
Invest Clín 39(4): 257-272. 1998 

Diagnóstico Prenatal 11: Importancia 
de los marcadores ecográficos 
en el diagnóstico prenatal 
de cromosomopatías. 
Minolfa Prieto-Carrasquero l

, Antonio Molero2
, Noé Carras?uero3

, 


Alonso Del Villar 4, Sandra González-Ferrerl
• Alicia Rojas ,Jesús Brit05

, 


René Mena5
, Leonte González5

, Frankie Pérez I 
, Francisco Alvarez1 

, 


Maribel Quinterol y Walevska Fulcadol 
. 


lUnidad de Genética Médica. Facultad de Medicina. Universidad del 
Zulia. 2Unidad de Ultrasonido. Policlínica Maracaibo, 3Fundación 
Venezolana de Neurocardiología. Hospital Universitario de Maracaibo, 
4Laboratorio de Medicina Nuclear, Hospital Clínico de Maracaibo y 
5Escuela de Medicina. Facultad de Medicina, Universidad del Zulia. 
Maracaibo-Venezuela. 

Palabras clave: 	Diagnóstico prenatal, ecografía fetal, marcadores eco­
gráficos. cromosomopatías. 

Resumen. En la Unidad de Genética Médica de la Universidad del Zu­
lia (UGM-LUZ), desde Enero-1993 hasta el presente, se viene desarrollando 
un Programa de Diagnóstico Prenatal (P-DxPN) donde se determinan los 
Factores de Riesgo Genético (FRG) de las parejas que solicitan asesora­
miento genético prenatal y se realizan distintos procedimientos de DxPN 
que permiten el diagnóstico intrauterino de diferentes defectos congénitos. 
Uno de los procedimientos de DxPN utilizados es la Ecografía Fetal (EF). La 
EF es una técnica no invasiva de DxPN que permite el diagnóstico de gran 
parte de los síndromes dismorfogenéticos y en la actualidad, a través de la 
búsqueda de características específicas anormales fetales. pueden ser sos­
pechadas algunas cromosomopatías. A estos hallazgos se les denomina 
"Marcadores Ecográficos de Cromosomopatías" (MEC). En un período de 3 
años (Enero 93-Diciembre 96) han sido atendidas en el P-DxPN 321 gestan­
tes y realizado 312 EF, resultando anormales 22 estudios, 17 con malfor­
maciones fetales aisladas y 5 con MEC que sugirieron el diagnóstico de al­
guna cromosomopatía específica. Sólo 1 feto con una cromosomopatía es­
tructural (46,XX,21q-) no pudo sospecharse por EF. Los objetivos de este 
trabajo son: 1) Reportar 5 pacientes con marcadores ecográficos sugestivos 
de anormalidades citogenéticas y 2) Demostrar la utilidad de la EF en el 
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DxPN de cromosomopatías. Estos reportes, nos hacen concluir que, la EF y 
la búsqueda de MEC. deben ser ofrecidas sistemáticamente a aquellas ma­
dres sin riesgos genéticos reconocibles, ya que son ellas las que represen­
tan el grupo mayoritario en cuanto a paridad y por ende. un número relati­
vamente mayor de productos con defectos congénitos, de etiología cromosó­
mica o no, los cuales en su mayoría pudieran detectarse por este método y 
permitir la selección de aquellas gestantes en quien se justificaría la prácti­
ca de métodos de Dx:PN invasivos. 

Prenatal Diaposis U; Importanee of the eehosonographie markers 
in the prenatal diagnosis of ehromosomopathies. 
Invest Clín 1998; 39(4): 257-272. 

Key words: 	Prenatal diagnosis. fetal ecography, echosonographic 
markers. chromosomopathies. 

