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1. INTRODUCCION

La introduccion y utilizacion de la ecografia obstétrica supuso un cambio
trascendental para el diagndstico de cromosomopatias y de diversas

enfermedades que pueden ser detectadas desde la etapa prenatal.

El primer signo ecografico relacionado con cromosomopatias durante el 2°
trimestre, en concreto con la trisomia 21 (Sindrome de Down) ha sido el pliegue
nucal aumentado, descrito por primera vez en 1985 por Benacerraf et al (1);
marcador que posteriormente K. Nicolaides aplicaria al primer trimestre, la
actualmente conocida como traslucencia nucal. Desde entonces, multiples

marcadores ecograficos fueron descubiertos y asociados a dicho sindrome.

El reconocimiento de signos ecograficos relacionados con las aneuploidias es
util para identificar los fetos con alto riesgo de cromosomopatias. Por otro lado,

la ausencia de dichos marcadores disminuye el riesgo de estas enfermedades.

Los marcadores ecograficos secundarios o0 menores nos permiten obtener un
aumento de la sensibilidad y especificidad en el cribado combinado de primer

trimestre



2. MARCADORES ECOGRAFICOS MENORES

Los marcadores ecograficos menores son hallazgos inespecificos descubiertos
durante la ecografia del 2° trimestre. Generalmente son transitorios, variantes

de la normalidad y que no estan asociados a anomalias estructurales per se.

No obstante, su descubrimiento puede tener gran importancia, ya que se
correlacionan con un aumento en el riesgo de presencia de aneuploidias. De
todos modos, es importante destacar que se trata de una cuestidén controvertida
debido a la ausencia de consenso entre las diferentes guias de referencia ante

estos hallazgos:

Los marcadores mas frecuentemente descritos en la literatura como potenciales

marcadores de aneuploidias, principalmente de trisomia 21, son:

- Aumento del grosor del pliegue nucal

- Foco hiperecogénico intracardiaco (EIF)

- Intestino hiperecogénico

- Dilatacion pielocalicial

- Huesos largos cortos (fémur o humero cortos)
- Hipoplasia o ausencia de hueso nasal

- Ventriculomegalia cerebral

- Arteria derecha subclavia aberrante (ARSA)

El descubrimiento de alguno de estos marcadores justifica la realizacion de una
ecografia detallada fetal, para excluir la existencia de marcadores adicionales o

malformaciones fetales.

No obstante, su hallazgo aislado no supone una herramienta diagnostica ni
sustituye en ningun caso al cribado combinado del primer trimestre. En pacientes
de bajo riesgo, informar acerca de dicho hallazgo incidental puede ocasionar un
aumento de realizacion de pruebas injustificadas y una elevacién de los niveles

de ansiedad de la paciente y su pareja



AUMENTO DEL GROSOR DEL PLIEGUE NUCAL

Se define como pliegue nucal aumentado aquel que se presenta un grosor = a 6
mm (2) (3). Para obtener una medida certera ha de tomarse un plano axial de la
cabeza fetal en el que se muestre el cavum, septo pelucido, talamo y hemisferios
cerebelosos, en adicion los calipers han de situarse desde el borde externo del
hueso occipital hasta el borde externo de la piel. De forma ideal, la medicién del
pliegue nucal ha de realizarse en fetos de entre 15 a 20 semanas de gestacién
ya que es cuando el grosor normal del pliegue tiende a ser relativamente

constante. (4)

El pliegue nucal aumentado en el segundo trimestre fue uno de los primeros
marcadores relacionados con un aumento en el riesgo de padecer trisomia 21y
uno de los mas especificos hasta la fecha. Fue en 1985 cuando se describi6 por
primera vez la asociacion entre el pliegue nucal aumentado y el sindrome de
Down en el segundo trimestre, entre las semanas 15y 20 de gestacion. Se habia
visto que el 40% de los fetos con trisomia 21 presentaban un aumento del pliegue
nucal en comparacién con el 0,1% de los fetos cromosdémicamente normales, o
que implicaba un valor predictivo positivo del 69% en el grupo de riesgo (1).
Estudios posteriores corroboraron dicha asociacion, observando una baja tasa
de falsos positivos y un riesgo relativo de trisomia 21 ante su hallazgo aislado de
entre 3y 11. (2)

Es necesario destacar que a pesar de que el pliegue nucal se normalice con el

avance de la gestacion, el riesgo de trisomia 21 persiste. (2) (4)

