa es de 44,44 %.

Tabla 2: Distribución de fetos en estudio según 
tiempo de gestación.

Tiempo de 
gestación

Fa FaA Por-
ciento

Porciento 
acumulado

1er trimes-
tre

3 3 3,4 3,3

2do trimes-
tre

86 89 95,5 98,9

3er trimes-
tre

1 90 1,1 100

Total 90 - 100 -

La tabla 3 muestra la distribución de fetos en estu-
dio según sistema afectado, donde se puede apreciar 
que la mayor cantidad, 35, presentaban alteraciones en 
más de un sistema de órganos, para un 38,9 %, mientras 
que solo 3 presentaron malformaciones en los sistemas 
respiratorio y osteomioarticular, para un 3,4 % en cada 
caso.

Tabla 3: Distribución de fetos en estudio según siste-
ma afectado.

Sistema afectado Fa %

Cardiovascular 12 13,3

Digestivo 14 15,6

Linfático 4 4,4

Nervioso 4 4,4

Osteomioarticular 3 3,4

Renal 4 4,4

Respiratorio 3 3,4

Otros 4 4,4

Polimalformado 35 38,9

Sin malformaciones 7 7,8

Total 90 100

Tabla 4: Clasificación errónea de fetos con malforma-
ciones congénitas.

Malformaciones 
congénitas

Total

Presente Ausente

Ultrasonografía 
diagnóstica 
fetal

Positiva 78 3 81

Negati-
va

5 4 9

Total 83 7 90

La tabla 4 muestra la clasificación errónea de fetos con 
malformaciones congénitas, donde se puede apreciar que 
predominaron los fetos con diagnóstico ultrasonográfico 
de malformaciones congénitas que fueron diagnosticados 
como fetos malformados tras la realización de la necrop-
sia, con un total de 78 casos, mientras que solo 3 casos 
fueron diagnosticados por ultrasonografía y luego fueron 
diagnosticados sin alteraciones en la necropsia

DISCUSIÓN

Las malformaciones congénitas constituyen un pro-
blema de salud en la actualidad. En el mundo que se vive 
hoy, donde los tratamientos de las enfermedades crónicas 
son cada vez más novedosos, el manejo de las malforma-
ciones congénitas y de las enfermedades genéticas se ha 
convertido en un reto para la salud.

En el perfil epidemiológico de malformaciones congé-
nitas en el servicio de neonatología del Hospital General 
“Ambato de Less” se encontró que las malformaciones 
congénitas presentan una prevalencia de 2.6 % 16.

Aunque múltiples investigadores han encontrado que 
las edades maternas más frecuentes donde aparecen las 
malformaciones congénitas son en menos de 20 y más de 
35 años 7,17 en nuestro estudio predominó el grupo etáreo 
de 21 a 30 años. En una investigación realizada por Acosta 
Batista et al 18, donde se realizaba una caracterización de 
malformaciones congénitas en recién nacidos vivos se en-
contró que el 90 % de las madres se encontraban entre los 
20 y los 34 años, resultados similares a los nuestros. En 
el estudio realizado por Gudiel Jarquín JJ 13 sobre inciden-
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CONCLUSIONES

cia de malformaciones congénitas en el Hospital Alemán 
Nicaragüense en el 2017 predominaron las madres con 
edades entre 15 y 19 años.

Un alto porciento de gestantes que interrumpieron su 
embarazo producto a los resultados de la ultrasonografía 
diagnóstica fetal tenía 30 años o menos. Hernández Tri-
guero y Suárez Crespo 2, en su trabajo entre los años 2008 
y 2012 en el Municipio La Palma de Pinar del Río encontra-
ron que 13 madres, para un 27,7 %, se encontraban en el 
grupo etáreo de menos de 20 años, en la presente investi-
gación 36 madres, para un 40 % tenían 20 años o menos.

Predominaron los fetos que se encontraban en el 2do 
trimestre de gestación. Esto se encuentra asociado a que 
en nuestro país existe reglamentado que en la semana 20 
de gestación se le realice a cada embarazada una ultra-
sonografía para corroborar la edad gestacional y detectar 
malformaciones congénitas, por lo que la detección de de-
fectos congénitos se encuentra predominante en el 2do 
trimestre de gestación. En un estudio realizado por Álvarez 
Gavilán Y et al  5 durante el año 2017 en Artemisa de los 
80 fetos con defectos congénitos 71 fueron detectados en 
el período prenatal por ultrasonografía, de ellos la mayor 
cantidad, 56 casos, fueron diagnosticados en el 2do tri-
mestre de embarazo. 

