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Abreviaturas utilizadas

DC: Defecto/s congénito/s. NICE: Natjonal Institute for Health and Clinical
Excellence.

OMS: Organizacién Mundial de Salud.
NHS: National Health Service.

EUROCAT: European Surveillance of

Congenital Anomalies. RCOG: Royal College of Obstetricians and
Gynaecologist.

ICBDSR: International Clearinghouse for

Birth Defects Surveillance and Research. ACOG: American College of Obstetricians and
Gynaecologist.

ECEMC: Estudio Colaborativo Espafiol de

Malformaciones Congénitas. SEGO: Sociedad Espafiola de Ginecologia y
Obstetricia.

REDCB: Registro de Defectos Congénitos

de la Ciudad de Barcelona. LCC: Longitud Céfalo-Caudal.

ADN: Acido desoxirribonucleico. AETSAC: Agencia de evaluaciéon de Tecnologias

Sanitarias de Catalua.
CIA: Comunicacién interauricular.

SNC: Sistema nervioso central.
CIV: Comunicacién interventricular.

IT: Translucencia Intracraneal.
AFP: Alfa-Fetoproteina.

DTN: Defectos del tubo neural.
hCG: Gonadotropina coriénica humana.

RNV: Recién nacidos vivos.
uE;: Estriol no conjugado.

RNM: Recién nacidos muertos.
PAPP-A: Proteina plasmatica A.

IVE: Interrupcién voluntaria del embarazo.
SURUSS: Serum, Urine and Ultrasound
Screening Study. DBP: Diametro biparietal.

FASTER: First and Second Trimester CC: Circunferencia cefilica.
Evaluation of Risk.

CA: Circunferencia abdominal.
TN: Translucencia nucal.

LF: Longitud femoral.
TFP: Tasa falso positive.

IMC: Indice de masa corporal.
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1 Introduccion

Desde la década pasada el diagnéstico prenatal se estd trasladando sigilosamente desde el segundo
al primer trimestre de la gestacién. La evaluacién ecogrifica fetal es un elemento de vital importancia

en el cribado y deteccion de malformaciones estructurales fetales, asi como de cromosomopatias.

La prevalencia en la poblacién gestante de tener un feto afecto, y por tanto un recién nacido
que presente algtn tipo de defecto congénito al nacimiento es de un 2-4% (; de estos el 60% se
deben a malformaciones estructurales y el 12-15 % se deben a cromosomopatias 2.

Uno de los cambios mds importantes que se ha producido en las dltimas décadas en los paises
denominados industrializados es la disminucién de la natalidad, tal y como ha pasado en nuestro pais,
especialmente en las familias aut6ctonas. A partir de estos cambios surge una necesidad sentida y expresada
que los hijos nazcan tan sanos como sea posible. Este deseo, al pasar del ambito personal al comunitario, se

convierte en un derecho y, como tal, se recoge y se expresa en las leyes que se ocupan de los ciudadanos.

Actualmente el cribado combinado de primer trimestre para deteccién de cromosomopatias
congénitas aporta tasas satisfactorias de sensibilidad y especifidad para la aplicacién universal en toda la
poblacién gestante (tasas de sensibilidad del 85% para una tasa de falsos positivos del 4,3% ®¥). Sin
embargo, el gold estindar actual para la deteccién de malformaciones estructurales es la ecografia
morfoldgica, que se sitia ain hoy en el segundo trimestre de la gestacion, a las 18-22 semanas. Las
diferentes sociedades cientificas y las guias de practicas médicas la recomiendan como método de cribado,
y refieren una capacidad diagndstica minima de esta exploraciéon del 60% para las malformaciones
estructurales . Esta evaluacién ecogrfica en la actualidad est4 estandarizada, se conocen las estructuras
fetales que se deben evaluar, el tiempo medio que se debe invertir y la formacién que debe de poseer el
explorador. Ademas se recomienda su realizacién entre las semanas 18 y 22 de gestacion; ya que es en esta
fecha cuando se pueden identificar de forma correcta las estructuras fetales a valorar ¢,

Elideal en diagnoéstico prenatal seria agrupar el cribado combinado de cromosomopatias con
la ecografia morfoldgica en primer trimestre. La ecografia morfolégica en primer trimestre estd
en auge en los dltimos anos. Diferentes autores han evaluado las ventajas y dificultades en su
ejecucién a lo largo de los anos. Gracias a ello y a los avances tecnoldgicos, la ecografia en primer
trimestre no sélo evalta el lugar de implantacién de la gestacién, el nimero de fetos, su vitalidad

y los anejos, sino que evalta aspectos fetales como la translucencia nucal.

En este desarrollo de la ecografia del primer trimestre y gracias a los avances tecnolégicos de

los ecografos muchos autores se hacen la pregunta:

¢Podriamos realizar una evaluacién morfoldgica fetal en el primer trimestre de gestacién
con la finalidad de identificar las malformaciones fetales lo antes posible y minimizar asi las

repercusiones fetales y maternas, en términos de morbimortalidad y en el aspecto psicolégico?
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2 Revision critica del problema

2.1 Defectos congénitos

2.1.1 Definicion de defectos congénitos

La OMS define los Defectos Congénitos (DC) como: “toda anomalia del desarrollo
morfolégico, estructural, funcional o molecular, presente al nacer (aunque pueda manifestarse mas
tarde), externa o interna, familiar o esporadica, hereditaria o no, tnica o multiple 1% 11",

Dada la amplitud del concepto y confusién en su clasificacién y terminologia, debido al uso
indistinto de términos como alteracién, deformidad, malformacién o anomalia, Smith, en 1.979,
propuso un nuevo sistema de nomenclatura y clasificacién que desde entonces ha sido aceptado
universalmente (1?);

e La malformacién es una alteracion intrinseca (del primordio del 6rgano) del tejido

afectado y existen tres variantes:

1.  Aislada: La malformacién estructural se manifiesta en un solo sitio.

2. Complejo malformativo: Dos o mds malformaciones vecinas que proceden del
mismo origen embrionario.

3.  Sindrome polimalformativo: Malformaciones en d4reas distintas que no se
relacionan embriol6égicamente entre si.

e Ladeformacion es una alteracion de la forma o posicidon de un 6rgano o regién anatémica
causada por una fuerza extrinseca, donde el primordio del érgano es normal (no tiene
origen embrionario).

e La disrupcién es la falta de continuidad anatémica en uno o varios tejidos,
independientemente de la causa que lo origine. Un ejemplo de este tipo es la amputacién
digital asociada con el sindrome de banda amnidtica.

Aunque existen varios sistemas para clasificar las malformaciones congénitas, un método

facil y practico es dividirlas en malformaciones graves o mayores y leves o menores:

e Una malformacion grave o mayor es aquella que tiene importancia médica, quirdrgica o

cosmética, con un impacto en la morbilidad y en la mortalidad.
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e Una malformacion leve o menor es aquella que no tiene un impacto médico, quirdrgico o

cosmeético significativo y que no afecta a la esperanza de vida o a la forma de vida normal.

Las anomalias congénitas cumplen todos los requisitos para ser patologias susceptibles de
cribado );

e Causan morbilidad y/o mortalidad significativa.

e Esrelativamente frecuente en la poblacién.

e El método de cribado es vilido, aceptable para la poblacién, de ficil acceso, aplicacién
simple y coste proporcional al beneficio obtenido.

e El método de cribado es aceptable en términos de sensibilidad y especificidad.

e Existen posibilidades diagndsticas y terapéuticas una vez que el cribado es positivo.
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2.1.2 Epidemiologia de los defectos congénitos. Importancia de la
deteccion precoz

La mortalidad perinatal es la suma de las muertes fetales y las neonatales precoces (comprende

ala tasa de neonatos que fallecen antes de la primera semana de vida).

La tasa o indice de mortalidad perinatal es el resultado de dividir el nimero de muertes

perinatales por el total de nacidos, multiplicando posteriormente por mil.

La tasa o indice de mortalidad perinatal ampliada es similar a la tasa de mortalidad perinatal
pero en este caso hay que afiadir las muertes neonatales tardias (tasa de neonatos que fallecen entre
el dia 8° de vida y el dia 28).

La mortalidad perinatal es un indicador de impacto importante que refleja directamente la
atencion prenatal intraparto y neonatal y por tanto sirve como marcador de calidad de los servicios
de salud materno-infantil.

Los defectos congénitos constituyen un importante problema de salud publica. Son la
primera causa de mortalidad y morbilidad infantil en paises desarrollados, constituyendo el 20%
de las muertes que ocurren en el primer afo tras el nacimiento. En conjunto, afectan a un nimero
importante de recién nacidos, con una prevalencia entre el 2% y el 4%, porcentaje que asciende
hasta el 7% al primer aio de vida (%,

El sistema de registro de malformaciones congénitas, EUROCAT, aporta una prevalencia
del 2,3% para malformaciones mayores y del 2,01% para malformaciones mayores excluyendo los
sindromes cromosémicos !4,

En Espaiia se ha reducido la tasa de defectos congénitos de un 2,2 % en la década de los 80 a
un 1,1%, en la actualidad. Este descenso se debe al diagndstico prenatal; en concreto a la
instauraciéon de cribado prenatal de malformaciones (Ecografia de 20 semanas) y al cribado de

cromosomopatias (15).

Segun datos de la OMS 19);

e Cerca de un tercio de las muertes infantiles se deben a anomalias congénitas.

e Las anomalias congénitas afectan a uno de cada 33 lactantes y causan 3,2 millones de

discapacidades al afo.

e (Cada afno 270.000 recién nacidos fallecen durante los primeros 28 dias de vida debido a
anomalias congénitas.

e Las anomalias congénitas pueden ocasionar discapacidades crénicas con gran impacto en

los afectados, sus familias, los sistemas de salud y la sociedad.
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Por tanto, no sélo son causa de mortalidad perinatal, sino que generan una patologia grave
asociada, tanto en los recién nacidos que lo poseen como en sus padres y/o cuidadores. Generan
una morbilidad grave y un gran sufrimiento, ya que el retraso mental, la minusvalia fisica y la
dependencia del sistema sanitario acompafian frecuentemente a los nifos con malformaciones
graves que sobreviven. Dicha morbilidad acompafnante suma una especial cuantia tanto en gastos
tangibles como intangibles en el sistema sanitario.

Es importante contar con registros de malformaciones congénitas fiables, fomentar el
desarrollo de conocimientos especializados y la creacién de capacidades; asi como mejorar los
programas de diagndstico prenatal. Son necesarios programas de cribado universales, que llevados
a cabo en etapas tempranas de la gestacién aumenten la calidad de la asistencia a las gestantes.

A partir de la década de los 60, empiezan a crearse sistemas de registro para hacer una
vigilancia epidemioldgica de las diferentes anomalias congénitas. La creacién de estos registros nos
ayudan a comprender mejor los aspectos clinico-epidemioldgicos de los recién nacidos afectados y
a establecer pautas de prevencion e investigacién de estas patologias.

Existen varios registros de defectos congénitos, como el ICBDSR (International
Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research) 7 con cobertura mundial; el
EUROCAT (European Surveillance of Congenital Anomalies) '® en Europa; y el ECEMC

(15 en Espana. El Estudio

(Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas)
Colaborativo Espanol de Malformaciones Congénitas (ECEMC) es un programa continuo de
investigacion clinica y epidemiolégica sobre los nifios que nacen con defectos congénitos creado
en abril de 1976 y que tiene base hospitalaria. Desde esta fecha hasta 1979 se registraron
exclusivamente los datos referidos a los recién nacidos vivos, y es a partir de 1980 cuando empiezan
a recogerse datos sobre los recién nacidos muertos y, por tanto, se obtienen datos sobre el total de
recién nacidos. Dentro de Espania podemos definir otros registros que han ido apareciendo con
posterioridad al ECEMC, como son el REDCB (Registro de Defectos Congénitos de la Ciudad de

(

Barcelona) ) el registro de Malformaciones Congénitas del Pais Vasco y el registro de

Malformaciones Congénitas del Principado de Asturias.

El ICBDSR (17 es una Organizacién Internacional afiliada a la OMS, creada en 1974 en
Helsinki y cuyo objetivo principal es la investigacién y prevencién de los defectos congénitos. En
su publicacién en 2011 registra la prevalencia de cada uno de los diferentes defectos congénitos en
cada uno de los 30 paises que incluyen, entre ellos Espaiia, la cual le facilita dicha informacién a
través del ECEMC % Registra los datos desde 1980 hasta 2009. Incluye 97.725 recién nacidos;
mas del 20% de los nacidos en Espafia anualmente. Registra también la prevalencia del Sindrome

Down, la técnica invasiva mas usada y su prevalencia segtin la edad de la mujer ?”), Tabla 1
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Tabla 1. Prevalencia de los defectos congénitos en Espaiia hasta 2009 2,

1974-1979 1980-1984 1985-1989 1990-1994 1995-1999 2000-2004 2005-2009

Total births (LB+SB+TOP)x10,000 315,67 287,748 433,858 481,187 527,288 515,449
Anencephaly 4.44 3.16 1.04 0.64 0.15 0.27
Spina bifida 4.44 4.66 3.62 2.24 1.29 0.87
Encephalocele 1.14 0.63 0.97 0.29 0.19 0.17
Microcephaly 2.15 1.91 2.35 1.72 1.10 1.01
Holoprosencephaly 0.54 0.49 0.53 0.50 0.25 0.39
Hydrocephaly 2.47 2.88 2.86 251 1.74 2.06
Anophthalmos 0.79 0.38 0.25 0.21 0.09 0.21
Microphthalmos 2.03 1.74 1.77 1.35 0.91 1.05
Unspecified Anophthalmos/Microphthalmos 0.00 0.00 0.00 0.00 0.00 0.00
Anotia 0.00 0.03 0.16 0.15 0.09 0.06
Microtia 2.03 1.84 1.45 1.41 1.54 1.51
Unspecified AnotialMicrotia 0.00 0.00 0.00 0.00 0.00 0.00
Transposition of great vessels 0.70 0.90 1.36 1.45 1.29 0.87
Tetralogy of Fallot 0.19 0.42 1.11 1.14 0.95 0.74
Hypoplastic left heart syndrome 0.35 0.45 0.71 0.73 0.25 0.17
Coartaction of aorta 0.38 0.31 0.78 1.02 0.66 0.80
Choanal atresia, bilateral 0.13 0.35 0.28 0.21 0.15 0.23
Cleft palate without cleft lip 5.13 3.96 5.32 3.99 3.94 3.43
Cleft lip with or without cleft palate 5.89 5.14 5.90 4.49 3.74 3.12
Oesophageal atresialstenosis with or without fistula 2.31 1.60 2.35 1.60 1.97 1.63
Small intestine atresia/stenosis 0.60 0.42 0.55 0.37 0.63 0.54
Anorectal atresialstenosis 2.50 2.36 2.07 2.18 1.95 1.67
Undesoended testis (36 weeks of gestation or later) 1.81 2.50 2.67 291 2.39 2.10
Hypospadias 2.79 2.19 2.07 1.66 2.28 1.44
Epispadias 0.22 0.14 0.25 0.06 0.08 0.10
Indeterminate sex 1.01 0.94 0.88 0.60 0.55 0.49
Renal agenesis 0.60 0.94 0.65 0.50 0.06 0.10
Cystic kidney 1.17 1.46 1.73 1.79 1.40 1.63
Bladder exstrophy 0.22 0.42 0.21 0.27 0.21 0.17
Polydactyly, preaxial 2.38 2.50 3.43 2.58 1.84 2.37
Total Limb reduction defects (include unspecified) 7.41 6.32 7.05 5.84 4.67 4.25
Transverse 3.14 2.81 2.47 2.41 1.86 1.71
Preaxial 1.20 1.04 0.92 0.73 0.59 0.60
Postaxial 0.13 0.17 0.18 0.25 0.11 0.10
Intercalary 0.57 0.24 0.65 0.15 0.34 0.17
Mixed 1.17 0.87 1.24 1.10 0.89 0.91
Unspecified 1.20 1.18 1.59 1.21 0.68 0.49
Diaphragmatic hernia 2.76 2.12 2.24 1.54 0.63 1.13
Omphalocele 1.81 1.32 1.11 0.91 0.53 0.56
Gastroschisis 0.60 0.38 0.35 0.46 0.36 0.68
Unspecified Omphalocele/Gastroschisis 0.32 0.38 0.21 0.06 0.02 0.02
Prune belly sequence 0.57 0.52 0.55 0.31 0.15 0.23
Trisomy 13 0.38 0.45 0.46 0.52 0.34 0.23
Trisomy 18 0.89 0.97 1.08 0.69 0.64 0.66
Down syndrome, all ages (include age unknown) 14.41 15.22 12.70 10.85 7.97 7.10
<20 7.35 8.07 8.57 1.81 1.79 5.59
20-24 6.98 6.37 4.50 5.08 4.90 4.86
25-29 6.10 8.18 7.74 5.78 5.00 3.47
30-34 9.77 15.09 14.26 10.92 6.98 5.53
35-39 46.67 41.61 35.92 23.78 12.68 11.71
40-44 147.44 186.36 64.92 51.95 45.00 28.29
45+ 233.13 141.70 248.45 53191 42.64 89.80
unknown e e e e e e

LB: Live Births. SB: Stillbirths,, TOP: Number of terminations of pregnancy for birth defects.
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EUROCAT, es el registro de los defectos congénitos a nivel europeo creado en 1979 y que
abarca mas de 1,5 millones de nacimientos anuales, lo que supone mas de una cuarta parte de los
nacimientos anuales en Europa "), Actualmente engloba un total de 43 miembros en 21 paises
europeos (Anexo 1) y se estima un total de 386.693 casos de anomalias congénitas desde 1980
(incluidos los casos de recién nacidos vivos, recién nacidos muertos e interrupciones voluntarias
del embarazo tras el diagndstico prenatal). Es centro colaborador de la OMS para la vigilancia
epidemiolégica de los defectos congénitos. Europeos 2. En cuanto a la prevalencia global de las
anomalias congénitas, en la Tabla 2 podemos ver de forma desglosada algunos de los 96 defectos
que se incluyen en el registro EUROCAT desde 1980 a 2011?% en todos los miembros incluidos.
Los datos se dividen en dos grupos atendiendo a la presencia o no de afectacién cromosdémica y
segin el numero de recién nacidos vivos, muertes fetales o interrupciones voluntarias del
embarazo tras el diagnéstico prenatal. Se comprueba que las anomalias congénitas mas frecuentes,
con diferencia, son las cardiacas, con una prevalencia total de 72,28 casos por cada 10.000
gestaciones; excluyendo las cromosomopatias, las malformaciones cardiacas corresponden a 63,88
casos por cada 10.000 gestaciones. En segundo lugar, las malformaciones renales tienen una
prevalencia total de 30,08 casos por cada 10.000 gestaciones; excluyendo las cromosomopatias
confieren una prevalencia total de 28,46 casos por cada 10.000 gestaciones. Nada despreciables, en
cuanto a prevalencia son las malformaciones del sistema nervioso central; que representan a 23,41
casos por cada 10.000 gestaciones, excluyendo las cromosomopatias corresponden a 21,32 casos

por cada 10.000 gestaciones @4),

Tabla 2. Prevalencia (x10.000 gestaciones) de algunos de los defectos congénitos mds frecuentes
recogidos por EUROCAT desde 1.980 a 2.011 (%%,

Tabla 2 (parte 1de 3)
excluding chromosomal
TOPFA LB+FD+TOPFA LB+FD+TOPFA LB+FD+TOPFA LB+FD+TOPFA
LB(n) FD(n)

Anomaly (n) () %) (n) (%)

All Anomalies 322843 8479 55660 386982 235.31 333873 203.01
Nervous system 19187 2351 16965 38503 23.41 35069 21.32
Neural Tube Defects 5365 1275 10249 16889 10.27 16251 9.88
Anencephalus and similar 728 773 4856 6357 3.87 6229 3.79
Encephalocele 695 136 1138 1969 1.20 1890 1.15

Spina Bifida 3942 366 4255 8563 5.21 8132 4.94
Hydrocephalus 4812 581 3643 9036 5.49 8223 5.00
Microcephaly 3373 163 303 3839 2.47 3420 2.20
Arhinencephaly/holoprosencephaly 524 130 1260 1914 1.23 1224 0.78
Eye 7206 153 479 7838 4.77 6726 4.09
Anophthalmos/micropthalmos 1492 76 275 1843 1.12 1452 0.88
Anophthalmos 287 32 90 409 0.25 344 0.21
Congenital cataract 1793 6 29 1828 1.11 1692 1.03
Congenital glaucoma 445 5 4 454 0.28 435 0.26
Ear, face and neck 6274 304 1026 7604 4.62 6349 3.86
Anotia 422 9 43 474 0.29 443 0.27
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Tabla 2 (parte 2 de 3) .
excluding chromosomal
TOPFA LB+FD+TOPFA LB+FD+TOPFA LB+FD+TOPFA LB+FD+TOPFA
Anomaly LB(n) FD(n) o () (%) (n) (%)

Congenital heart defects 102045 2031 8724 112800 72.28 99693 63.88
Severe CHD § 16295 566 3524 20385 19.87 16953 16.52
Common arterial truncus 963 70 273 1306 0.85 1150 0.75
Transposition of great vessels 4256 57 376 4689 3.06 4567 2.98
Single ventricle 857 64 333 1254 0.80 1168 0.75
Ventricular septal defect 44426 674 2542 47642 30.53 42772 27.41
Atrial septal defect 29793 275 731 30799 19.74 27451 17.59
Atrioventricular septal defect 4292 219 1286 5797 3.71 2491 1.60
Tetralogy of Fallot 4122 101 448 4671 2.99 4076 2.61
Tricuspid atresia and stenosis 1039 40 228 1307 0.84 1236 0.79
Ebstein's anomaly 513 46 69 628 0.40 599 0.38
Pulmonary valve stenosis 5655 36 158 5849 3.75 5642 3.62
Pulmonary valve atresia 1126 27 245 1398 0.90 1305 0.84
Aortic valve atresia/stenosis § 1189 25 99 1313 1.28 1250 1.22
Hypoplastic left heart 2407 137 1406 3950 2.53 3628 2.32
Hypoplastic right heart § 275 23 157 455 0.44 426 0.42
Coarctation of aorta 5174 106 319 5599 3.59 5068 3.25
Total anomalous pulm venous return 765 5 49 819 0.52 784 0.50
PDA as only CHD in term infants

4517 0 0 4517 2.75 4147 2.52
(>=37 weeks)

Respiratory 7243 767 2265 10275 6.25 9169 5.58
Choanal atresia 1335 14 39 1388 0.84 1290 0.78
Cystic adenomatous malf of lung § 606 14 88 708 0.69 696 0.68

Oro-facial clefts 21718 528 1777 24023 14.61 22314 13.57
Cleft lip with or without palate 12862 349 1238 14449 8.93 13371 8.26
Cleft palate 8642 178 539 9359 5.78 8733 5.39

Digestive system 27839 1032 3551 32422 19.71 29354 17.85
Oesophageal atresia with or without

3412 123 275 3810 2.32 3478 2.11
tracheooesophageal fistula
Duodenal atresia or stenosis 1623 89 143 1855 1.21 1306 0.85
Atresia or stenosis of other parts of
small intestine 1128 19 42 1189 0.78 1157 0.76
Ano-rectal atresia and stenosis 3973 167 806 4946 3.05 4607 2.84
Hirschsprung's disease 1672 2 8 1682 1.02 1521 0.92
Atresia of bile ducts 453 5 14 472 0.29 453 0.28
Annular pancreas 262 3 25 290 0.18 205 0.12
Diaphragmatic hernia 3328 186 802 4316 2.77 3916 2.51

Abdominal wall defects 4957 563 3045 8565 5.21 7314 4.45
Gastroschisis 2738 166 556 3460 2.10 3393 2.06
Omphalocele 2037 364 2142 4543 2.76 3402 2.07

Urinary 41418 1289 6764 49471 30.08 46802 28.46
Bilateral renal agenesis including

840 264 1293 2397 1.48 2297 1.42
Potter syndrome
Renal dysplasia 3622 128 1142 4892 3.13 4636 2.97
Congenital hydronephrosis 14050 175 859 15084 9.17 14463 8.79
Bladder exstrophy and/or epispadia 830 19 174 1023 0.62 1008 0.61
Posterior urethral valve and/or prune

983 25 372 1380 0.84 1331 0.81

belly
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Tabla 2 (parte 3 de 3) .
excluding chromosomal
() Dy TOPFA LB+FDTOPFA LB:FDTOPFA LB+FD+TOPFA LB DO P
Anomaly @ e (a) * (n) )
Genital 28841 366 1112 30319 18.44 29423 17.89
Hypospadias 23236 57 136 23429 14.84 23130 14.65
Indeterminate sex 836 90 214 1140 0.73 1022 0.65
Limb 65255 1501 5844 72600 44.14 68581 41.70
Limb reduction 7394 460 2032 9886 6.01 9144 5.56
Upper limb reduction 4574 290 1314 6178 3.76 5727 3.48
Lower limb reduction 2160 167 855 3182 1.93 3009 1.83
Complete absence of a limb 113 39 152 304 0.18 297 0.18
Club foot 0 talipes equinovarus 13945 421 1443 15809 9.61 15081 9.17
Hip dislocation and/or dysplasia 12841 14 22 12877 7.83 12755 7.76
Polydactyly 12947 219 856 14022 8.88 13067 8.28
Syndactyly 8933 195 547 9675 6.13 8982 5.69
Other anomalies / syndromes
Skeletal dysplasias § 859 59 839 1757 1.71 1729 1.69
Craniosynostosis 2509 40 121 2670 1.62 2519 1.53
Congenital constriction
L. 359 98 270 727 0.44 714 0.43
bands/amniotic band
Situs inversus 755 19 197 971 0.59 947 0.58
Conjoined twins 47 34 206 287 0.17 286 0.17
Congenital skin disorders 5357 99 570 6026 3.66 5533 3.36
Teratogenic syndromes with
X 905 56 181 1142 1.11 1125 1.10
malformations §
Fetal alcohol syndrome § 619 10 11 640 0.39 638 0.39
Valproate syndrome § 64 1 8 73 0.07 72 0.07
Maternal infections resulting in
i 572 51 245 868 0.53 859 0.52
malformations
Genetic syndromes 0 microdeletions 5878 253 1107 7238 4.40 6978 4.24
Sequences 1327 147 786 2260 1.37 2183 1.33
Chromosomal 25273 2063 25773 53109 32.29 0 0.00
Down Syndrome 16768 681 13713 31162 18.95 0 0.00
Patau syndrome/trisomy 13 661 160 1711 2532 1.62 0 0.00
Edwards syndrome/trisomy 18 1377 549 4344 6270 4.02 0 0.00
Turner syndrome 1022 256 2043 3321 2.02 0 0.00
Klinefelter syndrome 694 23 574 1291 0.78 0 0.00

*LB: Live Births; FD: Fetal Deaths/ Still Births from 20 weeks gestation; TOPFA: Termination of pregnancy for fetal anomaly
following prenatal diagnosis.
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2.2 Cromosomopatias

La informacién genética de los seres humanos se encuentra en la doble cadena de 4cido
desoxirribonucleico (ADN). Los cromosomas se clasifican en dos grupos de pares autosémicos,
numerados del 1 al 22, y los sexuales (X e Y); un total de 23 pares de cromosomas. El genoma es
diploide y se obtiene a través de la fusion de células haploides (una sola copia del genoma)
provenientes del padre y de la madre ?%.

Las alteraciones cromosémicas se pueden clasificar en numéricas o estructurales. Se

denomina “aneuploidia” al exceso o déficit en el nimero de cromosomas.

Las aneuploidias se pueden clasificar en trisomias, cuando existe un cromosoma extra en cada
célula, monosomia, si falta un cromosoma en cada célula, y poliploidia, cuando hay un grupo
completo de cromosomas extra.

Las trisomias mas frecuentes observadas en recién nacidos son la trisomia 21 o Sindrome de
Down (47, XX [Y], +21), la trisomia 18 o Sindrome de Edwards (47, XX [Y], +18) y la trisomia 13
o Sindrome de Patau (47, XX [Y], +13) 2%

Se calcula que la incidencia de alteraciones cromosémicas en el producto de la concepcién
puede llegar a alcanzar hasta el 8%; sin embargo esta cifra se reduce hasta el 0,7% en el periodo
neonatal, debido a la elevada tasa de pérdidas espontineas de los embarazos con cromosomopatias,
sobre todo aquellas mas graves, como las trisomias 13 y 18 y las triploidias. Actualmente se acepta
que alrededor del 8% de los embarazos clinicamente evidentes y el 50% de los abortos espontineos

se asocian a alteraciones cromosémicas 2%,

La prevalencia de la trisomia 13 es de aproximadamente 1:12.000 nacidos vivos. La tasa de
abortos espontineos es elevada y llega a representar el 1% del total de los abortos espontineos

reconocidos. Existe un ligero exceso de casos del sexo femenino respecto al masculino ),

En cuanto ala trisomia 18, afecta aproximadamente a 1 de cada 3.000 nacidos vivos y es tres
veces mas frecuente en nifas que en ninos. Es mds frecuente en madres de edad avanzada. A partir
de los 35 afos la frecuencia aumenta progresivamente desde 1/2.500 nacidos vivos a los 36 afios
hasta 1/500 a los 43 %),

El Sindrome de Down o trisomia 21 por su prevalencia y causa frecuente de retraso mental
severo, ha sido el objetivo principal en el diagndstico de anomalias cromosémicas fetales.

Fue en 1.866, cuando Langdon Down ?7)

, sefial¢ las caracteristicas comunes de los pacientes
con sindrome de Down: déficit de elasticidad en la piel, dando la apariencia de ser excesiva para el
cuerpo, y la cara achatada con la nariz pequefa, entre otras. Ademds de estas alteraciones
fenotipicas, el 40% de los sindrome de Down asocian enfermedades cardiacas congénitas y un 5%
anomalias gastrointestinales, como la atresia duodenal o la enfermedad de Hirschprung. La

incidencia de leucemia durante la infancia es 20 veces superior que la del resto de la poblacién
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general y la degeneracién neuronal es idéntica a la de la enfermedad de Alzheimer. La tasa de
letalidad del sindrome de Down es del 30 al 40%. La supervivencia media sin enfermedad cardiaca
asociada es de 60 afios *®). Existen también algunos rasgos ecograficos caracteristicos, aunque no
patognomonicos del sindrome de Down. Alrededor del 75% de los fetos con trisomia 21 tienen
aumentado el grosor de la traslucencia nucal, entre el 60-70% carece de hueso nasal asociado o no
a hipoplasia del maxilar inferior, un 80% de los casos afectados presenta anomalias en la onda de
velocidad de flujo del ductus venoso y un 60% insuficiencia tricuspidea. La malformacién cardiaca
mas frecuente es el defecto del conducto auriculo-ventricular, sobre todo de la almohadilla
endocirdica seguidos de los defectos de comunicaciéon del tabique auricular y ventricular (CIA,
CIV) @, A parte de las malformaciones mayores que presentan, cardiacas y gastrointestinales
principalmente; existen una serie de marcadores ecograficos que deben ponernos en alerta. Los
marcadores ecograficos son aquellos hallazgos ecograficos sutiles, a veces transitorios, que aunque
puedan ser el signo inicial de una anomalia evolutiva de un sistema determinado y estén presentes
en fetos con cariotipo normal, se presentan en mayor porcentaje en fetos con anomalias
cromosémicas. Estos en los fetos afectos de sindrome de Down son: braquicefalia, hipoplasia del
hueso nasal, edema nucal, foco ecogénico cardiaco, intestino hiperecogénico, pielectasia leve,
fémur/ himero corto, el signo de sandalia y clinodactilia . En los dltimos afios se ha asociado la

presencia de arteria subclavia derecha aberrante en un 19-36% a fetos con sindrome de Down @9,

La trisomia 18 o sindrome de Edwards fue descrito por primera vez por Edwards V), en

1.960. Presenta multiples malformaciones mayores y se asocia a una alta letalidad intrauterina
(80%). Los recién nacidos fallecen en las primeras semanas de vida; aproximadamente el 6% alcanza
el aio de vida. El 70% de los fetos con trisomia 18 presentan alteraciones estructurales multiples
visibles en ecografia. El 89% se asocian a crecimiento intrauterino restringido de forma precoz,
asociado a liquido amniético normal o aumentado. Las malformaciones estructurales que pueden
estar presentes en fetos con sindrome de Edwards son: agenesia del cuerpo calloso, labio leporino,
defectos cardiacos, hernia diafragmadtica, atresia esofdgica, onfalocele, defectos renales,
mielomeningocele, aplasia de radio, pies equinovaros. Los marcadores ecograficos presentes son:
craneo en fresa, quiste de plexo coroideo, megacisterna magna, micrognatia, edema nucal, arteria

umbilical dnica, intestino hiperecogénico, femur corto, dedos sobrepuestos (25),

El sindrome de Patau es el sindrome cromosémico tercero en frecuencia, pero con tasas
similares de mortalidad intrauterina al sindrome de Edwards y descrito, en 1.960, por Patau et al.
(32) E128% de los recién nacidos fallecen en la primera semana, un 44% al mes, un 74% a los cuatro
meses y un 86% al ano. Presentan holoprosencefalia asociada o no a defectos faciales de la linea

media. Otras malformaciones estructurales presentes son: defectos cardiacos, renales y onfalocele.

Los marcadores ecogréficos descritos son microcefalia y polidactilia postaxial %,
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2.2.1 Cribado de anomalias cromosomicas

El primer método de cribado para la trisomia 21 fue introducido a principios de los afios 70
y se basaba en el incremento de casos de sindrome de Down asociado a la edad materna. En la
Grafica 1 observar la relacion del sindrome de Down y de otras cromosomopatias en relacién a la

edad materna 3.

Grifica 1. Riesgo de anomalias cromosémicas en relacion a la edad materna.
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Este método de cribado es poco sensible, ya que, el grupo de mujeres mayores de 38 afnos
(5% de la poblacion gestante) sélo contiene el 30% de los casos de sindrome de Down 33) Y el
grupo de gestantes mayores de 35 afios contiene el 51% de los casos (34),

Debido al riesgo de pérdidas fetales derivadas de las técnicas invasivas, inicialmente s6lo eran
ofertadas a mujeres con edad mayor o igual a 40 afios. A partir de 1.978, el punto de corte se
estableci6 en 35 afios; edad en la que se equipara el riesgo de pérdidas fetales con la amniocentesis
a la probabilidad de tener un neonato afecto con Sindrome de Down (35)
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Tabla 3. Riesgo estimado para las trisomias 21, 18 y 13 (1/n° que aparece en la tabla) en funcion de la
edad materna y de la edad gestacional.

Edad Trisomia 21 Trisomia 18 Trisomia 13
Materna Gestacion (semanas) Gestacion (semanas) Gestacion (semanas)

(afios) 12 16 20 40 12 16 20 40 12 16 20 40
20 1068 1200 1295 1527 2484 3590 4897 18013 7826 11042 14656 42423
25 946 1062 1147 1352 2200 3179 4346 15951 6930 9778 12978 37567
30 626 703 759 895 1456 2103 2869 10554 4585 6470 8587 24856
31 543 610 658 776 1263 1825 2490 9160 3980 5615 7453 21573
32 461 518 559 659 1072 1549 2114 7775 3378 4766 6326 18311
33 383 430 464 547 891 1287 1755 6458 2806 3959 5254 15209
34 312 350 378 446 725 1047 1429 5256 2284 3222 4277 12380
35 249 280 302 356 580 837 1142 4220 1826 5276 3419 9876
36 196 220 238 280 456 659 899 3307 1437 2027 2691 7788
37 152 171 185 218 354 512 698 2569 1116 1575 2090 6050
38 117 131 142 167 272 393 537 1974 858 1210 1606 4650
39 89 100 108 128 208 300 409 1505 654 922 1224 3544
40 68 76 82 97 157 227 310 1139 495 698 927 2683
41 51 57 62 73 118 171 233 858 373 526 698 2020
42 38 43 46 55 89 128 175 644 280 395 524 1516

En 1984, Merkatz y su grupo, establecié la relacién existente entre la disminucién de los
valores séricos maternos de alfa-fetoproteina (AFP), medidos en el segundo trimestre, y el riesgo
presentar sindrome de Down (36) También est4 disminuida en otras trisomias como la 13 y18,y
en la monosomia X. Esto permitié redefinir el concepto de riesgo individual de sindrome de Down
basado en la edad materna.

La sensibilidad del cribado serolégico del segundo trimestre fue mejorando progresivamente
a medida que se anadian nuevos marcadores analiticos. Aparece el triple test que mide la AFP, la
gonadotropina coriénica humana (hCG) y el estriol no conjugado (uE3). El uE; es una hormona
esteroidea sintetizada a partir de precursores fetales y se encuentra disminuida en mujeres
portadoras de fetos con sindrome de Down. Los niveles de f-hCG, en una gestacién normal, van
disminuyendo a partir de la semana 10, pero en madres portadoras de fetos con trisomia 21 estos
niveles se mantienen elevados. Cuanto mayor es el valor de 3-hCG mayor es el riesgo de trisomia
21 y éste se anade al riesgo basal por edad materna.

La proteina plasmatica A asociada al embarazo o PAPP-A va aumentando con la edad
gestacional en un embarazo normal, sin embargo si estos niveles disminuyen, el riesgo de trisomia
21 se incrementa.

Combinando los distintos marcadores serolégicos podriamos establecer cual o cudles de ellos
presentan mayor sensibilidad para la deteccién de cromosomopatias.
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La Tabla 4 muestra las diferentes tasas de deteccién y tasas de falsos positivos segun los
marcadores serolégicos combinados y para distintos puntos de corte seleccionados en una
poblacién de 18.000 gestantes cribadas entre las semanas 14 y 19 ©7),

Tabla 4. Tasa de deteccion (TD) en segundo trimestre y tasa de falsos positivos (FP).

Punto de corte

Tasa diagnostica 1 en 200 1 en 250 1 en 300
Combinacién (Tasa FP del 5%) TD FP TD FP TD TF
hCG+uE3 56,6 55 4,5 59 59 62,3 7,2
hCg+AFP 59,3 58 4,6 62 6 65 7,3
hCG+AFP+uE3 62,7 60,3 4,2 63,9 5,5 66,7 6,6
b-hCG+uE3 61 59,3 4,5 63 5,7 65,9 6,9
b-hCG+AFP 63,2 62,6 4,8 66,3 6,1 69,4 7,4
b-hCG+AFP+uE3 66,8 64,7 4,3 68,2 5,5 70 6,6

*hCG: gonadotropina coriénica humana; [-hCG: beta gonadotropina coriénica humana; AFP: alfa feto-proteina; uE3: estriol no
conjugado; TD: tasa diagndstica; FP: tasa falsos positivos.

Posteriormente aparece el cuddruple test, que anade a estos tres marcadores serolégicos la
inhibina A. Tanto el triple test como el cuddruple test se realizan en el segundo trimestre del
embarazo.

En la Tabla 5 ®% podemos ver los resultados del cribado serolégico que arrojan los dos
estudios prospectivos més relevantes el SURUSS (Serum, Urine and Ultrasound Screening Study)
(38) y el FASTER (First and Second Trimester Evaluation of Risk) (39),

Tabla 5. Tasas de deteccion en el cribado serolégico del segundo trimestre con una tasa de falsos positivos
del 5%.

Cribado SURUSS (%) FASTER (%)
Triple test:

74 70
AFP+hCG+uE3
Cuadruple test:

81 81

AFP+hCG+uE3+inhibina A

*AFP: alfa feto proteina; hCG: gonadotropina coriénica humana; uE3: estriol no conjugado.

La sensibilidad del cribado serolégico del segundo trimestre ha mejorado progresivamente
a medida que se afiadian nuevos marcadores analiticos ). La forma de enfocar el cribado del
segundo trimestre exigié por un lado el desarrollo de un algoritmo de célculo para asociar entre si
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los resultados de los distintos marcadores, y los de éstos con el riesgo en funcién de la edad materna,
y por otro lado la adopcién de una politica que incluye la eleccion de un “punto de corte” que

permita seleccionar las gestantes de alto riesgo tributarias de ser sometidas a técnicas invasivas 41,

Como método de calculo se desarroll6 el modelo multivariable Gaussiano de los multiplos
de la mediana y como punto de corte se trasladé el modelo aceptado para la indicacién de

amniocentesis, por el que se seleccioné como punto de corte el riesgo que se corresponderia a una
mujer de 35 afios en el segundo trimestre de la gestacién, que se sitda en 1/270 (Grafica 2).

Grdfica 2. Modelo multivariable Gaussiano para el cdlculo de la likelihood ratio o razon de
verosimilitud.

No Down

M:M

Razon de verosimilitud = A/B

El cribado del segundo trimestre, realizado a partir de la 152 semana, tiene el valor afiadido
de reunir, en una sola prueba, el cribado de los defectos abiertos del tubo neural y del Sindrome de
Down “?. No obstante, la alta sensibilidad de la ecografia para la deteccién de los defectos del tubo

neural resta actualmente valor a esta ventaja.

Ademds, el uso de un algoritmo especifico de calculo del riesgo para la trisomia 18, que tiene
en cuenta la concentracién disminuida de hCG en suero materno y el riesgo especifico de esta
trisomia en funcién de la edad materna permite la deteccién del 65% de aquellas con una tasa de
falsos positivos del 0,6% y la detecciéon de algunas trisomias 13 y otras aneuploidias de los

cromosomas sexuales 3, 44).

En 1992, Nicolaides contribuyé al paso del cribado de sindrome de Down del segundo al
primer trimestre, demostrando que un 75% de los fetos con trisomia 21 presentaban un aumento
del grosor de la traslucencia nucal (TN), comparado con el 1% en fetos euploides 45 El método de
cribado que incluye la edad materna junto con la medicién de la traslucencia nucal entre las
semanas 11y 13+6 arroja unas tasas de deteccion del 70-80% con una tasa de falsos positivos del
5% (33).
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Varios estudios prospectivos con una amplia cohorte de gestantes, han demostrado en
primer lugar que la medicién de la TN se realiza correctamente en un 99% de las veces, en segundo
lugar que el riesgo de anomalia cromosémica aumenta con la edad materna y con el incremento de
la TN y en tercer lugar que en un embarazo con una TN muy pequena el riesgo asociado a la edad
materna disminuye. Los estudios refieren que para una TFP del 5%, la TN fetal detecta el 75-80%

de los fetos con trisomia 21 y otras aneuploidias 9,

Existen estudios prospectivos que han evaluado la medicién de la translucencia nucal
combinada con marcadores serologicos maternos (PAPP-A, y hCG). Se trata del cribado combinado
del primer trimestre realizado entre las semanas 11 y 13+6 de gestacidon, que aportando unas tasas
de deteccién de aproximadamente el 87% con una tasa de falsos positivos del 5% 7).

La proteina A plasmatica asociada al embarazo (PAPP-A) es una glicoproteina producida
por el trofoblasto, aunque no es especifica de éste, pues puede encontrarse en mujeres no
embarazadas y en hombres. Durante el embarazo los niveles maternos de PAPP-A se incrementan

4,49 que la

progresivamente hasta el parto. Algunos estudios demostraron a comienzos de los 90 ¢
concentracién en suero materno de la PAPP-A, se encuentra reducida en fetos afectos de trisomia,
pero que su desviacion de la normalidad va disminuyendo conforme avanza la gestacién, haciendo
que la PAPP-A sea un marcador util en el primer trimestre e indtil en el cribado del segundo
trimestre %, Las concentraciones en suero materno de PAPP-A también se ha demostrado que

estan correlacionadas con el peso materno (menor concentracién a mayor peso materno) !

, con
el origen étnico (48% mds alto en las gestantes de origen afrocaribefias y 35% mds alto en asidticas
comparadas con las caucasicas) ©®?, habito de fumar (mds bajas en fumadoras) ®¥, por lo que la
concentracién de PAPP-A también debe ser corregida para estos factores. Aunque se ha observado
que la concentracion de PAPP-A se incrementa ligeramente con la paridad, o el sexo femenino
fetal ®¥ en un 10% en los fetos cromosémicamente normales y en un 13 % si el feto tiene Sindrome
de Down, tampoco se recomienda la correccién para estos factores. La asociacién de niveles
extremos de PAPP-A con complicaciones obstétricas estd siendo evaluada actualmente. Se ha

comunicado que los valores bajos de PAPP-A se asocian a un mayor riesgo de pérdida fetal % ¢

57) en tanto que los valores extremadamente altos no parecen tener significacién clinica .

En las gestantes con feto con trisomia 21 la concentracién de 3-hCG se duplica yla de PAPP-
A se reduce ala mitad. En el cribado de la trisomia 21 con edad materna y bioquimico con fraccién
libre de la 3-hCG y PAPP-A, la tasa de deteccidén es de un 65% para una tasa de falsos positivos del
5%. El rendimiento es mejor entre las 9-10 semanas que a la 13 porque la diferencia de los niveles
de PAPP-A entre la trisomia y las gestaciones euploides es mayor al inicio del embarazo. Aunque,
la diferencia de los niveles de 3-hCG entre la trisomia y las gestaciones euploides aumenta con el

embarazo, ésta es menor que la relacién opuesta con la PAPP-A.

La demostracién de que la medida de la TN es independiente de la PAPP-A )y de la fR-hCG
(60) tanto en fetos cromosdmicamente normales como en fetos con alteraciones cromosémicas,
hizo posible la combinacién de estos marcadores bioquimicos con el marcador ecogrifico de la
medicién de la TN en un solo algoritmo de calculo. Asi pudieron efectuarse los primeros estudios
retrospectivos para evaluar el “test combinado”, que obtuvieron tasas de deteccién que variaron

desde el 75,8% ¢V al 89% (2, para una tasa de falsos positivos del 5%. El cribado combinado de
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primer trimestre, cuando hay un control de calidad adecuado para la medida de la TN, es una

herramienta potente para la detecciéon de sindrome de Down.

38, 63
), las

Tras los resultados de los grandes estudios multicéntricos, SURUSS y FASTER !
diferentes guias clinicas y sociedades cientificas: National Institute for Health and Clinical
Excellence (NICE), National Health Service (NHS), Royal College of Obstetricians and
Gynaecologist (RCOG), American College of Obstetricians and Gynaecologist (ACOG) vy la
Sociedad Espafiola de Ginecologia y Obstetricia (SEGO), recomiendan como gold estindar en el
cribado de aneuploidias el test combinado, que ademas de presentar buenos resultados en términos
de sensibilidad y tasa de falsos positivos, se puede aplicar de forma temprana en el control

gestacional (64-%%),
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2.2.2 Aportacion de la ecografia al cribado de cromosomopatias

Edema Nucal y Traslucencia Nucal

En 1985, el grupo de Benacerraf describe por primera vez el engrosamiento del pliegue nucal
como indice ecografico de Sindrome de Down, cuando mostraron que 2/6 de los fetos con este
trastorno tenian un engrosamiento del pliegue nucal de 26 mm. En 1.987, describen que el 40-50%
de los fetos con trisomia 21 en segundo trimestre tenian pliegues nucales engrosados (>6 mm),
con una tasa de falsos positivos de 0,1%. La variabilidad interobservador en la medicién del pliegue
nucal en este segundo trimestre es pequefia (sélo 1 mm) entre ecografistas experimentados 7,
Posteriormente demostraron el método de medicién del pliegue nucal y establecieron los

estdndares para la medicién normal entre las 15 y las 20 semanas de gestacién 7073,

Otros grupos de investigadores también evaluaron el uso del engrosamiento cutineo nucal
al principio del segundo trimestre. Crane y Gray 7%, encontraron que la sensibilidad del pliegue
nucal es de hasta un 75% entre las semanas 14 y 21 de gestacion. Borrell y col 7%, hallaron que, al
emplear un valor de corte de 26 mm, el 33% de los fetos con sindrome de Down podia detectarse
con una tasa del 0,1% de falsos positivos. Sugirieron que con bajar el umbral a >5 mm se alcanzaba
una sensibilidad del 77,8% y una tasa de falsos positivos de un 2%. Gray y Crane, también sugirieron
algtn ajuste en el umbral usado para la medicién del pliegue cutineo nucal: 5 mm como mejor
valor umbral entre las 14 y 18 semanas de gestacién, y 6mm para semanas 18 y 20 74),

Aunque el engrosamiento nucal puede persistir durante el segundo trimestre en algunos
fetos con sindrome de Down, en otros hay una resolucién completa de este engrosamiento
cutdneo, y esta regresion puede producirse mds alld de si el feto tiene sindrome de Down o no. Por
tanto, una vez que se obtiene una medicién de pliegue nucal anormal, se aconseja el estudio del
cariotipo de dicho feto.

(45), pero

Posteriormente, Nicolaides describi6 una asociacion similar en el primer trimestre
en esta fase del embarazo se us6 el término “traslucencia nucal” (TN) para designar a la coleccién
de liquido cuantificable ecogrificamente que aparece en la zona de la nuca de todos los fetos entre
la 112 y 142 semana de gestacién, momento en que el sistema linfatico fetal estd en desarrollo y la
resistencia de la circulacién placentaria es alta. Pronto se publicaron numerosos estudios en

gestantes de alto riesgo que confirmaron aquella asociacién en el primer trimestre (76-78),

45,77-80) bero después

En los primeros estudios se evalu6 la TN mediante punto de corte fijo ¢
se observé que la TN se incrementa con la edad gestacional y se realizaron curvas de crecimiento
de la TN en relacién a la longitud céfalo-caudal (LCC), usada como paridmetro para datar la
gestacion en el primer trimestre ®1)_ De este modo, se pasé de evaluar la TN con un punto de corte
fijo al uso del punto de corte basado en el percentil 95 6 99 de su curva de crecimiento con relaciéon

al LCC.

El dltimo paso en la implementacién del método de cribado fue la definiciéon de las medianas

en la poblacién de fetos no afectados, la estandarizacién de las mediciones de TN, y la
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determinacién de los pardmetros poblacionales de la TN (media y desviacién estindar), en
poblaciones de fetos normales y afectados, para asi poder unir el riesgo asociado a la TN con el
riesgo asociado a la edad materna ®?). Para realizar la estandarizacién de las mediciones de TN se

ha extendido el modelo de MoM (muiltiplos de la mediana) (83),

Una ventaja de la medida de la TN es que puede usarse para realizar el cribado de trisomia
21 en algunas gestantes en las que el cribado bioquimico presenta dificultades, como es el caso de

las gestaciones gemelares %

, ademds, una TN aumentada y discordante entre gemelos
monocoriales puede indicar un riesgo incrementado de desarrollo del sindrome de transfusién
gemelo a gemelo ®%. También se ha comprobado que el incremento en la TN se relaciona con

(87) (88,

anomalias cardiacas congénitas ®®, hernia diafragmatica ®”), otras alteraciones cromosémicas

89,90) y malformaciones estructurales fetales oD,

La utilidad de la medida de la TN depende de la adhesion a la técnica estindar de medicién
descrita por la Fetal Medicine Foundation (FMF) de Londres (82),

El incremento de TN responde anatomopatolégicamente a un acimulo de liquido nucal,
circunstancia que se asocia a muy variadas situaciones patoldgicas. Esta variedad etiolégica sugiere
que no existe un unico mecanismo fisiopatolégico responsable de este actimulo de liquido y explica
que se hayan propuesto diversas teorias: en primer lugar, la teoria del fallo cardiaco, que aunque
ha sido puesta en duda ®?), explicaria la asociacién entre la TN incrementada y las malformaciones
cardiacas congénitas > °¥; en segundo lugar, la teoria de la congestién venosa en la cabeza y la
nuca fetal, que puede estar asociada a diversas etiologias como la compresién fetal tras la rotura
prematura de membranas, la compresiéon del mediastino superior secundario a hernia
diafragmatica o al “térax en embudo” de algunas displasias esqueléticas, o al fallo del drenaje
linfatico secundario a la parquedad de movimientos en algunas alteraciones neuromusculares “V;
en tercer lugar, la teoria de la alteracién de algunas proteinas estructurales de la matriz extracelular
del tejido conectivo de la piel de la nuca fetal (especialmente del coldgeno tipo VI), que explicaria
la presencia del incremento de la TN en algunos sindromes asociados a afectacién del tejido

(95, 96, 97)

conectivo , como ocurre en las trisomias 21, 18 y 13; por tultimo, la teoria del desarrollo

anormal del sistema linfético, que explicaria la fisiopatologia del incremento de TN en el Sindrome

(98, 99)

de Turner, en el que se ha descrito la hipoplasia de los vasos linfaticos de la nuca ,0en el

linfedema congénito 1%,

Varios estudios prospectivos con una amplia cohorte de gestantes han demostrado, en
primer lugar, que la medicién de la TN se realiza correctamente en un 99% de las veces, en segundo
lugar, que el riesgo de anomalia cromosémica aumenta con la edad materna y con el incremento
dela TN y en tercer lugar, que en un embarazo con una TN muy pequefia el riesgo asociado a la
edad materna disminuye. Los estudios refieren que para una TFP del 5%, la TN fetal detecta el 75-

80% de los fetos con trisomia 21 y otras aneuploidias 7).