Abstract. The Medical Genetic Unit of the University of Zulia (MGU­
UZ) has developed a Prenatal Diagnosis Program (PDP) since January-1993, 
in which Genetic Risk Factors are detennined in couples who request pre­
natal genetic counseling. In this programo different prenatal diagnostic pro­
cedures are perfonned to detect congenital defects during intrauterine life. 
Dne of these procedures 1s the Fetal Sonogram (FS). FS 1s a non invasive te­
chnique which permits the prenatal diagnosis of many genetic dysmorphic 
syndromes. Through the search of abnonnal specific characteristics in the 
fetus. chromosomopathies may be suspected. These findings are named 
"Echosonographtc Markers of Chromosomal Abnonnalities" (EMCA). During 
three years (January-1993 to December-1996), patients attended in the 
PDP included 321 pregnant women in which 312 FS were perfonned. Ab­
nonnal outcomes were 22 (17 with isolated congenital malfonnatlons and 5 
with EMCA). Dnly one fetus with chromosome abnonnality (46,XX21q-) 
could not be detected by FS. The goals of this paper are: 1) to report 5 pa­
tients with sonographic markers suggestive of chromosomal abnonnalities 
and 2) to show the FS usefulness in prenatal diagnosis of chromosom­
pathies. We conclude that, in the search of the EMCA the FS should be 
offered systematically to all pregnant women without recognizable genetic 
risk. They are the main group with optimal reproductive age and in conse­
quence. with the possibllity of having a relatively major number of concep­
tlon outcomes with congenital defects, with or without chromosomic etio­
logy. The majority of those defects can be detected by FS and could allow 
us to select the patients in which the use of an invasive prenatal diagnostic 
procedure could be justified. 

Recibido: 9-6-97. Aceptado: 30-7-98. 

Investigación Clínica 39(4): 1998 



259 Marcadores ecográficos de cromosomopatías 

INTRODUCCIÓN 

El Diagnóstico Prenatal (DxPN) 
es una de las áreas primordiales 
dentro de la Genética Médica que ha 
permitido detectar enfermedades he­
reditarias y/o malformaciones con­
génitas (MC) heredables o no. En el 
grupo de las MC. las debidas a 
anormalidades cromosómicas (AC) 
son sin duda. el grupo mejor defini­
do. tanto en su etiología como en su 
cuadro clínico. Dentro de las AC. la 
trisomia 21. es la más frecuente en 
el hombre y causante del Sindrome 
de Down (SD). cuya incidencia ha 
sido reportada de 1 x 800 nacidos 
vivos. variando sustancialmente con 
la edad materna (1). Además. la se­
cundan en frecuencia. las trisomias 
18. 13 Y la monosomia del cromoso­
ma X. y todas ellas son susceptibles 
de ser diagnosticadas prenatalmente 
(2.3,4,5). 

En Venezuela, según datos re­
portados por el Estudio Colaborativo 
Latinoamericano de Malformaciones 
Congénitas (EClAMC) en 1.990, en 
el Hospital Ruiz y Páez de Ciudad 
Bolívar se encontró una incidencia 
de SD de 1,02 x 1.000 nacimientos; 
y en el estado Zulia. a nivel de la 
Maternidad Castillo Plaza de Mara­
caibo y en el Hospital Pedro García 
Clara de Ciudad Ojeda. 1,13 y 1.40 
x 1.000 nacimientos, respectiva­
mente (6,7). 

Asimismo, si analizamos que 
en nuestro país para 1.995, la po­
blación de sexo femenino con eda­
des comprendidas entre 15 y 34 
años fue de 3.850.843 (8); y se esti­
ma que la tasa esperada de mujeres 
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embarazadas dentro de este grupo 
sea de 20-25%. entonces la ocurren­
cia de SD para ese año fue de 1.083 
nuevos casos. 

Si bien la mayoría de las AC 
son susceptibles de DxPN. en la ac­
tualidad no se ha generalizado su 
detección rutinaria, ya que los pro­
gramas desarrollados para tal fin se 
limitan sólo a la atención de parejas 
con riesgo para AC. debido por un 
lado. a que las técnicas diagnósticas 
utilizadas para la toma de muestras 
fetales (biopsia de vello corial. am­
niocentesis, cordocentests) pueden 
resultar complicadas. costosas y en 
oportunidades hasta pueden alterar 
el curso normal de la gestación, el 
futuro de la madre y del producto; y 
por otro, porque hasta hace muy 
poco no habían sido identificados 
indicadores de AC. 

