Screening de cardiopatias congénitas mediante
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Resumen

Las Cardiopatias Congénitas (CC) son de-
fectos estructurales presentes desde el
nacimiento, que afectan al corazén y los
grandes vasos intratoracicos. Son las ano-
malias congénitas mas frecuentes y repre-
sentan un problema de salud publica. Una
deteccién precoz conlleva la posibilidad
de realizar un oportuno tratamiento de la
patologia, asociandose asi a menor morbi-
mortalidad.

Con el fin de evaluar la utilidad y la eficacia
de la utilizacién de la Oximetria de Pulso
(OP) en la deteccion de CC en recién na-
cidos aparentemente sanos, se realizd la
presente revision bibliografica.

La revision realizada muestra evidencia de
gue la OP es un excelente método diag-
néstico para detectar CC, con elevada es-
pecificidad, moderada sensibilidad y baja
tasa de falsos positivos.

Summary

Congenital heart diseases (CHD) are struc-
tural defects present from birth, affecting
the heart and the large intrathoracic ves-
sels. They are the most common congenital
anomalies and represent a public health
problem. Early detection leads to the pos-
sibility of timely treatment of the pathology,
thus being associated with lower morbidity
and mortality.

In order to evaluate the usefulness and
effectiveness of using Pulse Oximetry (PO)
in the detection of CHD in apparently
healthy newborns, this bibliographic review
was carried out.

The review carried out shows evidence that
OP is an excellent diagnostic method to
detect CC, with high specificity, moderate
sensitivity and low rate of false positives.

Introduccion

Las Cardiopatias Congénitas (CC) son de-
fectos estructurales presentes desde el
nacimiento, que afectan al corazén y gran-
des vasos (. Son las anomalias congénitas
mas frecuentes®. Representan el 0,8 a 1,2
% de todos los defectos congénitos, tienen
una prevalencia de 5,8 por cada 1000 per-
sonas ¥y una incidencia de 6 a 9 por 1.000
Recién Nacidos Vivos (RNV) ®. Represen-
tan un problema de salud publica, ya que
causan cerca del 50 % de las muertes por
todas las anomalias congénitas y hasta el
10 % de todas las muertes infantiles en el
mundo occidental “-3,

Las CC criticas son aquellas anomalias
estructurales del corazén, generalmen-
te ductus-dependientes, potencialmente
mortales a corto plazo o que requieren pro-
cedimientos invasivos, ya sea cirugia o cate-
terismo cardiaco, en los primeros 28 dias de
vida (o dentro del primer afio) para asegu-
rar la sobrevida @.

Una deteccién precoz de las CC y CC cri-
ticas conlleva la posibilidad de realizar un
temprano tratamiento de la patologia,
asociandose asi a menor morbimortali-
dad. En el 2011, la Academia Americana
de Pediatria, junto con la American Heart
Association recomendaron el uso de la
oximetria de pulso (OP) para realizar el
screening postnatal de las CC criticas .
Dicha practica comenzdé a formar parte de
los exdmenes de rutina en RNV aparente-
mente sanos.

Con el objetivo de evaluar la bibliografia ac-
tual sobre la utilidad y eficacia de la utiliza-
cion de la OP en la deteccién de CC criticas
en RNV aparentemente sanos, se realizé la
presente revision bibliografica.

Correspondencia: Tobias Nahuel Becherini. Residencia de Pediatria del Hospital General de
Nifos Pedro de Elizalde. Montes de Oca 40 (1270) Ciudad de Buenos Aires, Argentina. E-mail:

tobias.becherinid@gmail.com

Trabajo recibido el 28 junio 2023 y aprobado el 30 julio 2023



Métodos de busqueda y seleccion
de la informacion

Se realizé una busqueda sistematica en
PubMed utilizando los términos MeSH: “Pul-
se oximetry”, “Screening”, “Heart defects”,
obteniéndose 673 articulos. Se selecciona-
ron publicaciones del dltimo afio, y con ac-
ceso a version completa gratuita, obtenién-
dose 10 articulos. De estos, 3 no cumplian
con los criterios del presente trabajo.

Se revisaron los articulos similares propues-
tos por PubMed, incluyéndose uno mas por
tratarse de una revision bibliografica de Co-
chrane. ®

Luego se realizd una busqueda en PubMed
con los términos en espanol: “Cribado”, “Car-
diopatia congénita”, obteniéndose 7 publi-
caciones. Se seleccionaron 3 articulos publi-
cados en los ultimos 5 afios y con acceso a
version completa gratuita.