Uno de los beneficios del cribado combinado de primer trimestre, segtin Souka et al. 1%V es

la deteccién de aproximadamente el 50% de las malformaciones estructurales congénitas.
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Sonograma genético.

La evaluaciéon del riesgo de aneuploidia mediante la asociacién de varios “marcadores
blandos” (intestino hiperecogénico, himero o fémur cortos, foco hiperecogénico intracardiaco y
pielectasia) y anomalias mayores mediante una evaluacion ecogrifica en 2° trimestre, se conoce

como “sonograma genético”; término original de mediados los 90 (102105,

Las “anomalias mayores” incluyen: defectos cardiacos, principalmente defectos
ventriculoseptales y comunicaciones atrioventriculares; ventriculomegalia, hipoplasia cerebelosa,
atresia duodenal, hidropesia, onfalocele y anomalias de las extremidades. Estas anomalias mayores
aparecen en 1/3 de los fetos afectos de trisomia 21 a los que se les realiza la ecografia de segundo
trimestre, y nos orienta a la necesidad de proponer a la familia estudio cromosémico al detectarlas.
Sila ecografia del segundo trimestre revela defectos mayores, se aconseja analizar el cariotipo fetal,
incluso aunque los defectos aparezcan en forma aislada. La prevalencia de estos defectos es baja y,
por lo tanto, la influencia sobre los costes pequena. Si los defectos son letales o se asocian con
discapacidad grave, como holoprosencefalia, el cariotipo fetal es una prueba que forma parte de
una serie de determinaciones que permiten establecer la causa posible y, por ende, el riesgo de

recurrencia (%6,

Los “marcadores blandos”, son hallazgos ecogrificos considerados variaciones de la
normalidad y que por ellos mismos no confieren un significado clinico patolégico; de hecho la
mayoria se resuelven en el tercer trimestre. Sin embargo, se sabe que estos rasgos tienen una
asociacion con las aneuploidias; de manera que, aunque la deteccién aislada de un marcador blando
no sea diagnostica, la detecciéon de multiples marcadores de este tipo, implican un aumento
considerable del riesgo de aneuploidia. Existen numerosos “marcadores blandos” descritos (Tabla
6), pero los mis rentables para el diagndstico son: edema nucal (fue el primer marcador descrito),
intestino hiperecogénico, pielectasia, fémur y himero cortos, y foco hiperecogénico intracardiaco.

Por tanto, los marcadores menores son frecuentes, pero no suelen relacionarse con
discapacidades, salvo que se acompaifien con una anomalia cromosémica. La obtencién sistematica
del cariotipo en todos los embarazos con estos marcadores tendria implicaciones importantes,

tanto en término de aumento de la incidencia de abortos como de costes econémicos por su elevada

107,108 109,110

tasa de falsos positivos. Autores como Benacerraf et al. | )0 Nyberg et al. ) han presentado

modelos para correlacionar el hallazgo de estos marcadores con el riesgo de aneuploidias.
Nicolaides propone su uso aplicando la razén de probabilidad positiva o negativa en funcién de la

presencia o no de los distintos marcadores recalculando de esta manera el riesgo individual para

cada paciente. Tabla 7 V),

El sonograma genético, se ha utilizado en la década de los 90 como método de cribado para

cromosomopatias en gestantes jovenes o como alternativa a laamniocentesis en gestantes >35 afios

con alto riesgo, ajustando el riesgo individual en funcién de los resultados en esta ecografia (12,

Este método tiene una sensibilidad para la trisomia 21 entre el 65y 75% y una TFP entre 4y 21%

113,114

segiin los diferentes grupos ), pero actualmente tras la introduccién de métodos de cribado

para cromosomopatias con resultados excelentes, el sonograma genético ha caido en desuso y no

parece que valga la pena aplicarlo tras la realizacién del test combinado 1),
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114) coinciden

Distintos autores como Benacerraf et al. !'?, Nyberg et al. /'3 Bromley et al. {
en que una ecografia morfolégica normal reduce el riesgo de cromosomopatia hasta en un 60-80%
y se proponen utilizar el sonograma genético con la finalidad de reducir el nimero de técnicas

invasivas.

Tabla 6. Marcadores ecogrdficos de aneuploidias fetales.

Anomalias Marcadores Anomalias Marcadores Anomalias Marcadores
Estruturales Blandos Estruturales Blandos Estruturales Blandos
Anomalias Translucencia Anomalias Quiste plexo Anomalias Foco ecogénico
cardiacas nucal cardiacas coroideo cardiacas cardiaco
Atresia . . . . Cisterna magna Hernia Cisterna magna
Ventriculomegalia Atresia esofdgica . L.
duodenal aumentada diafragmitica aumentada
. . Fémur, Himero 3 . . . .
Braquicefalia Créaneo en fresa  Ventriculomegalia Onfalocele Ventriculomegalia
cortos
. . . . Hernia Fémur, Himero . . .
Hidrocefalia ~ Hipoplasia nasal ) L. Holoprosencefalia Pielectasia
diafragmatica cortos
S . e i . i
. o Intestino - ) . - . . Arteria Umbilical
& Clinodactilia . . s Onfalocele Hipoplasia nasal &  Fisura facial .
£ hiperecogénico g g Unica
8 Higroma e . . 8 . . Intestino 8 . .
o . Pielectasia += Mielomeningocele . . o Ciclopedia
E: Hidrops [_“" hiperecogénico [_""‘

Agenesia cuerpo Agenesia cuerpo

Pi dali Pielectasi
ie en sandalia calloso ielectasia calloso
. . Arteria Umbilical .
Fisura facial . Pies en mecedora
Unica
Talipes Polidactilia
Pies en mecedora Talipes
Aplasia radial Higroma e Hidrops

Tabla 7. Valores de razon de probabilidad (Likelihood ratio, LR).

LR
LR+ LR- .
para marcador aislado

Malformacién mayor 32,9 0,79 5,2
Edema nucal 23,30 0,80 3,79
Intestino hiperecogénico 11,44 0,90 1,65
Humero corto 4,81 0,74 0,78
Fémur corto 3,72 0,80 0,61
FOCI (foco hiperecogénico intracardiaco) 5,83 0,80 0,95
Pielectasia 7,63 0,92 1,08
Ventriculomegalia 27,52 0,94 3,81
Hueso nasal 23,27 0,46 6,58
ARSA (arteria subclavia derecha aberrante) 21,48 0,71 3,94
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2.2.3 Nuevos tipos de cribado

La aparicién sucesiva de nuevos tipos de cribado surgen de la idea de mejorar las tasas de
deteccion del cribado combinado de primer trimestre; bien aumentando la sensibilidad o

disminuyendo la tasa de falsos positivos, y consecuentemente el nimero de técnicas invasivas. Las

diferentes metodologias propuestas por los diferentes autores se muestran en la Tabla 8 (19,
Tabla 8. Modelos propuestos para mejorar el cribado de aneuploidias.
TEST DESCRIPCION AUTORES SENSIBILIDAD T21
INTEGRADO Asociacién de marcadores de 1°y 2° trimestre. Se le realiza a todas las gestantes y no se les da el resultado
hasta finalizar la integracion de los datos
Test Integrado EM, PAPP-A, TN (1T) y cuadruple test Wald 1999 90-94% (TFP 5%)
Test Integrado
. EM, PAPP-A y cuéddruple test Palomaki 2006 85-90% (TPF 5%)
Serolégico
Rozeberg 2006 93-97% (TFP 5%)
Warsz 2007
Se aplica un primer test (Test Combinado) y Ben 2002, 2008
SECUENCIAL sobre el total de los casos negativos, se les Krantz 2007
aplica un segundo método de cribado Aagaard-Tillery 2009
Benacerraf 2010
Sainz 2012
Se realiza un primer test (Test Combinado), identificacién de un grupo de riesgo intermedio (1/100-
1/1000) al que se aplica un segundo método de cribado.
Nicolaides 2005 91,7-94,2% (TFP 2,1-2,7%)
TC+marcadores ecogrificos de 1T Kagan 2009 96% (TFP 3%)
CONTINGENTE (HN,DV,RT) Sahota 2010 84,4-87,5% (TFP 2,5-5%)
Borell 2011 75-79% (TFP 1,3-1,8%)
TC+ Inhibina A Ramos 2008 77,4-90,6% (TFP 1-5%)
TN, HN, DV, RT y Bioquimico (1T) Kagan 2010 96% (TFP 2,6%)
TC + Eco morfolégica, LF Salomon 2010 88,4% (TFP 3%)
TC + nuevos marcadores bioquimicos 1T Koster 2011 77% (TEP 5%)
oster
(ADAM12, total hCG, PP13 y PIGF) 0 0

*EM: edad materna; PAPP-A: proteina A plasmdtica asociada al embarazo; TN: traslucencia nucal; TFP: tasa de falsos
positivos; HN: hueso nasal; DV: ductus venoso; RT: regurgitacion tricuspidea; 1T: primer trimestre; LF: longitud femoral;

ADAM]12: desintegrina metaloproteasa 12; PP13: proteina plasmatica 13; PIGF: factor de crecimiento placentario.

Resumen de los métodos de cribado de aneuploidias. Tabla 9.
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Tabla 9. Métodos de cribado de aneuploidias. Nomenclatura y tasa de deteccion de trisomia 21 para una

tasa de falsos positivos fija del 5%.

Nomenclatura de los métodos de Cribado

Componentes del método de cribado

Tasa deteccién T21

Edad materna

Cribados 2° trimestre
Cribado bioquimico 2T
Doble test
Triple test
Cuddruple test
Cribado Ecogréfico 2T

Sonograma genético

Cribados ler Trimestre
Cribado ecogréfico 1T
Cribado bioquimico 1T
Test Combinado
Asociacién cribados ler y 2° trimestre
Test integrado

Test integrado serolégico

> 35 anos

EM, AFP, fB-hCG 6 hCG
EM, AFP, fB-hCG O hCG, uE3
EM, AFP, fB-hCG O hCG, uE3, inh A

Marcadores ecogréficos de

cromosomopatias

EM, TN
EM, fB-hCG, PAPP-A
EM, fB-hCG, PAPP-A, TN

EM, PAPP-A (1T), cuddruple test, TN
EM, PAPP-A (1T), cuddruple test

30%

55-60%

60-65%

70-75%
75% (10-15%)

60-65%
60-70%
85-90%

90-94%
85-90%

*EM: edad materna; AFP: alfa feto proteina; PAPP-A: proteina A plasmdtica asociada al embarazo; fFhCG: fraccion libre de la
beta gonadotropina coriénica humana; hCG: gonadotropina coriénica humana; 1T: primer trimestre; 2T: segundo trimestre;

uE3: Estriol no conjugado; inh A: inhibina A; TN: traslucencia nucal.
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2.2.4 Diagnostico de anomalias cromosomicas

La amniocentesis y la biopsia corial son las dos técnicas actualmente usadas para el

diagndstico de anomalias cromosémicas.

Ampniocentesis: extraccion de liquido amnidtico y cultivo de sus células para el estudio del
cariotipo; resultado 2-3 semanas tras la obtencién del liquido amniético. Un estudio randomizado,
prospectivo y controlado encuentra un incremento estadisticamente significativo en la tasa de
abortos espontaneos del 1% entre las pacientes sometidas a amniocentesis respecto del grupo

17 La amniocentesis no debe realizarse antes de la semana 15 ya que el porcentaje de

control {
pérdidas fetales se incrementa hasta un 2% y la incidencia de talipes equino-varo es un 1,6% mayor
que tras la biopsia corial realizada en el primer trimestre o la amniocentesis en el segundo

trimestre.

Biopsia de vellosidades coriales: Se realiza bajo guia ecografica para la obtencién de muestras
de vellosidades coriales por via transcervical o transabdominal. Las vellosidades coriales obtenidas
pueden ser procesadas para anilisis citogenético mediante estudio directo, cuyos resultados se
obtienen dentro de los 3-4 dias siguientes al procedimiento, o mediante cultivo, cuyos resultados
estan disponibles en 6-8 dias. Se recomienda que se efectiien ambas técnicas de estudio. Dado que
la biopsia de vellosidades coriales debe realizarse entre las 10-13 semanas de gestacion, esta técnica
hace posible el diagnéstico prenatal en el primer trimestre de embarazo. La seguridad de la biopsia
de vellosidades coriales con relacién a la amniocentesis ha sido evaluada por estudios
randomizados que han demostrado que ambas técnicas tienen el mismo riesgo de pérdidas fetales

(aproximadamente del 1%) (118-120),

En el “Report of World Health Organitation/EURO meeting” ! se sefiala que la
experiencia acumulada ha establecido que la biopsia de vellosidades coriales es un procedimiento

con una tasa de pérdidas fetales asociadas a la misma comparable a la amniocentesis y que no

produce un incremento de anomalias de reduccién de miembros en los recién nacidos.
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2.3 Cribado de malformaciones estructurales congénitas

2.3.1 Controversias de la ecografia fetal

La realizacién de la ecografia como cribado de malformaciones fetales se inici6 en 1.979 1?2

La ecografia no sélo valora la edad gestacional, detecciéon de corionicidad en gestaciones
gemelares, localizacién placentaria, medida del liquido amnidtico y evaluacién del crecimiento
fetal, sino que nos permite la deteccion precoz de anomalias congénitas y con ello poder dar
informacién adecuada a los padres acerca del diagnéstico prenatal. Ademis en los tltimos afos
surge como una subespecializacién y aporta el diagndstico mds precoz no s6lo de malformaciones
congénitas sino también de crecimiento fetal y preeclampsia; ademds de la ecografia intraparto y
la valoracién del suelo pélvico. Es un campo en actual y constante crecimiento.

La ecografia es utilizada en poblacién tanto de alto como de bajo riesgo. El valor de la

ecografia en poblacidon de alto riesgo estd ampliamente documentado, arrojando sensibilidades

123), pero parecen existir controversias en poblaciones de bajo riesgo a pesar de

que la mayoria de la de las anomalias congénitas aparecen en este sector de la poblacin (12,

cercanas al 90%

Ya que el 75% de los fetos con malformaciones congénitas se presentan en la poblacién de
bajo riesgo, es importante revisar la eficacia de la ecografia sistemdtica. Esta controversia viene
dada por las diferencias en cuanto a las tasas de deteccion de anomalias congénitas establecidas en
los estudios realizados, que oscilan entre un 13 y un 82%. En la década de los 80 y 90 se presentaron
estudios de sensibilidad simultdneos que valoraban la eficacia de la realizacién de la ecografia
morfolégica. Combinando los resultados sobre 150.000 fetos estudiados, la sensibilidad media fue

del 27,5%, sobre una prevalencia de malformaciones congénitas del 1,9% (125),

En 1.996, se publicaron dos estudios poblacionales que arrojaban una sensibilidad

(126,127) | a5 bajas

diagnédstica de malformaciones mayores del 26,7% y 28,5%, respectivamente
sensibilidades y las discordancias aportadas recaen en gran parte a que la realizacion de la ecografia
es operador dependiente. Cuando surgié la necesidad de la ecografia de forma sistemadtica a la
poblacién gestante, el aprendizaje y entrenamiento de los centros era dispar; ain hoy en menor
medida es asi. No existian suficientes ecografistas formados ni equipos necesarios para realizar un

cribado poblacional 12%),

Definir qué se considera malformacién mayor o menor, y determinar cudles son las
anomalias congénitas detectables o no por ecografia, asi como un estindar de calidad de deteccién
es indispensable para valorar la efectividad de dicha técnica como método de cribado de anomalias

(129 De forma practica y simplificada ya describimos que una malformacién grave o

congénitas
mayor es aquella que tiene importancia médica, quirirgica o cosmética, con un impacto en la
morbilidad y en la mortalidad. Una malformacion leve o menor es aquella que no tiene un impacto
médico, quirdrgico o cosmético significativo y que no afecta a la esperanza de vida o a la forma de

vida normal.
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Bucher et al. (130

randomizados y controlados y que evalia la efectividad de la ecografia rutinaria durante el

, publicé un meta-anilisis en 1.993 que abarca cuatro estudios

embarazo para disminuir la morbimortalidad perinatal. Engloba un total de 15.935 gestantes y las
conclusiones a las que se llegaron fueron las siguientes: la ecografia sistematica durante el embarazo
es eficaz para la detecciéon del crecimiento fetal retardado, malformaciones congénitas graves y
disminuye la tasa de mortalidad (Tabla 10) en el grupo de pacientes cribadas, fundamentalmente

131

debido a la aportacién de los datos del estudio de Helsinki 3!, La deteccién de malformaciones

severas puede ser motivo suficiente que justifique el uso generalizado de la ecografia.

Tabla 10. Resultados de mortalidad extraidos del meta-andlisis de ensayos controlados y randomizados
que comparan la ecografia sistemdtica versus ecografia selectiva.

MORTALIDAD PERINATAL/1000 PARTOS

CASOS CONTROLES ODDS RATIO (95%)
Helsinki">" 4,6 9 0,51 (0,29-0,87)
Trondheim3? 10 10,5 0,95 (0,27-3,31)
Estocolmo'!3¥ 4,9 4,9 1,00 (0,99-1,02)
Missouri('*¥ 5,3 10,2 0,52 p-0,36
Estimacién 0,64 (0,43-0,97)

Levi S. 2% en la revisién que realiza afirma que la realizacién sistematica de la ecografia
como cribado poblacional durante la gestacidn es eficaz para la deteccién de malformaciones, es
econémica, y cumple criterios éticos en su realizaciéon. A su vez, declara que son necesarios para
una exploracidén ecograifica satisfactoria una adecuada formacién y entrenamiento de los
profesionales, calidad del equipo de ultrasonidos, y un adecuado conocimiento y comprensién del
desarrollo natural de la morfologia fetal.

El estudio RADIUS concluye que sélo es necesaria una ecografia a mitad de la gestacién en
aquella poblacién de gestantes de alto riesgo. RADIUS, un estudio multicéntrico de EEUU, con
una poblacién de 15.530 gestantes, no encontré diferencias estadisticamente significativas entre el
grupo control con ecografia selectiva y el grupo de estudio con ecografia de rutina, respecto a la
morbilidad y mortalidad perinatales: un 5% de riesgo en el grupo de estudio comparado con un
4,9% en el grupo control. Ademads, en este estudio s6lo un 17% de las malformaciones mayores

fueron identificadas antes de las 24 semanas en el grupo de ecografia de rutina 3%,

En el estudio de Helsinki se llegaron a detectar hasta el 50% de malformaciones mayores en

el grupo de ecografia de rutina (3,

Yaen 1.996, Leivo manifiesta que la ecografia morfoldgica es costo-efectiva, al disminuir la

136

tasa de defectos y muertes perinatales (136) 1 a presencia de un defecto congénito en el recién nacido
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implica elevados costes en el sistema sanitario, en comparacién con el coste que supone el

diagnostico prenatal y los costes derivados del diagndstico de una malformacién. Tabla 11.

Tabla 11. Andlisis de los costes derivados del diagnéstico prenatal y del cuidado de recién nacido portador
de defecto congénito en Italia ),

COSTES (euros)

ESTIMACION BASICA BAJA ALTA
Cribado ecogréfico 30,99 30,99 41,32
Diagnéstico ecografico 41,32 42,32 55,09
Ecocardiografia 41,32 41,32 55,09
Amniocentesis 69,73 69,73 92,97
Finalizacion de la gestacién 1100,05

Muerte fetal 1100,05

Cuidado de recién nacido con defecto congenito 62168 -25% 25%

Para que el cribado de malformaciones estructurales congénitas sea costo-efectivo deben

(138) La habilidad y el tiempo llevado a cabo en un examen

tenerse en cuenta dos premisas
ecogrifico influyen en la costoefectividad de un programa de cribado. Aquellos ecografistas poco
entrenados afectan negativamente tanto a la efectividad como al coste. La otra premisa a tener en
cuenta es que s6lo serd costoefectivo el cribado de malformaciones estructurales si la interrupcién

del embarazo se encuentra permitida.

124), para

(5!

Debido a la alta prevalencia de anomalias congénitas en poblacién no seleccionada (

realizar un adecuado método de cribado ecogrifico debe realizarse a toda la poblacién gestante
7,130, 139, 140)

El ndmero de ecografias a realizar también es controvertido segin apliquemos criterios
econémicos o criterios de salud. Existen sistemas reticentes a la practica basados en estudios que
soportan un coste incrementado de los ultrasonidos, con baja sensibilidad diagnéstica, y una
sobrevaloracién de los resultados falsos positivos. S6lo valorando estudios bien disefiados en el que
se incluyan ecografistas formados, con tamafios muestrales adecuados mostraran resultados

realistas de costeficencia del uso de la ecografia sistematica (125),

En la revision del HTA-NHS 4! (Health Technology Assesment — National Health Service),
que valora la efectividad y eficiencia de la ecografia, refiere que el uso de la ecografia sistematica
en gestaciones de bajo riesgo antes de las 24 semanas conduce a una mejor determinacién de la
edad gestacional, asociada con menor induccién de partos en embarazos post-término; detecciéon
de gestaciones multiples, aunque no ha demostrado mejorar los resultados asociados a dichos
embarazos, y deteccién de malformaciones fetales en el momento en el cual seria aun posible la
interrupcion del embarazo. Se recomienda el empleo de un régimen secuencial (12 y 20 semanas)
s6lo cuando se incluye como parte del rastreo seroldgico para la deteccién de alteraciones

cromosémicas. El empleo de la ecografia de rutina en gestaciones de bajo riesgo a partir de las 24
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semanas, no ha demostrado que confiera algin beneficio claro para el recién nacido o la madre,

excepto la evaluacion de la apariencia placentaria.

Para la Canadian Task Force (142

, aunque los ensayos clinicos de la ecografia rutinaria unica
en el segundo trimestre no han demostrado un efecto estadisticamente significativo sobre la tasa
de nacidos vivos o los scores de Apgar, si indican que resultaria en una menor frecuencia de
induccién del parto (presumiblemente por mejora en la estimacién de la edad gestacional),
deteccion mads precoz de embarazos gemelares, recién nacidos de alto peso y altas tasas de aborto
terapéutico por anomalias fetales. Afiaden que el examen produce un efecto satisfactorio en la
madre sobre la vitalidad fetal; aunque por otro lado los falsos positivos pueden tener efectos
psicolégicos adversos. Basado en estos hallazgos, consideran que existe una evidencia moderada
para incluir a la ecografia efectuada en el segundo trimestre en el examen prenatal (Recomendacién
B). Acerca de la ecografia seriada, no han mostrado ningtin efecto significativo en los resultados

mencionados, por lo cual existe evidencia insuficiente para incluir o excluirla.

Se han publicado dos revisiones sistematicas de la Colaboracién Cochrane. Una acerca de la
ecografia en gestaciones de menos de 24 semanas y otra de su uso en mayores de 24 semanas. La
primera concluye que la ecografia sistematica permite la deteccién precoz de embarazos multiples,
recién nacidos de alto peso, reduccién de la induccién de partos y aumento de la frecuencia de
abortos por anomalias fetales pero no tiene impacto en la morbilidad (scores de Apgar <7) o

43 En la segunda revisién, se concluye que no se hallaron efectos

estadisticamente significativos sobre la mortalidad, morbilidad o induccién del parto (14,

mortalidad perinatal ¢

La Agencia de evaluacién de Tecnologias Sanitarias de Catalufia (AETSAC) (145) resena los
criterios que garantizan la seguridad y efectividad de la ecografia sistematica:

e Consideran distincién entre la poblacién de riesgo y la poblacién general de gestantes, en
la que la probabilidad de prevenir complicaciones es muy baja, dada la también baja
prevalencia de fetos con patologia que se podrian beneficiar de esta prueba diagnoéstica.

e Seha de tener en cuenta cudles son las condiciones clinicas que se pueden beneficiar de la
ecografia y su prevalencia en la poblacién.

e Se ha de valorar los recursos materiales, las condiciones de formacién y adiestramiento
de los ecografistas, asi como la ubicacién de la ecografia, es decir, el nivel asistencial en
que se realiza la prueba.

e Un tercer criterio a considerar es el de calidad asistencial. Este criterio supone la adopcién
de la ecografia bajo criterios de medida de eficacia y seguridad, en indicaciones
fundamentadas en la evidencia cientifica, y por profesionales que han sido acreditados
por un programa de formacién especifica y que realizan a lo largo del afio un ndmero
minimo de pruebas, lo cual permite gozar del adiestramiento y experiencia necesarios

para garantizar una mayor efectividad del proceso diagnéstico.

e Un cuarto criterio es la capacidad de financiar la prueba diagndstica, en condiciones de
igualdad de acceso y calidad, a toda la poblacién de referencia. Alcanzar este supuesto

presupone la realizacion de un anilisis de necesidades que contribuya a efectuar una
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planificacién sanitaria racional. Este anilisis ha de considerar la necesidad, desde una
perspectiva de teoria econémica, de adoptar la ecografia preservando las ventajas de las
economias de escala al reducir los costos, limitar la demanda innecesaria y favorecer una

mejor calidad del proceso diagnéstico.

e Se ha de valorar las implicaciones éticas y legales que se pueden derivar de una indicacién
y/o ejecucion inadecuada de la prueba, asi como de un resultado falso negativo o de las
posibles complicaciones que se pueden derivar de las pruebas que se realizan como

consecuencia de un resultado falso positivo.

e El dltimo criterio tiene que ver con las preferencias de los usuarios. Se puede pensar que
la difusién de la ecografia en el control del seguimiento de la gestacion ha sido
influenciada esencialmente por tres factores: 1) la iniciativa del sector privado, que ha
introducido el procedimiento sin una evaluacién previa de sus méritos cientificos; 2) la
sensibilidad de la poblacién hacia ciertas enfermedades congénitas, como el sindrome de
Down y 3) la capacidad de la prueba para “visualizar el bebe” e identificar el sexo del feto
en el segundo trimestre de la gestacion. Teniendo en cuenta estos factores culturales, una
opcidén de planificaciéon no acreditada cientificamente, pero posiblemente sensible a las
preferencias de los usuarios, seria la de limitar el numero de ecografias de rutina a realizar,
siempre en condiciones de garantia de calidad asistencial, y centralizar las ecografias

selectivas en centros con profesionales de mucha experiencia.

Hay suficiente evidencia cientifica para concluir que la ecografia de rutina, comparada con
la selectiva, no mejora la mortalidad perinatal ni la morbilidad (evaluada como cambios en el score

) 140) bero si mejora la determinacion de la edad gestacional,

de Apgar por encima de 7 puntos
recién nacidos de alto peso y también detecta mis precozmente el embarazo mdltiple y las
malformaciones congénitas. Esto resultaria en una menor frecuencia de induccién del parto
(presumiblemente por mejor estimaciéon de la edad gestacional). Donde la interrupcién del
embarazo es una prictica social y legalmente aceptable, disponible y accesible, pudiera contribuir
a una reduccién de la mortalidad al generarse altas tasas de aborto terapéutico por anomalias

fetales.

La revisién de guias de practica clinica sobre la aplicabilidad clinica de la ecografia pone en
evidencia que mientras algunos recomiendan la realizacion de tres ecografias durante el embarazo
normal, otros ponen en duda esta estrategia de control ecografico del embarazo, ya que consideran
que no hay suficiente evidencia cientifica que demuestre el beneficio de la ecografia en la reduccién
de la mortalidad y morbilidad perinatales. Por tanto, el nimero de ecografias y su indicacién no

estan determinados aun por criterios cientificos.

En la revisién efectuada en 2.013, por Lausman et al. (147

, acerca del manejo de fetos con
retraso del crecimiento intrauterino afirma que en mujeres sin factores de riesgo de restricciéon del
crecimiento intrauterino, la realizacién en el tercer trimestre de ultrasonido integral que incluye
el perfil biofisico, biometria fetal, volumen de liquido amniético, y los estudios Doppler de la
arteria umbilical no se recomiendan (II-2D). Si la medicién de altura uterina en centimetros
disminuye 3 o mads de la edad gestacional en semanas o hay una meseta en la altura uterina se

recomienda una valoracién ecografica para el peso fetal estimado y el volumen de liquido
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amniotico, en gestaciones mayores de 26 semanas (II-2B). Una vez diagnosticado una restriccién
del crecimiento intrauterino, el control del Doppler de arteria umbilical después de 24 semanas
reduce la morbilidad y mortalidad perinatal. (I-A).

(148), en 2.008, acerca de

27.024 gestantes de bajo riesgo se incluyen en la revisién Cochrane
la realizacion de la ecografia de rutina en gestaciones mayores de 24 semanas. Concluyen que no
hubo diferencias en cuanto a resultados perinatales ni maternos en el grupo estudio vs. el grupo
control, por lo que no se recomienda su realizacién en gestaciones de bajo riesgo. Eso si, los datos
acerca del desarrollo neurolégico de los recién nacidos a largo plazo son incompletos y se

desconoce el efecto psicoldgico de la no realizacion de control ultrasonografico en la madre.

Se puede ver que, a diferencia de la ecografia de primer trimestre y de la ecografia
morfoldgica en segundo trimestre, la ecografia sistematica en tercer trimestre es controvertida. La
mayoria de autores aclaran que no hay diferencias sobre los resultados adversos perinatales en

147-150

gestaciones de bajo riesgo ' ). Sin embargo, otros autores propulsan los beneficios de la

realizacién de la ecografia en tercer trimestre al diagnésticar aquellos retrasos de crecimiento

severos en poblacién de bajo riesgo 1317159,

Podemos diferenciar por tanto en la realizacién de la ecografia sistemdtica en tercer
trimestre, por criterios de costo-efectividad o por criterios exclusivamente clinicos, siendo
clinicamente relevante pero poco costo-efectiva. A diferencia de la ecografia en primer y segundo

trimestre que si son costo-efectivas y clinicamente ftil.
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2.3.2 Sensibilidad del cribado de malformaciones estructurales
congénitas

La mayoria de estructuras fetales ya son visibles entre la semana 12 y 13 de gestacién %9,

pero la tasa de deteccién de malformaciones congénitas es ain hoy mayor en el segundo trimestre,
por lo que la principal recomendacion es la realizacién de, al menos, un examen fetal sistematico
entre la 18 y 22 semanas de gestacién ©). Asi se recomienda en la guia NICE (National Institute for
Clinical Excellence) ¥ publicada en 2.008 y el RCOG (Royal Collage of Obstetricians and
Gynaecologists) 7).

La ecografia es ampliamente utilizada en poblacién tanto de alto como de bajo riesgo, es
decir, gestantes que no presentan antecedentes familiares de defecto congénito o patologia
materna, y se ha recomendado como una herramienta de cribado dentro del cuidado prenatal en
muchos paises.

Existe una gran controversia en cuanto a la sensibilidad de la ecografia en la deteccién de
malformaciones congénitas. De la bibliografia podemos extraer tasas que oscilan entre el 13% (157

y el 82% ¥ En términos generales es del 40,4%.

Los términos usados en los estudios que valoran la ecografia morfolégica como método de

cribado son

e Sensibilidad: Capacidad de detectar una anomalia cuando existe realmente en la autopsia
o en el parto.

e Falso positivo: Caso diagnosticado que no se confirma posteriormente.

e Verdadero positivo: Diagnoéstico prenatal de una anomalia congénita o grupo de anomalias
confirmado postnatalmente mediante examen fisico, técnicas de imagen, cirugia o
autopsia.

e Verdadero negativo: Ausencia de anomalia ecografica que se confirma neonatalmente.

e Falso negativo: Fallo en el diagndstico prenatal de una anomalia o grupo de ellas, que se

diagnostican neonatalmente.

e FEspecificidad: Proporcion de fetos sin anomalias y que son correctamente identificados

mediante ecografia.

2.3.2.1 Estudio RADIUS (Routine Antenatal Diagnostic Imaging with Ultrasound)

El estudio RADIUS fue el primero que se realizé de forma randomizada en Estados Unidos
para comprobar si la ecografia rutinaria realizada durante la gestacién aportaba algtin beneficio en
poblaciones de bajo riesgo. Los resultados de dicho estudio se publicaron en tres articulos

independientes 15%-161),
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Hasta la publicacion de los primeros resultados del estudio RADIUS, existian ocho ensayos

(160) v ninguno habia sido capaz de demostrar mejorias en los resultados

131

clinicos randomizados
perinatales, con excepcién del ensayo de Helsinki 3", que si aporta una disminucién de la
mortalidad perinatal como consecuencia de la mayor deteccién de malformaciones fetales y la

posterior interrupcion de la gestacion.

La poblacién de estudio: 15.530 mujeres embarazadas de bajo riesgo reclutadas entre
noviembre de 1.987 y mayo de 1.991. De éstas, finalmente se analizaron 15.151 mujeres. Las
participantes se asignaron de forma aleatoria en dos grupos: el primero (grupo de cribado) estaba
compuesto por 7.617 mujeres y el segundo (grupo control) por 7.534. Las participantes del grupo
de cribado eran sometidas a dos ecografias rutinarias realizadas en dos periodos gestacionales
comprendidos entre las semanas 18-20 (intervalo de 15-22 semanas) la primera y entre las semanas
31-33 (intervalo de 31-35 semanas) la segunda ecografia. Las participantes del grupo control s6lo
serian sometidas a una ecografia si existia alguna indicacién médica para la misma (ej. alteracién
en la biometria fetal, sangrado vaginal, gestacién muiltiple...).

160) " en 1.993, se planteaban dos hipétesis de trabajo. La

En el primer articulo publicado
primera era demostrar que la ecografia obstétrica realizada de forma rutinaria como método de
cribado en poblaciones de bajo riesgo, mejoraba el pronéstico perinatal. La segunda hipétesis
planteada era demostrar que la ecografia, igualmente, tenia un impacto favorable sobre el manejo

materno.

Los resultados del primer trabajo demostraron que no existian diferencias significativas en
cuanto al manejo de las pacientes, tan sélo el uso de tocoliticos resulté ser mayor en el grupo
control. Ademas, las pacientes del grupo cribado recibieron una media de 1,6 ecografias adicionales
con respecto al grupo control, lo que supone un incremento econémico de 200 ddlares por
ecografia y un total de un billén de délares anual si se criba a toda la poblacién gestante
estadounidense.

16D Jos autores encontraron que no existia una

En la segunda publicacién de los resultados ¢
disminucién de la morbimortalidad perinatal en gestaciones de bajo riesgo y que la deteccién

ecografica de malformaciones mayores no alteraba el pronéstico.

(159 " o5 la mas relevante en cuanto a la deteccién de anomalias

La tercera publicaciéon
congénitas se refiere. El objetivo principal era determinar si el cribado ecogréfico antenatal de
malformaciones congénitas tenia un impacto favorable sobre los resultados perinatales. Se
valoraba la sensibilidad y especificidad de la ecografia para la deteccién de anomalias congénitas,
la tasa de abortos tras la identificacién de anomalias congénitas y las tasas de supervivencia de

aquellas anomalias tratables al nacimiento.

El estudio abarca hasta la sexta semana tras el nacimiento y las malformaciones se definen
como mayores y menores. La sensibilidad y especificidad se determinaban comparando los
hallazgos prenatales con los postnatales. También se analizaba si el examen se realizaba en un

centro terciario o no terciario. Definen la prevalencia de defectos congénitos mayores al
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nacimiento de 2,3%. En la Tabla 12 aparece el impacto del cribado ecogrifico prenatal para el

diagndstico de malformaciones mayores.

Tabla 12. Impacto del cribado ecogrdfico prenatal para el diagndstico de malformaciones mayores.

Cribadas No cribadas
Protocolo ecografico (n 7685) (n 7596)
7575 2337
N 187 163
Anomalias fetales Antes del nacimiento 65 (35%) 18 (11%)
Antes de la semana 24 31 (17%) 8 (5%)
N 232 198
Malformaciones mayores Antes del nacimiento 71 (31%) 24 (12%)
Antes de la semana 24 35(15%) 10 (5%)
Malformaciones detectables N 148 113
; Antes del nacimiento 70 (47%) 22 (19%)
ecograficamente Antes de la semana 24 35(24%) 9 (8%)

Aunque la sensibilidad de la ecografia es baja, el cribado ecogrifico incrementa la tasa de
deteccion de malformaciones mayores antes del nacimiento en el grupo cribado. La tasa de
deteccién de anomalias congénitas en el grupo cribado es del 35%, mientras que en el grupo control
es del 11%. Este porcentaje disminuye hasta el 17% en el grupo cribado y el 5% en el grupo control
sila deteccion se realiza antes de la semana 24 de gestacion (fecha limite para la interrupcion legal
de la gestacién).

El andlisis segun el centro donde se realice la ecografia determina que si la exploracién
ecogrifica se efectia en un centro terciario, la sensibilidad para la deteccién de anomalias
congénitas antes de la semana 24 es del 35% y de un 13% si dicha exploracién se lleva a cabo en un
centro no terciario.

El estudio RADIUS confirma que las malformaciones se detectan con mayor frecuencia en
as pacientes cribadas. Pero esto no supone una mejoria en el prondéstico o en el manejo de las
las p t badas. P t P j lp t | jo de 1
gestaciones complicadas con anomalias congénitas. Tampoco existe un incremento significativo
de la supervivencia neonatal. La sensibilidad de la ecografia en este estudio es relativamente baja
(35% en la poblacion cribada, de las que s6lo el 17% se detectan antes de las 24 semanas). Concluye
que sélo a las gestantes de alto riesgo se les debe ofrecer la ecografia morfolégica como cribado de

malformaciones en segundo trimestre.

2.3.2.2 Estudio EUROFETUS

El estudio EUROFETUS © se disefi6 para evaluar la sensibilidad del cribado de

malformaciones congénitas en una poblacién no seleccionada. Se trata de un estudio multicéntrico

pagina 36 de 218



Revision critica del problema Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

y prospectivo que incluye a 14 paises europeos, incluido Espana, y 60 centros de exploracion
ecografica. Es el mas amplio en cuanto a poblacién, incluyendo cerca de 200.000 mujeres
embarazadas. Se diagnosticaron 5.000 malformaciones en casi 4.000 fetos.

Hasta la fecha, la sensibilidad aportada por el resto de estudios no superaba el 40%. El estudio
EUROFETUS arrojé una sensibilidad del 61,4%.

La principal recomendacién es la realizacién de, al menos, una ecografia sistemadtica
preferiblemente entre las semanas 18 y 20 de gestacidon. Después, los casos detectados deben ser
confirmados al nacimiento o tras estudio anatomopatoldgico de restos fetales tras aborto. Las

ecografias son practicadas por personal cualificado y equipos de alta calidad.

A diferencia del estudio RADIUS, en el estudio Eurofetus realizaron una definicién de los
casos. Definen anomalia congénita como aquel defecto estructural que se detecta al nacimiento y
que incluye malformaciones, deformaciones y displasias. Las malformaciones y su codificacién
estan basadas en la Clasificacién Internacional de Enfermedades, Novena revisiéon (ICD-9). Tabla
13. Se excluyen en este trabajo aquellas alteraciones que no tienen una repercusién médica
importante (ej: deformaciones menores de la nariz, hipospadias, fimosis, hernia umbilical o
inguinal...) asi como retraso del crecimiento intrauterino aislado, anomalias de liquido amniético,

hidrops y quistes de plexos coroideos.
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Tabla 13. Tabla de malformaciones (EUROFETUS).

Anomalias del
sistema nervioso

central

Corazén y grandes

vasos:

Anomalias del

sistema digestivo:

Anomalias del tracto

urinario:

Anomalias

musculoesqueléticas:

Miscelanea:

Anomalias del

sistema respiratorio:

Otras anomalias de

cara y cuello:

Misceldnea de

neoplasias benignas

Anencefalia, Espina bifida con hidrocefalia, Espina bifida sin hidrocefalia, Encefalocele, Microcefalia,
Deformidades cerebrales, Hidrocefalia, Anomalias inespecificas del sistema nervioso central.

Anomalias mayores: Truncus comun, Transposicién de grandes vasos, Tetralogia de Fallot, Ventriculo
Unico, Anomalias de la valvula pulmonar, Atresia y estenosis tricuspidea, Anomalia de Ebstein, Estenosis
adrtica, Sindrome de corazén izquierdo hipoplasico, Coartacién de aorta, Otras anomalias de la aorta,
Otras anomalias severas cardiacas.

Anomalias menores: Comunicacién interventricular, Comunicacién interauricular, Defectos
inespecificos del cierre septal, Estenosis mitral, Insuficiencia mitral, Otras anomalias menores, Anomalias
inespecificas del corazoén, Anomalias de la arteria pulmonar, Anomalias de las grandes venas, Otras
anomalias especificas del sistema circulatorio, Situs inversus

Obstruccién.

Anomalias menores: Anomalias linguales, Atresia y estenosis esofdgica, Otras anomalias especificas del
estomago, Diverticulo de Meckel, Atresia de intestino delgado, Atresia de ano y recto, Distensién
congénita del colon, Anomalia de la fijacién intestinal, Otras anomalias intestinales, Anomalias de la
vesicula biliar, conductos biliares e higado.

Anomalias mayores: Extrofia vesical, Atresia y estenosis de la uretra, Agenesia renal bilateral, Rifiones

poliquisticos.

Anomalfas menores: Agenesia renal unilateral, Quiste/s renales unilaterales, Hidronefrosis, Otras
anomalias renales, Otras anomalias especificas del uréter, Otras anomalias especificas de la vejiga y uretra,
Anomalias inespecificas del sistema urinario.

Anomalias mayores: Distrofia muscular congénita, Miotonia, Artrogriposis, Condrodisplasia,
Osteodistrofia, Anomalias diafragméticas (hernia), Defectos congénitos de la pared abdominal, Anomalias
mayores de la piel.

Anomalias menores: Deformidades del pie, Deformidades torécicas y miembros superiores, Polidactilia,
Sindactilia, Reduccién de miembros superiores, Reduccién de miembros inferiores, Otras anomalias de
miembros superiores, Otras anomalias de miembros inferiores, Otras anomalias inespecificas de los
miembros, Anomalias costales y del esternén, Otras anomalias musculoesqueléticas.

Fisura palatina, Labio leporino, Fisura palatina con paladar hendido.
Anomalias mayores: Anomalias de la laringe, triquea y bronquios, Pulmén quistico congénito.

Anomalias menores: Anomalias de la nariz, Hipoplasia o displasia pulmonar, Otras anomalias
pulmonares.

Micrognatia, Retrognatia, Otras anomalias de cara y cuello.

Anomalias congénitas de oido y ojo: Anoftalmos, Microftalmos, Anomalias palpebrales, sistema lacrimal
y 6rbita, Otras anomalias especificas del ojo, Anomalias inespecificas del ojo, Anomalias del oido causantes
de sordera, Otras anomalias especificas del oido, Anomalias inespecificas del oido.

Hemangioma.

Linfangjoma.

Quiste de ovario.
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Resultados: se detectaron 4.615 malformaciones en 3.686 fetos (78,9% tenian una dnica
malformacién). La sensibilidad global del cribado ecografico por feto malformado es del 61,4% y
la sensibilidad global por malformacién es de 56,2%. La tasa de deteccién también resulté ser mayor
para las anomalias mayores (73,7%) que para las menores (45,7%). E1 55% de las anomalias mayores

se diagnosticaron antes de la semana 24 de gestacién.

Las mas frecuentemente detectadas son las pertenecientes al sistema nervioso central
(88,3%) v al tracto urinario (84,8%). Este porcentaje disminuye hasta el 38,8% si nos referimos al
area cardiaca y grandes vasos. En cuanto a las anomalias menores, las mas frecuentemente
encontradas son las del tracto urinario (89,1%), pero de nuevo son las que afectan al corazén y
grandes vasos las menos detectadas (20,8%) junto con las del sistema musculoesquelético (18%). En

cuanto a la tasa de falsos positivos, ésta fue del 9,9%.

Por tanto, se deduce que el cribado ecografico sistematico durante el embarazo detecta una
gran proporcién de anomalias fetales, aunque algunas no se lleguen a diagnosticar prenatalmente.
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2.3.3 Diversidad de la sensibilidad de la deteccion de
malformaciones estructurales en la ecografia morfologica
fetal. EUROSCAN

Existe gran variabilidad en cuanto a la sensibilidad de deteccién. Uno de los factores que
influyen en las tasas de deteccién es la existencia de anomalias que son mas ficilmente
diagnosticables por ecografia, incluso en el primer trimestre de la gestacién, y otras anomalias que
son mas dificilmente diagnosticables o incluso no lo son prenatalmente. También influye en gran

medida la experiencia del observador y el drea geografica donde se realice el cribado ecografico.

El primer estudio sobre precisién diagnéstica se realizé sobre gestantes de alto riesgo (162,

aportaron una sensibilidad del 88% y una especificidad del 95%. Los defectos del SNC ocupaban
mids del 50% de las anomalias, mientras que las anomalias renales y cardiacas correspondieron al
5%y 2%, respectivamente. Los mismos autores arrojaron resultados sobre una poblacién de 9.526

163

gestantes de bajo riesgo . Detectaron el 82% de las malformaciones correctamente.

El estudio RADIUS aporta una sensibilidad relativamente baja: 35% en la poblacién cribada,
de las que sélo el 17% se detectan antes de las 24 semanas. Otros estudios presentan mejores tasas
de deteccidn, como se refleja en la Tabla 14, en poblacién de bajo riesgo, probablemente debido a
que en estos trabajos abajo resefiados la experiencia del ecografista era mayor y a la utilizacién de
diferentes criterios para la definicién de malformacién mayor y menor. Otros motivos que podrian
explicar esta baja sensibilidad son la variabilidad en la deteccién segun el tipo de anomalia (ej. la
anencefalia es una anomalia ficilmente detectable, pero no ocurre lo mismo con las alteraciones

cardiacas) y la capacidad de documentacién de la anomalia en el recién nacido.

Tabla 14. Comparacion de estudios previos de la sensibilidad de la ecografia para la deteccion de
anomalias congénitas ),

RADIUS(159) Levietal.(164) Chitty etal.(165) Shirley et al.(166)

Periodo de estudio 1987-1991 1984-1989 1989-1990 1989-1990
Ne fetos y RN 7.685 16.353 8.432 6.183
ANOMALIAS FETALES

Incidencia 2,40% 2,30% 1,50% 1,40%
Deteccidn antes del nacimiento 35% 40% 71% 67%
Deteccidn antes de la sem. 24 17% 21% 71% 61%
Deteccion de defectos letales o severos 74% - 83% 73%
IVEs 0,10% 0,20% 0,60% 0,50%
Tasa de falsos positivos 6% 8% 2% 1%
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Los factores a tener en cuenta en los diversos estudios por la diversidad de la sensibilidad son
(125, 167, 168)

e La poblacién elegida. Obtenciéon de tamafios muestrales de distintas areas geograficas,
hospitales especializados y no especializados, asi como de bases de datos de grupos

colaboradores. La sensibilidad varia de un 29% al 55%.

e Las gestantes. Los estudios alternan poblacion de alto y de bajo riesgo. Las gestantes de
riesgo medio presentes en algunos estudios equivalen probablemente a las de bajo riesgo.
Los sesgos anadidos a la valoracién de gestantes de alto riesgo serian la mayor
probabilidad de presencia de malformacion, asociada a una mayor concentracién en la
deteccién por parte del ecografista, generalmente mejor entrenado que los examinadores

de poblaciones de bajo riesgo. La sensibilidad varia del 55% al 92%.

e Ladiversidad de la edad gestacional en la realizacién de la ecografia morfoldgica, varia la
sensibilidad diagndstica. Aquellas ecografias realizadas a las 20 semanas tienen una
sensibilidad del 45%, frente a las realizadas en edades gestacionales mayores: 60%.

e La heterogeneidad en la distribucién de las malformaciones por los diversos estudios.
Algunos incluso excluyen determinadas malformaciones menores. Segin que

malformaciones cardiacas se incluyan la sensibilidad varia de un 21,5% al 36,3%.

e El gold estindar del diagndstico de una malformacién fetal es el estudio
anatomopatolégico. No todos los estudios incluyen la valoracién anatomopatolégica de
abortos, muertes fetales y neonatales; en algunas ocasiones dado el tamafo y estado de
restos abortivos es imposible la valoracién. Estos datos afectan a las tasas de falsos
positivos y falsos negativos. Ademds, la calidad de la autopsia puede modificar la tasa de
falsos positivos y negativos.

e No todos los estudios incluyen un seguimiento postnatal. Es mds, en los casos en los que
se realiza seguimiento del recién nacido, la perioricidad de seguimiento varia desde
escasos dias (mayoria de los estudios), a meses, o afios. Algunas malformaciones no se

manifestardn hasta pasados meses tras el nacimiento.
Otros factores que influyen en la sensibilidad de deteccién que debemos tener en cuenta son:

e El numero de ecografias realizadas; a mayor numero de ecografias realizadas, mayores
tasas de deteccién. Exclusién de anomalias; hay estudios que excluyen algunas anomalias
consideradas “menores” o que son tedricamente indetectables, por lo que las tasas de

deteccién serdn mayores que las de otros estudios que incluyan todas las anomalias 123,

e Los avances tecnoldgicos; facilitan la mejora en la sensibilidad de deteccién. Se ha visto
como gracias a ello, con el paso de los afios, se han ido incrementando tasas de

sensibilidad: 20% a principios de los afios 80 hasta un 70% a finales de los 90 ©.

Existen pocos estudios que valoran el porcentaje de falsos positivos en la ecografia
morfolégica de segundo trimestre. El estudio Eurofetus arroja un 9,9% de falsos positivos y un 6%
de diagnoésticos considerados falsas alarmas, que al realizar seguimiento ecogrifico no pudieron

confirmarlo. La mayoria de falsos positivos fueron en las malformaciones del sistema urinario ©,
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Martinez Zamora et al. (169), arroja una tasa de falsos positivos similar, de un 9,3%, en un estudio
realizado sobre 903 fetos malformados con confirmacién anatomopatolégica o sobre estudio al
recién nacido. Refieren que en primer lugar el sistema urinario (pielectasias), 8,7%, seguido de la
ventriculomegalia, los quistes abdominales y el fémur corto son los principales diagndsticos

etiquetados como falsos positivos.

