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INTRODUCCION.

La evaluaciéon de fetos de menos de 16 semanas de gestacién no fue posible
hasta finales de la década de 1980, gracias al avance de los transductores de
ecografia transvaginal de alta resolucion. Debido a este avance se encontré la
relacion entre el aumento de la translucencia nucal y el riesgo de aneuploidias,
qgue posteriormente pasaria a formar parte importante del examen anatémico
fetal precoz y del screening combinado del primer trimestre. Asi mismo, fue

factible determinar la anatomia fetal normal y anormal de distintos 6rganos.

No en todos los centros y paises se realiza un estudio anatomico precoz del feto,
pero hoy en dia, y cada vez en mayor medida, las principales instituciones,
protocolos, autoridades y referentes en la tematica le dan mayor importancia.
Asi pues, existen distintas guias de practica clinica para evaluar la anatomia
fetal en el primer trimestre que, aunque difieren en algunos aspectos, coinciden
en la gran mayoria de ellos. En todas ellas se insiste en la necesidad de continua

formacion y acreditacién del personal ecografista.
EXPLORACION ECOGRAFICA FETAL DEL PRIMER TRIMESTRE
Objetivos

Los objetivos del examen ecografico al inicio de la gestacién son confirmar la
viabilidad, datar la gestacién, determinar el numero de fetos (sefalar

corionicidad y amnionicidad en caso de embarazo multiple) asi como identificar
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la existencia de patologia uterina y de los anejos (1, 2). Al final del primer
trimestre, el examen también posibilita la deteccion precoz de malformaciones y
el screening de aneuploidias y de preeclampsia. La importancia de un estudio
anatomico en primer trimestre radica en el diagndstico de anomalias de inicio
precoz. Sin embargo, muchas malformaciones pueden ser de aparicion tardia o
pueden no ser detectadas incluso con el equipo adecuado y en las manos mas
experimentadas. Asi pues, antes de comenzar el examen, se debe informar a la
gestante o pareja sobre los beneficios potenciales y las limitaciones de la

exploracion ecografica del primer trimestre (2).
¢cCuando?

Se recomienda entre la 11 y la 13+6 semanas gestacionales (SG). Por un lado,
el rendimiento general del cribado combinado es mejor a las 11 que a las 13
semanas e, incluso, puede ser mejor a las 10 SG. Esto viene marcado
principalmente por los marcadores bioquimicos séricos y por la translucencia
nucal (TN). Por ejemplo, en la trisomia 21 el valor de la 3-HCG libre se encuentra
aumentado con respecto al valor que toma en embarazos euploides, siendo esa
diferencia mayor en la semana gestacional 13 que en la 11; sin embargo, la
PAPP-A, que se encuentra disminuida con respecto a los embarazos euploides,
obtiene su maxima diferencia en la semana 11. Aun asi, la diferencia con
embarazos euploides de PAPP-A en la semana 11 es mayor que la diferencia
de B-hCG libre en la semana 13. Ademas, la diferencia en la medicion de la TN
fetal es mayor en la semana 11 que en la 13. Por lo tanto, concluimos que, en
conjunto, la aplicacién del screening es mejor en semana 11 que en la 13 (3).

Por otro lado, la ecografia para detectar anomalias fetales es mejor a las 12 que

a las 11 semanas y mucho mejor que a las 10 semanas.

De esta manera, una buena forma de lograr un alto rendimiento de cribado de
aneuploidias y diagnosticar defectos fetales mayores mediante ecografia es
realizar el analisis de sangre a las 10 u 11 semanas y la ecografia a las 12

semanas (3).

No hay evidencia actualmente sobre la realizacion de ecografia de rutina antes

de las semanas mencionadas sin justificacion clinica.

Dr. Estudilllo / Dra. Revelles -2-



Evaluacién anatémica precoz en el

Clases de Residentes 2020 primer trimestre de la gestacion

Seguridad

La exposicion fetal debe reducirse al minimo, utilizando los tiempos de
exploracion mas cortos y la potencia de salida mas baja posible necesaria para

obtener informacion diagnostica.

El modo B y el modo M parecen ser seguros de forma prenatal en todas las
etapas del embarazo. Sin embargo, la ecografia Doppler esta asociada con una
mayor produccion de energia y por lo tanto con mas potenciales efectos
bioldgicos, especialmente cuando se aplica a una pequefia region de interés.
Por lo tanto, el Doppler en el primer trimestre debe realizarse durante el menor

tiempo posible (4, 5).
EVALUACION DE LA ANATOMIA FETAL EN EL PRIMER TRIMESTRE

La ecografia realizada en el segundo trimestre, entre las semanas 18 y 22, a dia
de hoy continta siendo el gold estandar para la evaluacion ecografica fetal tanto
en embarazos de bajo como de alto riesgo (6). Sin embargo, la evaluacion
temprana tiene un papel importante ya que entre sus ventajas se encuentran la
deteccién y exclusion de muchas anomalias mayores, la tranquilidad temprana
para las madres en situacidn de riesgo, el diagndstico genético mas precoz y la

mayor facilidad de interrupcion del embarazo si fuera necesario.

