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RESUMEN

Antecedentes: El diagnóstico de  defectos estructurales en el primer trimestre es
invaluable.

Objetivo: Estimar la eficacia de detección de defectos estructurales de la semana
11 a 13.6 de gestación.

Diseño: Estudio transversal con intención clínica prueba diagnóstica, incluyendo
valoraciones de enero 2005 a junio 2007, evaluamos la examinación anatómica
temprana en 1610 pacientes entre 11 a 13.6 semanas y la eficacia de detección
de defectos estructurales en 1048 fetos utilizando ultrasonido transabdominal, la
edad materna promedio fue de 30 años. .

Resultados: Analizamos un total de 1610 fetos incluyendo 1557 simples y 24
gemelares. La valoración detallada de los fetos anatómicamente en el primer
trimestre fue buena en 1492 fetos (92.67%), limitada en 101 y pobre en 12. Una
valoración completa de la anatomía fetal fue posible en 1495 fetos. La prevalencia
de defectos en 1048 fetos fue 1.81% (19/1048). Valoración postnatal y post-
mortem confirmó los defectos estructurales, la sensibilidad fue de 78% con una
taza de falsos positivos de .01%. 3 defectos fueron adicionalmente detectados en
una valoración de segundo trimestre por ultrasonido.

Conclusiones: Es posible una evaluación anatómica completa en un embarazo
temprano, la sensibilidad del ultrasonido para detección de defectos estructurales
de la semana 11 a 13.6 de gestación fue del 78% y la especificidad del 99%, la
sensibilidad total del ultrasonido en la detección de defectos estructurales fue del
81%.



ABSTRACT

Background: Diagnosis of structural defects in the first trimester is invaluable.

Objective: To estimate the efficacy in detection of structural defects at 11 - 13.6
weeks´gestation .

Design: Cross-sectional study in diagnostic test intention included examinations
from January 2005 to June 2007, we evaluated the early anatomic examination in
1610 patients between 11 and 13.6 weeks and efficacy in 1048 fetuses in detection
of structural defects using transabdominal ultrasonography, the median maternal
age was 30 years.

Results: We analyzed a total of 1610 fetuses including 1557 singletons and 24
twins. Detailed anatomical survey of the fetus in the first trimester was good in
1492 fetuses (92.67 %), limited in 101 and poor in 12. Complete examination of the
fetal anatomy was in 1495. The prevalence of defects in 1048 fetuses was 1.81%
(19/1048). Postnatal and postmortem examination confirmed the structural defects,
the sensitivity was 78% with a false- positive rate of .01%. 3 additional defects
were detected at second trimester ultrasound examination.

Conclusions: Is possible a complete anatomical evaluation in early gestation, the
sensivity of the 11 a 13.6 weeks´scan was 78% and the specificity 99%, the overall
sensivity of ultrasound in the detection of structural defects was 81%.



CAPÍTULO 1. INTRODUCCIÓN

ANTECEDENTES

El primer reporte de reconocimiento prenatal de anomalías congénitas con
ultrasonido fue publicado en 1961 por Donald y en 1964 por Sunden.1 La
prevalencia de anomalías en embarazo temprano es mayor porque los fetos
anormales son comúnmente abortados.

El ultrasonido prenatal para anomalías fetales es un componente de rutina
en el cuidado moderno antenatal.2 El propósito de realizar una detección
temprana de defectos es ofrecer  a la paciente un tratamiento prenatal o
mejorar el manejo perinatal.3

La oportunidad de un diagnóstico de anomalías estructurales en el
embarazo temprano es invaluable ya que permite en ocasiones una
intervención antes que la anomalía llegue a ser fatal, tal es el caso de válvulas
uretrales posteriores, donde el drenaje de la megavejiga puede evitar dañar el
riñón de forma irreversible. Una de las desventajas es que ciertas partes de la
anatomía requieren un entendimiento embriológico. Braithwaite y cols.
realizaron ultrasonido (usg) transabdominal y transvaginal en el 1er trimestre, y
combinando las dos completaron la revisión anatómica en 95% de los casos. 4

