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TN aumentada y cariotipo
normal

La exploracion ecografica entre las
semanas 11-14 tiene un papel
fundamental en el cribado de
anomalias cromosomicas, siendo la
translucencia nucal un meétodo bien
establecido y ampliamente aceptado
para este fin.
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A La TN aumenta segun la LCN
A El screening se realiza entre 45y 84mm

A A 45mm de LCN el P95 es 2,1mm y a los
84mm es de 2,7/mm

A El P99 en promedio es de 3,5mm.
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normal

A La prevalencia de defectos cromosémicos
aumentan exponencialmente en relacion

con el aumento de la TN.

Souka A. Nicolaides KAJOG 2005

Translucencia nucal Defectos cromosomicos
<P95

P95-P99

3.5-4.4mm

4.5-5.4mm

5.5-6.4mm

>6.5mm
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A En fetos con alteraciones cromosomicas y
TN aumentada la distribucion es la

siguiente:

Souka A. Nicolaides KAJOG 2005

Trisomia 21 50%
Trisomia 18 0 13
Sd. De Turner

Triploidias
Otras
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A El término TN aumentada se refiere por encima
del P95y se emplea independiente de que la
coleccion de fluido este septada (higroma),
confinada al cuello o envolviendo al feto por

completo.

A La prevalencia de abortos y muerte fetal in utero
se incrementa en relacion al aumento del grosor
de la TN.
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- CERPO

A La mayoria de las pérdidas reproductivas ocurren
antes de las 20 semanas y muestran un aumento
progresivo de la TN hasta hydrops fetal.

Souka A. Nicolaides KAGOJ 2005

Translucencia nucal Muerte fetal
<P95

P95-P99
3.5-4.4mm

4.5-5.4mm
5.5-6.4mm
>6.5mm
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A Una TN aumentada no s6lo es un
marcador de aneuploidias, sino tambien de
malformaciones estructurales , sd
geneticos, displasias, y disrupciones.

A La medida de la TN aporta informacion
pronostica de caracter general ala
gestacion.

A El grosor se asocia de forma directamente
proporcional con un resultado perinatal
adverso.
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Souka A. Nicolaides KAJOG 2005
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A Del total de fetos examinados de la poblacion
general para TN en |la ecografia 11-13+6 sem, 1.2%
presento aumento de la TN >P99.

A De ellos el 25.8% presento alteraciones
cromosomicas y el 72.2% cariotipo normal.

A Del 72.2% de fetos con cariotipo normal el 90%
fueron rnv y de ellos el 11% presentaron
anormlaidades en el periodo postnatal (50%

cardiopatias)

Senat M. et al. AJOG 2007
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FIGURE
Outcome of 248 fetuses with NT = 90oth percentile at 11-149 weeks of
gestation
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FIGURE
Dutcome of 248 fetuses with NT = 9oth percentile at 11-149 weeks of

gestation
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2498 fetuses with NT = 90th percentile at 11-19 weeks of
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248 fetuses with NT = 99th percentile at 11-14 weeks of
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TABLE 2

Fetuses with increased NT, normal ka and abmormalities
diagnosed at birth or at 1 to 18 months of age (n = 19 fetuses
with 20 abnormalities)
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A Prevalencia de anormalidades fetales

mayores (revision)
Souka A. Nicolaides K.AJOG 2005

Table I Stedies reposting major abnormalitis in dromcsomally normal fetuses with incmased me hal transecency (NT) thicimes
e
Authoes - off n Abmoemalbits

