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RESUMEN

Introduccién: la determinacion del valor

predictivo de los marcadores genéticos es de

vital importancia; ya que la presencia de varios
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marcadores en etapas tempranas de la
gestacion es un indicador de la presencia o no
de aneuploidias. Objetivo: elevar la calidad del
diagnéstico prenatal desde las primeras
semanas del embarazo. Método: Se realiz6 un
estudio descriptivo de serie de casos donde se
incluyeron a todas las embarazadas del
Policlinico Docente Comunitario José Marti
Pérez. El muestreo fue no probabilistico; se
realizé6 un estudio ecografico en el primer y
segundo trimestre; las anomalias detectadas
por ultrasonido y los diagnésticos
anatomopatologicos fueron clasificados de
acuerdo con la estructura anatoémica mayor
afectada. La comparacion de sus resultados
permitid corroborar el diagndstico preliminar.
Se realiz6 analisis estadistico descriptivo y los
resultados se expresaron en porcentajes y
tablas. Resultados: se tomaron en cuenta
segun su significado clinico o no los resultados
de los marcadores genéticos registrados; los de
mayores incidencias fueron la visualizacion de
estructuras colectoras y la imagen de ping pong
ball, la presencia de varios marcadores se
asocio a malformaciones congénitas mayores.
El mayor numero de alteraciones se detectaron
entre 20 y 34 afos. Conclusiones: el
pesquisaje de marcadores genéticos eleva la
calidad del

aparecen tempranamente y estan relacionados

diagnostico prenatal, ya que

0 no con alteraciones cromosomicas u otras

malformaciones congénitas mayores.

DeCS: MARCADORES GENETICOS; ANOMALIAS
CONGENITAS; DIAGNOSTICO PRENATAL;
ULTRASONOGRAFIA; EPIDEMIOLOGIA DESCRIPTIVA.
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ABSTRACT
Introduction: the the

predictive value of genetic markers is of vital

determination of

importance; because the presence of several
markers in early stages of gestation is an
indicator of the presence or not of aneuploidy.
Objective: to improve the quality of prenatal
diagnosis from the first weeks of pregnancy.
Method: a descriptive retrospective study was
carried out where all pregnant women who
have undergone the ultrasonographic study
during the 1% and 2™ trimester were included.
Non probabilistic sampling was used.
Anomalies detected by ultrasonography and
pathoanatomical diagnosis were classified
according to the most affected anatomical
their

preliminary diagnosis.

structure. Comparison of results
the

Descriptive statistical analysis was performed

corroborated

and results were expressed in percentages and
tables. Results: results of registered genetic
markers were taken into account according to
its clinical meaning or not; those of more
incidences were the visualization of collector
structures and the ping pong ball image, the
presence of several markers associated with
serious congenital malformations; the biggest
number of alterations was detected between 20
and 34 years. Conclusions: the screening of
increases

genetic markers the quality of

prenatal diagnosis, because of their early

appearance and they are related or not with
other serious

chromosomal alterations or

congenital malformations.
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DeCS: GENETIC MARKERS; CONGENITAL
ABNORMALITIES; PRENATAL DIAGNOSIS;

ULTRASONOGRAPHY; EPIDEMIOLOGY, DESCRIPTIVE.

INTRODUCCION

En las Ultimas décadas se aprecian avances en
el campo de la imagenologia debido al
desarrollo cientifico-técnico, especificamente
en los equipos de ultrasonido de tiempo real
que actualmente presentan una mayor
resolucién de la imagen. Un grupo de personas
que trabajan en la deteccién de marcadores

1

genéticos como Nicolaides, han realizado

estudios para la deteccion temprana de
anomalias en el feto, principaimente en el
primer trimestre de la gestacién, por otra parte,
la ardua labor del sistema nacional cubano de
salud de perfeccionar a los profesionales en el
campo del estudio prenatal, trajo como
resultado que hoy exista un equipo de
profesionales entrenados y acreditados en el
diagnostico prenatal, en el estudio de la
anatomia fetal y de las enfermedades que
afectan sus distintos 6rganos y sistemas, lo que
constituye un area de continuo desarrollo.

