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RESUMEN
Dentro de las malformaciones congénitas, las 
cardiopatías son las anomalías más frecuentes y se 
asocian a una elevada morbimortalidad perinatal 
y a largo plazo. El objetivo de esta actualización 
es revisar la tasa de detección prenatal, las 
características del tamizaje a lo largo del 
embarazo, tanto en el primero como en el segundo 
trimestre, las indicaciones de ecocardiografía 
avanzada, y establecer un algoritmo de manejo 
ante el diagnóstico prenatal de una cardiopatía 
congénita. Se discutirán los estudios invasivos 
y no invasivos que pueden realizarse y el 
seguimiento obstétrico. Finalmente, se revisarán 
las características principales de la terapia fetal 
en anomalías cardíacas, tanto intervencionismo 
cardíaco como el tratamiento intrauterino de 
las arritmias.
Palabras clave: cardiopatía congénita, diagnóstico 
prenatal, terapia fetal, tamizaje.
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INTRODUCCIÓN
L a s  c a r d i o p a t í a s ,  l a s 

malformaciones congénitas más 
frecuentes, se presentan en el 1% de 
los recién nacidos y se asocian a una 
elevada morbimortalidad perinatal.1 
El diagnóstico prenatal permite 
realizar el asesoramiento a la familia 
en función del pronóstico, planificar 
un seguimiento obstétrico adecuado, 
ofrecer tratamiento intrauterino 
e n  c a s o s  i n f r e c u e n t e s  y  m u y 
seleccionados, y, en presencia de una 
cardiopatía congénita (CC) compleja, 
la derivación prenatal a un centro de 
mayor complejidad con capacidad de 
diagnóstico y tratamiento neonatal 

(mediante el cateterismo terapéutico 
y/o la  c irugía cardiovascular) , 
lo cual ha demostrado disminuir 
l a  m o r b i m o r t a l i d a d  p e r i n a t a l 
asociada.1-3

Tasa de detección prenatal
La tasa de detección de CC, aún en 

los países del primer mundo, oscila 
entre el 30 % y el 60 %.2,4-5 Un análisis 
de los datos que Bélgica aportó al 
European Registration of Congenital 
Anomalies and Twins (EUROCAT), 
regis tro  europeo de  anomal ías 
congénitas, reportó una detección 
prenatal en el período 1997-2012 del 
29,3 % para todas las CC en general 
y del 40,2 % para las CC graves.4 En 
Holanda, donde existe un programa 
nacional de control de calidad, la tasa 
de detección prenatal de todas las CC 
fue del 59,7 %.2 Además, una revisión 
sistemática reciente,5 que incluyó 7 
estudios y 4992 pacientes, reportó una 
tasa de detección prenatal de CC del 
45,1 % (intervalo de confianza –IC– 
del 95 %: 33,5-57,0).

A d e m á s  d e  l a  b a j a  t a s a  d e 
diagnóstico prenatal de CC, otro 
aspecto importante es su detección 
tardía. En Bélgica, solo el 14,1 % de las 
CC en general y el 20,5 % de las CC 
graves fueron diagnosticadas antes 
de las 25 semanas.4 En la Argentina, 
nuestro grupo reportó una serie de 303 
fetos con diagnóstico prenatal, en su 
mayoría, derivados desde otros centros, 
en donde la edad gestacional media de 
diagnóstico fue 29,9 ± 5 semanas.6

La detección intraútero depende 
de numerosos factores, por lo que es 
fundamental la facilidad de acceso 
de las pacientes al sistema de salud. 
Si bien, en nuestro país y en toda 
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América Latina, esto cobra gran relevancia, 
no es el único aspecto, ya que, como se detalló 
anteriormente, aún en los países con amplia 
cobertura sanitaria, la detección global de CC no 
supera el 50-60 %.

Un segundo factor es el entrenamiento de 
los ecografistas en la evaluación del corazón 
fetal. Una proporción importante de las CC sin 
diagnóstico prenatal ocurren en pacientes con 
numerosas ecografías en las que únicamente 
se informa la frecuencia cardíaca sin evaluar 
la anatomía del corazón fetal. Por ello, resulta 
fundamental el desarrollo de programas de 
entrenamiento sistemáticos y de auditoría 
continuos,2-5 ausentes en nuestro medio.

