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Consenso sobre detección temprana de las cardiopatías 
congénitas
Consensus on early detection of congenital heart disease
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RESUMEN
Las cardiopatías congénitas son las anomalías congénitas más frecuentes al nacimiento y una de las 
principales causas de morbilidad y mortalidad perinatales. El diagnóstico temprano permite el tratamiento 
oportuno y mejora el pronóstico de los pacientes. La detección prenatal incluye estudios de pesquisa en 
el primer y segundo trimestres de la gestación; la detección neonatal se realiza a partir de un adecuado 
examen clínico y la realización de la prueba de oximetría de pulso. El objetivo de este consenso es 
la presentación de recomendaciones para la detección y el diagnóstico temprano de las cardiopatías 
congénitas. 
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ABSTRACT
Congenital heart diseases are the most frequent birth defects, and one of the main causes of perinatal 
morbidity and death. Early diagnosis allows a timely treatment and improves the patients’ prognosis. 
Early detection includes screening studies during the first and second trimesters of pregnancy, a neonatal 
complete clinical examination and the neonatal pulse oximetry test. The aim of this consensus is to present 
recommendations for early detection and diagnosis of congenital heart disease. 
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INTRODUCCIÓN
Las cardiopatías congénitas (CC) son 

las malformaciones de mayor prevalencia al 
nacimiento, estimadas en 1 cada 100 recién 
nacidos vivos; son causa de signif icativa 
morbilidad y mortalidad infantil.1 En nuestro 
país,  nacen cada año aproximadamente 
5000 pacientes con CC y el 50 % requerirá 
cirugía cardiovascular antes de cumplir el primer 
año de vida.2 

Las CC críticas son aquellas que pueden 
llevar a la muerte o requieren procedimientos 
de cateterismo y/o cirugía cardiovascular en 
los primeros 28 días de vida.3 Se estima que 
alrededor del 30 % de los pacientes fallece sin 
ser diagnosticado, la mayoría dentro del primer 
mes. Un estudio de la RENAC (Red Nacional de 
Anomalías Congénitas de Argentina) reportó una 
mortalidad perinatal del 25 % en pacientes con 
CC críticas, con detección prenatal en el 44 %.4 

La detección temprana mejora el pronóstico 
de los pacientes con CC críticas al permitir una 
adecuada estabilización y manejo neonatal, 
evitando la evolución natural de la enfermedad y 
el desarrollo de secuelas o muerte.5,6 

Las estrategias de detección temprana de CC 
consisten en los estudios de pesquisa prenatales 
con ultrasonografías en el 1.er y 2.do trimestres 
de la gestación, y en el neonato por medio de 
un adecuado interrogatorio a sus cuidadores, 
el examen físico, y la prueba de oximetría de 
pulso.7-9 Los estudios especializados, como 
el ecocardiograma Doppler color fetal y el 

ecocardiograma Doppler color neonatal se 
realizan en la mayor parte de los casos ante 
hallazgos positivos en los estudios de pesquisa 
mencionados y, en menor medida, en pacientes 
con factores de riesgo para desarrollo de CC 
(Tabla 1). Estos permiten realizar el diagnóstico 
del tipo de CC y orientar para el manejo y la 
estrategia terapéutica perinatales.10,11 

E l  o b j e t i v o  d e  e s t e  c o n s e n s o  e s  l a 
presentación de recomendaciones para la 
detección y diagnóstico temprano de las CC. 

METODOLOGÍA
Se conformó un grupo de expertos en 

pediatría y neonatología, cardiología pediátrica 
y fetal, y medicina materno-fetal y obstetricia que 
realizó una revisión de la evidencia disponible en 
la literatura científica para la elaboración de este 
consenso y las recomendaciones incluidas sobre 
detección y diagnóstico temprano de CC. Se 
establecieron categorías de recomendaciones a 
partir de niveles de evidencia científica.12,13

1. Detección prenatal de las cardiopatías 
congénitas 

Ecografía del segundo trimestre de la 
gestación: La evaluación ecográfica de la 
anatomía fe ta l  en  e l  segundo t r imest re 
constituye una práctica ampliamente difundida 
durante el embarazo.14 A través de 2 guías de 
práctica clínica, la Sociedad Internacional de 
Ultrasonografía en Obstetricia y Ginecología 
(ISUOG) ha estandarizado esta ecografía con 