La identificación sonográfica depende del conocimiento de embriología,
anatomía fetal, resolución de ultrasonido e historia natural del defecto. La
evolución de resolución, transductores, el Doppler e imágenes tridimensionales
ha mejorado los resultados, sin embargo existen obstáculos como hábito
corporal materno, posición fetal, y experiencia del ultrasonografista e
institución.1 El rango de sensibilidad para detección de anomalías  reportado
por distintos estudios se encuentra entre 23% y 64%.5

Whitlow y cols.  Estudiaron el tiempo óptimo para realizar el usg del 1er
trimestre. y reportan que la visualización de la anatomía mejoró con la edad
gestacional de 6% en la 10ª semanas de gestación (sdg), a 75% en la 11ª,
96% en la 12ª, y una visualización anatómica del 98% en la 13ª sdg con un
mayor porcentaje en la 14ª sdg. la necesidad de realizar ultrasonido
transvaginal disminuyó de 100% en la 10a semana, a 15% en la 13ª y 11% en
la 14ª. 4

Whitlow y Economides en un estudio de 6443 embarazos para detección de
defectos anatómicos en 10-14 sdg, reportaron 59% de anomalías detectadas
en esta etapa del embarazo, se identificaron anomalías del SNC, cuello y tracto
gastrointestinal, las del corazón fueron difíciles de determinar, las esqueléticas



y faciales fueron omitidas,6 proponen como fecha óptima para estudiar la
anatomía fetal la 13ª sdg.4,6,7

El estudio de Souka y cols. realizado con 4116 fetos cromosómicamente
normales, con aumento de la translucencia nucal en 11 a 14 semanas reporta
un amplio rango de síndromes genéticos y anomalías estructurales
identificados en 3.9% de la población. De las anomalías estructurales las más
comunes fueron cardiacas, defectos de tubo neural, hernia diafragmática,
defectos de la pared abdominal anterior, y renales.4 De los beneficios
colaterales de medir la translucencia nucal se incluyen la predicción de
resultados adversos en fetos sin cromosomopatías.8

Taipale y Ámala realizaron un estudio en Finlandia de 1993 a 1998 ,en el
cual capacitaban parteras para realizar ultrasonido para diagnóstico prenatal y
reportan curvas de aprendizaje en las cuales mejoró las sensibilidad en la
detección de defectos estructurales conforme avanza la experiencia, se
observó una baja sensibilidad durante el primer año de capacitación (22%) y
un 79% en el 6º año de experiencia incluyendo anomalías del sistema nervioso
central, urinario, pared abdominal y esquelético.9

Hay pocos estudios de sonografía en embarazo temprano para detección de
anomalía en pacientes sin selección. En estudios se reportan valoraciones
anatómicas completas en 33% de fetos, en otros cambia de 45% hasta
reportes de visualización anatómica de 95%. Fionnuala y cols. Reportan
detección de anomalías en (16%).10

La examinación de anatomía  durante este tiempo puede ser detectada en
la mitad de defectos estructurales en pacientes de bajo riesgo .11

Las anomalías o defectos fetales se pueden dividir en menores y mayores.
Los menores son comunes y no se suelen asociar a ninguna minusvalía, a
menos que exista una anomalía cromosómica subyacente y las mayores se
definen como aquellas que requieren  tratamiento médico y/o quirúrgico, o
aquellas que se asocian a retraso mental 12

En resumen, a continuación se presentan anomalías detectadas con
ecografía transvaginal en el primer trimestre. (Tabla 1)



Tabla 1. Tipo de anomalías detectadas con ecografía transvaginal en el
primer trimestre

Twining Meter Anomalías fetales. Diagnostico Ecográfico ed Marbán  España   2002: 41-75

TRANSLUCENCIA NUCAL (TN)

