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RESUMEN

Objetivo: Describir los hallazgos ecogrdficos detectados en los fetosy su relacion con el cariotipo anormal

obtenido en las amniocentesis genéticas realizadas en el segundo trimestre.

Métodos: Se revisarontodos los informes de los estudios ecogrdficos realizados previamente a laamniocentesis

de los fetos que resultaron con cromosomopatias durante el aiio 2006.

Ambiente: Centro Nacional de Genética Humana y Experimental. Universidad Central de Venezuela.

Caracas

Resultados: En 1786 amniocentesis, se obtuvieron 32 fetos (1,79 %) con cromosomopatias, siendo la
trisomia 21 la mds frecuente (47 %). De todos los casos con alteraciones cromosomicas 15 fetos (46,9 %)
tuvieron uno o mds marcadores ecogrdficos. Los hallazgos ecogrdficos encontrados en el grupo general
fueron: pliegue nucal engrosado en 40 %, higroma quistico en 19,5 %, ectasia pielocalicial en 12,5 %,
e intestino hiperecogénico, ausencia de hueso nasal, foco ecogénico intracardiaco y pie equino varo,
cada uno enun 7 %. Un 53 % de los fetos con trisomia 21 presentaron algun tipo de hallazgo ecogrdfico
anormal, asi mismo un 67 % de los fetos con trisomia 18y 100 % de los fetos que tenian monosomia X,

trisomia 22y triploidia

Conclusion: El ultrasonido juega un papel muy importante en el diagndstico prenatal. El diagndstico
apropiado de las anomalias estructurales 'y hallazgos menores, incrementa la sospecha de alguna alteracion
cromosomica 'y puede sugerir la realizacion de procedimientos invasivos de diagndstico prenatal.
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SUMMARY

Objective: To describe the abnormalities detected by detailed second trimester ultrasonography among

the fetuses with abnormal karyotype after amniocentesis.

Methods: Ultrasound studies belonging to fetuses with diagnosed chromosomal anomalies in 2006 were

reviewed.

Setting: Centro Nacional de Genética Humana y Experimental. Universidad Central de Venezuela.

Caracas

Results: A total of 1,786 patients underwent amniocentesis with a result of 32 (1.79 %) fetuses detected
with an abnormal karyotype, trisomy 21 (47 %). Out of all cases with chromosomal anormalies 15 fetuses
(46.9 %) had one or more sonographic markers. Ultrasound markerswere: increased nucal fold40 % , cystic
hygroma (19.5 %) , pyelectasis 12.5 %, and echogenic bowel, absent nasal bone, echogenic intracardiac
foci and club foot (7 %) each one. A 53 % of fetuses with trisomy 21 had some adnormal sonographic
marker, as well as 67 % of trisomy 18 and 100 % of fetuses with X0, trisomy 22 and triploidy.

Conclusions: The second trimester ultrasound plays an important role in prenatal diagnosis. The appropriate
detection of structural anomalies and sonographic markers increase the diagnosis of aneuploidies and can

suggest the necessity to practice an invasive study
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INTRODUCCION

El uso del ultrasonido es de gran utilidad para o del estado de la salud del medio intrauterino.
evaluarel bienestarfetal y absolutamente necesariopara Desde la década del 90 se vienen reportando series
demostrar o descartar cualquier alteracion anatémica significativas con algunos hallazgos o marcadores
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que nos pueden orientar en la identificacion de fetos
que cursen con cromosomopatias. Estas anomalias
pueden incluir defectos mayores o estructurales asi
como también defectos no estructurales que son los
llamados marcadores ecogréficos (de la traduccion
literaria del inglés mark), que en nuestro trabajo se
llamaran hallazgos ecograficos. Los mas comunes
observados en las ecografias del segundo trimestre,
son el engrosamiento del pliegue nucal descrito como
uno de los primeros por Benacerraf (1), el intestino
hiperecogénico, el acortamiento de los huesos largos
(principalmente himeroy fémur),la pielectasiarenal,
los focos ecogénicos intracardiacos y los quistes del
plexo coroides (2). Muchos de estos hallazgos, sin
embargo, pueden conseguirse de manera aislada en
fetos euploides, y aparecer s6lo de manera temporal,
por tanto la interpretacién de los mismos debe ser
cuidadosa.

El objetivo de este trabajo fue identificar los
hallazgos ecograficos en el segundo trimestre en los
fetos con cariotipos anormales previo a larealizacion
de la amniocentesis.