Todo ello justifica la utilización 
a nivel de la población general de 
métodos que permitan identificar a 
aquellos productos de la concepción 
con AC. que por razones estadísticas 
ocurrirán en el grupo de mujeres en 
edad reproductiva óptima. y en las 
que no se hubiese justificado a prio­
ri la práctica de alguno de los proce­
dimientos de DxPN invasivos. Una 
de estas pruebas de pesquisa es la 
ecografia fetal (EF). que permite la 
evaluación y medición de las estruc­
turas fetales de forma más real que 
los rayos-X convencionales, y el 
diagnóstico del 90% de los defectos 
dismorfológicos mayores (9). 

Hoy día, la EF es utilizada para 
la selección de mujeres embaraza­
das. cuyos fetos deben ser estudia­
dos citogenéticamente debido a la 
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presencia de anonnalidades en las 
estructuras y/o biometría fetal, re­
tardo del crecimiento intrauterino y 
dishidramnios.(10,ll,12,13). A es­
tas anormalidades se les denomina 
"marcadores ecográflcos de cro­
mosomopatías" (MEe). 

En la UGM-LUZ, desde 1993 se 
viene desarrollando un Programa de 
Diagnóstico Prenatal (P-DxPN), a 
través del cual se imparte asesora­
miento genético adecuado a las pa­
rejas consultantes y se ofrece la 
oportunidad de conocer el estado de 
salud de su producto a través de di­
ferentes técnicas de DxPN. La EF es 
uno de los métodos de diagnóstico 
utilizado. En un período de 3 años 
(Enero 1993-Diciembre 1996) han 
sido atendidas en el P-DxPN 321 
gestantes y realizadas 312 EF, re­
sultando anormales 22 de estos es­
tudios. 17 con malformaciones feta­
les aisladas y 5 con MEC que sugi­
rieron el diagnóstico de alguna cro­
mosomopatia específica. Los objeti­
vos de este trabajo son: 1) Reportar 
5 pacientes con marcadores ecográ­
ficos sugestivos de AC. y 2) Demos­
trar la utilidad de la EF en el DxPN 
de cromosomopatias. 

REPORTE DE CASOS 

Paciente 1: 
Paciente de 27a de edad. Ges­

ta 1, Para O, con amenorrea de 20 
semanas, quien es referida a consul­
ta de DxPN de la UGM-LUZ, con un 
ecograma obstétrico que reportaba 
diagnóstico de Mielomeningocele 
Cervical y Linfedema. La historia clí­
nica genética reveló que ambos inte­

grantes de la pareja tenían 27 y 23 
años de edad, naturales de Maracai­
bo (Edo. Zulla), aparentemente sa­
nos, no consanguíneos. Un sobrino 
materno de ella con antecedente de 
Diabetes Mellitus tipo I y otro con 
soplo cardíaco sin diagnóstico espe­
cífico. Se solicitó EF, que reportó 
embarazo de 21 semanas de gesta­
ción, halo pericraneal, tumoración 
quística trabeculada en región cervi­
cal, aumento de volumen de manos 
y pies. DBP: 4,2 cm, DTA: 3,9 cm, 
CC: 17,3 cm, CA: 15,9 cm. DOF: 5,5 
cm, LF: 3,4 cm, LH: 3.1 cm, LT: 3,1 
cm. Oligoamnios moderado y retar­
do del crecimiento intrauterino si­
métrico. (Figs. la y lb). En vista de 
estos signos. a la pareja se le sugi­
rió: 1) Determinación de niveles séri­
cos de alfafetoproteína materna 
(AFPSM) que reportó 17 ng/rnl (ci­
fras anormalmente elevadas, por en­
cima de 2,5 múltiplos de la media­
na, M.O.M); 2) Ecocardiograma fetal 
(EcF) , donde se encontró una aurí­
cula derecha dilatada, aurícula iz­
quierda pequeña. foramen oval per­
meable, válvula tricúspide redun­
dante y displásica, ventrículo dere­
cho dUatado y el izquierdo disminui­
do de tamaño, septum interventri­
cular intacto, grandes vasos normo­
relacionados, arteria pulmonar dila­
tada, aorta pequeña, y conducto ar­
terioso permeable; y 3) Amnlocente­
sis cuyo estudio citogenético reveló 
una fórmula 45.X en todas las me­
tafases analizadas. En el asesora­
miento genético a la pareja se le in­
formó la presencia de un feto con 
Sindrome de Turner, la evolución y 
pronóstico de esta patología. Ellos 
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a) 

b) 

