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fetal (1). Esta estructura es el espacio subcutáneo no 
ecoico, lleno de líquido entre el tejido blando posterior 
y el tejido cutáneo que cubre la superficie de cuello, 
y puede observarse al final del primer trimestre del 
embarazo (Figura 1) (2, 3). Los estudios iniciales 
indicaban que esta estructura podría predecir el riesgo 
de aneuploidías fetales cuando su grosor era igual 
o superior a 3 mm. Desde entonces, es uno de los 
marcadores ecográficos más útiles e importantes para 
predecir la presencia de diversas anomalías congénitas 
y el desarrollo de muerte fetal por cardiopatías 
congénitas (CC) u otras alteraciones genéticas (4, 5).

La medición del valor de la TN fetal en forma aislada 
puede tener una precisión diagnóstico cercana al 50 % 

RESUMEN
La translucidez nucal es la región hipoecoica de acumulación de líquido subcutáneo en la parte posterior del cuello fetal, al nivel de la 
columna cervical, entre la piel y los tejidos blandos. Su medición durante el primer trimestre, forma parte del protocolo de detección 
prenatal de las trisomías 21, 18 y 13. Entre las 11-13,6 semanas de gestación, su aumento por encima del percentil 95, coloca al 
feto en mayor riesgo de anomalías cromosómicas y estructurales congénitas. La medición individual de la translucencia nucal es una 
herramienta de detección parcialmente eficaz pero su combinación con marcadores bioquímicos, aumenta su capacidad de predicción de 
riesgo de síndrome de Down y otras alteraciones fetales. En los casos de fetos sin aneuploidías, su aumento está asociado con resultantes 
adversas. El objetivo de este artículo fue revisar la evidencia actual sobre la importancia clínica de la evaluación ecográfica de la 
translucencia nucal fetal.

Palabras clave: Translucencia nucal fetal, Ecografía, Aneuploidías fetales, Cromosomopatías, Cardiopatías congénitas, Alto riesgo 
prenatal, Diagnóstico prenatal.

Clinical importance of ultrasound evaluation of fetal nuchal translucency
SUMMARY

Nuchal translucency is the hypoechoic region of subcutaneous fluid accumulation at the back of the fetal neck, at the level of the 
cervical spine, between the skin and soft tissues. Its measurement during the first trimester is part of the prenatal screening protocol 
for trisomies 21, 18 and 13. Between 11-13.6 weeks of gestation, its increase above the 95th percentile places the fetus at greater risk 
of congenital chromosomal and structural abnormalities. The individual measurement of nuchal translucency is a partially effective 
detection tool but its combination with biochemical markers increases its ability to predict the risk of Down syndrome and other fetal 
alterations. In cases of fetuses without aneuploidies, their increase is associated with adverse results. The objective of this article was 
to review the current evidence on the clinical significance of ultrasound assessment of fetal nuchal translucency.
Keywords: Fetal nuchal translucency, Ultrasound, Fetal aneuploidies, Chromosomopathies, Congenital heart anomalies, Prenatal 
high risk, Prenatal diagnosis.

INTRODUCCIÓN

Durante el primer trimestre del embarazo, una de las 
evaluaciones ecográficas más útiles para el cribado 
de aneuploidías fetales es la translucencia nucal (TN) 
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para el síndrome de Down (SdD) (6, 7). Durante el 
primer trimestre del embarazo, al combinarla con 
marcadores bioquímicos maternos para detección 
de aneuploidías, esta precisión aumenta hasta 
aproximadamente 90 % (con una tasa de falsos 
positivos de 5 %) (7 - 9). En la evaluación ecográfica 
prenatal, al permitir el diagnóstico del SdD en una edad 
gestacional más precoz, comparada con las pruebas 
bioquímicas, la importancia de la TN es cada vez 
más prominente (4, 7, 10). El objetivo de este artículo 
fue revisar la evidencia actual disponible sobre la 
importancia clínica de la evaluación ecográfica de la 
TN fetal.

FISIOPATOLOGÍA DEL AUMENTO DE LA 
TRANSLUCENCIA NUCAL FETAL

El aumento del valor de la TN fetal está asociado 
con varias malformaciones y anomalías fetales, 
por lo que su etiología y fisiopatología son diversas 
(11). Los genes tanto de las proteínas de la matriz, 
como de los diferentes colágenos, están ubicados en 
los cromosomas 13, 18 y 21. En fetos con trisomías 
de alguno de estos cromosomas, la producción de 
colágeno aumenta debido a las señales de origen 

genético. Este aumento de los componentes provoca 
aumento de la cantidad de líquidos y de elasticidad de 
los tejidos, apareciendo como aumento de volumen de 
la nuca fetal.