The Society of Maternal-Fetal Medicine (SMFM) recomienda a aquellas
pacientes que presentan dicho hallazgo de forma aislada, sin un screening previo
de aneuploidias, valorar la posibilidad de realizar pruebas diagnosticas para
calcular el riesgo de anomalias con estudio de ADN fetal en sangre materna o la
realizacion de amniocentesis, teniendo en cuenta la situacion individual (Grado
de recomendacién 1B). Si previamente la paciente presenta un bajo riesgo de
cromosomopatias, se recomienda discutir la posibilidad de realizar o no estudios
complementarios basandonos en las circunstancias clinicas individuales y la

preferencia de la paciente (Grado de recomendacién 1B). Ante un test no



invasivo de ADN fetal negativo y el hallazgo aislado, no esta recomendado la
realizacion de estudios afadidos (Grado de recomendacion 1B).

Mas alla de las aneuploidias, se ha visto asociado con otros sindromes como el
sindrome de Noonan y con defectos cardiacos, por lo que ante el hallazgo de un
pliegue nucal aumentado es preciso realizar un estudio detallado de la anatomia
fetal. La SMFM considera que ante una evaluacion cardiaca normal no es preciso

nuevos estudios de la misma. (5)

FOCO HIPERECOGENICO INTRACARDIACO (EIF)
Desde que el estudio cardiaco con el corte de cuatro camaras se consider6 parte
basica del examen ecografico, se comenzaron a descubrir nuevos hallazgos

como es el foco hiperecogénico cardiaco (EIF).

Fue descrito por primera vez en 1987 por Schechter, quien lo atribuyé a un

engrosamiento de las cuerdas cardiacas (6).

El foco hiperecogénico intracardiaco es un area pequefia y punteada de menos
de 6 mm que se encuentra frecuentemente en el interior del ventriculo cardiaco
sin unirse a la pared de este, en la region del musculo papilar o cordal, cuya
ecogenicidad es similar a la del hueso fetal. (2,7) Para diferenciarlo de los
musculos papilares, los cuales frecuentemente se aprecian como puntos
ecogénicos, es recomendable reducir de forma gradual la ganancia para
garantizar que no se desvanezca antes de la ecogenicidad de las costillas
fetales.

El EIF se observa de forma mas frecuente en el ventriculo izquierdo (90%),
siendo habitualmente un unico foco. De forma ocasional se aprecia en el
ventriculo derecho o bilateralmente. La ubicacion intraauricular o difusa es
excepcional (6).

Existe evidencia que la presencia de EIF en el ventriculo derecho o en ambos
ventriculos podria aumentar el riesgo de anomalias cromosomicas en

comparacion al foco unico en ventriculo izquierdo (4).



Como se ha comentado, debe de presentar la misma ecogenicidad que el hueso
fetal para ser considerado EIF y ha de ser visto en dos planos ecograficos
diferentes (2).

La etiologia no esta clara, pero puede ser considerado una variante del desarrollo
normal del musculo papilar, dentro de una ecografia estructural en la que no se
observan hallazgos patolégicos. No esta asociado a anomalias cardiacas
estructurales ni a disfuncion miocardica. Se considera que es un hallazgo que se

puede visualizar en 1 de cada 20-30 gestaciones (2).

En una revision sistematica realizada en 2017 (6), formada por 25 estudios, se
analizo el rendimiento diagnostico da la presencia de EIF en relacion con la
deteccion de sindrome de Down durante el estudio ecografico del segundo
trimestre de embarazo.

Los resultados muestran una baja sensibilidad (21,8%) y una tasa de falsos
positivos también baja. Por ello se concluye que dicho marcador tiene una mayor
utilidad para la confirmacion de sindrome de Down que para su descarte.

La presencia de EIF se observé en un 0,5-20% de ecografias realizadas,
aproximadamente un 11-18% en los fetos con S. Down y en un 4-5% en los fetos
cromosomicamente normales.

La tasa de anomalias cromosomicas en poblacion de bajo riesgo con presencia
de EIF es del 3,3-4,4%.

A pesar de multiples investigaciones la relacion entre EIF y las anomalias

cromosomicas o malformaciones congénitas resulta controvertida (4).

En el segundo trimestre un 21-28% de los fetos con trisomia 21 presentan EIF
en contraposicion al 3-5% de los euploides.
La incidencia difiere segun la raza, siendo mayor en asiaticos. Y disminuye con

la edad gestacional (2).