La acumulación de líquido nucal puede representar el punto de varios
procesos patológicos que guían a anomalías de órganos. Los defectos
cardiacos  se encontraron en el 6% de fetos con aumento de TN ( ≥3mm o ≥
percentila95) pero este valor incrementa a 20% en un máximo de TN >5.5.
Maymon y cols. han reportado que el rango de diagnóstico prenatal de
anomalías está entre 5.3 y 17% entre el grupo de TN ≥  3  y ≥3.5 a 4mm. En
condiciones como hernia diafragmática, lesiones torácicas y atresia esofágica,
los vasos de la cabeza y cuello fetal llegan a congestionarse y esto condiciona
el edema nucal. 13

El incremento de translucencia TN en la semana 10 a 14 es un  marcador
en diagnóstico para defectos cromosómicos pero también se asocia con un
número de anomalías estructurales y síndromes genéticos.14La prevalencia de
anomalías fetales mayores aumenta en fetos cromosómicamente normales en
relación con el grosor de la TN, de un 1.6% en aquellos con una TN por debajo
del percentil 95, a 2.5% en aquellos con una TN entre los percentiles 95 y 99,

ORGANO/SISTEMA NÚMERO % DEL TOTAL ANOMALIA NÚMERO
SISTEMA NERVIOSO
CENTRAL 30 25 ANENCEFALIA/EXENCEFALIA 16

VENTRICULOMEGALIA 7
DANDY-WALKER 3
HOLOPROSENCEFALIA 2
ENCEFALOCELE 2

CUELLO 22 18 HIGROMA QUISTICO 22

CORAZÓN 14 11.5 TETRALOGIA DE FALLOT 3
HIPOPLASIA CORAZON IZQ 3
HIPOPLASIA CORAZON DCHO 1
TRONCO ARTERIOSO 1
ANOMALIA DE EBSTEIN 1
DEFECTO DEL SEPTO IV 2
ESTENOSIS AORTICA 1
ANOMALIA COMPLEJA 2

RENAL 14 11.5 HIDRONEFROSIS 5
OBST. VESICAL /MEGAVEJIGA 4
ENFERMEDAD QUISTICA 4
AGENESIA RENAL 1

ABDOMEN 12 10 DEFECTOS DE PARED ANT 12

CUERPO 9 7.5 EDEMA/HIDROPS 9

MUSCULOESQUELETICO 5 4 DISPLASIAS ESQUELETICAS 5

COLUMNA 4 3.3 ESPINA BIFIDA 4

CARA 2 1.5 HENDIDURAS FACIALES 2



aumentado posteriormente de forma exponencial hasta aproximadamente un
45% en aquellos con una TN mayor o igual a 6.5mm 12

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

La anatomía de este sistema aparece diferente en ultrasonido en el 1er
trimestre con relación al 2o trimestre. Los hemisferios cerebrales ocupan 2
tercios de la cabeza, el plexo coroideo ocupa la mitad de los hemisferios
cerebrales, esto dificulta el diagnóstico de hidrocefalia.  Ciertas anomalías
tienen presentaciones distintas como acrania/anencefalia. El rasgo de acrania
en ultrasonido de 1er trimestre es la apariencia de “mickey mouse”.4

Estudios revelan que la sonografía transvaginal detalla el desarrollo del
cerebro desde gestaciones tempranas, por lo que el diagnóstico de anencefalia
se puede realizar en 10-14sdg.15 El diagnóstico de encefalocele  puede
realizarse en este trimestre. Van Zalen-Sprock y cols. han reportado una serie
de 7 casos de encefalocele diagnosticado entre 11 a 14sdg.16 Braithwaite y
cols. han estudiado a espina bífida y refieren que la visualización de las
vértebras y piel en 12-13 sdg , los signos de desplazamiento del cerebelo
como el signo de la  banana o limón están presentes en algunos casos pero su
prevalencia aún no es identificada. El cuerpo calloso no empieza a desarrollar y
formar la cubierta del cavum septum pelucidum antes de las 12 -13 sdg así que
la agenesia o hipoplasia no puede ser diagnosticada antes de este periodo.4