En  te rcer  lugar ,  aún  con  operadores 
entrenados, el estudio puede ser dificultoso en 
los pacientes con determinadas características, 
como obesidad materna o embarazos con 
polihidramnios (exceso de líquido amniótico) 
marcado.1

Por último, existen ciertas patologías que 
son diagnosticables con facilidad y otras que 
raramente lo son (Tabla 1). Así, las tasas de 
detección prenatal del corazón izquierdo 

hipoplásico son elevadas y pueden alcanzar cifras 
alrededor del 90 %,2-5 mientras que otras, como 
el retorno venoso anómalo, son detectadas en la 
etapa prenatal con escasa frecuencia.1,2

Cuándo y cómo evaluar el corazón fetal
La evaluación del corazón fetal se realiza 

dentro de la ecografía fetal detallada de rutina, 
alrededor de la semana 20-24. Actualmente, esta 
evaluación ha sido estandarizada por la Sociedad 
Internacional de Ultrasonografía en Obstetricia 
y Ginecología (International Society of Ultrasound 
in Obstetrics & Gynecology, ISUOG) y consiste en 
un screening que incluye el corte de 4 cámaras 
cardíacas (Figura 1), los tractos de salida de los 
ventrículos (Figura 2) y el corte de 3 vasos y 
3 vasos-tráquea (Figura 3).7

Además, en los pacientes que presentan un 
riesgo incrementado de CC en relación con la 
población general, está indicada la realización 
de un ecocardiograma fetal (Tabla 2). Entre las 
indicaciones maternas, una de las patologías 
más prevalentes es la diabetes mellitus, que 
presenta un riesgo de 2 a 3 veces más elevado 
de malformaciones que la población general. El 

Tipo de cardiopatía Tasa de detección prenatal
 % (IC 95 %)
Corazón univentricular (aislado)	 ≈	60-95

Hipoplasia de ventrículo izquierdo 90,7 (82,1-96,9)
Hipoplasia de ventrículo derecho 63,7 (45,1-80,1)

Anomalía de Ebstein (aislado y no aislado) 80,1 (45,6-99,9)
Tronco arterioso (aislado y no aislado) 69,1 (43,1-90,6)
Canal AV (aislado y no aislado) 60,4 (47,0-73,0)
Tetralogía de Fallot

Aislado 49,2 (37,1-61,3)
Aislado y no aislado 42,0 (30,9-53,6)

Transposición de grandes vasos
Aislado 48,5 (24,2-73,1)
Aislado y no aislado 36,4 (21,0-53,3)

Atresia pulmonar con CIV
Aislado 37,8 (27,2-49,1)
Aislado y no aislado 59,8 (45,6-73,2)

Atresia pulmonar con septum intacto
Aislado y no aislado 41,3 (25,5-57,9)

Coartación de aorta
Aislado 30,6 (19,1-43,5)
Aislado y no aislado 22,3 (18,0-27,0)

Anomalía del retorno venoso	 ≈	10
Heterotaxia compleja	 ≈	80-90

Tabla 1. Tasas de detección según el tipo de cardiopatía congénita y si es aislada o asociada a otro defecto (no aislada) 

IC:	intervalo	de	confianza;	CIV:	comunicación	interventricular;	canal	AV:	canal	auriculoventricular	 
(adaptado	de	Van	Velzen	et	al.)5.
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VI:	ventrículo	izquierdo,	VD:	ventrículo	derecho,	VM:	válvula	mitral,	VT:	válvula	tricupídea,	AI:	aurícula	izquierda,	 
AD: aurícula derecha, AO: aorta descendente. 

Figura 1. Corte de 4 cámaras, en diástole (válvulas atrioventriculares abiertas) y en sístole (válvulas atrioventriculares 
cerradas)

Figura 2. Corte de tracto de salida del ventrículo izquierdo y corte del tracto de salida del ventrículo derecho

TSVI:	tracto	de	salida	del	ventrículo	izquierdo;	VI:	ventrículo	izquierdo;	TSVD:	tracto	de	salida	del	ventrículo	derecho;	 
VD:	ventrículo	derecho,	VM:	válvula	mitral;	VA:	válvula	aórtica;	AI:	aurícula	izquierda;	AD:	aurícula	derecha;	AO:	arteria	aorta;	
VCS:	vena	cava	superior;	RPD:	rama	pulmonar	derecha;	RPI:	rama	pulmonar	izqueirda;	DA:	ductus arterioso. 

AA:	aorta	ascendente;	AP:	arteria	pulmonar;	AO:	arteria	aorta;	VCS:	vena	cava	superior;	DA:	ductus arterioso;  
AT: arco transverso; *: tráquea.