Fig l. a) Obsérvese imagen ecográfica del polo cefálico y de tumoración quístlca 
trabeculada (higroma qUÍstica cervical). 
b) Vista ecográfica lateral del pie fetal donde se observa aumento de volu­
men En el dorso. sugestivo de edema a ese nivel. 

decidieron continuar con el embara­ rina. La anatomía patológica reveló: 
zo. pero a las 24 semanas de gesta­ feto de sexo femenino. de 23 sema­
ción ocurrió una interrupción es­ nas de gestación aproximadamente. 
pontánea por muerte fetal intraute- maceración grado lIt higroma quís­

Vo1. 39(4): 257-272. 1998 
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tico cervical trabeculado, linfedema 
generalizado, hipoplasia de cavida­
des cardíacas izquierdas, atelectasia 
pulmonar, ovarios hipoplásicos con 
algunos folículos primordiales y 
congestión renal bilateral. (Figs. 2a 
y 2b). 

Paciente 2: 
Se trató de una pareja consan­

guínea (primos hermanos), él de 
36a. con hábitos alcohólico y tabá­
quico acentuados, y ella de 33a de 
edad y aparentemente sana. Antece­
dentes obstétricos de VI Gestas, V 
Paras, 1 muerte perinatal temprana 
debido a cardiopatía congénita. Sin 
antecedentes familiares a destacar. 
A las 22sg (FUR) consulta a nuestro 

Fig 2. al Posición de decúbito dorsal de 
feto de sexo femenino, signos de 
maceración y cariotlpo 45,X. Las 
flechas señalan la presencia del 
higroma qUÍstico cervical. 
b) Posición de decúbito ventral 
del mismo feto. Al Higroma quís­
tlco. By Cl Edema de manos y 
pies (linfedema). 

centro por hallazgo ecográftco de hi­
dramnios moderado y onfalocele. Se 
realizó AFPSM que reportó 59,10 
ng/ml (dentro de límites normales, a 
1,5 M.O.M) y una EF que reveló: feto 
único de 20sg de acuerdo al OBP: 
5,02 cm, DTA: 4,94 cm, CC: 18,5 
cm, CA: 15,2 cm, LF: 3,09 cm, LH: 
3,02 cm, LT: 2.81 cm, índice cefálico 
de 81%; polihidramnios moderado, 
en polo cefálico aumento de la cis­
terna magna (1,3 cm), probable age­
nesia del vérmix cerebeloso y dilata­
ción del 3er. y 4to ventriculos; poli­
dactilia en ambos pies, defecto en la 
pared abdominal compatible con on­
falocele e hipoplasia renal bilateral. 
(Figs. 3a y 3b). Fue indicado un ca­
riotipo en líquido amniótico que re-

Investigación Clínica 39(4): 1998 
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a) 

b) 

Fig 3. 	 a) Obsérvese imagen ecográfica del polo cefálico fetal. Dilatación del 3er y 
4to ventrículos cerebrales. 
b) Obsérvese imagen ecográfica de un corte abdominal fetal. Defecto de pa­
red anterior abdominal (onfalocele). 

Vol. 39(4): 257-272, 1998 
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portó una trisomía 18 libre 
(47,XY,+18) en todas las metafases 
analizadas. A las 26 s.g. se obtuvo 
por vía vaginal un feto masculino 
sin signos vítales y se corroboraron 
los signos antes reportados. 