Finalmente se realizé una busqueda LI-
LACS bajo los términos “Pulse oximetry”,
“Screening”, “Heart defects”, obteniéndose
1 articulos. Se aplicaron los filtros de tex-
to completo y publicacién en los ultimos 5
afos, obteniéndose 7 publicaciones. Una
se descarto por estar repetida en bdsque-
das anteriores @; y otras 2 por no cumplir los
criterios del presente trabajo®®; quedando 4
articulos.

Se obtuvieron asi, un total de 14 articulos.

Desarrollo

En 2017, en Argentina, se produjeron
704.609 nacimientos; de los cuales el 99,5%
fueron atendidos por médicos/as o parte-
ras, y solo un pequefo numero fue derivado
a Unidad de Terapia Intensiva Neonatal; la
gran mayoria es derivado a internacién con-
junta para favorecer el vinculo temprano y
la lactancia materna. Alli permanecen entre
24y 72 horas, luego de las cuales se otorga
el egreso. Este es un periodo en el que se
tiene la posibilidad de pesquisar anomalias
congénitas no diagnosticadas durante el
embarazo o la recepcion 7).

Las anomalias congénitas graves mas fre-
cuentes que se presentan al nacimiento son
las cardiacas, representando 8 all cada 1000
RNV, con una mortalidad que alcanza el 25
% en el primer afo de vida ®. Se entiende
por CC a todo defecto estructural del cora-
z6n y grandes vasos presentes desde el na-
cimiento, de los cuales un 25 % se conside-
ra CC criticas, dado que, para garantizar la

sobrevida, requieren, dentro del primer afio
de vida, una intervencién por cirugia con-
vencional o cateterismo cardiaco ©.
En 2011, la Academia Americana de Pedia-
tria, junto con la American Heart Associa-
tion, establecieron la recomendacién para
el uso de la OP para realizar el screening de
las CC criticas 19, el cual se transformo, en
los Ultimos afios, en un estudio de rutina.

Las CC criticas son uno de los defectos

congénitos mas comunes y una de las

principales causas de mortalidad infantil, lo
gue las convierte en un problema de salud
publica ¥, cumpliendo los principales requi-

sitos de Wilson y Jungner (M:

- La condicién debe ser un problema de
salud importante: Las CC criticas tienen
una prevalencia de 5,8 por cada 1000
personas ¥y una incidencia de 6-9 por
1.000 RNV. 4

- Debe existir un tratamiento aceptado
para los pacientes con enfermedad reco-
nocida: Las CC criticas requieren de ciru-
gia o cateterismo temprano para alcan-
zar la supervivencia. @4

- Las instalaciones para el diagnéstico y
tratamiento deben estar disponibles: En
paises en vias de desarrollo, esta condi-
cion es dificil de cumplir. 12

- Debe existir una etapa de latencia o asin-
tomatica temprana reconocible: Un alto
porcentaje (cercano al 50 %) de los RNV
con CC criticas no presentan hallazgos
positivos al examen fisico y la manifesta-
cién inicial puede ser el colapso cardio-
vascular “-8),

- Debe existir una prueba o examen ade-
cuado: Mdltiples estudios avalan la utilidad
de la OP en la deteccién de CC criticas.

- La prueba debe ser aceptable para la po-
blacidn: La OP es un estudio sencillo, no
invasivo y facilmente aceptado ©19.

- La historia natural de la condicién, desde
su periodo latente hasta la enfermedad
declarada, debe ser bien conocida: Es co-
nocida la fisiopatologia e historia natural
de las CC criticas.

- Debe existir una politica consenso acer-
ca de a quién tratar como paciente

- El costo del hallazgo de los casos debe
estar equilibrado en relacién con el gas-
to total de la asistencia médica: La uti-
lizacion de la OP es una intervencién
costo-efectiva en el diagnéstico de CC
criticas 419,



- LabuUsqueda de casos debe ser un proce-
so continuo: Luego de la recomendacion
realizada en 2011, la OP como screening
de CC criticas se difundié a nivel mundial
formando parte de los exdmenes de ruti-
na a RNV.

En Argentina, en 2015, la Direccién Nacional

de Maternidad e Infancia del Ministerio de

Salud de la Nacién publicé recomendacio-

nes para la “deteccidén de cardiopatias con-

génitas por oximetria de pulso” ¥, donde se
propone un algoritmo diagndstico (figura1).

Recomienda realizar el estudio luego de las

24 horas de vida y lo mas proximo al egreso.