Figura 3. Corte de 3 vasos y corte de 3 vasos-tráquea
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incremento de riesgo está relacionado con los 
valores de hemoglobina glicosilada: a mayor 
nivel de hemoglobina glicosilada, mayor riesgo de 
defectos congénitos. En relación con las CC, existe 
mayor riesgo de malformaciones estructurales por 
la alteración de la embriogénesis, potencialmente 
evidenciables en estudios tempranos,8 y de 
hipertrofia septal y miocardiopatía hipertrófica 
por hiperinsulinismo, evidenciables en el tercer 
trimestre.9

Ent re  o t ras  a fecc iones  maternas  que 
incrementan el riesgo de cardiopatías, se 
encuentran las enfermedades autoinmunes 
con anticuerpos anti-Ro y anti-La positivos, 
como el  s índrome de S jögren y e l  lupus 
eritematoso sistémico. El riesgo de bloqueo 
auriculoventricular completo es del 1-2 % y, si 
existe un hijo previo afectado, se eleva al 15-
20 %.10

Dentro de las infecciones, la varicela11 y la 
rubeola12 pueden generar defectos estructurales 
del corazón, y el parvovirus está relacionado con 
insuficiencia cardíaca secundaria a anemia grave 
y miocarditis.13,14

Las CC también pueden ser producto de la 
exposición embrionaria a una amplia gama de 
agentes químicos.15 Entre las drogas recreacionales, 
el alcohol es el agente más prevalente. De los 
fármacos de uso frecuente en medicina, se 
encuentran asociados a CC el litio, la isotretinoína, 

el misoprostol y algunos anticonvulsivantes, como 
fenobarbital y ácido valproico.16

La historia familiar positiva es también 
un conocido factor de riesgo para CC.15 El 
riesgo de recurrencia luego de tener un hijo 
afectado se encuentra dentro del 2-5 %, pero 
varía ampliamente dependiendo del tipo de 
cardiopatía y aumenta aún más si hay más de 
un hijo afectado. Los riesgos también se elevan si 
alguno de los padres tiene una CC, y es mayor el 
riesgo de recurrencia si la portadora es la madre 
(el 10-15 %) que si es el padre (el 2 %).15

Un ecocardiograma fetal también puede 
ser indicado por hallazgos fetales, encontrados 
durante el control del embarazo. Los embarazos 
gemelares monocigotas tienen un riesgo más alto 
de defectos congénitos que la población general. 
En particular, en el síndrome transfundido-
transfusor, el gemelo receptor tiene una chance 
del 10 % de presentar anomalías en el tracto de 
salida del ventrículo derecho.17

Algunos marcadores ecográficos del primer 
trimestre, como el grosor de la translucencia 
nucal (TN) y el doppler del ductus	venoso	(DV)	
y de la válvula tricúspide, usados como tamizaje 
para anomalías de cromosomas, también han 
demostrado utilidad como marcadores de CC. Por 
su parte, en la actualidad, la evaluación anatómica 
fetal durante el segundo trimestre se encuentra 
estandarizada, tanto para el corazón como para el 

Tabla 2. Indicaciones de ecocardiograma fetal según los factores de riesgo

Maternos
 Diabetes mellitus 
 Patologías con anticuerpos anti-Ro/anti-La positivos
 Infecciones maternas
 Exposición a teratógenos
Familiares
 Historia familiar de cardiopatía congénita
  Hijo previo afectado
  Padres afectados
Fetales
Screening positivo en la ecografía de las semanas 11-14 
 Translucencia nucal aumentada, ductus venoso reverso y/o regurgitación tricuspídea.
Screening positivo del scan fetal detallado de las semanas 20-24
Anomalías extracardíacas
 Algunas anomalías extracardíacas incrementan el riesgo de cardiopatía congénita, como, por ejemplo, un onfalocele o una 
hernia diafragmática.
Anomalías genéticas
Gemelos monocoriales (complicados)
 Presentan un riesgo de cardiopatía congénita mayor que el de los embarazos únicos, por lo que algunos grupos recomiendan 
realizar un ecocardiograma fetal a todos los monocoriales, y otros, solo a los monocoriales complicados.
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resto de la anatomía fetal,7,18 y cualquier hallazgo 
en este tamizaje inicial es una indicación formal 
de realizar un ecocardiograma fetal. Este también 
está indicado ante el diagnóstico prenatal de 
anomalías de cromosomas y los síndromes de 
microdeleciones,15 en especial en las anomalías 
viables, como la trisomía 21, fuertemente asociada 
a canal auriculoventricular, la monosomía del X, 
asociada a coartación de aorta, y la microdeleción 
22q11.2 o síndrome de DiGeorge, asociados a 
anomalías cono-truncales. De la misma manera, 
el diagnóstico molecular de alguna patología 
de origen mendeliano es una indicación de 
evaluación cardíaca por un especialista.

