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RESUMEN

Las cardiopatias congénitas son las anomalias congénitas mas frecuentes al nacimiento y una de las
principales causas de morbilidad y mortalidad perinatales. El diagndstico temprano permite el tratamiento
oportuno y mejora el prondstico de los pacientes. La deteccidn prenatal incluye estudios de pesquisa en
el primer y segundo trimestres de la gestacion; la deteccién neonatal se realiza a partir de un adecuado
examen clinico y la realizacion de la prueba de oximetria de pulso. El objetivo de este consenso es
la presentacion de recomendaciones para la deteccién y el diagnéstico temprano de las cardiopatias
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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INTRODUCCION

Las cardiopatias congénitas (CC) son
las malformaciones de mayor prevalencia al
nacimiento, estimadas en 1 cada 100 recién
nacidos vivos; son causa de significativa
morbilidad y mortalidad infantil.' En nuestro
pais, nacen cada afio aproximadamente
5000 pacientes con CC y el 50 % requerira
cirugia cardiovascular antes de cumplir el primer
afio de vida.?

Las CC criticas son aquellas que pueden
llevar a la muerte o requieren procedimientos
de cateterismo y/o cirugia cardiovascular en
los primeros 28 dias de vida.® Se estima que
alrededor del 30 % de los pacientes fallece sin
ser diagnosticado, la mayoria dentro del primer
mes. Un estudio de la RENAC (Red Nacional de
Anomalias Congénitas de Argentina) reporté una
mortalidad perinatal del 25 % en pacientes con
CC criticas, con deteccién prenatal en el 44 %.*

La deteccion temprana mejora el prondstico
de los pacientes con CC criticas al permitir una
adecuada estabilizacion y manejo neonatal,
evitando la evolucién natural de la enfermedad y
el desarrollo de secuelas o muerte.>®

Las estrategias de deteccion temprana de CC
consisten en los estudios de pesquisa prenatales
con ultrasonografias en el 1.%"y 2.9 trimestres
de la gestacion, y en el neonato por medio de
un adecuado interrogatorio a sus cuidadores,
el examen fisico, y la prueba de oximetria de
pulso.”® Los estudios especializados, como
el ecocardiograma Doppler color fetal y el

TaBLA 1. Factores de riesgo para cardiopatias fetales
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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 diagndstico
del tipo de CC y orientar para el manejo y la
estrategia terapéutica perinatales.®"

El objetivo de este consenso es la
presentacion de recomendaciones para la
deteccion y diagnostico temprano de las CC.

METODOLOGIA

Se conformd un grupo de expertos en
pediatria y neonatologia, cardiologia pediatrica
y fetal, y medicina materno-fetal y obstetricia que
realizd una revision de la evidencia disponible en
la literatura cientifica para la elaboracién de este
consenso Y las recomendaciones incluidas sobre
deteccion y diagndstico temprano de CC. Se
establecieron categorias de recomendaciones a
partir de niveles de evidencia cientifica.''3

1. Deteccion prenatal de las cardiopatias
congénitas

Ecografia del segundo trimestre de la
gestacion: La evaluacion ecografica de la
anatomia fetal en el segundo trimestre
constituye una practica ampliamente difundida
durante el embarazo.' A través de 2 guias de
practica clinica, la Sociedad Internacional de
Ultrasonografia en Obstetricia y Ginecologia
(ISUOG) ha estandarizado esta ecografia con

Maternos Diabetes pregestacional

Fenilcetonuria

Enfermedades autoinmunes con autoanticuerpos SSA/SSB+

Infecciones maternas: TORCH

Medicacion materna: retinoides, IECA, paroxetina, litio, anticonvulsivantes

Fertilizacion in vitro
Familiares

Familiar de 1.°" grado con cardiopatia congénita

Familiar de 2.% grado con cardiopatia congénita
Familiar con cardiopatia familiar/genética: miocardiopatias familiares, canalopatias y aortopatias
Familiar con enfermedad genética asociada a afectacion cardiaca (Holt Oram, esclerosis tuberosa)

Fetales Enfermedades genéticas fetales
Malformaciones extracardiacas fetales
Hydrops fetal

Embarazo gemelar monocorial

TN aumentada percentilo 299 (o 23,5 mm) o percentilo 295 (0 23,0 y <3,4 mm)
Ductus venoso con flujo reverso en pesquisa del 1.°" trimestre
Regurgitacion tricispidea en pesquisa del 1.¢" trimestre