Paciente 3: 
Gestante de 18 años de edad, 

Gesta 1, Para O; aparentemente 
sana. Pareja de 26a de edad y salu­
dable. Una hermana de ella tuvo un 
mortinato polimalformado. La pa­
ciente fue referida a las 20 sg para 
asesoramiento genético prenatal. La 
EF mostró: útero gestante con feto 
único, DBP: 4,4 cm, compatible con 
20 sg; DTA: 4,6 cm, CC: 16,5 cm, 
CA: 14,7 cm, DOF: 5,3 cm, LF: 3,8 
cm, LH: 3,6 cm, LT: 3,6 cm, índice 
cefálico de 83%; en polo cefálico di­
latación acentuada de los ventrícu­
los laterales, más acentuada del 
lado derecho, imagen sugestiva de 
holoprosencefalia, defecto de la pa­
red abdominal anterior compatible 
con onfalocele, tumoración fronto­
nasal (probosis), sin observación 
precisa de arcos orbitarios, ausencia 
de huesos propios de la nariz, poli­
dactilia en las cuatro extremidades e 
hidramnios moderado (Figs. 4a y 
4b). Se sugirió la amniocentesis y el 
cariotipo resultó 47,XY,+13 en todas 
las células estudiadas. La muerte fe­
tal sobrevino espontáneamente 6 se­
manas después y la necropsia con­
firmó los hallazgos antes descritos. 

Paciente 4: 
Se trató de una paciente de 32a 

de edad, Gesta I1I, Para 11, saluda­
ble, sin nexos de consanguinidad 

con su pareja, quien también era 
aparentemente sano y de 44a de 
edad. Historia familiar negativa. Re­
ferida a las 28 sg (FUR) para aseso­
ramiento genético prenatal con un 
ecograma obstétrico que reportaba 
embarazo de 24 sg y retardo del cre­
cimiento intrauterino. Le fue solici­
tada una EF que reveló la presencia 
de un feto único con DBP: 5,8 cm, 
DTA: 7,5 cm, CC: 19,7 cm, CA: 24,9 
cm, LF: 5,5 cm, LH:5,2 cm, LT: 4.7 
cm; oligoamnios moderado, hidroce­
falia generalizada, tumoración fron­
tal compatible con probosis, órbitas 
oculares no visibles y polidactilia en 
ambas manos. El estudio ecocardio­
gráfico fetal mostró probable inte­
rrupción del itsmo aórtico, insufi­
ciencia aórtica y derrame pericárdi­
co leve. El cariotipo en ftbroblastos 
del líquido amniótico fue 47,XX,+13 
en todas las metafases. A las 30 sg 
se obtuvo un feto femenino cuya 
anatomía patológica reportó masa 
de aspecto tubular (etmocéfalo), ci­
clopia, polidactilia en ambas manos, 
conducto arterioso permeable, co­
municación interventricular alta, 
atelectasia pulmonar bilateral. au­
sencia de cisura interhemisférica 
con cavidad ventricular única (holo­
prosencefalia), presencia de signos 
de migración neuronal y de los ele­
mentos de la glía y ausencia de mal­
formaciones en otros sistemas 
(Figs. 5a y 5b). 

Paciente 5: 
Gestante de 43 años, III Gesta, 

n Paras. quien solicitó asesoramien­
to genético debido a edad materna 
avanzada y al antecedente de hija 

Investigación Clínica 39(4): 1998 



265 Marcadores ecográftcos de cromosomopatías 

a) 

b) 

Fig 4. 	 a) Nótese en la imagen ecográftca, corte del polo cefálico fetal del Paciente 3, 
con dilatación única del sistema ventricular cerebral, sugestiva del diagnós­
tico de holoprosencefalia. 
b) Imagen ecográftca de tumoraclón ubicada en la región frontonasal fetal 
(Paciente 3) compatible con probosis. 
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previa malformada (higroma quísti ­
col. A las 17 sg la EF reveló DBP: 
3.8 cm. DTA: 3.1 cm. CC: 14.7 cm. 
CA: 12,6 cm, DOF: 5.1 cm, LF: 2.6 
cm. LH: 2,4 cm. LT: 2.1 cm. índice 
cefálico 74.5% y líquido amniótico 
adecuado. La EcF fue normal y el 
estudio citogenético en líquido am­
niótico reportó un feto hembra con 
trisomía 21 libre (47.xx. +21). La 
paciente continuó el embarazo y a 
las 39 sg se le practicó cesárea seg­
mentaria obteniéndose una niña con 
características clínicas de Sindrome 
de Down, sin malformaciones inter­
nas de acuerdo a los estudios eco­
gráficos de control. 