¿Se puede evaluar el corazón fetal  
en el primer trimestre?

El tamizaje del primer trimestre en las 
semanas 11-14, que comenzó con la evaluación 
de la TN para la detección de la trisomía 21 
y otras aneuploidías,  se fue extendiendo 
para el diagnóstico de varias malformaciones 
mayores.19-26 La ecografía de las semanas 11-14 

podría jugar un rol importante en la detección 
de CC por la visualización directa del defecto o 
por la presencia de marcadores ecográficos que 
incrementaran el riesgo.

a. Visualización directa de la cardiopatía 
congénita

La guía de la ISUOG para las semanas 11-
14 incluye, dentro de la evaluación del corazón, 
únicamente, el registro de la frecuencia cardíaca 
regular y la ubicación correcta del corazón en el 
hemitórax izquierdo (levocardia).27 Determinadas 
patologías podrían ser identificadas a esta edad 
gestacional (Figura 4). Por ello, algunos autores 
sugieren la evaluación precoz del corazón fetal 
mediante el corte de 4 cámaras y los tractos 
de salida, que, luego de la semana 12, pueden 
obtenerse en la gran mayoría de los casos.19 Otros 
cortes, en cambio, son más difíciles de obtener 
(Tabla 3). McAuliffe y col., reportaron que, a 
las 13+ 5 semanas, los arcos aórtico y ductal solo 
pudieron verse en el 45 % de los casos y las venas 
pulmonares, en el 16 % de los fetos estudiados.22

 10 semanas 11 semanas 12 semanas 13 semanas
4 cámaras Sí Sí Sí Sí
Tractos de salida -- -- Sí Sí
Cortes de 3 vasos/3 vasos-tráquea -- -- SÍ SÍ
Arco aórtico y ductal -- -- Sí Sí
Venas	cavas	 --	 --	 Sí	 Sí
Venas	pulmonares	 --	 --	 --	 Sí

Tabla 3. Visualización de las distintas estructuras del corazón fetal en la ecografía de las semanas 11-14

(Adaptado de Hernández-Andrade E, Patwardhan M, Cruz-Lemini M, Luewan S. Early Evaluation of the Fetal 
Heart. Fetal Diagn Ther. 2017;42:161-173)

En diástole, se visualiza el pasaje de la 
sangre por la válvula tricúspide  
(flecha) pero no por la mitral.

En sístole, se visualiza el pasaje  
anterógrado en el arco ductal (azul) y 

retrógado en el arco aótico (rojo)

Atresia mitral, 12 semanas(a)

Figura 4. (a) Atresia mitral diagnosticada en un feto de 13 semanas; (b) atresia tricuspídea en un feto de 11+5 semanas

AI:	aurícula	izquierda;	AD:	aurícula	dereche;	VI:	ventrículo	izquierdo;	VD:	ventrículo	derecho.

Atresia tricuspidea, 11+5 semanas
(b)
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Por último, hay que tener presente que el 
“ecocardiograma fetal precoz” tiene no solo una 
elevada tasa de falsos negativos, sino que también 
presenta una elevada tasa de falsos positivos, 
debido a que, entre otros factores, determinadas 
estructuras cardíacas podrían no encontrarse 
completamente desarrolladas.19 Por ello, hay 
que ser cautos en el asesoramiento, ya que una 
proporción significativa de estudios anómalos 
van a tener, finalmente, un feto con corazón sano.

b. Marcadores de riesgo de cardiopatía 
congénita en el primer trimestre

Los marcadores ecográficos del primer 
trimestre asociados a CC son la TN aumentada, 
el	DV	patológico	y	la	regurgitación	tricuspídea	
(Figura 5).
1. Translucencia nucal aumentada

El principal marcador ecográfico de riesgo 
de CC en la ecografía de las semanas 11-14 es la 
TN aumentada.19 Como se puede observar en la 
figura 6, el riesgo de CC aumenta conforme se 

incrementa la TN.28 Sotiriadis y col.,23 realizaron 
una revisión sistemática y un metaanálisis sobre 
la detección de CC en fetos con TN aumentada y 
cariotipo normal, y arrojaron los resultados de la 
Tabla 4.
2. Ductus venoso patológico