TORCH: toxoplasmosis, otros agentes, rubeola, citomegalovirus, herpes; IECA: inhibidores de la reconversién de angiotensina;

TN: translucencia nucal.



el objetivo de mejorar la tasa de deteccion de
malformaciones.'®'¢ Se realiza entre las 18 y 22
semanas de gestacion, y la evaluacion cardiaca
consiste en realizar un barrido ascendente desde
la region superior del abdomen hasta la region
superior del térax, obteniendo 5 cortes axiales
que permiten evaluar las estructuras principales
del corazon (Figura 1).''® Esta metodologia
es un método de pesquisa; se busca detectar
qué embarazos serian candidatos a realizar un
ecocardiograma fetal.

Ecografia del primer trimestre: La
ecografia del primer trimestre también ha sido
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estandarizada por la ISUOG." Debe realizarse
entre las 11-14 semanas y el requerimiento
minimo al evaluar el corazén fetal incluye una
vista axial a nivel de las 4 cadmaras, observando
que el corazén esté dentro del térax y tenga
un ritmo regular. Con equipamiento de alta
resolucion, se evaluan en el corte de las
4 camaras el eje cardiaco y la simetria de las
auriculas y los ventriculos, y con Doppler color se
observa el llenado de los ventriculos y la direccion
del flujo en los arcos adrtico y ductal en la vista de
los 3 vasos-traquea (Figura 2).7:®

Ficura 1. Técnica de pesquisa del 2.%° trimestre de gestacion

Técnica para evaluar el corazoén fetal por planos secuenciales. () Eje axial de abdomen superior. (Il) El corte de 4 camaras se
obtiene moviendo el transductor en direccién cefélica en el térax fetal. Moviendo e inclinando el transductor hacia la cabeza
fetal se observan las siguientes vistas: (lll) tracto de salida ventricular izquierdo, (IV) tracto de salida ventricular derecho/de los

tres vasos, y (V) de tres vasos-traquea.

Col: columna; Ad: aorta descendente; VCS: vena cava superior; Es: estomago; AD: auricula derecha; Al: auricula izquierda;
VD: ventriculo derecho; VI: ventriculo izquierdo; Ao: aorta; DA: ductus arterioso; AP: arteria pulmonar; AA: arco adrtico.

Ficura 2. Evaluacion del corazén fetal en el primer trimestre

a) Vista de 4 camaras con Doppler color: se observa en diastole el llenado de los 2 ventriculos por separado.
b) Vista de los 3 vasos-traquea: se ve la relacién anatémica y la direccién del flujo en los arcos adrtico y ductal.
AD: auricula derecha; Al: auricula izquierda; VD: ventriculo derecho; VI: ventriculo; DA: ductus arterioso; AP: arteria pulmonar;

AA: arco aértico izquierdo.



Ademas, en este estudio se encuentra
estandarizada una pesquisa para trisomia 21
con una tasa de deteccién del 90 % y una tasa
de falsos positivos del 5 %.7'" Los fetos con
anomalias de cromosomas presentan CC en un
60 % al 99 %, dependiendo del tipo de anomalia.”
Por ultimo, los mismos marcadores ecograficos
usados en la pesquisa como la translucencia
nucal aumentada, la regurgitacién tricuspidea y
el aumento de pulsatilidad del ductus venoso se
encuentran asociados a CC en fetos con cariotipo
normal, por lo que servirian para la deteccion de
CC.»®

Otras ecografias realizadas durante la
gestacion: Las ecografias para evaluar el
crecimiento fetal, la placenta y la cantidad de
liquido amnidtico, o los estudios con tecnologia
3D y 4D, si bien no tienen como objetivo principal
evaluar el corazon fetal, podrian servir como
una ventana de oportunidad para observar una
anomalia cardiaca no detectada previamente,
por lo que siempre es recomendable chequear la
anatomia cardiaca en cada ocasion.

Por ultimo, la ISUOG publicé recomendaciones
para la realizacion de ecografias obstétricas en el
tercer trimestre, que incluyen la evaluacion del
corazon fetal.

Para la deteccion prenatal de las

cardiopatias 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 atencion. Recomendacion clase I, nivel de
evidencia A.