Por el contrario, presenta varias limitaciones, que incluyen la necesidad de
personal capacitado y con experiencia, relacién coste/beneficio incierto,
dificultades en el asesoramiento debido al significado clinico incierto de algunos
resultados y el desarrollo tardio de algunas estructuras anatémicas y patologias
lo cual hace imposible la deteccion temprana (7).

La tasa de deteccidon general de anomalias congénitas mayores durante la
evaluacion ecografica de 11 a 13 + 6 SG es variable y oscila entre el 29% vy el
49%. Borrell et al. (8), en una revision que incluyéo a 36.237 embarazos
distribuidos por 8 centros, informaron que la tasa de deteccién general de
anomalias congénitas mayores durante la evaluacién ecografica de 11 a 13 + 6
semanas es del 29% (IC 95%: 25%-33%). Syngelaki et al. (9) en un estudio
observacional prospectivo que incluy6é a 45.191 gestantes, concluyeron que la
tasa de deteccion de las mencionadas anomalias en el primer trimestre fue de

43,6%. Ademas especifico que el 100% de los casos de acrania,
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holoprosencefalia alobar, onfalocele, gastrosquisis y megavejiga fueron
diagnosticados, un 77% de las agenesias de mano o pie, un 50% de las hernias
diafragméticas, 34% de defectos cardiacos mayores, 50% de displasias
esqueléticas letales, 60% de polidactilia, 5% de hendiduras faciales y 14% de
espina bifida abierta, pero no se consiguio diagnosticar ningiin caso de agenesia
del cuerpo calloso, hipoplasia cerebelosa o de vermis, lesiones pulmonares
ecogeénicas, obstruccion intestinal ni la mayoria de defectos renales. Bromley et
al. (10) en un estudio de cohortes retrospectivo que incluy6 a 9.692 gestantes,

determinaron una tasa de deteccion de anomalias graves del 41,4%.
Cabeza y sistema nervioso central

Los dos principales cortes son el axial, que servird para revisar tanto la mayor
parte de la anatomia cerebral como las medidas biométricas, y el plano medio
sagital que se usard principalmente para la translucencia nucal (TN), hueso
nasal y perfil fetal, aunque también se puede valorar la mandibula, el maxilar, el
talamo, el tronco del encéfalo, la translucencia intracraneal, los plexos

coroideos, la cisterna magna y el hueso occipital.

La osificaciébn completa del hueso craneal debe ser visible en la semana 11. Es
importante descartar la presencia de algun defecto 6seo (distorsion o disrupcién)
y, para ello, serdn importantes el uso de los planos axiales y coronales (1).

En este momento del desarrollo del SNC, la region cerebral esta dominada por
los ventriculos laterales, que contienen a los plexos coroideos en sus dos
tercios posteriores, diferencidndose por su hiperecogenicidad. La fisura
interhemisférica debe estar presente y divide a dos hemisferios simétricos (1).

La medicién de la translucencia intracraneal en la fosa posterior se ha
propuesto como una prueba para la deteccién de alteraciones del cierre del tubo
neural, pero dicha medicidon requiere de un ecografista experto en la tematica,
asi como de la determinacion de valores patologicos y normales mas precisos
(1). En la Imagen 1, se aprecia un corte medio sagital de cabeza y cuello que
ilustra la medida del didmetro del tronco encefalico y del didmetro del tronco
encefalico al hueso occipital. La linea A se sitia sobre la parte posterior del
hueso esfenoides, la linea B se situa por el borde anterior del cuarto ventriculo

y la linea C sobre el borde anterior del hueso occipital. Las distancias verticales
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entre las lineas A-B y B-C conforman el diametro del tronco encefalico y el
diametro del tronco encefélico al hueso occipital, respectivamente. Se ha
observado que, en fetos sin espina bifida, el diametro del tronco encefalico y el
diametro del tronco encefélico al hueso occipital aumentan con el aumento del
CRL, asi como un descenso del cociente tronco encefalico/tronco encefalico-
hueso occipital. Por el contrario, en los fetos afectos de espina bifida se hall6 un
diametro del tronco encefélico por encima del percentil 95 en un 96,7% de los
casos, un didmetro del tronco encefalico al hueso occipital por debajo del
percentil 5 en un 86,7% de los casos y un cociente tronco encefalico/tronco
encefalico-hueso occipital por encima del percentil 95 en todos los casos (11,
12). Por lo tanto, la no vision de la translucencia intracraneal se asocia con
aumento en la incidencia de espina bifida, sin embargo, es preciso detallar ain
mas cuales son los valores normales de translucencia intracraneal para la edad

gestacional para una correcta aplicacion clinica (13).

Imagen 1. Translucencia intracraneal.

Las principales estructuras del SNC que no podremos analizar en el primer
trimestre de la gestacion son el cuerpo calloso, el vermis cerebeloso, el cavum
y las circonvoluciones. En la Tabla 1 se observa cuando se comienzan a ver las
principales entidades del SNC y cuando su vision correcta es obligatoria y, de
no ser asi, hablariamos de patologia. Por lo tanto, no observar estas estructuras
en el primer trimestre de la gestacién no traduce patologia pues son estructuras

no desarrolladas por el completo en dicho momento.
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Estructura Se empieza a ver Se debe ver siempre
Cavum 16 18-37
Cuerpo calloso 16 18-20 (completo)
Vermis 15-16 18
Cisura de Silvio 18 20
Cisura parieto-occipital 18 20
Surcos convexos 26 28 (75%)

Tabla 1: Estructuras nobles del SNC de aparicion ecogréfica tardia (14).