Papatheodorou y col.,24 realizaron una revisión 
sistemática y un metaanálisis sobre la detección 
de	CC	en	fetos	con	DV	patológico	y	cariotipo	
normal, y arrojaron los resultados de la Tabla 5. 
Por su lado, Maiz y col.25 reportaron que el riesgo 
de CC aumentaba, aproximadamente, 3 veces si 
el	DV	era	anormal	y	disminuía	a	la	mitad	si	era	
normal (Figura 7).
3. Regurgitación tricuspídea

Pereira y col.,26 analizaron el aporte de 
la regurgitación tricuspídea al momento del 
diagnóstico en el primer trimestre de CC. Sobre 
un total de casi 41 000 pacientes, observaron 
insuficiencia tricuspídea en el 32,9 % de los 
fetos con CC y en el 1,3 % de los fetos sin CC, 
y concluyeron que su utilización aumentaba 

Figura 5. Feto de 12+6 semanas con (a) aumentada, (b) DV anormal (onda “a” reversa (flecha) y  
(c) regurgitación tricuspídea (flecha)

TN mayor del percentil 95 Sensibilidad (%-IC 95 %) 44,4 (39,5-49,5)
	 Especificidad	(%-IC	95	%)	 94,5	(94,4-94,6)
 Cociente de probabilidad positivo (LR+) (%-IC 95 %) 8,22 (4,70-14-38)
TN mayor del percentil 99 Sensibilidad (%-IC 95 %) 19,5 (15,9-23,5)
	 Especificidad	(%-IC	95	%)	 99,1	(99,1-99,2)
 Cociente de probabilidad positivo (LR+) (%-IC 95 %) 30,5 (24,32-38,60)

Tabla 4. Desempeño de la translucencia nucal aumentada en la detección de cardiopatías congénitas

IC:	intervalo	de	confianza;	TN:	translucencia	nucal;	CC:	cardiopatías	congénitas	(adaptado	de	Sotiriadis	A,	Papatheodorou	S,	
Eleftheriades M, Makrydimas G. Nuchal translucency and major congenital heart defects in fetuses with normal karyotype: a 
meta-analysis. Ultrasound Obstet Gynecol. 2013 Oct;42(4):383-9).
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Figura 6. Relación entra la TN y el riesgo de CC

TN: translucencia nucal; CC: cardiopatías congénitas.
Adaptado	de	Clur	SA,	Bilardo	CM.	Early	detection	of	fetal	cardiac	obnormalitie:	how	effective	is	it	and	how	should	we	manage	
the patients? Prenat Diagn. 2014; 34(13):1235-45.

DV patológico independientemente de la TN Sensibilidad (%-IC 95 %) 50 (0,27-0,73)
	 Especificidad	(%-IC	95	%)	 93	(0,88-0,96)
DV patológico y TN aumentada Sensibilidad (%-IC 95 %) 83 (0,51-0,95)
	 Especificidad	(%-IC	95	%)	 80	(0,56-0,93)
DV patológico y TN normal Sensibilidad (%-IC 95 %) 19 (0,12-0,29)
	 Especificidad	(%-IC	95	%)	 96	(0,92-0,98)

Tabla 5. Desempeño del ductus venoso en la detección de cardiopatías congénitas

IC:	intervalo	de	confianza;	DV:	ductus venoso; TN: translucencia nucal; CC: cardiopatías congénitas (adaptado de 
Papatheodorou S, Evangelou E, Makrydimas G, Ioannidis J. First-trimester ductus venosus screening for cardiac defects: a 
metaanalysis. BJOG. 2011;118:1438–1445).

el diagnóstico de CC en relación con el uso 
únicamente de la TN. Además, reportaron que la 
tasa de detección de CC, considerando cualquiera 
de los 3 marcadores, fue del 57,6 % (IC 95 %: 47-
67,6) (Figura 8).