Otro de los mecanismos involucrados en el aumento 
de la TN fetal es la insuficiencia cardiaca fetal en 
etapas tempranas del embarazo (12). Los fetos con 
valores de TN más elevados tienen mayor riesgo de 
CC, generalmente debidas a anomalías cardiacas 
estructurales (13-15). Sin embargo, no todos los fetos 
con CC presentan aumento de la TN. Además, las 
alteraciones hemodinámicas fetales no se manifiestan 
de forma uniforme como aumento de la TN en todos 
los fetos (16, 17).

La tercera hipótesis propone que la TN aumenta como 
consecuencia del retraso o deterioro del desarrollo del 
sistema linfático fetal. En fetos normales, en el sistema 
linfático, el saco linfático yugular se diferencia de las 
células endoteliales vasculares, convirtiéndose en 
vasos linfáticos, y el líquido que contiene fluye hacia 
el torrente sanguíneo. Este proceso, normalmente, 
debe completarse alrededor de la décima semana 
de embarazo (18). Sin embargo, algunas evidencias 
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Figura 1. Translucencia nucal fetal. (A) La flecha señala la imagen ecográfica. (B) La 
flecha señala la imagen anatómica del aumento de la translucencia nucal fetal.



(Figura 2). Debido a que el resultado de la medición 
puede variar de manera específica, los pequeños 
errores en el posicionamiento del transductor, pueden 
llevar a valores erróneos; especialmente debido a que 
la medición es realizada a intervalos de 0,1 mm (Tabla 
1 y Figura 3) (20, 21).

CRITERIOS DIAGNÓSTICOS PARA 
ESTABLECER EL AUMENTO DE LA 
TRANSLUCENCIA NUCAL FETAL

En los primeros estudios, el criterio aceptado para 
considerar el aumento de la TN era de 3 mm (3). Sin 
embargo, a medida que aumenta la longitud céfalo-
caudal (LCC) fetal, también aumenta el grosor 
de la TN (22). Según algunas investigaciones, en 
un feto normal, para una LCC fetal de 45 mm, la 
mediana y el percentil 95 son de 1,2 mm y 2,1 mm, 
respectivamente; y para una LCC de 84 mm son  
1,9 mm y 2,7 mm, respectivamente (6, 23). Por tanto, 

demuestran que, en fetos con aumento del valor de 
la TN, el saco linfático del cuello está dilatado y la 
formación del sistema linfático normal está retrasada.

Además, algunas infecciones fetales (como 
toxoplasmosis, rubéola, citomegalovirus, herpes virus 
y parvovirus B19) producen anemia y congestión de 
las venas cefálicas fetales (19). Por otro lado, existen 
otras causas de aumento del valor de la TN fetal como 
compresión mediastínica y bandas amnióticas (19).

MEDICIÓN DE LA TRANSLUCENCIA NUCAL 
FETAL

Si la técnica de medición de la TN fetal es incorrecta, 
pueden existir casos en los que algunas malformaciones 
fetales pasan desapercibidas (falso negativo) o existe la 
posibilidad que se hagan pruebas invasivas innecesarias 
(falso positivo). Por tanto, el ecografista debe conocer 
de forma precisa, el método para su medición  
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Figura 2. Ejemplos de mediciones de la translucencia nucal fetal. (A) Plano medio sagital inadecuado.  
(B) Orientación medio sagital adecuada pero inadecuado para la medición. (C) Orientación medio sagital 

adecuada. Sin embargo, no existe espacio ecolúcido entre mentón y tórax fetal, lo cual puede llevar a 
subestimación del valor. (D) Cuello fetal en posición neutra con espacio ecolúcido (*) entre mentón y tórax,  

pero la piel fetal no puede diferenciarse del amnios. (E) Plano medio sagital inadecuado, el eje no es 
perpendicular al eje mayor de la translucencia nucal, por lo que es posible que sea poco confiable la medición. 

(F) Orientación medio sagital adecuada, aumento adecuado y cuello fetal neutral.



en lugar de utilizar un valor fijo predeterminado, es 
recomendable establecer el percentil 95 sobre la base 
de la LCC. Una investigación demostró que cuando 
se utilizó un valor fijo predeterminado para establecer 
la anormalidad de la TN fetal, la sensibilidad y la tasa 
de falsos positivos para el diagnóstico de aneuploidía 
fetal, fueron mayores, comparadas con los valores 
obtenidos cuando fueron utilizados los valores basales 
del percentil 95 de la LCC (24).