El estudio se realiza colocando el oximetro

de pulso en la mano derecha (preductal) y

en cualquiera de los pies (postductal). Se

obtendrdn asi 3 resultados posibles:

- Saturometria 295% y diferencia entre pre-
ductal y postductal < 3: negativa.

- Saturacién < 89%: positiva (sospecha de
CC critica, requiere valoracion cardiologi-
ca a la brevedad)

- Saturometria entre 90-94%, o diferencia
entre preductal y postductal 24: repetir la
prueba después de 1 hora. En caso de se-
gunda prueba dudosa, realizar una terce-
ra, 1 hora después de la segunda. Si con-
tinua dando entre 90% y 94%, o 4 puntos
o mas de diferencia, serda positiva.

En 2018 se realizé una revisidon sistematica

de Cochrane © que incluyd 19 estudios en-

tre 2002 y 2017 con 436758 RNV, con el fin
de determinar la precision diagnéstica de
la OP como un método de deteccion de CC
criticas en RNV asintomaticos. Se demostré
gue se trata de una prueba de deteccién al-
tamente especifica (99,9%) con sensibilidad
moderada (76,3%) y una tasa baja de falsos

positivos (0,14%).

En 2022 se realizé un estudio @ descriptivo,

de corte transversal, utilizando los datos de

la Red Nacional de Anomalias Congénitas de

Argentina (RENAC), desde 01-11-2009 hasta 31-

12-2018. Se dividieron las CC criticas en:

1. Aisladas: presenta una o mas CC criticas
no asociada con otra anomalia congénita
extracardiaca

2. Mdltiple: presenta una o mas CC criticas
asociada con otra anomalia congénita
extracardiaca; o cuadro de una asocia-
cion reconocida de etiologia no definida

3. Sindromico: presenta una o mas CC criti-
cas con etiologia identificada, genética o
ambiental.

Se evaluaron 2202994 RNV y se detectaron
2525 casos con CC criticas (prevalencia 11,46
cada 10000 nacimientos); se estimo un pro-
medio de 775 RNV con CC criticas por ano.
71,84 % resultaron casos aislados, 20,55 %
anomalias multiples y 7,60 % formaron par-
te de sindromes.

El porcentaje de deteccién prenatal de las CC
criticas fue del 43,93 %, menor al observado
en otros paises. Si bien en manos expertas,
la ecografia fetal tiene un alto porcentaje de
deteccidn prenatal de CC criticas, al ser un es-
tudio operador dependiente, es muy discor-
dante entre distintos efectores de salud.

Los signos clinicos suelen estar solapados en
la vida postnatal temprana, y muchas veces la
cianosis puede ser indetectable en el examen
clinico, por lo que se estima que un 30 % de
los nacidos con CC criticas son dados de alta
sin diagndstico. Es por esto que varios paises
adoptaron el tamizaje de CC criticas mediante
OP, gue ha demostrado ser una prueba costo-
efectiva y permite detectar una alta propor-
cion de RNV con CC criticas asintomaticas.

En 2021 se publicd un estudio ® de cohorte
observacional prospectivo de 5 afos que
involucré 27170 RNV entre el 01-01-2015 y el
31-12-2019 en una unidad neonatal del Reino
Unido. Se obtuvo que la sensibilidad de OP
varié del 85,7 % para la deteccién de CC criti-
cas a 33 % para la deteccion de CCy la especi-
ficidad fue del 99,3 %. La OP logré identificar
85,7% de |los casos de CC criticas antes del alta
hospitalaria. Cuando se asocia con un exa-
men fisico minucioso, se logra diagnosticar el
65,6 % de las CC antes del egreso hospitalario.
Si bien se asocia con mayor numero de fal-
sos positivos (0,7% vs 0,14%), el programa de
deteccion del Reino Unido ®implica realizar
una determinacion de OP entre las 4 y 12
horas posteriores al nacimiento. La justifi-
cacién es que, en sus series de casos, cerca
del 77% de los RNV con una prueba de OP
positiva requirieron un tratamiento invasi-
Vo, pese a no tener una CC, por diferentes
diagnosticos. Es por esto que se remarca el
continuo desafio de equilibrar el momento
6ptimo para realizar la OP, con la tendencia
creciente de dar de alta antes de las 24 ho-
ras de vida. La Sociedad Espafiola de Neo-
natologia 9 expone que un cribado precoz
(antes de 24 horas) es recomendable sobre
un cribado tardio (después de 24 horas),
siendo mas eficaz cuando se realiza en las
primeras 12 horas, aun a expensas de incre-
mentarse los falsos positivos.



