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Introducci

A Utilidad ecografia 1113+6 semanas:
I Determinaciéredadgestacional
I Diagnostico de embarazo multiple y®orionicidad
I Screeningle aneuploidia
i Deteccionde anomaliasfetalesno cromosomicas
I Screeningle preeclampsigretérmino



Introduccion

Siemprediagnosticable

Potencialmentadiagnosticable

wExperiencialel operador,calidaddel equipo

wSedesarrollandurante 2do o 3er trimestre

wEXxpresiorfenotipicase haceaparenteposteriormenteen el desarrollofetal:
- produccionurinariaA obstrucciono reflujo urinario
- capacidadde tragarA obstruccionintestinal

- produccionde secrecionegpulmonares”A malformacioncongénita
delasviasaéreas

wEl defecto requiere de una edad gestacionalavanzada(acondroplasia,
fracturas en la osteogenesisimperfecta, coartacion aortica, estenosis
pulmonar)




Sistematizacion eco 1113+6 semanagt.

Cerebro y Transverso para evaluar calota craneal, linea media

craneo ecogénicay los plexoscoroideosllenandolos ventriculos
laterales fosaposterior
Cara Sagitaparaevaluarel perfil, huesonasaly paladar

Coronalparaorbitasy labio superior,trianguloretronasal

Columna Longitudinalpara demostrarlos cuerposvertebralesy la
pielquelosrecubre



Sistematizacion eco 1113+6 semands.

Corazon Cortede cuatrocamarasy aplicacionde Dopplercolor.
Torax Formadeltérax, pulmonesy laintegridaddel diafragma.
Abdomen Presenciale la camaragastrica rifiones,vejigay evaluar

lainserciondel corddbnumbilicalen el abdomen

Extremidades vjsualizar todos los huesos largos, manos y pies
(incluyendola forma y ecogenicidadde los huesosy
movimientosarticulares)



Metodologia del estudio

A Estudioretrospectivo de datos prospectivamenterecolectadosen
registrode embarazoparto y unidadneonatal

A 100997 embarazosinicos,control ecograficade rutina las 11-13+6

semanas,entre 20092018 (en Y A y Gdegge Hospital de Londreso Medway
Maritime Hospitalde Gillinghamen UK)

i Evaluaciorsistematicade LCN, TN, evaluacionanatomicapara
deteccionde anomaliasestructurales

I Exclusiorde aneuploidiaconocidamedianteestudioinvasivo

A Reevaluaciorecogréaficaa todas entre las 1824 semanas,y en
muchoscasosntre las30-34 0 3537 semanas



Non-chromosomal abnormalities in first trimester

Screening at 11-13 weeks
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Figure 1 Flowchart of study population of pregnancies undergoing routine ultrasound examinations for non-chromosomal fetal
abnormalities.



Resultados

27.6% en ler trimestre
(n=474)

Deteccidn de anomalias
en 1.7% de la poblacion
(n=1720)

53.8% en 2do trimestre
(n =926)

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




Resultados

Deteccion 100%

wAcranea

w Holoprosencefalia alobar
w Encefalocele

w Atresiatricuspidea

w Atresia pulmonar

w Pentalogia de Cantrell (anomalias de pared toracica, abdominal,
diafragma, pericardio y corazon)

w Ectopiacordis

w Onfalocele

w Gastrosquisis
wAnomalia deBody-Stalk




Resultados

Detecciornr-50%

w Espinabifidaabierta(59.3%)

w Hipoplasiaventriculoizquierdo(>90%)

w Defectodel septoatrioventricular(>90%)

w Defectocardiacacomplejo(60% 2 o masalteraciones)

wlsomerismo atrio derecho (57.1% VCI interrumpida con
anatomiaintracardiacanormal)

w Obstrucciortracto urinario bajo/megavejigd71.2%)
w Ausenciale extemidadeq75%)

w Secuenciae akinesiafetal (72.7%)

w Displasiaesqueléticdetal (71.4%)




Resultados

Deteccionl0-50%

w Hipoplasiacerebelo/vermiq13%

w Fisuralabiopalatina(35%)

w Micrognatia(14%

w Tetralogiade Fallot(30-40%)

w Defectovalvulatricuspide(25%)

w Transposicionle grandesarterias(15%

w Herniadiafragmaticacongeénita(29%

w Hemivertebrdescoliosig30-40%)

w Polidactiliapligodactilig sindactiliao ectrodactilia(30-40%)