La forma normal que adquieren los plexos coroideos en el SNC se ha descrito
como el signo de la mariposa. La ausencia de dicho signo debe alertarnos de la
presencia de una serie de identidades como la holoprosencefalia, la acrania-

anencefalia y el encefalocele principalmente (14).

Imagen 3. Variante normal

Imagen 2. Signo de la mariposa. . g
del signo de la mariposa.

En las imagenes 2 y 3 apreciamos el signo de la mariposa y su variante

asimétrica normal

Holoprosencefalia

La holoprosencefalia es un desarrollo anormal y heterogéneo del SNC que
consiste en la incompleta escision del prosencéfalo en etapas iniciales de la
embriogénesis. Es la malformacion mas frecuente en la parte anterior cerebral,
encontrandose en 1:250 embriones y en 1:10.000 recién nacidos vivos (2, 15).
Se asocia a anomalias faciales y a cromosomopatias, principalmente la trisomia

13. La holoprosencefalia se divide en alobar, semilobar, lobar y otras variantes
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interhemisféricas medias segun el tipo de unidén de los hemisferios cerebrales.
La forma més frecuente y severa es la alobar, la cual tiene un unico ventriculo
de tamafo variable. Mientras que esta variante conforma una de las
malformaciones severas mas detectadas en el primer trimestre, el resto de
variantes de holoprosencefalia tienen un diagnostico ecografico mas complejo y
pueden pasar desapercibidas hasta la ecografia del segundo trimestre (2). Un
signo tipico ecogréfico es la ausencia de la linea media interhemisférica, con

una ausencia de separacion de ambos ventriculos y plexos coroideos.

Imagen 4. Corte axial Imagen 5. Corte axial con Imagen 6. Corte corona

feto sano 13 SG. holoprosencefalia. 13 SG. cl:gnséloloprosencefalia.

En la Imagen 4 se observa un corte axial normal de un feto de 13 SG. Como
vemos se aprecia el signo de la mariposa de los plexos coroideos (CP) y la linea
interhemisférica (Falx). En las imagenes 5 y 6 se aprecia un corte del cerebro
de un feto de 13 SG con holoprosencefalia alobar, observandose una imagen
de “Unico ventriculo”, una fusion del talamo (T) y todo ello sin visualizarse la linea
media interhemisférica (2).

Acrania — exencefalia — anencefalia

La acrania, la exencefalia y la anencefalia son defectos del tubo neural que
resultan del fallo de cierre de la parte rostral del tubo neural en la embriogénesis
precoz. La acrania consiste en la ausencia de la boveda craneal por encima de
las oOrbitas. En la exencefalia, existe una acrania y el tejido cerebral aparece
envuelto por una membrana y expuesto al liquido amniético. En la anencefalia,

existe acrania y una ausencia de hemisferios cerebrales y del mesencéfalo. La
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anencefalia parece ser el punto final de una acrania y exencefalia, una vez que

el liquido amnidtico ha destruido los tejidos cerebrales expuestos (2).

El diagnéstico ecogréfico de exencefalia o anencefalia estd basado en la
ausencia de craneo junto con la presencia de masas anormales de tejido que
surgen de la base de craneo restante. En el corte coronal aparece el signo tipico

de “Mickey Mouse”

Imagen 7. Corte sagital. 12 Imagen 8. Corte Coronal. 11
SG. Exencefalia-anencefalia. SG. Exencefalia-anencefalia.
Signo de “Mickey Mouse”.

Cefalocele - Encefalocele

El cefalocele es una protrusion de contenido intracraneal a través de un defecto
0seo del craneo. Si el saco herniario contiene tejido cerebral y meninges se
conoce como encefalocele, cuya localizacién tipica se encuentra en la region
occipital. Si, por el contrario, el saco herniario solo contiene meninges se conoce
como meningocele. Durante el primer trimestre es muy dificil distinguir
encefalocele de meningocele, por lo que se acepta encefalocele como término

que engloba a ambas (16).

La imagen caracteristica del encefalocele se obtiene en un corte axial mediante
la presencia de una protuberancia en la region occipital o frontal de la béveda
craneal. Un corte sagital puede revelar la extension del defecto y el tamafio del

encefalocele.
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Imagen 10. Corte sagital.
11 SG. Encefalocele

Imagen 9. Corte axial. 12
SG. Encefalocele.

Ventriculomegalia

La ventriculomegalia es una entidad no especifica que refiere la presencia de
liquido cerebroespinal en exceso dentro del sistema ventricular. Es la
malformacion del SNC mas frecuentemente diagnosticada en época prenatal
qgue consiste en un agrandamiento de uno o de los dos ventriculos lateral/es
definido por un diametro transverso de =210 mm, medido a nivel del atrio
ventricular a partir del segundo trimestre. Sin embargo, no existe una definicion
precisa de ventriculomegalia en el primer trimestre (17). La ventriculomegalia ha
sido asociada a multiples malformaciones, por lo que precisa de un examen

ecografico preciso y detallado.