Durante el primer trimestre del embarazo, las 
concentraciones séricas de proteína plasmática-A 
asociada al embarazo (PAPP-A) y β-gonadotropina 
coriónica humana libre (β-hCG) son marcadores 
bioquímicos para la detección de aneuploidías 
(25). Sus valores son convertidos a múltiplos de 
la mediana (MoM) de las concentraciones séricas 
promedio de embarazadas normales a la semana 
gestacional correspondiente, y son utilizados como 
exámenes de detección complejos. La medición de 
la TN fetal también utiliza valores de MoM, pero 
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Figura 3. Medición de la translucencia nucal fetal. 
Colocación adecuada de calibradores. (A): Estos 

deben colocarse en el borde más interno de las líneas 
ecogénicas, de modo que las barras transversales 
coincidan con estas. Colocación incorrecta de los 
calibradores con relación a las líneas ecogénicas:  

(B) Colocados en el borde más externo.  
(C) Colocados en el centro. (D) No están alineados 

perpendicularmente al eje mayor de la translucencia. 
(E) Las barras transversales son visibles dentro del 

espacio ecolúcido. (F) Relativamente bien alineados 
al eje mayor de la translucencia nucal, pero no se 

mide el valor máximo.

Tabla 1. Enfoque estandarizado para la medición de la translucencia nucal fetal
PRERREQUISITOS
• El ecografista debe haber recibido capacitación formal y estar acreditado para la medición de la translucencia nucal.
• El paciente debe haber suministrado su consentimiento informado para la determinación.
• Edad gestacional entre 10-13 semanas o longitud céfalo-caudal entre 38-84 mm.

• La ecografía puede ser abdominal o transvaginal, con un equipo con capacidad cineloop. Los calibradores deben ser capaces de medir 
variaciones de 0,1 mm.

• Es necesario disponer de tiempo suficiente para la determinación (aproximadamente 20 minutos) 
IMAGEN Y MEDICIÓN DE LA TRANSLUCENCIA NUCAL FETAL
• La imagen debe ajustarse para que la cabeza, cuello y tórax fetal ocupen al menos el 75 % de la pantalla, con una resolución ajustada.
• El perfil fetal debe observarse en su plano medio sagital y el ángulo de insonación debe estar perpendicular a la translucencia nucal.
• El cuello fetal debe estar en posición neutral, ni flexionado (mentón sobre el tórax pecho) ni extendido.
• Debe distinguirse el borde dorsal de la piel fetal del amnios subyacente.
• Es obligatorio medir el espesor máximo de la translucencia nucal. 

•
Los calibradores deben colocarse de manera que las barras transversales estén colocadas dentro de la línea ecogénica en el borde más 
interno, pero no dentro el espacio ecolúcido, y alineados perpendicularmente al eje longitudinal del cuerpo fetal. Tampoco deben ser 
visibles dentro del espacio ecolúcido.

INFORME DE LA TRANSLUCENCIA NUCAL
• Deben realizarse varias mediciones. Para la evaluación del riesgo, se puede utilizar la mayor de al menos 3 mediciones de buena calidad.

• Cuando el cordón umbilical produzca algún artefacto que lleve a diferencias en el valor de alguno de los lados, se puede reportar la 
medida más pequeña o el valor promedio 
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Figura 4. (A) La flecha señala translucencia nucal aumentada en feto de 13 semanas de gestación. (B) La flecha 
señala los tabiques y trabéculas visibles dentro del higroma quístico en un feto de 13 semanas de gestación.

existe controversia sobre el uso de valores obtenidos 
de la población general o individualizados de cada 
institución o servicio. Un estudio demostró que, 
comparado con el uso de valores obtenidos de la 
población general, utilizar MoM de la TN de cada 
evaluador, puede aumentar la tasa de detección del 
SdD en cerca de un 5 % (8). Otra investigación sugirió 
la posibilidad de utilizar la diferencia (delta) del valor 
de la mediana de embarazadas normales por edad de 
gestación, ya que es más exacto que calcular el MoM. 
Los autores encontraron que el uso de MoM podría 
sobrestimar el riesgo de SdD a las 11 semanas, y 
subestimar este riesgo, a las 13 semanas de gestación 
(20).