Se relaciona con microcalcificaciones y fibrosis del musculo papilar o cordal
cardiaco. En las autopsias realizadas a abortos y fetos muertos se podia
observar una discreta calcificacion central del musculo papilar, que era mas

comun en fetos con trisomia 13 que 21 (39% vs 16%, 2% en fetos euploides) (2).



Ha de diferenciarse el foco hiperecogénico con la calcificacion miocardica difusa,

la cual si esta asociada a disfuncién miocardica (2).

En conclusion, en aquellas gestantes con cribado cromosomico de bajo riesgo
junto con un hallazgo casual de EIF sin otra alteracion acompafiante no se

recomiendan estudios suplementarios (5) .

INTESTINO HIPERECOGENICO

La ecogenicidad intestinal es un marcador estudiado en la ecografia fetal del
segundo trimestre ya que se ha visto asociado a diversas anomalias fetales, no
obstante, es importante destacar que el prondstico fetal ante su hallazgo aislado

es generalmente bueno. (2)

Se define como intestino hiperecogénico fetal aquel que presenta una
ecogenicidad igual o mayor que el hueso fetal circundante, tipicamente es
comparado con el hueso de la pala iliaca adyacente. La ecogenicidad se localiza

principalmente en la porcion inferior del abdomen y pelvis fetal.(1) (2)

Es importante puntualizar que se trata de un marcador dificil de definir ya que
presenta un componente subjetivo a la hora de ser diagnosticado;
adicionalmente, una ganancia y frecuencia elevada en el equipo ecografico
pueden llevarnos a un diagnostico erréneo. Para confirmar el hallazgo es preciso
ajustar previamente la frecuencia en el transductor (<5 MHz) y establecer una

menor ganancia. (7)

Este hallazgo fue descrito por primera vez en 1990 por Nyberg et al (8), quienes
encontraron su asociacion con el sindrome de Down en un estudio constituido
por 94 fetos afectados por dicha cromosomopatia, de los cuales el 7%
presentaban este marcador ecografico. Estudios posteriores corroboraron dicha

correlacion y han sido encontradas nuevas asociaciones.

Este marcador se observa en el 0,2-1,4% de los fetos estudiados durante el

segundo trimestre.(9)



Su hallazgo durante el tercer trimestre es habitual y refleja una situacién
fisiolégica, ya que el meconio en el interior intestinal puede resultar

hiperecogénico

A pesar de que en el 80-90% de los fetos pueda tratarse de un hallazgo idiopatico
y transitorio (10), puede estar asociado, en el 2% de los fetos que presentan
dicho marcador de forma aislada, a diversas anomalias como pueden ser las
aneuploidias, fibrosis quistica, infecciones virales congénitas, patologias
gastrointestinales primarias, hemorragia intraamiotica o restriccion del
crecimiento fetal.(2)(11)(12)

El riesgo aumenta en aquellos fetos en los que se aprecian anomalias

estructurales adicionales u otros marcadores menores asociados.

En aquellos fetos que presentan el hallazgo de forma aislada e idiopatica, se
podria explicar por la existencia de sangre en la luz intestinal a causa de un
sangrado intraamnidtico. Diversos estudios han demostrado el hallazgo del
intestino hiperecogénico tras procedimientos invasivos o transfusiones fetales, a
causa de la ingesta fetal de la sangre de la cavidad amnidtica, pudiendo persistir

dicho hallazgo tras 2-4 semanas desde la realizacion de la técnica. (13)

En una reciente revision sistematica del ano 2021, se observo que la incidencia
de aneuploidia en los fetos que presentan el marcador de forma aislada es del
3,3%, siendo la trisomia 21 la mas frecuentemente diagnosticada (78%); otras
cromosomopatias identificadas han sido la trisomia 18, trisomia 13, monosomia
X'y mosaicismo cromosomico, en un porcentaje menor. Segun este estudio, la
incidencia en fetos euploides es del 1-2%. (14)

Dicho hallazgo puede ser explicado por un peristaltismo intestinal disminuido u
obstruccién intestinal que consecuentemente provoca una deshidratacion de

meconio existente.