2. Realizar pesquisa de CC en todas las
embarazadas entre las semanas 11-14.
Recomendacion clase I, nivel de evidencia A.

3. Evaluar a toda embarazada en quien se
detecte una alteracién cardiaca fetal
y/o una malformacion extracardiaca o
enfermedad genética fetales con un estudio
de ecocardiograma Doppler color fetal.
Recomendacioén clase |, nivel de evidencia A.

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

2. Examen fisico del recién nacido con
cardiopatia congénita

En todo recién nacido (RN) deben buscarse
signos de enfermedad cardiovascular en el
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examen fisico y factores de riesgo para
el desarrollo de cardiopatias al realizar la
anamnesis. Ante la sospecha de una CC, debe
solicitarse una evaluacion cardioldgica, incluida la
realizacion de un ecocardiograma Doppler color,
y ante sospecha de alteracién del ritmo cardiaco,
un electrocardiograma.?

En el interrogatorio, se debe indagar sobre
antecedentes relacionados con el embarazo
(deteccion o sospecha de anomalias en el
corazén y/o en otros érganos, y de enfermedades
genéticas), antecedentes maternos y familiares
(Tabla 1), y sintomatologia en el RN (rechazo
al alimento, irritabilidad, sudoracién, episodios
de cianosis relacionados con el llanto o la
alimentacion).?!

El examen fisico se inicia con la determinacion
de los signos vitales: frecuencia cardiaca,
frecuencia respiratoria, presiéon arterial y
saturometria.®>® En la inspeccién, debe observarse
el fenotipo del paciente para identificar
rasgos dismorficos, algunos caracteristicos
de determinados sindromes genéticos. Es
importante observar las caracteristicas de la
ventilacion, la presencia de taquipnea, aleteo
nasal, disnea, tiraje, estridor, ritmo irregular o
episodios de apnea, pueden ser signos de una
CC subyacente.?' La visualizacién de la coloracién
de la piel y mucosas permite detectar la cianosis
central, y diferenciarla de la acrocianosis que es
comun en RN sanos.?? 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 hipertension
pulmonar grave, y, en forma persistente en
casos con arco aortico interrumpido o coartacion
de aorta grave, determinado por la anomalia
estructural. La cianosis diferencial (solo en
extremidades superiores) se observa en casos
de transposicion de grandes arterias con ductus
arterioso persistente e hipertension pulmonar
grave.?® La palidez o moteado generalizado
pueden deberse a CC que producen bajo gasto
cardiaco, como el sindrome de corazon izquierdo
hipoplasico.®

La palpacion permite evaluar el relleno capilar
y los pulsos periféricos y centrales. Los frémitos
en el area cardiaca son habitualmente causados
por obstrucciones graves de las valvulas
sigmoideas o comunicaciones interventriculares
restrictivas. El pulso irregular sugiere la presencia
de arritmias; los pulsos débiles reflejan una
disminucién del gasto cardiaco; los amplios o



saltones se detectan en presencia de ductus
arterioso persistente, insuficiencia adrtica o
fistulas arteriovenosas. La palpaciéon abdominal
permite detectar hepatomegalia.?

La auscultacién permite la identificaciéon de
alteraciones en la frecuencia y la regularidad del
ritmo cardiaco, 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 hiperdinamicos,
o de un cuarto ruido en pacientes con
miocardiopatias. Los clics o chasquidos alertan
sobre la presencia de patologia valvular, y los
soplos pueden deberse a distintos tipos de CC y
siempre se los debe auscultar cuidadosamente.?’
Los soplos llamados inocentes o fisiolégicos
son habitualmente cortos, sistdlicos y de baja
intensidad o suaves, se modifican con el decubito
y no se asocian a clics o chasquidos. La sospecha
de que un soplo sea fisioldgico no debe demorar
la evaluacién cardioldgica con ecocardiograma.
En todo paciente RN con soplo, debe descartarse
activamente la presencia de una CC.?42

Para el examen fisico del recién nacido con

cardiopatia congénita, se recomienda:

1. Evaluar a todo RN con hallazgo de un soplo
cardiaco con ecocardiograma Doppler color
por especialista en cardiologia pediatrica.
Recomendacion clase I, nivel de evidencia B.

2. Evaluar a todo RN con antecedentes
personales/familiares o hallazgos en
el examen fisico de sospecha de CC con
ecocardiograma Doppler color por especialista
en cardiologia pediatrica. Recomendacion
clase I, nivel de evidencia B.