Una vista axial del cerebro fetal, incluyendo visualización de plexos
coroideos en ambos ventrículos laterales (signo de mariposa) es importante ya
que la ausencia de este signo sugiere holoprocencefalia.17

En 29 casos de espina bífida, en un estudio de 61,972 ultrasonidos de rutina
de 1er trimestre en las 10 a 14sdg reportado por el grupo de Sebire, ninguno
fue diagnósticado en el ultrasonido de primer trimestre. La sensibilidad de
ultrasonido de 10 – 14 sdg en evaluación de diagnóstico de espina bífida y la
prevalencia de signo de limón en esta edad gestacional debe establecerse
(Sebire y cols, 1997).16

Fionnuala y cols reportan visualización adecuada de espina fetal se ha
reportado en 45% de los casos, reporta una detección de 1 de 3 defectos de
tubo neural. 10En la semana 10 el cerebelo es distinguible en 80% de pacientes
y en la 11ª en todos.18

CUELLO

Los higromas quísticos son hamartomas congénitos del sistema linfático.
Involucran el cuello y pueden extenderse en el mediastino. Son anomalías



estructurales que pueden diferenciarse del incremento de translucencia nucal
por la presencia de septos y pueden reconocerse en el 1er trimestre. Sin
embargo son frecuentemente hallazgos transitorios ya que pueden resolverse
en el 2º trimestre. 4

CORAZÓN

Las anomalías cardiacas congénitas son las anomalías estructurales fetales
más comunes, ocurren en 5-10 por 1000 nacidos. 4,6 Embriológicamente, el
corazón completa su proceso de rotación, desarrollo valvular y división
conotruncal a las 10 sdg.  Por lo que el ecocardiograma temprano 8 a 9
semanas puede reflejar su desarrollo y no una patología. 19

Haak y cols. reportaron ecocardiograma transvaginal evaluando 4 cámaras,
tronco pulmonar, vista de 3 vasos, raíz aortica, aorta, y cruce arterial, la cual
fue posible en 20% de los casos  a las 11sdg., 60% en 12ª y 92% en 13ª sdg.
Las 4 cámaras de el corazón fetal fueron evaluadas en 84.7% en la semana 11,
96.5% en la 12ª y 97.6% en la 13ª. Concluyen que el mejor tiempo para
realizar un ecocardiograma en el primer trimestre es en la semana 13.18 Las
mejores imágenes  cardiacas en embarazos de primer trimestre se obtienen
transvaginalmente con reporte de visualización  de estructuras cardiacas en
población normal fué 47.5% y 76.9% en población de alto riesgo..19

Bilardo y cols. observaron un defecto cardiaco en 6 de 23 fetos con aumento
de translucencia nucal y flujo anormal de ductos venoso. Y en otros estudios se
reporta que entre fetos cromosómicamente normales quienes habían tenido
una TN incrementada y flujo anormal del ducto venoso en las semanas 10-14
un defecto cardiaco se encontró en 64% de los casos.20 La ecocardiografía
fetal en pacientes con riesgo elevado se ha reportado con diagnóstico hasta de
96% en embarazos menores de 16 sdg . 21

PULMONES Y DIAFRÁGMA

La hernia diafragmática congénita ocurre en 1 en 4000 nacidos vivos. Puede
ser diagnosticado en el 1er trimestre y ser o no asociado con TN aumentada.
La malformación adenomatoide quística, puede ser uni o bilateral,  no hay
reportes de diagnóstico en el 1er trimestre.4

TRACTO GASTROINTESTINAL

La presencia de líquido en el estómago en el 1er trimestre no descarta una
atresia o anormalidad por consistencia de secreciones gástricas y se observa
en todos los casos  normalmente en la 13ª sdg. 4 El estómago fetal puede ser
visto tan temprano como a la semana 10, y en 93% de los casos en la semana
12, además se ha diagnosticado atresia duodenal asociada con atresia



esofágica, Tsukerman y cols. reportaron un caso en la semana 12.16 De los
defectos de la pared abdominal anterior, la incidencia de onfalocele a las 11-
13.6 sdg es alrededor de 1 de cada 1,000 embarazos. 12