Resultados

w Ventriculomegalia

w Agenesia cuerpo calloso

w Fisura labial aislada

w Malformacion congénita de via aérea
w Defecto del septo interventricular
w Quistes abdominales
wAgenesia renal unilateral

w Rifionmultiquistico

w Hidronefrosis

w Doble rindon

w Hipospadia

w Pieequinovaro




Resultados

A Incidenciasignificativamentenayorde TNaumentadaen:
I Encefalocele
I Espinabifida
I Herniadiafragmaticacongenita
I Onfalocele
i Obstrucciorurinariabaja
i Displasiaesqueléticdetal
I Secuenciakinesigetal
I Sindromeade Body-Stalk
I Pentalogiale Cantrell



Resultados

CERPO

A TN >p95 fue significativamente mayor en aquellos que
presentabananomaliasmayoresno-cromosomicag12%) que
aquellosque no presentaban4%.

A TNaumentadaen el 21.9%de los defectoscardiacos

I Delos 117 detectadosen ler trimestre, 47.9% presentaba
TN> p95.



Resultados

A Comparaciorconestudioprevio:

I Incidenciaglobalde anomaliasno cromosémicasaumenta
de1.1%al1.7%

I Mejor deteccionde:
A Espinabifidaabierta(15%vs59%)
A Fisuraabiopalatina(5%vs 35%)
A Cardiopatianayor(34%vs52%

I Serigpor:
A Mejor calidadde equipo
A Mejor protocolode evaluacion



Table 1 Diagnosis of fetal non-chromosomal abnormalities in 100 997 pregnancies undergoing routine ultrasound examinations

Detection
NT = 95t First Second Third
Defect Total percentile trimester trivnester trimester Postnatal
Central nervous system
Acrania 48 00 48 (100) 0{0) 0 {0y 00
Alobar holoprosencephaly 10 2 (20.0) 10 (100) 00 0 {0) 00
Encephalocele 15 5(33.3)¢ 15 (100) 00 0 {0) 00
Open spina bifida 59 6 (10.2)% 35 (59.3) 24 (40.7) 0 {0 0 o)
Hypoplastic cerebellumfvermis 15 0 (0) 2013.3) 13 (86.7) 0 {0) 00
Agenesis of corpus callosum 26 2(7.7) 00 25(96.2) 1(3.8) 00
Schizencephaly 3 0 (0] 0 () 2 (66.7) 1{33.3) 00
Septo-optic dysplasia 1 0 (0] 0 () 1(100) 0 {0) 00
Microcephaly 9 0{0) 0o 1(11.1) & (88.9) 00
Severe ventriculomegaly 18 0 (0) 00 14 (77.8) 4(22.2) 00
Arachnoid cyst 14 1{7.1) aim 51(35.7) 9 (h4.3) 00
Brain hemorrhage 2 0 (0] 0 () 1 (50.0) 1 {5009 00
Diural venous sinus thrombosis 2 0 (0) 00 2 (100) 0 {0) 00
Craniosynostosis 2 1(50.0) 00 1 (50.0) 1 (5000) 0 (0
Occipital dermoid cyst 1 1(100)* 00 1 (100) 0 {0y 0
Blake's pouch cyst 4 0 (0] 0 () 4 (100) 0 {0) 00
Brain tumor 2 00 00 00) 2 (100) 0 (0
Face
Anophthalmia/microphthalmia 5 0 (0] 0 () 5(100) 0 {0) 00
Dacryocystocele 2 0 0o 00 2 (100} 0
Cataract bilateral 1 0 (0] 0 () 0(0) 0 {0) 1 (100)
Cleft lip and palate 52 1{1.9) 18 (34.6) 34 (65.4) 0 {0y 00
Cleft lip only 28 1{3.6) aim 24 (85.7) 0 {0y 4014.3)
Cleft palate only 10 1{10.0) aim 0{0) 0 {0y 10 (100)
Micrognathia 7 00 1(14.3) 6 (85.7) 0 {0y 0 (0
Thorax
Congenital diaphragmatic hernia 24 6 (25.0)% Ti29.2) 14 (58.3) 2(8.3) 1(4.2)
Congenital pulmonary airway malformation 43 5(11.2)% 00 39 (90.7) 4(9.3) 00
Congenital high-airway obstruction syndrome 1 1(100)* 00 1(100) 0 {0) 00
Mediastinal teratoma 1 0 (0] 0 () 1(100) 0 {0) 00

Pleural effusion 3 00 0 216770 11{33.31 0



Heart

Tricuspid atresia

Pulmonary atresia
Polyvalvular dysplasia
Hypoplastic left heart syndrome
Atrioventricular scptal defect
Complex heart defect