A pesar de esto, la calidad del diagnéstico
depende de la experiencia del examinador y de
la edad gestacional en la cual se realiza el
examen, ya que las anomalias que pueden
afectar al feto tienen distintos momentos de
aparicion ultrasonografica, por lo el primer y
segundo trimestres del embarazo son los
periodos de eleccidn para el diagnéstico de las
mismas, aunque estas

pueden aparecer

tardiamente. 2

ES

1341



Rev. Arch med Camagliey Vol16n(3)2012

ISSN 1025-0255

ARTICULOS ORIGINALES

Cada dia se hace mas exigente la deteccion de
estos indicadores y en mas tempranas edades,
por esta razon y por la incidencia de
malformaciones congénitas y otros marcadores
en las areas de salud se ha motivado a realizar
esta investigacion con vistas a elevar la calidad
del diagndstico prenatal desde los primeros
momentos del embarazo.

Para los ecografistas, el estudio de la anatomia
fetal y de las enfermedades que afectan sus
distintos o6rganos y sistemas es un area de
continuo desarrollo, favorecido por los avances
tecnoldgicos en los equipos de ultrasonidos:
mejor resolucion, posibilidad de escoger la
zona de mejor enfoque del haz ultrasénico, con
lo que el area de la anatomia que se examina
puede ser mejor estudiada, la incorporacién del
estudio Doppler y Doppler color, asi como la
ecografia tridimensional en tiempo real.

El examen ultrasonografico del feto se debe
realizar cuando exista una razén médica
basica, para lo cual estan bien descritas las
condiciones que lo motivan. Este examen debe
arrojar una informacion basica del nimero de
fetos, presentacion, actividad cardiaca,
volumen del liquido amniédtico, localizacion y
estado placentario, edad gestacional, asi como
permitir la deteccion de malformaciones
congénitas severas y otras alteraciones fetales
y maternas.

La incorporacion del ultrasonido vaginal a la
practica obstétrica ha resultado ser tan
trascendental como lo fue la introduccion de la

ecografia.

En los afios 90 se introdujo un pesquisaje que
combina la edad materna con el grosor de la
translucencia nucal (TN) entre las 11 y 14
semanas de gestacion. Este método puede
alrededor del 75 % de las

cromosomopatias, la

mostrar
deteccion de una
anormalidad fetal debe estimular la busqueda
minuciosa de rasgos que permitan orientar el
diagndstico hacia una alteracion de tipo
cromosomico. La translucencia nucal es una
coleccion de aspecto liquido en el espacio
subcutaneo sobre la columna cervical.

Una de las ventajas del USD fetal en el primer
radica en la

trimestre de la gestacion,

posibilidad del diagnéstico precoz de

malformaciones severas en el feto, como
anencefalia, hidrocefalia, malformaciones del
area cardiaca, etc. Esto tiene la ventaja de
permitir, si la pareja lo desea, una interrupcién
temprana del embarazo, que conlleva menos
riesgos de morbilidad y mortalidad en la
gestante, y menos dafio psicoldgico.

El pesquisaje de anomalias cromosomicas
incluye una cuidadosa historia personal vy
familiar, con una referencia apropiada al asesor
genético, el empleo de pruebas bioquimicas de
pesquisaje y estudios sonograficos adecuados.
Resulta muy dificil la valoracién del riesgo
basado en la presencia de un solo marcador,
pero cuando se detectan mas de dos
marcadores, existe una asociacion significativa
con aneuploidia. La ausencia de marcadores
en el segundo trimestre ha mostrado que
reduce el riesgo de aneuploidia en mujeres de

alto riesgo.
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La importancia de un ultrasonograma normal
fue evaluada por Nadel * en poblaciones de alto
riesgo, quien sugirié que después de un estudio
negativo, el riesgo de aneuploidia asociado
con la edad materna, puede reducir en una
sexta parte el riesgo a priori, con una
sensibilidad de 86 % y una especificidad de 87
%.

Cuando por el ultrasonido fetal se detectan
anomalias estructurales en el feto, se deben
buscar otras anomalias asociadas, ya que en
los fetos con multiples malformaciones
mayores y menores la frecuencia de anomalias
cromosomicas es alta, por lo que se debe
estudiar el cariotipo fetal.