El diagnóstico de  onfalocele no puede ser confirmado antes de las 11.5
semanas , tiempo en el que se resuelve la hernia fisiológica 6 La gastrosquisis
debe ser considerada cuando se observa un defecto de pared abdominal
antero lateral con herniación intestinal lejos de la inserción del cordón .16

El ano imperforado ocurre en 1 en 5000 nacidos vivos, el diagnostico puede
ser sospechado con dilatación de colon en 1er trimestre. Lam y cols. reportaron
un caso sospechado en las 12 sdg, en una revisión de 12 casos, por lo que
debe ser considerado como diagnóstico diferencial en masas quísticas de
abdomen bajo, y revisiones seriadas.22

SISTEMA UROGENITAL

Los riñones se observan desde la 12a sdg.  Bronshtein y cols. concluyen
que los riñones deberían visualizarse transbadomialmente en 30% , 80% y
100% en 11,12,y 13 sdg respectivamente. La vejiga debe verse en 80% a la
11ª sdg y mas de 90% en la 13ª. 4

La incidencia de agenesia renal bilateral es 1 de cada 4000 nacidos vivos,
en el primer trimestre el volumen de líquido amniótico puede ser normal y el
diagnóstico puede ser mas fácil que en el segundo trimestre. La pelvis renal
puede identificarse a las 9 semanas como un punto central hipoecogénico. El
límite superior de la normalidad para su diámetro anteroposterior es de 3mm en
el 1er trimestre. Bronshtein y col. detectaron 27 casos de hidronefrosis en este
trimestre.7 Megavejiga: Definida como un diámetro longitudinal mayor o igual a
7mm,se encuentra en alrededor de 1 de cada 1,500 embarazos, asociada a
aumento de TN en 30% de fetos con cariotipo normal. 12

.
Puede diagnosticarse obstrucción vesical demostrando megavejiga, de las

principales causas son válvulas uretrales posteriores en varones y atresia
uretral en mujeres. La obstrucción produce en el 40% de los casos
hidronefrosis posiblemente por la distensibilidad del parénquima renal en esta
etapa.7

En la enfermedad renal poliquística infantil se han encontrado los riñones
con incremento de ecogenicidad y longitud a las 12sdg y en la enfermedad
renal multiquística, displasia de túbulos y neuronas con formación de quistes.
El escaneo normal de 1er trimestre no descarta este diagnóstico.4 De las
enfermedades diagnosticadas en esta edad gestacional  incluyen, agenesia



renal bilateral, hidronefrosis,  enfermedad renal displásica multiquística y
megavejiga.16

ANOMALÍAS ESQUELÉTICAS

Los primordios de las extremidades pueden visualizarse por medio de
ultrasonografía a las 7 sdg; los huesos largos empiezan a calcificarse a las 10
semanas.23 En la semana 11 los dedos de las manos y pies son visibles.4 El
primer trimestre parece ser un excelente tiempo para evaluar las extremidades
fetales  se visualizan en 99% de los casos. 10

La polidactilia puede ser característica de algunas displasias esqueléticas,
así como posición, tamaño o posición de los miembros o defectos mayores
torácicos.17 Cheng y cols. Revisaron retrospectivamente su experiencia con la
detección de Acrania en 3600 mujeres embarazadas quienes se les realizó
translucencia nucal y cribado bioquímico de 1er trimestre para síndrome de
Down. Los 7 casos de Acrania fueron detectados en el ultrasonido de 1er
trimestres.8

Gabrielli y cols. (1999) realizaron un estudio para examinar el potencial para
diagnóstico temprano de displasia esquelética en un grupo de pacientes
quienes habían experimentado una anomalía esquelética en un embarazo
previo. Solo 2 casos de un total de 5 displasias esqueléticas fueron detectadas
en el primer trimestre, un caso de osteogénesis imperfecta y uno de
acondrogénesis. Los otros 3 casos  (osteogénesis imperfecta, acondrogénesis
y un tipo inespecífico de displasia esquelética) fueron diagnosticados en el
segundo trimestre.16,24 Se han reportado casos de diagnóstico en primer
trimestre de síndrome de regresión caudal,  el cual lo han asociado con
aumento de TN. 25