Left atrial isomerism
Terralogy of Fallot

Arch abnormality

Tricuspid valve abnormality
Transposition of great arterics
Double/right aortic arch
Aortic stenosis

Pulmonary stenosis

Common arterial trunk
Ventricular aneurysm
Arrhythmia

Cardiomyopathy
Rhabdomyoma

Ventricular septal defect

Gastrointestinal tract

Liver, spleen, gallbladder, mesenteric or adrenal cyst
Cloacal abnormality

Meconium peritonitis

Right-sided stomach

Esophageal atresia

Duodenal atresia

Small-bowel obstruction

Hirschsprung's discase

Imperforate anus

Ld b O D GO e b =

2{28.8)%
4 (36.4)%
1 {100)*
15 (37.5)%
8 (72.7)%
9 {36.0)%
3(42.9)%
5(17.9)%
13 (34.2)
2{25.0)%
2{13.3)
2{6.3)
1{16.7)
2{20.0)
00y
00}
00}
0{0)
1{16.7)
15 {11.0)#

2(9.5)
1{50.0)
0 {0}
0{0)

0 {0}

0 {0}
{0}

0 {0}

0 {0}

7100)
11 (100}
1 {100)
37 (92.5)
10 (20.9)
15 (60.0)
4(57.1)
11 (39.3)
12 {31.8)
2250}
2013.3)
50158
0{0)
0{0)
01{0)
00
0(0)
0
0(0)
0{0)

00
2(100)
1 (100}
1 (100}
0(0)
00
0
00
00

00}
00}
00}
3(7.5)
1(9.1)
10 (40.0)
3(42.9)
15 (53.8)
21 (55.3)
3(37.5)
12 (30.0)
27 (84.4)
4 (66.7)
7(70.0)
1(100)
2(66.7)
1(33.3)
1(100)
1(16.7)
97 (71.3)

12 (57.1)
0 {0}
0(0)
00
4 (50.0)
1(11.1)
(0}
00}

0 {0}

0{0)
0{0)
0{0)
00
0{0)
0{0)
0{0)
1(3.6)
4 (10.5)
2(25.00
00
0{0)
1(16.7)
2(20.0)

1(33.3)
2(66.7)
0(0)
5(83.3)
31 (22.8)

9 (42.9)
00
0{0)
0
2(25.0)
g (B8.9)
& (100)
0{0)
00

00
00
00
00
00
00
00
1i3.6)
1i2.6)
1{12.5)
1i6.7)
00
1{1&.7)
1{10.0)

00
00
00
00
8(5.9)

00
00
00
00
2(25.00
00
00
2 (100
3 (100)

Continned over.




Table 1 Continued

Detection
NT = 95% First Second Third
Defect Total percentile trimester trimester trimester Postnatal
Abdominal wall
Exomphalos with bowel or liver 44 15 (34.1)% 44 (100} 0(0) 0(0) 00
(Gastroschisis 40 2 (5.0 40 (100) 0 (0) 0 (0) 0 (0)
Bladder exstrophy 2 0 {0) 0 {0} 2 (100} 0(0) 00
Genitourinary
Lower urinary tract obstruction 52 9(17.3)% 37 (71.2) 11(21.2) 4(7.7) 0 (0)
Bilateral renal agenesis 13 2(15.4) 2{15.4) 11 (84.6) 000 00
Bilateral polycystic kidneys 14 3(21.4)% 1({7.1) 10(71.4) 3(21.4) 00
Unilateral pelvic kidney/agenesis 124 10 (10.5)* 324 107 (86.3) 14 (11.3) 00
Bilateral multicystic kidney 4 1(25.0) 0 {0} 4 {100y 00 00
Unilateral multicystic kidney 58 1(1.7) 0 {0} 51(87.9) 7i12.1) 00
Severe hydronephrosis 7 3(3.8) 0 {0y 47 (59.5) 32 (40.5) 00
Duplex kidney 87 4 (4.6) 0 {0y 69 (79.3) 18 (20.7) 0 (0)
Horseshoe kidney 5 0 {0} 0 {0} 4 (80.0) 1(20.0) 00
Unilatecral dilated urcter & 0 {0) 0 {0y 35000 3i50.0) 00
Unilateral renal cyst 11 0 {0y 0 {0} TI63.T) 4(36.4) 00
Owarian cyst 27 0{0) 0 {0y {0y 27 (100) 0 ()
Ambiguous genitalia 5 1{20.0) 0 {0} 4 (80.0) 00 1(20.0)
Hematocolpos 2 0 {0y 0 {0} 0(0) 20100) 00
Hypospadias 26 2(7.7) 0 {0y 1(3.8) 0 25 (96.2)
Rectovaginal fistula 1 0 {0) 0 {0y 0(0) 0(0) 1i100)
Skclcton
Absent hand, arm, leg or foot 24 1(4.2) 18 (75.00 6(25.0) 000 00
Fetal akinesia deformation sequence 11 2(18.2) g (72.7) 3(27.3) 000 00
Lethal skeletal dysplasia 14 & (57.1)% 10 (71.4) 4(28.6) 00 00
Mon-lethal skeletal dysplasia 12 0 {0) 0 {0} 10 (83.3) 2(16.7) 00
Abnormal digits 59 4(6.8) 25 (42.4) 19(32.2) 3(5.1) 12 (20.3)
Hemivertebrafscoliosis 12 0 {0) 4(33.3) 8 (66.7) 00 00