Algoritmo de manejo ante el diagnóstico  
prenatal de una cardiopatía congénita

Ante la sospecha prenatal de una CC, se 
debe intentar caracterizarla y determinar si es 
aislada o asociada a algún otro problema, que 
puede ser otra malformación y/o un síndrome 
genético. Para esto, los pasos por seguir son 
ecocardiograma fetal detallado, ecografía 
morfológica detallada y evaluación genética.
• Ecocardiograma fetal detallado: es realizado 

por un experto en diagnóstico prenatal 
de cardiopatías y tiene como objetivo su 
caracterización. Este estudio podría incluir 
la evaluación del timo fetal, ya que una 

proporción importante de fetos con síndrome 
de DiGeorge presentan hipoplasia o ausencia 
del timo. Por ello, se propusieron distintos 
métodos para su evaluación prenatal, como 
la relación timo-torácica,29 que consiste en 
evaluar la relación, en un corte transversal 
del tórax, entre la distancia columna-esternón 
y la distancia aorta-esternón (Figura 9). Sus 
resultados mostraron que la media era, en 
fetos normales, 0,44 ± 0,04 y, en fetos con 
del 22q11, 0,25 ± 0,09 (p < 0,001). Sin embargo, 
otros grupos cuestionaron la utilidad de esta 
relación, debido a que la relación timo-torácica 
era menor que los controles no solo en los fetos 
con del 22q11, sino también en aquellos con 
anomalías cono-truncales sin del 22q11, por lo 
que concluyeron que los resultados debían ser 
interpretados con cautela.30

• Una ecografía morfológica detallada , 
ya que,  aproximadamente,  e l  25-45 % 
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Figura 8. Predicción de cardiopatías congénitas a través de la (A) TN  y (B) TN + DV + VT

TN:	translucencia	nucal;	DV:	ductus	venoso;	VT:	válvula	tricúspide.	
Adoptada	de	Pereira	S,	Gonopathy	R,	Syngeloki	A,	Maiz	N,	Nicolaides	KH.	Contribution	of	fetal	tricuspid	regurgitation	in	first-
trimester screening for major cardiac defects. Obstet Gynecol. 2011 Jun; 117(6):1384-91. 

Figura 7. Riesgo de CC según grosor de la TN y características del DV

CC:	cardiopatías	congénitas;	DV:	ductus	venoso;	TN:	translucenia	nucal.
Adoptado de Maix N, Plasencia W, Dogklis T, Faros E, Nicolaides K. Ductus venosus Doppler in fetuses with cardiac defects 
and increased nuchal translucency thickness. Ultrasound Obstet Gynecol 2008 Mar; 31(3): 256-60.
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de los fetos con CC presentan anomalías 
extracardíacas asociadas, especialmente, el 
canal auriculoventricular, la tetralogía de 
Fallot y anomalías de la posición cardíaca.

• Evaluación genética: las CC son patologías 
que se comportan como marcadores de riesgo 
de anomalías genéticas. Ejemplos clásicos 
son el canal auriculoventricular y su fuerte 
asociación a la trisomía 21 o las cardiopatías 
cono-truncales, que incrementan el riesgo 
de síndrome de DiGeorge (del 22q11). Los 
estudios genéticos que pueden realizarse 
requieren de procedimientos invasivos, como 
la punción de vellosidades coriónicas o la 
amniocentesis. Los riesgos maternos, como 
infección o hematoma de la pared abdominal, 
son muy bajos. En relación con la pérdida 
de embarazo, clásicamente, se estimaba que 
una punción incrementaba el riesgo en un 
1 %, pero una revisión sistemática reciente31 
demostró que los riesgos eran menores:
1. Amniocentesis: el 0,11 % (IC 95 %: -0,04-

0,26).
2. Punción de vellosidades coriónicas: el 

0,22 % (IC 95 %: -0,71-1,16).
Con el material obtenido, se pueden evaluar 

anomalías de cromosomas, síndromes de 
microdeleciones y anomalías mendelianas. El 
rédito diagnóstico dependerá del tipo de estudio 
disponible.
• Estudio cromosómico: el cariotipo estándar 

puede detectar anomalías cromosómicas 
numéricas, como trisomía 21, y estructurales 
como una translocación desbalanceada. 
La frecuencia de anomalías cromosómicas 
dependerá del tipo de CC diagnosticada.

• Hibridación fluorescente in situ (fluorescent 
in situ hybridization; FISH, por sus siglas en 
inglés): técnica que permite la determinación 
d e  a n e u p l o i d í a s  y  m i c r o d e l e c i o n e s /
duplicaciones, como, por ejemplo, una 
del 22q11 en una cardiopatía cono-truncal.