METODOS

El Centro Nacional de Genética Humana y
Experimental de la Universidad Central de Venezuela
es un centro de referencia nacional donde se
realizan principalmente estudios cromosémicos en
liquido amnidtico. Previo a la amniocentesis se
realizaron estudios ecogréficos para calcular la edad
de gestacion, la localizacién placentaria y ademads
hacer una evaluacion detallada de la anatomia fetal,
con énfasis en la busqueda de hallazgos ecogréficos
que pudieran estar asociados a cromosomopatias. El
equipo utilizado fue un Logic alfa 200 de General
Electric con transductor convex de 3,5 Mhz.

Las amniocentesis se realizaron por via trans-
abdominal entre las 14 y 20 semanas de gestacién
con agujade puncién lumbarde 3,5’y 22 G, segtn la
técnica de manos libres (3). Se tomaron un promedio
de 16 mL de liquido amnidtico, los cuales fueron
procesados para cultivo citogenético en tubos cerrados
y gaseados con CO,, obteniendo un cariotipo en 15
a 21 dias.

Se describen los hallazgos ecogréficos anormales
encontrados en los 1 786 ultrasonidos realizados en
los fetos que iban a ser sometidos a amniocentesis en
el afio 2006 y se relacionaron con los resultados con
alteraciones cromosémicas. Se presentan aquellos
fetos con alteraciones cromosémicas que presentaron
hallazgos ecograficos positivos y cudles fueron cada
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uno de los mismos, presentando una estadistica de
frecuencia.

RESULTADOS

Delas 1 786 amniocentesis genéticas y evaluacio-
nes ecograficas realizadas, se obtuvieron 32 fetos
(1,79 %) que presentaron anomalias cromosémicas.
La edad promedio de las pacientes fue de 34,6 afios.
Laedad de gestacion promedio a la cual se les realiz6
la amniocentesis fue de 17 semanas + 3 dias. De los
fetos con alteraciones del cariotipo fetal se encontraron
15 con trisomia 21 (T21) (47 %), 3 con trisomia 18
(T18 ) (94 %), 2 con trisomia 22 (T22) (6,2 %),
2 monosomias 45X0O (6,2 %), 1 triploidia (3,1 %)
y 9 (28,1 %) con otras alteraciones cromosdmicas
entre los que se encuentran 1 mosaicismo, 1 XXX,
1 XYY, 1 XXY y 3 traslocaciones balanceadas.
De los 32 fetos con alteraciones en el cariotipo,
15 (46,9 %) presentaron uno o mds hallazgos
ecograficos de los descritos en la literatura como
asociados a cromosomopatias. Un total de 17 fetos
(53,1 %) no presentaron hallazgos ecograficos de
sospecha conformado principalmente por 9 fetos
que presentaron otras alteraciones cromosomicas
(traslocaciones balanceadas, alteraciones sexuales
diferentes al X0 y el mosaico cromosémico) que por
lo general no presentan alteraciones en la expresion
fenotipica,porlo que no se podrian detectar hallazgos
ecograficos en estos fetos.

Los hallazgos ecograficos encontrados en el
grupo general fueron: pliegue nucal engrosado
en 40 % (Figura 1), higroma quistico en 19,5 %,
ectasia pielocalicial en 12,5 % (Figura 2), e intestino
hiperecogénico, ausencia de hueso nasal, foco
ecogénico intracardiaco y pie equino varo, cada
uno en un 7 %. Ademads se encontraron multiples
malformaciones mayores como hernia diafragmatica
en el dnico caso de triploidia.

Si desglosamos segin el tipo de anomalia
cromosémica, tenemos que un 53 % de los fetos con
T21 presentaron algun tipo de hallazgo ecografico
anormal, asi mismo un 67 % de los fetos con T18 y
100 % de los fetos que tenian monosomia X, T 22y
triploidia (Figura 3).

Loshallazgos encontrados en fetoscon T 21, fueron
en orden de frecuencia: pliegue nucal engrosado
en 5 casos (68 %), ectasia pielocalicial en 2 casos
(25 %) y 1 caso cada uno de huesos cortos, intestino
hiperecogénico,foco ecogénico intracardiacoy hueso
nasal ausente representando 12,5 % para cada uno
(Figura 4)
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Figura 1. A: pliegue de nuca normal; B: pliegue
aumentado.