La trisomia 18 tiene una incidencia 0,3/1000
nacidos vivos y constituye uno de los defectos
cromosomicos mas comunmente asociado con
anomalias congénitas multiples, por lo que es
importante realizar el diagnéstico prenatal dado
el mal prondstico de estos fetos. °

Las anomalias de la fosa posterior pueden
acompafar a distintas trisomias. Para algunos
autores el riesgo de cromosomopatia es mayor
en la variante de Dandy Walker sin hidrocefalia
que con hidrocefalia. °

La ultrasonografia permitird el diagnostico
prenatal de varias anomalias en el feto, y
contribuira a un mejor asesoramiento genético
en la pareja, que ofrece ayuda en la toma de
decisiones en relacion con ese embarazo.

Se estudiaron 801 gestantes, en el primer
trimestre 438 y en el segundo trimestre 363, en
las edades comprendidas: menores de 19

afos, 103 embarazadas, entre 20 y 34 anos,
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637 embarazadas y mayores de 35 afios, 61
gestantes.

A todas las embarazadas les fue realizado el
marcador genético del primer trimestre y en su
defecto el marcador del segundo trimestre a
aquellas que son captadas tardiamente,
estudios del programa a las 22 semanas y
evaluacion cardiofetal a las 24 semanas, asi
como examenes evolutivos a todas aquellas
donde se detectan marcadores suaves vy
fuertes o alteraciones del alfa feto proteinas,
con un estudio minucioso para detectar
cualquier tipo de alteracion, y la presencia de
pliegue nucal o no.

La importancia del estudio ecografico temprano
radica en el conocimiento de que
aproximadamente el 50 % de las anomalias
ecograficas halladas en fetos aneuploides son
transitorias y desaparecen espontaneamente
en etapas mas avanzadas de la gestacion.

La reversibilidad del hallazgo ecografico obliga
a una valoracion cautelosa de su valor
predictivo como marcador de aneuploidia. ?

Los estudios !

realizados por Nicolaides,
sugieren que el mejor momento para el estudio
de marcadores ultrasonograficos indirectos de
cromosomopatias se sitla entre las semanas
11 y 14 de la gestacion.

Tradicionalmente se considera que existen
signos indirectos predictores de alteraciones
perinatales, y de cromosomopatias como: la
alteracién del didametro y caracteristica del saco
gestacional y de la vesicula vitelina, de la
cinética y biometria embrionaria, del volumen

del liquido amnidtico, asi como anomalias
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placentarias, presencia de la arteria umbilical
Unica, pseudos quistes del cordon umbilical,
alteracion de la frecuencia cardiaca fetal y del
flujo umbilical y uterino, algunos de los cuales
resultan mejor detectados a partir del segundo
trimestre de la gestacién, asi mismo se evalua
la presencia de anomalias estructurales y
marcadores ecograficos de cromosomopatias
como la translucencia nucal, las alteraciones
del flujo sanguineo en ductus venoso, la
identificacion de los quistes del plexo coroides,
higroma quistico, derrame pleural y onfalocele
entre otras. ?

Pocos estudios han examinado la restriccion
del crecimiento durante el primer trimestre de la
gestacion en fetos cromosoémicamente
normales. ®

Bahado Singh ° observé en su estudio un
acortamiento de la longitud craneo caudal o
indice coronilla rabadilla (LCC) en la trisomia
18 (T 18) comparados con fetos normales con
una relacion entre la longitud observada y
esperada menor de 0.80; para la trisomia 13,

1

fue menor de 0.90. Persico '’sugirid que la

translucencia nucal podria emplearse como
marcador ecografico de trisomia 21 en el
primer trimestre de la gestacion.

Segln Souka, "un examen detallado de la
anatomia fetal entre 11 y 14 semanas pudiera
detectar la mitad de los defectos estructurales
fetales mayores en gestantes de bajo riesgo,
opinion compartida por otros autores , lo que
lleva a una tasa de deteccion de alrededor del

40 %.
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METODOS

Se realizé un estudio descriptivo de serie de
casos en el Policlinico Docente Comunitario
José Marti Pérez desde junio del 2010 hasta
junio del 2011, se incluyeron 801 embarazadas
a quienes se le realizé estudio ecografico del
primer y segundo trimestre de gestacion. Las
gestantes fueron sometidas a estudio prenatal
donde se empled el equipo Toshiba, Modelo
UPZM- 320% de China,
transductor de 3,5 MHz.