La mayoría de los estudios demuestran que, en el 
primer trimestre, en embarazos normales, el aumento 
de la TN fetal desaparece de forma espontánea, 
después de las 14 semanas; pero en casos de aumento 
de volumen de la nuca o en fetos con higroma 
quístico, pueden persistir algunos engrosamientos 
(figura 4) (26). En la evaluación ecográfica es posible 
observar estas lesiones que persisten, como quistes 
anecoicos del tejido blando de la nuca fetal, con 

tabiques o trabéculas en su interior, limitados a la 
nuca, a lo largo de la espalda fetal o en todo el cuerpo. 
También puede presentarse como edema subcutáneo. 
Las lesiones linfáticas fetales están asociadas con 
anomalías cromosómicas fetales, particularmente SdD 
y síndrome de Turner (27). 

El saco linfático, que es observable entre las 10-14 
semanas de embarazo, puede considerarse como parte 
de una forma extrema del aumento de la TN fetal. 
Existe controversia sobre si debe considerarse como 
una condición diferente. Estudios iniciales no tomaban 
en cuenta la presencia de sacos linfoides (6). No 
obstante, un estudio posterior demostró que este saco 
se extendía a toda la LCC, y, si existía un septo en su 
interior, podía ser definido como un saco linfático; y si 
estaba presente, su interpretación debía ser diferente 
(7). Otro estudio sobre la presencia de tabiques dentro 
de los quistes en la nuca fetal demostró que solo el 
grosor de la TN fetal, y no su longitud, era predictor 
de aneuploidías (28). Aunque aparentemente no es 
necesario considerar la presencia del saco linfático 
como una prueba de detección de aneuploidías, es 
necesario obtener conclusiones definitivas.
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AUMENTO DE LA TRANSLUCENCIA NUCAL 
FETAL Y ANEUPLOIDÍAS FETALES

La asociación entre el aumento de la TN y el diagnóstico 
de aneuploidías fetales es reconocida (3, 6). Por 
tanto, esta medición es utilizada como herramienta 
de detección de estas alteraciones cromosómicas. 
Aproximadamente 75 % - 80 % de las aneuploidías 
fetales, incluido el SdD, pueden diagnosticarse, con 
una tasa de falsos positivos cercana al 5 % (20, 29). 
El riesgo de aneuploidías fetales aumenta en relación 
directa con el aumento del grosor de la TN. Cuando 
el grosor es inferior al percentil 95, la posibilidad 
de aneuploidía es de 0,2 %. Cuando el valor se 
encuentra entre los percentiles 95-99, la posibilidad 
aumenta hasta 3,77 %. Cuando supera el percentil 99, 
la posibilidad de aneuploidías asociadas varía entre  
21 % - 65 %; dependiendo del valor de la TN y la edad 
de gestación (5).

Las embarazadas con fetos diagnosticados de SdD, 
tienen concentraciones séricas de β-hCG libre más 
elevadas (por encima de 2 MoM) y concentraciones 
de PAPP-A menores (inferiores a 0,5 MoM) (30, 31). 
Al momento de la determinación de las pruebas de 
detección bioquímica, es necesario considerar la edad 
de gestación, ya que a medida que avanza el embarazo, 
disminuye la diferencia con respecto a los valores 
normales de PAPP-A, y aumenta la diferencia con la 
β-hCG (32). Por tanto, durante el primer trimestre del 
embarazo, comparado con las pruebas realizadas en 
forma aislada, al agregar la determinación de la TN 
fetal a estas pruebas, aumenta la precisión. 

Durante el primer trimestre del embarazo, los estudios 
sobre detección del SdD han demostrado que la 
evaluación de la TN fetal combinada con las pruebas 
bioquímicas, con tasa de falsos positivos de 5 %, tiene 
un porcentaje de detección de 78,7 % (intervalo de 
confianza del 95 %, 66,3 % - 88,1 %) (9). Un estudio 

que utilizó pruebas bioquímicas durante el segundo 
trimestre, mostró que, con una tasa de falsos positivos 
del 5 %, la detección de SdD fue cercana al 87 %. La 
combinación de las pruebas ecográficas y bioquímicas 
fue superior a la prueba cuádruple (83 %) y a la prueba 
triple (73 %) (4). Finalmente, otra investigación mostró 
que para la detección de SdD, las tasas de detección 
para la TN fetal combinada con pruebas bioquímicas, 
fueron 87 %, 85 % y 82 %, a las 11, 12 y 13 semanas 
de embarazo, respectivamente. La frecuencia de falsos 
positivos fue de 5 %. A la semana 11 de embarazo, 
en forma específica, la prueba de detección combinada 
(TN más pruebas bioquímicas) resultó ser superior a 
la prueba cuádruple (tasa de detección del 83 %, con 
frecuencia de falsos positivos del 5 %) (7).