Fig5. 	 a) Fotografia de feto de sexo fe­
menino (Paciente 4). Nótense la 
presencia de malformaciones: 
ausencia de órbitas oculares, 
arrinia. probosis. polidactil1a en 
ambas manos. 
b) Fotografia del cerebro (vista 
axial) del paciente 4. Obsérvese 
la ausencia de cisura interhe­
mlsférica compatible con el 
diagnóstico de holoprosencefa­
lía. 

DISCUSIÓN 

Actualmente los programas de 
DxPN han adoptado la EF como par­
te de los métodos de detección de 
síndromes cromosómicos a nivel de 
la población general. ya que la pre­
sencia de una biometria fetal altera­
da, algunos defectos faciales o cor­
porales, dishidramnios. el retardo 
del crecimiento intrauterino simétri ­
co y las alteraciones funiculares yI o 
placentarias. deben ser tomados en 
cuenta como factores de riesgo para 
la ocurrencia de AC (13.14.15,16). 
La presencia de estas anormalida­
des justifican la realización de técni­
cas de DxPN invasivas (biopsia co­
rial. amniocentesis o cordocentesis) 
en pacientes sin que necesariamen-
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te tengan riesgo genético reconocido 
para este tipo de patologías (11.17, 
lB. 19. 20, 21). 

Los MEC más frecuentemente 
utilizados son los dependientes de la 
biometria fetal. las distintas relacio­
nes que pueden establecerse entre 
ellas. las caracieñsticas del cráneo y 
de la cara. la medición del pliegue 
de la nuca. la persistencia de los 
plexos coroideos y el retardo del cre­
cimiento intrauterino (22). 

El contar con cifras antropomé­
tricas propias permite una evalua­
ción más real y confiable cuando se 
comparan las de un individuo de la 
misma población, sobre todo si se 
toma en cuenta que, las caracieñsti­
cas raciales pudieran determinar di­
ferencias' sin que ello signifique pa­
tología. (23,24). 

Una medida disminuida de los 
huesos largos (LF, LH, LT) puede su­
gerir un feto de talla baja como en el 
caso del Sindrome de Turner (ST) y 
del SO. La disminución de LF y de 
LH, ha sido reportada en el 50% de 
los fetos con SO, así como también, 
la relación entre la LH/LH esperada, 
la cual es anormal si es menor o 
igual a O,B9 para unos autores y de 
0.90 para otros (12,25, 26,27). No 
obstante, esta relación no ha sido 
considerada un MEC, aunque la ta­
lla baja en este trastorno, está a me­
nudo presente desde el nacimiento 
(2B). En el PACIENfE 1, la relación 
LH/LH esperada del feto fue de 
1,12. Este producto también mostró 
malformaciones tipo higroma quísti­
co cervical, hipop1asia del ventriculo 
izquierdo del corazón y aumento del 
volumen de manos y pies. El higro-
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ma quístico ha sido reportado en AC 
tales como las trisomías 21, lB, 13, 
triploidías. en el ST yen enfermeda­
des monogénicas. como el Sindrome 
de Noonan y de Roberis (11.29,30). 
En el PACIENfE 1, este fue uno de 
los marcadores ecográficos que hizo 
sospechar el diagnóstico citogenéti­
co; no así en los pacientes 2, 3 Y 4. 

Cuando se pretende vigilar la 
antropometria fetal y su evolución 
es necesario que todas y cada una 
de las medidas y relaciones que 
pueden establecerse entre ellas de­
ban ser consideradas, sobre todo en 
aquellas pacientes sin indicación a 
priori de DxPN invasivo. Brunfield y 
col (31), compararon 9 medidas an­
tropométricas diferentes, tanto en 
fetos con SO como en un grupo con­
trol, encontrando que la longitud del 
LF es menor en los fetos con SO que 
en los normales. Por otro lado. tam­
bién hallaron diferencias significati­
vas entre las relaciones del OBP /LF 
Y entre la CA/LF. las cuales se en­
contraron incrementadas en los fe­
tos con SO. Una relación OBP /LF 
0.59 es sugerente de este diagnósti­
co. Estos autores no encontraron di­
ferencias en su serie, en cuanto al 
OBP. índice cefálico, CC, yen la re­
lación CA/CC. El feto con SO {PA­
CIENfE 5}, sólo presentó una rela­
ción OBP /LF de 0.69, es decir anor­
malmente elevada, como único dato 
antropométrico alterado. Esto signi­
fica, que aunque los MEC son de 
gran ayuda en la sospecha prenatal 
de AC, la casi o completa normali­
dad en la mayoña de los datos bio­
métricos fetales y la ausencia de sig­
nos clínicos llamativos. no deben 
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descartar en fonna absoluta la posi­
bilidad de un diagnóstico de AC. En 
la gestante del PACIENTE 5, el ante­
cedente "edad materna avanzada" 
(43 años), justificó la indicación de 
la amniocentesis y permitió el diag­
nóstico citogenético en líquido am­
niótico (47,XX.+21) 