Jebwaen ot o, 1992'" 25 mm 12 5§ [15.6% )
Taufler ot al, 1994" 2% mm iz 1 i)
Shwlman o al, 199" i5mm T 7 (0w}
Schwarder et al, 1999 25 mm § (43%)
Souica et al, 1998 % 001" #3h centie R (BOP)
Maymon ot al, 2000'" ¥ih centie i & [95m)
Bilamio et al 2001™ _ #ith centie i T [5u0'n)
Wichaibes and Economides, 2001" F5th centile 12 [5.1%)
Fukada et 4, 2002"" P54 centile 10 (10.1%)
Wan Zaden Somck et al, 1992' 10 mm 3 (F3.0%)
Wille et al. 19492"* 10 mm 10 [18.4%])
Hewitt ot al 1993 ; 10 mm 1 {10.0% )
Sabmsen and Goble, 1995 30 mm 2 [40.0% )
Hewitt ot al 198 10 mm 3 fea)
Hemadi and Tomeshk, 19975 10 mm 2 [118%)
Reyrdes: ot al, 19977 10 mm 3 (RN
Bilamo ot al. 1996™ 10 mm i 11 [23.4%)
Fajet etal 1998™ 10 mm 1 f4.)
¥an Vgt et al, 1958 10 mm & {12m)
Hitpgals ot al, 20017 10 mm 10 [15.6% )
Mangione et d, 20017 10 mm 11 [6.7)
Cheng et al, 2004 30 mm i (13.%)
Hadal et al, 193" % (313}
Mondbi ot al, 1996~ 1 [374%)
Adeninde ot al 1999 10 [11.0%)
Serat et al, oor™ 30 [38.0%])

Tha -0 0 s ariad WT amd tha gy dancg oF aaena P v afed Botwoan e ildes
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A En otra serie de los fetos con cariotipo
normal y ecografia del segundo trimestre
sin alteraciones (88%) se presento un 4%
de resultados adversos.

A De los fetos con ecos del segundo
trimestre anormal o sospechosa (12%) el
86% presento resultados adversos.

A El total de resultados adversos fue de 19%
con TN aumentada y cariotipo normal

Bilardo c. ISUOG 2007



TN aumentada y cariotipo normal

Bilardo c. ISUOG 2007

Normal karyotype:
n=45167

IUINT OP before anomaly
scan [n = 16)

Nommal scan: Abnormal or suspicious findings
m=375M425 (B8%) atscan: m = 50/415 (12%)

Adverse outcome: Advere outoome: Alive and well:
n=359375 9% | |n=16 (4% n=43 (88%] n=7[14%)
(& IUD, § structural defects, | | (5 IUDVTOP with hvdrops
5 genetic disorders) or hygroma,
26 structural defects,

|2 genctic disordems)
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A Desarrollo Psicomotor

No existe claridad en la relacion entre TN
aumentada, cariotipo normal y alteraciones
en el DSM. La prevalencia en algunos

estudios senalan entre 2 y 3,9%.
Souka A. nicolaides K.AJOG 2005

A No existen datos contundentes
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Senat et al. AJOG 2007

TABLE 1
Review of the literature on postnatal follow-up in children who had increasad NT with normal karyotype at
11-14 weoeks of gestation

Prevalence

ol

Increased
Cutort T and Method of Postnatal Deveopment
walue for  nommal Livehorn  assessment of follow-up  Lost for  delay® n (%) and
NT karyolype neonates child development  (moj follow-up 96% Cl

Wan Vug el d” 20 mm N 60 Ouesthonndre BEF-T8) 2% 154 (29%) [0-16%]
Acewunie et af’ 40mm  05% an Questionneire 230 (13-38) 26% 2/23 [BT%) [1-28%]
Maymon (9] oEih canfle  NA a6 Telsphme 2412-35) 0% V35 (0 [0 10%)

Bragy et &'° asmm  NA 90 Cinical examinstion A 189 (1. 1%) [0-6%
642

Hippeia et ="' 30mm  08% 50 Clnical examingtion 58 (24-84) 1150 (2.0%) [0-11%]
Sendt et sl somm WA 58 Clnical amingion 38 [12-72) 354 (5.6%) [1-15%)]

Cheng et ' 20 mm Cinical examinstion 21 (8-30) 114 (7. 1%) [0-34%]
iTeephone

souka e ol 25 mm WA HA 4/980 (0.4%) [0.1-1%]
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Senat et al. AJOG 2007