3. Prueba de hipoxemia o prueba de
oximetria de pulso

Los RN portadores de CC ductus dependientes
con riesgo vital pueden no evidenciar signos
clinicos iniciales y descompensarse en su hogar.?
Incluso con la combinacién de ecografia prenatal
y el examen fisico posnatal, entre un 20 % y un
29,5 % no serian diagnosticados.?” Es posible
mejorar la deteccion a través de la oximetria
de pulso.?5-*' Dos revisiones sistematicas
evaluan su precision como método de pesquisa,
demostrando alta especificidad y moderada
sensibilidad.?2® Un estudio del Reino Unido
mostré 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.**% Por
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ultimo, un estudio realizado en China muestra

que es posible incorporarla en paises en vias de

desarrollo.®®

La pesquisa se basa en la utilizacién de la
oximetria de pulso para detectar algun grado de
hipoxemia comparando la saturacion preductal
y posductal antes del egreso institucional.?233
Algunas recomendaciones proponen realizarla de
manera temprana antes de las 24 horas de vida
para permitir una deteccién precoz.?”-?¢3! Otros
recomiendan luego de las 24 horas para reducir
el nimero de falsos positivos.?72%3%:32 Realizarla
entre las 24 y 48 horas como parte de la rutina de
la internacién conjunta parece lo mas razonable y
evita ampliar estudios innecesariamente.?5:3

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

Si bien existen sutiles diferencias en la
bibliografia disponible, la interpretacion es la
siguiente:

» Siambos valores de saturacién son 295 % y
la diferencia entre los registros es de 3 puntos
0 menos, la pesquisa se considera negativa y
no se requiere nueva oximetria.

» Sila saturacion en la mano derecha o en el pie
es <90 %, la pesquisa se considera positiva y
debe realizarse diagnéstico diferencial sobre
posibles causas de hipoxemia.

» Sialguno de los dos registros esta entre
90 % y 94 % ylo existe diferencia >3 puntos,
se debe repetir el estudio hasta 3 veces con
intervalo de 1 hora con el mismo criterio de
interpretacion. Si la saturacion es >95 %,
la prueba se considera negativa; y si las
repeticiones contintan dando entre 90 % vy
94 % y/o 3 puntos o mas de diferencia, la
pesquisa se considera positiva.

Frente a una pesquisa positiva, el RN debe
ser evaluado por el equipo médico, controlar la
tension arterial en los cuatro miembros, evaluar
la presencia de soplo, pulsos periféricos, etc.
Se deben descartar causas no cardiolégicas
(sepsis, trastornos respiratorios), y solicitar
evaluacion cardioldgica con ecocardiograma
Doppler color. Se pueden detectar a partir de
la pesquisa: hipoplasia de corazon izquierdo,
atresia pulmonar con septum intacto, tetralogia
de Fallot con obstruccion pulmonar grave,
anomalia total del retorno venoso, transposicion
de las grandes arterias, atresia tricuspidea, tronco
arterioso persistente, coartacion de aorta grave,
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Ficura 3. Algoritmo para pesquisa de cardiopatias congénitas por oximetria de pulso

RN en internacion conjunta entre 24 y 48 h de vida

y/o previo al egreso

Y

295 % mano y/o pie
y diferencia entre
mano/pie <3 puntos

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

\ 4

<90 % en mano y/o pie

PESQUISA NEGATIVA

PESQUISA POSITIVA

Y

y

Repetir pesquisa en 1 hora

l

295 % mano y/o pie
y diferencia entre
mano/pie <3 puntos

o diferencia >

PESQUISA NEGATIVA

90-94 % mano derecha y pie

mano derecha y pie

Y

<90 % en mano y/o pie

3 puntos entre

PESQUISA POSITIVA

\
Repetir pesquisa en 1 hora
Y Y Y
295 % mano y/o pie 90-94 % mano derecha y pie , .
y diferencia entre o diferencia >3 puntos <90 % en mano y/o pie
mano/pie <3 puntos entre mano derecha y pie
PESQUISA NEGATIVA PESQUISA POSITIVA PESQUISA POSITIVA

doble salida de ventriculo derecho, anomalia de
Ebstein, interrupcion del arco adrtico, y distintas
variantes de ventriculo Unico.