La relacion entre intestino hiperecogénico y la fibrosis quistica (FQ) puede ser
explicada por una alteracion en la produccion de enzimas pancreaticas fetales
que producen un aumento del espesor meconial e hipoperistaltismo, lo que se

traduce ecograficamente en un aumento de la ecogenicidad. El riesgo de FQ



ante el hallazgo de intestino hiperecogénico es del 2,2% (9). La existencia de
dilataciones en las asas intestinales sumado a la hiperecogenicidad de las

mismas podria aumentar el riesgo hasta un 17%.

Como se ha comentado anteriormente, también ha sido estudiada su asociacién
con infecciones congénitas, principalmente citomegalovirus (CMV), y en menor
medida toxoplasmosis, rubeola, herpes, varicela o parvovirus. Dicho hallazgo
ecografico podria ser explicado a través de diversos mecanismos causales:

- Daino directo sobre la pared intestinal provocando un ileo paralitico.

- Perforacion intestinal, la cual provocaria peritonitis meconial y

calcificaciéon en los puntos de perforacion.
- Ascitis secundaria al hidrops, que se traduciria en un aumento de

ecogenicidad.

La mayoria de los estudios existentes describen una incidencia del 2,2% e

infeccion congénita en fetos con intestino hiperecogénico.(14)

Patologias gastrointestinales primarias como obstruccion intestinal, atresia o
perforacion podrian dar lugar a dicho hallazgo debido a un aumento en la
absorcion intestinal del liquido meconial en los dos primeros casos y a la salida

de meconio fuera de la luz intestinal en el ultimo supuesto. (14)

Por ultimo, se ha estudiado su relacion con la restriccion en el crecimiento
fetal. Podria ser explicado por la formacién de areas de isquemia por una
redistribuciéon sanguinea hacia los o6rganos vitales, provocando un flujo
insuficiente hacia el intestino(14), aunque dicha hipdtesis no esta claramente
demostrada (15). En aproximadamente el 13% de las gestaciones en las que se
evidencia un intestino fetal hiperecogénico encontramos una restriccion del

crecimiento fetal. (9)

En este caso la SMFM recomienda a aquellas pacientes con un hallazgo aislado
de intestino hiperecogénico, las cuales no presentan un cribado previo de
cromosomopatias, valorar la posibilidad de realizar pruebas diagndésticas para el

calculo de riesgo (estudio de ADN fetal en sangre materna) (Grado de



recomendacion 1 B). En caso de presentar un bajo riesgo previo ya estudiado de
cromosomopatias, ante la presencia de dicho marcador aislado no se
recomiendan estudio afiadidos (Grado de recomendacion 1B).

Por otro lado, se recomienda en estos fetos descartar la presencia de FQ e
infeccion congénita de CMV (Grado de recomendacién 1C).

Es recomendable también la realizacion de una ecografia en tercer trimestre en
la que se valore detalladamente el crecimiento fetal (Grado de recomendacién
1C). (5)

DILATACION PIELOCALICIAL (DPC).

La presencia de dilatacion leve pielocalicial (grado 1) se observa en 1-2% de
todas las gestaciones y suele tratarse de un hallazgo transitorio, es decir, una
variante de la normalidad en aproximadamente el 80% de los casos (5). Sin
embargo, podria tratarse también de un signo de patologia renal o del tracto
urinario, asi como un marcador de trisomia 21, observandose en el 11-17% de
estos ultimos.

Una dilatacion leve puede considerarse ante el hallazgo de un diametro de la
pelvis renal anteroposterior de entre 4-7 mm en semana 16-27 de gestacion (2).
Benacerraf et al en 1990 fueron los primeros en encontrar la relacién entre la
dilatacion piélica renal y el sindrome de Down. En dicho estudio el 17-25% de
los fetos diagnosticados con S. Down presentaban este hallazgo en comparacién
con el 2-3% de los fetos con cariotipo normal (16). Esta asociacion fue
corroborada posteriormente a lo largo de la literatura hasta la actualidad (17) .
La hidronefrosis o la agenesia renal estan mas correlacionadas con las trisomias
13y 18.

No obstante, el riesgo relativo de sindrome de Down ante el hallazgo de
dilatacion pielocalicial leve es de 1,5, lo que resulta un riesgo muy bajo (5). Por
ello es considerado un marcador menor, y gana importancia en el caso de
encontrarse asociado a otros marcadores sugerentes de anomalias o en

aquellas pacientes de alto riesgo.

Hay que destacar que la dilatacion pielocalicial podria estar causada por otras

entidades como el reflujo vesicoureteral, obstruccion en la union ureteropélvica,



obstruccién en la unidn ureterovesical, rifiones displasicos multiquisticos o

valvas de uretra posterior (17).