CARA

El maxilar superior y la mandíbula pueden identificarse alas 9-10 semanas y
las orbitas a las 11-12 sdg. A las 11 pueden verse los cristalinos como dos
pequeñas estructuras anulares e identificarse en todos a partir de esta semana.
7 La típica facies de holoprocencefalia ha sido diagnósticada en el 1er
trimestre, incluyendo la presencia de probócide en fetos cíclopes.4 Teoh y
Meagher reportaron el diagnóstico de síndrome de Pierr Robin en  embarazo
de 13.3 semanas basado en perfil facial anormal con mandíbula hipoplásica y
desviación de la barbilla. Otras característica como paladar hendido, defecto
septal ventricular, tronco arterioso, y ausencia de ducto arterioso se detectaron
en un subsecuente ultrasonido y en autopsia8.

Las hendiduras son las anomalías faciales más frecuentes, con una
incidencia aproximada de 1 por cada 1000 nacidos vivos. Bronshtein y cols.
publicaron 11 casos de hendiduras detectadas a las 13 a 16 semanas. 7



OTRAS ANORMALIDADES

Economides y cols. pudieron detectar 68% de anomalías en una población
de 5664 mujeres de bajo riesgo en el primer trimestre. Los falsos positivos
fueron 1 en 3000; detectaron un adicional 17% de anormalidades estructurales
en el segundo trimestre, una detección conjunta de 85%.16 Una arteria umbilical
única puede ser el resultado de atrofia de un vaso existente, o de falta de
formación de otra arteria en primer lugar. Se ha informado que la izquierda falta
con mayor frecuencia que la derecha; más aún , es probable que la falta de la
izquierda se vincule con anomalías fetales. En 20 a 50% de los casos de arteria
única se han señalado anomalías  fetales relacionadas.22

ANOMALÍAS ESTRUCTURALES EN EMBARAZO MÚLTIPLES

Los gemelos unidos ocurren en 1 en 2,800 a 20,000 nacimientos. El tipo
más frecuente es toracópago en un 85%, existen reportes de casos de
detección en 1er trimestre. Al igual se han reportado casos con  secuencia de
perfusión arterial reversa,  (secuencia TRAP) con hallazgos, de ausencia de
tonos cardiacos, y de extremidad  superior en el gemelo receptor26



CAPÍTULO 2. MATERIAL Y MÉTODOS

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

La prevalencia de anormalidades en esta edad  es alta. La detección de
defectos estructurales de forma temprana es invaluable por el beneficio
materno fetal, sin embargo la identificación de defectos estructurales
ultrasonográficamente  de la semana 11 a 13.6 de gestación,  depende de la
resolución del ultrasonido, historia natural del defecto y experiencia del
ultrasonografista y la Institución. El rango de sensibilidad reportado por la
literatura para detección de anomalías  se encuentra entre 23% y 64%. Sin
datos reportados en nuestro país acerca de la capacidad de detección en esta
etapa del embarazo,  pretendemos  conocer dicha capacidad en nuestra
Institución y establecer un nuevo enfoque dentro del programa de cribado del
primer trimestre.

PREGUNTA DE INVESTIGACIÓN

- ¿ Cuales son los valores de eficacia del ultrasonido en el diagnóstico de
defectos estructurales de la semana 11 a 13.6 del embarazo?

HIPÓTESIS

- La eficacia de detección con ultrasonido de defectos estructurales de la
semana 11 a 13.6 de gestación es del 64%

OBJETIVOS

Objetivo general
Conocer la eficacia de detección con ultrasonido de defectos estructurales

de la semana 11 a 13.6 de gestación en el servicio de Medicina Materno Fetal
del Instituto Nacional de Perinatología.

Objetivos específicos

- Cuantificar los verdaderos positivos , falsos positivos, verdaderos
negativos y falsos negativos de defectos estructurales.