• Reacción en cadena de la polimerasa 
fluorescente cuantitativa  (quantitative 
fluorescent polymerase chain reaction; QF-
PCR, por sus siglas en inglés): permite 
un diagnóstico rápido, en 24-48 h, de las 
a n e u p l o i d í a s  m á s  f r e c u e n t e s ,  c o m o 
trisomía 21, 18, 13 y anomalías de cromosomas 
sexuales.

• Estudio de chromosomal microarray analysis 
(CMA): el array citogenético o cromosómico 
(o microarray) es una técnica molecular que 
permite evaluar deleciones o duplicaciones 
de regiones de ácido desoxirribonucleico 
(ADN). Tiene una resolución 100 veces 
superior a la del cariotipo, por lo cual permite 
diagnosticar, además de las aneuploidías y 
grandes anomalías cromosómicas detectables 
por la técnica tradicional, otras anomalías 
submicroscópicas  que son demasiado 
pequeñas  para  ser  de tec tadas  por  e l 

Figura 9. Relación timo-torácica. Se muestra la técnica de medición (a la izquierda) y la diferencia en la relación timo-
torácica entre 90 fetos con cardiopatía sin del 22q11 y 20 fetos con cardiopatía y del 22q11

AO: aorta.
Adoptado de Chaoui RI, Heling KS, Lopez AS, Thiel G, Karl K. The thymic-thoracic ratio in fetal hear defects: a simple way to 
identify fetuse at high risk for microdetetion 22q11. Ultrasound Obstet Gymecol. 2211 Apr; 37(4):397:403.

del 22q11
del 22q11
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cariotipo.24,25 Distintos estudios demostraron 
que el uso de microarrays, ante la presencia de 
una CC, mejoraba la detección de anomalías 
genéticas, entre un 7 % y un 12 %.32-34 La 
limitación del estudio es su elevado costo.

• Secuenciación de todo el genoma (whole-
genome sequencing) o de exomas (whole-exome 
sequencing): si bien aún se encuentra en 
investigación en la etapa prenatal, algunos 
laboratorios ya la ofrecen para determinadas 
situaciones clínicas en las que persiste la duda 
de alguna anomalía genética, luego de una 
prueba de arrays negativos.

Seguimiento obstétrico
Una vez completada la etapa de evaluación 

diagnóstica, en la que, idealmente, ya se pudo 
caracterizar la CC, se establece si se trata de 
una patología aislada o asociada y se asesora a 
la familia en relación con el significado de los 
distintos hallazgos. Se debe realizar el seguimiento 
obstétrico habitual de la salud materna (controles 
de laboratorio, tensión arterial, etc.) más un 
seguimiento de la salud fetal especializado con el 
objetivo de llegar al término y evitar la prematurez 
y sus complicaciones neonatales. 

En cuanto a la vía de finalización, será de 
acuerdo con el criterio obstétrico. En general, 
las CC no son contraindicación para un parto 
vaginal. La recepción del recién nacido con una 
CC debiera realizarse por un equipo neonatal 
capacitado y en un centro con Neonatología 
con capacidad de evaluación y tratamiento 
cardiovascular.

Terapia fetal en anomalías cardíacas
a. Intervencionismo cardíaco fetal

Las  intervenciones  prenatales  que se 
e n c u e n t r a n  e n  e v a l u a c i ó n  y ,  p o r  e n d e , 
no constituyen estándar de cuidados son 
las valvuloplastias,  colocación de stent  y 
pericardiocentesis. Los procedimientos no 
implican un riesgo significativo para la madre,35 
pero sí para los fetos, con una mortalidad 
fetal reportada en el Registro Internacional de 
Intervenciones Cardíacas Fetales (http://www.ifcir.
org) del 11 %.

La estenosis aórtica crítica fetal  podría 
evolucionar a un síndrome de corazón izquierdo 
hipoplásico (SCIH).36-39 La valvuloplastia aórtica 
fetal tiene como objetivo desobstruir el tracto 
de salida ventricular para mejorar la función 
ventricular y permitir el crecimiento de las 
estructuras cardíacas izquierdas (Figura 10). La 
valvuloplastia pulmonar fetal en la estenosis 
pulmonar crítica39,40 tiene el potencial de evitar la 
progresión hacia una fisiología univentricular por 
hipoplasia grave del ventrículo derecho.