La SMFM recomienda a aquellas pacientes que presentan un hallazgo aislado
de dilatacion urinaria, sin un screening previo de aneuploidias, valorar la
posibilidad de realizar pruebas diagnosticas para calcular el riesgo de anomalias
con estudio de ADN fetal en sangre materna (Grado de recomendacion 1B). En
cambio, si previamente la paciente presenta un bajo riesgo ya estudiado de
cromosomopatias, la existencia de este marcador aislado no justifica realizar

estudios de aneuploidias afadidos (Grado de recomendacion 1B). (5)

HUESOS LARGOS CORTOS

La presencia de fémur o humero corto se ha asociado a la presencia de
aneuploidias(18). Se define como humero corto cuando la relacion entre la
longitud humeral observada y esperada (en relacion con el diametro biparietal)
es <0,90, y en el caso del fémur <0,92; la longitud esperada se basa en el p50
de la edad gestacional (5)(18).

Es importante medir de forma meticulosa la longitud de estos huesos, con un
angulo de insonacion adecuado y con la colocacion de los célipers en el final de

las diafisis, ya que se ha detectado una tasa de falsos positivos de hasta el 13%

2).

Basandonos en estas definiciones, ante la presencia de un hueso largo acortado
nos encontramos ante un riesgo aumentado de aneuploidias, principalmente
trisomia 21 y también de Sindrome de Turner. Se ha visto que este hallazgo
ocurre en el 28% de los fetos con trisomia 21 y en el 6% de los fetos euploides
(2).

La presencia de fémur acortado presenta un RR de encontrarse asociado a S.
Down del 1,5-2,7 segun diferentes metaanalisis, lo que sugiere un riesgo bajo.
En cambio, en el caso de humero corto, el RR asciende e 5,1-7,5, es decir, un
riesgo moderado. Por ello, la presencia de un acortamiento humeral resulta un
mejor predictor de trisomia 21 que el femoral. (5)

Hay que destacar que en numerosos estudios se han observado variaciones

étnicas y raciales, presentado las personas de raza negra fémures de mayor



longitud y la raza asiatica de menor longitud. No se encuentran diferencias
estadisticamente significativas a nivel del humero (5).
También es importante tener en cuenta el fenotipo paterno y materno ya que

puede estar asociado a huesos cortos de caracter constitucional.

Ante el hallazgo de acortamiento femoral y/o humeral en aquellas pacientes que
no han sido sometidas a un cribado previo de aneuploidias seria adecuado
valorar la posibilidad de realizar pruebas diagnosticas para calcular el riesgo de
aneuploidias mediante estudio de ADN fetal en sangre materna (Grado de
recomendacion 1B). Por otro lado, si la paciente si posee un cribado de
cromosomopatias de bajo riesgo a priori, no esta indicada la realizacion de
pruebas adicionales si se trata de un hallazgo aislado. Sin embargo, seria
adecuado la realizacidén de una ecografia fetal en tercer trimestre para su
reevaluacién y estudio de crecimiento fetal, ya que se puede tratar de un retraso

del crecimiento fetal temprano (Grado de recomendacion 1 B). (5)

Por otro lado, la presencia de humero y/o fémur corto se ha asociado a displasias
esqueléticas. Normalmente, los huesos de los fetos que padecen estas
afecciones caen por debajo del p3 en el segundo trimestre, a excepcion de la

acondroplasia, la cual puede no manifestarse hasta el tercer trimestre (2).

HIPOPLASIA O AUSENCIA DE HUESO NASAL

Inicialmente, Cicero et al en el 2001, demostraron la asociacion entre la trisomia
21 y la ausencia o hipoplasia nasal ya que en el contexto del estudio de la
traslucencia nucal observaron que el 73% de los fetos con sindrome de Down
presentaban ausencia de hueso nasal en contraposicion al 0,1% de los fetos
cromosOmicamente normales (19). Posteriormente sucesivos estudios
demostraron una correlacién similar, aunque menos sensible, en el segundo

trimestre.

El diagndstico de hipoplasia nasal durante el segundo trimestre se puede realizar
en base a diferentes criterios(2,5):

- Relacién con el diametro biparietal: DBP/hueso nasal > 10 u 11



- Longitud del hueso nasal < 2,5 mm

- Percentiles segun edad gestacional: <p2,5

- MoM: <0,75. Esta medicion se considera la mejor para la identificacion de

la trisomia 21.