La ventriculomegalia se muestra °ecograficamente en el primer trimestre
mediante el adelgazamiento y el balanceo del plexo coroideo, ocupando este
menos de la mitad del espacio ventricular y cuyos bordes no contactan con las
paredes del ventriculo lateral ni medial. Es interesante resaltar que parece ser
que la ventriculomegalia se asocia mas con el adelgazamiento del plexo
coroideo que con el incremento de la anchura del ventriculo lateral. Ademas, se
ha definido a la ventriculomegalia como la presencia de separacion bilateral de
los plexos coroideos del borde superior de los ventriculos laterales (18).
También se puede encontrar ecograficamente un tercer ventriculo elongado o

una interrupcion de la linea media interhemisférica (2).
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Imagen 11. Corte axial. 12 SG. Imagen 12. Corte sagital. 12
Ventriculomegalia. CP: plexos SG. Ventriculomegalia.
coroideos. Lat V: ventriculos
laterales.

Cara

Es posible la visualizacion de los ojos con sus cristalinos, la distancia interorbital,
el perfil que incluye la nariz y el hueso nasal, la mandibula, asi como también la
integridad de la boca y los labios (1, 9, 19). Sin embargo, en ausencia de
anomalia evidente, el fracaso para examinar la cara del feto en este momento
no debe conducir a una nueva evaluacion antes de la exploracion del segundo

trimestre.

Labio leporino vy paladar hendido

El labio leporino (LL) y el paladar hendido (PH) es una de las malformaciones
fetales mas frecuentes con una incidencia entre 1/700 — 1/1.000 recién nacidos
vivos (20). Una de las clasificaciones mas recomendadas en la evaluacién del
LL y del PH en el primer trimestre es la clasificacion de Nyberg, que divide a la
patologia en 5 subgrupos: el grupo 1 presenta labio leporino aislado, el 2
presenta labio leporino y paladar hendido unilateral o mediolateral, el 3 labio
leporino y paladar hendido bilateral, el 4 labio leporino y paladar hendido en la

linea media y el 5 con fisuras faciales completas (21).

La visualizacion ecografica en el primer trimestre es dificil, por lo que tiene una
baja tasa diagnostica. Se recomienda un corte axial a nivel del maxilar o un corte
mas coronal oblicuo del tridngulo retronasal (2). Sepulveda et al. (19) sugieren
el estudio rutinario del triangulo retronasal en la ecografia del primer trimestre,

ya que los fetos afectos de LL y PH presentan una configuracién anormal del
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mismo. El triangulo retronasal se obtiene en un corte oblicuo de la nariz y del
maxilar anterior y estq formado por los dos huesos nasales superiores, los
procesos frontales del maxilar lateralmente y la cresta alveolar (paladar primario)
inferiormente. Otro marcador importante a destacar es el gap del maxilar,
sugerido por Chaoui et al. (22). En este trabajo, se analizaron
retrospectivamente imagenes del corte medio sagital rutinario utilizado para
medir la TN para detallar la existencia del “gap” o el “espacio” del maxilar en 86
casos de fetos con LL y PH y en 86 controles sanos. Observaron un gap maxilar
en un 96% de los casos con LL y PH con defectos adicionales y en un 65% de

los fetos con LL y PH de forma aislada y en un 7% de los fetos normales.

En la Imagen 13 se aprecia un corte coronal
de un feto de 12 SG centrado en la cara. En
ella podemos apreciar los dos ojos (1), los
procesos maxilares (2), el tridngulo
retronasal formado por el hueso nasal (3) en

su parte superior, los procesos frontales del

|
rrv =

o) )

r maxilar (2) lateralmente y la cresta alveolar

N\
N : e : .
Mandityar SEBH  (4) inferiormente. En esta imagen también

e

se pueden apreciar los dos cuerpos

laterales de la mandibula (5), asi como un

Imagen 13. Corte coronal. 12 SG. 9ap mandibular.
Tridangulo retronasal.

En la imagen 14, se aprecia un corte
mediosagital de la cara fetal, sefialando la
flecha la presencia de un gap maxilar en un
feto con LL y PH.

Imagen 14. Corte mediosagital.
GAP maxilar.
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En la imagen 15, se aprecia un corte axial facial
de un feto de 13 SG. La flecha sefala el LL y
PH. Mandibula (2) y maxilar (3) también son

apreciados.

Imagen 15. Corte axial. Labio
leporino y paladar hendido

Cuello

El aspecto mas importante a valorar en el cuello fetal es la TN, formando parte
importante del cribado de anomalias cromosOmicas. Sin embargo, no solo
debemos prestar atencion a esta region para valorar la TN, sino que sera
importante también identificar la presencia de otras colecciones liquidas, como
higroma quistico o sacos linfaticos yugulares y comprobar la correcta alineacién

del cuello con el tronco.

Higroma quistico

Se caracteriza por la presencia de liquido en los conductos linfaticos, que se
encuentran ampliamente dilatados, méas frecuentemente en la cara
posterolateral del cuello. Es muy caracteristico la presencia de septos, que se

pueden ver en el corte medio sagital y, tipicamente, en el corte axial (2).

Imagen 16. Corte mediosagital. Imagen 17. Corte axial. 13
13 SG. Higroma quistico. SG. Higroma quistico.
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Columna

Se debe obtener cortes axiales y longitudinales que muestren la alineacién
vertebral normal y su integridad. También se debe realizar un esfuerzo por

valorar la integridad de la piel.