Algunos estudios reflejan y explican las diferencias de la sensibilidad en la deteccién de
malformaciones estructurales congénitas entre los dos estudios mas relevantes, el estudio RADIUS
y el Eurofetus. Algunas de las diferencias se basan en la inclusién de diferentes defectos congénitos
definidos como malformaciones mayores y menores. La inclusién de malformaciones del estudio
RADIUS era mds amplia con un mayor numero de malformaciones; de tal forma que la tasa de
deteccién tendia a ser menor. Las pacientes incluidas en el estudio RADIUS eran en su totalidad
de bajo riesgo; sin embargo, las incluidas en el estudio Eurofetus eran de bajo y de alto riesgo. La
sensibilidad de deteccidn, en el estudio RADIUS, en gestantes menores de 24 semanas, fue del 35%
en centros terciarios y del 13% en los centros no terciarios. Eurofetus sélo incluyé en su estudio
centros de tercer nivel o que incluyeran ecografistas con un nivel 2; alcanzando una sensibilidad

en menores de 24 semanas del 55% (179,

Una de las anomalias congénitas mas frecuentemente diagnosticadas son las pertenecientes

56,171,172) Gin embargo, la

al sistema nervioso central, con tasas de deteccién cercanas al 100% (
precision de la ecografia para la deteccién de defectos cardiacos es menor. La relevancia viene dada
ya que la incidencia de nacidos vivos con malformaciones cardiacas es del 0,8% al 0,9%, lo que

supone el 20-30 % de las muertes perinatales %

Del estudio EUROFETUS © extraemos tasas de deteccién que van desde el 14,3% de algunas
anomalias de la cabeza y cuello (ej. micrognatia o retrognatia) al 88,5% de las anomalias del tracto
urinario. Los resultados resumidos se presentan en la Tabla 15.

Tabla 15. Sensibilidad de deteccion segiin la malformacion.

Verdadero
Anomalia No. Sensibilidad (%)
positivo (No.)
Anencefalia 157 156 99,4
Espina bifida con hidrocefalia 92 87 94,6
TOTAL anomalias tracto urinario 954 844 88,5
TOTAL anomalias SNC 738 652 88,3
TOTAL anomalias aparato respiratorio 30 21 70,0
Espina bifida sin hidrocefalia 89 59 66,3
TOTAL anomalias aparato digestivo 229 123 53,7
Anomalias cardiacas mayores 366 142 38,8
TOTAL anomalias musculoesqueléticas 1043 382 36,6
TOTAL anomalias cardiacas y grandes vasos 953 264 27,7
Anomalias cardiacas menores 587 122 20,8
TOTAL anomalias labio y paladar 316 57 18,0
TOTAL otras anomalias cabeza y cuello 42 6 14,3
TOTAL todas anomalias 4615 2593 56,2
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Para determinar las diferencias derivadas de la diversidad geogrifica en la realizacién del
cribado surge el grupo de estudio EUROSCAN, que individualiza las tasas de deteccién segun la
anomalia congénita y el pais europeo o area de cribado. Actualmente, la mayoria de paises europeos
disponen de un programa de cribado de malformaciones congénitas, pero no en todos ellos se
obtienen los mismos resultados. Se registraron 8.126 casos de defectos congénitos, con una
sensibilidad diagndstica del 44,3%. Se evaluaron 20 registros de malformaciones congénitas en 12
paises europeos. En el 21,8% de los casos se finaliz6 la gestacién. Dinamarca y Los Paises Bajos son
los paises que ofrecen menores tasas de deteccion. Francia, Alemania, Italia, Espafa y Reino Unido
aportaron las mayores tasas de deteccién prenatal de defectos congénitos. La interrupcién de la
gestacion por presencia de un defecto congénito es independiente de la sensibilidad; varia segtin el

panorama legal de cada pais asi como factores socio-culturales 173,

Destacamos de todas las malformaciones analizadas en el estudio EUROSCAN, las

(74) En la valoracién realizada sobre 20 registros europeos se obtienen

malformaciones cardiacas
los siguientes datos: la prevalencia global de defectos cardiacos al nacimiento es de 3,5 casos por
cada 1.000 recién nacidos (2.454 casos). La tasa de deteccién prenatal global por ecografia es del
25%. Las tasas de deteccién segun el drea geogréfica varia ampliamente, de un 8% en Europa del
Este donde no existe cribado ecografico a un 79% (Leipzig). En Espana, los tres registros que
contribuyeron al estudio arrojaron unas tasas de deteccién del 34% en el Pais Vasco, 53% en

Barcelona y un 63% en El Vallés.

La bibliografia referente a malformaciones cardiacas es muy amplia, al igual que las tasas de
deteccidn segun los autores y la poblacién seleccionada para el cribado. Asi, en poblacién de bajo
riesgo, las tasas de deteccion varfan del 4,4% (175 al 82% 179 y en poblacién de alto riesgo este
porcentaje se eleva entre un 62% (177) y un 92% (178),

El estudio EUROSCAN que evalua las malformaciones renales en 20 registros pertenecientes
a 12 paises europeos, refiere una sensibilidad del 81,8%. La displasia multiquistica fue la mayor
diagnosticada con una sensibilidad del 97%. La extrofia vesical fue la malformacién mas precoz
diagnosticada a las 18,5 semanas. En un tercio de los casos se asocié a otros sindromes
polimalformativos o cromosomopatias. La sensibilidad diagnéstica de deteccién en los diferentes
paises europeos varia segtin la politica de diagnéstico prenatal, asi como factores éticos y religiosos.
Aquellos paises que no incluyen cribado de malformaciones congénitas aportan sensibilidades

menores (179).

En cuanto a los defectos de la pared abdominal, el grupo EUROSCAN publicé los datos
pertenecientes a 11 paises europeos con una sensibilidad global para el onfalocele del 75% (con una
diferencia en la tasa de deteccidn entre registros del 25% al 100%) y para la gastrosquisis del 83%

(con una diferencia entre registros del 18% al 100%) 189,

(181), con una tasa de

Esto mismo ocurre con otros defectos como la hernia diafragmatica

deteccion global del 59% pero con importantes diferencias geograficas, resultando una variacién
)

que oscila entre el 29% en paises como Lituania y el 100% de deteccién en dreas como Barcelona o

El Vallés.
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2.3.4 Politicas de diagnostico prenatal en Europa: cribado de
malformaciones estructurales congénitas

Diferentes politicas en diagnéstico prenatal se han ido desarrollando en las diferentes
regiones europeas. La diversa disponibilidad de los recursos, la permisibilidad legal o no de
interrupcidn de la gestacion, y los diferentes valores culturales son los principales elementos que
hacen que la oferta de seguimiento varie de una regién a otra. Tabla 16.

Tabla 16. Politica de diagnéstico prenatal en Europa (82,

Control Cribado Eco1 Eco 2°T Total
Pais Eco 3T IVE

prenatal SSD Trimestre = Morfolégica Eco
Austria - - - SI SI 2 SI
Bélgica SI SI SI SI SI Minimo 3 SI
Croacia SI SI SI SI SI 3 SI
Dinamarca SI SI SI SI - 2 SI
Finlandia SI SI SI SI - 2 SI
Francia SI SI SI SI SI 3 SI
Irlanda - - - SI - 1 -
Italia SI SI SI SI SI 3 SI
Malta - - - SI - 1 -
Paises Bajos SI SI SI SI - 2 SI
Espafia SI SI SI SI SI 3 SI
Suecia - - - SI - 1 SI
Suiza SI SI SI SI - Minimo 2 SI
Reino Unido SI SI SI SI - 2 SI

En Austria no existe un programa de deteccién de defectos congénitos. Se ofertan 2
ecografias a la gestante a las 20 y a las 30 semanas, realizadas por personal con diversa formacién.

En Bélgica, Croacia, Francia, Italia y Espafia ofertan 3 ecografias durante el seguimiento de
la gestacién, incluyendo el screening de cromosomopatias y la ecografia morfolégica de segundo
trimestre. Sin embargo, la interrupcién legal del embarazo varia de un pais a otro. Croacia sélo
permite la interrupcién hasta la semana 24 de gestacién; siempre de forma muy justificada y pasado
un comité de expertos. Al igual que Italia. Bélgica, Francia y Espafa permiten la finalizacién

durante toda la gestacién con cldausulas distintas en cada pais.

Irlanda, Malta o Suecia son los paises con una politica de control prenatal escueta. Solo
incluyen en su programa el cribado de malformaciones congénitas en segundo trimestre. En

Irlanda y Malta no estd permitida la interrupcién del embarazo.
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2.3.5 Estandar de la ecografia morfologica fetal

En relacién al cribado de malformaciones estructurales es la ecografia morfoldgica fetal
estandarizada la que las diferentes sociedades cientificas y las guias de practicas médicas
recomiendan como método de cribado, y refieren una capacidad diagnoéstica de esta exploracion
del 60% para las malformaciones estructurales. Segtin Gongalves et al. ), debe ser el minimo
estandar aceptable para los centros que ofrecen diagnéstico prenatal. Esta evaluacidon ecogrifica en
la actualidad estd estandarizada, se conocen las estructuras fetales que se deben evaluar (descrita
por el estudio Eurofetus) ) el tiempo medio que se debe invertir y la formacién que debe de poseer
el explorador. Ademas se recomienda su realizacién entre las semanas 18 y 22 de gestacién; ya que
es en esta fecha cuando se pueden identificar de forma correcto las estructuras fetales a valorar. En
RCOG ), 1ISUOG ® y en el sistema priblico sanitario de Andalucia, PACAC , nos describen los
estindares actuales de la ecografia morfoldgica fetal.

La ecografia morfolégica de segundo trimestre debe ser ofertada e informada a todas las
gestantes. Debe ser entregado y explicado el consentimiento informado. La oferta de su realizacidn,

entrega de consentimiento y comprensién de éste a todas las gestantes respeta el principio de

autonomia del paciente 133,

RCOG 8% describe el minimo exigido en la valoracién ecogrifica en semana 20.
Recomienda medir el didmetro biparietal, circunferencia cefilica y longitud femoral. Es opcional
la medicién de la circunferencia abdominal. Establece una exploracién normal cuando: (Anexo 2)

e Morfologia cefilica normal y visualizacién de estructuras internas: cavum del septum
pellucidum, cerebelo, ventriculos laterales y astas <10 mm.

e Espina: corte longitudinal y transversal.

e Morfologia abdominal y su contenido a nivel de estébmago.

e Morfologia abdominal y su contenido a nivel de rifiones y ombligo.
e Pelvis renales (didmetro AP <5 mm).

e Corte longitudinal: morfologia, integridad diafragmatica, vejiga.

e Corazoén: corte 4 camaras.

e Brazos: 3 huesos y la mano (sin contar los dedos).

e Piernas: 3 huesos y los pies (sin contar los dedos).
Si se puede se examinaran los tractos de salida cardiacos y la cara y labios.

Se recomienda realizar la evaluacion en un periodo de tiempo de 20 minutos, con equipos
menores de 5 anos de antigiiedad, segun el principio de ALARA “As Low As Reasonably
Attainable”. El personal debe ser entrenado en la técnica, no siendo imprescindible que esté
acreditado. El equipo utilizado requiere unas caracteristicas técnicas: imagen en escala de grises a
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tiempo real, sonda abdominal (3-5 MHz), potencia acustica, mostrar standars, freeze, calipers
)

electrénicos, impresion y almacenaje de imagenes, asi como, mantenimiento regular del equipo ©.

El Sistema Sanitario Andaluz en su segunda edicion del Proceso Asistencial Integrado
“Embarazo, Parto y Puerperio” aconseja el cribado ecogrifico morfolégico a las 20 semanas,
sefialando que una tasa de diagndstico adecuada es de un 70%. Debe atender a varios puntos para

su correcta implementacién: ©®) (Anexo 3).

e Todas las gestantes deben tener acceso al programa.

e Todas las gestantes deben recibir asesoramiento precribado adecuado, a través de
personal entrenado y documentos de acogida que expliquen el procedimiento y sus
resultados. Un elemento esencial de un programa de cribado como el propuesto es una
informacién clara a la gestante y su familia, apoyada en unos documentos de

consentimiento informado adecuados para cada situacién clinica.

e Calidad de todos los componentes del cribado: ecégrafos, tiempo y especialistas. Una
parte critica para la implementacién adecuada de un programa de cribado prenatal de
anomalias estructurales fetales en poblacién de bajo riesgo estd relacionada con la
formacién continuada de los profesionales, la calidad del equipamiento y el tiempo de
exploracién disponible.

e Monitorizacion del rendimiento y calidad del programa. Es bésico un control de calidad
sobre los diferentes elementos del programa. Confirmacién de malformaciones, control
de los falsos positivos y negativos.

e Disponibilidad de Unidades/Servicios de Medicina Fetal/Genética Clinica, que soporten
el estudio y diagndstico de anomalias estructurales fetales, asi como el asesoramiento y
terapia multidisciplinar.

La ecografia de la semana 20 tiene unas peculiaridades que no se dan en otras edades gestacionales y

tiene una enorme trascendencia para su implementacién en un programa de cribado (168)

e Esuna ecografia de no retorno cronoldgico. Esto quiere decir que se realiza muy proxima
a la semana 22, tiempo limite para tomar decisiones que incluyen la interrupcién de la
gestacién como una de las alternativas sin paso por el comité ético.

e La cuestion no solo es detectar una malformacién, sino establecer su historia natural mas

probable, es decir, su mortalidad, morbilidad y alternativas terapéuticas.

e Esunaecografia de cribado en poblacion de bajo riesgo, que obliga a una exploracién fetal

sistematica y estructurada.

e A partir de las anomalias detectadas, se debe valorar la necesidad de un procedimiento
invasivo que nos ayude en el diagndstico de la patologia y nos proporcione informacién

relevante para futuros embarazos.
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2.4 Cribado de malformaciones estructurales en primer trimestre

2.4.1 Desarrollo embriologico en primer trimestre
Sonoembriologia

Entender y conocer el normal desarrollo embrioldgico y fetal, asi como describir la anatomia
fetal normal son aspectos esenciales para la valoraciéon de anomalias estructurales congénitas en
primer trimestre. La valoracion de la morfologia en primer trimestre depende del momento del
desarrollo embrioldgico en que se encuentre la gestacién. La presencia, ausencia o apariencia de
determinadas estructuras corresponderan a la normalidad o no segin el momento del desarrollo
en el que se encuentre el feto.

La sonoembriologia en primer trimestre describe los cambios en el desarrollo embriolégico
observados en la ecografia del primer trimestre.

La valoracién de las estructuras anatémicas ecograficas no es posible hasta que el embrién
mide 7-9 mm y se encuentra en la etapa 152 de Carnigie, lo que equivale a, alrededor de 7 semanas
de amenorrea. Sin embargo, es a partir de la etapa 172, entre 13 y 16 mm de longitud cefalonalgas
(42-44 dias), cuando existen caracteristicas claramente diferenciadoras de su forma ecografica y

que nos permite valorar de forma muy exacta el momento del desarrollo embrionario 8%,

Sonoembriologia por érganos y sistemas

Mall F.P. (186), en 1.913, en el Instituto Carnegie de Washington, describi6 el desarrollo
morfolégico humano en 23 estadios, que corresponden hasta la décima semana de amenorrea,
constituyendo la clasificacion internacional de los estadios de Carnegie.

El estadio 1 del desarrollo embrionario describe la fecundacion del ovocito y la dotacién
diploide celular. La segmentacién celular en la que se forma la moérula ocurre durante el estadio 2.
Durante el cuarto dia de blastocisto, aparece en el espesor de la mérula una cavidad (estadio 3), con
una masa celular interna o embrioblasto, y una capa externa o trofoblasto. A partir del quinto dia
(estadio 4-5), el trofoblasto, se diferencia en citotrofoblasto y sincitotrofoblasto, que invade el

estroma endometrial, completindose la implantacion.

A las cuatro semanas de amenorrea (segunda semana del desarrollo) (estadio 6), el disco
embrionario se convierte en bilaminar, diferenciindose el epiblasto, en relacién con la cavidad
amnioética y el hipoblasto, adyacente al saco vitelino primario. A partir del saco vitelino, del
endodermo del saco vitelino, surge el mesodermo extraembrionario. La unién de los espacios del
mesodermo extraembrionario conforma el celoma extraembrionario. Al final de la cuarta semana
de gestaciéon se forma la placa precordial como un engrosamiento del hipoblasto, que indica la

regién craneal del embrién.
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Al final de la cuarta semana de amenorrea, se visualiza ecograficamente el saco gestacional
como una estructura anecoica de 2-5 mm, rodeada de un anillo hiperecogénico que representa el
trofoblasto.

Durante la quinta semana de amenorrea (tercera semana del desarrollo) aparece la estria
primitiva como un engrosamiento en el extremo caudal del epiblasto. La invaginacion de la estria
primitiva origina la migracién de las células epiblasticas en sentido craneal, lateral y ventral entre
el epiblasto y el hipoblasto; lo que da lugar a la formacién del embrién trilaminar; que consta de

ectodermo, mesodermo intraembrionario y endodermo 87,

En la quinta semana de gestacion ecograficamente puede visualizarse el saco gestacional, el
saco vitelino y el embrién con un tamafio de 2-3 mm. Durante la sexta semana de gestacion aparece
la actividad cardiaca. El embrién mide entre 3 y 9 mm.

1. Desarrollo embrionario del sistema nervioso fetal

En el embrién el cerebro es el primer 6rgano que se desarrolla, y por tanto, es el primer
6rgano que puede ser evaluado en la ecografia del primer trimestre.

El cerebro y la médula espinal derivan del tubo neural. El proceso de formacién del tubo
neural se conoce como neurulacién. Se inicia en quinta semana de amenorrea, descrita en la etapa
7 de Carnegie.

La neurulacién primaria consiste en un engrosamiento mediosagital del ectodermo craneal
inducido por el notocordio y el mesodermo axial, denominada placa neural. Sigue un gradiente
craneocaudal, mas rapido en el extremo craneal, que se ensancha en forma de raqueta. En la placa
neural se forma el surco neural, cuyos pliegues se sobreelevan longitudinalmente, dando lugar al

tubo neural (estadio 8) (189,

La neurulacién secundaria corresponde al desarrollo de la porcién distal de la médula espinal.

Sobre la estria primitiva se desarrolla la eminencia caudal, que se fusiona con el tubo neural ('8¢,

Durante la sexta semana de gestacion o cuarta de desarrollo embrionario, el disco
embrionario bilaminar se convierte en trilaminar por plegamiento transversal y medial de éste.
Ademais se completa la neurulacién con el cierre de los neuroporos y la formacién del sistema
ventricular. El cierre del tubo neural se inicia en diversos puntos a lo largo del eje rostrocaudal
durante el estadio 10 de Carnigie. El cierre 1 se situa en el limite del cerebro inferior o
romboencéfalo con la regioén cervical. El cierre 2 se sitia en el extremo rostral. El cierre del
neuroporo rostral en la regién craneal origina la formacién de las tres vesiculas cerebrales
primarias, a partir de las cuales se desarrolla el encéfalo. Son: prosencéfalo (cerebro anterior);

mesencéfalo (cerebro medio) y romboencéfalo (cerebro caudal) (188)

pagina 48 de 218



Revision critica del problema Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

Al final de la sexta semana postmenstrual el embrién se separa del saco vitelino. La primera
estructura anatémica identificable es el tubo neural; sélo se visualiza la cavidad alargada del

romboencéfalo en la parte craneal del embrién. Ocurre el cierre del tubo neural 8%,

Durante la séptima semana de gestacidn, estadio de Carnigie 14-15, el prosencéfalo se divide
en telencéfalo (que dara lugar a los hemisferios cerebrales y ventriculos laterales) y en diencéfalo
(que daré lugar a los tdlamos y la cavidad del tercer ventriculo). En el mesencéfalo se aprecia el
acueducto de Silvio. El romboencéfalo se divide en metencéfalo (que dard lugar a la protuberancia
y cerebelo) y mielencéfalo (que dara lugar al bulbo raquideo, cuya cavidad es el cuarto ventriculo).

Se inicia la proliferacién de neuroblastos y se inicia el ultrafiltrado de la tela coroidea %%,

La longitud craneocaudal es de 10-15 mm, pudiéndose observar en situacién mas anterior
los ventriculos laterales ocupados por los plexos coroideos, el tercer ventriculo, y mis posterior el
cuarto ventriculo (siempre visible). De forma alargada, en el mesencéfalo, el acueducto de Silvio,
que une el tercer y cuarto ventriculo. Se ha elaborado curvas de regresién que correlacionan los

didmetros de estas cavidades y el grosor del manto cerebral con la edad gestacional 7,

En la octava semana de gestacion, estadio 16-17 de Carnigie, el embrién mide entre 16 y 22 mm.
Puede visualizarse el sistema ventricular como zonas anecoicas de paredes delgadas. Los hemisferios
cerebrales y ventriculos laterales aumentan progresivamente de tamafo en forma de semiluna. El tercer
ventriculo se va cubriendo por los ventriculos laterales, aunque atn es claramente visible, al igual que el
acueducto de Silvio. La tela coroidea y la piamadre producen el liquido cefalorraquideo. El encéfalo se pliega
cranealmente, dando lugar a la flexura cervical y a la flexura cerebral media. El pliegue caudal da lugar a la

188

flexura pontina, que divide al metencéfalo del mielencéfalo '*¥), Imagen 1.

Acueducto —=> g
”*

Imagen 1. Sonoembriologia del SNC en la octava semana del desarrollo. En: Adiego MB, Martinez P, Illescas T. Desarrollo
embrionario del encéfalo fetal: evaluacion ecografica. En: Martinez L, Huertas MA, editores. Neurosonografia fetal

normal. Barcelona: Editorial Glosa S.L. 2012. p. 13-30.
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Enlanovena semana, estadio de Carnegie 18-19,los ventriculos laterales aumentan de tamatio, convirtiéndose
en la estructura més llamativa. Los plexos coroideos se visualizan hiperecogénicos en el interior de los ventriculos
laterales. La corteza es delgada e hipoecogénica. El tercer ventriculo se estrecha y hace dificil su visualizacién, el
acueducto de Silvio permanece estable y visible. El cuarto ventriculo con forma piramidal cuyo vértice profundiza en
la flexura pontina queda dividido en craneal y caudal por los plexos coroideos que emergen del techo del cuarto
ventriculo. La columna vertebral se visualiza como dos lineas hiperecogénicas en el dorso fetal '8, Imagen 2.

Imagben 2. S(moembriologia del SNC en la novena semana del desarrollo. En: Adiego MB, Martinez P, Illescas T. Desarrollo
embrionario del encéfalo fetal: evaluacién ecografica. En: Martinez L, Huertas MA, editores. Neurosonografia fetal
normal. Barcelona: Editorial Glosa S.L. 2012. p. 13-30.

El embrién mide de 23 a 32 mm.

A partir de la décima semana de desarrollo, el embrién se convierte en feto, y todas las
estructuras practicamente se encuentran desarrolladas. Continua el crecimiento de tamafio de los
ventriculos laterales, se diferencia la imagen en “alas de mariposa” correspondiente a los plexos
coroideos inmersos en los ventriculos laterales y se diferencia la hoz del cerebro. Atn se visualiza

(188

el acueducto de Silvio, aunque comienza a estrecharse %%, Imagen 3.
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Imagen 3. Sonoembriologia del SNC en la décima semana del desarrollo. En: Adiego MB, Martinez P, Illescas T. Desarrollo
embrionario del encéfalo fetal: evaluacion ecografica. En: Martinez L, Huertas MA, editores. Neurosonografia fetal
normal. Barcelona: Editorial Glosa S.L. 2012. p. 13-30.

En la undécima semana de desarrollo el embrién mide entre 41 y 52 mm. Se siguen
visualizando con claridad los plexos coroideos tanto del los ventriculos laterales como del cuarto

ventriculo. A partir de esta semana se visualizan los hemisferios cerebelosos y el poligono de

188

Willis. Atin se visualiza el acueducto y el tercer ventriculo sigue estrechandose (%8, Imagen 4.

Imagen 4. Sonoembriologia del SNC en la undécima semana del desarrollo. En: Adiego MB, Martinez P, Illescas T.
Desarrollo embrionario del encéfalo fetal: evaluacion ecografica. En: Martinez L, Huertas MA, editores.
Neurosonografia fetal normal. Barcelona: Editorial Glosa S.L. 2012. p. 13-30.

pagina 51 de 218



Revision critica del problema Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

La duodécima semana de gestacién, en la que el feto mide entre 52 y 64 mm, se desarrollan las
188

vesiculas encefilicas: mielencefalo, metencéfalo, mesencéfalo, diencéfalo y telencéfalo (188), Imagen 5.

Imagen 5. Sonoembriologia del SNC en la duodécima semana del desarrollo. En: Adiego MB, Martinez P, Illescas T.
Desarrollo embrionario del encéfalo fetal: evaluacion ecografica. En: Martinez L, Huertas MA, editores.
Neurosonografia fetal normal. Barcelona: Editorial Glosa S.L. 2012. p. 13-30.

El mielencéfalo dara lugar al bulbo raquideo, con el conducto neural central y los nticleos
graciles y los cuneiformes localizados medial y lateral, respectivamente. Ambos se relacionan con
las vias corticomedulares homodnimas. La parte rostral del bulbo raquideo es abierta y ancha. Las
placas basales alares daran lugar a las vias aferentes viscerales, gustativas y somaticas de la cabeza y

oido. Las placas basales motoras dardn lugar al nervio hipogloso, vago y glosofaringeo (188),

El metencéfalo da lugar a la protuberancia, el cerebelo y a la parte superior del cuarto
ventriculo. El cerebelo se desarrolla a partir de la parte dorsal de las placas alares de forma bilateral
en direccion medial hasta terminar cubriendo por completo el cuarto ventriculo. La protuberancia
se constituye a partir de fibras nerviosas que emergen de la capa marginal de la regién ventral del

188

metencéfalo que unen la corteza cerebral y cerebelosa con la médula espinal '*®), Imagen 6.
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Imagen 6. Sonoembriologia del SNC en la duodécima semana del desarrollo. En: Adiego MB, Martinez P, Illescas
T. Desarrollo embrionario del encéfalo fetal: evaluaciéon ecografica. En: Martinez L, Huertas MA, editores.
Neurosonografia fetal normal. Barcelona: Editorial Glosa S.L. 2012. p. 13-30.

En el mesencéfalo el acueducto se estrecha. Los neuroblastos de las placas basales originan
los nicleos rojo, reticular y de los pares craneales III y IV. Crecen fibras desde el cerebelo que
conforman los pedinculos cerebrales en la parte anterior. En el diencéfalo se desarrollan a ambos
lados del tercer ventriculo el epitdlamo (craneal), tillamo (medio) e hipotdlamo (caudal). El tercer
ventriculo queda como una hendidura estrecha entre los talamos ¥, Imagen 7.

Redlinculos cergm
Acued ucto

Imagen 7. Sonoembriologia del SNC en la duodécima semana del desarrollo. En: Adiego MB, Martinez P, Illescas T.
Desarrollo embrionario del encéfalo fetal: evaluacion ecografica. En: Martinez L, Huertas MA, editores.
Neurosonografia fetal normal. Barcelona: Editorial Glosa S.L. 2012. p. 13-30.

Las vesiculas telencefilicas dan lugar a los hemisferios cerebrales, inicialmente como capas
delgadas hipoecogénicas que paulatinamente se expanden cubriendo por completo el diencéfalo,
cerebro medio caudal. En lalinea media se localiza la hoz del cerebro, separando ambos hemisferios
cerebrales. El grosor de la corteza cerebral es de 1-2 mm. La insula se visualiza como una ligera
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depresion lateral en la superficie de los hemisferios. El cuerpo estriado se localiza en el suelo de
ambos hemisferios formando el nicleo caudado y lenticular, contiene fibras aferentes y eferentes
de la corteza. Los ventriculos laterales son grandes y se visualizan en su interior los plexos
coroideos atin como una estructura en forma de alas de mariposa, como elemento mas llamativo

(18%) E] didmetro transverso de los plexos coroideos aumenta

en la exploracion del sistema nervioso
de 2 mm en la décima semana de gestacion a 5 mm en la semana 13. El didmetro transverso del
cerebelo aumenta conforme aumenta la edad gestacional, de 6 mm a las 10 semanas de gestacién a

12 mm a las 14 semanas (189,

En la semana doce se visualiza sin dificultad la osificacidn craneal, suturas y fontanelas.

En la corteza cerebral las fibras de ambos hemisferios conectan entre si formando las
comisuras. La ldmina terminal, extremo rostral del cerebro anterior conecta la placa del techo del
diencéfalo con el quiasma 6ptico. La comisura anterior une el bulbo olfatorio y el hipocampo. La
comisura cerebral mayor es el cuerpo calloso que conecta dreas neocorticales y se localiza en la
lamina terminal. El cuerpo calloso no es visible atn. El resto de la ldmina terminal forma el septum

pellucidum 8%,

La alteracién de la formacién de la placa neural, tubo y cresta neural con el cierre de los
neuroporos da lugar a anencefalia, encefalocele y espina bifida.

La alteracién en el desarrollo de las vesiculas cerebrales, cara, placodas 6ticas y opticas, y
fusién de las placas cerebelosas, dard lugar a holoprosencefalia o la malformacién de Dandy-
Walker.

A partir de las doce semanas comienza el desarrollo anatémico del cuerpo calloso. El origen
del cavum del septum pellucidum es desconocido, bien se origina como en el techo del cuerpo

(90 Lo ventriculos laterales atin ocupan

calloso, bien se origina por necrosis de la masa adyacente
los hemisferios cerebrales, son alargados e incluyen casi en su totalidad aun a los plexos coroideos,
ecogénicos. El mesencéfalo ocupa el cerebro medio. La cavidad del tercer ventriculo se hace
practicamente imperceptible a la vista. A pesar de haberse iniciado la formacién del cuerpo calloso

atin éste no es visible 1°0),

Recientemente se ha descrito la valoracién de la translucencia intracraneal (IT) que
corresponde anatdmicamente con el cuarto ventriculo, como marcador precoz de defectos del tubo
neural con buenos resultados, facilitados ademds porque su medicién se hace en el mismo plano
que el que se emplea para la valoraciéon de la translucencial nucal. La disminucién de tamafo e
incluso la obliteracién, indica un descenso del cerebelo como consecuencia de defectos del tubo

(192) "Bl 4ngulo frontomaxilar se encuentra disminuido: la relacién

neural en espina bifida abierta
entre el didmetro que comprende el esfenoides y la cara anterior del IV ventriculo, entre, la cara

anterior del IV ventriculo y el hueso occipital, estd aumentado ante la presencia de una espina
bifida abierta (1%,
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2. Desarrollo embrionario del sistema cardiovascular fetal

El primitivo tubo cardiaco inicia su desarrollo en el estadio 9 de Carnigie; a las 4 semanas y

6 dias de amenorrea. En su pared se distinguen el endocardio, el miocardio primitivo y el epicardio
(194)

El tubo cardiaco se pliega dando lugar a zonas dilatadas; apareciendo la auricula primitiva

(seno venoso) y el compartimento ventricular, el bulbo cardiaco, el cono cardiaco y el tronco

(195

arterioso (%), El sistema de conduccién cardiaca (nodo atrial, nodo atrioventricular, Haz de Hiss

y fibras de Purkinje) aparecen durante la quinta semana y su funcionalismo permite obtener un

electrocardiograma normal hacia el final del periodo embrionario %,

El latido fetal se inicia en el estadio 10 de Carnigie (5 semanas y 1-2 dias) 1°%).

Durante la sexta semana se tabica el cono cardiaco, por el tabique aorticopulmonar,
separando la aorta ascendente del tronco pulmonar. Si el tabique aérticopulmonar resulta mal
orientado, puede producirse la transposicién de grandes vasos; si el tabique se coloca descentrado,
puede provocar una estenosis o si no se forma, un tronco arterioso comun. Durante el desarrollo
de los tractos de salida, rotan ligeramente siguiendo cambios espiroideos. Las vilvulas semilunares

no estin completamente formadas hasta la novena semana de amenorrea %,

A las 7 semanas de amenorrea los cojinetes cardiacos se encuentran fusionados. Aparecen el

196) Si 1a tabicacién es

(194

septum secundum vy las vélvulas semilunares, valvulas mitral y tricispide ¢
incompleta apareceria una comunicacién auriculo-ventricular persistente ). Durante esta
semana, cuando el embrién alcanza 10-13 mm de longitud crdaneocaudal, comienza la inervacién
del corazén. Las ramas que dependen del nervio vago y sistema simpdtico cervical inervan al seno

venoso, aorta y arteria pulmonar %9,

A partir de la séptima semana se visualiza ecograficamente, gracias al los movimientos
reciprocos, la cavidad atrial y la ventricular.

El tabique interauricular se forma a partir del desarrollo gradual del septum primum vy
septum secundum. La mayoria de los autores describen el desarrollo de la vena pulmonar como
una evaginacién de la pared dorsal de la auricula derecha. En la octava semana de amenorrea toma
forma la porcién membranosa del tabique interventricular. Entre el borde superior del tabique y
el tabique intermedio se forma el agujero interventricular primario, que contribuye en la
formacién del infundibulo adrtico del ventriculo izquierdo. El agujero interventricular secundario,
se cierra durante la séptima y octava semanas, por crecimiento de la parte muscular y membranosa
(199) " Aparecen el septum secundum y el foramen oval. Durante el estadio 19 de Carnigie,
aproximadamente 8 semanas y 5 dias, los ventriculos se encuentran ventralmente con respecto a

(195

las auriculas. Se fusionan los cojinetes endocardicos (1%, Se forma el sistema definitivo del arco

aértico 197,

Ecograficamente el didmetro del térax durante esta edad gestacional, asi como el didmetro

del abdomen, se correlacionan con la edad gestacional. Se identifican las cavidades atriales y
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ventriculares con movimientos reciprocos al final de la octava semana. Las cavidades auriculares
(195

), Imagen 8.

se visualizan de mayor tamafio que las ventriculares

Imagen 8. Sonoembriologia del corazon fetal a las 8 semanas de amenorrea.En: Harm-Gerd K. Blaas and Sturla H. Eik-
Nes. Sonographic development of the normal foetal thorax and abdomen across gestation. Prenat Diagn 2008; 568-580.

A las nueve semanas de amenorrea, la regién conotruncal se desarrolla y se coloca en la parte
superior del tabique interventricular, separando el ventriculo derecho, del izquierdo. Se completa

(198)

durante esta semana la formaciéon del foramen oval en el septum secumdum . Finaliza la

formacién de las valvulas semilunares.

Ecograficamente, el corazén late a 175 Ipm. A las diez semanas de amenorrea, se identifican
los movimientos de las valvulas y se identifica el tabique interventricular. A partir de la once
semana de amenorrea, ecograficamente, el corazén late a 165 lpm. Los ventriculos, auriculas,

195

tabique interventricular, venas y tractos de salida son identificables '°%). El didmetro de los

ventriculos es similar y crece linealmente conforme avanza la gestacién. En la once semana miden

189 Durante el primer trimestre el corazén

1,5 mm aproximadamente y 3 mm en la semana 14 {
ocupa la mitad de la caja toricica, mientras que en el segundo y tercer trimestres ocupa dos tercios

de ésta.

3. Desarrollo embrionario del sistema digestivo y respiratorio fetal

La pared abdominal, a excepciéon de la hernia umbilical fisioldgica, finaliza su formacién
alrededor de las 4-5 semanas de amenorrea. Entre las 7-11 semanas de amenorrea la hernia

195

umbilical vuelve a la cavidad abdominal >, Fue Meckel en 1.817, quien describi la salida de asas

del intestino medio a través de la cavidad abdominal y su posterior regresién a la cavidad como un

proceso fisiolégico 199,

El tracto digestivo y respiratorio fetal parte de diversas divisiones del endodermo y
evoluciona a un dnico tubo. Durante las 3 primeras semanas de amenorrea (etapa Carnigie 1 a 9)
ocurre el proceso de gastrulacién. Durante el estadio 7 de Carnigie las células epiblasticas
sustituyen al hipoblasto y migran situdndose entre ambas capas embrionarias, constituyendo el
mesodermo. Este evento anade al embridén simetricidad: rostral-caudal, derecha-izquierda;
ventral-dorsal. La aparicién de las membranas orofaringea y cloacal es el primer signo del tracto

gastrointestinal fetal (1%,
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Durante el estadio 9 a 15 de Carnigie; 4 semanas y 6 dias hasta 5 semanas y 5 dias de

amenorrea ocurre el plegamiento del disco embrionario sobre si y lo transforma en un cuerpo

(200 Dyrante el proceso de plegamiento la membrana y cavidad amni6ticas se dibujan

cilindrico
alrededor del embrién. Al final de este proceso la membrana amnidtica envaina el cordén
umbilical, englobando restos del alantoides, los vasos umbilicales y el conducto vitelino. El
embrién se mantiene unido a través del cordén vitelino al saco vitelino, hecho importante en la

formacion del tracto digestivo.

Los movimientos peristélticos comienzan en el estadio 11 de Carnigie (amenorrea de 5

semanas y 3 dias). La membrana orofaringea se permeabiliza 2V,

Comienza en distintos puntos del tracto intestinal a proliferar células epiteliales que daran

lugar al higado, estémago y pancreas dorsal, durante el estadio 12 (6 semanas de amenorrea) 2%,

En el estadio 13 aparece visible con forma fusiforme el estémago 2°2.

Los pulmones empiezan a formarse en la cuarta semana de amenorrea. El drbol bronquial
durante la séptima semana de amenorrea estd formado. Los bronquios se forman a partir del
primordio respiratorio, que se dilata y forma la yema pulmonar, que a su vez se dividird en diversas
evaginaciones hasta completar el desarrollo. Si bien, la maduracién pulmonar se efecttia en fases

(199 En la octava semana, los

197

sucesivas, y no se completa hasta bien avanzada la infancia del sujeto
pulmones comienzan a tomar apariencia glandular. El diafragma esta completo 1°”). Los trigonos
esternocostales y lumbocostales son zonas carentes de musculo, se forma mds tarde en el lado
izquierdo que en el derecho; lo que pudiera tener relacién con la mayor frecuencia de hernias

diafragméticas congénitas izquierdas %

Tras la regresién del intestino medio a la cavidad abdominal puede quedar remanente

vestigios del conducto vitelino, conocido como diverticulo de Mekel (1%,

El primer bucle de asa intestinal puede visualizarse al final de la 72 semana (estadio 17)
proyectando en el cordén umbilical. Comienzan las rotaciones antihoraria del intestino. A partir
de la séptima semana de amenorrea se visualiza ecogrificamente el cordén umbilical y su insercidn,
asi como el bucle de asa intestinal que asoma en la hernia umbilical fisiolégica como un édrea

ecogénica.

En la octava semana de amenorrea, la longitud craneocaudal oscila sobre quince milimetros.
El estémago se diferencia en fundus, cuerpo y piloro. La posicién del estdmago desde su formacién

203) La cavidad peritoneal

permanece inalterable durante el desarrollo del sistema digestivo fetal |
se encuentra aislada del celoma extraembrionario a nivel umbilical. El intestino grueso primitivo da
origen a la mitad del colon transverso, el colon descendente, sigmoide, recto y la parte superior del canal
anal. La parte caudal del intestino grueso, la cloaca, se divide por el tabique urorrectal en: tracto genital
ventral y en el tracto anorectal posterior. A las 9 semanas de gestacion, el tabique urorrectal divide la
cloaca en una membrana urogenital ventral y una membrana anal. La membrana cloacal se rompe
gracias a la presion urinaria. La membrana anal se rompe a las siete-ocho semanas de gestacién. Se
canaliza y conecta el duodeno en el estadio 19 de Carnigie. La ausencia completa o parcial de este

hecho conlleva a la atresia duodenal 299,
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Ecograficamente se puede visualizar el estdbmago como un édrea hiperecogénica localizada en
la regién supero-izquierda del abdomen. El estémago tiene un tamano de aproximadamente 1 mm.
Se visualizan como compartimentos aislados la caja toracica y la cavidad abdominal °®). Imagen
9.

Imagen 9. Sonoembriologia del sistema digestivo fetal en la octava semana de gestacion. En: Harm-Gerd K. Blaas and
Sturla H. Eik-Nes. Sonographic development of the normal foetal thorax and abdomen across gestation. Prenat Diagn
2008; 568-580

En los estadios 20 a 23, nueve semanas de amenorrea, ain conectan la cavidad pleural y la
peritoneal a través del estrecho conducto pleuroperitoneal. A las diez semanas de amenorrea, los
pulmones ocupan menos de la mitad de la cavidad pleural.

Ecograficamente se visualiza la hernia umbilical hiperécogenica. Se visualiza el estémago en
la mayoria de los fetos antes de las diez semanas de amenorrea. El es6fago se visualiza como una

linea fina y brillante detras del corazén fetal en un corte sagital. Puede diferenciarse el diafragma

195

como una linea hipoecogénica que separa el térax de la cavidad abdominal '°>), Imagen 10.

Imagen 10. Sonoembriologia del sistema digestivo fetal en la décima semana de gestacién. En: Harm-Gerd K. Blaas and
Sturla H. Eik-Nes. Sonographic development of the normal foetal thorax and abdomen across gestation. Prenat Diagn
2008; 568-580

Durante la semana once de amenorrea, las asas intestinales rotan un total de 2700, y el
contenido intestinal vuelve a la cavidad abdominal. Al final de esta semana, se ha corregido la
hernia fisioldgica.
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Ecograficamente, a partir de la semana once, no se debe apreciar la hernia umbilical
fisiolégica. Se identifican movimientos de deglucién. Se puede visualizar el es6fago como una
doble linea hiperrefringente detras de la aorta. El tamafio del estdmago aumenta hasta unos 2 mm

en semana doce de amenorrea.

El didmetro abdominal se correlaciona bien con la edad gestacional. En la semana 12 se
visualiza la vesicula biliar, al realizar el corte abdominal utilizado en la medicién de la
circunferencia abdominal como una imagen intrahepdtica anecoica sin vascularizacién Doppler

(205) con un tamaio de 1,9 mm (%9,

4. Desarrollo embrionario del sistema urinario y genital fetal

El desarrollo embrionario del sistema urinario y genital se encuentra estrechamente
relacionado. Ambos se desarrollan a partir del mesodermo intermedio; localizado en el dorso del
embrién. Con el plegamiento del embrién en el plano horizontal, se separa el mesodermo
intermedio de los somitas, localizindose mds ventral en el embrién. En el mesodermo intermedio
se produce una elevacion longitudinal, a cada lado de la aorta dorsal, que corresponde a la cresta
urogenital. La cresta urogenital se divide en: la cresta nefrégena, de localizacion lateral y la cresta

gonadal, localizada medialmente %7,

El conducto de Wolff, alrededor de la cuarta semana, es la primera estructura que aparece
en el desarrollo embrionario del sistema urogenital. Este, temprano en el desarrollo, se separa del
mesodermo intermedio. Durante la migracién caudal se desarrollan el pronefros y mesonefros. La
migracién del conducto y la induccién de determinadas cascadas enzimaticas son esenciales para el
desarrollo de los rifiones permanentes, asi como de los conductos sexuales fetales masculino y
femenino. Ya localizado en la cloaca, se denomina seno urogenital. Brota del conducto de Wolffla
yema ureteral, la cual crece en direccion dorsocraneal para unir con el blastema mesonéfrico. Se
desarrollan los uréteres, pelvis y cdlices renales conformando el rinén permanente. Las nefronas

se forman hasta el nacimiento, momento en el que hay alrededor de un millén en cada rinén ?%7).

En el curso de la cuarta a la séptima semana de desarrollo, la cloaca se divide en el seno
urogenital en region ventral y el conducto anorrectal, dorsal. El tabique urorrectal es una capa de
mesodermo entre el conducto anorrectal y el seno urogenital primitivo. El extremo del tabique
formara el cuerpo perineal. En el seno urogenital se puede distinguir en la parte superior y mas
voluminosa la vejiga urinaria. Al comienzo, la vejiga se continta con la alantoides, pero cuando la
cavidad de ésta se oblitera, el vértice de la vejiga queda unido con el ombligo por un grueso cordén
fibroso, el uraco. Le sigue un conducto bastante estrecho, la parte pélvica del seno urogenital, que

en el varén da origen a las porciones prostatica y membranosa de la uretra %7,

Al final del tercer mes, el epitelio de la uretra prostatica comienza a proliferar y surgen varias
evaginaciones que se introducen en el mesénquima circundante. En el varén, estos brotes originan
la glandula prostatica. En la mujer, la porcién craneal de la uretra da origen a las glandulas uretrales

y parauretrales %),
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La produccién de orina se inicia tempranamente en la gestacién, poco después de la
diferenciacién de los capilares glomerulares, que comienzan a formarse en la novena-décima
semana. Los rifiones estan situados en la regioén pélvica, migran y ascienden a la regiéon lumbar, a
ambos lados de la columna vertebral entre la sexta a la novena semana, conforme desaparece la
curvatura tan marcada en el embrién en el desarrollo. Durante su ascenso hasta el nivel abdominal
es vascularizado por arterias que nacen de la aorta a alturas cada vez mayores. Los vasos inferiores

generalmente degeneran, pero algunos pueden mantenerse.

Ecograficamente, los rifiones fetales adquieren una morfologia externa similar a la del rifion
adulto ?*?). Pueden visualizarse a partir de las 12 semanas de amenorrea por via transabdominal.
En ocasiones se ha descrito en la literatura su visualizacién a partir de la semana 9 via transvaginal
(210) 1 4 ecogenicidad renal en el primer trimestre es hiperecogénica; con una ecogenicidad similar
a la del pulmoén fetal; durante el segundo y tercer trimestres se visualizan hipoecogénicos. El ciliz
renal fetal normal se visualiza anecoico con respecto al parénquima; tiene un didmetro maximo de

21D Los rifiones no deben ser confundidos ecogrificamente con las

3 mm en la semana 14
glandulas suprarrenales en primer trimestre, son mds ecogénicas con respecto al rinén ?'?. La
vejiga se visualiza ecograficamente a partir de la décima semana de gestacién. El riién fetal inicia
su funcién excretora a partir de la semana novena de amenorrea. Sin embargo, no se refleja la

funcién excretora en el indice de liquido amniético hasta las doce-trece semanas de gestacién 219,

La importancia de conocer el didmetro de los riflones fetales, recae en poder diagnosticar

agenesia renal unilateral u obstrucciones urinarias en primer trimestre, por hipertrofia
compensatoria del otro riién ?'%. Tabla 17.

Tabla 17. Longitud renal acorde a la edad gestacional.

Longitud renal acorde a la edad gestacional (IC al 90%)

Edad Gestacional Ndimero  Media Desviacién estandar P5 P95%
13 4 7,12 0,63 6,38 7,86
14 22 9,36 0,76 9,04 9,67
15 89 10,9 0,74 10,74 11,05
16 39 12,53 0,46 12,35 12,72
17 18 14,06 0,78 13,74 14,38
18 6 15,2 1,13 14,27 16,14
19 3 18 0,01 16,31 19,68
20 20 18,93 0,79 18,62 19,23
21 30 19,89 0,75 19,66 20,13
22 44 21,48 0,85 21,26 21,69

El desarrollo de las gdnadas es independiente del conducto de Wolff. Las células germinales
se originan en tejidos extraembrionarios, en el saco vitelino, migrando entre la 52 y 62 semanas
hacia las crestas gonadales. Si bien el sexo del embrién queda determinado en el momento de la
unién del 6vulo materno con el espermatozoide paterno, existe un periodo de aproximadamente

5 semanas en el humano (o sea hasta 7 semanas después de la fecha de tltima menstruacién de la
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madre), durante el cual es imposible distinguir un individuo de sexo masculino de uno de sexo
femenino por sus caracteristicas anatémicas o histolégicas. A partir de la expresion del gen SRY
en los fetos XY, las futuras génadas inician una serie de eventos caracterizados por expresion de
proteinas, que determinan cambios citoldgicos, histolégicos y funcionales caracteristicos de los
testiculos. Este evento relativamente temprano en el desarrollo del sexo se denomina

determinacién sexual @9,

En el mesonefros, una invaginacion del epitelio celémico sobre el borde lateral de cada cresta

gonadal da origen al conducto paramesonéfrico de Miiller.

Los 6rganos genitales externos se originan a partir de derivados de la cloaca y la membrana
cloacal. El tabique urorrectal divide a la cloaca en dos compartimientos: el seno urogenital,
ventralmente, y el recto, dorsalmente. La membrana cloacal queda entonces dividida en membrana
urogenital, por delante, y membrana anal, por detrds. La membrana urogenital evoluciona
formando los pliegues urogenitales, bordeados externamente por los repliegues labioescrotales; en
el extremo anterior de los mismos se forma una estructura medial impar: el tubérculo. Los esbozos
de los genitales externos son bipotenciales; su evolucién en sentido masculino o femenino depende
respectivamente de la presencia o ausencia de hormonas testiculares. A partir de la octava semana,
en el feto femenino, la falta de andrégenos permite que el tubérculo genital origine el clitoris, que
los pliegues urogenitales formen los labios menores y que los repliegues labioescrotales
permanezcan separados formando los labios mayores Los esbozos indiferenciados evolucionan en
sentido masculino bajo la accién de la dihidrotestosterona (DHT) (214) gj existe la influencia de
andrégenos y hormona antimiilleriana durante el desarrollo, el conducto mesonéfrico de Wolff se
diferencia en epididimos, conductos deferentes y vesiculas seminales. Durante el segundo y tercer
trimestres ocurre el descenso de los epididimos junto con el escroto en los testiculos. En las
mujeres, ante la ausencia de hormona antimiilleriana, el conducto de Wolff involuciona hasta
quedarse rudimentario, formando parte en el adulto del ligamento ancho del tdtero. A veces su
vestigio en el adulto forma quistes paraanexiales. Los conductos paramesonéfricos de Miiller
forman las trompas uterinas, el ttero y el tercio superior de la vagina. En varones, la hormona
antimiilleriana induce apoptosis, excepto el tramo caudal que dara lugar al apéndice testicular y

vesiculas prostaticas ?%7,

A las diez semanas de amenorrea, los genitales externos estin desarrollados, pero no lo

suficiente para determinar con claridad el sexo ecogréaficamente !9,

5. Desarrollo embrionario del sistema musculo esquelético fetal

La osificacién craneofacial ocurre durante el primer trimestre. Se inicia la osificaciéon

durante la octava semana. Se aproximan los puntos de osificacién nasal y maxilar localizados

216

lateralmente en la linea media ?'%. Sin embargo el paladar inicia su formacién 6sea a partir de la

séptima semana de gestacién y finaliza la osificacién completa a finales de semana trece de

(217 (218)

gestacién ?'7). La nariz y los labios finalizan su desarrollo a las 11 semanas de gestacion ?!%),
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A partir de la décima semana se puede visualizar el esqueleto 6seo craneofacial %), Los
huesos craneales estin completamente formados en la undécima semana de gestacién. Imagen 11.
La posibilidad de detectar malformaciones como la hendidura palatina corresponderia a partir de
la semana trece. Imagen 12.

Imagen 11. Imagen en 3D de las estructuras Imagen 12. Imagen 3D de las estructuras crdneof aciales a las 14
craneofaciales a las 11 semanas de gestacion.En: semanas de gestacion. Pooh RK, Shiota K, Kurjak A. Imagin of the
Pooh RK, Shiota K, Kurjak A. Imagin of the human human embryo with magnetixc resonance imaging microscopy and high-

embryo with magnetixc resonance imaging resolution transvaginal 3-dimensional sonography: human embryology in
microscopy and high-resolution transvaginal 3- the 21st century. Am ] Obstet Gynecol 2011; 204: 77 .e1-16.

dimensional sonography: human embryology in the
21st century. Am ] Obstet Gynecol 2011; 204: 77 .e1-16.