Tabla 1. Factores de riesgo para cardiopatías fetales

Maternos	 Diabetes pregestacional
	 Fenilcetonuria 
	 Enfermedades autoinmunes con autoanticuerpos SSA/SSB+
	 Infecciones maternas: TORCH
	 Medicación materna: retinoides, IECA, paroxetina, litio, anticonvulsivantes
	 Fertilización in vitro
Familiares	 Familiar de 1.er grado con cardiopatía congénita
	 Familiar de 2.do grado con cardiopatía congénita
	 Familiar con cardiopatía familiar/genética: miocardiopatías familiares, canalopatías y aortopatías 
	 Familiar con enfermedad genética asociada a afectación cardíaca (Holt Oram, esclerosis tuberosa)
Fetales	 Enfermedades genéticas fetales 
	 Malformaciones extracardíacas fetales 
	 Hydrops fetal
	 Embarazo gemelar monocorial
	 TN aumentada percentilo ≥99 (o ≥3,5 mm) o percentilo ≥95 (o ≥3,0 y <3,4 mm)
	 Ductus venoso con flujo reverso en pesquisa del 1.er trimestre
	 Regurgitación tricúspidea en pesquisa del 1.er trimestre 

TORCH: toxoplasmosis, otros agentes, rubeola, citomegalovirus, herpes; IECA: inhibidores de la reconversión de angiotensina; 
TN: translucencia nucal.
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el objetivo de mejorar la tasa de detección de 
malformaciones.15,16 Se realiza entre las 18 y 22 
semanas de gestación, y la evaluación cardíaca 
consiste en realizar un barrido ascendente desde 
la región superior del abdomen hasta la región 
superior del tórax, obteniendo 5 cortes axiales 
que permiten evaluar las estructuras principales 
del corazón (Figura 1).14,15 Esta metodología 
es un método de pesquisa; se busca detectar 
qué embarazos serían candidatos a realizar un 
ecocardiograma fetal.

Ecograf ía  de l  pr imer  t r imestre :  La 
ecografía del primer trimestre también ha sido 

estandarizada por la ISUOG.17 Debe realizarse 
entre las 11-14 semanas y el requerimiento 
mínimo al evaluar el corazón fetal incluye una 
vista axial a nivel de las 4 cámaras, observando 
que el corazón esté dentro del tórax y tenga 
un ritmo regular. Con equipamiento de alta 
resolución, se evalúan en el corte de las 
4 cámaras el eje cardíaco y la simetría de las 
aurículas y los ventrículos, y con Doppler color se 
observa el llenado de los ventrículos y la dirección 
del flujo en los arcos aórtico y ductal en la vista de 
los 3 vasos-tráquea (Figura 2).17,18

Figura 1. Técnica de pesquisa del 2.do trimestre de gestación

Figura 2. Evaluación del corazón fetal en el primer trimestre

a) Vista de 4 cámaras con Doppler color: se observa en diástole el llenado de los 2 ventrículos por separado. 
b) Vista de los 3 vasos-tráquea: se ve la relación anatómica y la dirección del flujo en los arcos aórtico y ductal. 
AD: aurícula derecha; AI: aurícula izquierda; VD: ventrículo derecho; VI: ventrículo; DA: ductus arterioso; AP: arteria pulmonar; 
AA: arco aórtico izquierdo.