La columna debe ser evaluada con mayor precision cuando se obtiene un DBP
< p5. Esto es debido a que se ha relacionado dicha situacion con la espina bifida
fetal (9).

Sin embargo, el fracaso para examinar la columna vertebral en este momento
en ausencia de anomalia evidente, no debe precisar de una evaluacion previa a

la ecografia del segundo trimestre.
Tbrax

El térax contiene los pulmones, que deben presentar una ecogenicidad
homogénea, sin evidencia de derrames pleurales o masas quisticas o sélidas.
Un buen corte que evalla los pulmones junto con la cavidad torécica es el 4
camaras cardiaco. También es posible evaluar estructuras de la linea media
como el eséfago, trdqueay el timo en el corte axial superiores, aunque no forman

parte de la exploracion rutinaria (2).

También es posible evaluar la continuidad diafragmatica, sefialando la posicion
normal intraabdominal del estbmago y del higado, pudiéndonos servir del corte

coronal y del sagital medio para descartar anormalidades.

Imagen 18. Corte axial Imagen 19. Corte axial toracico
abdominal alto. 13 SG. 4 camaras. 13 SG.
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En la imagen 18 se aprecia un corte axial superior del abdomen en un feto de
13 semanas de gestacion mostrando el pulmén izquierdo (LL) y el pulmén
derecho (RL), el diafragma (flechas blancas) separando los pulmones del
higado, asi como las costillas (flechas amarillas). La Imagen 19 ilustra un corte

del térax 4 camaras.

Hidrotérax/derrame pleural

El hidrotérax o derrame pleural se define por el acimulo
de liquido en el espacio pleural entre los pulmones y la
caja toracica. En la Imagen 20 se aprecia el liquido

anecoico (PI. Eff.) entre los pulmones (Lungs) y la caja

toracica.
Imagen 20. Corte axial
térax. 11 SG. Derrame

L - pleural.
Hernia diafragmatica

Consiste en un defecto del diafragma que conlleva la presencia de 6rganos
abdominales en el térax, tipicamente localizado en la porcion posterolateral
diafragmatica (hernia de Bochdalek). Se ha relacionado tipicamente con algunos
marcadores ecograficos como la presencia de una TN aumentada o0 una
alteracién del eje cardiaco (14). Utilizaremos principalmente el corte 4 cAmaras

para demostrar su presencia.

Corazon

Las cardiopatias congénitas son las malformaciones severas mas frecuentes
(2), sin embargo, la tasa de deteccion en el primer trimestre de la gestacion es

baja, encontrandose en torno al 20-40% (9, 23, 24).

Si bien, existen una serie de marcadores que, al estar alterados y realizar una
ecocardiografia precoz, podrian incrementar la tasa de diagndstico hasta el 80%
(14). Entre estos marcadores se encuentran la TN > del percentil 99, el ductus
venoso reverso (DVR), regurgitacion tricuspidea y la alteracion del eje cardiaco.
Martinez et al. (23) determinaron que el DVR es un marcador independiente de
cardiopatia congénita y que su uso aumenté la deteccién temprana de las

enfermedades cardiaca con respecto al uso exclusivo de la TN. Por otra parte,
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Sinkovskaya et al. (25) en un estudio retrospectivo que compard 197 fetos
afectos de cardiopatia congénita (casos) con 197 fetos sin cardiopatia
(controles), determinaron que en el grupo de casos el 74,1% de los fetos tenian
un eje cardiaco anormal, la mayoria de ellos desviado hacia la izquierda.
Ademas, determinaron que el rendimiento de la medicion del eje cardiaco en la
deteccion de cardiopatia congénita mayor fue significativamente mejor que la
TN, la regurgitacion tricuspidea o el DVR empleados solos o en combinacién.

La exploracion anatomica del corazon en el primer trimestre segun la mayoria
de las guias, entre ellas la SEGO (26), se basa en determinar la frecuencia
cardiaca fetal como normal y ritmica (120-160 Ipm), asi como confirmar el situs
visceral normal (corazon en el lado izquierdo del térax con la punta dirigida
a la izquierda (levocardia y levoapex) y en el mismo lado que el estbmago,
situado también a la izquierda). También se debe visualizar el corte 4 camaras
(al menos 2 auriculas y 2 ventriculos simétricos y separados por un tabique) y
la correcta orientaciéon del eje cardiaco. Frente a esta postura, algunos grupos
apuestan por un estudio mas exhaustivo incluyendo la evaluacién con Doppler
para el diagndstico precoz de malformaciones (14). Por ultimo, también se debe
identificar a las gestantes con riesgo de cardiopatia congénita de acuerdo a
las indicaciones de ecocardiografia precoz a realizar entre las 14-16
semanas: antecedentes de cardiopatia, diabetes, exposicion a teratdgenos
cardiacos (retinoides, litio, acido valproico, carbamacepina, etc.), TN superior a

3.5 cm o mayor del percentil 99.