La restricción grave del foramen oval41 en 
pacientes con SCIH genera un aumento de la 
presión en la aurícula izquierda, con congestión 
pasiva vascular pulmonar y desarrollo de 
linfangiectasias y remodelamiento vascular 
pulmonar. Estos pacientes constituyen un 
subgrupo con alta mortalidad neonatal temprana, 
ya que requieren, al nacer, una atrioseptostomía 
con balón (procedimiento de Rashkind) de 
urgencia.  La colocación de un stent  en el 
tabique interauricular en la etapa fetal es un 
procedimiento factible, que podría permitir 

Figura 10. Valvuloplastia aórtica en feto con estenosis aórtica crítica.  En (a) se visualiza la aguja dentro del ventrículo 
izquierdo enfrentando el tracto de salida (flecha). En b) se visualiza la guía (*) a través de la válvula aórtica, antes de insuflar 
el balón de valvuloplastía



Cardiopatías congénitas, diagnóstico y manejo prenatal  /  e159

Figura 11. Septostomía fetal con colocación de stent.  
Se visualiza un corte de cuatro cámaras cardíacas con el 
stent colocado en el tabique interauricular

Figura 12. Pericardiocentesis fetal en feto con divertículo 
cardíaco, donde se observa la aguja (flechas) que de manera 
transtorácica fetal ingresa a la cavidad pericárdica para 
drenaje de un grave derrame hemático

AD: autícula derecha; AI: aurícula izquierda;  
VI:	ventrículo	izquierdo;	VD:	ventrículo	derecho. VD:	ventrículo	derecho;	VI:	ventrículo	izquierdo.

Stent en septum auricular

una disminución de la mortalidad neonatal y 
detener la progresión del daño vascular pulmonar 
(Figura 11).

El  derrame pericárdico grave 42 puede 
condicionar la muerte por taponamiento cardíaco. 
En algunos casos, se requieren pericardiocentesis 
seriadas (Figura 12) o la colocación de un catéter 
de derivación pericardio-amniótica.

b. Terapia en arritmias
Son infrecuentes pero potencialmente graves.

I. Taquiarritmias fetales
L a  m a y o r í a  e s t á n  r e p r e s e n t a d a s  p o r 

taquicardias supraventriculares por reentrada 
y aleteo auricular, y se diagnostican ante una 
frecuencia cardíaca fetal mayor de 180-190 latidos 
por minutos.43-48 En general, la estrategia con 
mejor chance de sobrevida es intentar revertir 
la arritmia durante la etapa intrauterina para lo 
cual, dado que puede resultar muy dificultoso, 
es importante seguir protocolos estrictos de 
manejo. Los antiarrítmicos utilizados con mayor 
frecuencia son digoxina, flecainida y sotalol y, en 
menor medida, amiodarona, que se utilizan como 
monodroga o combinados (sobre todo, en fetos 
con hidrops). El estudio y control cardiológico 
estricto de la madre es fundamental, ya que todos 
los fármacos antiarrítmicos son potencialmente 
arritmogénicos. Hace poco, se publicó un caso de 
colocación de marcapasos intrauterino en un feto 
con hidrops refractario al tratamiento,49 pero esto 
se encuentra en etapa iniciales de investigación.

II. Bradiarritmias fetales
Definidas por una frecuencia cardíaca 

persistentemente menor de 100-110 latidos 
por minuto. Pueden presentarse en fetos con 
cardiopatías estructurales o sin una anomalía 
evidenciable. En aquellos sin cardiopatía 
estructural, es necesario el dosaje de anticuerpos 
maternos anti-Ro (anti-SSA) y anti-La (anti-
SSB), que, por pasaje transplacentario, pueden 
determinar el daño del sistema de conducción 
y afectación de la función miocárdica debida al 
desarrollo de fibroelastosis, por lo que el riesgo 
de bloqueo auriculoventricular completo es del 
1-2 % sin antecedentes y del 15-20 % con un hijo 
previo afectado.10

Se han comunicado posibles beneficios con la 
administración materna de corticoides asociados 
o no a simpaticomiméticos cuando se detecta 
una prolongación del intervalo PR mecánico 
(bloqueo de 1er o 2do grado) o ante la presencia 
de fibroelastosis,50 pero los datos son limitados.50

COMENTARIOS FINALES
A pesar de la importancia del diagnóstico 

prenatal de las CC, la tasa de detección continúa 
siendo baja en la población general. Esto refleja 
las limitaciones del diagnóstico prenatal y justifica 
todos los esfuerzos que puedan realizarse para 
optimizar los conocimientos en esta área con el 
objetivo de mejorar los resultados perinatales de 
los niños con CC. n
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