Técnica para evaluar el corazón fetal por planos secuenciales. (I) Eje axial de abdomen superior. (II) El corte de 4 cámaras se 
obtiene moviendo el transductor en dirección cefálica en el tórax fetal. Moviendo e inclinando el transductor hacia la cabeza 
fetal se observan las siguientes vistas: (III) tracto de salida ventricular izquierdo, (IV) tracto de salida ventricular derecho/de los 
tres vasos, y (V) de tres vasos-tráquea.  
Col: columna; Ad: aorta descendente; VCS: vena cava superior; Es: estómago; AD: aurícula derecha; AI: aurícula izquierda;  
VD: ventrículo derecho; VI: ventrículo izquierdo; Ao: aorta; DA: ductus arterioso; AP: arteria pulmonar; AA: arco aórtico.
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Además, en este estudio se encuentra 
estandarizada una pesquisa para trisomía 21 
con una tasa de detección del 90 % y una tasa 
de falsos positivos del 5 %.7,17 Los fetos con 
anomalías de cromosomas presentan CC en un 
60 % al 99 %, dependiendo del tipo de anomalía.7 
Por último, los mismos marcadores ecográficos 
usados en la pesquisa como la translucencia 
nucal aumentada, la regurgitación tricuspídea y 
el aumento de pulsatilidad del ductus venoso se 
encuentran asociados a CC en fetos con cariotipo 
normal, por lo que servirían para la detección de 
CC.19

Otras ecografías realizadas durante la 
gestación: Las ecografías para evaluar el 
crecimiento fetal, la placenta y la cantidad de 
líquido amniótico, o los estudios con tecnología 
3D y 4D, si bien no tienen como objetivo principal 
evaluar el corazón fetal, podrían servir como 
una ventana de oportunidad para observar una 
anomalía cardíaca no detectada previamente, 
por lo que siempre es recomendable chequear la 
anatomía cardíaca en cada ocasión.

Por último, la ISUOG publicó recomendaciones 
para la realización de ecografías obstétricas en el 
tercer trimestre, que incluyen la evaluación del 
corazón fetal.20  

Para la detección prenatal de las 
cardiopatías congénitas, se recomienda: 
1.	 Realizar pesquisa de CC mediante el estudio 

de scan fetal en todas las embarazadas entre 
las semanas 18-22, como parte de la rutina 
de atención. Recomendación clase I, nivel de 
evidencia A. 

2.	 Real izar pesquisa de CC en todas las 
embarazadas entre las semanas 11-14. 
Recomendación clase II, nivel de evidencia A.

3.	 Evaluar a toda embarazada en quien se 
detecte una a l terac ión cardíaca fe ta l 
y/o una malformación extracardíaca o 
enfermedad genética fetales con un estudio 
de ecocardiograma Doppler color fetal. 
Recomendación clase I, nivel de evidencia A.

4.	 Evaluar a toda embarazada con factores 
de riesgo para CC fetal con un estudio 
ecocardiograma Doppler color fetal en 
búsqueda de CC. Recomendación clase I, 
nivel de evidencia B.

2. Examen físico del recién nacido con 
cardiopatía congénita 

En todo recién nacido (RN) deben buscarse 
signos de enfermedad cardiovascular en el 

examen f ís ico y factores de r iesgo para 
el desarrollo de cardiopatías al realizar la 
anamnesis. Ante la sospecha de una CC, debe 
solicitarse una evaluación cardiológica, incluida la 
realización de un ecocardiograma Doppler color, 
y ante sospecha de alteración del ritmo cardíaco, 
un electrocardiograma.3 

En el interrogatorio, se debe indagar sobre 
antecedentes relacionados con el embarazo 
(detección o sospecha de anomalías en el 
corazón y/o en otros órganos, y de enfermedades 
genéticas), antecedentes maternos y familiares 
(Tabla 1), y sintomatología en el RN (rechazo 
al alimento, irritabilidad, sudoración, episodios 
de cianosis relacionados con el llanto o la 
alimentación).21 

El examen físico se inicia con la determinación 
de los signos vitales: frecuencia cardíaca, 
frecuencia respiratoria, presión arterial y 
saturometría.3,8 En la inspección, debe observarse 
e l  fenot ipo del  paciente para ident i f icar 
rasgos dismórficos, algunos característicos 
de determinados síndromes genéticos. Es 
importante observar las características de la 
ventilación, la presencia de taquipnea, aleteo 
nasal, disnea, tiraje, estridor, ritmo irregular o 
episodios de apnea, pueden ser signos de una 
CC subyacente.21 La visualización de la coloración 
de la piel y mucosas permite detectar la cianosis 
central, y diferenciarla de la acrocianosis que es 
común en RN sanos.22  La cianosis diferencial 
reversa (solo en extremidades inferiores) causada 
por un cortocircuito de derecha a izquierda a 
través del ductus arterioso, puede observarse 
de manera transitoria en casos de hipertensión 
pulmonar grave, y, en forma persistente en 
casos con arco aórtico interrumpido o coartación 
de aorta grave, determinado por la anomalía 
estructural. La cianosis diferencial (solo en 
extremidades superiores) se observa en casos 
de transposición de grandes arterias con ductus 
arterioso persistente e hipertensión pulmonar 
grave.23 La palidez o moteado generalizado 
pueden deberse a CC que producen bajo gasto 
cardíaco, como el síndrome de corazón izquierdo 
hipoplásico.8 