Defecto septal atrioventrcular - Canal Auriculoventricular comUn

Representa un grupo de cardiopatias caracterizadas por una tabicacion AV
deficiente y anormalidades de las valvulas AV, resultando principalmente en la

presencia de una union AV comun.
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Imagen 21. Corte axial térax Imagen 22. Corte axial térax 4
4 cémaras. 11 SG. Defecto camaras. Doppler. 11 SG.
septal AV *. Defecto septal AV*.

El corte 4 camaras muestra el defecto septal a nivel AV (estrella) (Imagen 21) y
en el mismo corte si introducimos el Doppler (Imagen 22), se aprecia un Unico

canal entrando a los ventriculos sobre una valvula AV comun.

Su relacién con la trisomia 21 ha sido ampliamente estudiada. Entre el 40% y el
45% de los nifilos con sindrome de Down tienen cardiopatias, y de ellos el 40%
presentan defecto septal atrioventricular, principalmente del tipo completo. De
forma prenatal, cuando se diagnostica de forma aislada se asocia a sindrome

de Down en un 58% de los casos (27).

Ventriculo Unico

Forman un conjunto de malformaciones
donde la conexién auriculo-ventricular
(AV) es completamente o practicamente
a través de una Unica camara ventricular.
Es una circunstancia compleja de

diagnosticar de forma prenatal en el

primer trimestre.

Imagen 23. Corte axial torax 14 SG.
Auricula derecha (RA); Auricula
izquierda (LA); Ventriculo anico (SV).
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Tetralogia de Fallot

La tetralogia de Fallot (TF) se caracteriza por la presencia de un defecto septal
ventricular subaortico, una raiz adrtica que anula el defecto septal ventricular y
una estenosis pulmonar infundibular. La hipertrofia ventricular derecha no se

suele visualizar prenatalmente. Imagenes tipicas de la TF en el primer trimestre:

Imagen 24. Corte 4 camaras. 14 Imagen 25. Corte 4 camaras

SG. Eje cardiaco lateralizado Doppler. 14 SG. Llenado normal
hacia la izquierda. durante la diastole.

Imagen 26. Corte 4 camaras Imagen 27. Corte 3 vasos-traguea

Doppler. 14 SG. La estrella marca Doppler. 14 SG. Muestra una
la superposicion de la aorta pequefia PA en comparacion con la
dilatada sobre el defecto septal aorta (AO). También muestra flujo
ventricular anterégrado en ambos vasos.

Sindrome del corazén izquierdo hipoplasico

Engloba un grupo de malformaciones en las que existe un subdesarrollo del
ventriculo izquierdo (V1) y del tracto de salida del VI, acarreando una obstruccion
al gasto cardiaco sistémico. Existen dos subtipos de esta enfermedad, por un

lado, en una de ellas existe una atresia de las valvulas mitral y adrtica sin existir
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practicamente comunicacion entre la auricula y el ventriculo izquierdo
encontrdndose este Ultimo hipoplésico. Por otro lado, la otra forma incluye un VI
visible, con una pared hiperecoica, una forma globulosa y una pobre
contractilidad en asociacion con displasia de la valvula mitral severa combinado

con una estenosis o atresia adrtica severa.

Los signos ecograficos caracteristicos se muestran a continuacion (2):

Imagen 30. Corte 3
vasos-trdquea.  Existe
flujo anterégrado en la

Corte 4

Imagen 28.
camaras en feto 13 SG.

Imagen 29. El Doppler

muestra el flujo

Ausencia de VI. Auricula
Izquierda (LA), auricula

derecha (RA) y
ventriculo derecho (RV).

diastdlico entre RA vy
RV, con ausencia de
flujo ventricular
izquierdo.

arteria pulmonar (PA) y
retrogrado hacia el
pequefio arco aodrtico

(AoA).

Abdomen y pared abdominal

Los autores recomiendan el examen ecografico abdominal en el plano axial (con
tres cortes: a nivel estomacal, a nivel de la insercion del cordon y a nivel de la

vejiga), sagital y coronal (1).

El estbmago y la vejiga urinaria son las dos Unicas estructuras abdominales
hipoecoicas. La posicion del estbmago en el lado izquierdo del abdomen junto

con la levocardia ayuda a confirmar el situs visceralis normal.

Se debe tener en cuenta también a los rifiones, ligeramente ecogénicos, en
localizacion paravertebral, con la pelvis renal hipoecoica caracteristica. La
patologia renal tiene una baja tasa deteccion en el primer trimestre, salvo la
displasia renal obstructiva precoz (LUTO) y algunos sindromes genéticos

(Meckel-Gruber por ejemplo). El fallo para visualizar ambos rifiones, sobre todo
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en edades gestacionales muy precoces, y en ausencia de anomalias obvias no

justificaria ecografia antes de la 202 semana (14).

En el plano axial, ademas es posible visualizar la aorta descendente y la vena

cava inferior, que se encuentra mas anterior y hacia la derecha (2).

Imagen 31. Corte axial abdominal
superior. 13 SG. H: higado; VCI: vena
cava inferior; AoD: aorta descendente;
*:estdmago con fluido estomacal.

Es importante comprobar la integridad de la pared abdominal, descartando la
presencia de gastrosquisis y de onfalocele y distinguiéndolos de la hernia
umbilical fisiolégica que aparece hasta la SG 11y que no debe exceder de 7 mm

transversalmente (2).