Durante el primer trimestre del embarazo, la prueba 
de detección combinada con marcadores bioquímicos, 
también puede establecer el riesgo de otras anomalías 
cromosómicas diferentes al SdD. Comparados con 
fetos normales, las concentraciones séricas de β-hCG 
y PAPP-A de fetos con trisomía 18 (síndrome de 
Edward) y trisomía 13 (síndrome de Patau) son más 
bajas. En fetos con triploidías de cromosomas paternos, 
la β-hCG libre aumenta y la PAPP-A disminuye 
ligeramente; mientras que aquellas cromosomopatías 
de origen materno, tanto la β-hCG como la PAPP-A 
disminuyen en forma significativa (20). Durante 
el primer trimestre del embarazo, los resultados de 
utilizar estos marcadores, demuestran que la tasa de 
detección de trisomía 18, osciló entre 2 % - 91 %. No 
obstante, todavía no existen suficientes estudios con 
un número adecuado de pacientes (33).

En el primer trimestre del embarazo, además, del 
aumento de la TN fetal, existen otros indicadores 
ecográficos que podrían sugerir el diagnóstico de SdD, 
incluyendo: regurgitación tricúspidea, onda doppler 
del flujo sanguíneo anormal del conducto venoso y 
características del hueso nasal.



Entre las 11-14 semanas de gestación, la regurgitación 
tricúspidea ocurre aproximadamente en 5 % de los 
fetos normales, mientras que 70 % de los fetos con SdD 
presentan esta alteración (34, 35). Existe evidencia 
que demuestra que, durante el primer trimestre del 
embarazo, cuando se incluyó la regurgitación de la 
válvula tricúspidea en la evaluación ecográfica, la tasa 
de detección del SdD fue superior al 90 % (36).

Un estudio que evaluó fetos con anomalías fetales, 
observó reversión o pérdida de la onda venosa A en 
91 % de los casos con cromosomopatías y solo en 3 % 
de los fetos normales (37). Otros estudios informaron 
que, en el primer trimestre, la tasa de detección de 
cromosomopatías por alteraciones del doppler venoso, 
con una tasa de falsos positivos de 2 % - 21 %, es 
del 59 % - 93 % (38). Sin embargo, la combinación 
de aumento de la TN y hallazgos del doppler venoso, 
no mejoró la capacidad de detección de aneuploidías 
fetales, pero si aumentó la especificidad y la razón 
predictiva positiva (39, 40).

En fetos normales, solo 1 % - 2 % tienen alteraciones 
de los huesos nasales, mientras que 60 % - 70 % 
de los fetos con SdD presentan estas alteraciones. 
En la evaluación ecográfica a las 11-13 semanas de 
gestación, cuando se identifican alteraciones de los 
huesos nasales, con una tasa de falsos positivos de  
1,4 %, la frecuencia de diagnóstico del SdD es de  
69 % (41). Al incluir este hallazgo, con una tasa de 
falsos positivos cercana a 2,5 %, la tasa diagnóstica 
puede llegar hasta 90 % (42, 43).

Lamentablemente, la búsqueda de estos hallazgos 
ecográficos necesita de mayor tiempo y experiencia 
del evaluador, al igual que una máquina de ecografía 
sofisticada. También, existe alto riesgo de errores 
debido a mediciones o interpretaciones inexactas 
(44). Además, cuando son realizadas en la población 
general y son utilizadas como pruebas únicas para 
la detección de SdD, pueden existir inconvenientes; 
ya que la sensibilidad es baja (menos de 15 %) (1, 

20). Sin embargo, en embarazadas de alto riesgo, la 
combinación de estos hallazgos con otros marcadores, 
puede ser útil en función de corrección de la 
probabilidad de detección y la tasa de falsos positivos 
(42, 45).

AUMENTO DE LA TRANSLUCENCIA NUCAL 
FETAL EN FETOS SIN ANEUPLOIDÍAS

Si durante el primer trimestre del embarazo, está 
aumentado el grosor de la TN fetal, aumenta el riesgo 
de aborto y muerte perinatal, junto con el aumento del 
riesgo de anomalías congénitas importantes (incluidas 
CC), incluso si no existen cromosomopatías fetales (5, 
46 - 49).