La relacion entre la ausencia o hipoplasia nasal en el segundo trimestre y
trisomia 21 esta ampliamente estudiada en la literatura actual. La ausencia de
hueso nasal se observa en aproximadamente en el 30-40% de los fetos con
trisomia 21 y en un 0,3-0,7% de los fetos euploides. En caso de la hipoplasia, el
50-60% de los fetos con trisomia 21 la presentan y el 6-7% de los euploides (20).
Existen también variaciones étnicas, siendo mas frecuente dicho hallazgo en la
poblacion Afrocaribefia en comparacion a los Caucasicos (8,8% vs 0,5%) (3).
En muchos de estos casos, la ausencia o hipoplasia nasal se presenta junto a
otras anomalias estructurales o en conjuncion a otros marcadores menores. Ante
su hallazgo aislado, se puede concluir que el riesgo relativo de trisomia 21 es del
6,6 (2).

La SMFM recomienda a aquellas pacientes que presentan dicho hallazgo de
forma aislada, sin un screening previo de aneuploidias, valorar la posibilidad de
realizar pruebas diagnosticas para calcular el riesgo de anomalias con estudio
de ADN fetal en sangre materna o la realizacion de amniocentesis, teniendo en
cuenta la situacion individual (Grado de recomendacion 1B). Si previamente la
paciente presenta un bajo riesgo ya estudiado de cromosomopatias, ante la
existencia de este marcador aislado se recomienda discutir las posibilidades de
realizar o no estudios afadidos, basandonos en las circunstancias clinicas
individuales y la preferencia de la paciente (Grado de recomendacion 1B). Ante
un test no invasivo de ADN fetal negativo y el hallazgo aislado, no esta

recomendado la realizacion de estudios afiadidos (Grado de recomendacion 1B).

()

No obstante, la ausencia de hueso nasal puede estar asociado a otros sindromes
por lo que se recomienda una evaluacion anatémica detallada del feto. (5)
VENTRICULOMEGALIA CEREBRAL

La ventriculomegalia consiste en la dilatacion de los ventriculos laterales del

cerebro fetal. Se considera ventriculomegalia cuando el atrio cerebral es mayor



de 10 mm en el segundo y tercer trimestre. Se clasifica generalmente en leve:
10-12 mm, moderada: 13-15mm o grave: >15mm.(21) (2)(22)
El diametro atrial permanece estable entre la 15 y 40 SG. Generalmente no se

puede diagnosticar la ventriculomegalia antes de la 15 semana de gestacion

Ecograficamente se visualiza en el corte transventricular axial de la cabeza fetal
visualizando las astas frontales y el cavum septi pellucidi, midiendo el atrio del
ventriculo lateral a nivel del surco parietooccipital, situando los calipers
perpendiculares al eje longitudinal del ventriculo, entre los margenes internos de

la pared medial y lateral del atrio. (21) (22)

La asimetria de los ventriculos laterales es comun, el 50-60% de las
ventriculomegalias son unilaterales, no obstante, la etiologia y resultado es
similar en ambos casos. (22)

A su vez, es mas frecuente en fetos de sexo masculino (65-75%) sin evidencia

de un prondstico diferente entre ambos sexos. (22)

A pesar de que la ventriculomegalia leve-moderada es generalmente incidental,

puede estar asociada a anomalias genéticas, estructurales o neurocognitivas

Variante de la normalidad

Aquellos ventriculos con una medida cercana a 10 mm tienen mas posibilidades
de tratarse de una variante de la normalidad, en especial cuando se trata de un
hallazgo aislado, el 90% presentan un desarrollo neurolégico postnatal normal.
A medida que aumenta el grado de dilatacion ventricular disminuyen las
posibilidades de tratarse de una variante de la normalidad, siendo el 90% de los
fetos con ventriculomegalia leve y el 75-93% de los que poseen

ventriculomegalia moderada neurolégicamente normales al nacimiento. (22)

Anomalias estructurales

Existen defectos estructurales que provocan una dilatacion de los ventriculos
laterales como la agenesia de cuerpo calloso, Sd. Dandy Walker, defectos del
tubo neural o trastornos de migracion neuronal. La causa mas comun de

ventriculomegalia severa es estenosis del acueducto de Silvio (entre el tercer y



cuarto ventriculo), cuya causa puede ser genética, infecciosa (CMV, toxoplasma

o Zika) o hemorragica (sangrado interventricular).(21)