Imagen 32 (A y B). Figuras 3A (Escala de grises) y 3B
(Doppler color). Herniacion central fisiologica.
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Existen una serie de malformaciones centradas en el abdomen que tienen una
tasa de deteccion del 100% o cercana a ella, por lo que es importante incidir en

estas. Son el onfalocele, la gastrosquisis, el body stalk anomaly, la ectopia cordis

y la megavejiga.

Onfalocele

Las Imagenes 33.A y 33.B ilustran dos
grandes onfaloceles. La Imagen 33.A muestra
un corte medio sagital de un feto de 12 SG con
un gran onfalocele con contenido intestinal y
hepatico (flecha). La Imagen 33.B es un corte
axial abdominal de un feto de 12 SG con otro
gran onfalocele, en el que parte del estbmago

se encuentra dentro del onfalocele (asterisco).

Imagen 33 (A 'y B). Onfalocele.

El Doppler muestra insercion central del
corddn (Imagen 33.C)

Imagen 33 (C). Onfalocele.

Gastrosquisis ., )
9 Insercion central del cordon.

Imagen 34 (A 'y B). Gastrosquisis.
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Las Imagenes 34.A (corte axial) y la 34.B (corte medio sagital) de un feto de 12
semanas denotan la presencia de contenido intestinal irregular fuera de la

cavidad abdominal (flechas)

Onfalocele ENTIDAD Gastrosquisis
Central LOCALIZACION Derecha del cordon
Intestino +/- higado CONTENIDO Intestino
HERNIARIO
Trisomia 13y 18 ASOCIACION Baja asociacion a
aneuploidias

Tabla 2: Principales diferencias entre onfalocele y gastrosquisis (14)

Los onfaloceles que solo contienen material intestinal se han resuelto en un 90%
en la SG 20, por el contrario, los que contienen higado no se resuelven en ningun
caso (14).

Body Stalk Anomaly

Es una malformacién severa que resulta de un gran fallo de formacion de la
pared abdominal que se asocia con otras malformaciones de la pared
abdominal, craneofaciales, columna y extremidades, asociando normalmente un

cordon umbilical corto o ausente. Tipicamente los 6rganos se encuentran en un

saco fuera de la cavidad abdominal, cubiertos por liqguido amniotico o placenta

).

Imagen 35 (A 'y B). Body Stalk Anomaly.
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Las Imagenes 35.A y 35.B muestran cortes ecograficos de un feto de 11 SS
afecto de Body Stalk Anomaly. El higado (sefialado en ambas con un asterisco)
se encuentra fuera de la cavidad amniética (delimitada por una flecha amarilla).

Ectopia cordis

Consiste en el desplazamiento parcial o total del corazon fuera del térax. Suele

formar parte de la Pentologia de Cantrell (ectopia cordis, defectos cardiacos,

defectos del esterndn, hernia diafragmatica y onfalocele) o asociarse al Body

Stalk Anomaly (2).

En la Imagen 36 se aprecia un corte axial a
nivel del térax de un feto de 11 SG, que
presenta un onfalocele (asterisco) con

desplazamiento cardiaco (ectopia cordis).

>~

Imagen 36. 11SG. Onfalocele.
+ ectopia cordis

Megavejiga

En el primer trimestre se define por un diametro 27 mm obtenido en un plano
medio sagital fetal. Se ha observado resolucion espontanea del 90% cuando el
diametro es menor de 15 mm y no existen anomalias cromosomicas asociadas
(28). Liao et al. (29) describieron que el grupo de fetos con un diametro vesical
entre 7 y 15 mm presentaban una tasa de anomalias cromosémicas del 23,6%
con una tasa de resolucion de la megavejiga del 90% en los genéticamente
normales, mientras que aquellos que tenian un diametro vesical mayor de 15
mm presentaban un 11,4% de dichas alteraciones cromosdmicas y no se
documentd ninguna resolucién espontanea, encontrandose en estos casos

mayor asociacién con patologia obstructiva que genética como vemos.

Imagen 37. Corte medio sagital.
12 SG. Megavejiga.
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Extremidades

El estudio de las extremidades es mandatorio en la ecografia del primer
trimestre. Es de facil exploracion, aumentandose la dificultad conforme aumenta
la edad gestacional. Es importante resaltar que las manos se encuentran

abiertas fisiolégicamente a esta edad gestacional (14).

La presencia de cada segmento 0seo de las extremidades superiores e
inferiores y la presencia de la orientacion normal de las dos manos y pies deben
tenerse en cuenta en la exploracion ecografica. Las falanges terminales de las
manos pueden ser visibles a las 11 semanas, especialmente con la exploracion

transvaginal (1).

Las malformaciones que tendremos que descartar principalmente seran la
tetraamelia (ausencia de los 4 miembros), polidactilia (mas de 5 dedos en un

miembro) y la ectrodactilia (ausencia de un o varios dedos de un miembro) entre

otras.