Se estudiaron 801 gestantes (100 %), de estas

nacionalidad

438 en el primer trimestre (54,7 %),y 363 en el
segundo trimestre (45,3 %), se reunieron en
tres grupos de edades, menores de 19 afios,
entre 20-34 afios y mayores de 35 afios.
(Tabla 1)

Tabla 1. Total de gestantes estudiadas en el
1ro y 2do trimestre del embarazo

Gestantes [\[o %

1er Trimestre 438 54,7
2do Trimestre 363 45,3
Total 801 100

Fuente: registro de resultados de los estudios
ecograficos a embarazadas.

Cuando se detecté la presencia de marcadores
genéticos u otros tipos de malformaciones
congeénitas, se procedié a comparar las mismas
con los resultados de otras técnicas como el
alfafeto proteina y resultado de Ia
amniocentesis; se evaluaron nuevamente, y

aquellos donde se mantuvo la sospecha se
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enviaron al Centro Provincial de Genética para
corroborar el diagnéstico. Posteriormente, a los
que resultaron positivos, un grupo especializado
de genetistas expusieron a la pareja las
conclusiones de la situacion y el riesgo de
continuar con el embarazo, y la posibilidad de
elegir la interrupcién o no del mismo. Los
de

congénitas fetales fueron comparados con la

hallazgos  ecograficos malformaciones
descripcion anatomopatoldgica de los fetos de
los embarazos que se interrumpieron en el
Departamento de Anatomia Patolégica del
Hospital Materno Ana Betancourt de Mora de la
ciudad de Camagley.

Los resultados obtenidos de los hallazgos
ecograficos, se registraron en una base de
datos en Excel, lo que conformé el registro
genético de embarazadas y constituyo la fuente
de informacion para el analisis estadistico. Las
detectadas ultrasonido

anomalias por

diagnéstico y los diagnésticos

anatomopatoldgicos, fueron clasificados de
acuerdo con la estructura anatémica mayor
afectada, se considero si las mismas coincidian
exactamente, o si presentaban otros hallazgos
no observados o marcadores que ya fueron
descriptos, por lo que se establecid una
comparaciéon entre hallazgos sonograficos vy
anatomopatoldgicos que permitié corroborar el
diagnodstico  preliminar de los estudios
realizados.

Los resultados de los marcadores genéticos se
tomaron en cuenta de acuerdo al significado
clinico o no; el significado clinico esta en

relacion con la modificacion de la conducta en
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el embarazo en curso, el posible diagnéstico de
enfermedad o sindrome genético, el riesgo de
recurrencia, conducta posterior, asesoramiento
genético, acciones educativas y preventivas
futuras, considerando no significativa la
informacién cuando los marcadores no fueron
importantes en algunos de estos aspectos o
desaparecieron posteriormente.

Se

consentimiento informado y se mantuvo la

realiz6 la investigacibn con previo
confidencialidad de los datos recogidos. El
procesamiento de los datos de la informacién
se trabajo en el programa estadistico SPSS y
se realizd analisis descriptivo, los resultados se

expresan en porcentajes y en tablas.

RESULTADOS

Del total de gestantes estudiadas, el mayor por
ciento estuvo entre 20 y 34 afos para un 79,5
%, por ser esta la edad mas frecuente vy
adecuada para la concepcién; el grupo menos
de 19 afos representd el 12,8 % y el de
mayores de 35 afios un 7,7 % debido a que en
estas edades hay mayores riesgos en el
embarazo y es donde se deben encontrar un
mayor numero de alteraciones en el desarrollo
fetal. (Tabla 2)

Distribucién de embarazadas por grupos de
edades y porcentajes

ES

Edades Total %

<19 afos 103 12,8
Entre 20 y 34 afios 637 79,5
> 35 anos 61 7,7
Total 801 100
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En la casuistica fueron encontradas

alteraciones estructurales en el primer vy
segundo trimestres del embarazo, como se

detallan a continuacion. (Tabla 3)

Tabla 3. Marcadores genéticos encontrados
y su distribucién por edades
<19

anos

Entre >35 Total
20y 34 anos

anos
Visualizacion 5 42 4 51

de

estructuras

Marcador

genético

colectoras
Imagen de 1 22 3 26

ping pong

ball.
Dilatacion de 4 15 2 21

las pelvis

renales
Hiper- - 1 1 2

ecogenicidad

intestinal
Estomago - 2 - 2

pequeio
Translucencia - 1 1 2

nucal

aumentada
Pliegue nucal - - 1 1

Quistes de - 1 - 1
plexos

coroides

Total 10 84 12 106

Fuente: registro de resultados de los estudios

ecograficos a embarazadas.

