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Introducción

ÅUtilidad ecografía 11 - 13+6 semanas:

ïDeterminaciónedadgestacional

ïDiagnóstico de embarazo múltiple y su corionicidad

ïScreeningdeaneuploidía

ïDetecciónde anomalíasfetalesno cromosómicas

ïScreeningdepreeclampsiapretérmino



Introducción

Siemprediagnosticable

ωExperienciadel operador,calidaddel equipo

Potencialmentediagnosticable

ωSedesarrollandurante2do o 3er trimestre

ωExpresiónfenotípicasehaceaparenteposteriormenteen el desarrollofetal:

- producciónurinariaĄ obstruccióno reflujo urinario

- capacidadde tragarĄ obstrucciónintestinal

- producciónde secrecionespulmonaresĄ malformacióncongénita
de lasvíasaéreas

ωEl defecto requiere de una edad gestacionalavanzada(acondroplasia,
fracturas en la osteogénesisimperfecta, coartación aórtica, estenosis
pulmonar)

Nodiagnosticable



Sistematización eco 11-13+6 semanas

Cerebro y
cráneo

Transverso para evaluar calota craneal, línea media
ecogénicay los plexoscoroideosllenandolos ventrículos
laterales,fosaposterior.

Cara Sagitalparaevaluarel perfil, huesonasaly paladar.

Coronalparaórbitasy labiosuperior,triánguloretronasal.

Columna Longitudinalpara demostrarlos cuerposvertebralesy la
piel quelosrecubre.



Sistematización eco 11-13+6 semanas

Corazón Cortedecuatrocámarasy aplicacióndeDopplercolor.

Tórax Formadel tórax,pulmonesy la integridaddel diafragma.

Abdomen Presenciade la cámaragástrica,riñones,vejigay evaluar
la insercióndel cordónumbilicalenel abdomen.

Extremidades Visualizar todos los huesos largos, manos y pies
(incluyendo la forma y ecogenicidadde los huesosy
movimientosarticulares)



Metodología del estudio

Å Estudioretrospectivo de datos prospectivamenterecolectadosen
registrode embarazo,parto y unidadneonatal.

Å 100.997embarazosúnicos,control ecográficode rutina las 11 -13+6
semanas,entre 2009-2018 (en YƛƴƎΩǎCollegeHospital de Londres o Medway

Maritime Hospitalde Gillinghamen UK):

ïEvaluaciónsistemáticade LCN,TN, evaluaciónanatómicapara
detecciónde anomalíasestructurales.

ïExclusiónde aneuploidíaconocidamedianteestudioinvasivo.

Å Reevaluaciónecográficaa todas entre las 18-24 semanas,y en
muchoscasosentre las30-34o 35-37semanas.





Resultados

Detección de anomalías 
en 1.7% de la población   

(n = 1720)

27.6% en 1er trimestre    
(n = 474)

53.8% en 2do trimestre   
(n = 926)

18.6% en 3er trimestre     
o postnatal                       
(n = 320)



Resultados

Detección 100%

ωAcránea

ωHoloprosencefalia alobar

ωEncefalocele

ωAtresia tricuspídea

ωAtresia pulmonar

ωPentalogía de Cantrell (anomalías de pared torácica, abdominal, 
diafragma, pericardio y corazón)

ωEctopia cordis

ωOnfalocele

ωGastrosquisis

ωAnomalía de Body-Stalk



Resultados

Detección>50%

ωEspinabífidaabierta(59.3%)

ωHipoplasiaventrículoizquierdo(>90%)

ωDefectodel septoatrioventricular(>90%)

ωDefectocardíacocomplejo(60%, 2 o másalteraciones)

ωIsomerismo atrio derecho (57.1%, VCI interrumpida con
anatomíaintracardíacanormal)

ωObstruccióntracto urinariobajo/megavejiga(71.2%)

ωAusenciadeextemidades(75%)

ωSecuenciadeakinesiafetal (72.7%)

ωDisplasiaesqueléticaletal (71.4%)