Imagen 38. Polidactilia  Imagen 39. Ectrodactilia  Imagen 40. Tetraamelia

Existen descritas varios cientos de displasias esqueléticas. Podemos sospechar
varias de ellas a través de una serie de marcadores ecograficos, entre los que
se encuentran una TN aumentada, un corazén morfolégicamente normal que
presenta una alteracion de su angulacion, contorno craneal andémalo,

deformidades de huesos largos o presencia de térax hendido (14).
Genitales

Embriolégicamente, la diferenciacion sexual no se completa hasta la SG 11,
haciendo que la determinacion sexual por ecografia antes de la SG 12 sea

incorrecta. La precision diagnostica se mejora a partir de la SG 13 o de un CRL
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mayor de 70 mm (2). De tal forma que, si hablamos de porcentajes, la exactitud
diagndstica de los genitales en el primer trimestre varia desde un 60 a un 100%,
siendo inexacta antes de la SG 12 y alcanzando una tasa de éxito de >95% a
partir de la 13 SG.

La evaluacion de la orientacion del tubérculo genital en el plano medio sagital se
considera opcional, sugiriendo sexo femenino “su continuaciéon” con el plano

sagital y sexo masculino si forma un angulo proximo a los 90° con éste (1).

No existen estudios exhaustivos de malformaciones genitales en el primer

trimestre (2).
Cordén umbilical y placenta

En cuanto al cordon umbilical, hay que visualizar su entrada en la pared
abdominal y descartar la presencia de quistes de corddn. En relacion al nimero
de vasos que conforman el cordon umbilical, es util el Doppler color, que
identifica las dos arterias umbilicales rodeando la vejiga urinaria (1). La
presencia de una arteria umbilical Unica (AUU) es uno de los hallazgos mas
frecuentes del embarazo. Su incidencia se estima en torno al 1,1% vy al 3,3% en
embarazos simples y multiples respectivamente (30). La AUU ha sido
ampliamente relacionada con malformaciones fetales, principalmente
genitourinarias y cardiacas, con sindromes genéticos y alteraciones
cromosomicas, restriccion del crecimiento intrauterino, parto pretérmino y con

peores resultados durante el embarazo (31, 32).

En cuanto a la placenta, es importante determinar su posicion. Para ello,
podemos servirnos de la localizacion del cérvix uterino, asi como de la cara
anterior y posterior uterina. También se puede evaluar su tamafo, grosor (que
equivale aproximadamente a un mm por cada SG) y ecogenicidad (2). Se debe
prestar especial atencién en pacientes con una cesarea previa, por el mayor

riesgo de acretismo placentario (33).
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COhrgano/area

anaiomica Presente y/o normal?
Cabeza Presente
Huesos craneales

La linea media del falx o interhenmsfenca
Veniriculos llenos por los plexos coroideos

Cuello Apanencia normal
Grosor de la transhacencia nucal (51 es
despues de consentimiento informade y disponibilidad
de 1m operador entrenado/certificado)*

Cara Ojos con cristalinos™®
Hueso nasal*
Perfil normal/mandibula*
Labios intactos™®
Cohonma Vertebral (longitudinal and axial)*
Piel suprayacente intacta®
Pecho Campos pulmonares simétricos
Sin derrames ni masas
Corazdén Actividad cardiaca regular
Cuatro camaras simetricas®
Abdomen Estomago presente en el cuadrante supenor 1zquerdo
Vejiga®
Pifiones*
Pared Abdommal Insercion normal del cordon
Ansencia de defectos umbilicales
Extremmidades Cuatro extrenndades cada una con tres segmentos
Manos y pies con onentacion normal *
Placenta Tamafio y textura
Cordon Cordon con tres vasos*

Tabla 3: Esquema resumen del examen anatdémico en el primer trimestre de la
gestacion. *Estructuras opcionales (1)

CONCLUSIONES

e EI screning precoz de anomalias estructurales mediante ecografia
permite la deteccion de un gran niumero de malformaciones mayores en
el primer trimestre de la gestacion.

e La tasa de deteccién de malformaciones mayores en el primer trimestre
se encuentra en torno al 29-49%, mayormente influenciada por la
experiencia y motivacion del explorador, por la sistematica protocolizada
y el tiempo de exploracion, asi como por la calidad del ecografo.

e Existen una serie de malformaciones mayores que tienen una tasa de
deteccion del 100% en el primer trimestre como son la acrania, la
holoprosencefalia alobar, el onfalocele, la gastrosquisis, la megavejiga, el

Body Stalk Anomaly y la ectopia cordis.

Dr. Estudilllo / Dra. Revelles -25-



Clases de Residentes 2020

Evaluacién anatémica precoz en el
primer trimestre de la gestacion

Por el contrario, existen otra serie de anomalias que no se pueden
diagnosticar durante la exploracion ecografica entre la 11 y la 13+6 SG,
debido a su aparicidon mas tardia.

Las malformaciones cardiacas son las anomalias estructurales mas
frecuentes y tienen una baja tasa de deteccion. Sin embargo, la
realizacion de una ecocardiografia precoz ante la presencia de una serie
de marcadores como la TN aumentada, el ductus venoso reverso, la
regurgitacion tricuspidea y la medicion del eje cardiaco anomalo podria
elevar la tasa diagndstica a un porcentaje cercano al 80%.

El objetivo consiste en mejorar la tasa de deteccion de las anomalias
potencialmente detectables mediante su diagnostico directo o con la
busqueda de marcadores.

Una proporcién no despreciable de anomalias detectadas a esta edad
gestacional regresan espontaneamente. Por lo tanto, hay que ser

prudente en los diagndsticos y valorar la evolucion.
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