Un estudio retrospectivo publicado en 2022 4,
analizd historias clinicas del 01-01-2018 al 31-
12-2019. Se estudiaron todos los RNV (44147).
mediante oximetro de pulso y auscultaciéon
cardiaca (en caso de ser positiva alguna o
ambas, se realizd un ecocardiograma). Se
determind que la OP presentd una sensibi-
lidad del 4,37% utilizada en forma aislada y
100% cuando se asociaba a auscultacion;
y una especificidad del 99,98 % por si sola
y 99,91% asociada a auscultaciéon. La ma-
yor diferencia radicé en el valor predictivo
positivo, que varié del 74 % cuando se uti-
lizaba OP sola a 92% cuando se asociaba a
auscultacion.

Otro estudio™ observacional retrospectivo
compara las poblaciones del 2016-2017 con
las del 2019-2020 con el fin de estudiar el
impacto de un programa automatizado en
el cumplimiento de la deteccién y sus impli-
cancias en el diagnoéstico temprano de CC
criticas en Emiratos Arabes Unidos. El criba-
do inicial se realiza 24 horas después del na-
cimiento. Si tiene una saturaciéon de oxigeno
baja, el sistema genera otra orden automa-
tica para el segundo examen y para un ter-
cer examen en caso de que las saturaciones
también sean bajas en el segundo intento.
En caso de oxigenacion baja en la tercera
prueba, se declara que el nifo no pasd la
misma y se activa un conjunto de pedidos
automaticos para investigar y confirmar la
causa de la baja oxigenacién . Mediante la
aplicacion de este sistema se logré que el
99,27% de los RNV en 2020 realicen las pes-
quisas y disminuyd la edad de diagndstico
de CC criticas, pasando de una media de
39,3a15,5dias.

En 2020 se realizd un estudio® piloto des-
criptivo observacional durante seis meses
para analizar la utilidad de la OP como ta-
mizaje cardiaco neonatal en dos hospitales
de México. Se obtuvo una sensibilidad de
88,2%, especificidad de 99,3% y tasa de fal-
sos positivos 0,7% para todas las CC; para las
CC criticas la sensibilidad fue 100%, especi-
ficidad 99,3% y tasa de falsos positivos 0,7%.
En un estudio prospectivo observacional
de cohortes, realizado en 202209, se evalud
el papel del tamizaje de la OP asociado al
indice de Perfusion Periférica (IPP) en las
primeras 24 horas de vida para la deteccidn
de CC. El IPP es una evaluacién no invasiva
que refleja la relaciéon entre el flujo sangui-
neo pulsatil y no pulsatil en el tejido perifé-
rico; los valores mas bajos corresponden a

perfusiéon periférica reducida que ocurre en

situaciones como las CC. Se estudiaron 1993

RNV. El screening se considero positivo en 4

situaciones:

1. Saturacion de oxigeno (SO2) <90%.

2. SO2<95% en manoy pie derechos en tres
medidas, separadas por una hora.

3. Diferencia >3% entre mano y pie dere-
chos en tres medidas, separada por una
hora.

4. Valores de IPP preductal o posductal in-
feriores a 0,7 en tres mediciones separa-
das por 30 minutos.

La combinacion de OP e IPP demostrd un
buen papel predictivo de CC y CC criticas
cuando se realizé antes de las 24 horas, con
sensibilidad y especificidad del 179 % y 99,9
% respectivamente. Sin embargo, una gran
falencia es que un valor de IPP de 0,7 (per-
centil 5), o inferior, no es significativo en si
mismo cuando no se correlaciona con otros
signos clinicos. De hecho, el IPP puede ver-
se influenciado por condiciones como baja
temperatura corporal y acrocianosis fisiolo-
gica, por lo que su implementacién requiere
una validacién adicional.

Por lo expuesto hasta el momento, se ob-

serva que la OP es un excelente método

para detectar CC criticas que cursan con
hipoxemia en el periodo neonatal, con una
moderada sensibilidad y alta especificidad.

Pero he aqui su primer inconveniente: dado

qgue detecta hipoxemia, no todas las cardio-

patias congénitas seran igualmente detec-
tables. Ciertas CC pueden no ser identifica-

das por este método. 7 (Figura 2)

En el 2022 se realizé un estudio transversal

en cuatro hospitales en Indonesia ™ para

evaluar la viabilidad de la deteccién de CC
criticas mediante OP. Se detectaron 4 barre-
ras para su implementacion:

1. La Academia Americana de Pediatria re-
comienda gue los exdmenes se realicen
dentro de las primeras 48hs, pero, dada
la duracién corta de la estadia postnatal
de los RNV sanos, la mayoria se estudio
antes de las 24 horas.