En relacién con la prueba de hipoxemia o

prueba de oximetria de pulso, se recomienda:

1. Realizar pesquisa de CC por oximetria de
pulso a todo RN sano como parte de la rutina
de atencién. Recomendacioén clase I, nivel de
evidencia A.

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

3. Evaluar a todo RN con pesquisa por oximetria
de pulso positiva con ecocardiograma Doppler
color por especialista en cardiologia pediatrica.
Recomendacioén clase I, nivel de evidencia B.



4. Estudios cardiolégicos especializados

Ecocardiograma Doppler color fetal: Este
estudio es entidad exclusivamente del especialista,
habitualmente en nuestro pais cardiélogos infantiles
especializados en cardiologia fetal. Consiste en
la evaluacién detallada de la anatomia y funcién
cardiacas fetales, con evaluacion de los flujos
cardiacos mediante Doppler color, pulsado y
continuo.®”*® Ademas de los cortes o vistas incluidos
en el estudio de pesquisa del 2.% trimestre o scan
fetal, se utilizan vistas oblicuas y sagitales de las
estructuras cardiacas fetales. Se determina el
tipo de CC y sus particularidades anatémicas y
funcionales, con el fin de predecir la evolucién
durante el parto y en el periodo neonatal, facilitando
asi el manejo perinatal. El ecocardiograma Doppler
color fetal se indica ante la sospecha o deteccién
de CC en los estudios de pesquisa mencionados
anteriormente o en cualquier ecografia que se
realice durante el embarazo, o ante la presencia
de antecedentes familiares o personales maternos
significativos (Tabla 1).57°

Ecocardiograma Doppler color en el
neonato: El ecocardiograma Doppler color
pediatrico es un estudio que, en manos del
especialista en cardiologia pediatrica, permite
diagnosticar y caracterizar CC, en algunos casos
confirma los hallazgos previamente observados
en un ecocardiograma Doppler color fetal.*’ En la
actualidad, ademas de la utilizacion de rutina del
modo M, el Doppler pulsado, continuo vy tisular,
en muchos centros se incluye ante determinadas
patologias el uso del contraste, el modo
tridimensional, y el estudio funcional con técnica
de speckle-tracking.*® El ecocardiograma Doppler
color permite la evaluacion evolutiva del RN y su
respuesta a los tratamientos instituidos.

Por otra parte, en los ultimos afios ha aumentado
en las unidades de cuidados intensivos neonatales
la realizacion del ecocardiograma neonatal dirigido
o TNE (targeted neonatal echocardiography) y la
ecografia en el punto de atencién o POCUS (point
of care ultrasound), por los neonatélogos. Estas
técnicas se utilizan habitualmente para evaluar el
impacto hemodinamico de la persistencia del ductus
arterioso, la presencia de hipertension pulmonar,
disfuncién ventricular, derrame pericardico y la
posicion de catéteres centrales.*'

CONSIDERACIONES FINALES

En este consenso, se presenta la importancia
del diagndstico temprano de las CC, que permite
su tratamiento oportuno y la mejoria del prondstico
de los pacientes afectados. Se describen las
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instancias de diagndstico temprano de estas
malformaciones, incluida la deteccién prenatal
de CC mediante los estudios de pesquisa del
2.% y 1. trimestre de la gestacion, la deteccion
en otras ecografias realizadas de rutina o
electivamente durante el embarazo, el examen
fisico dirigido del RN y la prueba de oximetria de
pulso. Se describe el objetivo y las caracteristicas
principales del ecocardiograma Doppler color fetal
y de la ecocardiografia en el RN. Se incluyen
recomendaciones especificas en relacién
con las diferentes instancias de deteccién y
estudio perinatal en los pacientes con CC, en
consonancia con las recomendaciones de otras
sociedades internacionales.

La aplicacion de estas recomendaciones
puede requerir adaptaciones dependientes de
los diferentes escenarios sociodemograficos y
de los recursos de los sistemas sanitarios locales
en los que se apliquen. El acceso de la poblacion
al sistema sanitario, la disponibilidad de equipos
de ultrasonografia y oximetros de pulso, junto
con el entrenamiento del personal médico y de
enfermeria en la atencion de la embarazada
y del RN, constituyen factores centrales en la
implementacidon de una estrategia sanitaria que
permita el diagnéstico temprano de las CC. ®
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