Infecciones

Aproximadamente el 5% de los casos de ventriculomegalia leve son provocados
por una infeccion congénita fetal por CMV, toxoplasma y Zika principalmente.
La infeccidon provoca atrofia, fibrosis del acueducto de Silvio o hidrocefalia
comunicante por inflamacion de los plexos aracnoideos y un exceso en la
produccion de LCR. (22)

Alteraciones cromosémicas

Aproximadamente el 3,8% de los fetos con ventriculomegalia leve aislada
presentan un cariotipo anormal, siendo la trisomia 21 las mas comunmente
diagnosticada. La ventriculomegalia leve- moderada se observa en el 4-13% de
los fetos con trisomia 21 y en el 0,1-0,4% de los euploides.

El riesgo de cromosomopatia es mayor cuando la ventriculomegalia es severa o

asociada a anormalidades. (2)

Tras el diagnostico de ventriculomegalia se debe realizar una neurosonografia
detallada y control estrecho valorando la posibilidad de realizar pruebas
invasivas.

También es preciso realizar un estudio para descartar o detectar posibles
infecciones congénitas

La incidencia de anomalias ecograficas ya sea del SNC o no, en fetos con
ventriculomegalia leve-moderada es del 10-76%, siendo menor del 50% en la
mayoria de los estudios. Por ello, es preciso un estudio ecografico visualizando
de forma detallada estructuras fetales intracraneales y extracraneales, junto a

posibles signos de infeccion congénita.(1) (4)

Quistes de los plexos coroideos
Actualmente, a diferencia de lo que se describe en el pasado, la presencia de
quistes en los plexos coroideos cerebrales ya no es considerado un marcador

ecografico menor en el 2° trimestre.



Los quistes de los plexos coroideos se definen como pequefas areas
sonolucentes bien delimitadas en el interior de los plexos coroideos de los
ventriculos laterales cerebrales de menos de 10 mm de diametro (2). Su
aparicion se podria explicar como el resultado del llenado de pliegues
neuroepiteliales con liquido cefalorraquideo (24).

Estructuralmente, pueden presentarse de diversas formas y localizaciones:
como quistes de aspecto simple o con septos en su interior, unilaterales,

bilaterales o de localizacion multiple (2).

La presencia de estas formaciones de forma aislada en el contexto de un cribado
previo de cromosomopatias de bajo riesgo y un estudio ecografico normal se
considera una variante de normalidad (25). Su persistencia en el 2° trimestre no
se ha visto asociado a resultados adversos en el desarrollo neurolégico a largo

plazo (26); son generalmente asintomaticos y benignos.

En un metaanalisis realizado en el que se estudio la incidencia de trisomia 18 en
1016 fetos estudiados los cuales presentaban quistes de plexo coroideo de forma
asilada, no hallaron en ninguno de ellos dicha patologia cromosomica (27).

La evidencia actual reafirma que su presencia aislada, ante un destallado estudio
anatomico normal es, con un margen amplio de seguridad, cromosémicamente

normal (2).

No obstante, ante la presencia de quistes del plexo coroideo junto a otros
marcadores de cromosomopatia, si existe un incremento del riesgo de
aneuploidias. La incidencia de quistes del plexo coroideo es del 30-50% en el 2°
trimestre en aquellos fetos con trisomia 18 en comparacion del 0,6-3% de los

fetos euploides (28). No existe evidencia de un riesgo aumentado de trisomia 21

2).

Consecuentemente, en aquellas mujeres con cribado previo de aneuploidias de
bajo riesgo no es recomendable la realizacién de pruebas adicionales ni estudios
posteriores ante el hallazgo aislado de quistes de plexo coroideo. Por otro lado,

si no se han realizado estudios de cribado de aneuploidias se podria valorar



realizar o no pruebas no invasivas para estimar el riesgo de trisomia 18 en estas

pacientes (5).