La palpación permite evaluar el relleno capilar 
y los pulsos periféricos y centrales. Los frémitos 
en el área cardíaca son habitualmente causados 
por obstrucciones graves de las válvulas 
sigmoideas o comunicaciones interventriculares 
restrictivas. El pulso irregular sugiere la presencia 
de arritmias; los pulsos débiles reflejan una 
disminución del gasto cardíaco; los amplios o 
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saltones se detectan en presencia de ductus 
arterioso persistente, insuficiencia aórtica o 
fístulas arteriovenosas. La palpación abdominal 
permite detectar hepatomegalia.22 

La auscultación permite la identificación de 
alteraciones en la frecuencia y la regularidad del 
ritmo cardíaco, modificaciones en la intensidad 
del primer y segundo ruidos, el aumento o la 
ausencia de su desdoblamiento, la presencia 
de un tercer ruido en estados hiperdinámicos, 
o  de  un  cuar to  ru ido  en  pac ien tes  con 
miocardiopatías. Los clics o chasquidos alertan 
sobre la presencia de patología valvular, y los 
soplos pueden deberse a distintos tipos de CC y 
siempre se los debe auscultar cuidadosamente.21 
Los soplos llamados inocentes o fisiológicos 
son habitualmente cortos, sistólicos y de baja 
intensidad o suaves, se modifican con el decúbito 
y no se asocian a clics o chasquidos. La sospecha 
de que un soplo sea fisiológico no debe demorar 
la evaluación cardiológica con ecocardiograma. 
En todo paciente RN con soplo, debe descartarse 
activamente la presencia de una CC.24,25

Para el examen físico del recién nacido con 
cardiopatía congénita, se recomienda: 
1.	 Evaluar a todo RN con hallazgo de un soplo 

cardíaco con ecocardiograma Doppler color 
por especialista en cardiología pediátrica. 
Recomendación clase I, nivel de evidencia B.

2.	 Evaluar  a  todo RN con antecedentes 
personales/ fami l iares o ha l lazgos en 
el examen físico de sospecha de CC con 
ecocardiograma Doppler color por especialista 
en cardiología pediátrica. Recomendación 
clase I, nivel de evidencia B.

3.	 Prueba de hipoxemia o prueba de 
oximetría de pulso 

Los RN portadores de CC ductus dependientes 
con riesgo vital pueden no evidenciar signos 
clínicos iniciales y descompensarse en su hogar.26 
Incluso con la combinación de ecografía prenatal 
y el examen físico posnatal, entre un 20 % y un 
29,5 % no serían diagnosticados.27 Es posible 
mejorar la detección a través de la oximetría 
de pulso.26-31 Dos revisiones sistemáticas 
evalúan su precisión como método de pesquisa, 
demostrando alta especificidad y moderada 
sensibilidad.32,33 Un estudio del Reino Unido 
mostró que realizar pesquisa de forma universal 
es costoefectivo y tiene aceptabilidad por parte 
del equipo de salud y la familia, sin generar mayor 
ansiedad ante resultados falsos positivos.34,35 Por 

último, un estudio realizado en China muestra 
que es posible incorporarla en países en vías de 
desarrollo.36 

La pesquisa se basa en la utilización de la 
oximetría de pulso para detectar algún grado de 
hipoxemia comparando la saturación preductal 
y posductal antes del egreso institucional.32,33 
Algunas recomendaciones proponen realizarla de 
manera temprana antes de las 24 horas de vida 
para permitir una detección precoz.27,28,31 Otros 
recomiendan luego de las 24 horas para reducir 
el número de falsos positivos.27,29,30,32 Realizarla 
entre las 24 y 48 horas como parte de la rutina de 
la internación conjunta parece lo más razonable y 
evita ampliar estudios innecesariamente.26,32

La pesquisa se lleva a cabo en todo RN 
de término o prematuro tardío colocando el 
sensor del oxímetro en la mano derecha y, a 
continuación, en cualquiera de los dos pies hasta 
obtener una lectura confiable (Figura 3). 