Malformaciones congénitas

Durante el primer trimestre del embarazo, el aumento 
del grosor de la TN fetal está fuertemente asociado con 
anomalías estructurales fetales y, al igual que con las 
aneuploidías, la frecuencia de anomalías congénitas 
importantes aumenta en relación directa con el aumento 
de la TN (5, 13, 15, 50). La frecuencia de anomalías 
congénitas mayores por debajo del percentil 95 es de 
1,6 %, mientras que en el percentil 95-99 es de 2,5 %. 
Para valores de 3,5-4,4 mm es de 10 %, de 4,5-5,4 mm 
es de 18,5 %, para valores de 5,5-6,4 mm es de 24,2 %, 
y para valores superiores a 6,5 mm, es de 46,2 % (5).

Las CC son la más comúnmente asociadas al aumento 
del valor de la TN. Entre las 11-14 semanas de embarazo, 
aproximadamente 83 % de los fetos con cardiopatías 
detectadas por ecocardiografía, presentan aumento de 
la TN (51). Sin embargo, existen algunos informes de 
aumento de la TN en fetos sin cromosomopatías. En 
estos casos la incidencia de cardiopatías mayores es 
de 3 % - 5 %, lo cual es significativamente superior a 
la población general (5, 52 - 54). 

Otro hallazgo importante es que la incidencia de CC 
aumenta a medida que aumenta el grosor de la TN (29, 
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53, 55, 56). La frecuencia de anomalías de acuerdo a 
los valores de TN fetal menor del percentil 95 fue de 
1,6 %; 3 % en el percentil 95-99; 7 % entre 3,5-4,4 
mm; 18,5 % entre 4,5-5,4 mm; 20 % entre 5,5-6,4 mm 
y 30 % por encima de 6,5 mm (5). Cuando el valor de 
la TN supera los 3 mm, la prevalencia de CC puede 
superar 10 % (29).

Varias investigaciones han evaluado el papel de la 
TN fetal como única prueba de predicción de CC. Un 
análisis demostró que la tasa de predicción, fue solo 
del 31 % - 37 % (57). Estos resultados demuestran 
que, debido a su baja sensibilidad, el aumento de 
los valores de TN no es útil para la predicción (58). 
Además, tampoco tiene la capacidad de predecir CC 
específicas (59). Por otro lado, cuando el aumento del 
valor de la TN está asociado a pérdida o inversión de la 
onda A en la ecografía doppler venosa, el riesgo de CC 
aumenta aún más (60, 61). Por tanto, en estos fetos, la 
suma de la evaluación doppler venosa, puede mejorar 
la precisión de la predicción de CC (62).

En los fetos con aumento de la TN, además de las CC, 
existe otra amplia variedad de anomalías estructurales 
que pueden diagnosticarse. Las malformaciones 
más importantes incluyen hernia diafragmática, 
exoftalmos, anomalía del tallo corporal y megavejiga 
(5, 29, 63).

Alteraciones del desarrollo infantil

No existen suficientes estudios de seguimiento a 
largo plazo de niños con TN anormal durante el 
primer trimestre, sin malformaciones estructurales 
ni cromosomopatías. Investigaciones que utilizaron 
cuestionarios o pruebas clínicas informaron que la 
incidencia de alteraciones del desarrollo, fue menor 
del 3 % (5). Sin embargo, comparado con el grupo 
de control, el número de sujetos en estos estudios, 
fue muy pequeño. Los resultados de otro estudio 
prospectivo en el que la TN fetal estaba por encima 

del percentil 99, no indicaron diferencias significativas 
en la frecuencia de alteraciones del desarrollo hasta 2 
años después del nacimiento (64).

Muerte fetal intrauterina

El aumento de la TN en fetos normales sin 
cromosomopatías está asociado con aumento en 
el riesgo de muerte fetal intrauterina y este riesgo 
aumenta en forma directamente proporcional al 
aumento del grosor. Para los fetos en el percentil 99, la 
tasa de mortalidad es cercana a 1,3 %, la cual es similar 
a la de los fetos normales con valores por debajo del 
percentil 95 (65, 66). Un estudio con fetos normales 
con valores de TN superior a 3,5 mm demostró que 
la tasa de abortos o mortinatos fue de 5,1 %. El 88 % 
de los eventos ocurrieron antes de las 20 semanas 
gestación. Aquellos fetos que superaron las 20 
semanas y no presentaron alteraciones estructurales, 
presentaron una tasa de muerte perinatal de 2,2 % 
(66). No obstante, en los fetos con aumento de la TN 
que sobrevivieron, si estaba acompañada de anomalías 
estructurales, presentaron una resultante perinatal 
peor. Los casos de muerte perinatal y discapacidad 
que necesitaron tratamiento médico o quirúrgico, 
alcanzaron 18 % (65). Por tanto, incluso en ausencia 
de cromosomopatías, si la TN fetal está aumentada, 
es necesario confirmar la presencia de anomalías 
estructurales mediante evaluaciones ecográficas 
específicas durante el embarazo. Asimismo, si 
existe evidencia de aumento del grosor de la TN, es 
particularmente importante establecer el riesgo de 
aborto espontáneo y muerte perinatal.