ARTERIA DERECHA SUBCLAVIA ABERRANTE (ARSA)

Del arco adrtico surgen generalmente tres ramas: el tronco braquiocefalico, la
carotida comun izquierda y la subclavia izquierda, posteriormente el tronco
brazquiocefalico se subdivide en carétida comun derecha y subclavia derecha.
En ciertas ocasiones del cayado adrtico surgen 4 y no 3 ramas de manera que
la arteria subclavia derecha se origina de manera independiente a nivel de la
aorta descendente, lo que se llama arteria derecha subclavia aberrante (ARSA).
Esto puede suceder como una variante de la normalidad o junto a alteraciones
cardiacas y cromosomicas. (29)

Chaoui et al. fueron los primeros en publicar la relacion entre ARSA y el Sd
Down(30), posteriormente fueron desarrollados multiples estudios al respecto
observandose en muchos de ellos una prevalencia mayor de ARSA en fetos con
sindrome de Down, sugiriendo una correlacion entre ambos. (31) (32) (33)

Un metaanalisis realizado en el 2015 refiere una prevalencia prenatal de ARSA
en fetos con sindrome de Down del 23,6% y del 1% en fetos euploides. En dicho
estudio se considera la ARSA como un marcador significativo e independiente
de riesgo de sindrome de Down y la presencia de RSA no aberrante un marcador
protector (29).

Estudios recientes muestran que no se han demostrado relacién entre el Sd. de
Down u otras alteraciones cromosdmicas ante un ARSA aislado, mientras que
los casos de cromosomopatias presentaban asociados otros marcadores

ecograficos. (33)

En los fetos euploides, las anomalias estructurales afiadidas mas frecuentes son
las cardiopatias congénitas (5% tetralogia de Fallot, vena umbilical aberrante,

atresia tricuspidea).(29)

Por ello, ante el hallazgo de una ARSA, es preciso tener en cuenta diversos
factores para valorar la necesidad de estudios complementarios: la calidad de
las pruebas previas realizadas (p. ej el screening combinado) y su resultado, la

presencia o ausencia de anomalias o marcadores ecograficos afiadidos.



Actualmente, ante la presencia de ARSA aislado y bajo riesgo de trisomia 21, no

existe evidencia en la recomendacioén de estudios invasivos afadidos. En estos

casos se realizaria un estudio ecografico detallado valorando la presencia de

posibles marcadores junto a un estudio ecografico y ecocardiografico exhaustivo.

En el caso de existir un riesgo elevado de cromosomopatias previo o la

coexistencia con otros marcadores, se valoraria la realizacion de pruebas
invasivas. (33) (31)

3.

CONCLUSIONES

Los marcadores ecograficos menores son hallazgos inespecificos,
transitorios, variantes de la normalidad. Se correlacionan con un
aumento en el riesgo de presencia de aneuploidias. No supone una
herramienta diagndstica ni sustituye al cribado 1°T.

Pliegue nucal aumentado: riesgo relativo de trisomia 21 de entre 3y 11.
EIF: mayor utilidad para la confirmacion de trisomia 21 que para su
descarte. Tasa de anomalias cromosomicas en poblacion de bajo riesgo
es del 3,3-4,4%.

Intestino hiperecogénico: 80-90% de los fetos es un hallazgo idiopatico
y transitorio. En e 2% esta asociado a aneuploidias, fibrosis quistica,
infecciones virales congénitas, patologias gastrointestinales primarias,
hemorragia intraamiotica o restriccion del crecimiento fetal.

Dilatacion pielocalicial: Suele tratarse de un hallazgo transitorio en el
80% de los casos. Podria tratarse de un signo de patologia renal o del
tracto urinario y un marcador de trisomia 21.

Acortamiento de huesos largos: riesgo aumentado de aneuploidias,
principalmente trisomia 21 y también de Sindrome de Turner. El
acortamiento humeral resulta un mejor predictor de trisomia 21 que el
femoral. No olvidar variaciones étnicas y fenotipos paternos.
Hipoplasia/ausencia de hueso nasal: En muchas ocasiones presenta
junto a otras anomalias estructurales o marcadores menores. Ante su
hallazgo aislado presenta un riesgo relativo de trisomia 21 del 6,6.
Ventriculomegalia: La ventriculomegalia leve-moderada suele ser una

variante de normalidad (90%), pero puede estar asociada a anomalias



10.

cromosomicas (trisomia 21), estructurales (estenosis acueducto de Silvio)
o infecciones congénitas (CMV, toxoplasma y Zika).

Quistes de los plexos coroideos: ya no es considerado un marcador
ecografico menor del 2° trimestre.

ARSA: no se han demostrado relacion entre trisomia 21 u otras
alteraciones cromosomicas ante ARSA aislado. Las anomalias

estructurales afiadidas mas frecuentes son las cardiopatias congénitas.
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