Talipes 93 4(5.4) 1(2.2) 82 (88.2) 5(5.4) 4 (4.3)



Tumor

Sacrococcygeal teratoma 2 00 1(50.0) 1(50.0) a0 0
Lymphangioma 4 1(25.0) 0 {0} 3(75.00 1(25.0) 0 (0)
Testicular mass 1 (1}] 0 (0) 0 (0) 1 (100) 0 ()
Thyroid goiter 2 0 {0} 0 {0) 0 (0} 2(100) 0 (0)
Other
Body-stalk anomaly 16 5(31.3)* 16 (100) 0(0) 00 0 (0
Pentalogy of Cantrell 2 2 (100)* 2 (100 0 (D) 0 (D) 0 (0)
Ectopia cordis only 2 0 (0) 2 (100) 0 (0} 0{0) 0 (0)
Hydrops fetalis 8 1({12.5) 0 (0} TI87.5) 1i12.5) 0 (0
Multiple
Pulmonary stenosis, microccphaly, micrognathia 1 0o 0{m 1100} 0o 0 (0
Tetralogy of Fallot, hemivertebra, talipes 1 0 {0) 0 {0} 1 (100} 0 (0} 0 (0)
Ventriculomegaly severe, cleft lip and palate 1 0 {0) 0 {0} 1 (100} 0 (0} 0 (0]
Diaphragmaric hernia, unilateral renal agencsis 1 0 {0) 0 {0) 1 (100} 0 (0} 0 (0]
Cleft lip and palate, unilateral multicystic kidney 1 0 {0) 0 {0) 1 (100} 00 0 (0
Cleft lip and palate, megacystis, radial aplasia 1 1(100)* 1 (100) 0 (0} 00 0 (0
Cleft lip and palate, unilateral renal agenesis 1 0 {0) 0 {0} 1 (100} 00) 0 (0)
Complex heart defect, megacystis 1 1(100)* 1 (100) 0 (D) 00) 0 (0]
Total 1720 204 474 926 240 80

Data are given as # or 1 (%). *Significant difference in proportion of fetuses with nuchal translucency thickness (NT) = 95t percentile
between those with given abnormality and those without, examined by chi-square test with Yates’ correction for large sample size (P = 0.05).



Secuenci@cranea Anencefalig.

A Prevalenciale 1 en 1.000RN
A Sinosificaciomormaldel craneoalas11 semanas

A Ausencia de boveda craneal (acraned A hemisferios
cerebrales expuestos a liguido amnidtico degeneran
(exencefalia A destruccion y desaparicion del tejido
(anencefalia)

A Lesione®spinalesasociadagn 50%de loscasos

A Etiologia defectoscromosomicasteratdgenos,bajo consumo
de acidofdlico.




Holoprosencefalia

A Prevalenciale 1.6-1 en 10.000RN

A Espectrode anomaliasque resultan de
unadivisionincompletadel Prosencefalo

A Ventriculo Gnico dilatado, con fusion de % 05
las astas anteriores de los ventriculos
laterales,0 segmentaciorparcialde éstos

A Asociadoa alteracionesfaciales(ciclopia
fisuralabiopalatina probdscide)

A El 66% de estos casos presentan una
aneuploidiaprincipalmentetrisomial3.




