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SE PUEDEN PREDECIR LA ANEUPLOIDÍAS?



LH+ / LH-



HIPOPLASIA/ AGENESIA HUESO NASAL

• Corte sagital medio

• Cabeza fetal utilizando la 
mayor parte de la imagen

• Ángulo del HN cercano a 45°

• Se considera hipoplasia p < 2,5

• 30 - 60% T21

• 0,5 - 7% euploides
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• Retrospectivo

• 14 pacientes con ausencia/hipoplasia

• 0% aneuploidía al ser aislado

• 75% T21 al tener otros hallazgos asociados (p=0,01)



• Prospectivo

• 92 pacientes con agenesia/hipoplasia

• Aislado 12,9%

• Con otros hallazgos 40%



• Retrospectivo
• 56707 pacientes -> 71 casos (ausencia HN)
• Ausencia sola: 7,1%
• Ausencia + blando: 17,6%
• Ausencia + estructural: 83,3%



• Retrospectivo
• 29 pacientes hipoplasia/agenesia
• Hipoplasia 40%

• Ausencia 54,2%



• 20 pacientes con dg prenatal de T21
• 9 con ausencia HN en eco 2D
• 3 con discrepancia al 3D (33%)



PLIEGUE NUCAL AUMENTADO

• Corte transversal

• CSP – Tálamo – Cerebelo

• Borde externo occipital a borde 
externo de la piel

• 6 mm: p = 99 

• 20-33% T21

• 0,5-2% euploides

Sonek and croom. Second trimester ultrasound markers. Clinical Obstetrics and Gynecology Volume 57, number 1, 159–181. 2014 







• Retrospectivo

• 10416 pacientes, 149 NF > 6mm

• 11% aneuploidía

• Euploides -> sin riesgo de malformación



• Retrospectivo

• 72 pacientes

• Asociado a anomalía estructural 35,5%

• Aislado 3,7%



VENTRICULOMEGALIA LEVE

• Corte transversal

• CSP – Tálamo – Atrium

• Borde interno a borde interno

• Valor entre 10 y 15 mm

• 0,15% de los euploides

• 4,7% aneuploidías

Sonek and croom. Second trimester ultrasound markers. Clinical Obstetrics and Gynecology Volume 57, number 1, 159–181. 2014 



• Retrospectivo

• 46 pacientes con VM.

• 25 con AMCT -> 12% aneuploidía



• Retrospectivo

• 101 pacientes con VM leve

• 3% de aneuploidías (2 T21 – 1 Turner)



• Metanalisis
• 108 pacientes con ventriculomegalia unilateral aislada
• 0/108 aneuploidías
• 8,2% TORCH



FOCO HIPERECOGÉNICO CARDIACO

• Foco con ecogenicidad similar al 
hueso

• Habitualmente se visualizan en el 
corte 4C

• 90% en el VI

• 30% asiáticos, 11% blancos, 6% 
negros.
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• 10875 pacientes -> 176 con foco (1,6%)

• Aislado -> sin aneuploidías

• RR 2.55 para AMCT



• Metanalisis 

• 9 trabajos: foco hiperecogénico aislado, población bajo riesgo

• LH+ 5.08



INTESTINO HIPERECOGENICO

• Aumento de la ecogenicidad intestinal

• Disminuye con la edad gestacional

• Se cree es secundario a disminución de 
la peristalsis

• 0,2-1% euploides

• 3-25% aneuploidías 

• Se asocia a FQ, Hirschsprung, RCIU y 
TORCH
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• Prospectivo

• 60 pacientes con IHE

• 5% aneuploidía

• 5% FQ, 0% TORCH, 10% RCIU



• Retrospectivo

• 281 fetos con IHE

– 105 aislado

– 78 con otro marcador

– 98 con malformación

• 6,7%; 7,7% y 17,4% respectivamente.

• Sin diferencia entre aislada y con otro marcador blando.



• Retrospectivo, multicéntrico
• 409 fetos
• 0,98% de aneuploidías, todas con otros marcadores.

– 1 T13
– 1 T18
– 2 Triploidías



PIELECTASIA LEVE

• Se miden en un corte 
transverso abdominal

• Se mide el lugar más amplio

• Se considera desde 4mm, sin 
compromiso de los cálices

• 0-4,5% euploides

• 18% T21

Sonek and croom. Second trimester ultrasound markers. Clinical Obstetrics and Gynecology Volume 57, number 1, 159–181. 2014 



• Prospectivo, multicéntrico

• 101600 pacientes

• 737 Pielectasia (0,73%)

• 12 aneuploidías 1,7%

– 0,46% aisladas

– 9,2% asociada



• Metanalisis

• 10 trabajos

• LH + 2.78

• LH – 0.98





• Metanalisis

• 38 trabajos

• Se evaluaron los marcadores 
combinados y aislados.





• ACOG Practice Bulletin N°163, May 2016. Screening for Fetal Aneuploidy.
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