- Imagen ecogénica en ventriculos (ping pong
ball), predomind el ventriculo izquierdo, estas
imagenes pueden ser multiples y se han
reportado asociadas con trisomia 21.

- Se observé visualizacion de estructuras
colectoras entre 4 y 5mm vy dilatacién de las
pelvis renales mayor de 5mm; entre ellos, fue
diagnosticado un caso en el que la dilatacién
de la pelvis renal estuvo asociada con
sindrome de Down, aunque en la mayoria de
los que se estudiaron se asocia con varones
que presentan valva posterior.

- Otras

estébmago pequefio, cardiopatias: comunicacion

alteraciones encontradas fueron
interventricular amplia y cardiopatia compleja;
hiperecogenicidad intestinal; hidrocefalia, uno
de ellos con quistes de plexos coroides en
etapa temprana de

la gestacion, primer

trimestre; higroma quistico, raquis abierto,
meningocele, prolaxo de las asas intestinales,
Dandy Walker,

leporino, quiste de ovario, bridas amnidticas,

translucencia nucal, labio
hernia diafragmatica, sinoftalmia con ausencia
de cristalino y embarazo molar .
En la muestra estudiada las anomalias
cromosoémicas confirmadas fueron:

- Embarazada de 25 afios de edad, 21
semanas de gestacion, alfafeto proteinas (AFP)
Resultado del ultrasonido
(USD):

lumbo-sacro,

aumentada.
diagndstico plurimalformado con
meningocele hidrocefalia,
prolapso de las asas intestinales. Anatomia
patolégica (AP) confirmada.

- Embarazada de 35 afios de edad, 17

semanas de gestacion. Amniocentesis no (util,
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AFP Aumentada.

aumentada,

uUsSD: TN

intestinal.

Resultado del
hiperecogenicidad
Anatomia patoldgica 6bito fetal intermedio.

- Embarazada de 29 afios de edad, 21
semanas de gestacion. AFP disminuida.
USD: Dandy Walker,

cardiopatia

Resultado del labio

leporino, compleja. Anatomia
patolégica: confirmado.
- Embarazada de 21 afos de edad, 23
semanas de gestacion. AFP normal. Resultado
del USD: imagen ecolucida en hipogastrio. ID:
quiste de ovario. RN vivo con quiste de ovario.

- Embarazada de 26 afos de edad, 23
semanas de gestacion. AFP normal. Resultado
del USD i

anatomia patoldgica: hidrocefalia.

trimestre:  ventriculomegalia,
- Embarazada de 19 afos de edad, 26
semanas de gestacion. AFP aumentada. USD:
[l trimestre: bridas amnidticas. Recién nacido:
normal.

anos de edad, 20
AFP disminuida.
Raquis

- Embarazada de 21
semanas de gestacion.
del USD:

Interrumpido. AP: Confirmado.

Resultado abierto.
- Embarazada de 17 afos de edad, 16
semanas de gestacion. Resultado del USD ler
trimestre: hernia diafragmatica. AP: hernia
diafragmatica izquierda.

- Embarazada de 33 afos de edad, 23
AFP disminuida.

Il trimestre: quiste de

semanas de gestacion,
uUsD

plexos coroides bilateral. AP: hidrocefalia.

Resultado del
- Embarazada de 31 afos de edad, 13
semanas de gestacion. AFP normal. Resultado

del USD: higroma quistico. Niega interrupcion.
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- Embarazada de 22 afos de edad, 23
semanas de gestacion. AFP normal. Resultado
del USD del Il

ausencia de cristalino. Niega interrupcion.

trimestre: sinoftalmia con
- Embarazada de 20 afos de edad, 16
semanas de la gestacion. Resultado del USD:
Embarazo molar. Interrupcién. Confirmado.

- Paciente de 34 afios de edad, 21 semanas de
gestacion. AFP normal. Resultado del USD I
Trimestre: comunicacion interventricular (CIV)
AP: CIV amplia con doble

emergencia del VD.

membranosa.

DISCUSION

En el estudio realizado prevalecieron las
gestantes entre 20 y 34 afios de edad, para un
79,5 %;

mayor

por tanto fue donde se detectaron

numero de alteraciones, tanto
marcadores genéticos, como malformaciones
congénitas mayores debido a que fue mas alta
la probabilidad de incidencia, a pesar de no ser
el grupo de mayor riesgo por la edad.