Resultados

Detección10-50%

ωHipoplasiacerebelo/vermis(13%)

ωFisuralabiopalatina(35%)

ωMicrognatia(14%)

ωTetralogíadeFallot(30-40%)

ωDefectoválvulatricúspide(25%)

ωTransposicióndegrandesarterias(15%)

ωHerniadiafragmáticacongénita(29%)

ωHemivértebra/escoliosis(30-40%)

ωPolidactilia,oligodactilia, sindactiliao ectrodactilia(30-40%)



Resultados

Detección <10%

ωVentriculomegalia

ωAgenesia cuerpo calloso

ωFisura labial aislada

ωMalformación congénita de vía aérea

ωDefecto del septo interventricular

ωQuistes abdominales

ωAgenesia renal unilateral

ωRiñón multiquístico

ωHidronefrosis

ωDoble riñón

ωHipospadia

ωPie equinovaro



Resultados

Å IncidenciasignificativamentemayordeTNaumentadaen:

ïEncefalocele

ïEspinabífida

ïHerniadiafragmáticacongénita

ïOnfalocele

ïObstrucciónurinariabaja

ïDisplasiaesqueléticaletal

ïSecuenciaakinesiafetal

ïSíndromedeBody-Stalk

ïPentalogíadeCantrell



Resultados

ÅTN >p95 fue significativamente mayor en aquellos que
presentabananomalíasmayoresno-cromosómicas(12%) que
aquellosqueno presentaban(4%).

ÅTNaumentadaenel 21.9%de losdefectoscardíacos.

ïDelos 117 detectadosen 1er trimestre, 47.9%presentaba
TN> p95.



Resultados

ÅComparaciónconestudioprevio:

ïIncidenciaglobalde anomalíasno cromosómicasaumenta
de1.1%a 1.7%

ïMejor detecciónde:

ÅEspinabífidaabierta(15%vs59%)

ÅFisuralabiopalatina(5%vs35%)

ÅCardiopatíamayor(34%vs52%)

ïSeríapor:

ÅMejor calidaddeequipo

ÅMejor protocolodeevaluación











Secuencia Acránea- Anencefalia

ÅPrevalenciade1 en1.000RN.

ÅSinosificaciónnormaldel cráneoa las11semanas.

ÅAusencia de bóveda craneal (acránea) Ą hemisferios
cerebrales expuestos a líquido amniótico degeneran
(exencefalia) Ą destrucción y desaparición del tejido
(anencefalia).

ÅLesionesespinalesasociadasen50%de loscasos.

ÅEtiología: defectoscromosómicas,teratógenos,bajo consumo
deacidofólico.



Holoprosencefalia

ÅPrevalenciade1.6-1 en10.000RN.

ÅEspectro de anomalíasque resultan de
unadivisiónincompletadel Prosencéfalo.

ÅVentrículo único dilatado, con fusión de
las astas anteriores de los ventrículos
laterales,o segmentaciónparcialdeéstos.

ÅAsociadoa alteracionesfaciales(ciclopía,
fisuralabiopalatina, probóscide).

ÅEl 66% de estos casos presentan una
aneuploidía,principalmentetrisomía13.



Encefalocele

ÅPrevalenciade1 en4.000RN.

ÅHerniación de meninges (meningocele) con/sin encéfalo
(encefalocele).

Å75%occipital.

ÅEl pronóstico depende de la cantidad de tejido nervioso
eviscerado

ÅDgdiferencial: higromaquístico



Cardiopatías

ÅDefectoscongénitosmásfrecuentes.

ÅPrevalenciade 8 por 1.000RN.

Å50% asintomáticas y el otro 50%
άƳŀȅƻǊŜǎέ(letales o requieren cirugía o
cateterizacióncardiacaintervencionistaen
el primerañodevida).

ÅLos defectos cardiacos mayores
representanel 20% de todas las muertes
fetalesy el 30%de lasneonatalesdebidas
a defectoscongénitos.