DISEÑO DEL ESTUDIO
Transversal



INTENCIÓN CLÍNICA
Prueba Diagnóstica

VARIABLES

DEFECTOS ESTRUCTURALES  DE LA SEMANA 11 A 13.6 DEL
EMBARAZO

Definición conceptual:
Alteración del desarrollo, que cambie el tipo normal de forma, estructura y

que es interpretado como anormal o patológico.

Definición operacional:
Observación del defecto con ultrasonido al identificar alteración en la

anatomía normal del SISTEMA NERVISO CENTRAL: valorando morfología,
simetría, cierre del tubo neural, de las enfermedades diagnosticadas en primer
trimestre se encuentran encefalocele, síndrome de Dandy Walker, espina
bífida, holoprosencefalia, Acrania/anencefalia, CUELLO: Alteración anatómica
o tumoración, Observación del defecto o de la tumoración del cuello fetal  y en
caso necesario de Doppler, valorando septos y vascularización, entre las que
se incluyen higromas, PULMON forma, estructura , se pueden detectar
malformación adenomatoidea quística. DIAFRÁGMA, alteración en la
continuidad, o tumoración, detección del defecto con signos de desplazamiento
del corazón asociado a herniación torácica del estómago y/o otros órganos
abdominales, puede realizarse en un corte transversal de el tórax, y
visualizando el estómago o el corazón localizados en este corte. TRACTO
GASTROINTESTINAL observación de una tumoración que sobresale de la
pared anterior del abdomen en el caso de gastrosquisis o de onfalocele con
valoración de cordón umbilical y de presencia o ausencia de saco, o de signos
como doble burbuja en la atresia duodenal, SISTEMA UROGENITAL forma,
estructura o ausencia, incluye cambios mayores o menores del desarrollo
corporal  que afecten el sistema urogenital, detección de alteración anatómica o
falta del órgano por ultrasonido, dentro de las enfermedades detectadas están
agenesia renal, displasia renal, hidronefrosis, obstrucción vesical (megavejiga).
ANOMALÍAS ESQUELÉTICAS; Grupo heterogéneo de alteraciones del
crecimiento del hueso y cartílago caracterizadas por la deformación, posición,
ausencia o reducción de varios segmentos del sistema esquelético, o alteración
en el número de dedos, detección de acortamiento, incurvación o fractura de
los huesos, siendo poco precisos en el primer trimestre. Entre las que se
incluyen; displasias esqueléticas (acondrogénesis tipo I, displasia tanatofórica,
osteogénesis imperfecta II), anomalías de manos o pies. CARA serie de fallas
que se identifican por hendiduras incluyendo las faciales o hipoplasias,
hiperplasias y aplasias, falta de fusión afectando uno o ambos lados con apoyo
en marcadores como pseudoprognatismo o prolabio que refiere una protrusión
relativa de la mandíbula en la sección sagital o paramediana, la cual pasa a
través de la hendidura. En corte coronal y sagital, de las diagnosticadas se
encuentran hendiduras, probócide.



Tipo de variable: Dicotómica

Nivel de medición: presente o ausente

DEFECTO AL NACIMIENTO

Definición conceptual:
Cualquier anormalidad del desarrollo anatómico-estructural, presente al

nacimiento, notoria o latente, que impida la correcta adaptación del individuo al
medio extrauterino en los aspectos biológicos, psíquicos y sociales, capaz de
ocasionar la muerte o la discapacidad para crecer y desarrollarse en las
mejores condiciones, en alguna etapa del ciclo vital.

Definición operacional:
Detección de anormalidad estructural por clínica realizado por el servicio de

neonatología o genética, necropsia realizada por el servicio de patología, o
estudios de imagen presente al nacimiento.

Tipo de variable: Dicotómica.

Nivel de medición: Presente  o ausente.

ESTANDAR DE ORO
Valoración al nacimiento y/o necropsia

UNIVERSO DE ESTUDIO
Pacientes con embarazo de 11 a 13.6 sdg que acudan a estudio de cribado

del primer trimestre y se les  realice valoración estructural.