TRANSLUCENCIA NUCAL EN EMBARAZOS 
MÚLTIPLES

La TN es útil como prueba de detección de anomalías 
fetales, incluso en los embarazos múltiples (EM). 
Durante el primer trimestre, en embarazos gemelares 
(EG), el uso de la medición sola o junto a pruebas de 
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detección compleja, con una tasa de falsos positivos 
de 5 % - 7 %, puede diagnosticar 75 % - 88 % de los 
fetos con SdD (67 - 69). No obstante, comparado 
con el embarazo simple, el cribado de aneuploidías 
en EM necesita mayor atención debido a que el 
grosor de la TN de cada gemelo, frecuentemente no 
coincide. Existen métodos para calcular el riesgo 
individual para cada feto (estimación del riesgo 
específico del feto) y estimación del riesgo específico 
del embarazo (combinando los riesgos de ambos 
fetos). Sin embargo, en las pacientes con EM, dado 
que no existen diferencias en las concentraciones de 
marcadores bioquímicos, cuando se realiza una prueba 
de detección compleja, es imposible calcular el riesgo 
para cada feto. Esto significa que es imposible calcular 
el riesgo de cada feto en forma particular, pero si se 
calcula el riesgo del EG en sí, lo que se ha denominado 
“pseudorriesgo” (70). 

En EM, la corionicidad es un factor importante para 
la determinación del riesgo de aneuploidías (71). En 
embarazos monocigóticos, el riesgo de SdD es el 
mismo para ambos fetos, mientras que, en gemelos 
dicigóticos, el riesgo es independiente entre ellos. 
En vista a lo anterior expuesto, uno de los gemelos 
heterocigotos puede ser diagnosticado con SdD y el 
otro gemelo puede carecer de la condición (70-72).

En gemelos monocoriónicos (GMC), aunque 
presenten valores similares de translucencia fetal, el 
riesgo de aneuploidía puede ser diferente. Un estudio 
que comparó el grosor de la TN entre GMC, demostró 
que la tasa de sensibilidad para la detección de SdD 
fue de 5,1 % para el valor mayor; 45,9 % para el valor 
menor y 4,2 % para el valor promedio (73). Estos 
resultados sugieren que, para el diagnóstico de SdD, el 
valor promedio de ambos gemelos es más efectivo. Por 
tanto, en GMC, el riesgo debe calcularse utilizando el 
promedio de los valores de MoM de la TN de ambos 
fetos (74). Por otra parte, existe evidencia que, los 
GMC, comparados con los gemelos bicoriónicos 
(GBC) o fetos de embarazos simples, tienen mayor 

riesgo de presentar valores de TN iguales o superiores 
al percentil 95 (69). Algunos investigadores sugieren 
que esto puede ser un signo temprano del síndrome de 
transfusión feto-feto (75). Por lo tanto, en los GMC, 
comparados con los fetos de embarazos simples, la 
tasa de falsos positivos del grosor de la TN, es más 
alta (71).

En los GBC, el riesgo de aneuploidía de los fetos es 
diferente y las mediciones de TN no siempre están 
asociadas con el riesgo global. Para estos casos, debe 
realizarse la medición de la TN de cada gemelo, de 
acuerdo con la LCC de forma individual, el riesgo 
debe ser analizado por separado; y luego, establecer 
una conclusión final. En la práctica clínica cotidiana, 
rara vez se realiza solo la evaluación de uno de los 
fetos. Por tanto, es deseable y fundamental calcular el 
riesgo individual para cada uno de los fetos (70, 74).

En los EM, las concentraciones de PAPP-A y 
β-hCG, comparadas con los embarazos simples, son 
aproximadamente 1,86 - 2,10 veces más altas. Además, 
no existen diferencias entre los tipos de corionicidad 
(69). En los EG, las mediciones de PAPP-A para 
poder establecer el riesgo, deben ajustarse; restando 
el aumento del valor asociado (70, 74). En los GBC, 
debido a que el riesgo de aneuploidía entre los fetos 
es diferente, el cálculo del riesgo es más complejo; 
pero la concentración de marcadores bioquímicos es la 
misma para ambos. En particular, en caso que uno de 
los fetos tenga alguna cromosomopatía, cuando el otro 
feto es normal; los cambios en las concentraciones 
de PAPP-A y β-hCG libre, pueden afectar las 
conclusiones. Para estos casos es deseable calcular el 
riesgo del embarazo, en lugar del riesgo de cada feto 
en forma individual (70, 71, 74).