La cara fetal adquiere forma humana al final del periodo embrionario. El desarrollo de ésta

ocurre entre la sexta y décima semanas de amenorrea 7,

La osificacion de los huesos largos comienza alrededor de la sexta semana de amenorrea pero
se hace visible ecograficamente a partir de la novena semana. Primero se desarrollan los miembros

(219

superiores y en segundo lugar en el tiempo los miembros inferiores ?'?). En la semana novena de

amenorrea, el dngulo cervical estd mas pronunciado, los codos se encuentran flexionados, se

identifican los brazos, antebrazos, los muslos y piernas %,

El mayor cambio ecogrifico en el esqueleto 6seo fetal ocurre a finales de la décima, principio
de la undécima semana, en la que los miembros, manos y pies pueden visualizarse y medirse. Ya
en la duodécima semana de gestacién se identifican claramente e hiperrefringentes los huesos
largos y también se hace visibles las falanges de manos y pies ??”. Los movimientos fetales
comienzan en la novena-décima semana de gestacion. Al final del primer trimestre comienza la
osificacion de la caja tordcica y las costillas.
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2.4.2 La ecografia del primer trimestre en la deteccion de
malformaciones estructurales

Dados los avances acaecidos en los tltimos afios sabemos que la ecografia realizada en primer
trimestre no sélo es de utilidad para confirmar la viabilidad, cdlculo de la edad gestacional,
placentacién o diagnoéstico corionicidad en gemelares; sino que incluye la realizacién de la
translucencia nucal; asi como la visualizacién otros marcadores de cromosomopatias con el fin de

completar el cribado combinado de primer trimestre.

La tendencia actual es la de trasladar en su totalidad el diagnéstico prenatal al primer
trimestre de la gestacion. Este fenémeno es denominado como pirdmide invertida por el profesor
Nicolaides 2V,

specialist care ZOW

12-34w

Imagen 3. Pirdmide invertida: pasado (izquierda) y futuro (derecha). En: Nicolaides KH. A model for a
new pyramid of prenatal care based on the 11 to 13 weeks’ assessment. Prenat Diagn 2011; 31: 3-6

Adtn a dia de hoy, la primera visita suele realizarse en centros periféricos, en la mayoria de
los casos, realizada por personal no experto. En contrapartida, los dltimos controles al final de la
gestacion, se llevan a cabo por personal entrenado, en el centro hospitalario, con el objetivo de
diagnosticar y solucionar las complicaciones aparecidas a lo largo de la gestacién. Esta perspectiva
de seguimiento y control de la gestacién se encuentra en verdadero cambio actualmente. En la
ultima década, el cribado de malformaciones en segundo trimestre y el desarrollo e
implementacién de programas de cribado, se han ido perfeccionando. Actualmente, los esfuerzos
de los obstetras se centran en la prevencién y el diagnéstico precoz de las posibles complicaciones
de la gestacion. Realizando una correcta anamnesis de la gestante, valorando sus caracteristicas
personales y combindndolos con los tests bioquimicos y la valoracién ecografica podemos clasificar
a aquellas gestantes con mayor riesgo de desarrollar determinadas patologias como pérdidas
gestacionales, parto pretérmino, preeclampsia, diabetes gestacional, retraso del crecimiento
intrauterino o macrosomia. El seguimiento prenatal segin la pirdmide invertida incluye una
valoracién en primer trimestre, donde se establece el riesgo de la gestacion. Segun el riesgo de
presentar determinada patologia se tomaran las actuaciones clinicas posibles y un seguimiento
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ajustado de la gestacién. En la siguiente visita, en segundo trimestre, donde se realiza el cribado de
malformaciones estructurales, se reajustaria de nuevo el riesgo. Las gestantes de bajo riesgo
realizarian una nueva visita a las 37 semanas y si persiste el riesgo bajo una tltima visita en semana
41. En cada visita se ajustard de nuevo el riesgo pudiendo pasar a alto riesgo, modificando el

seguimiento (221),

Las malformaciones potencialmente detectables en primer trimestre se pueden clasificar ?2%

223),
e En primer lugar, malformaciones diagnosticables siempre: anomalia body stalk, anencefalia,

holoprosencefalia alobar, onfalocele, gastrosquisis y megavejiga.

e En segundo lugar, malformaciones solo detectables en segundo o tercer trimestre, como
anomalias cerebrales (microcefalia, hipoplasia del vermis cerebeloso, hidrocefalia y
agenesia del cuerpo calloso), acondroplasia, lesiones ecogénicas pulmonares, algunas
anomalias renales, obstrucciones intestinales y determinadas cardiopatias (arritmias,
miocardiopatias hipertréficas, tumores, cardiopatias dependientes de volumen)

e En tercer lugar, anomalias potencialmente detectables en primer trimestre, dependiendo del
objetivo de la ecografia, del tiempo dedicado a la exploracién, la experiencia del
ecografista, la calidad del equipo ecogrifico y de si se presentan marcadores que nos
indique posibles anomalias estructurales.

Debemos conocer la visualizacioén y desarrollo normal del feto en el primer trimestre para el

223

correcto diagnéstico de las malformaciones estructurales fetales *23). Whitlowand y Economides

229 nos informan que conociendo el normal desarrollo de un feto, podemos detectar
malformaciones estructurales en primer trimestre. El estudio de la sonoembriologia nos ayudard a
entender como y cuando se pueden detectar las anomalias estructurales durante la gestacidn,

teniendo en cuenta que, alrededor del 80% estdn ya presentes en esta etapa gestacional.

La visualizacién de las estructuras fetales en primer trimestre aumenta conforme aumenta
la edad gestacional; asi, a las 10, 11, 12, 13 y 14 semanas, la capacidad de visualizacién seria 6%,
75%, 96%, 98% y 98% con sonda transvaginal y 0%, 58%, 81%, 87% y 91% via abdominal. La facilidad
de medida de la translucencia nucal es similar entre las 12 y las 14 semanas (98% y 90%,
respectivamente con sonda transvaginal y 81%, 89%, respectivamente con via abdominal). Segin
Whitlowand y Economides, la mayor eficacia de la realizacién de la ecografia morfoldgica en
primer trimestre la obtendremos, por tanto, a las 13 semanas de gestacién ??¥. Segiin estos datos
se concluye que a menor edad gestacional se precisard en mayor proporcién el uso conjunto de la

sonda transvaginal y transabdominal para un mayor rendimiento.

Se debe tener en cuenta en la deteccién de malformaciones congénitas en primer trimestre
la existencia de marcadores ecograficos que nos deben hacer sospechar determinadas
malformaciones; por ejemplo: la translucencia nucal aumentada en determinadas displasias

225 a presencia de hernia diafragmatica y aumento de la translucencia nucal;

esqueléticas letales ¢
alteracion del ductus venoso y flujo de la tricispide asociado a malformaciones cardiacas. La

traslucencia nucal por encima del percentil 99 presenta un alto valor predictivo positivo (VPP),
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aunque baja sensibilidad. También, recientemente, la disminucion de la translucencia intracraneal

(didmetro del cuarto ventriculo) en la deteccidn de espina bifida abierta (1%,

Sabemos que cada anomalia cromosdémica tiene su propio patrén sindrémico de anomalias
detectables ?27);
e Latrisomia 21 presenta una serie de marcadores ecograficos. Se asocia con aumento de la

translucencia nucal; de tal forma que, la mediana de la TN estd alrededor de 2,5 mm por
encima para la longitud craneo-caudal. La ausencia de hueso nasal, se encuentra en el 60-
70% de los sindromes de Down. Un 25% presenta un hueso maxilar pequeio. El 80%
muestra ondas anormales en el Doppler del ductus venoso: onda a invertida. En cuanto a
la longitud del fémur y hiimero, en primer trimestre, es menor, pero no lo demasiado
para asociarlo a la cromosomopatia (228). La trisomia 21 se asocia a malformaciones
cardiacas, aproximadamente un 40% presenta atresia duodenal e intestino
hiperecogénico, hidronefrosis leve, signo de la sandalia, clinodactilia. La
ventriculomegalia asociada generalmente es leve.

e La trisomia 18 presenta asociada un aumento de la translucencia nucal; generalmente
existe retraso de la curva de crecimiento fetal de aparicién precoz y tendencia a la
bradicardia. Un 30% presenta onfalocele. El 55% no presenta hueso nasal. Un 75% de los
casos se asocia a arteria umbilical Gnica. La megavejiga asociada al aumento de la TN, se
encuentra en el 75% de los fetos con trisomia 18 o 13. Se asocia a malformaciones como
el craneo en forma de fresa, agenesia del cuerpo calloso (atin no formado en primer
trimestre), aumento de la cisterna magna asociado no a malfomacién de Dandy-Walker,
hendidura facial, micrognatia, edema nucal, anomalias cardiacas, hernia diafragmatica,
un 20% atresia esofégica (en el 90% de los casos existe una fistula traqueoesofagica
asociada), anomalias renales, intestino hiperecogénico, mielomeningocele, aplasia radial,

dedos superpuestos y talipes o pie en mecedora.

e Latrisomia 13 se asocia a aumento de la translucencia nucal, taquicardia en alrededor del
70% vy retraso del crecimiento fetal de aparicidon precoz. El 40% presentan megavejiga,
holoprosencefalia u onfalocele. Ademds presentan microcefalia, anomalias faciales como
hendidura facial, anomalias cardiacas, rifones grandes e hiperecogénicos y polidactilia
post axial.

e FEl sindrome de Turner se asocia a aumento de la translucencia nucal, un 50% se asocian
a taquicardia y retraso del crecimiento fetal de aparicién precoz. Se asocia a higroma
quistico nucal, edema generalizado, derrame pleural leve y ascitis. Presentan

malformaciones cardiacas y rifién en herradura.

e En las triploidias, existe un retraso asimétrico del crecimiento fetal de aparicién precoz.
Un 30% presenta bradicardia fetal. Un 40% presentard holoprosencefalia, onfalocele y
quiste de fosa posterior. La triploidia de origen paterno se asocia con una placenta molar.
Frecuentemente existe una ventriculomegalia leve, micrognatia, anomalias cardiacas,

mielomeningocele, sindactilia y “dedo del autoestopista”.
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Otros marcadores ecograficos de cromosomopatias de segundo trimestre como quistes de
plexo coroideo, pielectasia y foco hiperecogénico cardiaco, se presenta en primer trimestre en el

2,2,0,9 y0,6% de los casos, respectivamente (229),

Son varios los autores que han evaluado la capacidad en la identificacioén de las estructuras
fetales de la ecografia en el primer trimestre de gestacién. Tabla 18 y Tabla 19.

Tabla 18. Comparativa sensibilidad ecografia para la deteccion de defectos congénitos en primer y
segundo trimestre en gestaciones de alto riesgo, segiin edad gestacional.

TAS Ne
Pob. Edad S1ter S 20
Autor y/o N malformaciones Ao  Pais
Riesgo gest. trimestre trimestre
TVS mayores
Becker y Wagner **Y | Medio Ambas 11-13 3094 86(2,8) 84 91 2006 Alemania
Den Hollander et al®*® | Alto  Ambas 11-14 101 11(11) 82 100 2002 Holanda
Chen et al 24V Alto  Ambas 13-14 1609 26(1,6) 54 77 2004  China
Yagel et al 33! Alto  TVS  13-16 536 50 (9,3) 84 89 1995  Israel
Limb et al 5 Alto  Ambas 12-17 97 83,3 NR 2013 Canada

TVS: Transvaginal; TAS: Transabdominal; NR: No registrado
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Tabla 19. Comparativa sensibilidad ecografia para la deteccion de defectos congénitos en primer y
segundo trimestre en gestaciones de bajo riesgo, segiin edad gestacional.

Pob. TASy/o Edad N° malformaciones S ler S 20
Autor N Ano Pais
Riesgo TVS gest. mayores trimestre  trimestre
Achiron etal ®” | Bajo  Ambas  9-13 800 15 (1,9) 57 93 1991  Israel
Weiner etal.?*® | Bajo  Ambas 10-13 1723 22(1,3) 41 100 2007 Israel
Chenetal.®® | Bajo Ambas 10-14 4282 63(1,5) 48 66 2008  China
McCauliffe et . i
129 Bajo Ambas  11-13 325 6(1,8) 17 83 2005 Canada
al.
. (253) . Reino
Syngelaki et al Bajo  Ambas 11-13 45191 488 (1,1) 43,6 60 2011 .
Unido
Hernandiy Baj Amb 11-14 3997 64(1,6) 55 69 1997 Hungri
ajo mba: - 1 ungria
Torocsik et al. 23 ) ° &
Withlow etal. ¥ | Bajo  Ambas 11-14 6634 92(1,4) 59 81 1999 Inglaterra
Soukaetal.?* | Bajo  Ambas 11-14 1148 14(1,2) 50 93 2006  Grecia
Saltvedt et al.?*9 | Bajo TAS  11-14 39572 1252(3,5) 38 47 2006  Suecia
Cedergren et . .
L247) Bajo Ambas 11-14 2708 32(1,2) 40 NR 2006  Suecia
al.

Daneetal®” | Bajo  Ambas 11-14 1290 24(1,9) 71 95 2007 Turquia
Oztekin et al. 2%V TAS  11-14 1805 21(1,,2) 66,7 NR 2009
Grandeetal.®®” | Bajo  Ambas 11-14 13723 439 (3,2) 49% 30 2012  Espafa

Economidesy | p . Ambas 1213 1632 17(1.0) 65 82 1998 Inglat

ajo mbas - B nglaterra
Braithwaite (3 ) &
Drysdale et al.**” | Bajo NR 12-13 984 31(3,1) 16 NR 2002 Inglaterra
Carvalho et al.®*® | Bajo  Ambas  13-14 2853 66(2,3) 38 79 2002 Brasil
Taipale etal.?*® | Bajo  Ambas 13-14 20465 307(1,5) 52 NR 2003 Finlandia
Taipale etal.?*? | Bajo  TVS  13-14 4855 33(0,7) 18 48 2004 Finlandia
Ebrashy etal.?®? | Bajo  Ambas 13-14 2876 31(1,1) 67,7 NR 2010  Egipto
D Ottavio et . .
L0349 Bajo  TVS 14 4078 88(2,2) 61 89 1997  Italia
al.
Guariglia y . .
Rosati® Bajo  TVS  10-16 3478 64(1,8) 52 84 2000 Italia

TVS: Transvaginal; TAS: Transabdominal; NR: No registrado

Segtn los trabajos realizados previamente (Tabla 18 y Tabla 19) la capacidad diagndstica de
la ecografia morfoldgica del primer trimestre varia del 16-84% en comparacién con la ecografia
morfolédgica en el segundo trimestre que varia entre un 48-95%. Incluso la capacidad diagndstica
de la ecografia del primer trimestre podria ser mucho menor ya que muchos autores incluyen

evaluaciones fetales por encima de las 14 semanas.

Existe gran heterogeneidad de los estudios realizados. Ocurre que, algunos de los estudios si
realizan un andlisis comparativo entre la ecografia morfoldgica en primer y en segundo trimestre,
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y otros reportan las malformaciones halladas durante la realizacién la ecografia en primer trimestre
con un objetivo diferente, generalmente el de la valoracién ecografica del cribado de sindrome de
aneuploidias congénitas. Es por ello, que no todos los estudios son comparables entre si. Ademas
inicialmente los estudios incluian sélo poblaciones de alto riesgo; con posterioridad han ido

incrementandose el nimero de estudios que se realizan sobre poblacién de bajo riesgo.

La sensibilidad de la ecografia sobre poblacién de alto riesgo varia entre un 82-84% en

24), que arroja una

primer trimestre versus 89-100% en segundo trimestre, excepto Chen et al. (
sensibilidad de 54% en primer trimestre versus 77% en la ecografia realizada en segundo trimestre.
Sobre poblacién de bajo riesgo, la sensibilidad de la ecografia es muy variable, en primer trimestre
oscila entre 16% al 71%, vs. 30% al 100% en segundo trimestre. Existe un nimero considerable de
estudios realizados sobre poblacién de bajo riesgo, cuya sensibilidad en primer trimestre ronda el

40-60% vs. 70-90% en segundo trimestre.

Salvedt et al. (246)

comparando la sensibilidad diagndstica de malformaciones estructurales en primer trimestre vs.

, realiz6 un estudio multicéntrico randomizado sobre 39.572 gestantes

segundo trimestre. Es uno de los mayores estudios en cuanto a diseno y nimero de pacientes
incluidas. Valorando la anatomia fetal mediante check-list, obtienen una sensibilidad del 38 vs.
47%, respectivamente. Tan s6lo una diferencia del 8% entre ambas. De 1.252 malformaciones
detectadas, 16 casos en primer trimestre y 18 en segundo trimestre se clasificaron como letales;
160 casos vs 139 corresponden a malformaciones severas; 195 casos vs 229 corresponden a la
deteccion de malformaciones fetales moderadas; y se detectaron 272 casos en primer trimestre vs
278 malformaciones menores. La tasa de falsos positivos fue del 0,4%, para una prevalencia de
malformaciones tanto en primer trimestre como en segundo trimestre del 2,1%.

Singelaki et al. ®*¥ también en un estudio randomizado comparativo aporta una

sensibilidad del 43,6% vs. 60%.

Chen et al. (250), reportaron una tasa de diagnoéstico del 51,2% (21/41) antes de la semana
1446, cuando a la medicién de la TN anadian un protocolo de valoracién morfoldgica precoz,
aunque no incluyeron la valoracién precoz del corazén y excluyeron malformaciones no
diagnosticables en esa etapa gestacional, como por ejemplo, la agenesia del cuerpo calloso.

Utilizando tanto la via abdominal como vaginal, puede llegarse a valorar todas estas

estructuras (excluyendo el corazon) hasta en el 95-99% de los casos entre la 12 y la 13 semana de

gestacion (241),
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Tabla 20. Sensibilidad diagndstica de malformaciones mayores en primer trimestre: 11-14 semanas,
excluyendo las anomalias cardiacas %2,

S 2 % 3 = - g @ c 2 o & 8 5
g 8 o 8 ) s g v g - g 3 o 8
= g =02 T = T g B 5 S 53 < g
, ° 2 2 3 g 8 2 8 g 8 g 3 a S g S
Anomalia Fetal & N & N 2 S g S g « = =S 2
& = B W 3 a B 3 & 3 o S =
N % N % N % N % N % N % N % N %
T 488 31/ 63 24 22 371 33 130
otal 1.1 1.1 1.6 1.9 1.3 2.1 0.7 4.6
/44859 2876 /3949 /1290 /1723 /18053 /4855 /2853
213 29
Total en 1T 43.6 20/30 66.7 24/56 42.8 16/20 80 9/22 409 66/176 38 0/1 0 100
/448 /130
Defectos del tubo
neural
Anencefalia 29/29 100 3/3 100.0 3/3 1000 4/4 1000 1/1 100 8/10 80 0/1 0 4/4 100
Encefalocele 0/0 0.0 1/1  100.0
Espina Bifida 3/21 14.3 1/1 1000 2/3 66 1/11 9.0 0/2 0.0 1/4 250
Teratoma
. 0/1 0.0
sacrocoxigeo
Cerebro
Microcefalia 0/1 0.0
Craneosinostosis 0/1 0.0
A .
genesia cuerpo 10 100
calloso
Ventriculomegalia 1/11 9.0 0/2 0.0 0/1 0.0 1/3 33 2/4 500 0/10 0.0 0/3 00 1/10 10.0
Holoprosencefalia 2/3 66.6 1/1 1000 1/1 1000 2/2 1000 1/1 1000 3/4 75.0 2/2  100.0
Hipoplasia cerebelo  0/3 0.0
Agenesia vermis 0/4 0.0 /1 100
Cara
Fisura facial 1/20 5.0 1/2  50.0 2/2 1000 0/34 0.0 1/3 333
Pulmones
Hernia
) i 4/8 500 0/1 00
diafragmatica
Quiste congenito 0/4 0.0 0/1 0.0
Malformacion
adenomatoidea
Secuestro lobar 0/2 0.0
Pared abdominal
Gastrosquisis 19/19 1000 2/2 100.0 2/2 1000 4/5 80.0 0/1 0.0
Onfalocele 60/60 1000 1/1 1000 1/1 100.0 3/5 600 1/2  50.0
Atresia duodenal 0/2 0.0 0/1 0.0
Renal
Megavejiga 29/29 1000 2/2 1000 1/1 100.0 1/2 500 5/5 1000 1/1 100.0 3/3 100.0
Agenesia renal 1/7 14.3 2/2  100.0 0/2 0.0 0/2 0.0
Hidronefrosis 1/11 9.0 1/5 200 1/6 16.6
Displasia
Sprasis /17 58 0/1 00 1/1 100 0/2 00 1/7 143 0/1 00
multiquistica
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24 utilizando un protocolo de valoracién morfolégica precoz realizado sobre

Becker et al. |
3.094 fetos de 11+0-13+6 semanas obtuvieron resultados excelentes. Hubo 86 anomalias mayores,
la tasa de deteccion precoz fue del 83.7% (72/86). Al comparar la tasa de deteccién en funcion del
grosor de la TN obtuvieron una tasa de deteccion del 98.3% (58/59) para TN >2.5 mm y de 51.9%

(14/27) entre aquellos fetos con TN<2.5 mm.

256

Souka et al. ?5%), determina las variables que influyen en la heterogeneidad de los diferentes

resultados:

e CRL, es determinante. Si corresponde entre 45 y 54 mm, sélo podremos valorar la
anatomia cardiaca en el 25% de las ocasiones. Cuando el CRL supera los 75 mm, la
sensibilidad asciende a un 67%. Al igual ocurre, con otros érganos fetales, como los
rifones. Otros, sin embargo, se visualizan independientemente de la longitud crianeo-
raquis: cerebro, cara, abdomen, estémago, vejiga, extremidades.

e Via de exploracién. El uso conjunto de la ecografia transvaginal y abdominal en los
estudios aumenta la sensibilidad diagnostica.

e Sistematica de exploracién: planos y érganos examinados en el primer trimestre por cada
grupo de manera rutinaria, y cribado de malformaciones aplicado.

167,223

Ademis se precisa la realizacién por ecografistas experimentados ¢ ) En la revision que

240

lleva a cabo Taipale et al. ?*?) indica la necesidad, para la realizacién de la ecografia morfolégica

en primer timestre, de formacién y entrenamiento adecuados. La sensibilidad diagnostica aumenté
del 22% al 79%, tras una curva de aprendizaje de 6 afios. Concluyen que 3-4 afos de entrenamiento
son suficientes.

Grdfica 3. Curva de aprendizaje para la deteccion de malformaciones congénitas en ecografia de
primer trimestre. p-0.001 240,
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Por ejemplo, durante la década de los 90, la sensibilidad diagnéstica de los acraneo era tan
s6lo del 74% en primer trimestre; tras entrenamiento y formacién adecuados, la sensibilidad ha

aumentado hasta el 96,9% (223)

Todos los autores coinciden en la dificultad en la visualizacién de dos 6érganos en el primer
trimestre: el corazon fetal y los rifiones 2. Ebrashy et al. ?*? y Taipale et al. %9, refieren una
capacidad de identificacion de la ecografia transabdominal del corazén fetal y rifiones del 61y 63%,
respectivamente, en comparacion con la correcta identificacién del resto de estructuras fetales en

un 85% de los casos. Timor-Tritsch et al. (169

, sefiala que los 6érganos menos reproducibles en su
visualizacién durante la exploracién fetal en primer trimestre son: fosa posterior, cerebelo,

corazon, genitales y porcién sacra de la columna vertebral.

1. Cardiopatias congénitas fetales

Las cardiopatias congénitas son cuatro veces mds frecuentes que los DTN (defectos del tubo
neural) y seis veces mas que las anomalias cromosémicas. Causan gran impacto en la morbilidad y
mortalidad neonatal; de hecho, el 15% de los recién nacidos con una cardiopatia congénita no

(257 189,258)

llegarén a la adolescencia ®*”). La prevalencia al nacimiento oscila del 5-8/1.000 ¢ .

En segundo trimestre, la deteccién de cardiopatias congénitas en poblacién de bajo riesgo
oscila entre el 20 y 80%, segtn diferentes estudios. Igualmente ocurre con la deteccién en primer
trimestre donde existe gran variabilidad en las cifras de sensibilidad diagnéstica reportadas (257-262),

Tabla 21.

Haak et al. ®® mantiene que la realizacién de la ecocardiografia fetal en primer trimestre,
via vaginal, fue posible en el 20% de los casos a las 11 semanas; en el 60% a las 12 semanas; y en el
92% de los casos a las 13 semanas de gestacién. Incluy6 en la valoracién la visualizacién de cuatro
camaras, salida de aorta, pulmonar, corte de tres vasos, y cruce de salida de arteria aorta y
pulmonar. Las cuatro cdmaras se visualizaron en el 84.7% de los casos a las 11 semanas; en el 96,5%
a las 12 semanas; y en el 97,6% de los casos a las 13 semanas de gestaciéon. Gembruch et al. (264),
visualiza las cuatro cimaras, la salida de la aorta y de la arteria pulmonar de forma adecuada en el
44% de los casos a las 10 semanas de gestacion, en el 75% a las 11 semanas de gestacion, en el 93%
a las 12 semanas y en 100% de los casos a partir de esta edad gestacional, usando la via vaginal y
abdominal. La visualizacién de un corte de las cuatro cimaras cardiacas identifica el 26% de los

defectos cardiacos mayores (8%,

Los resultados obtenidos en los distintos estudios publicados ofrecen tasas de deteccién que
varian entre <10% y el 95%-100%. Difieren segtn estudios realizados sobre poblacién de bajo o

alto riesgo, y si son realizadas por personal especificamente entrenado en ecocardiografia precoz.
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Tabla 21. Deteccion de malformaciones cardiacas fetales en poblacién de bajo riesgo.

Deteccion de malformaciones cardiacas en Syngelaki et al. 2011 Estudios previos ®*
poblacién de bajo riesgo (253) 240,247,249, 250, 265, 266)
N % N %
Coartacién de aorta 4/15 26.7 2/21 9.5
Tetralogia de Fallot 3/10 30 1/21 4.8
Hipoplasia de ventriculo izquierdo 4/10 40 4/19 21.1
Doble salida de ventriculo derecho 5/7 71.4 0/2 0
Defectos del septo AV 3/9 33.3 0/12 0
Anomalia de Ebstein 1/5 20 0/3 0
Transposicién de grandes vasos 2/5 20 0/18 0
Atresia pulmonar 2/3 66.6 0/1 0
Estenosis pulmonar 1/5 20 0/18 0
Atresia tricdspide 0/1 0 0/3 0
Displasia trictspide 1/1 100
Anomalias complejas cardiacas 2/8 25 0/1 0
Estenosia a6rtica 0/1 0 1/5 20
Isomerismo atrial izquierdo 1/1 100
CIvV 0/16 0 2/32 6.3
Total 29/97 29 10/147 6.8

El uso de las nuevas tecnologias, como las sondas abdominales de alta frecuencia lineales y la
aplicaciéon de MTI fitered color fow mappings, aumenta la visualizacién de las cuatro cdmaras

267) aplicaron el MTI fitered color fow mappings;

cardiacas y los vasos. Vontino y su equipo '
visualizaron en el 97% de los casos estudiados las cuatro cimaras, en el 57,7% el tracto de salida
derecho y en el 62,3% el izquierdo. Describieron la distancia de la sonda al térax fetal como
elemento inversamente proporcional a la correcta visualizacion; al igual que el indice de masa

corporal materno.

Whitlow et al. #?#, aporta una sensibilidad diagnéstica de defectos congénitos cardiacos en

257

primer trimestre del 40% en poblacién de bajo riesgo, Yagel et al. ?*”), aporta tasas de un 64% y

Bronshtein et al. *”) del 77%. Otros autores, sin embargo, aportan bajas sensibilidades en torno al

18%, en poblacién de bajo riesgo, en exploraciones realizadas via vaginal (209)

268) han mostrado la posibilidad de aumentar la sensibilidad

Autores como Persico, et al. (
diagnoéstica en ecocardigrafia fetal precoz gracias a la unién de ecografistas experimentados en
segundo y primer trimestre y el uso de sonda lineal abdominal de alta frecuencia sobre poblacién
de alto riesgo. Visualizaron con éxito >95% de los casos y detectaron >90% de los defectos cardiacos
mayores. De los 886 casos, el 86,6% se obtuvo una valoracién morfolégica cardiaca dentro de la
normalidad yen el 2,1% de los casos se obtuvo una visualizacién inadecuada. Se detectaron el 93,1%
de las malforaciones cardiacas en primer trimestre; el resto se diagnosticaron en la valoracién

morfolégica en segundo trimestre.

Puede extraerse que los defectos cardiacos que permite diagnosticar la ecocardiografia

precoz, corresponden en su mayoria a cardiopatias severas. Otras malformaciones consideradas
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evolutivas, no serin potencialmente diagnosticables en primer trimestre como ventriculo
(167)

izquierdo hipoplasico y valvulopatias **°"’.
En cuanto al momento ideal para el examen precoz diferentes trabajos han presentado
conclusiones muy ldgicas. La tasa de evaluacién cardiaca completa incrementa con la edad

263), reportaron 20% entre las 11-11+6 semanas y 92% entre 13-13+6

gestacional. Haak et al. {
semanas por via transvaginal. Souka en 2004 (256) y Smrcek en 2006 (269) reportaron tasas similares
con un 100% de visualizacién completa a las 14-15 semanas. El corte de cuatro cimaras es el mas
facil de obtener. Haak et al. ?53), obtuvo un 85% de éxito alas 11 semanas y 98% a las 13+6 semanas.
La tasa de visualizacién de los tractos de salida fue del 98% desde las 13 semanas. Estos mismos
autores observaron que el tronco de la arteria pulmonar era mas ficil de valorar que el aértico

entre las 11 y 11+6 semanas. El momento 6ptimo serfan las 13 y 14 semanas de gestacién 257270,

Diferentes protocolos de ecocardiografia fetal precoz han sido descritos ?’" 272 Se debe
determinar el situs fetal (aorta a la izquierda de la columna vertebral y cava inferior a la derecha y
anterior), el eje cardiaco dirigido hacia la izquierda 45°, ocupando un cuarto del térax, las cuatro
camaras y la cruz cardiaca, y tractos de salida de la aorta y la arteria pulmonar, asi como su cruce.

El pequetio tamano del feto, la escasa sensibilidad del estudio morfoldgico en poblacién de
bajo riesgo, la necesidad de confirmacién posterior y la frecuencia de falsos positivos, son, entre
otros, parte de los problemas para el diagnéstico de cardiopatias en el primer trimestre. Se
consideran patologias de dificil diagndéstico en primer trimestre: las comunicaciones
interventriculares pequenas, que son de dificil diagndstico intrauterino en cualquier etapa de la
gestacién; las estenosis valvulares moderadas, con desproporciones izquierda-derecha leves. Las
arritmias, hipertrofias miocérdicas, los tumores cardiacos y cardiopatias dependientes de volumen,
suelen diagnosticarse en etapas tardias de la gestacién. Las coartaciones adrticas se incluyen en

aquellas de dificil diagnéstico 24273,

2. Malformaciones estructurales del Sistema Nervioso fetal

El diagnéstico de malformaciones del sistema nervioso central en poblacién de bajo riesgo (no

seleccionada) son descritas como las de mayor deteccién, 45%, con respecto a un 11% de

cardiovasculares, un 15% de las esqueléticas o un 35% de las gastrointestinales 139,

Las anomalias del sistema nervioso central corresponden al 10% del total de anomalias

274

estructurales; de éstas, segtin Blass y Eik-Nes ¥4, gracias a la inclusién de la via vaginal, el 50%

pueden ser detectadas en el primer trimestre.

En la década de los 80 e inicio de los 90 las malformaciones del sistema nervioso central
potencialmente diagnosticables se podian resumir en: acrdneo, encefalocele y anencefalo. A
posteriori hasta nuestra década, se fueron realizando sumos estudios de valoracién de la anatomia

del sistema nervioso fetal en primer trimestre (18% 23% 239, 240,246, 250, 275)
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La siguiente tabla muestra la deteccién de malformaciones del sistema nervioso central en
diversos estudios en primer trimestre, comparado con el segundo trimestre. Tabla 22.

Tabla 22. Deteccién de malformaciones del sistema nerviosofetal IT vs. 2T 779,
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Baj 21/52 6/52
DOcttavio et al ™ | 1997 3514  13-15  52(1.5) e 4/6 (66.7)
riesgo (40.4) (11.5)
(189) Alto
Souka et al! 1998 4116  10-14 188 (4.6) - 22/188 (11.7) -
riesgo
Baj 37/63
Withlow et al(* 1999 6443 11-14  63(1.0) e 19/63 (30.0) 16/19 (84.2)
riesgo (58.7)
(151) Alto
Souka et al! 2011 1320 10-14  200(15.2) - 18/200 (9.0) -
riesgo
(239 29/130
Caravalho et al! 2002 2853 11-14 130 (4.6)  Alto? g 28/130 (21.5) 9/28 (32.1)
Baj 35/307
Taipale et al(* 2003 20465 10-16 307 (1.5) .00 24/307 (7.8) 9/24 (37.5)
riesgo (11.4)
Alt 74/371
Saltvedt et al(% 2006 18053 12-14 371(2.1)  o° 39/371 (8.1) 13/39 (77.8)
riesgo (19.9)
Baj 51/127
Chen et al(®9] 2008 7642 10-14  127(17)  O9° 9/127 (7.1) 7/9 (77.8)
riesgo (40.2)
253/1067
Total 65879 1455 (2.2) g 169/1455 (11.6)  62/129 (48.1)

Se excluyen de la lista de anomalias potencialmente diagnosticables en primer trimestre del

SNC, aquellas que se desarrollan mis alld del primer trimestre, como son la agenesia del cuerpo

167) Ademis los signos visibles difieren de los conocidos en segundo

calloso y la lisencefalia ¢
trimestre. El signo de la banana por la herniacién del cerebelo aparece a partir de la semana 13-14
y el signo del limén no es claramente visible en primer trimestre. La hidrocefalia se visualiza gracias
a que la imagen en alas de mariposa pierde protagonismo en el corte coronal con respecto a su
imagen anecoica. Ademads la osificacién de los elementos distales de la columna tiene lugar al final

(276

del primer trimestre ?7%). S¢lo uno de cada tres defectos del tubo neural es diagnosticado de forma

precoz ¥”7), Por tanto, la raquisquisis con o sin mielomeningocele asociado, junto con el resto de
signos ecograficos de segundo trimestre son dificultosos de identificar en primer trimestre. Los
defectos del tubo neural, en primer trimestre, se identifican gracias al estrechamiento de la

192 278). presenta una especificidad diagnostica del

translucencia intracraneal '?. Segtin Fong et al. {
99%, pero una sensibilidad del 50%. Mangione et al., en el estudio realizado, mantienen que la
ausencia de visualizacidon de la cisterna magna es el mejor método de screening de deteccién de
espina bifida en primer trimestre con una sensibilidad variable entre el 50-73%. La ausencia de

visualizacion de la translucencia intracraneal estuvo presente en el 29-48% de los casos. El
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desplazamiento posterior del tronco cerebral al hueso occipital obtuvo una sensibilidad del 35-

79 Otros signos

83%. Al unir los 3 criterios como screening, la sensibilidad varia entre el 50-90% ¢
ecograficos que nos indican la presencia de defectos del tubo neural en primer trimestre son el
didmetro de fosa posterior (BS/BSOB), cuya relaciéon se encuentra aumentada en presencia de
defectos del tubo neural, y comprende la distancia entre el hueso esfenoides y la pared anterior del
IV ventriculo (BS o tronco del encéfalo) y la distancia entre la pared anterior del IV ventriculo y la
cara anterior del hueso occipital. Es un signo menos reproducible, pero mas especifico que la
translucencia intracraneal. Otro signo es el dngulo frontomaxilar, que estd disminuido ante dicha

malformacién 9%,

Las tasas de deteccion de mielomeningocele y espina bifida son aun bajas, representan el 15-
36%, segtin los estudios; siendo atin necesaria la exploracién en segundo trimestre %% 253 Ep
contra, la holoprosencefalia presenta tasas diagnésticas cercanas al 100%, al visualizarse pérdida de
la linea media y desaparicién por tanto de la caracteristica imagen en primer trimestre en alas de

mariposa (223),

El sindrome de Dandy-Walker (IV ventriculo quistico, aumento de fosa posterior y aplasia
o hipoplasia de vermis cerebeloso), es de dificil diagndstico en primer trimestre, ya que el vermis
comienza su desarrollo en la semana 12 de amenorrea; con lo cual, sélo se establecerd un

diagnéstico de sospecha 7%,

Es imprescindible por tanto el conocimiento exhaustivo de la anatomia fetal en primer
trimestre insistiendo en el sistema nervioso central con una velocidad de desarrollo mayor a esta
edad gestacional, con respecto al resto de estructuras fetales.

3. Malformaciones estructurales renales

Los valoracién morfolégica de los rifiones pueden realizarse por via transvaginal desde la
semana 9, la produccién urinaria comenzara a partir de la semana 10-11 y la vejiga es visible a
partir de las 10-11 semanas de gestacion. La vejiga se visualiza a partir de la décima semana, en el

50% de las exploraciones y en un 95% cuando la exploracién se realiza en la trece semana de

(279

amenorrea *’%), Se considera megavejiga cuando el didmetro longitudinal es mayor de 7 mm. La

megavejiga se resuelve espontineamente en alrededor del 90% de los casos, en el grupo

280

cromosémicamente normal %%, Por el contrario, en la megavejiga con un didmetro mayor de 15

mm, en el grupo cromosémicamente normal, la afeccién se asocia invariablemente con una

uropatia obstructiva progresiva @227),

La sensibilidad diagnéstica de agenesia renal en primer trimestre es baja, del 30% antes de la

(248,249,253

semana 14 de gestacién )_El oligoamnios por malformacion renal también es infrecuente.

Se debe tener en cuenta la confusién durante la exploracion de los rifiones en primer trimestre con
las glindulas suprarrenales; los rifiones se muestran hiperecogénicos, al contrario que las

(189

suprarrenales mas ecogénicas ) La pelvis renal tiene un didmetro en primer trimestre <1.5 mm.

Se reporta que el 6% de los casos de pielectasia renal han sido diagnosticados en primer trimestre
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281) Dado el desarrollo prenatal de cada patologia, los rifiones poliquisticos, multiquisticos y la

uropatia obstructiva alta, no son diagnosticables en primer trimestre. En un estudio restrospectivo,
tras el diagnostico de poliquistosis renal en tercer trimestre, se valoraron las imdgenes ecograficas

de los rifiones en primer trimestre, visualizindose un aumento del tamafo y de la ecogenicidad
(282)

4. Malformaciones estructurales pulmonares fetales

Igual ocurre con la valoracién morfolégica pulmonar. La malformacién adenomatoidea
quistica y el secuestro pulmonar en caso de patologia pulmonar no son diagnosticables en primer

(223, 273)  La malformacién adenomatoidea quistica y el secuestro pulmonar son

trimestre
malformaciones de desarrollo tardio en la gestacion, debido al acimulo de liquido tras ocurrir la
fase canalicular del desarrollo pulmonar. Segun los estudios revisados, el diagndstico més precoz

publicado es en semana 16 de gestacién %%,

5. Anomalias abdominales congénitas fetales

La hernia diafragmatica cuyos signos ecograficos son similares a los descritos en segundo
trimestre, aporta una sensibilidad deficiente en primer trimestre, segin Donnelly et al,,

posiblemente derivado de una exploracién incompleta del abdomen y torax fetal 223,

Cuando se visualiza contenido intestinal recubierto por membrana que protuye a través de
la pared abdominal, que incluya algunos de los signos ecograficos que se detallan a continuacidn,
estamos ante una exploracién patoldgica en primer trimestre, independientemente de la edad
gestacional, dado que la herniacién de asas es un proceso fisiolégico visible en semana 11. Son:
Longitud craneocaudal >45 mm o fetos mayores de 12 semanas de gestacion; presencia de higado

(@273) 13 elevada

o estomago en el contenido herniado; o cuando el didmetro supera los 7 mm
frecuencia diagnoéstica de onfalocele en primer trimestre se asocia a que clisicamente existe una
fuerte asociacién con cromosomopatias y otras malformaciones, siendo del 85%. Al igual ocurre

con la gastrosquisis que presenta una sensibilidad diagnéstica del 100% 53,

A pesar de que las obstrucciones intestinales se encuentran clasificadas como aquellas no
diagnosticables en primer trimestre, se ha descrito en publicaciones de casos clinicos, en los que

visualizan el signo de la doble burbuja (284 285,

6. Malformaciones estructurales esqueléticas fetales

Las malformaciones esqueleticas letales son potencialmente diagnosticables en primer

trimestre. Las displasias esqueléticas sutiles, presentan un diagnéstico mas dificultoso, incluso en
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286) de 15 casos diagnosticados en primer trimestre,

segundo trimestre de la gestacion. Khalil et al.
13 fueron sospechados por antecedentes familiares o por malformacién en gestacién previa. Asi,
el diagnoéstico de determinadas displasias esqueléticas es dificultoso a no ser que existan

antecedentes familiares, personales o malformaciones asociadas.

En primer trimestre, es dificil visualizar los defectos labiopalatinos debido a una menor

240

ecogenicidad del labio y mayor ecogenicidad del paladar duro ?**), Recordemos que la nariz y los

labios finalizan su desarrollo a las 11 semanas de gestacién y el paladar se forma entre las 7 y 12

(218 287) propone la

semanas de gestacién ). Para facilitar el diagnéstico, Sepulveda et al. ¢
visualizacion del reborde alveolar mediante tridngulo retronasal en el plano coronal de la cara fetal:
se deben identificar 3 lineas ecogénicas que corresponden al hueso maxilar derecho e izquierdo y

al paladar primario.
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2.4.3 Aspectos técnicos de la ecografia morfologica precoz

Uno de los aspectos mas importantes en la mejora de la capacidad diagndstica de la ecografia

del primer trimestre han sido los avances técnicos, la introduccién del harménico y el cine %% y

189,252) La ayuda de la via vaginal mejora

la inclusién de la via vaginal en la evaluacién fetal |
claramente la capacidad identificativa de las estructuras fetales pero presentan los inconvenientes
de la incomodidad para la gestante, la dificultad técnica de las exploraciones y el incremento en el
tiempo de la exploracién fetal. Los equipos ecograficos han mejorado su resolucién y el grado de
capacitacion de los especialistas, muchos de ellos dedicados en exclusiva al diagndstico prenatal,
permite realizar el despistaje precoz de malformaciones. Dada la importancia de esta ecografia, el
ecografo con el que la vayamos a realizar debera tener la suficiente resolucién y calidad para que
se puedan valorar con calidad la morfologia fetal en primer trimestre. Ademas es necesario el
conocimiento exahustivo del ecografo con el que trabajemos, de tal forma que podamos sacarle el

215) Asi, las mejoras de refinado, transductores de gran apertura

mayor rendimiento a la imagen
de banda ancha permite a frecuencias mds altas, la mejora de resolucién y sensibilidad de contraste.
Todos estos logros han permitido que la mayoria de las exploraciones morfoldgicas puedan llevarse

a cabo via transabdominal en el primer trimestre (289)

Los ecografistas deben poseer un entrenamiento adecuado en el diagnéstico prenatal, deben
participar en actividades de formacién continuada, poseer habilidades adquiridas en la deteccién

de malformaciones congénitas, y participar en controles de calidad ?*?,

El tiempo descrito para la valoracién morfoldgica en primer trimestre varia segun los

(243,248,291

estudios. Entre 10y 30 minutos ) Yaen 1998, Withlow y Economices indican un tiempo

necesario de 30 min, aunque reconocen haber finalizado gran parte de las exploraciones en 10

minutos (224,

La sensibilidad obtenida en el estudio Eurofetus puede servir de referencia para mejorar la

efectividad del cribado ecogréfico en otras instituciones sanitarias ©),

Varios son los autores que ha expuesto una metodologia de exploracién en primer trimestre
(252) 14 metodologia de valoracién ecogréfica de la anatomia fetal en primer trimestre fue descrita

por Chen et al. (250), en 2.008, establece:

e En el polo cefilico: la integridad de la osificacion de la calota, la presencia de la linea media
ecogénica, los ventriculos laterales con los plexos coroideos en su interior con la
caracteristica forma en alas de mariposa, la presencia de tilamos, cerebelo y la normalidad

de la fosa posterior.
e En laregidn cervical: la medicién de la translucencia nucal.

e En la cara: la presencia o ausencia de los huesos nasales, la posicién correcta de las 6rbitas

y del maxilar y mandibula con un perfil normal.
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e En el térax: la presencia de pulmones e integridad del diafragma. Debe verificarse la
frecuencia cardiaca fetal, la posiciéon del corazén fetal a la izquierda y demostrarse la
normalidad del corte de cuatro cimaras.

e En el abdomen: la presencia del estdmago como una estructura anecoica en el cuadrante
superior izquierdo, la presencia de ambos rifiones como estructuras ecogénicas a ambos
lados de la columna y la de la vejiga fetal en la linea media anterior e inferior de la pelvis.

e En la pared abdominal: debe verificarse su integridad asi como la insercién normal del
cordén umbilical

e En la columna vertebral: debe comprobarse su integridad en cortes axiales y
longitudinales como dos lineas paralelas de focos ecogénicos correctamente alineadas que
convergen hacia la region lumbosacra, asi como la de la piel del dorso fetal claramente
independiente de la pared uterina.

e En las extremidades: la presencia de cuatro miembros con sus tres segmentos y la correcta

posicién de manos y pies.

e En las gestaciones gemelares: ademds debe identificarse la corionicidad y amnionicidad.

215

Santacruz Martin B, Martinez Ten P y Adiego Burgos B. ?'”), publican en 2012, un protocolo

de valoracién de la anatomia fetal normal en primer trimestre. Imagen 14.
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Imagen 14. Protocolo de exploracion ecogrdfica en primer trimestre. En: Santacruz Martin B, Martinez Ten P, Adiego Burgos
B. Capitulo 1. Metodologia de la exploracion normal en el primer trimestre de la gestacion. En: Dr. ]. Diaz Recasens - Dra. 1. Pelayo
Delgado - Dr. M. Alvaro Navidad, coordinadores. Libro de ecografia en el primer trimestre de la gestacion. Enfoque Editorial S.C. 2012,
p. 9-18.

La ISUOG en 2.013 public6 un estandar de la valoracién anatémica fetal entre las 11-13+6
semanas. Tabla 23. Recomienda como una buena prictica el explicar a la pareja los beneficios y las
limitaciones de la realizacién de la ecografia de primer trimestre, previo a su realizacién. Se debe
valorar la morfologia uterina, resefiando si presentan malformaciones uterinas, asi como la posible

290

presencia de patologia anexial ?°?. Iméagenes 15-23.
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Tabla 23. Valoracién anatémica fetal entre las 11 y 13+6 semanas de gestacion (2,

Area anatémica Presente y/o normal
Craneo
Cabeza Linea media

Plexos coroideos y ventriculo laterales

Apariencia normal

Cuello )
Translucencia nucal
Ojos y cristalinos
Hueso nasal
Cara ,
Perfil y mandibula
Labios
i Columna vertebral (longitudinal y axial)
Espina ) »
Piel recubriéndola
Areas simétricas
Pulmones )
Ausencia de masas y derrame
. Actividad cardiaca
Corazén .
Corte de cuatro cimaras
Estémago en cuadrante izquierdo
Abdomen Vejiga

Rifiones

) Inserccién de cordén umbilical
Pared abdominal . .
Ausencia de defectos umbilicales

Extremidades Cuatro miembros con 3 segmentos
Placenta Apariencia y tamafo
Cordén Tres vasos

(290)

Imagenes 15-23. Valoracién anatémica fetal entre las 11 y 13+6 semanas de gestaciéon

Imagen 15. Visualizacién anatomia fetal, segiin ISUOG: Imagen 16. Visualizacion anatomia fetal, segiin ISUOG:
crdneo, linea media, plexos coroideos y ventriculos perfil de apariencia normal, translucencia nucal y hueso
laterales. nasal.
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Imagen 17. Visualizacion anatomia fetal, segiin ISUOG: Imagen 18. Visualizacién anatomia fetal, segiin ISUOG:
ojos y cristalinos. labios.

Imagen 19. Visualizacién anatomia fetal, segiin ISUOG: Imagen 20. Visualizacién anatomia térax fetal, segiin
columna vertebral longitudinal. ISUOG: pulmones dreas simétricas, ausencia de masas y
derrames; corazon con actividad cardiaca y cuatro
cdmaras.

Imagen 21. Visualizacion anatomia abdomen fetal, segiin Imagen 22. Visualizacion anatomia fetal, segiin ISUOG:
ISUOG: estémago en cuadrante izquierdo. rifiones y diafragma.
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Imagen 23. Visualizacién anatomia Extremidades Fetales,
segtin ISUOG: miembro superior con 3 segmentos.

290)

Como indica la guia de préctica clinica de la ISUOG ), se debe entregar a la paciente un

informe de la ecografia de primer trimestre (Anexo 4).

La importancia de la ecografia de primer trimestre radica en la potencial capacidad
diagnodstica de malformaciones estructurales y en la mayor capacidad de adoptar estrategias
preventivas de forma precoz.
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2.4.4 Limitaciones de la ecografia del primer trimestre en la
deteccion de malformaciones estructurales

Dada la mayor complejidad técnica de la ecografia en primer trimestre es necesario conocer

las limitaciones de su practica.

En general, la capacidad diagnéstica de la ecografia depende de varios factores )

e Particularidades de la gestante.

e Edad gestacional y caracteristicas de la gestacion.
e Caracteristicas técnicas del ecografo.

e Grado de complejidad de la exploracién.

e Entrenamiento y experiencia del especialista.

e Tiempo de exploracién.

Entre ellos, los tres factores independientes o centrales que conforman una exploracién fetal
adecuada, son:

e Formacién adecuada.
e Tecnologia adecuada.

e Tiempo adecuado.

La sonda abdominal convexa incluye un campo de visualizacién mayor pero la profundidad
y claridad de la imagen debido al tamafio fetal son pobres para la realizaciéon de la ecografia en
primer trimestre. Por ello, la mayoria de los autores que han realizado ecografias morfolégicas en
primer trimestre han usado tanto la sonda transvaginal, como la transabdominal. La principal
ventaja del abordaje abdominal es el mayor nimero de planos diferentes que podemos obtener a
diferencia de la dificultad en la obtencién de planos via vaginal, a costa de una menor resolucién.
Se ha de tener en cuenta la incomodidad que ocasiona en la gestante la via vaginal, que atn tras

explicar el procedimiento es rechazada en escasos casos (<1%) 4.

Hemos comentado que la sensibilidad diagnostica aumenta conforme aumenta la edad
gestacional. El menor tamario fetal dificulta la exploracién 6ptima. La edad gestacional a la que se
realice la ecografia define la tasa de deteccidn; no es igual una longitud créneo-raquis (CRL) de 50

que de 75 mm @73),

Al igual que para la realizacién de ecografias en edades gestacionales mayores son factores
que modifican la sensibilidad diagndstica: experiencia y motivacién del ecografista, tiempo medio
de exploracién, posicion fetal (mejor visualizacion los fetos en dorso anterior, que en dorso
posterior), tejido adiposo materno. El tejido adiposo permite el paso del eco con dificultad,

empobreciendo la calidad de imagen; asi, gestantes con un indice de masa corporal elevado tendrian
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240, 252

esta dificultad afiadida | ). La presencia de cicatrices abdominales y aquellos tteros en

retroversion también anadiran dificultad a la exploracién.