Si bien existen sutiles diferencias en la 
bibliografía disponible, la interpretación es la 
siguiente: 
•	 Si ambos valores de saturación son ≥95 % y 

la diferencia entre los registros es de 3 puntos 
o menos, la pesquisa se considera negativa y 
no se requiere nueva oximetría. 

•	 Si la saturación en la mano derecha o en el pie 
es <90 %, la pesquisa se considera positiva y 
debe realizarse diagnóstico diferencial sobre 
posibles causas de hipoxemia. 

•	 Si alguno de los dos registros está entre 
90 % y 94 % y/o existe diferencia >3 puntos, 
se debe repetir el estudio hasta 3 veces con 
intervalo de 1 hora con el mismo criterio de 
interpretación. Si la saturación es >95 %, 
la prueba se considera negativa; y si las 
repeticiones continúan dando entre 90 % y 
94 % y/o 3 puntos o más de diferencia, la 
pesquisa se considera positiva.   
Frente a una pesquisa positiva, el RN debe 

ser evaluado por el equipo médico, controlar la 
tensión arterial en los cuatro miembros, evaluar 
la presencia de soplo, pulsos periféricos, etc. 
Se deben descartar causas no cardiológicas 
(sepsis, trastornos respiratorios), y solicitar 
evaluación cardiológica con ecocardiograma 
Doppler color. Se pueden detectar a partir de 
la pesquisa: hipoplasia de corazón izquierdo, 
atresia pulmonar con septum intacto, tetralogía 
de Fallot con obstrucción pulmonar grave, 
anomalía total del retorno venoso, transposición 
de las grandes arterias, atresia tricuspídea, tronco 
arterioso persistente, coartación de aorta grave, 
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doble salida de ventrículo derecho, anomalía de 
Ebstein, interrupción del arco aórtico, y distintas 
variantes de ventrículo único.

En relación con la prueba de hipoxemia o 
prueba de oximetría de pulso, se recomienda: 
1.	 Realizar pesquisa de CC por oximetría de 

pulso a todo RN sano como parte de la rutina 
de atención. Recomendación clase I, nivel de 
evidencia A. 

2.	 Realizar la pesquisa de CC por oximetría 
de pulso entre las 24 y 48 horas o antes del 
egreso de la maternidad, realizando medición 
pre- y posductal. Recomendación clase I, nivel 
de evidencia B.

3.	 Evaluar a todo RN con pesquisa por oximetría 
de pulso positiva con ecocardiograma Doppler 
color por especialista en cardiología pediátrica. 
Recomendación clase I, nivel de evidencia B.

Figura 3. Algoritmo para pesquisa de cardiopatías congénitas por oximetría de pulso

RN en internación conjunta entre 24 y 48 h de vida  
y/o previo al egreso

≤90 % en mano y/o pie  

PESQUISA POSITIVA

≥95 % mano y/o pie  
y diferencia entre  

mano/pie ≤3 puntos

PESQUISA NEGATIVA

≥95 % mano y/o pie  
y diferencia entre  

mano/pie ≤3 puntos

PESQUISA NEGATIVA

≤90 % en mano y/o pie  

PESQUISA POSITIVA

90-94 % mano derecha y pie 
o diferencia >3 puntos entre 

mano derecha y pie

Repetir pesquisa en 1 hora

Repetir pesquisa en 1 hora

90-94 % mano derecha y pie 
o diferencia >3 puntos entre 

mano derecha y pie

≥95 % mano y/o pie  
y diferencia entre  

mano/pie ≤3 puntos

PESQUISA NEGATIVA

≤90 % en mano y/o pie  

PESQUISA POSITIVA

90-94 % mano derecha y pie  
o diferencia >3 puntos  

entre mano derecha y pie

PESQUISA POSITIVA
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4. Estudios cardiológicos especializados
Ecocardiograma Doppler color fetal: Este 