TABLE 3
Comparison of children with increased NT at the 00th entile or greater and normal k with the
control group of Epipage cohort study'®' at the age EI‘}HZ‘:]“H - aryotype
Caomnitrcl group ol the creased NT and normal
Eplpage stucly Karyolype
N MeEn (S0) or % N Men (S0) or
Welgnt fkg) 270 12.4 [1.4) 148 1231.4
Body ength (Em) e Br4 33 148 329
Caphalic dreumfanenoe (om) 48 (2.0 147 449 (1)
Abie bo walk 100 148

=

plw/RE 8B 28 B8 E

]

Independent walking without support at age 18 mo 100 149

Haolding the head up : F 149
Azpand amd descend 2 sl of san F| 149
Kick a bal : ar 148
DAnk mom a glass ; 99 148
Eat with & apoon L 148
Tum the peges of 8 book : a9

== a 3-word serenc 64

Scuint ; F
Amciety of the mother (%) 0.3
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A La mayor prevalencia asociada a TN
aumentada son: Defectos cardiacos
mayores, hernia diafragmatica,
onfalocele, anomalias de body stalk,
defectos esqueleticos, algunos sd.
Geneticos (Sd de Noonan, hiperplasia
adrenal congenita, etc), megavejiga.
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Nicolaides K. Falcon O. Fetal Medicine Foundation 2004
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A Prevalencia defectos cardiacos

Souka A. Nicolaides K. AJOG 2005

< P95
2,5-3,4mm
3,5-4,5mm

4 5-5.4mm
5,5-6,4mm
>6,5mm
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Table V Prewalence of major cardfac defects in fetuses with ncmased machal tramshucency thickness at 11to 1346 weeks

Author n Muchal tarshucency G defects

Myett et al, 1997 1349 2514 mm 6/1102 (8.4 /1000)
_ »>15 om 9/287 (31.4/1000)
losmer ot al, 1999, Ghi ot d, 2001" 2534 mm 18/722 (24.9/1000)
>14 o 42/%97 (0.4/1000)
Lopes et 4, 2003 143.4mm 2/188 (12.6/1000)

>15 mm 1181 (215.7/1000)

Gafindo ot al, 2000 251 9mm 7/131 (83.4/1000)
1 >40 mm 25/122 (112.6/1000)

Wchaliffe ot 4, 2004 2514 mm 4/122 (41.0/1000)
>15 mm 854 (148.5/1000

/223 (17.0/1000)

/1212 (T8.4/1000)

Souka A. Nicolaides K AJOG 2005.




TN aumentada y cariotipo normal

A Del analisis de ocho estudios la
prevalencia de defectos cardiacos
mayores fue de 2,4/1000, la tasa de
deteccion fue de 37,5% con 4,9% de
=R

A La prevalencia global de cardiopatias
en este grupo de fetos fue de 1-2%

Nicolaides c. Falcon O. Fetal Medicine Foundation. Londres 2004
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(ariac deket
Nt 1 N T ®

Josehson ot d, 1098 W0 11 a9) 24 1N/ (9% 5 (188
o et al, 1988* %0 42y 10 e 0 (8% 2 (%)
Myett ot al, 1004" BI% (L) Wthantle  1N/2,106 (62%) 28 (%00)
Schwarder et al, 190" N ) 24 TS4E8 (268 1(1018)
Wihalids and keomomides, 2001 406 11(1) 24 mm BN (15%) 4 (648

Haride ot al, 2001 e N[ 25 nn BN (18%) 4 (1548)
Owos ot al, 2002 wis 10 om
Haber ot d, 20014 12,478

08 W

Souka A Nicolaides K. AJOG 2005.
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AConclusion:

Dado el evidente aumento del riesgo de
eventos adversos en gestaciones con
TN aumentada,incluso tras descartar
las cromosomopatias, es importante el
seguimiento de éstos fetos.
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