El tiempo medio de exploraciéon ecografica seguin diversos autores varia entre 10-30 min. En
un estudio reciente, Lombardy, reporté que en el 84% de las gestaciones, menos de 10 minutos
eran necesarios para un examen completo. Otros autores han publicado tiempos de alrededor de
20 minutos. Para una correcta aplicacion del cribado ecografico, es necesario el entrenamiento de
los ecografistas de forma uniforme (formacién de residentes en este campo, cursos docentes,

programas de educacion...) (224 243,222,291,

El estindar minimo requerido para la correcta visualizacién de las estructuras fetales es el
descrito en la tabla del estudio EUROFETUS ©,

Debemos conocer que en el primer trimestre el 6rgano mas dificil de visualizar es el corazén
y en segundo lugar los rifiones fetales, que se forman a las 5 semanas y comienzan su funcién

excretora a las 9-10 semanas, visualizandose con una ecogenicidad media.

Entre los peligros estdn el detectar fetos malformados que ya estin destinados al aborto
espontaneo, y el aumento de la tasa de falsos positivos debido a anomalias aisladas que pueden

desaparecer a lo largo de la gestacion, como por ejemplo los defectos del septo ventricular 255

289)

Otro problema que presenta la ecografia del primer trimestre es que pueden existir
anomalias no detectables debido a que la organogénesis de una estructura concreta finalice
posteriormente al periodo de observacién. Ademads existen malformaciones evolutivas, que se

(273

manifiestan en segundo trimestre o incluso en etapas tardias de la gestaciéon ) En el sistema

nervioso central ocurren a posteriori la proliferacién y migracién neuronal; la formacién del

cuerpo calloso, o lesiones destructivas. Por ejemplo, la agenesia del cuerpo calloso 8%,

Ademds, el diagndstico, en muchas ocasiones, es de sospecha y necesitamos una

confirmacién posterior @73),

Un diagnéstico precoz de una anomalia no confirmada a posteriori (falsos positivos)
conllevaria un ansiedad provocada en gestante y familia asociada o no a la toma de decisiones
erréneas. Ello dependerd de la sensibilidad diagnéstica de cada centro en un tdnico tiempo
diagnéstico.

Los estudios que han investigado las preferencias de la mujer embarazada a la hora de elegir
un método de cribado, han informado que la gran mayoria lo prefiere en el primer trimeste de la
gestacién, en lugar del segundo trimestre. En un estudio realizado acerca de la realizacién de la
amniocentesis en primer trimestre versus segundo trimestre, alrededor del 70% contesté que
hubieran elegido el cribado mediante la TN incluso aunque todos los embarazos con sindrome de

Down identificados con éste método hubiesen terminado en aborto antes del segundo trimestre
(292)
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2.4.5 Beneficio del cribado de malformaciones estructurales en
primer trimestre

La deteccién precoz de malformaciones asi como de cromosomopatias en primer trimestre
tienen unas claras ventajas tanto para los recién nacidos, especialistas, asi como, el sistema sanitario
y la madre.

Debido a esta elevada frecuencia global, es importante la creacién y manejo de distintas
acciones encaminadas a la prevencién de los defectos congénitos, acciones que deben ser costo-
efectivas y que ademds aumenten la salud de los recién nacidos y mejoren la calidad de vida de las
personas y familiares afectados.

La incidencia de anomalias estructurales fetales es mayor que la de cromosomopatias.
Debemos tener en cuenta que algunos de los marcadores ecograficos que se valoran en primer
trimestre, como la translucencia nucal, el ductus venoso, la translucencia intracraneal o la
regurgitacién tricuspidea, se asocian a la presencia de defectos congénitos, principalmente
cardiopatias.

Existen una serie de variables que afectan el curso de la gestacion una vez que se diagnostica
una malformacién congénita. Tras realizar un examen ecogréfico sospechoso de malformacion,
los padres experimentan sentimientos de ansiedad, postracién, depresién, y soledad ?%%. Asi
mismo, los padres deben esperar, habitualmente tras ampliar el estudio en el mismo tiempo o en
varios tiempos, al diagndstico de malformacién. Una vez que se realiza el diagndstico, recae el peso
de tomar decisones, finalizar o no la gestacion, valorar si es patologia subsidiaria de terapia
intrauterina o planear la finalizacién de forma mas precoz o no y organizarla si precisa en un centro

124

sanitario de tercer nivel !>¥. El nacimiento de un recién nacido portador de un defecto congénito

ocasiona cambios importantes en la calidad de vida de sus familiares, plasmados en una
disminucién del nivel socieconémico de la familia; del tiempo diario dedicado a los cuidados del

recién nacido, alteraciones en el vinculo familiar y en la propia pareja, asi como, aumento del estrés
(294)

La deteccién de malformaciones estructurales en primer trimestre de gestacién conlleva a

(295

una mejora en la calidad de la asistencia sanitaria ?**) y fortalece el principio de autonomia de la

gestante, afianzando si la valoraciéon es normal, la continuidad de la gestacién con seguridad y
disminucién de la incertidumbre; asi como al contrario, la capacidad de finalizar la gestacién de

forma precoz si hubiera anomalias detectadas 29,

Algunos estudios demuestran que las gestantes prefieren la valoracién morfolégica realizada

en primer trimestre versus segundo trimestre de la gestaciéon (292,297),

e Sereduce la espera, ligada a la ansiedad materna y familar de conocer si el feto est4 afecto

por algtin defecto congénito 16729,

e Se amplia la informacién a la madre y familiares en un mismo acto sanitario, ofreciendo

informacién derivada del cribado combinado y el cribado ecogrifico.

pagina 86 de 218



Revision critica del problema Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

e Es una de las explicaciones de los abortos tardios, lo que nos permite establecer el riesgo

de recidiva en futuras gestaciones

e Se aumenta el margen de tiempo de los familiares para recapacitar sobre la decisién
tomada acerca de una malformaciéon fetal. Ante casos de malformaciones graves la
mayoria de las parejas decide interrumpir la gestacion; beneficidndose de la prematuridad
del diagnéstico; aquellas familias que deciden continuar igualmente se sienten gratificadas

por poder preparar los posibles efectos adversos derivados de la gestacion 24,

e Se realizarian en los casos que estuviere indicado un estudio de cariotipo més precoz.

e Se evitarian las interrupciones del embarazo en etapas avanzadas de la gestacion;
disminuyendo la morbilidad derivada del aborto en segundo trimestre 224 246:299); 5

como la necesidad de solicitar valoracion al comité ético.

e Se ofrecerian tratamientos y seguimientos de la malformacién detectada si fuera posible
precozmente. Bien terapia intrauterina o bien atencién multidisciplinar, con seguimiento
por parte de diversos especialistas en la materia (radiélogos, cardidlogos pediatricos,
neurdlogos pedidtricos, ect); asi se facilitaria el enlace del consejo preconcepcional con la

atencién postnatal (167240,

e Permite conocer una incidencia mas real de malformaciones de alta letalidad en el primer

trimestre 7,

e Disminucién a medio y largo plazo de las secuelas psicolégicas de la madre. No se
enfrentan de igual modo a la decisién de una interrupcién en primer trimestre que en

segundo trimestre (224 300)

e El beneficio social y psicolégico en costes intangibles de los padres y familiares, también
deberian tenerse en cuenta.

El estrés psicoldgico que sufren los padres al recibir el diagnostico de malformacién que
deciden interrumpir la gestacién, es similar en primer trimestre a segundo trimestre. Sin embargo,
el impacto, estrés postraumadtico sufrido 6 semanas tras la interrupcién es significativamente

mayor tras la interrupcién llevada a cabo en segundo trimestre de la gestacion, segtin Davies et
al.®ob,
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3 Hipotesis de trabajo

Nos proponemos evaluar la capacidad identificativa de estructuras morfoldgicas fetales de la
ecografia de primer trimestre (12-14 semanas) por via abdominal exclusivamente y realizar una
valoraciéon comparativa con el gold estindar, la ecografia morfolégica fetal estandarizada de
segundo trimestre (18-22 semanas), en la identificacién de malformaciones estructurales fetales

mayores en poblacién de alto y bajo riesgo para defectos congénitos.
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4 Objetivos

4.1 Objetivos primarios

e Evaluar la capacidad identificativa de las estructuras fetales estandarizada en la ecografia
morfoldgica en el primer trimestre (12-14 semanas), por via abdominal exclusivamente,
en relaciéon al gold estindar, la ecografia morfoldgica entre las 18-22 semanas de
gestacion, en gestaciones de alto y bajo riesgo para defectos congénitos.

e Evaluar la capacidad diagnéstica de la ecografia del primer trimestre (12-14 semanas), por
via abdominal exclusivamente, de las malformaciones estructurales mayores fetales en
comparacion con el gold estindar, la ecografia morfoldgica entre las 18-22 semanas, en
gestaciones de alto y bajo riesgo para defectos congénitos.

4.2 Objetivos secundarios

Evaluar la influencia:

e De las caracteristicas epidemioldgicas maternas en la capacidad identificativa de las
estructuras morfoldgicas fetales de la ecografia morfolégica precoz.

e De las caracteristicas técnicas de la ecografia morfoldgica precoz en la capacidad
identificativa de las estructuras morfoldgicas fetales.

e De la edad gestacional a la que se realiza la ecografia morfoldgica precoz en la capacidad
identificativa de las estructuras morfolégicas fetales. Identificacién de la semana de
gestacién a la cual la ecografia morfoldgica precoz es concluyente en la visualizacién de
las estructuras morfolégicas fetales.

e De la experiencia del ecografista que realiza la ecografia morfoldgica precoz en la
capacidad identificativa de las estructuras morfoldgicas fetales.

Identificar los érganos y sistemas morfolégicos fetales con mayor dificultad de valoracién, por la
ecografia morfolégica precoz, y realizar una evaluacion de su evolucién por semanas de gestacion.

Evaluar la influencia:

e De las caracteristicas epidemiolégicas maternas en la capacidad diagnodstica de
malformaciones estructuras fetales de la ecografia morfolégica precoz.

e De las caracteristicas técnicas de la ecografia morfolégica precoz en la capacidad
diagnoéstica de malformaciones estructuras fetales.

e De la edad gestacional a la que se realiza la ecografia morfolégica precoz en la capacidad
diagnoéstica de malformaciones estructuras fetales.

e De la experiencia del ecografista que realiza la ecografia morfoldgica precoz en la
capacidad diagnéstica de malformaciones estructuras fetales.
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S Material y métodos

5.1 Diseno

Prueba diagnéstica. Estudio prospectivo observacional.

5.2 Material y métodos

5.2.1 Material

411 gestantes de bajo y alto riesgo del drea sur de Sevilla entre 12 a 14+6 semanas de
gestacion; de éstas , 353 gestantes de bajo riesgo y 58 gestaciones de alto riesgo. Las gestantes de
alto riesgo comprenden: antecedente de recién nacido con malformacién previa, progenitores que
posean algin defecto congénito y cribado combinado de primer trimestre con resultado final alto
riesgo (>1/250).

Periodo de estudio comprendido entre Enero de 2012-Diciembre de 2013. El periodo de

recogida de datos comprende los meses de Mayo-Junio de 2012 y Septiembre-Noviembre de 2012.

Criterios de inclusién: Gestantes del area sur de Sevilla con edad gestacional comprendida

entre las 12 a 14+6 semanas de gestacion.

Criterios de exclusién: Gestantes que tras ser informadas telefénicamente desestiman la

inclusién en el estudio, gestantes que revocan el consentimiento informado, gestantes con edad
gestacional mayor o menor a la descrita.

Variables Independientes:

e Edad: cuantitativa discreta (afos).
e IMC: cuantitativa continua (kg/m2).
e Semanas de gestacion: cuantitativa discreta (nimero de semanas).

e Paridad: cualitativa ordinal (primipara, secundipara, tercipara,...).
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e Cribado combinado de cromosomopatias: cualitativa ordinal (1: riesgo bajo; 2: riesgo
alto).

e Biometria fetal: diametro biparietal, circunferencia cefilica, circunferencia abdominal,

longitud femoral, edad ecogrifica media, peso fetal estimado: cuantitativa continua (mm).
e Translucencia nucal: cuantitativa continua (mm).
e Localizacién de la placenta 1: cualitativa (1 anterior, 2 posterior, 3 lateral, 4 fondo).

e Localizacién de la placenta 2: cualitativa. (1: normoinserta; 2: baja; 3 marginal; 4;

oclusiva).

e Columna de liquido amniético: cualitativa. Se define oligoamnios como una columna de

liquido amniético menor o igual a 2 (1: normal; 2: oligoamnios).

e Experiencia del ecografista: cualitativa (1: corta, menor o igual 1 afio; 2: larga, superior a
1 afio). Las ecografias son realizadas por dos investigadores. Un investigador con mas de
1 ano de experiencia en diagndstico prenatal, y un investigador con 1 aio de experiencia,

pero con formacién normalizada en ecografia morfoldgica fetal (Nivel III SESEGO).

e Condiciones técnicas de la ecografia: cualitativa (1: buena, 2: intermedia, 3: mala). La
capacidad de visualizacién de los 6rganos y sistemas fetales depende, entre otras, de las
condiciones técnicas, refiriéndose a la calidad de la imagen, la cual varia segtin la obesidad
de la gestante, localizacién de la placenta o postura fetal.

e Recién Nacido: cualitativa (0: no; 1: sano; 2: malformacién confirmada; 3: otra
malformacién).

e Cariotipo: cualitativa (1: no; 2: trisomia 21; 3: trisomia 18; 4: trisomia 13; 5: normal; 6.
Otros).

e Aborto espontaneo: cualitativa (1: si; 2: no).
e Interrupcion voluntaria del embarazo: cualitativa (1: si; 2: no).

e Anatomia patoldgica: cualitativa (1: no; 2: normal; 3: no posible; 4 malformacién
confirmada; 5: otra malformacién).

Variables dependientes:

e Principal: Visualizacién estandarizada de todas las estructuras fetales: cualitativa
dicotémica (1: concluyente; 2: no concluyente) (Anexo 5). Describimos la capacidad de
visualizacién como la visualizacién correcta o concluyente de un érgano o sistema fetal,
bien sea éste normal o patolégico. Es decir, si durante la realizacién de la exploraciéon
ecografica no somos capaces de ver el 6rgano con claridad, como para asegurar si es

normal o patolégico, lo clasificaremos como no concluyente.
e Visualizacién de malformaciones fetales: cualitativa dicotémia (1: si; 2: no).

e Tiempo medio de exploracion segtin ecografista: cuantitativa continua (minutos).
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Tamano muestral:

e Con la finalidad de demostrar que con la ecografia morfolégica fetal a las 12-14+6
semanas se identifican de forma adecuada las estructuras fetales requeridas en la
evaluaciéon de ecografia morfoldgica: para estimar el porcentaje de estructuras fetales
valorables mediante un intervalo de confianza del 95% sobre un porcentaje esperado del

50% (situacién més desfavorable) y con un error del +/- 5% se necesitan 385 casos.

e Con la finalidad de demostrar que la ecografia morfoldgica fetal a las 12-14+6 semanas
presenta la misma sensibilidad diagndstica de malformaciones fetales: para detectar una
diferencia del 40% entre la sensibilidad esperada, del 70%, y la sensibilidad referida, del
30%, con un error alfa del 5% y una potencia 1-f3 del 80% se necesitan 11 casos de
malformaciones estructurales fetales.

Todos los tamafios muestrales se determinaron con el programa nQuery Advisor 7.0. El
andlisis de los datos se realizard con el paquete estadistico IBM SPSS Statistics 22.0 para
Windows %%,
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5.2.2 Método

Gestantes de primer trimestre pertenecientes al drea asistencial del Hospital Universitario
Virgen de Valme, localizado en el drea sur de Sevilla que comprende 385.382 habitantes (datos
censo municipal afo 2.012). Tras realizarse el andlisis bioquimico del cribado combinado de
primer trimestre entre las 8 y 10+6 semanas de gestacidn, las peticiones bioquimicas almacenadas
en el laboratorio son usadas para la seleccién de pacientes, debido a que en dichas peticiones
encontramos datos relativos a la edad gestacional y datos personales para localizar a la gestante.
Las gestantes con edad gestacional comprendida entre las 12 y 14+6 semanas de gestacién son
informadas telefénicamente de la posibilidad de ser incluidas en este estudio. Son citadas en la
unidad de diagnéstico prenatal del Hospital Universitario Virgen de Valme donde tras ser
informadas de nuevo, se les entrega el consentimiento informado (Anexo 6) y se procede a la
realizacién de la ecografia morfoldgica precoz. Se les realiza la evaluacién ecogrifica con el
ecografo Toshiba Applio 500 y sonda abdominal convexa de 9,2 Mhz. La evaluacién ecogrifica se
lleva a cabo por 1 ecografista con gran experiencia en evaluacién morfoldgica fetal (mas de 5 afios)
y por 1 ecografista con experiencia limitada (1 afio de experiencia en evaluacién morfolégica fetal)
y con formacién normalizada en evaluacién morfoldgica fetal. Se ajustan las citas a un tiempo
medio por ecografia de 20 minutos aunque el tiempo medio de la ecografia morfoldgica fetal en el
primer trimestre es motivo de evaluacion en este estudio.

Se realiza una evaluacién ecogréfica de la gestacion a las 12-14+6 semanas consistente en:

e Evaluacién del numero de fetos y tipo de gestacién.
e Evaluacién de las biometrias fetales (DBP, CA, LF). Se evaluara la Translucencia nucal.
e Evaluacion de la placentacién y liquido amniético.

e Evaluaciéon morfolégica fetal segtin los estindares actuales de la ecografia morfoldgica
fetal del RCOG 8% (Anexo 2), SEGO ¥ y PACAC ©) (Anexo 3) en forma de check-list
(Anexo 5).

Posteriormente se realizar4, siguiendo el protocolo de control gestacional del RCOG 8%,
SEGO ¥ y PACAC ), una ecografia morfolégica fetal a las 18-22 semanas siguiendo las
recomendaciones de estas sociedades cientificas en cuanto a estructuras que se deben explorar,
caracteristicas técnicas y del personal que debe realizar la ecografia. Se recogera la informacién en
modelo check-list (Anexo 7), previamente a ser informada la gestante y solicitarse consentimiento
informado. (Anexo 8).

Ante la identificacién de una malformacién se evaluard por el personal de la unidad de
medicina fetal del H.U.Valme realizando la valoracién pronéstica y técnicas diagnésticas y
terapéuticas que se requieran. Los casos de malformaciones y evolucion de estas gestaciones son

(127

recogidas siguiendo las indicaciones de Eurofetus )(Anex09).En aquellos casos de interrupcién

de la gestacion y aborto espontdneo se realiza estudio anatomopatoldgico.
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A todas las gestantes participantes en el estudio se les realizard un seguimiento de la gestaciéon
y finalizacién de ésta. Se realizara una evaluacién por el servicio de pediatria del H.U.Valme del
recién nacido en el parto y a las 48 horas.

Analisis de los datos:

Las variables cuantitativas se resumieron con medias y desviaciones tipicas o, si las
distribuciones son asimétricas, con medianas y percentiles (P25 y P75), mientras que las variables
cualitativas con tablas de frecuencias y porcentajes. Este andlisis fue realizado globalmente y
también segin exploraciones ecograficas visualizacion de Organos (concluyentes/ no
concluyentes); segun la experiencia del ecografista (< 1afio y > 1 afio); segin semanas de gestacion
(<12, 1241 a 1245, 12+6 a 13+3, 13+4 a 14+1 y de 14+2 a 14+6); segin deteccién de
malformaciones (no/si), segiin condiciones técnicas de la ecografia (buena, intermedia y mala) y
segin combinacion de algunas de las variables anteriores . Los resultados numéricos se
complementaron con representaciones graficas.

Para realizar comparaciones de variables cuantitativas entre dos grupos definidos por
visualizacién de o6rganos, experiencia del ecografista, deteccion de malformaciones (no/si)
aplicaron la prueba t de Student para muestras independientes o la prueba no paramétrica U de
Mann-Whitney en caso de distribuciones no normales (test de Shapiro-Wilk). Si se obtenian
diferencias significativas, se cuantificaban las diferencias mediante intervalos de confianza al 95%
para diferencias de medias o medianas en su caso (método de Hodges- Lehman).

Por otro lado, para analizar las relaciones entre variables cualitativas (por ejemplo
visualizacién de 6rganos versus condiciones técnicas de la ecografia, o por semanas de gestacion,
etc.) se realizaron tablas de contingencia y se utilizaron la prueba Chi-Cuadrado o bien, los
métodos no asintéticos de Montecarlo y prueba Exacta.

Para la evaluacion de la ecografia morfoldgica precoz en la detecciéon de malformaciones
estructurales se determinaron sensibilidad, especificidad, tasas de falsos positivos y de falsos
negativos globalmente y también fueron evaluados estos pardmetros para cada sistema y érgano.

Limitaciones:

Posibilidad de sesgo de seleccién: Gestantes que por motivos ideolégicos-religiosos o nivel
sociocultural muy bajo no han llegado a realizarse el analisis bioquimico del cribado combinado de
primer trimestre y que por tanto no han podido ser seleccionadas. Gestantes que por fuera de plazo
se realizan el cribado bioquimico de segundo trimestre. No se incluyen, sin embargo, las gestantes
con edad materna avanzada, ya que independientemente de realizarse o no técnica invasiva, se les

realiza el cribado combinado de primer trimestre.
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6 Anexos

Anexo 1. The status of health in the European Union: congenital
malformations. EUROCAT Central Registry. www.eurocat.ulster.ac.uk/
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Anexo 2. Check-list of RCOG 2000. Ultrasound Screening. Supplement to
Ultrasound Screening for Fetal Abnormalities (184
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Anexo 3. Ecografia morfologica normalizada. Informe para la exploracion
ecogréfica en semana 20 (PACAC) ¥

Programa Andaluz para el Cribado de

7y A N Servicio Andaluz de Salud

JUNTA DE ANDALUCIA CONSEJERIA DE SALUD Anomalias Congenltas ‘PACAC’

INFORME DE LA EXPLORACION ECOGRAFICA NORMALIZADA EN LA SEMANA 20
Fecha:

Nombre vy Edad:

Apellidos:

Semanas de por FUR por Eco.

Gestacion:

Caracteristicas de la | Se sigue la exploracion recomendada por el SAS para la ecografia morfologica
Exploracion: fetal.

Datos técnicos:

Condiciones Buena / Mala calidad de imagen.
Técnicas:
Resultado de la Exploracién:
* En el examen efectuado se aprecia un feto con actividad cardiaca: + /-
en situacion:
con presentacion:
e Laplacenta se halla normoimplantada e insertada en la cara:
El cordén umbilical consta de tres vasos.
El liquido amnidtico estd presente en cantidad normal.
s Laecobiometria fetal, realizada mediante técnica computerizada electrénicamente, revela los siguientes

datos:

Didametro Biparietal: mm

Perimetro cefilico: mm

Perimetro abdominal: mm

Longitud de fémur: mm

Estas medidas corresponden a: semanas de gestacion
MORFOLOGIA FETAL
SNC N NC EXTREMIDADES N NC
Craneo O 0 Huesos Largos 0 0
V.Laterales 0 0 Manos y Pies 0 0
Tédlamos 0 0
P.Coroideos 0 0 CARA N NC
F.Posterior 0 0 Orbita 0 0
Cerebelo-Vermix O 0 Nariz 0 0
Columna Vertebral O 0 Labios 0 0
Dorso Fetal 0 0

ABDOMEN N NC

CARDIO PULMONAR N NC Pared Abdominal 0 0
Cuatro camaras 0 0 Estomago 0 0
Salida de Aorta / Pulmonar O O Asas Intestinales O O
Vialvulas AV O 0 Higado 0 0
Diafragma 0 0 Riflones 0 0
Pulmones 0 0 Vejiga 0 0

N EXPLORACION ECOGRAFICA APARENTEMENTE NORMAL PARA LA EDAD GESTACIONAL
NC EXPLORACION NO CONCLUYENTE, NECESITA DERIVACION
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OBSERVACIONES

Ejemplo: “Exploracién no concluyente por condiciones del examen ecogréafico: obesidad materna, posicion fetal,
ete.”

Patologia genital materna asociada

No se observa

Diagnostico:

Ejemplo: “Ecografia con hallazgos ecograficos acorde con la edad gestacional. En este momento no se observan

anomalias morfoldgicas fetales mayores, si bien no pueden descartarse las que no tienen expresion ecografica o
se presentan de forma tardia”.

Fdo. Dr
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Anexo 4.

Modelo de informe de la ecografia de primer trimestre (ISUOG) (1°%

: - SONCHARAPHIC ) Ab® | WY
o~ O Patient 1D mumber AFPE AR AL N AR® [ WY
w Date of Bleth (DOMMYY YY) ANATOMY 1 )
; Referring physician: Ne= "'::m_"l:; E;u::l"‘";"“"' i
ISUOQ. Date of exam DOMMAYYYY): (iray = cptional

Sonograpler [ Suparvison Head
Indication for scan and relevant clinical Information: Shape
Cranial ossification
LMP Mdline falx
Chorodd plexus
Technlcal condlthons: Good [ Limined by: Face
Shigleton / Multiple (use 1 sleet/fets) Crbiis
== Chorfonicity: Frofile
ADNEXA: ;‘T;L -
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Anexo 5. Check-list Exploracién Ecografica Morfolégica Precoz, 12-14 semanas

Fecha:
Nombre, apellidos: Edad:
NCH/NUSA:
Paridad: SSD:
FUR: FUR ECO: Semanas de gestacién:
Peso: Talla: IMC:
Caracteristicas de la exploracién (tiempo, patologia materna): mins /
Datos técnicos:
Condiciones técnicas: Buena / Mala calidad de imagen
BIOMETRIA FETAL mm Semanas ACTIVIDAD CARDIACA
DBP PLACENTA
CcC TIPO I I 1 v
CA CORDON
LF ILA
EDAD ECOGRAFICA OVARIOS
PESO FETAL ESTIMADO ESTATICA FETAL
MORFOLOGIA FETAL _ _
. sc N P NG
V. laterales 0 O Y Pared abdominal O O O
Talamos o O o Estomago O O O
P. coroideos O O O Asas intestinales O O O
F. posterior O O o Higado O O O
Cerebelo O O ) Rifiones 0 O O
Columna vertebral O O 0 Vejiga 0 0 ©O
Dorso fetal O O o

oA N P oNC

| Orbita. O O O |
| Nariz O O O |
0

1
m

| Cuatro cdmaras 0O O O |
| Labios O O | | Salida Aorta/Pulmonar O O o |
' ' | Valvulas AV o o o |
[EGMDADEINPING] | Dwmm 0 O O
‘ Huesos Largos O O O | Pulmones 0 O O |
Manos y pies O O O
N EXPLORACION ECOGRAFICA APARENTEMENTE NORMAL PARA LA EDAD GESTACIONAL
P EXPLORACION CON HALLAZGOS SUGESTIVOS DE PATOLOGIA

NC EXPLORACION NO CONCUYENTE

OBSERVACIONES:
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Anexo 6. Consentimiento informado para el cribado de malformaciones
estructurales a las 12-14 semanas de gestacion

Usted ha sido invitado a participar en una investigacién sobre deteccién precoz de malformaciones estructurales

fetales en gestantes a las 13-14 semanas consistente en la realizacién de una ecografia via abdominal, evaluando:

e Numero de fetos y tipo de gestacion.

e Biometrias fetales (DBP, CA, LF), longitud craneo-caudal y tranlucencia nucal.

e Placentacién y liquido amniético.

e Evaluacién morfolégica fetal segin los estindares actuales de la ecografia morfoldgica fetal del RCOG,

SEGO y PACAC.

Esta investigacion es realizada por un médico residente del servicio de Ginecologia y Obstetricia del Hospital
Universitario Virgen de Valme y coordinada por un facultativo especialista adjunto del servicio de Ginecologia y
Obstetricia, unidad de diagndstico prenatal, del Hospital Universitario Virgen de Valme.

El propésito de esta investigacién es conocer la sensibilidad diagndstica con respecto a la ecografia normalizada
en la semana 20; pudiendo asi implantar la ecografia en el primer trimestre como parte del protocolo de seguimiento
actual de las gestantes de bajo riesgo.

Usted fue seleccionado para participar en esta investigacion ya que forma parte de la poblacién gestante del
area sur de Sevilla.

Se espera que en este estudio participen aproximadamente 500 personas como voluntarias.

El participar en este estudio le tomard aproximadamente 30 minutos.

La ecografia es una exploracién no invasiva que no perjudica el desarrollo y evolucién de la gestacién, que permite
la visualizaci6n del feto y su entorno (placenta, liquido amniético, etc.) y cuya finalidad es valorar la morfologia fetal.

Todas las gestantes que se incluyan en el estudio continuaran con el seguimiento protocolizado de la gestacién
actualmente vigente en el Servicio Andaluz de Salud.

Las explicaciones se me han facilitado en un lenguaje claro y sencillo, y el facultativo ha atendido las
observaciones y preguntas que he realizado, y me ha aclarado las dudas que le he planteado.

En cualquier momento, y sin necesidad de dar explicacién, puedo revocar el consentimiento que ahora presto.

Por ello, manifiesto que estoy satisfecha y que comprendo el interés cientifico del estudio.

CONSIENTO QUE SE ME REALICE EL EXAMEN ECOGRAFICO.

FDO: La paciente FDO: El médico
En Sevilla, a ,de , de 201
REVOCACION:

Manifiesto no deseo la realizacién de la ecografia en semana 13-14 con el objeto del estudio del cribado de

malformaciones estructurales en poblacién de bajo riesgo.

FDO: La paciente FDO: El médico
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Anexo7. Hoja de recogida de datos de la ecografia morfolégica (18-22
semanas)

ECOGRAFIA DE DIAGNOSTICO PRENATAL

NOMBRE: NHC:
FECHA: FM: PARIDAD:G P A C INDICACION:
REAL ESTIMADA POR 12 ECOGRAFIA (A SEM.)

Fecha ultima regla:

Amenorrea:

Examen ultrasénico efectuado en modo B (tiempo real) mediante ecégrafo

LATIDO CARDIACO MOVIMIENTO FETAL GEMELAR PLACENTA
POSITIVO POSITIVO NO MONOCORIAL MONOAMNIOTICA
NEGATIVO NEGATIVO SI: 10 - 20 BICORIAL BIAMNIOTICA
Biometria fetal Semanas Anejos fetales
DBP PLACENTA:
CC
CA TIPO:
LF CORDON:
EDAD ECOGRAF. ILA:
PESO ESTIMADO ESTATICA FETAL:
OBSERVACIONES
VALORACION DOPPLER
A.UTERINA:
IP IR NOCTHPRESENTE / AUSENTE DERECHA
IP IR NOCTHPRESENTE / AUSENTE IZQUIERDA
A.CEREBRAL MEDIA
IP IR Velocidad Med Velocidad Mixima

A.UMBILICAL

IP IR Flyjo diastélico presente  Si No
DOPPLER VENOSO:
PESO IP DE ACM IP DE A UMBILICAL
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o 11 i ' o] OO OO, Wl CELT I .
ESTUDIO DE LA MORFOLOGIA DEL FETO
ABDOMEN: NOSEOBSERVA | NO VALORABLE/ CARDIO- NO SE OBSERVA NO VALORABLE/
’ ANOMALIA NO VISUALIZADO PULMONAR: ANOMALIA NO VISUALIZADO
Estémago Cuatro cimaras
Asas intestinales Salida aorta
Higado Salida pulmonar
Rifiones Vilvulas A-V
Vejiga Diafragma
Genitales Pared toracica
Pared abdominal Pulmones
SNG: NO SE OBSERVA | NO VALORABLE/ NO SE OBSERVA | NO VALORABLE/
) ANOMALIA NO VISUALIZADO ANOMALIA NO VISUALIZADO
Créaneo Columna vert
Vent. laterales Dorso fetal
Plexos coroideos FASCIE:
Talamos Cristalinos
Ped. Cerebelosos Orbitas
Cavum s.p. Nariz, labios
Cerebelo Perfil
C. magna Lengua
EXTREMIDADES NO SE OBSERVA | NO VALORABLE/ |EXTREMIDADES| NO SE OBSERVA | NO VALORABLE/
ANOMALIA NO VISUALIZADO : ANOMALIA NO VISUALIZADO
I Radio y I
Fémur & ctibito 2
Dcho. Dcho.
Tibiay Izq. Mano Izq.
perone | Dcho. Dcho.
Izq. Pie Izq.
Humero
Dcho. Dcho.
Calidad de imagen: Buena Media Deficiente
OBSERVACIONES:
FDO. DR.:
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Anexo 8. Consentimiento informado de ecografia morfolégica (18-22
semanas)

DOCUMENTO DE CONSENTIMIENTO INFORMADO PARA ECOGRAFIA DE
DIAGNOSTICO PRENATAL.

1070) 7N (NOMBRE Y DOS
APELLIDOS DE LA PACIENTE) DE .. ANOS DE EDAD, CON DOMICILIO
121\ S 320 0).) (T

170 Ao (NOMBRE Y DOS
APELLIDOS) DE ............... ANOS DE EDAD.

(070) 5701/ 1(611 5 (0 )\ S yDNIDO ... EN CALIDAD DE

PACIENTE).

DECLARO:

QUE EL DOCTOR/A (NOMBRE Y DOS
APELLIDOS DEL FACULTATIVO QUE PROPORCIONA LA INFORMACION) me ha
informado de la conveniencia de efectuar un estudio ecogrifico periédico de mi gestacién, de
acuerdo con el PROTOCOLO establecido en el ......ccooeevoivnnnnniccccrcrerreeecencnenes cuya
frecuencia y tipo de exdmenes dependera de las condiciones especificas de mi embarazo.

De forma habitual se realizan “ecografias de nivel I” para el control basico de la vitalidad y
crecimiento fetal, y estado de los anejos ovulares (placenta y liquido amnidtico). La presente
“ecografia de nivel I, intenta valorar de forma mds detallada la morfologia fetal, dentro de los
condicionamientos circunstanciales en que se realiza.

Se me ha explicado, he comprendido y he aceptado que:

Se trata de una técnica que puede ser practicada por via vaginal y/o abdominal (segin época de la
gestacién y condiciones) que permite la visualizacion del feto y su entorno (placenta, liquido
amniético, etc.)

La ecografia sélo puede informar de la existencia de posibles anomalias morfolégicas fisicas y no
defectos congénitos de otra naturaleza (bioquimicos, metaboélicos, genéticos, cromosémicos, etc.).
Por tanto el resultado normal de mi estudio ecogrifico no garantiza que el nifio nacera sin
alteraciones o retraso mental.

Si bien la ecografia permite detectar anomalias morfoldgicas fetales, la precisiéon de la técnica

depende de la época de la gestacion (mas fiable alrededor de las 20 semanas), el tipo de anomalias
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(algunas tienen poca o nula expresividad ecogréfica), de las condiciones de la gestante (la obesidad,
oligoamnios, etc.) que pueden dificultar la exploracion y de la propia posicién fetal. La sensibilidad
media del diagnostico ecografico es del 56%, entre 18% y 85%.

No todo puede verse en la ecografia, y de lo que puede verse, no siempre es posible conseguir verlo
todo.

En algunos casos la deteccién serd forzosamente tardia (infecciones fetales, algunas anomalias
digestivas, obstrucciones urinarias o intestinales, displasias esqueléticas, etc.) dado que tales
patologias se originan y/o manifiestan en una etapa avanzada de la gestacién.

La ecografia, aunque orienta sobre la condicién fetal, no tiene por si sola un valor absoluto para
asegurar el bienestar fetal.

Asi pues se me ha informado sobre las limitaciones inherentes a la técnica ecografica.

He comprendido las explicaciones que se me han facilitado en un lenguaje claro y sencillo, y el
facultativo me ha permitido realizar todas las observaciones y me ha aclarado las dudas que le he
planteado.

También comprendo que, en cualquier momento y sin necesidad de dar ninguna explicacidn,
puedo revocar el consentimiento que ahora presto.

Por ello, manifiesto que estoy satisfecha con la informacién recibida y que comprendo el alcance

del examen ecogrifico.

Y en tales condiciones,

CONSIENTO

En que se me realice un control ecografico de mi gestacién.

ED o (LUGAR Y FECHA)

Fdo. EL MEDICO, Fdo. LA PACIENTE,

REVOCACION

Revoco el consentimiento prestado en fecha .........cceceeveveeceneenncennereeeenen

y no deseo proseguir las exploraciones ecograficas, que doy con esta fecha finalizadas.

ED e (LUGAR Y FECHA)

Fdo. EL MEDICO, Fdo. LA PACIENTE

pagina 105 de 218



Anexos

Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

Anexo 9. Hoja de recogida de caso de malformacion estructural

MALFORMACIONES FETALES.

Fecha del diagnéstico:
Nombre de Madre y n°H.C:
Fecha de nacimiento:
Direccién:

Teléfonos:

Nombre del Padre:

Lugar de Seguimiento de embarazo:

F.U.R-F.P.P:

TIPO DE MALFORMACION:

OTRAS SOSPECHADAS:

Sospecha de Cromosomopatia:

Se realiza Cariotipo: Resultado:

IVE (Si/No) Semanas

Eco de 20s (Si/No) Donde. Normal (Si/No)

Tipo de Parto: Cesarea/Ventosa/Eutécico. Semanas de Gest

Fecha de nacimiento:

Nombre y N°H.C2 del R.N

Muerte intrautero (Si/No) Semanas

Vivo + de 4 semanas (Si/No)

Confirmacién Posnatal

Descripcién de otro tipo malformacion no diagnosticada:

Observacién:
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7 Resultados

7.1 Datos epidemiologicos del area de estudio

El Area Sur de Sevilla comprende los municipios de: Alcald de Guadaira, Dos Hermanas, El
Arahal, Lebrija, Los Palacios y Villafranca, Morén de la Frontera, El Viso del Alcor y Mairena del
Alcor. Se compone de un total de 385.382 habitantes (datos censo municipal afio 2.012), con un
numero de ingresos hospitalarios en embarazo, parto y puerperio superior a 5.000 pacientes y una
media de 3.500 partos anuales.

7.1.1 Datos epidemiologicos perinatales

Hemos analizado los datos perinatales correspondientes a las gestantes de nuestra irea
hospitalaria durante el periodo de estudio: un total de 1.753 gestaciones y 1.773 neonatos.

En la Tabla 24 se exponen los resultados obstétricos generales referentes a las gestaciones
acontecidas en este periodo de recogida de datos en nuestro centro hospitalario.

De las 1.753 gestaciones ocurridas, el 97,65% han sido gestaciones tnicas y el 2,35% han sido
gestaciones multiples. En cuanto a la via de finalizacién del parto, el 55,6% se realiz6 de forma
eutdcica, el 24,6% fue vaginal operatorio y el porcentaje de ceséareas fue de 19,8%.

La edad media de las gestantes ha sido de 30 anos. Se ha observado un 16,8% de mujeres con
edad igual o mayor de 35 afos, un 5,4% mayor o igual a 38 afios y un 1,8% de mujeres mayores de
40 afos.

Los datos del recién nacido son los siguientes: el 92,6% de los neonatos tenian un peso
superior a los 2.500 gr y el 7,4% tenian un peso inferior o igual a dicha cifra. El 0,34% eran recién
nacidos con muy bajo peso, es decir, por debajo de los 1.000 gr.

La edad gestacional media al parto es de 38,97 semanas. El 85% de las gestaciones finalizan
entre las 37 y 42 semanas, y el 15% antes de las 37 semanas. La estratificacién de recién nacidos

segun la edad gestacional al parto es la siguiente:

e Finalizacion <28 semanas: 0,4%.

e Finalizacién entre 28 y 3146 semanas: 0,8%.
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e Finalizacién entre 32y 33+6 semanas: 1,5%.
e Finalizacion entre 34 y 36+6 semanas: 12,3%.

e Finalizacién a partir de semana 37: 85%.

Tabla 24. Resultados obstétricos en el Hospital Universitario de Valme durante Mayo-Noviembre de
2.012.

PERIODO DE ESTUDIO
Mayo-Noviembre de 2012

TOTAL GESTACIONES 1.753
GEMELARES 41
IVES 18

TOTAL PARTOS 1.737

RNV 1.773
RNM 5

TOTAL RN 1.778

RNV+RNM+IVES 1.796

RN: Recién nacido. RNV: Recién nacido vivo.

RNM: Recién nacido muerto. IVEs: Interrupciones voluntarias de embarazo.
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7.1.2 Prevalencia de defectos congénitos. Deteccion de
malformaciones estructurales

La prevalencia de defectos congénitos en nuestro grupo de estudio es de 2,28% (41/1.796).
La prevalencia de malformacién estructural es 2,17% (39/1.796). La prevalencia de
cromosomopatia es 0,30% (11/1.796).

El nimero total de interrupcién voluntaria del embarazo (IVE) corresponde al 1,00%
(18/1.796) de las gestantes (44% por malformacién estructural y 55% por cromosomopatias).

La prevalencia de defectos congénitos sobre el total de recién nacidos vivos (RNV) es del
1,29% (23/1.773). La prevalencia de las malformaciones estructurales en este grupo es de 1,24%
(22/1.773).

En el 0,27% de los casos no ha sido posible la realizacion de la ecografia morfoldgica; y en el
3,3% de las gestantes ha sido necesaria la repeticion de la ecografia con posterioridad por no haber
sido efectuado el estudio morfoldgico completo en la semana 20.

El nimero de malformaciones estructurales que hemos diagnosticado prenatalmente, es
decir, la sensibilidad del cribado ecografico para la deteccién de defectos congénitos en nuestro
centro de trabajo es de 79,48%.

En la Tabla 25 vemos reflejada la tasa de diagndstico o de casos verdaderos positivos
(sensibilidad), la tasa de falsos negativos y la tasa de falsos positivos.

Tabla 25. Sensibilidad, tasa de falsos negativos y tasa de falsos positivos de la ecografia para la deteccion
de malformaciones estructurales.

Netotal (1.796)
Sensibilidad TFN TFP
Casos Malformaciones
(Total fetos afectos) (Total fetos afectos) (Total poblacién sana)
Estructurales
39 31(79,48%) 8 (20,51%) 3(0,017%)

TFN: Tasa de Falsos Negativos / TFP: Tasa de Falsos Positivos
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7.2 Datos epidemiologicos y ecograficos de la ecografia
morfologica precoz en la poblacion de estudio

411 gestantes pertenecientes al drea sur de Sevilla. De los 411 casos, 353 han sido gestaciones

de bajo riesgo para defectos congénitos y 58 gestaciones de alto riesgo para defectos congénitos.

Grafica 4.

Grdfica 4. Poblacion de estudio.

N: 411 gestantes

N: 58 gestantes de alto riesgo

N: 353 gestantes de bajo riesgo

De las 58 gestaciones de alto riesgo, para defecto congénito, 54 gestantes corresponden a

resultado de alto riesgo en el cribado combinado de cromosomopatia, 3 gestaciones con

antecedente de recién nacido con malformacién previa y 1 gestacién cuyo progenitor posee

malformacion estructural.

En la Tabla 26 y Tabla 27 se describen los datos gestacionales y datos ecogrificos de la

poblacién general estudiada y clasificada segin riesgo de defecto congénito.

Tabla 26. Caracteristicas de la poblacion de estudio: poblacion general, poblacion de alto riesgo y

poblacion de bajo riesgo.
POBLACION GENERAL ALTO RIESGO BAJO RIESGO
N: 411 N:58 N: 353
) Primipara 257 (62,7%) 37 (63,8%) 220 (62,5%)
Paridad i
Multipara 154 (37,3%) 21 (36,2%) 133 (37,5)
31,13 36,29 30,29
Edad media (afios)
(DS=5,58) (DS=4,49) (DS=5,48)
Edad min-max (afios) 15-47 25-47 25-44
66,43 64,97 66,66
Peso medio (kg)
(DS=12,23) (DS=11,05) (DS=12,40)
Peso min-max (kg) 43-120 44,5-90,5 43-120
. 162,95 161,70 163,15
Talla media (cm)
(DS=6,36) (DS=10,25) (DS=5,48)
Talla min-max (cm) 100-183 100-180 148-183
) 25,07 25,35 25,03
Imc medio
(DS=5,05) (DS=8,01) (DS=4,41)
Imc min-max 15,99-46,87 16,81-45,6 15,99-46,87
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Los datos relacionados con la prueba ecogrifica se recogen en la Tabla 27, que se muestra a

continuacién:

Tabla 27. Caracteristicas de la prueba ecogrdfica en la poblacion general, poblacion de alto riesgo y

poblacion de bajo riesgo.
POBLACION GENERAL ALTO RIESGO BA]JO RIESGO
N: 411 N: 58 N:353
Duracién eco 18,2 15,76 18,51
(minutos) (DS=6,14) (DS=5,11) (DS=6,20)
Duracién eco
Max-min (min.) 4-40 8-30 4-40
. . Buena 303 (73,7%) 41 (70,7%) 262 (74,2%)
Condiciones técnicas :
5 Intermedia 12 (2,9%) 4(6,9%) 8(2,3%)
de la ecografia
Mala 96 (23,4%) 13 (22,4%) 83 (23,5%)
Experiencia <lafo 317 (77,1%) 30 (51,7%) 287 (81,3%)
ecografista >lafo 94 (22,9%) 28 (48,3%) 66 (18,7%)
Anterior 242 (58,9%) 33 (56,9%) 209 (59,2%)
Placenta Posterior 154 (37,5%) 25(43,1%) 129 (36,5%)
localizacién 1 Lateral 14 (3,4%) 0 (0,0%) 14 (4%)
Fondo 1 (0,2%) 0 1(0,3%)
Normoinserta 401 (97,6%) 57 (98,3%) 344 (97,5%)
Placenta Baja 6(1,5%) 1(1,7%) 5(1,4%)
localizacién 2 Marginal 1(0,2%) 0 1(0,3%)
Oclusiva 3(0,7%) 0 3(0,8%)
_ . Normal 409 (99,5%) 56 (96,6%) 353 (100%)
Liquido amnidtico ) )
Oligoamnios 2(0,5%) 2 (3,4%) 0
P(25) 23,1 P(25) 24,47 P(25) 22,6
DBP P(50) 25,5 P(50) 26,1 P(50) 25,20
P(75) 27,7 P(75) 28,62 P(75) 27,2
P(25) 98,1 P(25) 86,37 P(25) 84,05
CC P(50) 92,2 P(50) 93,60 P(50) 91,7
P(75) 99 P(75) 98,40 P(75) 99,0
P(25) 68,6 P(25) 74,5 P(25) 67,87
CA P(50) 76,0 P(50) 80,7 P(50) 75,25
P(75) 81,7 P(75) 88 P(75) 88,70
P(25) 10,7 P(25) 11,2 P(25) 10,50
LF P(50) 12,6 P(50) 13,2 P(50) 12,20
P(75) 14,8 P(75) 15,0 P(75) 14,27
Peso fetal estimado 86,52 92,14 85,71
(gramos) (DS=15,35) (DS=16,51) (DS=15,04)
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7.3 Capacidad identificativa de 6rganos y sistemas
fetales de la ecografia morfologica precoz segun
protocolo estandarizado de morfologica fetal

De las 411 gestaciones exploradas, 292 fueron concluyentes, el 71,04%; y 119 fueron no

concluyentes, el 28,9% del total de exploraciones. Grafica 5.

Grdfica 5. Exploraciones ecogrdficas concluyentes y no concluyentes en la poblacién general de estudio.

400
350
300
250
200
150
100

50

0
Concluyente No concluyente

Las caracteristicas de las gestantes en las ecografias con resultado concluyente han sido: peso
63,6 Kg (IC 95%; 62,1-65,2); talla 162,8 cm (IC 95%; 162,09-163,62); IMC 23,98 (IC 95%; 23,46-
24,5). La duracion de la ecografia en las exploraciones concluyentes fue de 18,63 minutos (IC 95%;
17,74-19,52) y el peso fetal estimado de 88,96 gramos (IC 95%; 86,88-91,03).

Las caracteristicas de las gestantes en las ecografias no concluyentes han sido: peso 72,01 Kg
(IC 95%; 69,01-75,02); talla 162,6 cm (IC 95%; 160,6-165,6); IMC 27,57 (IC 95%; 25,8-29,2). La
duracién de la ecografia en las exploraciones no concluyentes fue de 20,81 minutos (IC 95%; 19,27-
22,34). El peso fetal estimado en las exploraciones no concluyentes ha sido de 79,73 gramos (IC
95%; 76,39-83,07).

En la Grafica 6, Grafica 7, Grafica 8 y Grafica 9 se presentan las diferencias de peso, talla,
IMC, peso fetal, segun si las ecografias han sido concluyentes o no concluyentes.
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Grdfica 6. Visualizacion de las ecografias concluyentes y no concluyentes segiin peso de la gestante (Kg). p<0,0005.
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Grdfica?7. Visualizacion de las ecografias concluyentes y no concluyentes segiin talla de la gestante (cm). p: 0,547.
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Grdfica 8. Visualizacion de las ecografias concluyentes y no concluyentes segiin IMC de la gestante. p<0,0005.
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Gradfica 9. Visualizacion de las ecografias concluyentes y no concluyentes segiin peso fetal estimado. p<0,0005.
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Las condiciones técnicas de imagen en las exploraciones concluyentes era en 248 casos
(84,9%) buena, en 8 casos (2.7%) intermedia y en 36 casos (12,3%) mala. En las exploraciones
ecogréficas no concluyentes realizadas en 55 casos (46,2%) la calidad de imagen era buena, en 4
casos (3,4%) intermedia y en 60 casos (50,4%) mala. p<0,0005. Grafica 10.

Grdfica 10. Condiciones técnicas de imagen ecografias concluyentes y no concluyentes. p<0,0005.

N:411
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La localizacién de la placenta fue similar en ambos grupos (concluyentes y no concluyentes):
localizacién anterior en el 54,8% vs. 69,2%; posterior 41,5% vs. 27,4%; lateral 3,5% vs. 3,4%;y fondo
0,3% vs. 0%, respectivamente. p>0,5. La placenta se visualiz6 normoinserta en el 97,3% en las
exploraciones concluyentes y en el 98,3% de las no concluyentes; marginal en el 0,3% vs. 0%;
oclusiva en 1% vs. 0%; respectivamente. p>0,05.

El liquido amniético era normal en el 99,7% de las exploraciones concluyentes y en el 99,2%
de las no concluyentes. Un 0,3% de las exploraciones concluyentes y un 0,8% de las no concluyentes
medimos una columna de liquido amnidtico compatible con oligoamnios. p>0,05

El ecografista con <1 afio de experiencia concluyé la exploracién ecogrifica en el 69,7% vy el
ecografista >1 afio de experiencia en el 75,5%. Por tanto, no concluy6 la exploracién ecogréfica (<1
afio experiencia) en el 30,3% vs. (>1 afio experiencia) 24,5%. p>0,05.

Gestaciones del Alto riesgo. N: 58

De las 58 gestaciones de alto riesgo exploradas, 48 han sido concluyentes, el 82,8%;y 10 no
concluyentes, el 17,2% del total de exploraciones.

En la Tabla 28 y Tabla 29 se describen las caracteristicas gestacionales y ecogréficas de las

gestantes de alto riesgo.
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Tabla 28. Caracteristicas gestacionales segiin exploraciones concluyentes y no concluyentes en

gestaciones de alto riesgo.

