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Introducción

• Todas las gestantes tienen un riesgo teórico a priori de
presentar una aneuploidía según edad materna y semana de
gestación.

• A ello se pueden sumar factores de riesgo adicional:

– Antecedente de aneuploidía fetal previa.

– Prueba de cribado de alto riesgo en primer/segundo
trimestre.

– Presencia de translocaciones conocidas.

– Presencia de anomalías estructurales.

– Presencia de marcadores ecográficos.



Introducción

• Malformación fetal: defecto de la estructura de un órgano
como resultado de una anomalía primaria específica del
desarrollo.

• Marcador ecográfico: hallazgo transitorio e inespecífico, que
aparecen también en fetos euploides (como variante de la
normalidad), y que se utilizan como método de cribado por su
asociación con aneuploidías.



Introducción

• El hallazgo de un marcador ecográfico obliga a la búsqueda
exhaustiva de otros marcadores.

• A mayor número de marcadores encontrados, aumenta el
riesgo total de aneuploidía.



Ausencia o hipoplasia de hueso nasal

• Definición: hueso nasal ausente, o longitud menor o igual a
2,5 mm.

• Evaluación: corte sagital medio de perfil fetal, ángulo de
isonación 45°, con identificación correcta de 3 líneas en la
nariz, el paladar y punta del mentón.

• S 34,6 – 57% para T21.

• LR 6,58 como marcador aislado de T21 (la mayor).



Ausencia o hipoplasia de hueso nasal

• Ausente:

– 30-40% T21.

– 0,3-0,7% euploide.

• Hipoplásico:

– 50-60% T21.

– 6-7% euploide.

• 3D:

– Ausencia bilateral 26,8% de T21.

– Ausencia unilateral 2,4% de T21.



Pliegue nucal aumentado

• Definición: pliegue nucal que mide igual o más de 6 mm.

• Evaluación: corte axial transcerebelar, en fosa posterior,
medición desde tabla externa del cráneo hasta margen
externo de la piel.

• Frecuentemente disminuye o se resuelve a medida que avanza
el embarazo, lo cual no disminuye el riesgo de aneuploidía.



Pliegue nucal

• Asociado a T21, T18, T13, Sd. De Turner.

– Presente en 40-50% de T21.

• S 40 – 50% y E 99% para T21.

• LR 3,79 como marcador aislado de T21.

• Si es persistente, con cariotipo normal, descartar TORCH.



Arteria subclavia derecha aberrante

• Definición: a partir de la aorta descendente, después de su 
unión con el conducto arterioso, transcurre por detrás de la 
tráquea y esófago.

– Normal: delante de la tráquea.

– Aberrante: detrás de la tráquea.



Arteria subclavia derecha aberrante

• Evaluación: corte cardíaco de la “V” hacia el cuello fetal. No 
confundir con vena ácigos (aplicar Doppler pulsado, seguir la 
dirección)

• Presente en:

– 24% T21.

– 0,5-1,5% euploide.

• LR 3,94 como marcador aislado para T21.

– Sin embargo, en estudio retrospectivo: 0,4% de 7547 fetos
presentaron ARSA. 27/28 (96,4%) euploides, 1/28 T18. En 23/28
se presentaba de manera aislada, sin aumento significativo del
riesgo de aneuploidía (Mi Jin Song, 2017)



Ventriculomegalia

• Definición: atrio del ventrículo lateral, a nivel del glomus de
los plexos coroideos, mayor o igual a 10 mm.

– Leve 10-12 mm

– Moderada 12-15 mm

– Severa > 15 mm.

• Evaluación: corte axial transventricular, cáliper in to in, a nivel
de la cisura parieto-occipital.

• LR 3,81 como marcador aislado para T21.



Ventriculomegalia

• Asociación en 13% con anomalía de cuerpo calloso.

• Presente en:

– 4-13% T21.

– 0,1-0,4% euploide.

• Riesgo de asociación con aneuploidía aumenta a mayor
severidad y/o si progresión.



Intestino hiperecogénico

• Definición: ecogenicidad de asas intestinales similar a
estructuras óseas.

• LR 1,65 como marcador aislado de T21.

• Presente en:

– 13-21% T21.

– 1-2% euploide.



Intestino hiperecogénico

• Otras asociaciones:

– TORCH

– Fibrosis quística (íleo meconial)

– Hemorragia intraamniótico

– Malformaciones intestinales (obstrucción/atresia)



Pielectasia

• Definición: pelvis renal mayor o igual a 4 mm (7 mm en 3er
trimestre).

• Evaluación: corte transverso abdominal, diámetro antero
posterior, cáliper in to in.

• Anomalía más frecuente en el cribado de 2do trimestre.

• LR 1,5 como marcador aislado de T21.



Pielectasia

• Aneuploidía presente en 0,3-0,9% de pielectasia aislada.

• Más frecuente en hombres (5:1)

• La mayoría resuelve espontáneamente pre/postnatal, sobre
todo si es leve, es decir, de 4-7 mm en 2do trimestre (66-92%)



Foco ecogénico intracardíaco

• Definición: tejido ecogénico (misma que hueso) en uno o
ambos ventrículos del corazón, visto en una vista estándar de
cuatro cámaras.

• Corresponde a la calcificación de los músculos papilares y
cuerdas tendíneas (frecuentemente submitral en VI).

• Presente en:

– 21-28% T21.

– 3-5% euploide (hasta 30% en asiático).



Foco ecogénico intracardíaco

• No aumenta riesgo de aneuploidía como hallazgo único.

• No se asocia a cardiopatía.

• Si múltiples y grandes: obs rabdomiomas cardíacos.



Fémur y húmero cortos

• Definición: diámetro longitudinal <p5 para EG.

• Evaluación: horizontal, sin incluir epífisis.

• Húmero corto parece ser mejor predictor de T21 que fémur
corto.

• Asociación también con: displasia esquelética y RCIU de inicio
temprano.



Quiste plexo coroideo

• Definición: estructura sonoluscente en el espesor del plexo
coroideo, como resultado del llenado de los pliegues
neuroepiteliales con líquido cefalorraquídeo.

• Evaluación: corte axial tranventricular.

• Apariencia variable: suele ser pequeño <1 cm, único,
unilateral, bien delimitado; hasta bilateral, múltiple, tabicado.

• Presente en:

– 30-50 T18.

– 0,6-3% euploide.



Arteria umbilical única

• Definición: presencia sólo de 1 arteria a nivel de cordón
umbilical (2 vasos en total).

• Evaluación: corte transversal de la vejiga, con aplicación de
Doppler color.

• No aumenta el riesgo de aneuploidía como hallazgo aislado,
sólo si asociado a otras malformaciones.

• Aneuploidía más frecuente asociada es T18.
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