Con respecto a la imagen ecogénica en
ventriculos (Ping Pong Ball) y a los resultados
obtenidos, Anderson et al,™ no hallaron en su
estudio asociacién entre los focos ecogénicos
intracardiacos aislados en el feto con un
incremento del riesgo de trisomia 21 en
gestantes con menos de 35 afios de edad.

14

Benacerraf y Brunisholz ' definieron al

marcador visualizacion de estructuras
colectoras y dilatacion de las pelvis renales,
como una pelvis renal con didmetro antero
posterior igual a 4mm o mayor entre las 16 y 20

semanas, igual a 5mm o mayor entre las 20 a

ES
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30 semanas e igual a 7 mm, o mayor en el
periodo de las 30 a 40 semanas, por lo que se
describid la posibilidad de asociacion entre la

dilatacion piélica ligera y el sindrome de Down.
16

7 no confirma esta asociacién en

Corteville
ausencia de otros factores de riesgo como la
edad materna avanzada, los valores de alfafeto
proteinas en sueros maternos bajos u otras
anomalias estructurales en el feto.

En este estudio los casos de visualizaciéon de
estructuras colectoras entre 4 y 5mm vy
dilatacion de las pelvis renales mayores de
5mm fueron asociadas mayormente con
varones que presentaban valva posterior y en
un caso con alteraciones estructurales, entre
ellas, la dilataciéon de la pelvis renal asociada
con sindrome de Down.

La mola hidatiforme pertenece al conjunto de
alteraciones caracterizadas por proliferacion
anormal del tejido trofoblastico de la gestacion,
con potencial maligno progresivo. '

Comas "y Jun Le % plantean que a partir de la
octava semana de la gestacién se establece el
momento éptimo para realizar el estudio
ecografico precoz, ya que es a partir de esa
edad gestacional que se puede obtener una
definicion 6ptima de la anatomia embrionaria
fetal y una aceptable y demostrada eficiencia
anomalias

en la deteccion de algunas

estructurales, aunque también se pueden

detectar anomalias de caracter transitorio.

Nicolaides %'

establece el calculo de riesgo de
cromosomopatias a partir del riesgo para la

edad materna y la translucencia nucal (TN), ya

que se observa que cuando esta es mayor de
3mm o igual, la incidencia de alteraciones
cromosomicas es 24 veces superior a la
esperada para la edad materna y cinco veces
menor que la esperada cuando la medida es
inferior a 3mm, el mismo autor demostré que
cuando la TN era superior a 3mm, la incidencia
de alteraciones cromosomicas fue de 35 %.

La frecuencia de anomalias cromosomicas
asociadas con hallazgos ultrasonograficos
0,365 % en

dependencia del tipo de

anormales varia entre
anomalias
ultrasonograficas descubiertas y si resultan
mayores 0 menores. Con la presencia de una
sola anatomia estructural mayor, hay una
incidencia del 30 % de anomalias
cromosomicas, la que aumenta a 60-70 %
cuando se hallan tres anomalias mayores o
mas. Por otra parte, si el examen resulta
normal, hay una disminucién de 2-3 veces en la
incidencia de anomalias cromosdmicas, segun
lo reportado por Ott. %

La relacién entre el diagnéstico prenatal y el
anatomopatoldgico, evidencia el valor de este
ultimo para realizar el diagnéstico de certeza
que permitira analizar de forma correcta el
manejo y conducta en cada gestante, modificar
normas perinatales a seguir en cada afeccion y
evaluar la efectividad de los métodos de
diagnéstico prenatal.

En los casos reportados con anomalias
cromosémicas confirmadas en este estudio se
corroboré que la presencia de dos o mas
marcadores genéticos en etapas tempranas de

la gestacién es un indicador para descartar la
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presencia de malformaciones congénitas

mayores asociadas con anomalias
cromosomicas o no.

Domnenfeld, **en una investigacién de 1382
mujeres con fetos con USD normales y
amniocentesis por edad materna avanzada,
hall6 13 Sindromes de Down y 23 con
anomalias cromosomicas.

La asociacion de hiperecogenicidad intestinal y
sindrome de Down fue descrita por Nyberg *° y
que fue confirmado por Bromlery. ?* Oliva 2
observo este signo en tres fetos a término, y los
recién nacidos fueron normales. En los casos
encontrados con hiperecogenicidad intestinal
en el presente estudio no se asociaron con
Sindrome de Down.