N: 58

PESO MEDIO (kg)

A.R.CONCLUYENTES

PESO MIN-MAX (kg)

TALLA MEDIA (cm)

TALLA MIN-MAX (cm)

IMC MEDIO

IMC MIN-MAX

48 (82,8%)
60,0
55,7-64,4
161,5
159,5-163,5
23,01

21,4-24,5

A.R.NO CONCLUYENTES

1

10 (17,2%)
78,3
66-90,0
150,6
14,8-186,3

38,95

16,81-45,6

Tabla 29. Caracteristicas ecogrdficas de las ecografias concluyentes y no concluyentes en la poblacion

de estudio de alto riesgo.
AR. A.R.NO
N: 58 CONCLUYENTES CONCLUYENTES Significacion
48 (82,8%) 10 (17,2%)
Duracién ecografia (min) 15,38 16,20
S . p<0,0005
Duracién min-max (min) 13,09-17,68 11,20-21,20
. e Buena 79,2% 30,0%
Condiciones técnicas de la )
§ Intermedia 8,3% 0,0% p<0,0005
ecografia
Mala 12,5% 70,0%
.. <lano 54,2%
Experiencia ecografista _ p: 0,415
>1afo 45,8%
anterior 54,2% 70,0%
Placenta posterior 45,8% 30,0%
. p: 0,358
localizacion 1 lateral 0,0% 0,0%
fondo 0,0% 0,0%
normoinserta 97,9% 100,0%
Placenta baja
. . p: 0,645
localizacién 2 marginal
oclusiva
o . normal 97,9% 90,0%
Liquido amniético ) . p: 0,212
oligoamnios 2,1% 10,0%
Peso fetal estimado (g) 92,50 87,8
Peso fetal min-max (g) 86,70-98,30 63,07-112,53

pagina 115 de 218



Resultados Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

Gestaciones de Bajo riesgo. N: 353

De las 353 gestaciones de bajo riesgo exploradas, fueron concluyentes el 69,12% y no
concluyentes el 30,87%. Los datos gestacionales se describen en la Tabla 30.

Tabla 30. Caracteristicas gestacionales segiin exploraciones concluyentes y no concluyentes en la
poblacion de estudio de bajo riesgo.

B.R. CONCLUYENTES B.R.NO CONCLUYENTES

N:353

244 (69,1%) 109 (30,9%)
Peso medio (kg) 64,23 71,5
Peso min — max (kg) 62,6-65,8 68,4-74,3
Talla media (cm) 163,06 163,4
Talla min — max (cm) 162,2-163,8 162,2-164,7
Imc medio 24,13 26,8
Imc min — max 23,57-24,68 25,64-27,95

Las caracteristicas de la prueba ecografica en la poblacién de bajo riesgo, segiin ecografias

concluyentes y no concluyentes, se muestran en la Tabla 31y Grafica 11.

Tabla 31. Caracteristicas ecogrdficas, segin exploraciones concluyentes y no concluyentes en las
gestaciones de bajo riesgo.

B.R. B.R
N:353 CONCLUYENTES NO CONCLUYENTES Significaciéon
244 (69,1%) 109 (30,9%)
Duracién ecografia (min) 19,13 21,12
p<0,0005
Duracién min-max (min) 18,18-20,08 19,52-22,73
Buena 86,1% 47,7%
Condiciones técnicas de la Intermedia 1,6% 3,7% p<0,0005
szl Mala 12,3% 48,6%
<lano 79,9%
Experiencia ~lafio 20,1% p: 0,318
anterior 54,9% 69,2%
posterior 40,6% 27,1%
Placenta localizacién 1 lateral 41% 2,3% p: 0,146
fondo 0,0% 0,0%
normoinserta 97,1% 98,1%
baja 1,2% 1,9%
Placenta localizacion 2 marginal 0,4% 0,0% p: 0,576
oclusiva 1,2% 0,0%
normal 100,0% 100,0%
Liquido amniético oligoamnios 0,0% 0,0%
88,41 79,18

Peso fetal estimado (g)
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Grdfica 11. Calidad de imagen en gestaciones concluyentes y no concluyentes en poblacion de alto y bajo
riesgo. p<0,0005.
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Realizamos una evaluacién de la capacidad de identificacion de 6rganos y sistemas fetales en

primer trimestre al realizar una clasificacion de las gestaciones segtin edad gestacional.

Clasificacién de gestaciones de primer trimestre en 5 grupos de estudio segun edad
gestacional: N: 411.

1. Gestantes < 12 semanas----------------—--—- 2,2 % (N:9).
2. Gestantes 12+1 a 12+5 semanas---------- 9,3% (N:39).
3.  Gestantes 12+6 a 13+3 semanas---------- 25,6% (N:105).
4. Gestantes 13+4 a 14+1 semanas---------- 40,2% (N:165).
5.  Gestantes 14+2 a 1446 semanas---------- 22,7 (N:93).

La capacidad de visualizacién de los érganos fetales en primer trimestre segtn los grupos de
edad gestacional establecidos se visualiza en la Tabla 32 y Grafica 12. En el grupo de gestaciones
<12 semanas, el 22,2% de las exploraciones fueron concluyentes, mientras que el 77,8% fueron no
concluyentes. Las gestaciones entre las 12+1 semanas a 12+5 semanas fueron el 36,8% concluyentes
vs. el 63,2% no concluyentes. De las gestaciones entre las 12+6 semanas a 13+3 semanas, el 63,8%
fueron concluyentes y el 36,2% fueron no concluyentes. Entre las gestaciones de 13+4 semanas a
14+1 semanas el 78,8% fueron concluyentes vs. el 21,2% que fueron no concluyentes. El grupo de
gestaciones de 14+2 semanas a 14+6 semanas fueron concluyentes el 83,9% y no concluyentes el
29% de las exploraciones. p<0,005.
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Tabla 32. Visualizacién de érganos y sistemas fetales.p<0,005.

CONCLUYENTE NO CONCLUYENTE
Gestantes < 12 semanas 22,2% 77,8%
Gestantes 12+1 a 1245 semanas 36,8% 63,2%
Gestantes 12+6 a 1343 semanas 63,8% 36,2%
Gestantes 13+4 a 14+1 semanas 78,8% 21,2%
Gestantes 14+2 a 14+6 semanas 83,9% 29,0%

Grdfica 12. Visualizacion de 6rganos y sistemas fetales.p < 0,0005

80,00% 80%
67,50% 60%
45,00% 40%
- - -
0,00% 0%
<12semanas 12+1a12+5 12+6a13+3 13+4a14+1 14+2a14+6
O Concluyente H Mo concluyente
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7.3.1 Evaluacion de la capacidad identificativa de estructuras
fetales de la ecografia morfologica precoz evaluada por
sistemas anatomicos fetales

Las exploraciones no concluyentes o en las que no se identifican en su totalidad las

estructuras fetales comprenden a 119 casos.

E1 80,7% (96 casos) de las exploraciones no concluyentes fueron realizadas por el ecografista
con experiencia <1 afio y el 19,3% fueron realizadas por el ecografista con mayor experiencia.
Grafica 13.

Grdfica 13. Exploraciones no concluyentes segiin ecografista. N:119

90,0%
79,9%
80,0%
70,0%
60,0%
50,0% . .
<1 afo experiencia

40,0% . R
>1 afio experiencia

30,0%
20,1%
20,0%
10,0%
0,0%
<1 afio experiencia >1 afio experiencia

El 68,6% de las gestaciones no concluyentes eran primiparas (81) y el 31,4% (37) eran
multiparas.

La edad media de las gestantes fue de 30,34 afios (15-47), el peso de 72,87 Kg (48-120), la
talla de 162,91 (100-180), el IMC de 27,68 (18,42-47).

En cuanto a las condiciones técnicas de la ecografia el 46,2% era buena (55 casos), en el 3,4%
intermedia (4 casos) y en el 50,4%, mala.

La duracién media de la ecografia fue de 19,64 minutos (10-40).

La placenta estaba localizada en cara anterior en el 69,2% (82 casos), en cara posterior en el
27,4% (33 casos), cara lateral derecha e izquierda en el 1,7% (2 casos), respectivamente.

Normoinserta en el 98,3% (117 casos) y baja en el 1,7% (2 casos).

Elliquido amniético se hallé normal en el 99,2% (118 casos) y un diagnéstico de oligoamnios
(0,8%).
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Exploraciones no identificadas segtin sistemas: N: 119. Grafica 14.

Grdfica 14. Exploraciones no identificadas segin sistemas. N: 119
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1. CABEZA/SNC: El 68,9% de los casos se obtuvo una exploracién concluyente (82
casos) versus el 31,1% (37 casos).

2. COLUMNA VERTEBRAL/DORSO: Se concluyé el 85,7% de las exploraciones (102)
versus el 14,3% (17 casos).

3. CARA: Se concluyé el 74,8% de las exploraciones (89) versus el 25,2% (30).

4, EXTREMIDADES: Se visualizo el 99,2% de las exploraciones (118 casos) versus el
0,8% de las exploraciones no concluyentes (1 caso).

5. ABDOMEN/PARED ANTERIOR: Se concluy6 el 62,2% de las exploraciones (74
casos) vs el 37,8% (45 casos).

6. CORAZON/GRANDES VASOS: Se concluy6 el 18,5% de las exploraciones (22 casos)
versus la no visualizacién completa en el 81,5% (97 casos).

7. TORAX/PULMONES/DIAFRAGMA: Se concluy6 el 73,9% de las exploraciones vs
el 26,1% (88 vs 31 casos).

Al examinar las gestaciones no identificadas en su totalidad el 77,8% eran gestaciones <12
semanas, el 63,2% eran gestaciones de 12+1 a 12+5 semanas, el 36,2% eran gestaciones de 12+6 a
13+3 semanas, el 21,2% eran gestaciones de 13+4 a 14+1 semanas y el 29% eran gestaciones de
14+2 a 14+6 semanas. Tabla 33.
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Tabla 33. Distribucién de las gestaciones no concluyentes por semanas de gestacion.

NO CONCLUYENTE N:119

7/9 (77,8%)
24/39 (63,2%)
38/105 (36,2%)
35/165 (21,2%)

15/93 (29%)

Gestantes < 12 semanas
Gestantes 12+1 a 1245 semanas
Gestantes 12+6 a 1343 semanas
Gestantes 13+4 a 14+1 semanas

Gestantes 14+2 a 14+6 semanas

Las caracteristicas gestacionales y ecograficas se describen en la Tabla 34.

Tabla 34. Caracteristicas gestacionales y ecogrdficas de las gestaciones no concluyentes segiin grupos de
edad gestacional.

<12 12+1a12+5 12+6a13+3 13+4al14+1 14+2a14+6
GESTANTES NO CONCLUYENTES N=119
semanas semanas semanas semanas semanas
; 7/9 24/39 38/105 35/165 15/93
Nudmero de casos
(77,8%)  (63,2%) (36,2%) (21,2%) (29%)
Primiparas 100,0% (7)  62,5%(15) 73,7% (28) 57,1% (20) 73,3% (11)
Multiparas 0,0% 37,5% (9) 41,7% (10) 40,0% (14) 26,7% (4)
Edad materna (afos) 34,0 29,3 29,3 31,3 33,0
Peso medio (kg) 72,0 74,0 72,6 72,7 73,9
Talla (cm) 168,00 159,48 163,76 163,47 164,00
IMC 28,12 30,02 27,00 27,20 27,20
Duracién ecografia (min) 20,0 21,1 20,7 19,0 17,9
Buena 57,1% (4) 41,7% (10) 52,6% (20) 45,7% (16) 33,3% (5)
Condiciones técnicas de .
, Intermedia 0,0% 4,2% (1) 2,6% (1) 0,0% 13,3% (2)
la ecografia
Mala 42,9% (3) 54,2% (13) 44,7% (17) 54,3% (19) 53,3% (8)
Cara anterior 85,7% (6) 66,7% (16)  68,4% (26)  60,0% (21)  80,0% (12)
Cara posterior 114,3% (1) 29,2% (7) 31,6% (12)  28,6% (10) 13,3% (2)
Localizacién placenta 1
Lateral izquierda 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 6,7% (1)
Lateral derecha 0,0% 0,0% 0,0% 5,7% (2) 0,0%
Normoinserta 100,0% (7) 95,8% (23) 97,4% (37)  100,0% (35) 100,0% (15)
Localizacién placenta 2
Baja 0,0% 4,2% (1) 2,6% (1) 0,0% 0,0%

Liquido amniético normal

Oligoamnios

100,0% (7) 100,0% (24)

0,0% 0,0%

100,0% (38)

0,0%

97,1% (34)

2,9% (1)

100,0% (15)

0,0%

En cuanto a las ecografias no concluyentes segtin sistemas y grupos de edad gestacional

obtuvimos: Tabla 35 y Grafica 15.

pagina 121 de 218



Resultados

Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

Tabla 35. Exploraciones no concluyentes segiin sistemas y grupos de edad gestacional:

GRUPOS SEGUN EDAD GESTACIONAL NO CONCLUYENTES N:119

SISTEMAS <12s.
CABEZA/SNC 71,4%(5)
COLUMNA VERTEBRAL/DORSO 42,9%(3)
CARA 28,6%(2)
EXTREMIDADES 0

ABDOMEN/PARED ANTERIOR 71,4% (5)
CORAZON/GRANDES VASOS 71,4%(5)

TORAX/PULMONES/DIAFRAGMA 57,1%(4)

12+1a
1245s.

45,8%(11)
20,8%(5)
37,5%(9)

4,2%(1)

54,2%(13)

83,3%(20)

33,3%(8)

12+6a
1343s.

23,7%(9)
10,5%(4)
21,1%(8)
0
26,3%(10)
89,5%(34)

18,4%(7)

Grdfica 15. Ecografias no concluyentes segiin sistemas y grupos de edad.
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CABEZA/SNC: no se concluyd en el 71,4% de las gestaciones <12 semanas (5 casos),
en el 45,8% de las exploraciones de 12+1 a 12+5 semanas (11 casos), en el 23,7% de
las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas (9), en el 25,7% de las gestaciones de 13+4 a
14+1 semanas (8) y en el 20% de las exploraciones de 14+2 a 14+6 semanas (3).
COLUMNA VERTEBRAL/DORSO: no se concluy6 en el 42,9% de las gestaciones
<12 semanas (3 casos), en el 20,8% de las exploraciones de 12+1 a 1245 semanas (5
casos), en el 10,5% de las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas (4), en el 14,3% de las
gestaciones de 13+4 a 14+1 semanas (5) y en el 0% de las exploraciones de 14+2 a
1446 semanas.

CARA: no se concluyd en el 28,6% de las gestaciones <12 semanas (2 casos), en el
37,5% de las exploraciones de 12+1 a 1245 semanas (9 casos), en el 21,1% de las
gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas (8), en el 17,1% de las gestaciones de 13+4 a 14+1
semanas (6) y en el 33,3% de las exploraciones de 14+2 a 14+6 semanas (5).
EXTREMIDADES: no se concluy6 en el 4,2% de las exploraciones de 12+1 a 12+5
semanas (1 caso). En el resto de grupos de edad gestacional se concluy6 en todas las
exploraciones.

ABDOMEN/PARED ANTERIOR: no se concluy6 en el 71,4% de las gestaciones <12
semanas (5 casos), en el 54,2% de las exploraciones de 12+1 a 12+5 semanas (13 casos),
en el 26,3% de las gestaciones de 1246 a 13+3 semanas (10), en el 45,7% de las
gestaciones de 13+4 a 14+1 semanas (16) y en el 6,7% de las exploraciones de 14+2 a
14+6 semanas (1).

CORAZON/GRANDES VASOS: no se concluyé en el 71,4% de las gestaciones <12
semanas (5 casos), en el 83,3% de las exploraciones de 12+1 a 12+5 semanas (20 casos),
en el 89,5% de las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas (34), en el 77,1% de las
gestaciones de 13+4 a 14+1 semanas (27) y en el 73,3% de las exploraciones de 14+2
a 14+6 semanas (11).

TORAX/PULMONES/DIAFRAGMA: no se concluy6 en el 57,1% de las gestaciones
<12 semanas (4 casos), en el 33,3% de las exploraciones de 12+1 a 12+5 semanas (8
casos), en el 18,4% de las gestaciones de 1246 a 13+3 semanas (7), en el 28,6% de las
gestaciones de 13+4 a 14+1 semanas (10) y en el 13,3% de las exploraciones de 14+2
a 14+6 semanas (2).

En cuanto a las ecografias no concluyentes segtin sistemas y grupos de edad gestacional

obtuvimos, segin el explorador que realizé la ecografia:
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Gestantes <12 semanas. 77.8%. N: 7

6 exploraciones (85,7%) fueron realizadas por el explorador con menor experiencia y 1

(14,3%) fue realizada por el explorador con experiencia superior a 1 afo.

Las caracteristicas gestacionales y ecograficas de las gestaciones no concluyentes segin el
explorador que realizé la prueba se muestran en la Tabla 36.

Tabla 36. Caracteristicas gestacionales y ecogrdficas de las gestaciones no concluyentes segiin
experiencia del ecografista.

Experiencia explorador <1lano >1afo
N:7 6 1
Primigestas (%) 100% 100%
Edad materna (afios) 27,2 (DS:4,45) 38 (DS:4,45)
Peso medio (kg) 69,1 (DS:9,49) 64 (DS:9,49)
Talla (cm) 163,33 (DS:4,17) 162 (DS:4,17)
IMC 26 (DS:4,59) 24,3 (DS:4,59)
Duracién ecografia (minutos) 15,8 (DS:3,76) 10 (DS:3,76)
Peso fetal medio (gramos) 55,6 (DS:3,97) 58 (DS:3,97)
Condiciones técnicas de la ecografia: Buena 50% 100%
Placenta localizada en cara anterior 100% 100%
Liquido amnidtico normal 100% 100%
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Gestantes 12+1 a 12+5 semanas. 20%. N: 24

20 exploraciones (83,3%) fueron realizadas por el explorador con menor experiencia y 4

(16,7%) fue realizada por el explorador con experiencia superior a 1 afo.

Las caracteristicas gestacionales y ecograficas de las gestaciones no concluyentes segin el
explorador que realizé la prueba se muestran en la Tabla 37.

Tabla 37. Caracteristicas gestacionales y ecogrdficas de las gestaciones no concluyentes segin
experiencia del ecografista.

Experiencia explorador <l afio >1 afio
N:24 20 4
Primigestas (%) 55% (11) 100% (4)
Multiparas (%) 45% (9) 0%
Edad materna (afios) 30 (DS:5,62) 25

Peso medio (kg) 73,3 (DS:15,32) 77,5 (DS:8,88)
Talla (cm) 158 163 (DS:10,75)
IMC 30,5 28,8
Duracién ecografia (minutos) 22,1 (DS:7,09) 16 (DS:2,94)

Peso fetal medio (gramos)

64,5 (DS:3,36)

67,2 (DS:1,25)

Condiciones técnicas de la ecografia: Buena 40% (8) 50% (2)
Cara anterior 70% (14) 50% (2)
Cara posterior 25% (5) 50% (2)
Localizacién placenta
Lateral izquierda 5% (1) 0%
Lateral derecha 0% 0%
Liquido amniético normal 100% (20) 100% (4)
Oligoamnios 0% 0%
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Gestantes de 12+6 a 13+3 semanas. 63,.2% N: 38

33 exploraciones (86,8%) fueron realizadas por el explorador con menor experiencia y 5

(13,2%) fue realizada por el explorador con experiencia superior a 1 afio.

Las caracteristicas gestacionales y ecograficas de las gestaciones no concluyentes segin el

explorador que realizé la prueba se muestran en la tabla a continuacién: Tabla 38.

Tabla 38. Caracteristicas gestacionales y ecogrdficas de las gestaciones no concluyentes segin

experiencia del ecografista.

Experiencia explorador <1aifio >1afo
N 33 5
Primigestas 23 (69,7%) 5(100,0%)
Secundigestas 10 (30,3%) 0(0,0%)

Edad materna (afios)

Peso medio (kg)

Talla (cm)

IMC

Duracién ecografia (minutos)

Peso fetal medio (gramos)

Buena
Condiciones técnicas )
: Intermedia
de la ecografia
Mala

Cara anterior

Cara posterior
Localizacién placenta

Lateral izquierda

Lateral derecha

Liquido amniético normal

Oligoamnios

28,9 (DS:4,90)
70,9
163,18 (DS:4,48)
26,6
21,0 (DS:6,04)
77,40
17 (51,5%)
1(3,0%)

15 (45,5%)
21 (63,6%)
12 (36,4%)
0 (0,0%)
0(0,0%)

33 (100,0%)

0 (0,0%)

32,0 (DS:2,70)
83,8
167,60 (DS:8,20)
29,8
18,8 (DS:4,70)
77,20
3 (60,0%)

0 (0,0%)

2 (40,0%)

5 (100,0%)
0 (0,0%)

0 (0,0%)

0 (0,0%)

5 (100,0%)

0 (0,0%)
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Gestantes de 13+4 a 14+1 semanas. 21,2% N: 35

25 exploraciones (71,4%) fueron realizadas por el explorador con menor experiencia y 10

(28,6%) fueron realizadas por el explorador con experiencia superior a 1 afio.

Las caracteristicas gestacionales y ecograficas de las gestaciones no concluyentes segin el

explorador que realizé la prueba se muestran en la Tabla 39.

Tabla 39. Caracteristicas gestacionales y ecogrdficas de las gestaciones no concluyentes segiin

experiencia del ecografista.

Experiencia explorador <1laifio >1afo
N 25 10
Primigestas 13 (52,0%) 8 (80,0%)
Secundigestas 12 (48,0%) 2 (20,0%)

Edad materna (afios)

Peso medio (Kg)

Talla (cm)

IMC

Duracién ecografia (minutos)

Peso fetal medio (gramos)

Buena
Condiciones técnicas de )
i Intermedia
la ecografia
Mala

Cara anterior

Cara posterior
Localizacién placenta

Lateral izquierda

Lateral derecha

Liquido amniético normal

Oligoamnios

31,2 (DS:6,34)
71,7 (DS:11,80)
164,16 (DS:5,36)

26,5
20,6
89,10 (DS:4,11)
13 (52,0%)
0 (0,0%)
12 (48,0%)
18 (72,0%)
7 (28,0%)
0 (0,0%)
0 (0,0%)
25 (100,0%)

0 (0,0%)

31,6 (DS:6,76)
75,6 (DS:10,22)
161,56 (DS:4,58)

29,1 (DS:4,98)

15,1
87,00 (DS: 3,42)
3(30,0%)

0 (0,0%)

7 (70,0%)

4 (40,0%)
3(30,0%)

0 (0,0%)

2 (20,0%)

9 (90,0%)

1 (10,0%)
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Gestantes de 14+2 a 14+6 semanas. 29% N.: 15

12 exploraciones (80%) fueron realizadas por el explorador con menor experiencia y 3 (20%)

fueron realizadas por el explorador con experiencia superior a 1 afo.

Las caracteristicas gestacionales y ecograficas de las gestaciones no concluyentes segun el
explorador que realizé la prueba se muestran en la Tabla 40.

Tabla 40. Caracteristicas gestacionales y ecogrdficas de las gestaciones no concluyentes segin
experiencia del ecografista.

Experiencia explorador <1laifio >1afo
N 12 3
Primigestas 10 (83,3%) 1(33,3%)
Secundigestas 2(16,7%) 2 (66,7%)

Edad materna (afios)

Peso medio (Kg)

Talla (cm)

IMC

Duracién ecografia (minutos)

Peso fetal medio (gramos)

Buena
Condiciones técnicas de )
i Intermedia
la ecografia
Mala

Cara anterior

Cara posterior
Localizacién placenta

Lateral izquierda

Lateral derecha

Liquido amniético normal

Oligoamnios

32,2 (DS:3,44)
73,2 (DS:16,13)
164,16 (DS:8,02)

26,5
19,2
104,75 (DS:8,82)
4(33,3%)
2(16,7%)
6 (50,0%)
9 (75,0%)
2(16,7%)
1(8,3%)
0 (0,0%)
12 (100,0%)

0 (0,0%)

37,5 (DS: 6,36)
76,5 (DS: 14,60)
164,33 (DS: 2,08)

28,3 (DS: 5,94)

12,0
105,50 (DS: 0,70)
1(33,3%)

0 (0,0%)
2(66,7%)

3 (100,0%)

0 (0,0%)

0 (0,0%)
0(0,0%)

3 (100,0%)

0 (0,0%)
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En cuanto a las ecografias no concluyentes segun sistemas y grupos de edad gestacional en
relacién al explorador que realizé la prueba (Grafica 16), obtuvimos:

Grdfica 16. Ecografias no concluyentes segiin sistemas en relacion a los grupos de edad gestacional y la
experiencia del explorador.
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CABEZA/SNC:

e No se concluyé en el 66,7% de las gestaciones <12 semanas realizadas por el explorador
con experiencia <1 afio vs. el 100% de las realizadas por el explorador con experiencia >1
ano.

e No se concluy6 en el 55% (experiencia <1 afo) vs. el 0% (explorador con experiencia
>1afio.) de las exploraciones realizadas desde las 12+1 a 12+5 semanas

e No se concluy6 en el 27,3% (experiencia <1 afo) vs. el 0% (explorador con experiencia >1
ano.) de las exploraciones realizadas desde las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas.

e No se concluy6 en el 24% (experiencia <1 afio) vs. el 30% (explorador con experiencia
>1afio.) de las exploraciones realizadas desde las 13+4 a 14+1 semanas.

e No se concluy6 en el 25% (experiencia <1 afio) vs. el 0% (explorador con experiencia >1
ano.) de las exploraciones realizadas desde las 14+2 a 14+6 semanas.
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COLUMNA VERTEBRAL/DORSO:

e No se concluyé en el 33,3% de las gestaciones <12 semanas realizadas por el explorador
con experiencia <1 afio vs. el 0% de las realizadas por el explorador con experiencia >1
ano.

e No se concluy6 en el 25% (experiencia <1 afio) vs. el 0% (explorador con experiencia >1

ano.) de las exploraciones realizadas desde las 12+1 a 12+5 semanas

e No se concluy6 en el 12,1% (experiencia <1 afo) vs. el 0% (explorador con experiencia >1

ano.) de las exploraciones realizadas desde las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas.

e No se concluy6 en el 16% (experiencia <1 afio) vs. el 10% (explorador con experiencia >1
ano.) de las exploraciones realizadas desde las 13+4 a 14+1 semanas.

e Se concluy6 en el 100% de los casos para ambos grupos desde las 14+2 a las 14+6 semanas
de gestacién.

CARA:

e No se concluy6 en el 16,7% de las gestaciones <12 semanas realizadas por el explorador
con experiencia <1 ano vs. el 100% de las realizadas por el explorador con experiencia >1
ano.

e No se concluyd en el 35% (experiencia <1 afio) vs. el 50% (explorador con experiencia >1
ano.) de las exploraciones realizadas desde las 12+1 a 12+5 semanas.

e No se concluy6 en el 12,1% (experiencia <1 afio) vs. el 80% (explorador con experiencia
>1 afio.) de las exploraciones realizadas desde las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas.

e No se concluyé en el 20% (experiencia <1 afio) vs. el 10% (explorador con experiencia >1
ano.) de las exploraciones realizadas desde las 13+4 a 14+1 semanas.

e No se concluyd en el 33,3% (experiencia <1 afio) vs. el 33,3% (explorador con experiencia
>1 afno.) de las exploraciones realizadas desde las 14+2 a 14+6 semanas.

EXTREMIDADES:

e De las gestaciones <12 semanas se concluy6 en el 100% de los casos la visualizacion de las

extremidades para ambos exploradores.

e No se concluyd en el 5% (experiencia <1 afo) vs. el 0% (explorador con experiencia >1

afo.) de las exploraciones realizadas desde las 12+1 a 12+5 semanas.

e De las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas se concluy6 en el 100% de los casos la

visualizacion de las extremidades para ambos exploradores.

pagina 130 de 218



Resultados Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

e De las exploraciones realizadas desde las 13+4 a 14+1 semanas se concluy6 en el 100% de

los casos la visualizacion de las extremidades para ambos exploradores.

e De las exploraciones realizadas desde las 14+2 a 14+6 semanas se concluyé en el 100% de

los casos la visualizacion de las extremidades para ambos exploradores.

ABDOMEN/PARED ANTERIOR:

e No se concluyd en el 66,7% de las gestaciones <12 semanas realizadas por el explorador
con experiencia <1 afo vs. el 0% de las realizadas por el explorador con experiencia >1

ano.

e No se concluyé en el 65% (experiencia <1 afno) vs. el 100% (explorador con experiencia
>1 afio.) de las exploraciones realizadas desde las 12+1 a 12+5 semanas.

e No se concluy6 en el 24,2% (experiencia <1 afio) vs. el 40% (explorador con experiencia
>1 afio.) de las exploraciones realizadas desde las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas.

e No se concluyd en el 44% (experiencia <1 afio) vs. el 50% (explorador con experiencia >1
ano.) de las exploraciones realizadas desde las 13+4 a 14+1 semanas.

e No se concluyd en el 8,3% (experiencia <1 afio) vs. el 0% (explorador con experiencia >1
ano.) de las exploraciones realizadas desde las 14+2 a 14+6 semanas.

CORAZON/GRANDES VASOS:

e No se concluyé en el 66,7% de las gestaciones <12 semanas realizadas por el explorador
con experiencia <1 afo vs. el 100% de las realizadas por el explorador con experiencia >1
ano.

e No se concluyé en el 85% (experiencia <1 afio) vs. el 75% (explorador con experiencia >1
ano) de las exploraciones realizadas desde las 12+1 a 12+5 semanas.

e No se concluy6 en 90,9% (experiencia <1 afio) vs. el 80% (explorador con experiencia >1
ano.) de las exploraciones realizadas desde las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas.

e No se concluy6 en el 72% (experiencia <1 afio) vs. el 90% (explorador con experiencia >1

afo.) de las exploraciones realizadas desde las 13+4 a 14+1 semanas.

e No se concluy6 en el 75% (experiencia <1 afio) vs. el 66,7% (explorador con experiencia

>1 afio.) de las exploraciones realizadas desde las 14+2 a 14+6 semanas.
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TORAX/PULMONES/DIAFRAGMA:

e No se concluyd en el 50% de las gestaciones <12 semanas realizadas por el explorador con

experiencia <1 afo vs. el 100% de las realizadas por el explorador con experiencia >1 afo.

e No se concluy6 en el 40% (experiencia <1 afio) vs. el 0% (explorador con experiencia >1

ano.) de las exploraciones realizadas desde las 12+1 a 12+5 semanas.

e No se concluy6 en el 18,2% (experiencia <1 afio) vs. el 20% (explorador con experiencia
>1 afo.) de las exploraciones realizadas desde las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas.

e No se concluyé en el 24% (experiencia <1 afio) vs. el 40% (explorador con experiencia >1

ano.) de las exploraciones realizadas desde las 13+4 a 14+1 semanas.

e No se concluy6 en el 16,7% (experiencia <1 afio) vs. el 0% (explorador con experiencia >1
ano.) de las exploraciones realizadas desde las 14+2 a 14+6 semanas.
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7.3.2 Evaluacion de la capacidad identificativa de estructuras
fetales de la ecografia morfologica precoz evaluada por
organos fetales

Se exponen la distribucién de los 6érganos fetales identificados y no identificados sobre las
gestaciones en las que no se visualizan todas las estructuras fetales o no concluyentes (N:119) en la

ecografia morfolégica precoz. Tabla 41y Grafica 17.

Tabla 41. Visualizacién de 6rganos fetales.

ORGANOS N:119 CONCLUYENTE NO CONCLUYENTE
SNC
Craneo 118 (99,2%) 1 (0,8%)
Ventriculos Laterales 112 (94,1%) 7 (5,9%)
Talamos 104 (87,4%) 15 (12,6%)
Plexos Coroideos 102 (85,7%) 17 (14,3%)
Fosa Posterior 86 (72,3%) 33(27,7%)
Cerebelo 82 (68,9%) 37 (31,1%)
COLUMNA VERTEBRAL 82 (68,9%) 37 (31,1%)
DORSO FETAL 105 (89%) 13 (11%)
CARA
Orbita 104 (87,4%) 15 (12,6%)
Nariz 96 (80,6%) 23 (19,3%)
Labios 89 (74,8%) 30 (25,2%)
EXTREMIDADES
Huesos Largos 118 (99,2%) 1 (0,8%)
Manos Y Pies 118 (99,2%) 1 (0,8%)
PARED ABDOMINAL 118 (99,2%) 1 (0,8%)
AP. DIGESTIVO
Estomago 116 (97,5%) 3(2,5%)
Asas Intestinales 113 (96,6%) 4 (3,4%)
Higado 112 (94,1%) 7 (5,9%)
AP.URINARIO
Rifiones 74 (62,1%) 45 (37,8%)
Vejiga 102 (85,7%) 17 (14,3%)
CARDIACO
Cuatro Cdmaras 1 (59,6%) 48 (40,3%)
Tabique Interventricular 7(22,7%) 92 (77,3%)
Salida Aorta/Pulmonar 52 (43,7%) 67 (56,3%)
Valvulas Av 7 (56,3%) 52 (43,7%)
DIAFRAGMA 8 (73,9%) 31 (26,1%)
PULMONES 94 (79%) 25 (21%)
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Gridfica 17. Visualizacién de 6rganos fetales. N:119.
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Al ordenar las exploraciones (N:119), segtin 6rganos, no visualizamos:
1. Tabique interventricular: 77,3% de las exploraciones.

2. Salida de Aorta/pulmonar: 56,3% de las exploraciones.

3. Cuatro Camaras: 40,3% de las exploraciones.

4. Valvulas AV: 43,7% de las exploraciones.

5. Rinones: 37,8% de las exploraciones.

6. Columna vertebral y cerebelo: 31,1% de las exploraciones.
7. Fosa Posterior: 27,7% de las exploraciones.

8. Diafragma: 26,1% de las exploraciones.

9. Labios: 25,2% de las exploraciones.

10. Pulmones: 21% de las exploraciones.

11. Nariz: 19,3% de las exploraciones.

12. Plexos coroideos y vejiga: 14,3% de las exploraciones.

13. Talamos y 6rbita: 12,6% de las exploraciones.

14. Dorso fetal: 11% de las exploraciones.

15. Ventriculos laterales e higado: 5,9% de las exploraciones.
16. Asas intestinales: 3,4% de las exploraciones.

17. Estémago: 2,5% de las exploraciones.

18. Craneo, pared abdominal, huesos largos y manos y pies: 0,8% de las exploraciones.
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Gestantes € 12 semanas.N: 7.

La capacidad de visualizacién de los 6rganos fetales de la ecografia morfolégica precoz en

gestantes de < 12 semanas se describe en la Tabla 42 y Grafica 18.

Tabla 42. Visualizacion de organos en las gestaciones <12 semanas.

ORGANOS N: 7 CONCLUYENTE NO CONCLUYENTE
SNC
Craneo 7(100%) 0
Ventriculos Laterales 6 (85,7%) 1(14,3%)
Talamos 6 (85,7%) 1(14,3%)
Plexos Coroideos 6 (85,7%) 1(14,3%)
Fosa Posterior 3(42,9%) 4 (57,1%)
Cerebelo 2(28,6%) 5(71,4%)
COLUMNA VERTEBRAL 4(57,1%) 3(42,9%)
DORSO FETAL 5 (71,4%) 2 (28,6%)
CARA
Orbita 6 (85,7%) 1(14,3%)
Nariz 5(71,4%) 2 (28,6%)
Labios 5(71,4%) 2 (28,6%)
EXTREMIDADES
Huesos Largos 7(100%) 0
Manos Y Pies 7(100%) 0
PARED ABDOMINAL 7(100%) 0
AP. DIGESTIVO
Estomago 7(100%) 0
Asas Intestinales 7(100%) 0
Higado 6 (85,7%) 1(14,3%)
AP.URINARIO
Rifiones 2(28,6%) 5(71,4%)
Vejiga 2 (28,6%) 5 (71,4%)
CARDIACO
Cuatro Cdmaras 3(42,9%) 4 (57,1%)
Tabique Interventricular 2 (28,6%) 5(71,4%)
Salida Aorta/Pulmonar 4 (57,1%) 3(42,9%)
Valvulas Av 3(42,9%) 4 (57,1%)
DIAFRAGMA 3 (42,9%) 4(57,1%)
PULMONES 4(57,1%) 3 (42,9%)
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Grdfica 18. Visualizacion de érganos concluyentes y no concluyentes al analizar las gestaciones <12
semanas.
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® Concluyente = No concluyente

Para una misma edad gestacional, segin el explorador que realiz6 la ecografia: 6
exploraciones (85,7%) fueron realizadas por el explorador con menor experienciay 1 (14,3%) fue
realizada por el explorador con experiencia superior a 1 aio. Grafica 19.

El explorador con experiencia <1 afio: N:6, no concluyé:

e SNC: en 1 caso los ventriculos laterales (16,7%), en 1 caso los tidlamos (16,7%), en 1 caso los
plexos coroideos (16,7%), en 3 casos la fosa posterior (50%), en 4 casos (66,7%) €l cerebelo.

e Columna vertebral: 2 casos (33,3%).

e Dorso fetal: 1 caso (16,7%

~—

e Cara: nariz y labios en 1caso (16,7%).
e Ap. Digestivo: higado en 1 un caso (16,7%).

e Ap. Urinario: rifiones en 4 casos (66,7%), vejiga en 4 casos (66,7%).
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Corazon: cuatro cdmaras en 3 casos (50%), tabique interventricular en 4 casos (66,7%),

salida de aorta y arteria pulmonar en 2 casos (33,3%), valvula AV en 3 casos (50%).

Diafragma: 3 casos (50%).

Pulmones: 2 casos (33,3%).

El explorador con experiencia >1 afio: N:1, no concluyé:

SNC: Fosa posterior, cerebelo.

Columna vertebral.
Dorso fetal.
Cara: orbita, nariz y labios.

Ap. urinario: riflones, vejiga.

Corazén: cuatro camaras, tabique interventricular, salida de aorta y pulmonar, valvulas AV.

Diafragma.

Pulmones

Grdfica 19. Ecografias de sistemas no concluyentes segiin experiencia del explorador en gestaciones
<12 semanas.
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Gestantes 12+1 a 12+5 semanas. N:24.

La capacidad de visualizacién de los 6rganos fetales de la ecografia morfolégica precoz en
gestantes de 12+1 a 12+5 semanas se describe en la Tabla 43 y Grafica 20.

Tabla 43. Visualizacién de érganos en las gestaciones de 12+1 a 12+5 semanas.

ORGANOS N: 24 CONCLUYENTE NO CONCLUYENTE
SNC
Craneo 24 (100%) 0
Ventriculos Laterales 20 (83,3%) 4(16,7%)
Talamos 17 (70,8%) 7 (29,2%)
Plexos Coroideos 17 (70,8%) 7 (29,2%)
Fosa Posterior 13 (54,2%) 11 (45,8%)
Cerebelo 13 (54,2%) 11 (45,8%)
COLUMNA VERTEBRAL 19 (79,2%) 5 (20,8%)
DORSO FETAL 20 (83,3%) 4(16,7%)
CARA
Orbita 20 (83,3%) 4(16,7%)
Nariz 17 (70,8%) 7 (29,2%)
Labios 15 (62,5%) 9 (37,5%)
EXTREMIDADES
Huesos Largos 23 (95,8%) 1 (4,2%)
Manos Y Pies 23(95,8%) 1 (4,2%)
PARED ABDOMINAL 24 (100%) 0
AP. DIGESTIVO
Estomago 24 (100%) 0
Asas Intestinales 21 (91,3%) 2(8,7%)
Higado 20 (83,3%) 4(16,7%)
AP.URINARIO
Rifiones 11 (45,8%) 13 (54,2%)
Vejiga 19 (79,2%) 5(20,8%)
CARDIACO
Cuatro Cdmaras 10 (41,7%) 14 (58,3%)
Tabique Interventricular 4(16,7%) 20 (83,3%)
Salida Aorta/Pulmonar 9 (37,5%) 15 (62,5%)
Valvulas Av 13 (54,2%) 11 (45,8%)
DIAFRAGMA 16 (66,7%) 8 (33,3%)
PULMONES 17 (70,8%) 7 (29,2%)
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Grdfica 20. Visualizacion de 6rganos concluyentes y no concluyentes al analizar las gestaciones de 12+1
a 12+5 semanas.
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m Concluyente mNo concluyente

Para una misma edad gestacional, segin el explorador que realizé la ecografia (20
exploraciones (83,3%) fueron realizadas por el explorador con menor experiencia y 4 (16,7%) fue
realizada por el explorador con experiencia superior a 1 afio). Grafica 21.

El explorador con experiencia <1 afio, N:20, no concluyé:

e SNC: en 4 casos los ventriculos laterales (20%), en 7 casos los talamos (35%), en 7 caso los
plexos coroideos (35%), en 11 casos la fosa posterior (55%), en 11 casos (55%) el cerebelo.

e Columna vertebral: 5 casos (25%).

e Dorso fetal: 4 casos (20%).

e Cara: 6rbita en 3 casos (15%), nariz en 6 casos (30%) y labios en 7 casos (35%).

o Extremidades: Huesos largos y manos y pies: 1 caso (5%).

e Ap. Digestivo: asas intestinales 2 casos (10,5%), higado en 4 un casos (20%).
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e Ap. Urinario: rifiones en 13 casos (65%), vejiga en 5 casos (25%).

e Corazén: cuatro cdmaras en 12 casos (60%), tabique interventricular en 17 casos (85%),
salida de aorta y arteria pulmonar en 12 casos (60%), vilvula AV en 10 casos (50%).

e Diafragma: 8 casos (40%).

e Pulmones: 7 casos (35%).
El explorador con experiencia >1 aio, N:4, no concluyé:

e Cara: Orbita y nariz en 1 caso (25%); labios en 2 casos (50%).

e Corazén: cuatro cdmaras en 2 casos (50%), tabique interventricular en 3 casos (75%),
salida de aorta y pulmonar en 3 casos (75%), valvulas AV, salida de aorta y pulmonar en
1 caso (25%).

Grdfica 21. Ecografias de sistemas no concluyentes segiin experiencia del explorador en gestaciones de
12+1 a 12+5 semanas.
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Gestantes 12+6 a 13+3 semanas. N:38.

La capacidad de visualizacién de los 6rganos fetales de la ecografia morfolégica precoz en
gestantes de 12+6 a 13+3 semanas se describe en la Tabla 44 y Grafica 22.

Tabla 44. Visualizacion de o6rganos en las gestaciones de 12+6 a 13+3 semanas.

ORGANOS N: 38 CONCLUYENTE NO CONCLUYENTE
SNC
Craneo 38 (100%) 0
Ventriculos Laterales 37 (97,4%) 1(2,6%)
Talamos 35(92,1%) 3(7,9%)
Plexos Coroideos 35(92,1%) 3(7,9%)
Fosa Posterior 30 (78,9%) 8(21,1%)
Cerebelo 29 (76,3%) 9(23,7%)
COLUMNA VERTEBRAL 34 (89,5%) 4(10,5%)
DORSO FETAL 34 (89,5%) 4 (10,5%)
CARA
Orbita 32 (84,2%) 6 (15,8%)
Nariz 31 (81,6%) 7 (18,4%)
Labios 30 (78,9%) 8(21,1%)
EXTREMIDADES
Huesos Largos 38 (100%) 0
Manos Y Pies 38 (100%) 0
PARED ABDOMINAL 38 (100%) 0
AP. DIGESTIVO
Estémago 37(97,4%) 1(2,6%)
Asas Intestinales 37 (97,4%) 1(2,6%)
Higado 37 (97,4%) 1(2,6%)
AP.URINARIO
Rifiones 28 (73,7%) 10 (26,3%)
Vejiga 35 (92,1%) 3(7,9%)
CARDIACO
Cuatro Cdmaras 26 (68,4%) 12 (31,6%)
Tabique Interventricular 6 (15,8%) 32 (84,2%)
Salida Aorta/Pulmonar 15 (39,5%) 23 (60,5%)
Valvulas Av 21 (55,3%) 17 (44,7%)
DIAFRAGMA 31 (81,6%) 7 (18,4%)
PULMONES 33 (86,8%) 5(13,2%)
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Grdfica 22. Visualizacion de 6rganos concluyentes y no concluyentes al analizar las gestaciones de 12+6
a 13+3 semanas.
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® Concluyente = No concluyente

Para una misma edad gestacional, segin el explorador que realizé6 la ecografia (33
exploraciones (86,8%) fueron realizadas por el explorador con menor experiencia y 5 (13,2%) fue
realizada por el explorador con experiencia superior a 1 afio). Grafica 23.

El explorador con experiencia <1 afio, N:33, no concluyé:

e SNC:en 1 caso los ventriculos laterales (3%), en 3 casos los tdlamos (9,1%), en 3 casos los plexos
coroideos (9,1%), en 8 casos la fosa posterior (24,2%), en 9 casos (27,3%) el cerebelo.

e Columna vertebral: 4 casos (12,1%).

~—

e Dorso fetal: 3 casos (9,1%).
e Cara: 6rbita en 3 casos (9,1%), nariz y labios en 4 casos (12,1%).
e Ap. Digestivo: estdmago, asas intestinales e higado 1 caso (3%).

e Ap. Urinario: rifiones en 8 casos (24,2%), vejiga en 3 casos (9,1%).
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e Corazon: cuatro cdmaras en 10 casos (30,3%), tabique interventricular en 29 casos (87,9%),
salida de aorta y arteria pulmonar en 20 casos (60,6%), valvula AV en 16 casos (48,5%).

e Diafragma: 6 casos (18,2%).

e Pulmones: 4 casos (12,1%).
El explorador con experiencia >1 afio, N:5, no concluyé:

e Cara: 6rbita y nariz en 3 casos (60%), labios en 4 casos (80%).
e Ap. Urinario: rifiones en 2 casos (40%).

e Corazén: cuatro cdmaras en 2 casos (40%), tabique interventricular en 3 casos (60%), salida de
aorta y pulmonar en 3 casos (60%), valvulas AV, salida de aorta y pulmonar en 1 caso (20%).

e Diafragma: 1 caso (20%).

e Pulmones: 1 caso (20%).

Grdfica 23. Ecografias de sistemas no concluyentes segiin experiencia del explorador en gestaciones de
12+6 a 13+3 semanas.
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Gestantes 13+4 a 14+1 semanas. N:35.

La capacidad de visualizacién de los 6rganos fetales de la ecografia morfolégica precoz en

gestantes de 13+4 a 14+1 semanas se describe en la Tabla 45 y Grafica 24.

Tabla 45. Visualizacion de 6rganos en las gestaciones de 13+4 a 14+1 semanas.

ORGANOS N: 35 CONCLUYENTE NO CONCLUYENTE
SNC
Craneo 35 (100%) 0
Ventriculos Laterales 34 (97,1%) 1(2,9%)
Talamos 31(88,6%) 4 (11,4%)
Plexos Coroideos 31 (88,6%) 4(11,4%)
Fosa Posterior 27 (77,1%) 8(22,9%)
Cerebelo 25 (71,4%) 10 (28,6%)
COLUMNA VERTEBRAL 30 (85,7%) 5 (14,3%)
DORSO FETAL 31 (88,6%) 4 (11,4%)
CARA
Orbita 34 (97,1%) 1(2,9%)
Nariz 31 (88,6%) 4(11,4%)
Labios 35 (100%) 0
EXTREMIDADES
Huesos Largos 35 (100%) 0
Manos Y Pies 35 (100%) 0
PARED ABDOMINAL 34 (97,1%) 1(2,9%)
AP. DIGESTIVO
Estémago 34 (97,1%) 1(2,9%)
Asas Intestinales 35 (100%) 0
Higado 35 (100%) 0
AP.URINARIO
Rifiones 19 (54,3%) 16 (45,7%)
Vejiga 31 (88,6%) 4(11,4%)
CARDIACO
Cuatro Cdmaras 21 (60%) 14 (40%)
Tabique Interventricular 9 (25,7%) 26 (74,3%)
Salida Aorta/Pulmonar 15 (42,9%) 20 (57,1%)
Valvulas Av 18 (51,4%) 17 (48,6%)
DIAFRAGMA 25 (71,4%) 10 (28,6%)
PULMONES 26 (74,3%) 9(25,7%)
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Grdfica 24. Visualizacion de 6rganos concluyentes y no concluyentes al analizar las gestaciones de 13+4
a 14+1 semanas.
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® Concluyente = No concluyente

Para una misma edad gestacional, segin el explorador que realizé6 la ecografia (25
exploraciones (71,4%) fueron realizadas por el explorador con menor experiencia y 10 (28,6%)
fueron realizadas por el explorador con experiencia superior a 1 afio). Grdfica 25

El explorador con experiencia <1 afio, N:25, no concluy¢:

e SNC: craneo en 1 caso (4%), en 1 caso los ventriculos laterales (4%), en 2 casos los tilamos (8%), en
2 casos los plexos coroideos (8%), en 6 casos la fosa posterior (24%), en 7 casos (28%) el cerebelo.

e Columna vertebral: 4 casos (16%).

e Dorso fetal: 4 casos (16%).

~

e Cara: 6rbita en 1 caso (4%), nariz 4 casos (16%) y labios en 5 casos (20%).
e Pared abdominal: 1 caso (4%).
e Ap. Digestivo: estomago 1 caso (4%).

e Ap. Urinario: rifiones en 11 casos (44%), vejiga en 3 casos (12%).

pagina 146 de 218



Resultados

Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

Corazon: cuatro cimaras en 12 casos (48%), tabique interventricular en 18 casos (72%),

salida de aorta y arteria pulmonar en 12 casos (48%), vélvula AV en 12 casos (48%).

Diafragma: 6 casos (24%).

Pulmones: 5 casos (20%).

El explorador con experiencia >1 aino, N:10, no concluyé:

SNC: tdlamos en 2 casos (20%), en 2 casos los plexos coroideos (20%), fosa posterior en 2

casos (20%), cerebelo en 3 casos (30%).

Columna vertebral: 1 caso (10%).

Cara: labios en 1 caso (10%).

Ap. Urinario: rifiones en 5 casos (50%), vajiga 1 caso (10%).

Corazén: cuatro cdmaras en 2 casos (20%), tabique interventricular en 8 casos (80%), salida de
aorta y pulmonar en 8 casos (80%), valvulas AV, salida de aorta y pulmonar en 5 casos (50%).

Diafragma: 4 casos (40%).

Pulmones: 4 casos (40%).

Grdfica 25. Ecografias de sistemas no concluyentes segiin experiencia del explorador en gestaciones de
13+4 a 14+1 semanas.
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Gestantes 14+2 a 14+6 semanas. N:15.

La capacidad de visualizacién de los 6rganos fetales de la ecografia morfolégica precoz en
gestantes de 14+2 a 14+6 semanas se describe en la Tabla 46 y Grafica 26.

Tabla 46. Visualizacion de o6rganos en las gestaciones de 14+2 a 14+6 semanas.