En nuestro estudio predominaron los fetos de sexo 
masculino, lo cual coincide con diversas literaturas revi-
sadas, como un estudio realizado por Rivera Alés L et al 
4, donde se estudiaron 267 pacientes, de los cuales 169 
(63,2 %) correspondieron al sexo masculino, 97 al feme-
nino y hubo un recién nacido con trastornos de la dife-
renciación sexual, cuyo seguimiento no se completó en 
el hospital, y por lo tanto, la definición del sexo no quedó 
esclarecida para este estudio; en una investigación sobre 
características epidemiológicas de las malformaciones 
congénitas en neonatos del Hospital Apoyo II-2 Sullana en 
el 2018 realizado por María Belén et al19 se demostró que 
hay un predominio por el sexo masculino en el sexo de los 
neonatos con un 61.11%.

En el estudio Determinantes sociales asociados a las 
Malformaciones Congénitas en hijos de mujeres nativas 
de la etnia Awajun, Amazonas, Perú Periodo 2012 – 2015, 
realizado por Rosillo la Torre y Lenin Yonel 20 se encontró 
que el sexo masculino fue el predominante en cuánto a 
prevalencia de malformaciones congénitas.

Predominaron los fetos que presentaban alteraciones 
en más de un sistema de órganos. La mayor prevalencia 
de malformaciones en varios sistemas de órganos se en-
cuentran en los síndromes genéticos, los cuales fueron 
excluidos de nuestra muestra, por lo que esto constituye 
un hecho de alta importancia. Acosta Batista et al 18 en-
contraron en su investigación que los sistemas más afec-
tados eran el genitourinario y el osteomioarticular, discre-
pando con nuestros resultados, donde ambos sistemas 
fueron poco representativos.

Soza TC, en su estudio sobre diagnóstico ecográfico 
y clínico de neonatos con malformaciones congénitas 21, 

concluyó que entre los principales hallazgos ecográficos 
antenatales encontrados se destacan cardíacos y pliegue 
nucal. En el presente trabajo los defectos cardíacos fueron 
frecuentes pero no tanto. Esta discrepancia puede estar 
dada porque esta investigación fue realizada en neonatos 
mientras que la nuestra fue en fetos necropsados. 

Predominaron los fetos con diagnóstico ultrasonográ-
fico de malformaciones congénitas que fueron diagnosti-
cados como fetos malformados tras la realización de la 
necropsia. En el estudio realizado por  Acosta Batista et 
al 18, en el 90 % de los casos no existió un diagnóstico pre-
natal de las malformaciones, lo que discrepa con nuestra 
investigación.

La ultrasonografía diagnóstica fetal tuvo, en la detec-
ción de malformaciones congénitas, una alta sensibilidad 
y un alto valor predictivo positivo, no así la especificidad y 
el valor predictivo negativo.

Según los resultados obtenidos por Panduro P e Iris G 
en su investigación 22, el impacto del uso del ecógrafo en 
el diagnostico precoz de las malformaciones congénitas 
en gestantes atendidas del Centro de Salud Campo Verde 
es positivo por su eficacia para el diagnóstico precoz de 
malformaciones congénitas.

En una investigación realizada por Vélez Dávila XM 
23, donde se evaluaba la precisión diagnóstica ecográfica 
para la determinación de malformaciones congénitas ma-
yores en el Hospital “José Carrasco Arteaga” se demostró 
que la ultrasonografía diagnóstica fetal poseía en ese es-
tudio una sensibilidad del 86,67 %, y una especificidad del 
98,65 %, con valor predictivo positivo del 81.25 % y valor 
predictivo negativo del 99,10 %; razón de verosimilitud po-
sitiva del 64,42 y razón de verosimilitud negativa 0,14.

La ultrasonografía diagnóstica fetal constituye un me-
dio de gran valor en la detección de malformaciones con-
génitas.
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ABSTRACT
Introduction: Malformations are structural and macroscopic abnormalities attributable to fails in development due to genetic 
defects related to this process. Objective: To determinate the value of the diagnostic fetal ultrasonography in the detection 
of congenital malformations. Methods: An observational, analytical, cross-sectional study was made; the universe consisted 
of 90 fetuses to which they sold the diagnostic fetal ultrasonography in Genetic’s provincial center of Holguín off to him, that 
it was pregnancy in interrupted and that accomplished the postmortem examination for the service of Pathology of the Ge-
neral University Hospital Vladimir Ilich Lenin of Holguín off to him. Sensibility, specificity, diagnostic fetal ultrasonography´s 
predictive positive value and predictive negative value were calculated, taking as a Golden test the postmortem examination. 
The studied variables matched were: maternal age, time of gestation, sex and affected systems.. Results: 39 mothers met 
between 21 and 30 years, representing 43.3 %; 89 mothers were in the second trimester of gestation, representing 95.5 %; 
35 fetuses were affected over a system of organs, representing 38.9 %; the diagnostic fetal ultrasonography had 93.98 % of 
sensibility and 96.30 % of predictive positive value. Conclusions: The diagnostic fetal ultrasonography constitutes a means of 
great value in the detection of congenital malformations.

Value of the diagnostic fetal ultrasonography in the detection of congenital 
malformations.

Keywords: congenital defects; congenital malformations; ultrasonography.
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