Las anomalias de la fosa posterior pueden
acompafar a distintas trisomias, para algunos
autores el riesgo de cromosomopatias es
mayor en la variante del Dandy Walker (DW)
sin hidrocefalia que en el DW con hidrocefalia.
En este hallazgo la trisomia 18 constituyo la
anomalia cromosoémica mas frecuente asociada
pues presentd6 DW sin hidrocefalia y otras
alteraciones como labio leporino y cardiopatia
compleja, lo que coincide con la literatura
revisada. %’

También se han relacionado con esta trisomia
18 los quistes del plexo coroides, que se
encuentran en 1-3 % de los fetos entre 16 y 24
semanas de gestacion.

Jhonson %

recomienda, ante este hallazgo,
buscar otras anomalias congénitas asociadas a

T-18.
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Oliva ? plantea que a partir de las 14 semanas
la cara fetal puede estudiarse desde distintos
través de wun

planos. A plano coronal

modificado, se puede visualizar el labio
superior, el fumcrum de la nariz y la existencia
de una hendidura parcial del paladar. Con un
movimiento posterior del transductor se orienta
el haz de ultrasonido hacia un plano coronal
verdadero, lo que permite comprobar la
integridad de la mandibula y de las orbitas.
Estas también pueden ser observadas en un
plano transverso a través de la cara que
permite, ademas, medir la distancia
infraorbitaria que representa, al igual que el
diametro de cada orbita, la tercera parte de la
distancia orbitaria externa. La visualizacion de
las orbitas permite establecer el diagnéstico de
distintas anomalias que las afectan.

La catarata congénita puede ser uni o bilateral,
se estima que una tercera parte de éstas son

idiopaticas y muchas de ellas familiares. Se

han reportado patrones de herencia
autonomicas dominante y recesivos. Entre
otros factores causantes se citan las
infecciones intrauterinas, los trastornos

cromosomicos o sindromes sistémicos.

Desde el punto de vista ultrasonografico se
pueden observar bordes hiperecogénicos
crenados, gruesos e irregulares con cilindros
de material hipoecogénico o una opacidad
homogénea.

Como es notable, las alteraciones estructurales
frecuentemente envuelven o afectan la cara y
comunmente son severas, las anomalias

faciales incluyen ciplopia, etmocefalia,

ES
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cebocefalia y labio leporino. La ciplopia es una

deformidad facial caracterizada por
monoftalmia, sinoftalmia o anoftalmia, no se
observa el hueso nasal, la prostosis puede
etmocefalia es una

estar presente. La

combinacién de hipotelorismo, usualmente
severo, asociado con simple o doble trompa o
nariz de elefante, puede estar ausente, la

ciclocefalia se describe como wuna
monstruosidad caracterizada por la fusion mas
0 menos completa de los ojos y por atrofia de
los 6rganos olfatorios. La ciclopia (ojo Unico) y
la sinoftalmia (fusién de los ojos) abarcan todo
un espectro de defectos en los cuales los ojos
se encuentran parcial o completamente
fusionados. # Estos defectos obedecen a la
pérdida del tejido de la linea media en el tiempo
que va de los 19 a los 21 dias de la gestacion,
lo cual provoca el subdesarrollo del
prosencéfalo y de la prominencia frontonasal.
Invariablemente estos defectos van
acompafiados con defectos craneales como
holoprosencefalia, en la cual los hemisferios
cerebrales estan fusionados parcialmente o en
su totalidad. *° Segun Callen PW, *' Ia
ciclocefalea consiste en hipotelorismo con
hueso nasal presente. En este estudio el feto
que presentd sinoftalmia con ausencia de
cristalino, puede presentar una catarata
congénita aunque aun no se ha concluido por
la pareja negar la interrupcién de su embarazo
que debe concluir en el mes de octubre del

presente afio.

ARTICULOS ORIGINALES

CONCLUSIONES

El pesquisaje de marcadores genéticos eleva la
calidad del diagnéstico prenatal desde las
primeras semanas del embarazo, ya que
aparecen tempranamente y en ocasiones

estan relacionados con alteraciones

cromosémicas u otras malformaciones

congénitas mayores, también pueden

desaparecer a medida que avanza la

gestacion.
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