ORGANOS N:15 CONCLUYENTE/normal-patologico NO CONCLUYENTE
SNC
Craneo 15 (100%) 0
Ventriculos Laterales 15 (100%) 0
Talamos 15 (100%) 0
Plexos Coroideos 13 (86,7%) 2 (13,3%)
Fosa Posterior 13 (86,7%) 2(13,3%)
Cerebelo 13 (86,7%) 2 (13,3%)
COLUMNA VERTEBRAL 15 (100%) 0
DORSO FETAL 15 (100%) 0
CARA
Orbita 12 (80%) 3 (20%)
Nariz 12 (80%) 3 (20%)
Labios 10 (66,7%) 5(33,3%)
EXTREMIDADES
Huesos Largos 15 (100%) 0
Manos Y Pies 15 (100%) 0
PARED ABDOMINAL 15 (100%) 0
AP. DIGESTIVO
Estémago 14 (93,3%) 1(6,7%)
Asas Intestinales 14 (93,3%) 1(6,7%)
Higado 14 (93,3%) 1(6,7%)
AP.URINARIO
Rifiones 14 (93,3%) 1(6,7%)
Vejiga 15 (100%) 0
CARDIACO
Cuatro Cdmaras 11 (73,3%) 4(26,7%)
Tabique Interventricular 6 (40%) 9 (60%)
Salida Aorta/Pulmonar 9 (60%) 6 (40%)
Valvulas Av 12 (80%) 3 (20%)
DIAFRAGMA 13 (86,7%) 2(13,3%)
PULMONES 14 (93,3%) 1(6,7%)
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Grdfica 26. Visualizacion de 6rganos concluyentes y no concluyentes al analizar las gestaciones de 14+2
a 14+6 semanas.
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® Concluyente = No concluyente

Para una misma edad gestacional, segin el explorador que realiz6 la ecografia (12
exploraciones (80%) fueron realizadas por el explorador con menor experiencia y 3 (20%) fueron
realizadas por el explorador con experiencia superior a 1 afo). Grafica 27.

El explorador con experiencia <1 afio, N:12, no concluyé:

e SNC: en 2 casos los plexos coroideos (16,7%), en 2 casos la fosa posterior (16,7%), en 2
casos (16,7%) el cerebelo.

e Cara: 6rbita y nariz en 3 casos (25%), labios en 4 casos (33,3%).

e Ap. Digestivo: estdbmago, asas intestinales e higado 1 caso (8,3%).

e Ap. Urinario: rifiones en 1 caso (8,3%).

e Corazén: cuatro cdmaras en 3 casos (25%), tabique interventricular en 7 casos (58,3%),

salida de aorta y arteria pulmonar en 5 casos (41,7%), vilvula AV en 2 casos (16,7%).
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e Diafragma: 2 casos (16,7%).

e Pulmones: 1 caso (8,3%).
El explorador con experiencia >1 aio, N:3, no concluyé:

e Cara: labios en 1 caso (33,3%).

e Corazén: cuatro cdmaras en 1 casos (33,3%), tabique interventricular en 2 casos (66,7%),
salida de aorta y pulmonar en 1 caso (33,3%), védlvulas AV, salida de aorta y pulmonar en
1 caso (33,3%).

Grdfica 27. Ecografias de sistemas no concluyentes segiin experiencia del explorador en gestaciones de
14+2 a 14+6 semanas.
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7.4 Capacidad de deteccion de malformaciones
estructurales de la ecografia morfolégica precoz

7.4.1 Prevalencia de malformaciones estructurales en la
poblacion de estudio

La prevalencia de malformacién estructural en el grupo de estudio es 5,8% (24/411). La

prevalencia de cromosomopatia en el grupo que presenté malformacién estructural es 2,67%
(11/411).

De las 411 gestaciones exploradas, 387 no presentaron hallazgos patologicos (94,16%) y 24
gestaciones presentaron alguna malformacién estructural (5,8%). Las caracteristicas de las

gestantes de las ecografias se describen en la Tabla 47.

Tabla 47. Caracteristicas de las gestantes, de las condiciones técnicas de la ecografia y experiencia del
explorador segiin ecografias sin malformacion estructural y con malformacion estructural.

Sin malformacién
Poblacion explorada N:411

Con malformacién

estructural estructural
N 387 24
Peso medio (Kg) 66,1 (64,6-67,6) 64,3 (58,9-67,62)
Talla (cm) 162,70 (161,9-163,5) 165,20 (161,5-168,8)

IMC 25,05 (24,4-25,7)
19,3 (18,55-20,13)
86,02 (84,18-87,85)

Duracién ecografia (minutos)

Peso fetal medio (gramos)

Buena 73,7%
Condiciones técnicas de )
, Intermedia 2,6%
la ecografia p>0,05
Mala 23,8%
Cara anterior 59,1%
Localizacién placenta 1 Cara posterior 37,0%
p>0,05 Cara Lateral 3,0%
Fondo 0,3%
Normoinserta 97,4%
Baja 1,5%
Localizacién placenta 2
Marginal 0,3%
Oclusiva 0,8%
Liquido amnidtico Normal 99,7%
p<0,005 Oligoamnios 0,3%
Ecografista <1 afio 97,8%
Experiencia ecografista
Ecografista >1 afo 86,2%

23,7 (20,9-26,4)
16,8 (13,12-20,44)
95,00 (80,85-109,15)
75,0%
10,0%
15,0%
55,0%
45,0%

4,1%

0,0%
100,0%

0,0%

0,0%

0,0%

95,0%

5,0%

2,2%

13,8%
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Gestaciones del Alto riesgo. N:58

La prevalencia de malformaciones estructurales en gestantes de alto riesgo en nuestro grupo
de estudio es 25,86% (15/58). La prevalencia de cromosomopatia en gestantes de alto riesgo en
nuestro grupo de estudio es 17,2% (10/58).

De las 58 gestaciones de alto riesgo exploradas, 48 fueron concluyentes (82,8%) y 10 no
concluyentes (17,2%). De las 48 exploraciones ecogréficas concluyentes en gestantes de alto riesgo,
13 presentaron alguna malformacién estructural. De las 10 exploraciones no concluyentes, en 2
exploraciones se presenté malformacién estructural.

Las caracteristicas de las gestantes de alto riesgo de las exploraciones ecograficas en las que
no se identificaron hallazgos patoldgicos y de las patoldgicas se describen en la Tabla 48.

Tabla 48. Caracteristicas de las gestantes de alto riesgo, de las condiciones técnicas de la ecogrdfica y
experiencia del explorador segin ecografias sin malformacion estructural y con malformacion
estructural.

Sin malformacién Con malformaciéon
Gestaciones de alto riesgo N:58
estructural estructural
N 43 15
Peso medio (Kg) 62,0 (56,4-67,5) 67,2 (60,7-73,7)
Talla (cm) 158,60 (153,18-164,02) 164,67 (159,6-169,7)
IMC 25,74 (20,96-30,52) 24,93 (21,2-28,5)
Duracién ecografia (min) 15,4 (12,99-17,81) 16,0 (12,55-19,45)
Peso fetal medio (gramos) 89,84 (84,25-95,43) 99,67 (78,86-120,47)
Condiciones técnicas de la Buena 70,2% 72,7%
ecografia Intermedia 4,3% 18,2%
(p:0,166) Mala 25,5% 9,1%
Cara anterior 57,4% 54,5%
Localizacién placenta 1 Cara posterior 42,6% 45,5%
(p:0,626) Cara lateral 0,0% 0,0%
Fondo 0,0% 0,0%
Normoinserta 97,9% 100,0%
Baja 2,1% 0,0%
Localizacién placenta 2
Marginal 0,0% 0,0%
Oclusiva 0,0% 0,0%
Liquido amniético Normal 97,9% 90,9%
(p:0,255) Oligoamnios 2,1% 9,1%
Ecografista <1 afo 53,2% 45,5%
Experiencia ecografista
Ecografista >1 afo 46,8% 54,5%
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Gestaciones de Bajo riesgo. N: 353

La prevalencia de las malformaciones estructurales en las gestantes de bajo riesgo en nuestro
grupo de estudio es del 2,54% (9/353). La prevalencia de cromosomopatia en gestantes de bajo

riesgo en nuestro grupo de estudio es 0,28% (1/353).

De las 353 gestaciones de bajo riesgo exploradas, el 69,12% eran concluyentes. De éstas, el
96,7% son ecografias que no presentan malformacién alguna; y en el 3,3% se visualizé alguna
malformacion (8 casos). En el caso de las exploraciones no concluyentes (30,87%), el 99,1% fueron

normales y el 0,9% present6 alguna malformacién (1 caso).

Las caracteristicas de las gestantes de bajo riesgo de las exploraciones ecogréficas en las que
no se identificaron malformaciones estructurales y en las que si se identificaron se describen en la

Tabla 49.

Tabla 49. Caracteristicas de las gestantes de bajo riesgo, de las condiciones técnicas de la ecografia y
experiencia del explorador segiin ecografias sin malformacién estructural y con malformacion

estructural.

Sin malformaciéon Con malformaciéon
Gestaciones de bajo riesgo N:353
estructural estructural
N 344 9
Peso medio 66,6 (65,01-68,10) 58,7 (44,32-73)
Talla 163,14 (162,45-163,83) 166,33 (152,6-180,01)
IMC 24,98 (24,44-25,52) 21,24 (14,94-27,55)
Duracién ecografia 19,8 (18,93-20,52) 18,3 (12,64-37,31)
Peso fetal medio (gramos) 85,61 (83,67-87,56) 85,67 (52,59-118,75)
Buena 74,1% 77,8%
Condiciones técnicas de )
, Intermedia 2,3% 0,0%
la ecografia (p:0,891)
Mala 23,5% 22,2%
Cara anterior 59,4% 55,6%
Localizacién placenta 1 Cara posterior 36,3% 44,4%
(p>0,05) Cara lateral 4,1% 0,0%
Fondo 0,3% 0,0%
Normoinserta 97,4% 100,0%
Baja 1,5% 0,0%
Localizacién placenta 2
Marginal 0,3% 0,0%
Oclusiva 0,9% 0,0%
Normal 100,0% 100,0%
Liquido amniético
Oligoamnios 0,0% 0,0%
Experienciaecografista Ecografista <1 ano 82,8% 17,2%
(p<0,005) Ecografista >1 afio 77,8% 22,2%

pagina 153 de 218



Resultados Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

Grupos de estudio segtin edad gestacional. N:411

La exploracién realizada en el grupo de gestaciones <12 semanas, no hubo ninguna
malformacién estructural (9 casos, 100%). En el grupo de 12+1 semanas a 12+5 semanas fueron
normales el 97,4% (37 casos) y se presentd alguna malformacion estructural en el 2,6% (1 caso).
Entre las 12+6 semanas a 13+3 semanas de gestacién no hubo malformacién estructural en el
94,3% (99 casos) y se present6 malformacion estructural en el 5,7% (6 casos). En el grupo de 13+4
semanas a 14+1 semanas no hubo malformacién estructural en el 94,6% (156 casos) y se presentd
alguna malformacion estructural en el 5,4% (9 casos). Entre las 14+2 semanas a 14+6 semanas sin
malformaciones estructurales fueron el 91,4% (85 casos) y se presentd alguna malformacion
estructural en el 8,6% (8 casos). Tabla 50.

Tabla 50. Distribucion de malformaciones estructurales fetales segiin grupos de edad gestacional. p:
0,638.

MALFORMACIONES ESTRUCTURALES
EDAD GESTACIONAL (semanas)

NO st
<12 semanas 100% (N:9) 0% (N:0)
1241 a 12+5 semanas 97,4% (N:37) 2,6%(N:1)
12+6 a 13+3 semanas 94,3% (N:99) 5,7% (N:6)
13+4 a 14+1 semanas 94,6% (N:156) 5,4% (N:9)
14+2 a 14+6 semanas 91,4% (N:85) 8,6% (N:8)
TOTAL 94,2% (N:387) 5,8% (N:24)
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7.4.2 Malformaciones estructurales identificadas y no
identificadas en la ecografia morfologica precoz.
Descripcion

Durante la evaluacion de la ecografia morfoldgica del primer trimestre, de los 24 casos con
malformacién estructural, 20 casos han sido diagnosticados con una o varias anomalias
estructurales. Tabla 51.
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Tabla 51. Descripcion de casos de las malformaciones estructurales detectadas y no detectadas en la

ecografia morfolégica precoz.

Resultados

ODVIAQYVD
(N.LA) ONS

TdId
OAILLSIOId

ODVIAYVD

OVNIIN

ODVIAYVD

SHAVAINTYLXH

ODVIAYVD

OIIVNRIN

Sistema

SOJEIpIed

503TU3U0D 50399J3(]

(N.LQ) ONS

[o1d e[ ap searuaduod
SOUOIIBULIOJ[W SEII0)

0A1IS93I(] BWAISIS

SOJeIpIed

$031U93U0D S0123J(]

OLIBULI[) BUISISIS

SOJeIpIed

S031U93UO0D S0II3J3(]

SOPEPIUIAIIXD
Se[ 9p searu93uod

SouonEUWLIOJ[eW SeI1()

SodBIpIeD) SO3TuRu0))

50129J3(J 0N

OLIBULIN BWI)SIS [9P

S9UOEUWLIOJ[eW SEI1)

Clasificacién
Eurocat

AID-
BJIOY UQIOBLIBOD)-

epyrq eurdsy-

sdoxpiyg-
[euspon(

SISOUd)SH ‘BISaN Y-

AID-
Jeuow|nJ sISOualsy-

[edo3elg
[euay eIsauady-

AID-
SNOUNI] -

soreaoumnby sadrfe] -
BLIEC) U SOUBA[-

bz A'H-
OUEU.HNUM.HQAW— wEw.EwQ-

[ed3e0]D) eJo.nXH-

Malformacién

Si
Si
IVE
Normal

Si
Si
IVE
T-21

Si
Si
Si:
confirma.
IVE
Normal

Si
Si
Si:
confirma.
IVE

Normal

Si
Si
IVE
T13

No
concluyente:
cara
Si
IVE
T18

Si
Si
Aborto

Si
Si
Si:
confirma.
IVE
Normal

Ecografista
Exploracién
concluyente
Patolégica 1T
Eco 20 semanas
Evolucién
Cariotipo

UQIOBULIOJ[BUI
BULILJUOD)

[ered jrew
BULILJUOD)

UQIBULIOJ[EUI

BUWLIJUOD

"uLIoJTEWI

BUWLIJUOD)

[e1ed jrew

BUWLITJUOD)

UQIORULIOJ[BW

BULIJUOD)

dV N

UQIORULIOJ[BW

BULIJUOD)

Anatomia
patolégica

pagina 156 de 218




Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

Resultados

1 12 13 14 15 16

10

CASOS

30 36 35 47 40 33 28

26

Edad (afios)
Paridad

BR
29
25

MALA

BR
22
21

BR AR AR AR AR
24
BUENA

15

BUENA

AR
26
22

BUENA

Cribado (1)

IMC

28
20
BUENA

27
20
BUENA

20

22

14
BUENA

15

BUENA

Tiempo Eco (min)

C Tecnicas

14
92

14+3 13+6 14 14+5 13
103 90 94 82

14+4

14+1

Edad media eco

110

95

97

Peso fetal

Mujer Varon

Mujer

Varon

Varon

Sexo

ORVNIEN

TVNINOAIV
dd4dvd 3d 0.1L.04449d
SOY.LO/TdId

ORIVNIEN

TdId
VdvO SVI.LO

TdId
OOVIAYVO

OOVIAYVD

OOVIAYVD

o) (arin /0]
(N.LA) ONS

Sistema

OLIBULI() BWSISIS [BIde[IU[) [eudy eise[dsi(y-

[eurwropqe pareq ‘3uod 01339
[o1d e[ op ‘Suop) ‘Jrewr senQ

OLIEULI) BW]SIS

BIED) J[B]Al SEIQ
[°1d e ap searuaduod “Jrew senQ

1o1d e[ ap “uop) ‘Jrewr senQ

SOOBIPIED SOIIUIZUOD SOIIJI(

SOOBIPIED SOJIUIZUOD S0IIJI(]

SOOBIPIED SOJIUIZUO0D S0IIJI(]

SOJBIpIED SOITUIZUO0D S0329J3 (T

S[220[BJUQ-
sdoipry-

[e1aveig

JARIL) SISOIJOUOIPTH-

(IONTW A TVIN)
‘TeseN eisejdodry-
sdoxpry-

PUUAPLH -

AID-

oorserdodig

opiambz] omornus A -

oorsejdodry
opIambz] ondINUIA -

JE[NOLNUSAOLDY [eUR))-

oorserdodig

opiamnbz] ononus A -

B1IOY UQIOBLIBOD)-

(NLLQ) DNS  Io[e f\-Apue( efewouy-

Clasificacién
Eurocat

Malformacion

Ecografista (2)

Si

Si

Si

No

Si

Si

Si

Si

Exploracién

concluyente

Si Si Si Si Si Si Si
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Aborto
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Normal

T-21

Normal T-21
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CASOS 17 18 19 20 21 22 23 24
Edad (afios) 29 37 34 31 33 18 43 29
Paridad 2 1 2 2 1 1 1 1
Cribado (1) AR AR AR AR BR BR AR BR
IMC 20 23 28 28 23 25 22 27
Tiempo Eco (min) 20 15 10 15 33 20 20 15
C Tecnicas BUENA BUENA MALA BUENA MALA BUENA BUENA MALA
Edad media eco 14+5 14+6 14 13+5 13+2 14 14+4 13+3
Peso fetal 110 125 84 82 80 92 108 82
Sexo Hembra Varon Mujer Varén Varén Varén Mujer -
O ~
Q Q @) @) Q
o) Q 29 Q Q @) 9
Sistema = = a °<é = = = Eé
a = 2 Z5 3 9 5 2 z
< % OsE% < < < = =
3 O 29253 o o ) 3 =)
= = = =1 =1 < =
Clasificacién K| 5 g g 3 S g S
: 5 R 5 g B
Eurocat g g g o g g S 5
g 8 g 3 g8€= 88 g 8 8 g 3 g
c8 E8 E83 % & Es : c8 3
= S = “ = = S —
25 &% %8558 &85 &% g 23 5

g
Na)
2
P 3
Malformacion .g ° :E = & 9 -
= <! Q = 3 i= =
e = [=] 9] o Q
< = 9 R = =9 oa
» =] < 1Y) Q
9 T 2 5 8 3 | s
2 « &. 22 E 9 2
g > CR=F: > < 2 > &
& = QR A o & ~ ®) a
Ecografista (2) 2 2 1 2 1 1 2 1
02 No:
Exploracién i i i i
Si Si Si Si Cardiaco, Si Si Si
concluyente .
SNC,Urinario
Patolégica 1T Si Si Si Si No No No No
Si: Si: Si:
Eco20s - - - - L. L. - L.
patolégica  patoldgica patoldgica
Evolucion IVE IVE IVE IVE IVE - IVE -
Cariotipo T-21 T-21 T-13 T-21 Normal Normal T-21 No
Anatomia Confirma Confirma Confirma AP No Confirma Confirma
Patoldgica malform. malform. malform. parcial concluyente malformacién malformacién
RN - - - - - Confirma Confirma

(1) Cribado: BR (Bajo Riesgo). AR (Alto Riesgo)

(2) Ecografista: 1(menos de 1 afio). 2 (mds de 1 afio)
- HV.Izq: Hipoplasia Ventriculo izquierdo

- CIV: Comunicacién Interventricular
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Caso 1.

Caso 2.

Caso 3.

Caracteristicas de la gestante: Primigesta de 35 afos con un IMC de 19.
Cribado cromosomopatias: Bajo riesgo.

Caracteristicas de la exploracion ecografica: la exploraciéon ecografica se clasificé como
buena calidad de imagen; la duracién de la ecografia conllevé 20 minutos, siendo realizada
por el ecografista con una experiencia superior a 1 ano. Exploracién ecografica
concluyente. La edad ecografica media fue de 14+3 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Extrofia cloacal (Sistema Urinario).

Evolucién de la gestaciéon: La gestante decidié continuar la gestacién hasta la
confirmacién de la malformacién en la ecografia morfolégica estandarizada del segundo
trimestre. Se realiz6 técnica invasiva con resultado cromosémico normal, con deseo de

finalizacién de la gestacion (IVE).

La anatomia patoldgica posterior confirmé el diagnéstico ecogréfico precoz.

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 37 afios con un IMC de 29.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue mala; la duracién de la ecografia fue de 12 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracion fue realizada por el ecografista con una experiencia superior
a 1 ano. La edad ecografica media fue de 13+5 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Derrame Pericirdico, Hipoplasia de
Ventriculo Izquierdo (Sistema Cardiaco).

Evolucién de la gestaciéon: La gestante no desea técnica invasiva y decide continuar con
la gestacidn; la cual finalizé por aborto espontineo tardio.

No se realizé anatomia patolégica posterior.

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 37 afios con un IMC de 24.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue mala; la duraciéon de la ecografia fue de 20 minutos. La exploracién final fue no

concluyente; siendo la cara (labios y nariz), el sistema (6rganos), no concluyentes. La
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Caso 4.

Caso 5.

exploracion fue realizada por el ecografista con una experiencia <1 ano. La edad

ecografica media fue de 12+6 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Manos en garra y talipes equinovaros
(Extremidades).

Evolucién de la gestacion: Se realiza técnica invasiva obteniéndose una Trisomia 18 en el
cariotipo. La paciente decidié IVE.

La anatomia patolégica confirmé la malformacién.

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 39 afios con un IMC de 20.
Cribado cromosomopatias: Bajo riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecogrifica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 20 minutos. Exploracién ecografica
concluyente. La exploracion fue realizada por el ecografista con una experiencia <1 ano.
La edad ecogrifica media fue de 13+2 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Truncus y CIV (comunicacién
interventricular) (Sistema Cardiaco).

Evolucién de la gestacion: Se realizé técnica invasiva con resultado de Trisomia 13. La
gestante decidi6 IVE.

La anatomia patolégica confirmé la malformacién.

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 41 anos con un IMC de 29.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duraciéon de la ecografia fue de 12 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con experiencia superior a 1

ano. La edad ecografica media fue de 14+3 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Agenesia Renal Bilateral (Sistema

Urinario).

Evolucién de la gestacién: Se realizd cariotipo con resultado normal. Se realizé la
ecografia estandarizada de segundo trimestre, donde se confirmé la malformacién. La
gestante decidi6 IVE.
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Caso 6.

Caso 7.

Caso 8.

La anatomia patolégica confirmé la malformacién

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 21 afios con un IMC de 18.
Cribado cromosomopatias: Bajo riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 21 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploraciéon fue realizada por el ecografista con experiencia superior a 1
ano. La edad ecografica media fue de 13+6 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Estenosis Pulmonar y CIV (Sistema
Cardiaco).

Evoluciéon de la gestacién: Se continudé la gestacién hasta la confirmacién de las
malformaciones en la ecografia morfolégica de segundo trimestre. Cariotipo realizado,
normal. La gestante decidi6 IVE.

La anatomia patoldgica confirmé de forma parcial las malformaciones.

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 37 afios con un IMC de 34.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracion ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 11 minutos. Exploracién ecografica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con menor experiencia. La
edad ecografica media fue de 14 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Estenosis, atresia duodenal (sistema
digestivo) e Hidrops Fetal (otras malformaciones congénitas de la piel).

Evolucién de la gestacion: Realizé técnica invasiva con resultado positivo a Trisomia 21.
La gestante decidi6 IVE.

La anatomia patoldgica confirmé de forma parcial las malformaciones.

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 30 afos con un IMC de 21.
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Caso 9.

Caso 10.

Cribado cromosomopatias: Bajo riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue mala; la duracién de la ecografia fue de 10 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con experiencia 21 ano. La

edad ecografica media fue de 12+1 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Espina Bifida abierta (SNC: Defecto del
tubo Neural), Coartacién de Aorta y CIV (Sistema Cardiaco).

Evolucién de la gestacion: Se realiza cariotipo, normal. La gestante decidi6 IVE.

La anatomia patoldgica confirmé las malformaciones

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 26 afios con un IMC de 26.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 22 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con menor experiencia. La
edad ecografica media fue de 14+1semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Anomalia de Dandy-Walker (SNC: DTN)
y Coartaciéon de Aorta (Sistema Cardiaco).

Evolucién de la gestaciéon: Cariotipo con resultado de Sindrome de Turner. La gestante
decidi6 IVE.

La anatomia patoldgica confirmé las malformaciones de forma parcial.

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 30 afios con un IMC de 24.
Cribado cromosomopatias: Bajo riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 15 minutos. Exploracién ecograifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con experiencia >1 ano. La
edad ecografica media fue de 14+4 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Hipoplasia de Ventriculo Izquierdo

(Sistema Cardiaco).

Evolucién de la gestacién: Cariotipo realizado, normal. La gestante decidié IVE.
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Caso 11.

Caso 12.

Caso 13.

La anatomia patolégica confirmé las malformaciones.

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 36 afos con un IMC de 22.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracion ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 15 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con experiencia >1 afno. La
edad ecografica media fue de 14+3 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Canal Atrio-ventricular y Ventriculo
Izquierdo Hipoplésico (Sistema Cardiaco).

Evolucién de la gestacion: Se realizé cariotipo con resultado de trisomia 21. Finaliz
mediante aborto espontaneo.

La anatomia patoldgica confirmé las malformaciones.

Caracteristicas de la gestante: primigesta de 35 afios con un IMC de 20.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 15 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con experiencia >1 afo. La
edad ecografica media fue de 13+6 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Ventriculo Izquierdo Hipoplésico y CIV
(Sistema Cardiaco). Hidrops Fetal (Otras malformaciones congénitas de la piel).

Evolucién de la gestacién: Realizado cariotipo con resultado de Trisomia 21. La gestante
decidi6 IVE.

La anatomia patolégica confirmé las malformaciones.

Caracteristicas de la gestante: Secundigesta de 47 afios con un IMC de 27.

Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.
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Caso 14.

Caso 1I5.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 20 minutos. No fue una exploracién
concluyente, no se visualiz6 como sistema el sistema cardiaco y como 6rgano el corte de
4 camaras y el septo intervenricular. La exploracion fue realizada por el ecografista con

experiencia <1 afno. La edad ecogrifica media fue de 14 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Hidrops Fetal (otras malformaciones

congénitas de la piel) e Hipoplasia del Hueso Nasal (Cara, malformacién menor).

Evolucién de la gestacion: Rechaz6 la realizacion de técnica invasiva. Finalizo la gestacién
mediante aborto espontaneo.

La anatomia patoldgica confirmé las malformaciones de forma parcial.

Caracteristicas de la gestante: Secundigesta de 40 afios con un IMC de 28.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracion ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 20 minutos. Exploracién ecografica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista experiencia <1 afo. La edad
ecografica media fue de 14+5 semanas.

Malformaciéon hallada en la ecografia precoz: Hidronefrosis grave bilateral (Sistema
Urinario).

Evolucidon de la gestacidn: Se realiza cariotipo, normal. Se confirmé la malformacién en

la ecografia morfoldgica de segundo trimestre.

Postnatalmente se confirma la malformacién en el recién nacido.

Caracteristicas de la gestante: Secundigesta de 33 afios con un IMC de 22.
Cribado cromosomopatias: Bajo riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: la calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracion de la ecografia fue de 21 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracion fue realizada por el ecografista con experiencia <1 afio. La

edad ecografica media fue de 13 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Onfalocele e Hidrops Fetal (Defecto

congénito de pared abdominal y otros defectos congénitos de la piel, respectivamente).

Evolucién de la gestacién: Se realizé cariotipo, normal. La gestante decidi6 IVE.
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Caso 16.

Caso 17.

Caso 18.

Confirmacién en la anatomia patoldgica la malformacién.

Caracteristicas de la gestante: Primigesta de 28 afios con un IMC de 29.
Cribado cromosomopatias: Bajo riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecogrifica: mala calidad de la imagen durante la
exploracién; la duracién de la ecografia fue de 25 minutos. Exploraciéon ecogrifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con experiencia <1 afio. La
edad ecografica media fue de 14 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Displasia renal unilateral (Sistema
Urinario).

Evolucién de la gestacién: Se realizé cariotipo, normal. Se confirmé la malformacién

descrita en la ecografia morfoldgica de segundo trimestre y postnatalmente.

Confirmacién postnatal.

Caracteristicas de la gestante: Secundigesta de 29 afios con un IMC de 20.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecogrifica: calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 20 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracion fue realizada por el ecografista con experiencia >1 afio. La
edad ecografica media fue de 14+5 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Estenosis Adrtica (Sistema Cardiaco).

Evolucién de la gestacién: Cariotipo con resultado de Trisomia 21. La gestante decidié
IVE.

La anatomia patoldgica confirmé la malformacion.

Caracteristicas de la gestante: Primigesta de 37 afios con un IMC de 23.

Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.
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Caso 19.

Caso 20.

Caracteristicas de la exploracién ecogrifica: calidad de la imagen durante la exploracion
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 15 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con experiencia >1 afio. La

edad ecografica media fue de 14+6 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Hipoplasia del Ventriculo Izquierdo
(Sistema cardiaco).

Evolucién de la gestacién: Se realizé cariotipo con resultado de Trisomia 21. La gestante
decidi6 IVE.

La anatomia patoldgica confirmé la malformacién.

Caracteristicas de la gestante: Secundigesta de 34 aiios con un IMC de 28.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecogrifica: calidad de la imagen durante la exploracién
fue mala; la duracién de la ecografia fue de 10 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con experiencia <1 afo. La
edad ecografica media fue de 14 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: Holoprosencefalia alobar (SNC); CIV
(Sistema Cardiaco); Displasia renal (sistema urinario); Prosbocie facial (Cara).

Evolucién de la gestacién: Se realizé cariotipo con resultado de trisomia 13. La gestante
decidi6 IVE.

La anatomia patolégica confirmé las malformaciones parcialmente.

Caracteristicas de la gestante: Secundigesta de 31 afios con un IMC de 28.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracion ecografica: calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 15 minutos. Exploracién ecograifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con experiencia >1 afio. La

edad ecografica media fue de 14 semanas.
Malformacién hallada en la ecografia precoz: CIV (Sistema Cardiaco).

Evolucién de la gestacion: Se realizé cariotipo con resultado de trisomia 21. La gestante
decidi6 IVE.
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Caso 21.

Caso 22.

La anatomia patolégica fue no concluyente.

Caracteristicas de la gestante: Primigesta de 33 afios con un IMC de 23.
Cribado cromosomopatias: Bajo riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecogrifica: calidad de la imagen durante la exploracion
fue mala; la duracién de la ecografia fue de 33 minutos. Exploracién ecogrifica no
concluyente: no se concluye la visualizacion del sistema cardiaco (salida de grandes vasos,
corte de 3 vasos y tabique interventricular), SNC (fosa posterior) y urinario (rifilones). La
exploracion fue realizada por el ecografista con experiencia <1 afno. La edad ecogrifica
media fue de 1342 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: No se identifica malformacién estructural
en la ecografia morfolégica precoz.

Evolucién de la gestacion: Se realizé la ecografia morfolégica de segundo trimestre donde
se diagnosticé una Tetralogia de Fallot. Cariotipo realizado y normal. La gestante decidi6
IVE.

Se confirm¢ la malformacién en la anatomia patolégica posterior.

Caracteristicas de la gestante: Primigesta de 18 afios con un IMC de 25.
Cribado cromosomopatias: Bajo riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecogrifica: calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 20 minutos. Exploracién ecogrifica
concluyente. La exploracion fue realizada por el ecografista con experiencia <1 afio. La
edad ecografica media fue de 14 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: No se identifica malformacién estructural

en la ecografia morfoldgica precoz.

Evolucién de la gestacion: Se realizé la ecografia morfoldgica de segundo trimestre donde
se diagnosticé labio leporino sin defecto en paladar como malformaciéon aislada.

Cariotipo realizado y normal. La gestante continud la gestacién.

Se confirmé la malformacién postnatalmente.
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Caso 23.

Caso 24

Caracteristicas de la gestante: Primigesta de 43 afios con un IMC de 22.
Cribado cromosomopatias: Alto riesgo.

Caracteristicas de la exploracién ecografica: calidad de la imagen durante la exploracién
fue buena; la duracién de la ecografia fue de 20 minutos. Exploracién ecograifica
concluyente. La exploracién fue realizada por el ecografista con experiencia >1 afo. La
edad ecografica media fue de 14+4 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: No se identifica malformacién estructural

en la ecografia morfolégica precoz.

Evolucion de la gestacion: Se realizé técnica invasiva por cribado de aneuploidias de alto
riesgo con resultado de trisomia 21; realizindose nuevamente una exploracién ecografica
en segundo trimestre a las 17 semanas y objetivindose una CIV (sistema cardiaco). La
gestante decidi6 IVE.

Se confirm¢ la malformacién en la anatomia patolégica posterior.

Caracteristicas de la gestante: Primigesta de 29 aiios con un IMC de 27.
Cribado cromosomopatias: Bajo riesgo.

Caracteristicas de la exploracion ecogrifica: calidad de la imagen durante la exploracién
fue mala; la duracién de la ecografia fue de 15 minutos. Exploracién ecografica
concluyente. La exploracion fue realizada por el ecografista con experiencia <1 afio. La
edad ecografica media fue de 13+3 semanas.

Malformacién hallada en la ecografia precoz: No se identifica malformacién estructural
en la ecografia morfolégica precoz.

Evolucidn de la gestacion: Se realizé la ecografia morfolégica de segundo trimestre donde
se identificé una displasia renal unilateral (Sistema Urinario).

Se confirmé la malformacién en el periodo postnatal.
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7.4.3 Capacidad de deteccion de malformaciones estructurales
en la ecografia morfolégica precoz

La prevalencia de malformaciones estructurales en nuestra poblacién de estudio es 5,8%
(24/411). En las gestantes de bajo riesgo es 2,54% (9/353). La prevalencia de malformaciones
estructurales en gestantes de alto riesgo en nuestro grupo de estudio es 25,86% (15/58).

La sensibilidad de detecciéon de malformaciones estructurales segtin érganos y sistemas en la
ecografia morfoldgica precoz, es 83,3%. (S: VP/VP+FN: 20/20+4). La tasa de verdaderos positivos
es 83,3% y los falsos negativos corresponden a 16,6%. Se detectd un caso falso positivo (4,16%).
Tabla 52.

Tabla 52. Tasa de VP, FN y EP del total de casos de fetos con malformaciones estructurales.

N°TOTAL (N:411) TASA VP TASA FN TASA FP
CASOS MALFORMACIONES (Total de fetos (Total de fetos (Total de poblaciéon
ESTRUCTURALES afectos) afectos) sana)
N: 24 N: 20 (83,3%) N: 4 (16,6%) N: 1 (4,16%)

VP: Verdadero Positivo / FN: Falso Negativo / FP: Falso Positivo

Los cuatro casos falsos negativos corresponden a tres gestaciones de bajo riesgo (realizadas
por el explorador con experiencia <1 afio) y una de alto riesgo (exploracion realizada por el
ecografista con experiencia >1 afio). El primer caso corresponde a una Tetralogia de Fallot,
diagnosticada en la ecografia estandarizada de segundo trimestre; siendo una ecografia no
concluyente en primer trimestre realizada a las 13+2 semanas. El segundo caso corresponde a la
presencia de labio leporino, diagnosticado en la ecografia morfoldgica de segundo trimestre, no
diagnosticado en primer trimestre a las 14 semanas. El tercer caso corresponde a una CIV,
diagnosticada tras un cariotipo de trisomia 21 a las 17 semanas; la ecografia precoz fue realizada a
las 14+4 semanas por el explorador con experiencia >1 afio. El dltimo caso falso negativo
corresponde a una displasia renal unilateral diagnosticada durante la ecografia morfoldgica de
segundo trimestre y no siendo diagnosticada durante la exploracién de primer trimestre a las 13+3

semanas por el explorador con menor experiencia.

El caso falso positivo corresponde a una CIV en una gestacién de alto riesgo de 13+5
semanas, en la que ni la ecografia realizada a las 17 semanas tras el resultado del cribado de trisomia
21 ni la anatomia patoldgica posterior confirmaron la malformacion.

De las 119 gestaciones no concluyentes, se consideraron normales 117 (98,3%) y en 2 casos
(1,7%) se diagnosticé alguna malformacion fetal. De las 119 gestaciones no concluyentes durante
la realizacién de la ecografia morfoldgica en segundo trimestre se consideraron normales 112
(94,1%) y 4 patologicas (3,4%).

pagina 169 de 218



Resultados Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

7.4.4 Capacidad de deteccion de malformaciones estructurales
por sistemas y organos en la ecografia morfologica precoz.

Ha habido 24 fetos con una o mds malformaciones estructurales, siendo un total de 38

malformaciones estructurales. En la Tabla 53 se visualiza la sensibilidad segtn sistemas fetales.
Sistema cardiaco fetal

De 38 malformaciones estructurales, el 50% (19 malformaciones) corresponden a
malformaciones del sistema cardiaco fetal. De éstas, 7 han sido CIV, 5 hipoplasias de ventriculo
izquierdo, 1 truncus, 1 estenosis pulmonar, 2 coartaciones aorta, 1 estenosis adrtica, 1 canal
atrioventricular, 1 tetralogia de Fallot y 1 caso de derrame pericardico. Ha habido un falso positivo,
CIV, y dos falsos negativos, tetralogia de Fallot y CIV. La sensibilidad diagnéstica de
malformaciones cardiacas en la ecografia morfolégica precoz es 89,4%.

Sistema urinario fetal

De 38 malformaciones estructurales, el 15,78% (6 malformaciones) corresponden a
malformaciones del sistema urinario fetal. Han sido: 1 extrofia cloacal, 1 agenesia renal bilateral, 1
hidronefrosis bilateral, 3 displasias renales unilaterales. Ha habido un falso negativo, una displasia
renal unilateral. La sensibilidad diagnéstica de malformaciones urinarias en la ecografia
morfoldgica precoz es 83,3%.

Sistema nervioso fetal

De 38 malformaciones estructurales, el 7,89% (3 malformaciones) corresponden a
malformaciones del SNC fetal Han sido: 1 espina bifida, 1 malformacién de Dandy-Walker, 1
holoprosencefalia alobar; correspondiendo dos de los casos a malformaciones del tubo neural. La
sensibilidad diagnéstica de malformaciones del sistema nervioso en la ecografia morfoldgica
precoz es 100%.

Otros sistemas fetales

De 38 malformaciones estructurales, el 10,52% (4 malformaciones) corresponden a otras
malformaciones congénitas de la piel: Hidrops fetal. La sensibilidad diagnoéstica en la ecografia

morfolégica precoz es 100%.
Sistema digestivo fetal, pared abdominal fetal

De 38 malformaciones estructurales, el 5,26% (2 malformaciones) corresponden a
malformaciones del sistema digestivo y pared abdominal fetal. Han sido: 1 atresia-estenosis
duodenal y 1 onfalocele. La sensibilidad diagnéstica de malformaciones del sistema digestivo y
pared abdominal en la ecografia morfolégica precoz es 100%.
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Cara fetal

De 38 malformaciones estructurales, el 5,26% (2 malformaciones) corresponden a defectos
orofaciales fetales. Han sido: 1 prosbocie y 1 labio leporino. Ha habido un falso negativo: labio
leporino fetal. La sensibilidad diagnéstica de defectos orofaciales en la ecografia morfolégica

precoz es 66%.
Extremidades fetales

De 38 malformaciones estructurales, el 5,26% (2 malformaciones) corresponden a
malformaciones congénitas de las extremidades. Han sido: manos en garra y talipes equinovaros.
La sensibilidad diagnoéstica de malformaciones congénitas de las extremidades en la ecografia

morfolégica precoz es 100%.
Sistema respiratorio, diafragma fetal

De 38 malformaciones estructurales, no se presenté ninguna malformacién congénita de

diafragma/pulmones en la ecografia morfoldgica precoz en nuestra poblacién de estudio.

Tabla 53. Distribucién de malformaciones estructurales por sistemas fetales: n° de malformaciones,
verdaderos positivos y sensibilidad.

Malformaciones Verdadero

SISTEMAS Sensibilidad
N:38 Positivo

Corazén y grandes vasos 19 17 89,4%
Créneo/ SNC/DTN 3 3 100%
Sistema Urinario 6 5 83,3%
Sistema Digestivo/Pared Abdominal 2 2 100%
Cara 2 1 50%
Extremidades 2 2 100%
Diafragma/Pulmones 0 0 0
Otros (Hidrops Fetal) 4 4 100%
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7.4.5 Deteccion de malformaciones estructurales en la ecografia morfologica
precoz y la ecografia morfologica estandar (18-22 semanas).

Se han realizado 411 ecografias morfolégicas en primer trimestre y 388 ecografias
morfolégicas en segundo trimestre. Para ambos grupos de estudio el 100% de las exploraciones
ecograficas han sido realizadas con sonda abdominal. En ningun caso se precisé el uso de la via
vaginal para su finalizacién.

De las 411 gestaciones, 24 fetos presentaron alguna malformacién fetal. La prevalencia de
malformaciones estructurales congénitas en nuestro grupo de estudio es 5,8%. La prevalencia en
gestaciones de bajo riesgo (N:353) es 2,54% (9 casos de malformaciones fetales).

La detecciéon de malformaciones fetales letales/severas (definidas como aquellas
incompatibles con la vida o que causan gran morbilidad en el recién nacido) en la ecografia
morfolégica de primer trimestre fue de 20 casos y en segundo trimestre de 3 casos.

La sensibilidad de deteccién de malformaciones estructurales congénitas en primer trimestre
para defectos congénitos fue 83,3% (N:411) y en segundo trimestre 100% (N:388).

El nimero de IVES realizadas en primer trimestre fue 14 y en segundo trimestre 2. Se registraron 4 casos de
abortos espontaneos. Un caso falso positivo en primer trimestre (4,16%) y ninguno en segundo trimestre. Tabla 54.

Tabla 54. Deteccion de malformaciones estructurales en la ecografia morfolégica precoz vs. ecografia
morfoligica estandarizada de segundo trimestre, via abdominal, durante el periodo de estudio.

N: 411 ECO1T ECO 2T
Edad gestacional (semanas) 12-14 18-22
Poblacién de estudio N:411 N: 388
Ecografia Abdominal Abdominal
Necasos Malformaciones mayores 24 24
Prevalencia 5,8% 5,8%
Deteccién de malformaciones mayores letales/ severas 20 3
Sensibilidad 83,3% 100%
IVEs 14 2
Aborto espontaneo 4 4
Tasa de Falsos Positivos 4,16%(1) 0

Ne Malformaciones mayores en gestaciones bajo riesgo 6 3
Prevalencia en gestaciones bajo riesgo 2,54 2,54

En la Tabla 55 se muestran las malformaciones estructurales, diagnosticadas y no
diagnosticadas ecogrificamente, por 6rganos y sistemas en la ecografia morfolégica precoz (grupo
de estudio, N:411) y la ecografia estandarizada de segundo trimestre (grupo control, N: 1.753).

Ha habido un total de 92 malformaciones estructurales: el 39,13% han sido malformaciones
estructurales cardiacas, el 17,39% han sido malformaciones estructurales urinarias, el 14,13% han sido
malformaciones estructurales musculoesqueléticas, el 10,86% han sido malformaciones estructurales del SNC
fetal, el 7,60% corresponden a otras malformaciones estructurales fetales, el 5,43% han sido malformaciones
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estructurales del sistema digestivo fetal, el 3,26% han sido malformaciones de la cara fetal, el 1,08% han sido
malformaciones del sistema respiratorio fetal y el 1,08% han sido malformaciones genitales fetales. Los falsos
negativos en la ecografia de primer trimestre fueron 4 y en la ecografia estandarizada de segundo trimestre 11.

Tabla 55. Deteccion total de malformaciones estructurales, segiin 6rganos, en la ecografia morfologica
precoz vs. ecografia morfoligica estandarizada de segundo trimestre, via abdominal.

SISTEMA ANATOMICO ECO1T ECO 2T TOTAL
(1.753 gestaciones) VP FN VP FN N 92(100%)
SNC 3 0 6 1 10 (10,86%)
Acrineo 0 0 0 0 0
Hidrocefalia 0 0 2 0 2
E. bifida 1 0 1 0 2
Def. fosa posterior 1 0 1 0 2
Microcefalia 0 0 0 1 1
Otras 1 0 2 0 3
CORAZON Y GRANDES VASOS 17 2 9 8 36 (39,13%)
CIV 6 1 3 5 15
CIA 0 0 0 1 1
T. Fallot 0 1 0 1 2
Transposicion GV 0 0 0 0 0
Truncus 1 0 1 0 2
Canal AV 1 0 2 0 3
Hipoplasia cavidad 4 0 0 0 4
Coartacién aorta 2 0 0 0 2
Cardiopatia compleja 2 0 0 0 2
Otras 1 0 3 1 5
TRACTO URINARIO 5 1 10 0 16 (17,39%)
Agenesia renal uni/bi 1 0 3 0 4
Displasia renal uni/bi 2 1 3 0 6
Hidronefrosis 1 0 1 0 2
Megavejiga 0 0 0 0 0
Otras 1 0 3 0 4
SISTEMA DIGESTIVO 2 0 1 2 5 (5,43%)
Obstruccién 0 0 0 0 0
Atresia duodenal 1 0 0 0 1
Atresia eséfago 0 0 0 1 1
Atresia biliar 0 0 0 0 0
Imperforacién anal 0 0 1 1 2
Otras 1 0 0 0 1
SISTEMA M-E 2 0 11 0 13 (14,13%)
Deformidad miembros 2 0 5 0 7
Reduccién miembros 0 0 1 0 1
Hernia diafragmatica 0 0 4 0 4
Displasia OM 0 0 1 0 1
Otras 0 0 0 0 0
SISTEMA RESPIRATORIO 0 0 1 0 1(1,08%)
Pulmoén quistico 0 0 1 0 1
Quiste braquial 0 0 0 0 0
CARA Y CUELLO 1 1 1 0 3 (3,26%)
Labio leporino 0 1 1 0 2
Otras 0 0 0 1
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GENITAL 0 0 1 0 1(1,08%)
Quiste ovario 0 0 1 0 1

OTRAS 4 0 3 0 7 (7,60)

TOTAL 34 4 43 11 92 (100%)

La prevalencia de malformaciones estructurales congénitas en la ecografia morfolégica
precoz para la poblacién general fue de 5,8% (N:411) y para la ecografia morfologica de segundo
trimestre de 2,28%.(N:1.753). Corresponde a 24 casos en primer trimestre y 39 en segundo
trimestre. Las tasas de deteccién ecografica de malformaciones estructurales en primer trimestre
corresponden a un total de 20 fetos con una o mas malformaciones estructurales congénitas y en
el segundo trimestre a 31 fetos con una o méds malformaciones estructurales congénitas en nuestro
centro. Las malformaciones estructurales mayores letales o que originan gran morbilidad en el
recién nacido corresponden a 20 en el primer trimestre y a 19 en la evaluacién ecogréfica del
segundo trimestre. El nimero de IVES corresponde a 14 vs. 18, respectivamente. La tasa de falsos
positivos a 4,16% vs. 0,017%, respectivamente. Tabla 56.

Tabla 56. Deteccion total de malformaciones estructurales en la ecografia morfolégica precoz vs.
ecografia morfoligica estandarizada de segundo trimestre, via abdominal, durante el periodo de
estudio.

PERIODO DE ESTUDIO Mayo-Noviembre de 2012 ECO 1T ECO 2T
Edad gestacional (semanas) 12-14 18-22
Poblacién de estudio N:411 N:1.753
Ecografia Abdominal Abdominal
Necasos Malformaciones mayores 24 39
Prevalencia 5,8% 2,28%
Deteccion de malformaciones mayores severas/letales 20 19
Sensibilidad 83,3% 79,48%
IVEs 14 18
Tasa de Falsos Positivos 1(4,16%) 3(0,017%)
Ne Malformaciones mayores gestaciones bajo riesgo 9 35
Prevalencia gestaciones bajo riesgo 2,54 1,99
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8 Discusion

8.1 Resultado perinatal de area hospitalaria de Valme,
prevalencia de defectos congénitos y tasa de deteccion de
malformaciones estructurales

En el tiempo de estudio comprendido (Mayo-Noviembre de 2.012) ha habido un total de

1.753 gestantes, poblacién control, y 1.773 neonatos pertenecientes a nuestra drea sanitaria.

La edad media de las gestantes es 30 afios y el porcentaje de madres con edad igual o superior
alos 35 anos es 16,8%, un 5,4% mayor o igual a 38 afos y un 1,8% de mujeres mayores de 40 afos;

303

datos similares a la media nacional y andaluza®®). Si tenemos en cuenta la poblacién utilizada en

estudios previos vemos que la poblacién de estudio es similar, en cuanto a ntmero y datos
epidemiologicos (224 231,238,243,255),

Acerca de los datos gestacionales, el porcentaje de embarazos simples es 97,65% y multiples
2,35%; en cuanto a la via de finalizacién del parto, el 55,6% se realiz6 de forma eutdcica, el 24,6%
fue vaginal operatorio y el porcentaje de cesareas fue 19,8%. El 92,6% de los recién nacidos tienen
un peso superior a 2.500 gramos y la tasa de los neonatos con peso inferior a 1.000 gramos es del

0,34%, datos semejantes a los que se recogen en registros internacionales de malformaciones (1),

Segin estos datos se trata de una poblaciéon de bajo riesgo para la prevalencia de defectos

congénitos.

La prevalencia en la poblacion gestante de tener un feto afecto, y por tanto un recién nacido
que presente algtn tipo de defecto congénito al nacimiento es de un 2-4% V). En nuestra poblacién
general estudiada, la prevalencia de defectos congénitos (malformaciones estructurales y
cromosomopatias) fue 2,22% para el total de gestaciones. Si tenemos en cuenta el numero total de
fetos (RNV+RNM+IVEs) la prevalencia es 2,17%. La prevalencia de defectos congénitos al
nacimiento es de 1,45% en nuestro centro. La prevalencia de malformaciones estructurales al
nacimiento (RNV+ RNM) es 1,5%.

Estos datos son comparables a los que aporta el registro europeo de malformaciones
congénitas EUROCAT ¥ y ECEMC (®). Tabla 57 y Tabla 58.

En los datos de EUROCAT ¥ desde 1.980 a 2.011, la prevalencia global de defectos
congénitos (RNV+ RNM+ IVEs) es 2,39%, la prevalencia de malformaciones estructurales
(excluyendo las cromosomopatias) en la misma poblacién fue 2,01%. Si nos fijamos en el resumen
de datos que presentan desde 2.006 a 2.011, las prevalencias pasarian a 2,09% y 1,79%
respectivamente.
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En los datos publicados por el ECEMC %, con una cobertura poblacional en torno al 20%,
podemos observar que la prevalencia de defectos congénitos (RN+ IVEs) en Espafia para el afio
2.009, 2.010 y el resumen de 1.986 a 2.009 es respectivamente de 1,05%, 1,18% y 1,46%. Para

Andalucia esta prevalencia es ain mas baja: 0,82%, 0,93% y 1,11% respectivamente.

En nuestro estudio observamos el impacto que el diagnéstico prenatal ejerce sobre la
prevalencia de los defectos congénitos. Asi vemos como la prevalencia de los defectos congénitos
pasa del 2,22% al 1,45% tras aplicar el cribado ecogrifico de malformaciones estructurales y el

cribado de cromosomopatias.

La sensibilidad minima de la ecografia para la deteccién de anomalias estructurales congénitas
graves, segiin Goncalves *), debe ser de un 60%. Otros autores refieren el minimo estindar aceptable
para los centros que ofrecen diagnéstico prenatal debe ser de un 60-80% 7 %.Si comparamos estos,
con los datos aportados (79,48%), observamos que nuestra tasa de diagndstico prenatal de

malformaciones estructurales es adecuada con respecto a lo publicado hasta el momento %%

Tabla 57. Comparativa de datos de prevalencia de defectos congénitos EUROCAT y Hospital de Valme.

Prevalencia de DC (%) Prevalencia de ME (%)
(RN+IVE) (RN+IVE)
EUROCAT (19 1980-2011 2006-2011 1980-2011 2006-2011
2,33 2,09 2,01 1,79
H.VALME Mayo-Noviembre 2012 Mayo-Noviembre 2012
2,22 1,99

*DC: defectos  congenitos; RN: recién nacidos; IVE: interrupcion voluntaria del embarazo; ME: malformaciones estructurales
(Defectos congénitos excluyendo cromosomopatias).