2. Escasez de oximetros de pulso neonatal
estandarizados.

3. Condicién del RNV. Se recomienda que
los bebés estén despiertos pero tranqui-
los durante el proceso, ya que el suefio
profundo puede provocar hipoventila-
cion.

4. Falta de personal de salud en la sala de
posparto.



En 2022 se publicaron @ los resultados de
un periodo piloto de 5 meses de un estudio
de cohorte prospectivo que planea inscribir
a 30000 RNV en dos hospitales en Tanzania,
con el fin de de evaluar la utilidad de OP en
la deteccion de CC criticas en un entorno
de bajos recursos. Los resultados prelimina-
res confirman el desempefo adecuado y la
aceptabilidad de la utilizacién de OP para el
screening de CC criticas en un entorno bien
preparado y de bajos recursos.

En mayo de 2023, en Argentina se aprobd
la ley 27713 por el Honorable Congreso de
la Nacion 8 con el objeto de garantizar que
todas las personas con CC tengan el dere-
cho a todas las instancias de deteccion y
tratamiento y que todas las mujeres em-
barazadas tengan el derecho a un control
prenatal que incluya la deteccién precoz de
CC, para lo que se incorpord en el Programa
Médico Obligatorio como estudio de rutina
obligatorio, entre las semanas dieciocho (18)
y veinticuatro @4, una ecografia de calidad
que incluya la evaluacién cardiaca fetal.
Con este fin, se cre6 el Programa Nacional
de Cardiopatias Congénitas (PNCC) cuyos
objetivos son:

- Promover el acceso universal al diagnos-
tico prenatal y posnatal de las CC

- Garantizar la tecnologia necesaria para
los diagndsticos y tratamientos de las
personas con CC.

- Coordinar la derivacion oportuna y se-
gura de mujeres y/o personas gestantes
cuyo feto tenga sospecha diagnodstica
de CC.

- Garantizar el tratamiento oportuno e in-
tegral y seguimiento adecuado de las
personas con CC.

Conclusiones

La OP es un excelente método para detec-
tar CC criticas que cursan con hipoxemia en
RNV muchas veces, asintomaticos. Es alta-
mente especifica (99,9 %), con sensibilidad
moderada (76,3 %) y una tasa baja de falsos
positivos (0,14 %). Es un screening costo-
efectivo, altamente aceptado por los padres
y que no implica mayores dificultades para
su realizacion.

AUn se encuentra en discusién el momento
adecuado para realizar la OP.

Modificado de: Deteccién de Cardiopatias Congénitas por Oximetria de Pul-
so en recién nacidos asintomaticos. Direcciéon Nacional de Maternidad e Infancia. Mi-

nisterio de Salud de la Nacién. 2015 (13)
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Modificado de: Flujograma para la pesquisa de cardiopatias congénitas en
recién nacidos vivos
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Accion clinica

Cardiopatias congénitas criticas detectables por el cribado(17)

Cardiopatias habitualmente detectables con el cribado (cursan casi siempre con hipoxemia)
- Transposiciéon de grandes arterias

- Tronco arterioso

- Anomalia total del retorno venoso pulmonar

- Atresia tricUspide

- Atresia pulmonar

- Tetralogia de Fallot grave

- Sindrome de corazon izquierdo hipoplasico

Cardiopatias que podrian ser detectadas con el cribado (cursan casi siempre con hipoxemia neo-
natal, pero de menor grado que las previas)

- Coartacidon de aorta grave con ductus permeable

- Interrupcién del arco adrtico

- Anomalia de Ebstein

- Doble salida de ventriculo derecho

- Cardiopatias con fisiologia de ventriculo Unico

Cardiopatias que podrian ocasionalmente ser detectadas con el cribado (potencialmente pueden
cursar con hipoxemia neonatal, no siempre)

- Estenosis aortica ductus dependiente

- Estenosis valvular pulmonar de grado severo

- Canal auriculoventricular completo

Cardiopatias que no pueden ser detectadas con el cribado (habitualmente no cursan con hipoxe-
mia en el periodo neonatal)

- Coartacién de aorta no ductus dependiente

- Anomalia de Ebstein sin CIA

- Estenosis valvular adértica no ductus dependiente

- Cardiopatias con cortocircuito izquierda-derecha
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