Figura 2. Ectasia pielocalicial fetal bilateral-
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Figura 3. Hallazgos ecogrificos de acuerdo a cromo-
somopatia.
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Figura 4. Hallazgos ecograficos encontrados en fetos con
T 21. PN: pliegue nucal. PC: pielocalicial. Intes ecog:
intestino ecogénico. FEI: foco ecogénico intracardiaco.
HN: hueso nasal

En los fetos con trisomia 18 los hallazgos
encontrados fueron: pie equino varo, polihidramnios,
huesos largos cortos e higroma quistico

DISCUSION

En todo control prenatal se debe realizar un
ecosonograma para evaluar detalladamente la
anatomia fetal y buscar defectos mayores o menores
asi como hallazgos ecograficos de sospecha para de
esta forma poner en evidencia los fetos que puedan
cursar con alguna cromosomopatia y ofrecerles a
estas pacientes un procedimiento invasivo prenatal
para hacer el diagndstico definitivo.
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En nuestro estudio observamos que el 46,9 % de
los fetos con alteraciones cromosémicas presentaron
algin hallazgo ecografico de sospecha. Sianalizamos
detalladamente todos los casos con alteraciones
cromosémicas nos damos cuenta que existe un
ndmero significativo de casos (9 de 32 ) el 28,12 %,
correspondiendo a patologias que por regla general
no presentan afectaciéon importante del fenotipo
fetal y por ende pudieran no presentar alteraciones
evaluables en el ultrasonido prenatal. Entonces en
el grupo con cromosomopatia tipo T 21, T 18, T 22,
X0 y triploidia (23 casos) que si pudieran observarse
alteraciones ecograficas, 17 fetos (65,2 %) tuvieron
uno o mas hallazgos anormales a la ecografia.

Estadescrito que cuanto més hallazgos ecograficos
anormales se detecten en el estudio, existe mas
probabilidad de conseguir un problema cromosémico
en el feto (4). Del total de fetos con T 21 en nuestro
estudio, un 53 % present6 algin hallazgo ecografico,
aproximandonos con lo descrito por Papp y col. (5)
quienes encontraron anomalias en la ecografia en
64 % de los fetos con T 21 en su serie de 22 150
estudios citogenéticos. Nyberg y col. (6,7) por su
parte, detectaron un 69 % de los casos de T 21 cuando
combinaron las anomalias ultrasonograficas mayores
con los hallazgos de aneuploidia. Los hallazgos
ecograficos de aneuploidia més frecuentemente
encontrados por este autor fueron en orden de
frecuencia: pliegue nucal engrosado, fémur corto,
focoecogénico intracardiaco,himero corto, intestino
ecogénico, y pielectasia. Estos hallazgos fueron
semejantes alos encontrados por nosotros en los fetos
con T 21, donde el engrosamiento del pliegue nucal,
fue el mas frecuente en el 68 % de los casos. El mismo
estd descrito como uno de los hallazgos més sensibles
e importantes de T 21 en el segundo trimestre. De
hecho en el “score” descrito por Benacerraf y col.
(1,8), al pliegue nucal se le aplica una importancia
igual que a las anomalias estructurales o defectos
mayores.

En lo que respecta a la trisomia 18, en nuestro
estudio en la ecografia se detecté algin hallazgo
en el 67 % de los casos, no se describen quistes de
plexos coroides, esto probablemente debido a que
el nimero de casos es reducido, sin embargo, si se
describieron anomalias de los miembros inferiores
y de huesos largos acortados y polihidramnios, tal
como esta reportado por autores como Brumfield y
col. (9) quienes detectaron hallazgos en el 70 % de
los fetos con trisomia 18, de los cuales el mas comun
fue el quiste de plexo coroides y Shields (10) detectd
al menos una anomalia en el 86 % de los fetos con
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T18, describiendo en promedio 3 anomalias por
feto. Brum (11) por su parte describe un porcentaje
de deteccién de 90 % y Nyberg (12) de 80 % para
esta trisomia.

Por ultimo, la deteccién de algin hallazgo
ecografico en el 100 % de los casos de monosomia
X en nuestro estudio estd probablemente en relacion
también al escaso numero de casos descritos, otros
autores describen hallazgos enlaecografiaenun 68 %.
Sin embargo, los hallazgos ecograficos encontrados
por nosotros en ambos casos, coinciden con los més
frecuentemente descritos por otros autores como Papp
(13) y Bronshtein (14) como son el higroma quistico
y los huesos largos cortos.

En conclusién podemos decir que el ultrasonido del
segundo trimestre (II T) juega un papel importante en
el diagnéstico prenatal de las anomalias estructurales
y en la bisqueda de hallazgos menores detectados
con relativa facilidad en esta ecografia del II T para
la sospecha de cromosomopatias y ofrecer estudios
invasivos de diagndstico prenatal a estas pacientes.
Consideramos que se debe ofrecer la amniocentesis
o cordocentesis a estas pacientes cuando se observen
alteraciones o hallazgos de sospecha, sobre todo
cuando se presentan asociados y en nimero mayor
de 2 marcadores en el ultrasonido.
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