Tabla 58. Comparativa de datos de prevalencia de defectos congénitos ECEMC y Hospital de Valme.

ECEMC ESPANA ECEMC ANDALUCIA H.VALME
Prevalencia 00 3010 19862010 2009 2010 1986-2010 Mayo-Noviembre
de DC(%) 2012
(RN+IVE) 1,05 1,18 1,46 082 093 1,11 2,22

*DC: defectos congénitos; RN: recién nacidos; IVE: interrupcion voluntaria del embarazo.
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8.2 Caracteristicas epidemiologicas de la poblacion de
estudio

La poblacién a la que se le ha realizado la ecografia morfoldgica precoz comprende a 411
gestantes de 12 a 14+6 semanas de amenorrea pertenecientes a la poblacién de gestantes del drea
sur de Sevilla.

En nuestro grupo, 58 gestaciones han sido de alto riesgo para defecto congénito, de las
cuales, 54 corresponden a cribado combinado de cromosomopatia con resultado de alto riesgo, 3
gestaciones con antecedente de recién nacido con malformacién previa y 1 gestacién cuyo
progenitor posee malformacién estructural. Y 353 gestaciones de bajo riesgo.

Se define como gestaciones de alto riesgo para defecto congénito a: riesgo de transmision de
enfermedad de origen genético, antecedente de familiar de primer grado con malformacién
congenita, exposicion a teratégenos o enfermedad materna intercurrente con riesgo de patologia
fetal, hijo anterior con anomalia cromosémica o padres portadores de translocacién cromosémica
). Cabria anadir aquellas gestaciones con resultado de alto riesgo para el cribado combinado de
aneuploidias en primer trimestre.

En los estudios revisados existe variabilidad en cuanto a la poblacién de estudio en lo que se
refiere a la inclusion de gestaciones de alto y de bajo riesgo (Tabla 18 y Tabla 19). En nuestro caso,
para poder identificar las estructuras fetales de forma precoz una poblacién de bajo riesgo era
suficiente; pero al plantear la capacidad de deteccién de malformaciones estructurales fetales
precisamos incluir a gestantes de alto riesgo en la poblacion de estudio, si pensdbamos en adecuar

como método de cribado de malformaciones estructurales en primer trimestre.

Las caracteristicas obstétricas de nuestra poblacién de estudio son similiares a la de los
estudios previos realizados 3% 255 275 /3 de las gestantes fueron primiparas y 1/3 de ellas
multiparas. La edad media en las gestaciones de bajo riesgo fue de 30,29 afios y en las gestaciones
de alto riesgo de 36,29 afios. El IMC medio aproximado para todos los grupos fue similar (IMC:

25, es decir, 65-66 Kg).

En cuanto a las caracteristicas técnicas, hemos medido el tiempo de exploracién medio en el
que realizamos la evaluacidn ecogrifica; siendo de 18,2 minutos, 15,76 y 18,51 minutos para la
poblacién general, alto riesgo y bajo riesgo, respectivamente. Se precisa evaluar el tiempo para
realizar la ecografia morfolégica precoz. Sabemos que para que el cribado de malformaciones

estructurales congénitas sea costoefectivo deben tenerse en cuenta tanto la habilidad del ecografista

138

como el tiempo llevado a cabo, ya que, ambos influyen en la costoefectividad *®). Timor y Trish

et al (167 (230, 236, 240, 245

)y otros autores ) refieren el tiempo medio para la realizacién de la

exploracion ecografica de 20 minutos; aunque también admiten que ecografistas expertos son

224 Las condiciones técnicas de la ecografia ha sido

capaces de llevarlos a cabo en menos tiempo '
buena en el 73,7%, 70,7% y 74,7% para la poblacién general, alto riesgo y bajo riesgo,
respectivamente; intermedia en el 2,9%, 6,9% y 2,3% para la poblacioén general, alto riesgo y bajo

riesgo, respectivamente; y mala en el 23,4%, 22,4% y 23,5% para la poblacién general, alto riesgo y
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bajo riesgo, respectivamente. Son resultados homogéneos para los grupos, segin fueran

gestaciones de alto riesgo o bajo riesgo para defectos congénitos.

En los ultimos modelos de cribados publicados, se otorga importancia a los modelos de
cribados secuenciales y contingentes, los cuales realizan una ecografia tras un resultado de alto
riesgo en el primer caso y en los de riesgo intermedio (1/100-1/1.000) en el segundo; basado en
que, aquellas gestaciones con fetos aneuploides, aparte de presentar posibles marcadores
ecograficos, conforman un grupo de elevado riesgo de poseer malformaciones estructurales. En el
cribado contingente asociado a la realizacién de un sonograma genético modificado, descrito por
multiples autores consigue una mejora en la sensibilidad de un 14,3% y una disminucién en la tasa

116) Una limitacién importante actualmente a achacar a este

de falsos positivos hasta un 2,8%
modelo, es la realizacién del sonograma genético modificado entre las 16-20 semanas de gestacién,

lo que retrasa al segundo trimestre la segunda fase del cribado.
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8.3 Capacidad de identificacion de estructuras fetales de
la ecografia morfologica precoz

El primer trimestre de la gestacién ha adquirido gran importancia en los ultimos anos. No
s6lo por el traslado del cribado combinado de aneuploidias al primer trimestre de forma integra;
se realiza la medicién de la translucencia nucal, la deteccién de marcadores ecogrificos y
bioquimicos, aportando el alcance diagnéstico de més del 90% de las aneuploidias 7. Segtin los
ultimos avances y publicaciones obstétricas, cada vez mas se plantea un seguimiento de la gestaciéon
lo mas individualizado posible dentro del seguimiento poblacional. Profundizando en esta idea
surgid el concepto del profesor Nicolaides de “pirdmide invertida”. Si conseguimos estratificar el
riesgo en la primera visita gestacional, podremos individualizar de forma mas adecuada el
seguimiento de la gestacién. Gracias a los avances cientificos y tecnoldgicos el primer trimestre es
el periodo fetén para detectar gestaciones con riesgo de parto pretérmino, preeclampsia,

(221 En este sentido también deberfa incluir la ecografia

macrosomia y retrasos del crecimiento
morfoldgica, para que el primer trimestre abarque la posibilidad real de estratificar el riesgo de la

gestacion de forma integra partir de esta visita.

En cuanto a la capacidad de identificacién de érganos y sistemas fetales en nuestro estudio
de las 411 gestaciones exploradas, 292 fueron concluyentes; el 71,04% y 119 fueron no
concluyentes; el 28,9% del total de exploraciones. A diferencia de los estudios evaluados, no valoran
todos la identificacién de estructuras fetales, sélo la detecciéon de malformaciones estructurales o

simplifican la exploracién morfolégica ecografica de manera que aumente asi la sensibilidad >

243, 245)

Ademds, se ha de tener en cuenta que la totalidad de las exploraciones se han realizado
exclusivamente via abdominal, y la gran mayoria de estudios analizados con los que vamos a
comparar nuestros resultados han combinado la via abdominal y la vaginal (Tabla 18 y Tabla 19).
Si analizamos los estudios que han utilizado exclusivamente la via abdominal, vemos que: Saltvetd
etal. (24
Sobre una poblacién de estudio de 39.572 gestantes, la sensibilidad alcanzada fue de 38% y Oztekin
et al. @5V

) enla descripciéon de la metodologia declara haber usado la via vaginal en pocas ocasiones.

, también usé la via vaginal en determinadas exploraciones, aportando una sensibilidad
mayor en primer trimestre, del 66.7%. Esto constata superioridad, en cuanto a sensibilidad en la
identificacién de la anatomia fetal normal y deteccién de malformaciones fetales, al realizar la

totalidad de las exploraciones via abdominal.

Debemos destacar la importancia que tiene la visualizacién de las estructuras fetales

normales en la deteccién de malformaciones, ya que, creemos al igual que otros investigadores 22

229 que se debe conocer la evolucién natural del desarrollo normal fetal para la adecuada

identificacion de las estructuras fetales y posibles malformaciones en primer trimestre.

Los factores que influyen sobre la identificacién de las estructuras fetales en nuestro estudio

son:
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La calidad de imagen, de tal forma que en las exploraciones concluyentes el 84,9% la calidad
de imagen era buena y tan sélo el 46,2% de las exploraciones no concluyentes la calidad de imagen
la consideramos adecuada.

Al igual que expresan otros autores en sus estudios ?°%

, tanto el peso de la gestante y por tanto
también el IMC afectan en la visualizacion concluyente de la ecografia. A mayor peso o IMC peor

visualizacién.

El tiempo empleado en la realizacion de la ecografia morfoldgica en primer trimestre también
influy6 en nuestro estudio. El tiempo de exploracién medio recomendado por diversos estudios es

de 20 minutos (167 230,236, 240, 245)

Chen et al. ¥ y Souka et al. ®*® afiaden que el pequefio tamafio del feto también,
légicamente, es uno de los pardmetros que influyen en la dificultad de la evaluaciéon en primer
trimestre.

Sin embargo, en nuestro estudio, la talla, la localizacién de la placenta, el indice de liquido
amnidtico, asi como, el ecografista que realiza la evaluacién ecogrifica (clasificados segin la
experiencia) no influyen en la capacidad de identificacién correcta de 6rganos y sistemas fetales en
primer trimestre. El ecografista con <1 afio de experiencia concluyé la exploracién ecografica en el
69,7% y el ecografista >1 afo de experiencia en el 75,5%.

Estratificamos las ecografias concluyentes y no concluyentes en cinco grupos segtin edad
gestacional y obtuvimos que la capacidad de visualizacién de los érganos fetales en primer
trimestre, aumenta conforme aumenta la edad gestacional. Conseguimos la visualizacién de todos
los érganos y sistemas fetales en el 78,8% y en 83,9% de las ecografias realizadas a las 13+4-14+1

229) afirma también que

semanas y a las 14+2-14+6 semanas, respectivamente. Whitlowand et al. (
la visualizacion de las estructuras fetales en primer trimestre aumenta conforme aumenta la edad
gestacional; asi, a las 10, 11, 12, 13 y 14 semanas, la capacidad de visualizacién seria 6%, 75%, 96%,
98% y 98% con sonda transvaginal y 0%, 58%, 81%, 87% y 91% via abdominal; y concluye que a
menor edad gestacional se precisara en mayor proporcién el uso conjunto de la sonda transvaginal
y transabdominal. De hecho, la mayoria de los autores revelan que el uso de la sonda transvaginal

223 236)

es util en mujeres obesas **¥), en la exploracion cardiaca fetal ?*®), en la visualizacién del sistema

urinario y SNC.
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8.3.1 Capacidad de identificacion de estructuras fetales de la
ecografia morfologica precoz evaluada por sistemas
anatomicos fetales

Para analizar los resultados de la visualizacion de los sistemas fetales evaluamos las

exploraciones no concluyentes. En nuestro estudio comprenden a 119 casos.

(232,236, 257), la evaluacion del corazén-grandes vasos, es el sistema

Al igual que otros autores
fetal mas dificil de visualizar en su totalidad. Es el sistema anatémico fetal causa de la mayoria de
las exploraciones no concluyentes en nuestro estudio. Se concluyd, en nuestro estudio, en el 18,5%
de las exploraciones (22 casos) versus la no visualizaciéon completa en el 81,5% (97 casos), a
expensas de la no visualizacién del tabique interventricular, 77,3% de las exploraciones no
concluyentes. El resto de sistemas fetales (cabeza-SNC; columna vertebral-dorso; cara;
extremidades; abdomen-pared anterior; torax-pulmones-diafragma) superan el 60% de
visualizaciones concluyentes, minimo que debe tener una evaluacién fetal estandarizada segtn las

diferentes sociedades cientificas &+ 7+°

). De ellos, el sistema que se visualizé en casi la totalidad de
las exploraciones realizadas (99,2%) fueron las extremidades fetales. Supera el 80% de
visualizaciones concluyentes en nuestro estudio el sistema que engloba la columna vertebral y el

dorso fetal. El resto de sistemas comprenden entre un 60-80% de concluyentes.

A pesar de que no son significativos los resultados en cuanto al ecografista que realiza la
evaluacién ecografica, el 80,7% (96 casos) de las exploraciones no concluyentes fueron realizadas
por el ecografista con experiencia <1 afio y el 19,3% fueron realizadas por el ecografista con mayor
experiencia, es decir, la mayoria de las exploraciones ecograficas no concluyentes las realizé el

explorador con menor experiencia.

En los cinco grupos estudiados, clasificados segun edad gestacional, las caracteristicas
gestacionales y ecogréificas son homogéneas, en cuanto a paridad, edad, peso, talla, IMC,
placentacién y liquido amniético. La duracién de la ecografia y la calidad de imagen varian para
cada grupo gestacional, de tal forma que, disminuye el tiempo de realizacién de la ecografia
conforme aumenta la edad gestacional; y la calidad de imagen aumenta en ndimero de casos
conforme aumenta la edad gestacional. Al examinar las gestaciones no concluyentes segun
visualizacién de sistemas fetales, vemos como aumenta el nimero de exploraciones no
concluyentes a menor edad gestacional: Tabla 59.
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Tabla 59. Resultados de duracion de la ecografia y calidad de imagen en no concluyentes, segiin grupos
de edad gestacional.

GESTANTES NO
12+1a 12+5 12+6 a 13+3 13+4 a 14+1 14+2 a 14+6
CONCLUYENTES <12 semanas

semanas semanas semanas semanas
N=119
7 24 38 35 15
Ne° casos
(77,8%) (63,2%) (36,2%) (21,2%) (29%)
Duracién ecografia
| 20,0 21,1 20,7 19,0 17,9
(min)
Calidad imagen
b 57,1% (4) 41,7% (10) 52,6% (20) 45,7% (16) 33,3% (5)
uena

Hemos descrito anteriormente que conforme aumenta la edad gestacional aumenta la

223,224) Gin embargo, cuando analizamos la

capacidad de identificacién de las estructuras fetales ¢
capacidad de identificacién segin grupos de edad gestacional y sistemas fetales, destaca que se
cumple este concepto, excepto para la visualizacién de la cara fetal y la visualizacion completa del
corazdn-grandes vasos. Las visualizaciones no concluyentes del corazén-grandes vasos fetales son
el 71,4% alas <12 semanas y el 73,3% a las 14+2 a 14+6 semanas de gestacion. Las visualizaciones
no concluyentes de la cara fetal son el 28,6% alas <12 semanas y el 33,3% alas 14+2 a 14+6 semanas
de gestacién. No hay una clara mejora de la visualizacién de estos dos sistemas fetales a pesar de
que aumente o no la edad gestacional. En el resto de los sistemas fetales si hay una mejora evidente
en la capacidad de identificacién completa de estos conforme aumenta la edad gestacional. Ello
concuerda con los estudios previos, en los que, declaran la dificultad de la exploracién ecografica

del corazén fetal, del paladar y labio fetales y de los rifiones en el feto de primer trimestre 223 224,

Al analizar las ecografias no concluyentes segin sistemas en relacién a los grupos de edad
gestacional y la experiencia del explorador, observamos que tanto el ecografista con experiencia
>1 ano como el ecografista con experiencia <1 ano, disminuyen el nimero de ecografias no
concluyentes segiin aumenta la edad gestacional. Ahora bien, cada uno presenta una curva de
evolucién individual en cuanto a ello. El ecografista con experiencia superior a 1 afio disminuye
de forma significativa el nimero de ecografias no concluyentes desde el grupo de edad gestacional
de 12+1 a 12+5 semanas y muestra otra disminucién significativa cuando realiza la exploracién en
el grupo de edad gestacional mayor (comprendida entre las 14+1 a 14+6 semanas). El ecografista
de menor experiencia difiere en cuanto a que la disminucién de ecografias no concluyentes
disminuyen a partir del grupo de edad gestacional de 12+6 a 13+3 semanas de gestacioén y continda
disminuyendo suavemente, mostrando pricticamente una meseta de estabilidad en el resto de

grupos gestacionales, mejorando en el grupo de 14+1 a 14+6 semanas de gestaciéon. Grafica 16.

pagina 182 de 218



Discusioén Evaluacién Morfoldgica Fetal Precoz

Grdfica 16. Ecografias no concluyentes segiin sistemas en relacion a los grupos de edad gestacional y la
experiencia del explorador.
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Destacar cuando analizamos la visualizacién de sistemas fetales, segin cada ecografista,
vemos que, en general, el nimero de ecografias no concluyentes es superior en el ecografista con
menor experiencia. Excepto para dos sistemas fetales en el que ambos mantienen una estabilidad.
Presentan similitud en su no visualizacién del sistema fetal corazén-grandes vasos y similitud en

240), refiere una curva de

su capacidad de visualizacién de las extremidades fetales. Taipale et al. |
aprendizaje de 3-4 afios para alcanzar una correcta capacidad de realizacién de la ecografia

morfoldgica precoz.
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8.3.2 Capacidad de identificacion de estructuras fetales de la
ecografia morfologica precoz evaluada por 6rganos fetales

En nuestro estudio analizamos los 119 casos no concluyentes para valorar qué 6rganos son
los mas frecuentemente responsables de no poder finalizar la exploracién ecogrifica fetal en primer
trimestre.

Cuando evaluamos el SNC, >60% de las exploraciones son concluyentes. Superan el 80% la
visualizacién del craneo, los ventriculos laterales, tdlamos y plexos coroideos. En el 72,3% de las
exploraciones visualizamos la fosa posterior. El cerebelo es el 6rgano del SNC que vemos con mas
dificultad, aun asi concluimos su visualizacién en el 68,9%. Recordemos que el desarrollo del

273)

vermis cerebeloso comienza en semana 12 73 y que el cuerpo calloso no finaliza su formacién

hasta la semana 14 de amenorrea.

La columna vertebral la concluimos en el 68,9% y el dorso fetal en el 89% de las exploraciones
fetales.

En la cara, las 6rbitas concluimos su visualizacién en el 87,4% de las exploraciones no
concluyentes, la nariz en el 80,6%. Los labios en el conjunto de la exploracién de la cara es el 6rgano
con mds dificultad, aun asi lo concluimos en el 74,8% de las exploraciones no concluyentes
(posiblemente debido a la ecogenicidad del labio sobre el paladar duro, el cual finaliza el desarrollo
en semana 13).

Ya vimos que las extremidades, que engloban tanto los huesos largos como manos y pies, era
el sistema con mayor visualizacién concluyente. Lo visualizamos en el 99,2% de las exploraciones

no concluyentes.

Igual ocurre con la pared abdominal, que se concluy6 en el 99,2% de las exploraciones no
concluyentes.

El aparato digestivo supera el 90% de visualizacién en las exploraciones no concluyentes
analizadas. Engloba el estémago, las asas intestinales y el higado, con un 97,5%, 96,6% y un 94,1%
de visualizaciones concluyentes, respectivamente.

Todos los autores coinciden en la dificultad en la visualizacién de dos 6érganos en el primer
trimestre: el corazén fetal y los rifiones ?*¥) Ebrashy et al. ®5? y Taipale et al. ?**), refieren una
capacidad de identificacién de la ecografia transabdominal del corazén fetal y rifiones del 61% y
63%, respectivamente, en comparaciéon con la correcta identificacién del resto de estructuras

fetales en un 85% de los casos.

Timor-Tritsch et al. %%, sefiala que los 6rganos menos reproducibles en su visualizacién
durante la exploracion fetal en primer trimestre son: fosa posterior, cerebelo, corazén, genitales y

porcién sacra de la columna vertebral.
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En cuanto al sistema urinario, en nuestro estudio, al analizar las exploraciones no
concluyentes, se visualiz6 en >60% de las exploraciones. Los rifiones, al igual que ocurre en
estudios anteriores, se consiguieron identificar en nuestro estudio en el 62,1% de las ecografias no
concluyentes realizadas. Aun sabiendo la dificultad para su visualizacién, se consiguié visualizar en
>60% del minimo requerido para una exploracién morfolégica estandarizada. No ocurri6 igual con
la vejiga que se identificé como concluyente en el 85,7%.

Concluimos la exploraciéon del diafragma y pulmones fetales en el 73,9% y 79% de las

exploraciones no concluyentes, respectivamente.

Si bien la piedra angular de la ecografia morfolégica precoz es la exploracién del sistema
cardiovascular fetal. Se han realizado estudios previos en los que se valora exclusivamente la
anatomia cardiaca en primer trimestre. La tasa de identificacién del corazén fetal varia desde <10%
y el 95%-100% (29 224,257.267) Djifieren segun estudios realizados sobre poblacién de bajo o alto
riesgo, y si son realizadas por personal especificamente entrenado en ecocardiografia precoz, como

refiere Persico et al. (268,

En nuestro estudio somos capaces de concluir, al analizar las ecografias no concluyentes, las
cuatro camaras en el 59,6%; las valvulas atrioventriculares en el 56,3% y la salida de los grandes
vasos (arteria aorta y arteria pulmonar) en el 43,7%. El 6rgano que mas dificultad ocasiona, es la
exploracion ecografica del tabique interventricular, es el responsable del 77,3% de las exploraciones
no concluyentes; es decir, s6lo conseguimos visualizarlo en el 22,7% de las exploraciones no
concluyentes. Ocurre que al comparar con estudios previos, muchos simplifican la valoracién
cardiaca en la ecografia morfolégica precoz a la visualizacién de las cuatro cdmaras. La
visualizacién de un corte de las cuatro cimaras cardiacas identifica el 26% de los defectos cardiacos
mayores %), En nuestro anlisis, el sistema cardiovascular fetal es el responsable de la mayoria de
las exploraciones no concluyentes en la identificacion de sistemas y 6rganos fetales, a destacar la
dificultad en la capacidad de concluir la visualizacién del tabique interventricular fetal. Claro que,
la visualizacién del tabique interventricular también entrana dificultad en segundo trimestre

siendo causa de un gran ntimero de falsos positivos por sospecha de CIV (16%304),

Los sistemas y 6rganos que podriamos considerar un hiandicap, en general, en la exploracién
morfolégica fetal precoz son el sistema cardiovascular fetal, los rifiones, la visualizacién del
cerebelo en la exploracién del SNC vy el labio y paladar fetal. Se necesitaria entrenamiento
especializado para la mejora en la visualizacion de estas estructuras. Excepto el corazén fetal (por
fallo en la valoracién del septo ventricular), en el resto de 6rganos tenemos una capacidad de

identificacién acorde al minimo en una evaluacién fetal estandarizada 79,

Ya sabemos que conforme aumenta la edad gestacional, aumenta la capacidad de
identificacion de la anatomia fetal en primer trimestre. Por mayor tamafo fetal y mayor desarrollo
anatoémico. Analizamos la visualizacién de drganos fetales segtn la edad gestacional, en las
evaluaciones no concluyentes: en las gestaciones <12 semanas y 12+1 a 12+5 semanas de gestaciéon
identificamos >70%, gran parte de los 6rganos, pero no como para realizar una exploracién

morfoldgica precoz estandarizada. En las gestaciones de 12+6 a 1343 semanas y 13+4 a 14+1

semanas identificamos en >70% todos los érganos explorados, excepto el sistema cardiovascular
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fetal: cuatro cdmaras (68,4%), tabique interventricular (15,8%), salida de grandes vasos (39,5%) y
valvulas atrioventriculares (55,3%). Lo cual quiere decir que a partir de las 13 semanas de gestacién
se pueden visualizar en la mayoria de los fetos los rifiones, asi como la fosa posterior (incluyendo
el cerebelo) al realizar la exploraciéon morfoldgica precoz. En las gestaciones de 14+2 a 14+6
semanas hay una clara mejora en la visualizacién de los 6rganos fetales, asi identificamos en >80%
todos los 6rganos explorados, excepto el corazén fetal, a pesar de que este érgano también ofrece
un aumento en la capacidad de identificacion una vez cumplidas las 14 semanas de gestacién y el
labio fetal (66,7%). Identificamos los rifiones fetales en el 93,3% de las exploraciones no
concluyentes. En cuanto al corazén fetal a esta edad gestacional se alcanza el minimo estindar

579 Identificamos: las cuatro cdmaras (73,3%),

esperado en la identificacién de estructuras fetales ¢
salida de aorta y pulmonar (60%) y vélvulas atrioventriculares (80%). La excepcion la contintia
marcando la identificacién del tabique interventricular, se visualiza en el 40%; siendo sélo o en
conjunto con otros 6rganos del responsable del 60% de las exploraciones fetales precoces no

concluyentes en nuestro estudio.

En la Grafica 28, la Grafica 29 y Grafica 30 se visualiza como mejora la capacidad de
identificacion de los tres 6rganos que causan mayor dificultad en la ecografia morfoldgica precoz.
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Grdfica 28. Capacidad de indentificacion del cerebelo en la ecografia morfoligica precoz, segiin edad
gestacional.
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Grdfica 29. Capacidad de indentificacion de los rifiones en la ecografia morfoligica precoz, segiin edad
gestacional.
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Grifica 30. Capacidad de indentificacion del sistema cardiaco en la ecografia morfologica precoz,
segun edad gestacional.
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Segtin los estudios en cuanto al momento ideal para el examen precoz, refieren que, la tasa
de identificacién aumenta conforme aumenta la edad gestacional. Ya Whitlowand y Economides
(224) " en 1998, refiere 0%, 58%, 81%, 87% y 91% via abdominal a las 10, 11, 12, 13 y 14 semanas,
respectivamente. En cuanto a la evaluacién cardiaca, diferentes autores alcanzan detecciones >90%
a partir de las 13-14 semanas de gestacién (256,263, 269) Cabe pensar por tanto, que el momento
6ptimo seria entre las 13 y 14 +6 semanas. En el caso en que, a su vez, se realice la medida de la
translucencia nucal, hasta las 13+6 semanas.
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8.4 Capacidad de deteccion de malformaciones
estructurales de la ecografia morfologica precoz

Existe variabilidad en cuanto a la capacidad de deteccién de malformaciones fetales, en la
bibliografia, en primer trimestre. La capacidad diagnéstica de la ecografia morfolégica del primer

trimestre varia del 16-84% (230-255),

De las 411 gestaciones exploradas, 387 estaban clasificadas como exploraciones sin
malformacién estructural (94,2%) y 24 gestaciones presentaron alguna malformacién estructural
(5,8%) en la ecografia morfoldgica precoz; la prevalencia de cromosomopatias es 2,67%. De las
gestaciones de bajo riesgo, N:353, la prevalencia de malformaciones estructurales es 2,54% y de
cromosomopatias 0,28%. Al analizar las 58 gestaciones de alto riesgo podemos observar una
prevalencia mayor de malformaciones estructurales comparada con la poblacién general, 25,86%
vs. 5,8%; siendo la prevalencia de cromosopatias en las gestaciones de alto riesgo 18,9%. Existen a
lo largo de las dos tultimas décadas multitud de estudios cuyo objetivo es mejorar el diagnéstico de
cromosomopatias en primer trimestre en los grupos de alto riesgo de cribado y en los de riesgo
intermedio. Los fetos afectos de aneuploidias presentan mayor posibilidad de presentar alguna

13,25,47) En los esfuerzos por realizar esta mejora por los especialistas e

malformacién estructural ¢
investigadores en diagnéstico prenatal han llevado a exponer varios modelos de cribado,
consistentes en la asociacién de diversas pruebas. Con un 88,4% de sensibilidad, es decir una mejora
del sobre el cribado combinado de aneuploidias en primer trimestre de 14% y una TFP del 3%, se
encuentra el modelo contingente que asocia al cribado combinado de primer trimestre un

116), Detectamos, en las 58

sonograma genético modificado sobre poblacién de riesgo intermedio
gestaciones de alto riesgo, 15 malformaciones estructurales fetales. Una de ellas sobre una
exploracién no concluyente (82,8% concluyentes vs. 17,2% no concluyentes). Sobre las 353
gestaciones de bajo riesgo, detectamos 9 malformaciones estructurales fetales. La sensibilidad
referida en la deteccién de malformaciones estructurales en nuestro estudio es de 83,3% y una TPF
de 4,16%. Son resultados similares a cuatro de los estudios publicados, dos sobre poblacién de alto

riesgo, uno sobre riesgo intermedio y uno sobre poblacién de bajo riesgo 231 244 246,255 Todos

250), reportaron una tasa de

usaron en conjunto la sonda abdominal y transvaginal. Chen et al. (
diagnéstico del 51,2%, pero ala medicién de la TN afadian un protocolo de valoracién morfolégica
precoz, sin incluir la valoracién precoz del corazén y excluyeron malformaciones descritas como
no diagnosticables. No sélo existe variabilidad en los resultados, sino también en la metodologia

usada.

El mayor nimero de malformaciones estructurales diagnosticadas en nuestro estudio (8
fetos), se detectaron en el grupo de 13+4 a 14+1 semanas de gestacién y 7 fetos con malformacion
estructural se detectaron en el grupo de 14+2 a 14+6 semanas de gestacién. Segun los estudios, el

momento 6ptimo serian entre las 13 y 14 semanas de gestacién (257, 270)

, para malformaciones
estructurales fetales en primer trimestre. Ademas no existe diferencia segtn el explorador que
realiza la prueba. El ecografista con <1 ano de experiencia visualizd patoldgicas el 45,5% de las

exploraciones y el ecografista >1 ailo de experiencia el 54,5%.
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Hemos diagnosticado, 19 malformaciones estructurales cardiacas (50%), 6 renales (15,78%),
3 malformaciones SNC (7,89%), 2 malformaciones estructurales del sistema digestivo (5,26%), 2
malformaciones estructurales de la cara fetal (5,26%), 2 de las extremidades (5,26%), O
malformaciones estruturales del complejo diafragma-pulmones fetales y 4 hidrops fetal (10.52%),
clasificadas como otras malformaciones estructurales fetales. Los datos publicados por nuestro
centro de trabajo (N:12.478), en cuanto a frecuencia, son (304). 70 malformaciones estructurales
cardiacas (28,34%), 67 renales (27,12%), 39 malformaciones SNC (15,78%), 28 malformaciones
estructurales del sistema digestivo (11,33%), fusionan las malformaciones digestivas y otras
malformaciones congénitas; 35 malformaciones estructurales de la cara fetal y extremidades
(14,17%), 8 malformaciones estruturales del complejo diafragma-pulmones fetales (3,27%). Estos

(14,15 Eyrocat ¥

datos a su vez coinciden con otros registros de malformaciones congénitas
presenta datos de registro comprendido desde 1980-2011 (N:386.982): 72,28% malformaciones
estructurales cardiacas, 30,08% malformaciones estructurales renales, 23,41% malformaciones
SNC, 19,71% malformaciones estructurales del sistema digestivo; fusionan las malformaciones
digestivas; 14,61% malformaciones estructurales de la cara fetal; 44,14% malformaciones de las

extremidades; 6,25% malformaciones estruturales del complejo diafragma-pulmones fetales.

En la revisién sistematica de la ecografia morfolégica precoz en primer trimestre realizada

305), sobre 996 fetos con malformacién estructural, afirman que las

por Rossi y Perfumo en 2013 (
malformaciones mas diagnosticadas en primer trimestre se localizan en el cuello (92%), seguido

del abdomen (88%), cerebro y espina (51%), corazén (48%), tracto urinario (34%) y cara fetal (34%).

En nuestro grupo de estudio los falsos negativos corresponden a 4 casos de fetos con
malformacién estructural diagnosticados durante la realizacién de la ecografia morfolégica de
segundo trimestre, correspondientes a 3 gestaciones de bajo riesgo (2 no concluyentes), 1 gestacién
de alto riesgo no concluyente en la ecografia morfoldgica precoz. Tabla 60.

Tabla 60. Falsos negativos en la ecografia morfoldgica precoz.

Concluyente/No
Malformacién FN Edad gestacional AR/BR
concluyente
Tetralogia Fallot 13+2 semanas No concluyente BR
Labio Leporino 14 semanas Concluyente BR
CIV 14+4 semanas No concluyente AR
Displasia renal unilateral 1342 No concluyente BR

AR: Alto riesgo / BR: Bajo riesgo

En la bibliografia la sensibilidad de deteccién de la tetralogia de Fallot ronda un 4,8-30% y
de 0-6% en el caso de la CIV %%, Los defectos cardiacos que permite diagnosticar la ecocardiografia
precoz, corresponden en su mayoria a cardiopatias severas. Si analizamos las de primer trimestre
coinciden en que la mayor dificultad se encuentra en el diagndstico prenatal de malformaciones

cardiacas en primer lugar, seguidas de las renales y de la cara fetal 24253305 14 dificultad que
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entrafia el diagndstico de las malformaciones cardiacas (al igual que en segundo trimestre) es la
complejidad y presentacion sutil que tienen unido al pequeiio tamafo del corazén fetal en primer
trimestre. Acerca de las malformaciones renales, su dificultad recae en primer lugar en que la
produccién de orina fetal comienza alrededor de la semana 10 (retrasando el diagndstico de
malformaciones dependientes de la funcién renal) y de la ecogenicidad renal en primer trimestre.
Y el labio y paladar fetales presentan también bajas sensibilidades diagnésticas en primer trimestre
(similar en nuestro estudio), debido a que la finalizacién de la formacién del paladar duro ocurre

240) lo

en semana 13 y a la menor ecogenicidad del labio y mayor ecogenicidad del paladar duro ¢
que dificulta su visualizacién. Al analizar los falsos negativos debemos tener en cuenta el desarrollo
normal fetal en primer trimestre; de tal forma, que debemos saber e informar a los familiares de
determinadas malformaciones no visibles en primer trimestre, como son la agenesia del cuerpo

167)malformaciones pulmonares 2% 273)

calloso, lisencefalia ¢ , rifiones poliquisticos y uropatia
obstructiva alta y malformaciones evolutivas del corazén, como la miocardiopatia hipertréfica o
arritmias fetales. Destacar la importancia del estudio de la sonoembriologia en primer trimestre,
ya que los signos ecogréficos difieren con respecto a los de segundo trimestre: ausencia del signo
de la banana en la mayoria de los casos, pérdida de la imagen en alas de mariposa en la hidrocefalia

(276) 192 223) realiza una

o ausencia o disminucién de la translucencia intracraneal 1°?. Syngelaki et al.
clasificaciéon de malformaciones siempre, potencialmente diagnosticables en primer trimestre o
s6lo diagnosticables en segundo trimestre, muy practica al respecto. En la que, sin embargo, la
hipoplasia de ventriculo izquierdo, se clasifica como sélo diagnosticable en segundo trimestre, y

en nuestro estudio se ha diagnosticado en cinco casos.

Describimos un caso de falso positivo en nuestro estudio. La importancia de los falsos
positivos en las pruebas de cribado recae en aumentar enfermos dentro de una poblacién sana.
Corresponde a una CIV. Las CIV son también causa de un porcentaje importante de FP en la

(304 169

ecografia de segundo trimestre *%, al igual que las pielectasias renales ). Por tanto, es similar

para nuestro estudio, asi como la ecografia morfoldgica de segundo trimestre estandarizada.

Al igual que se explica en estudios que analizan la diversidad de sensibilidad de la ecografia

125, 167, 168) v como realiza Rossi et al. %%

morfolégica estandarizada ¢ en primer trimestre,
analizamos la sensibilidad obtenida en nuestro estudio. Esta mejora se debe en primer lugar al
numero de gestaciones de alto riesgo incluidas, en su mayoria resultados de alto riesgo en el cribado
de cromosomopatias, al entrenamiento especifico en diagndstico prenatal y uso de un protocolo
de evaluacidn fetal estandarizado, tanto el explorador con experiencia superior como el de menor
estin formados en ecografia morfoldgica y la mejora en los equipos técnicos, destacando ademas
que todas nuestras exploraciones son llevadas a cabo via abdominal. Gracias a los avances
cientificos, se estd avanzando en muchos campos en ginecologia; no sélo en diagnéstico prenatal,
sino también en otras dreas como suelo pélvico o la patologia de la mama. Estas mejoras aplicadas
a la realizacién de la ecografia morfoldgica incluyen las ya descritas en estudios anteriores como el

(288) y el uso de equipos de alta resolucién que incluyan sonda obstétrica de alta

harménico y el cine
frecuencia (9,3 Mhz). Estas caracteristicas asocidas a un aprendizaje enfocado al diagndstico
prenatal en primer trimestre serian responsables de una sensibilidad adecuada para implementar

la ecografia morfoldgica estandarizada en primer trimestre de la gestacion. No seria suficiente con
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el nivel III ecografico que obtienen nuestros especialistas; sino que precisarian conocimientos

especificos en embriologia, desarrollo anatémico fetal y sonoembriologia en primer trimestre.

8.5 Comparacion de la ecografia morfologica precoz y la
ecografia morfologica estandarizada (18-22 semanas)

En relacién a la prevalencia de las malformaciones congénitas al nacimiento actualmente el
cribado ecogrifico estandarizado de segundo trimestre, es un arma eficaz para disminuir la

prevalencia de defectos congénitos estructurales (12% 136,142, 145)

En cuanto a la sensibilidad de la ecografia en segundo trimestre, en la literatura existen tasas
de deteccién muy variables 125167, 168) ocilando entre un 13,3% 57 y un 82,4% (158). Es por ello,
que la comparacién entre los mismos, por la disparidad de criterios utilizados en cada uno de los
trabajos, es dificultosa. A pesar de ello, la sensibilidad de la ecografia para la deteccién de anomalias
estructurales congénitas graves se conoce y debe ser de un 60-80% ), lo que se considera el minimo
estindar aceptable para los centros que ofrecen diagndstico prenatal. Si comparamos estos datos
con los aportados por nuestro centro, observamos que nuestra tasa de deteccién ecogrifica
prenatal de malformaciones estructurales, 79,48%, es aceptable con respecto a lo publicado hasta

ahora %Y,

De la misma forma, ocurre con la ecografia morfoldgica precoz, los estudios realizados
aportan tasas de deteccién muy variables entre si varia del 16-84% en comparacién con la ecografia
morfoldgica en el segundo trimestre que varia entre un 48-95% (Tabla 18 y Tabla 19), con lo que
se dificulta en gran medida la comparacién entre los mismos. En la revisién sistemética realizada

por Rossi et al. 309

, nos descubre el por qué de la disparidad de los resultados e intenta
homogeneizar los estudios que revisan (finalmente incluyen 19 estudios de 1.203 articulos
revisados). Refieren que la disparidad de resultados se debe: a la variabilidad que existe en la
poblacién seleccionada, muchos de los estudios refieren estar realizados sobre poblacién de bajo
riesgo, pero realmente el nimero de gestaciones de alto riesgo incluidas influyen en los resultados,
como ocurre en nuestro estudio; variabilidad en el uso de equipos ecograficos y sonda transvaginal
y/o abdominal; variabilidad en la formacién de los ecografistas que realizan el estudio (algunos
llevados a cabo por personal sanitario entrenado no especialista en la materia); variabilidad en
cuanto al protocolo elegido para la exploracion ecogrifica estandarizada, de tal forma, ya dijimos
que hay estudios que han usado protocolos simplificados no equiparables a la ecografia morfolégica
en segundo trimestre, sobre todo en cuanto a la exploracién cardiaca y variabilidad en cuanto a la
metodologia, de tal forma que ciertos estudios realmente valoraban marcadores de
cromosomopatias como objetivo inicial. En dicha revisién sistematica, para una prevalencia de
defectos congénitos de 1,2%, refieren una sensibilidad media de la ecografia morfolégica precoz de
51% versus una sensibilidad media de la ecografia estandarizada de segundo trimestre de 77,8%.
Sobre la poblacién de alto riesgo refieren una sensibilidad de la ecografia morfoldgica precoz de

65%, mayor que en poblacién de bajo riesgo. Ademads resefian que la sensibilidad mejora con el uso
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conjunto de la sonda transvaginal y abdominal, y que el uso del Doppler no mejora la tasa de

deteccidn.

Podemos ver que el recorrido llevado a cabo en la dltima década por la ecografia morfolégica
precoz es similar al que en su dia vimos de la ecografia estandarizada en la deteccién de defectos

estructurales en segundo trimestre.

Nuestro estudio aporta sensibilidades superiores a las de las publicaciones previas. Una
sensibilidad de deteccién de malformaciones de 83,3% vs. 79,4% (12-14 semanas vs. 18-22
semanas) y una tasa de falsos positivos de 4,16 vs. 0,017%. Parecidas a la sensibilidades de Lim et
al. %) Yagel et al. @) y Becker y Wagner et al. ®*¥), Lim et al. > aporta una sensibilidad para
la ecografia morfoldgica precoz de 83,3%, pero incluye exploraciones por encima de las 14 semanas
y usa en el 51% de las exploraciones el uso conjunto de la sonda abdominal y transvaginal. Yagel et
al. @31, arroja una sensibilidad de 84%; incluyen sé6lo gestaciones de alto riesgo, exploraciones por
encima de las 14 semanas y usan de forma conjunta la sonda abdominal y la transvaginal. Wagner
el al. @ arroja una sensibilidad del 84% cuando en primer trimestre, via abdominal y

transvaginal, realiza una ecografia morfoldgica precoz a aquellos fetos con TN aumentada.

Las tasas de deteccion ecogrifica de malformaciones estructurales prenatalmente en primer
trimestre corresponden a un total de 24 fetos con alguna malformacién congénita y en el segundo
trimestre a 39 fetos con alguna malformacién congénita durante el periodo de estudio en nuestro
centro. Las malformaciones mayores severas/letales corresponden a 20 en el primer trimestre y a
19 en la evaluacién ecografica del segundo trimestre. De éstas, 10 malformaciones graves en primer
trimestre se diagnosticaron en gestaciones de alto riesgo. El numero de IVEs corresponde a 14 vs
16. Por tanto, tanto en gestaciones de alto riesgo como de bajo riesgo la ecografia morfoldgica
precoz aporta valor sobre el diagnéstico de las malformaciones mayores incompatibles con la vida
que requieren de una atencién médica o quirdrgica. Detectar este tipo de malformaciones nos
ayuda a crear estrategias de actuacion encaminadas a la planificacién del parto, a la atencién precoz
del recién nacido en el caso de que el defecto sea corregible y posibilita la interrupciéon voluntaria

(238

del embarazo 3®). Es quizas un punto de andlisis importante de la ecografia morfoldgica precoz.

Si bien, puede que no cumpla todos los criterios de cribado poblacional.

Quizis haya que seguir creciendo en la mejora de la deteccidn de ciertas malformaciones en
primer trimestre, como las cardiacas o renales, bien con entrenamiento especifico en la materia,
avances técnicos y homogeneidad de los estudios. A pesar de las limitaciones planteadas de la

236), conociendo las

ecografia morfoldgica precoz, las gestantes manifiestan su aceptabilidad
ventajas y desventajas de la técnica. Si bien, parece que la ecografia morfoldgica precoz se convierte
en un arma de deteccion de defectos congénitos estructurales mayores en los fetos con posibilidad
de padecer una aneuploidia. Ain hoy, complementaria al cribado de malformaciones estructurales

en segundo trimestre.
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8.6 Utilidad de la ecografia morfologica precoz

La ecografia morfolégica en primer trimestre es un arma para la deteccién de
malformaciones estructurales fetales de forma precoz.

Contribuye como pieza fundamental en el modelo de control prenatal en forma de piraimide

invertida (22!

). Siguiendo las directrices de este modelo, la ecografia morfolégica, realizada en la
primera visita de control gestacional, nos clasificaria a las gestantes, en alto o bajo riesgo, en
conjunto con la historia obstétrico-ginecoldgica previa, facilitando, ademads, un seguimiento

individualizado de la gestacion.

En términos de cribado poblacional se necesitan estudios que lo validen como efectivo y
eficiente. Los resultados de la ecografia morfoldgica son prometedores en cuanto a sensibilidad
diagndstica de malformaciones estructurales. Analizando los resultados, previos y propios, gracias
a los avances técnicos, el conocimiento de la sonoembriologia precoz y a la formacién de
ecografistas en ecografia morfoldgica, la sensibilidad ecogréfica de la ecografia morfolégica precoz

306), realiza un

es aceptable. En nuestro estudio la sensibilidad diagnéstica es del 83%. Iliescu et al. ¢
estudio retrospectivo, sobre 5.472 gestantes de bajo riesgo, una prevalencia de malformaciones
estructurales de 1,39%, una sensibilidad diagndstica para primer trimestre de 40.6% y una
sensibilidad diagnéstica para malformaciones estructurales mayores severas/letales en primer
trimestre del 76.3% (consideradas aquellas letales, incompatibles con la vida o asociadas a una
supervivencia con morbilidad a largo plazo). Concluye que usando un protocolo exhaustivo de
ecografia morfoldgica, con equipos de exploracién adecuados, personal entrenado y tiempo

adecuado, la ecografia morfoldgica precoz es eficiente.

Debemos conocer las limitaciones de la ecografia morfoldgica precoz en cuanto a la ausencia
de deteccién de malformaciones evolutivas y aquellas que aun no se han podido desarrollar; sin
despreciar las dificultad en la visualizacion de las estructuras cardiacas (principalmente el tabique
interventricular), al igual que cerebelo, paladar y labio fetales. Principalmente, limitaciones
derivadas del momento de desarrollo morfolégico en que se encuentre el feto y de factores
maternos. No hay que olvidar tampoco, que estas limitaciones también se encuentran presentes en
segundo trimestre; dado que es una edad gestacional mayor, el nimero de malformaciones
evolutivas y la dificultad en la visualizacién de algunos 6rganos (en especial el cardiaco), en menor
medida, también estin presentes. Existen estudios que avalan una sensibilidad diagndstica sobre el
corazon fetal en primer trimestre similar al segundo trimestre, usando un protocolo de exploraciéon

(224,266, 268) De hecho, si nos plantedramos realizar la ecografia morfolégica en tercer

exhaustivo
trimestre de la gestacién, el niumero de malformaciones fetales no diagnosticadas y el nimero de
falsos positivos también serian menores. El establecimiento de la ecografia morfoldgica
estandarizada de segundo trimestre, buscaba como objetivo el mayor diagnoéstico estructuras y
malformaciones fetales, lo mds temprano en el tiempo, teniendo en cuenta que la finalizacién legal
de la gestacidn, en los paises permitidos, ronda las semanas 20-22. Teniendo en cuenta esta premisa
y los resultados obtenidos, la ventaja de la ecografia morfolégica instaurada en primer trimestre

parece mads factible; con una finalizacién mias precoz de aquellas gestaciones con alguna
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malformacién presente; aportando tranquilidad en aquellos casos de visualizaciones estructurales

fetales completas y precisando una segunda exploracion, en aquellas ecografias no concluyentes.

No son en absoluto despreciables los resultados de sensibilidad diagndstica y capacidad de
visualizacién que arrojan los estudios sobre la poblacion de riesgo alto y medio (231238, 241, 244,255)
Parece auin mads practico realizar la ecografia morfélogica precoz en gestaciones de riesgo alto e
intermedio, derivadas en su mayoria de los cribados de aneuploidias en primer trimestre;
aportando utilidad dentro de los test contingentes, reajustando el riesgo y modificando la

sensibilidad y, “per se”, la tasa de falsos positivos.

La edad gestacional es uno de los factores mas importantes a tener en cuenta en la realizacién
de la ecografia morfoldgica en primer trimestre. Dado el desarrollo morfolégico normal fetal,
debemos saber que segin realicemos la ecografia morfolégica a una edad gestacional u otra
veremos mas o menos desarrollados y con mayor o menor claridad los érganos fetales. Debemos
conocer la limitacién de la ecografia morfoldgica precoz segin edad gestacional. Es preciso el
conocimiento exhaustivo de la sonoembriologia fetal tal y como Whitlowand y Economides nos

224) 1 a sensibilidad diagnéstica y la capacidad de visualizacién de los 6rganos

referfan ya en 1.998 {
fetales serian mas que aceptables si tuviéramos en cuenta la edad gestacional para la realizacién de
la ecografia morfolégica precoz. Sensibilidades diagndsticas comparables a la ecografia
morfoldgica estandarizada de segundo trimestre se alcanzan a partir de las 13+3 semanas de
gestacion. Aun mas, la ecografia morfoldgica precoz, realizada a partir de las 13 semanas de

gestacion, aporta probablemente beneficio inclusive en términos de costoefectividad.

La ecografia morfolégica precoz formando parte de los tests contingentes o como sustituta
de la ecografia morfolégica estandarizada de segundo trimestre, precisa ser estudiada como método
vialido de cribado, en términos de costo-eficiencia.

Independientemente del término de costoefectividad o cribado poblacional, la ecografia
morfoldgica precoz, aporta claras ventajas para la madre, familia, recién nacido y sistema sanitario,
derivadas de aquellos casos en los que si se finaliza la exploracién morfoldgica, realizando un
diagnoéstico precoz y consecuentemente, en su caso, una finalizacién precoz de la gestacion.
Conlleva a una disminucién de la morbimortalidad, al realizar la interrupcién de forma més precoz
(224,246, 299, 306) g mejora en la salud mental de la pareja (al conocer el pronéstico precoz y la
posibilidad de decidir antes). Se reduce la espera, ligada a la ansiedad materna y familar de conocer

(167,298 239) Jas secuelas

si el feto estd afecto por algun defecto congénito ). Segtin Achiron et al. {
psicolégicas a medio y largo plazo de la madre son menores tras una interrupcién en primer
trimestre que en segundo trimestre. Ademas, se amplia la informacién a la madre y familiares en
un mismo acto sanitario, ofreciendo informacién derivada del cribado combinado y el cribado
ecografico; asi como, informacién para futuras gestaciones. El beneficio social y psicolégico

aportado en costes intangibles de los padres y familiares, también deberian tenerse en cuenta
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O Conclusiones

1. La capacidad identificativa de las estructuras fetales estandarizada en la ecografia
morfoldgica en el primer trimestre (12-14 semanas), por via abdominal exclusivamente, es
71%, en relacién al gold estandar, 96,7%, la ecografia morfoldgica entre las 18-22 semanas

de gestacion, en gestaciones de alto y bajo riesgo para defectos congénitos.

2. La capacidad diagnéstica de la ecografia del primer trimestre (12-14 semanas), por via
abdominal exclusivamente, de las malformaciones estructurales mayores fetales aporta una
sensibilidad de 83,3%, en comparacién con el gold estindar, 79,48%, la ecografia
morfoldgica entre las 18-22 semanas, en gestaciones de alto y bajo riesgo para defectos
congénitos.

3. Los factores que influyen en la capacidad identificativa de la ecografia morfoldgica precoz
son: el peso e IMC de la gestante, la edad gestacional a la que se realiza la ecografia, la
calidad de la imagen ecografica y el tiempo de duracién de la evaluacién ecogrifica.

4. La edad gestacional es el factor mds importante a considerar en la capacidad identificativa
de la ecografia morfoldgica precoz. A partir de las 13 semanas de gestacion se alcanza una
sensibilidad y una tasa de falsos positivos adecuada, conforme al minimo exigido segun las
diferentes sociedades cientificas en ecografia morfolégica estandarizada.

5. El tiempo de exploracién medio para la realizacién de la ecografia morfolégica precoz es
de 20 minutos.

6. La sensibilidad de la ecografia morfoldgica precoz es similar si es realizado por personal
entrenado en ecografia morfolégica independientemente de la experiencia.

7. La ecografia morfoldgica precoz es posible realizarla via abdominal exclusivamente;
disminuyendo el tiempo de duracién del acto sanitario y la incomodidad a la gestante.

8. En conclusion: la ecografia morfolégica precoz, realizada exclusivamente por via
abdominal, a partir de las 13 semanas de gestacién presenta una adecuada capacidad
identificativa de estructuras fetales y capacidad diagnéstica de malformaciones fetales

mayores como para ser utilizada en la practica clinica.
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