En embarazos de tres o más fetos incluso, existen 
informes de mediciones de la TN fetal, y no existen 
diferencias con la técnica de medición utilizada en 
embarazos simples (76, 77). Sin embargo, en este tipo 
de casos, aún no existen conclusiones definitivas.
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MANEJO DE LOS CASOS CON AUMENTO DE 
LA TRANSLUCENCIA NUCAL FETAL

El manejo de los fetos con aumento de la TN durante 
el primer trimestre del embarazo, se muestra en la 
Figura 5 (4, 5). Para aquellos casos en los cuales la TN 
es inferior al percentil 95 (normal), la probabilidad de 
malformaciones congénitas mayores es de alrededor 
del 3 %. Si el valor del grosor está entre los percentiles 
95-99, varios factores como edad de la embarazada, 
hallazgos ecográficos y concentración sérica de 
PAPP-A y β-hCG libre, pueden ser útiles para establecer 
el diagnóstico de aneuploidías. En estos casos, la 
posibilidad de obtener un feto sin cromosomopatías, 
es de alrededor del 7 %. Si el valor supera el percentil 
99, o los 3,5 mm, la posibilidad de cromosomopatías 
es elevada, por lo que es necesario realizar pruebas 
invasivas para estudio del genotipo fetal.

Durante el primer trimestre del embarazo, por medio 
de la evaluación ecográfica precisa, es posible 
diagnosticar varias anomalías estructurales fetales 
importantes. La evaluación ecográfica seriada puede 
ser de ayuda en aquellos casos en que las pruebas de 
detección no suministren información suficiente y el 
estudio genético del feto sea normal. En la mayoría de 
los fetos, el aumento en los valores de TN, desaparece 
espontáneamente después de las 14 semanas de 
embarazo; pero en algunos casos puede persistir como 
aumento de volumen de la zona de la nuca o presencia 
de un saco linfático. 

Si no existen anomalías estructurales y la TN 
desaparece, la posibilidad de malformaciones mayores 
está por debajo del 5 % y el seguimiento ecográfico 
debe realizarse nuevamente a las 20-22 semanas de 
embarazo. El objetivo de esta evaluación es detectar 
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posibles anomalías que no fueron detectadas en la 
evaluación del primer trimestre y, en particular, para 
establecer la presencia de CC fetales.

Si a las 14-16 semanas de embarazo, se observa 
aumento de la TN, existe evidencia de hidropesía fetal 
o presencia de saco linfático, es necesario considerar 
la posibilidad de infección congénita o enfermedad 
cromosómica fetal. En estos casos es necesario realizar 
pruebas para establecer la posibilidad de infección por 
toxoplasma, rubéola, citomegalovirus, herpes virus y 
parvovirus B19. Además, para evaluar la evolución del 
grosor de la zona de la nuca fetal, es necesario realizar 
evaluaciones ecográficas cada 4 semanas. 

Si el aumento del grosor del TN fetal aparece sin 
causa específica, incluso entre las 20-22 semanas de 
gestación, es necesario considerar la probabilidad 
de hidropesía fetal o aneuploidías; que representan 
aproximadamente el 10 % de los casos de aumento de 
volumen de la región de la nuca (48).

CONCLUSIONES

Durante el primer trimestre del embarazo:

• El aumento de la TN fetal tiene fuerte asociación 
con cromosomopatías y anomalías estructurales 
fetales, incluido el SdD. 

• La combinación con otras pruebas como PAPP-A y 
β-hCG libre, puede mejorar la precisión diagnóstica. 

• Es posible realizar una detección más precisa de 
estas alteraciones añadiendo hallazgos adicionales 
como presencia de alteraciones de los huesos 
nasales, formas anormales de onda de flujo 
sanguíneo doppler venosas e insuficiencia de la 
válvula tricúspide. 

• Los fetos con aumento de grosor de la TN y sin 
cromosomopatías, tienen peor resultante perinatal. 

Durante el segundo trimestre del embarazo:

• Los fetos diagnosticados con aumento de la TN 
durante el primer trimestre deben ser monitorizados 
regularmente con evaluaciones ecográficas 
específicas.

Sin conflictos de interés.
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