estudio es entidad exclusivamente del especialista, 
habitualmente en nuestro país cardiólogos infantiles 
especializados en cardiología fetal. Consiste en 
la evaluación detallada de la anatomía y función 
cardíacas fetales, con evaluación de los flujos 
cardíacos mediante Doppler color, pulsado y 
continuo.37,38 Además de los cortes o vistas incluidos 
en el estudio de pesquisa del 2.do trimestre o scan 
fetal, se utilizan vistas oblicuas y sagitales de las 
estructuras cardíacas fetales. Se determina el 
tipo de CC y sus particularidades anatómicas y 
funcionales, con el fin de predecir la evolución 
durante el parto y en el período neonatal, facilitando 
así el manejo perinatal. El ecocardiograma Doppler 
color fetal se indica ante la sospecha o detección 
de CC en los estudios de pesquisa mencionados 
anteriormente o en cualquier ecografía que se 
realice durante el embarazo, o ante la presencia 
de antecedentes familiares o personales maternos 
significativos (Tabla 1).37-39

Ecocardiograma Doppler color en el 
neonato: El ecocardiograma Doppler color 
pediátrico es un estudio que, en manos del 
especialista en cardiología pediátrica, permite 
diagnosticar y caracterizar CC, en algunos casos 
confirma los hallazgos previamente observados 
en un ecocardiograma Doppler color fetal.40 En la 
actualidad, además de la utilización de rutina del 
modo M, el Doppler pulsado, continuo y tisular, 
en muchos centros se incluye ante determinadas 
patologías el  uso del contraste, el  modo 
tridimensional, y el estudio funcional con técnica 
de speckle-tracking.40 El ecocardiograma Doppler 
color permite la evaluación evolutiva del RN y su 
respuesta a los tratamientos instituidos.

Por otra parte, en los últimos años ha aumentado 
en las unidades de cuidados intensivos neonatales 
la realización del ecocardiograma neonatal dirigido 
o TNE (targeted neonatal echocardiography) y la 
ecografía en el punto de atención o POCUS (point 
of care ultrasound), por los neonatólogos. Estas 
técnicas se utilizan habitualmente para evaluar el 
impacto hemodinámico de la persistencia del ductus 
arterioso, la presencia de hipertensión pulmonar, 
disfunción ventricular, derrame pericárdico y la 
posición de catéteres centrales.41

CONSIDERACIONES FINALES 
En este consenso, se presenta la importancia 

del diagnóstico temprano de las CC, que permite 
su tratamiento oportuno y la mejoría del pronóstico 
de los pacientes afectados. Se describen las 

instancias de diagnóstico temprano de estas 
malformaciones, incluida la detección prenatal 
de CC mediante los estudios de pesquisa del 
2.do y 1.er trimestre de la gestación, la detección 
en otras ecografías realizadas de rutina o 
electivamente durante el embarazo, el examen 
físico dirigido del RN y la prueba de oximetría de 
pulso. Se describe el objetivo y las características 
principales del ecocardiograma Doppler color fetal 
y de la ecocardiografía en el RN. Se incluyen 
recomendaciones específicas en relación 
con las diferentes instancias de detección y 
estudio perinatal en los pacientes con CC, en 
consonancia con las recomendaciones de otras 
sociedades internacionales.

La aplicación de estas recomendaciones 
puede requerir adaptaciones dependientes de 
los diferentes escenarios sociodemográficos y 
de los recursos de los sistemas sanitarios locales 
en los que se apliquen. El acceso de la población 
al sistema sanitario, la disponibilidad de equipos 
de ultrasonografía y oxímetros de pulso, junto 
con el entrenamiento del personal médico y de 
enfermería en la atención de la embarazada 
y del RN, constituyen factores centrales en la 
implementación de una estrategia sanitaria que 
permita el diagnóstico temprano de las CC. n
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