Cardiopatías

ÅAsociación entre TN aumentada y los
defectos cardiacos, tanto en fetos con
defectos cromosómicoscomo en fetos
euploides.

ÅEl aumento de la TN no es específicode
determinadostiposdecardiopatías



Ectopia cordis

ÅPrevalenciade5 en100.000RN.

ÅLocalizaciónparcial o total del corazón
dentro o fuera del tórax, por falla en la
fusióndeesta.

ÅLa mayoría de tipo torácica, con una
hendiduraesternaly protrusióncardíacasin
pericardioparietal.



Onfalocele

Å Prevalencia1 en 4.000RN.

Å Defecto del cierre de la pared abdominal,con protrusión de saco
herniariocon/sinvísceras(asasintestinales,hígado).

ïNo ocurre regresiónde Hernia fisiológicaen base del cordón
umbilical

Å Puede presentar extensión craneal con compromiso torácico
anterior (Pentalogíade Cantrell)o haciacaudal(extrofiavesical).

Å Cercadel 50% de estos tienen una aneuploidía,principalmente
trisomía18.

Å Enel grupoeuploide, resolucióncercanaal 95%que contengansólo
intestino. Sipresentahígado,requerirácirugíapostnatal.



Gastrosquisis

ÅPrevalenciade1 en4.000RN.

ÅDefecto del cierre de pared abdominal anterior, con
evisceraciónintestinalparaumbilical(mayoríaderecha).

ÅSinregresiónespontáneaduranteel embarazo.

ÅSinaumentodel riesgodeaneuploidía.



Anomalía de Body-Stalk

ÅCaracterizadopor un gran defecto en la pared abdominal,
cifoescoliosisseveray un cordón umbilical corto con arteria
umbilicalúnica.

ÅPresentarotura de membranasamnióticas,por lo que una
mitad del cuerpofetal estáen la cavidadamnióticay la otra en
la cavidadcelómica.



Espina bífida

Å Prevalenciade 1 en 1.000RN.

Å Defecto en el cierre del tubo neural, con daño secundariode los
nerviosexpuestos.

Å Protrusión de meninges (meningocele) o médula espinal
(mielomeningocele).

Å Factoresambientalesasociadosson déficit de folatos, teratógenos,
diabetesmellitus. Losgenéticossoncromosomopatíasy mutaciones
de genesúnicos.

ÅOtrossignosecográficos:

ïSignodel limón: cabalgamientodehuesosfrontales.

ïSignode la banana: fosa posterior con desplazamientocaudal
del cerebelo.



Megavejiga

Å Incidencia1 en 1500embarazos.

ÅVejigavisibleen95%a las11semanas,100%a las13semanas.

ÅDiámetrolongitudinalde la vejigade7 mm o más.

ÅAsociadoconaneuploidíaen un 30%, sobretodo trisomía13 o
18(si> 10mm,10%incidenciadefectocromosómico).

ÅEnfetos euploides, el pronósticodependedel tamañovesical:
si menor de 16 mm, 90% resuelveespontáneamente. Perosi
16 mm o más,suelehaber progresióny uropatíaobstructiva
severasecundaria.



Secuencia acinesia/hipocinesia fetal

ÅTrastornogenéticoraro. (Sd. DePenaShokeir)

ÅPrevalencia1 en12.000RN.

ÅMayoría esporádico, pero puede presentar herencia
autosómicarecesiva.

ÅCaracterizadopor:

ïpolihidroamnios(disminucióndeglución)

ïbajo peso (poca masa muscular por inmovilización
prolongada)

ïescasaactividadrespiratoria(por hipoplasiapulmonar)

ïanquilosisy fijaciónarticular(por ausenciade movimientos
articulares)

ïcordónumbilicalcorto.



Displasia esquelética letal

ÅPrevalenciade1 en4.000RN.

ÅMortalidadde 25%in útero, 30%neonatal.

ÅMáscomunes: displasiatanatofórica, osteogénesisimperfecta,
acondroplasia,acondrogénesis, distrofiatorácicaasfixiante.
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