Encefalocele

A Prevalenciale 1 en4.000RN

A Herniacion de meninges (meningocele) con/sin encéfalo
(encefalocele)

A 75%occipital

A El pronostico depende de la cantidad de tejido nervioso
eviscerado

A Dgdiferencial higromaquistico

[Meninges and CSF in

ng! Brain (in this case, occipital ]
herniating cyst

[Iobes of the cerebrum) in cyst




Cardiopatias

A Defectoscongénitosmasfrecuentes
A Prevalenciale 8 por 1.000RN

A 50% asintomaticas y el otro 50%
a Y & 2 (efalaso requieren cirugia o
cateterizacioncardiacaintervencionistaen
el primeranode vida)

A Los defectos cardiacos mayores
representanel 20% de todas las muertes
fetalesy el 30% de las neonatalesdebidas
a defectoscongenitos

Atretic
pppppppp

val

Ive

||||||

NNNNN
uuuuuu
arteriosis



Cardiopatias

A Asociaciénentre TN aumentada y los
defectos cardiacos, tanto en fetos con
defectos cromosdmicoscomo en fetos

euploides

A Elaumentode la TN no es especificode
determinadogipos de cardiopatias




Ectopliacordis

A Prevalenciale 5 en 100.000RN

A Localizaciénparcial o total del corazoén
dentro o fuera del torax, por falla en la
fusionde esta

A La mayoria de tipo toracica, con una
hendiduraesternaly protrusioncardiacasin
pericardioparietal




A Prevalencid en4.000RN
A Defectodel cierre de la pared abdominal,con protrusion de saco
herniariocon/sinvisceragasasntestinales higado)

I No ocurre regresionde Herniafisioldgicaen base del corddn
umbilical

A Puede presentar extensién craneal con compromiso toracico
anterior (Pentalogiale Cantrell)o haciacaudal(extrofiavesical)

A Cercadel 50% de estos tienen una aneuploidia, principalmente
trisomial8.

A Enel grupoeuploide resolucidncercanaal 95% que contengansoélo
Intestino. Sipresentahigado,requeriracirugiapostnatal



Gastrosquisis

A Prevalenciale 1 en4.000RN

A Defecto del cierre de pared abdominal anterior, con
evisceracionntestinalparaumbilicalmayoriaderecha)

A Sinregresidénespontanealuranteel embarazo
A Sinaumentodel riesgode aneuploidia




Anomalia ddBody-Stalk

CERPO

A Caracterizadopor un gran defecto en la pared abdominal,

cifoescoliosisseveray un cordon umbilical corto con arteria
umbilicalinica

A Presentarotura de membranasamnidticas,por lo que una

mitad del cuerpofetal estaenla cavidadamnidticay la otra en
la cavidadcelomica




o To Do Do

Espina bifida

Prevalenciale 1 en 1.000RN

Defecto en el cierre del tubo neural, con dafno secundariode los
nerviosexpuestos

Protrusion de meninges (meningocele) o meédula espinal
(mielomeningocele)

Factoresambientalesasociadosson déficit de folatos, teratogenos,
diabetesmellitus. Losgenéticossoncromosomopatiay mutaciones
de genesunicos

Otrossignosecograficos
i Signodellimon: cabalgamientale huesosfrontales

I Signode la banana fosa posterior con desplazamlentocaudal
del cerebelo

A‘
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Megavejiga

A Incidencial en 1500embarazos
A Vejigavisibleen 95%alas11 semanas100%alas13 semanas

A Diametrolongitudinalde la vejigade 7 mm o mas

A Asociadacon aneuploidiaen un 30% sobretodo trisomial3 o
18 (si>10mm, 10%incidenciadefectocromosomico)

A Enfetos euploides el pronésticodependedel tamafiovesical
si menor de 16 mm, 90% resuelveespontaneamentePerosi
16 mm o mas, suele haber progresiony uropatia obstructiva
severasecundaria




Secuencia acinesia/hipocinesia f@tz

A Trastornogenéticoraro. (Sd DePenaShokei)
A Prevalencid en12.000RN

A Mayoria esporadico, pero puede presentar herencia
autosomicarecesiva

A Caracterlzadcp)or

polinidroamniogdisminuciondeglucion)

bajo peso (poca masa muscular por inmovilizacion
prolongada)

escasactividadrespiratoria(por hipoplasiapulmonar)

anquilosisy fijacionarticular (por ausenciade movimientos
articulares)

cordonumbilicalcorto.



Displasia esquelética letal

A Prevalenciale 1 en4.000RN
A Mortalidad de 25%in Gtero, 30%neonatal

A Mascomunes displasiaanatoférica osteogénesismperfecta,
acondroplasiaacondrogenesiglistrofiatoracicaasfixiante
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