La configuración del cráneo 
también puede ser usada como indi­
cador ecográfico de ayuda en el 
DxPN de AC. La braquicefalia medi­
da a través del DOF. está disminui­
da en los fetos con SD. en relación 
con los normales (32). El cráneo en 
"forma de fresa". ha sido observado 
en el 65% de los casos con trisomía 
18 o Sindrome de Edwards (10); sin 
embargo en el PACIENTE 2, esta 
anormalidad no fue reportada en la 
EF. 

El aspecto facial. el perfil y al­
gunos diámetros cuantificables en la 
cara. también son de gran ayuda en 
la sospecha de AC y síndromes mal­
formativos. La disminución de la 
distancia interorbitaria interna (hi­
potelorismo) es sugestivo de holo­
prosencefalia. trigonocefalia. Sindro­
me de MeckeI. trisomías 13. 21 Y de 
delección del brazo corto del cromo­
soma 18. (13.34). La presencia de 
una tumoración frontonasal en los 
fetos de los PACIENTES 3 Y 4. aso­
ciada a otros hallazgos ecográficos, 
tales como retardo del crecimiento 
intrauterino. polidactilia y onfaloce­
le, fue altamente sugestivo de AC, 
en particular trisomía 13, como de 
hecho fue confirmado en ambos fe­
tos. 

El retardo del crecimiento in­
trauterino tipo 1, debe diferenciarse 

del secundario a insuficiencia pla­
centaria (tipo 11), ya que el primero 
puede asociarse a cariotipos fetales 
anormales en un 30% de los casos 
(15,34). Una de las formas de eva­
luar el crecimiento fetal intrauterino 
es a través del peso fetal, sobretodo 
si el mismo es determinado en for­
ma seriada (35). Los PACIENTES 2, 
3 Y 4, presentaron retardo del creci­
miento intrauterino el cual fue evi­
dente, no sólo debido al diagnóstco 
de bajo peso estimado en ellos. sino 
también por la diferencia de edad 
gestacional estimada por DBP y lon­
gitud de huesos largos con respecto 
a la esperada por FUR. Para evaluar 
este parámetro, también ha sido re­
portado el cálculo de la relación 
CC/CA (36,37). 

Actualmente es recomendado. 
practicar un mínimo de 3 EF en el 
transcurso de la gestación. una alre­
dedor de las 10-12 sg. para identifi­
car la vitalidad fetal. el crecimiento 
según la edad gestacional, descartar 
gemelaridad y excluir algunas mal­
formaciones mayores. El uso de 
transductores transvagtnales ofrece 
imágenes muy confiables en este 
sentido (38). Otra evaluación ecográ­
fica. entre las 18-20 sg. fundamen­
talmente para la detección de la ma­
yoria de las malformaciones congé­
nitas mayores y la última. entre las 
28-30 sg, para confirmar el progreso 
normal del embarazo y el diagnósti­
co de algunas malformaciones de te­
jidos blandos como las hendiduras 
labiopalatinas (4). 

En conclusión. la EF y la bús­
queda de MEC. deben ser ofrecidas 
sistemáticamente, a aquellas ges-
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tantes sin riesgos genéticos recono­
cibles. ya que son ellas las que re­
presentan el grupo mayoritario re-
productivo y por ende. un número 
relativamente mayor de productos 
con defectos congénitos, de etiología 
cromosómica o no. los cuales en su 
mayoría pudieran detectarse por es­
tos métodos al permitir la selección 
de aquellas gestantes en quien se 
justificaría la práctica de métodos 
de DxPN invasivos. 
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