TIPO DE MUESTREO
No probabilística de casos consecutivos

CÁLCULO DE LA MUESTRA

En un estudio descriptivo de una variable dicotómica se puede expresar los
resultados como un intervalo de confianza alrededor de una proporción
estimada de individuos con uno de los valores. Para estimar el tamaño de la
muestra:

Con la fórmula general
N=4 Zα2 P (1-P) / w2

La fórmula con un nivel de confianza de (1-α).



Zα= la desviación normal estandarizada para α, donde (1-α)es el nivel de
confianza (p.ej. puesto que α=.005 para un intervalo de confianza de 95%);
Zα= 1.96.

P= Proporción esperada  (Estimar la proporción esperada con la variable de
interés en la población. (si se espera que más de la mitad de la población tenga
la característica, entonces se planifica el tamaño de la muestra partiendo de la
proporción que se espera que no tenga la característica).

W. Amplitud de intervalo de confianza

Detección con ultrasonido de defectos estructurales 64% = MUESTRA 354
N= 4(1.96)2 .36(1-.36)  / .102

N= 4(3.8416).36(.64)  /  .01= 354

Por la incidencia de las anomalías estructurales es difícil completar la
misma, por lo que se trabajará con los casos que se presenten y se analizará
de acuerdo a la prevalencia con sensibilidad, especificidad, taza de falsos
positivos, valor predictivo positivo y negativo.

CRITERIOS DE INCLUSIÓN

- Pacientes que ingresen al programa de cribado de primer trimestre de
11 a 13.6 semanas de embarazo en el servicio de Medicina Materno
Fetal del Instituto Nacional de Perinatología

CRITERIOS DE EXCLUSIÓN

- Pacientes que no concluyan su embarazo en el Instituto Nacional de
Perinatología

- Casos en los que no se obtengan los datos de forma completa

DESCRIPCIÓN GENERAL DEL ESTUDIO

Se realizará en base a expedientes con resultado del ultrasonido de
cribado de Primer Trimestre de Medicina Materno fetal del Instituto Nacional de
Perinatología, con valoración estructural, registrando la visualización por
ultrasonido de órganos y sistemas así como detección o ausencia de defectos
estructurales fetales en la hoja de recolección, se revisarán los expedientes
para ver resultados perinatales, valorando revisión al nacimiento o necropsia.
Se concentrarán los datos en hojas de captación y se analizarán los datos sin
incluir defectos estructurales cardiacos solo del sistema nervioso central,
cuello, pulmón, diafragma, tracto gastrointestinal, sistema urogenital, anomalías
esqueléticas, y de cara, se mencionará la visualización de cada sistema.



ANÁLISIS ESTADÍSTICO

Se utilizará estadística descriptiva, se construirán tablas de 2x2  para
determinar eficacia del ultrasonido con el estándar de oro, valorando
sensibilidad, tasa de falsos positivos, así como porcentaje de visualización
completa de sistemas en relación a edad gestacional.

ASPECTOS ÉTICOS

Sin riesgo



CAPÍTULO 3. RESULTADOS

De enero 2005 a junio del 2007, 1610 pacientes ingresaron al programa de
ultrasonido de 1er trimestre del departamento de Medicina Fetal. El total forma
parte de la fase descriptiva del estudio y se les realizó ultrasonido
transabdominal  entre las 11 a 13.6 semanas de gestación. Se describe el
resultado de un total de 1610 fetos de pacientes incluyendo 1557 simples y 24
gemelares. El promedio de edad materna fue 30 años (rango 13 - 44). Gráfica 1

Gráfica 1 Edad materna en la evaluación

La longitud cráneo rabadilla fue de 45 – 84 mm, (mediana de 68.5),  La edad
gestacional promedio por LCR fue de 13.1 semanas. En relación al número de
gestas 364 son primigestas ( 23.025 %) . Gráfica 2.

Gráfica 2 Número de gestación



Tabla 1. Frecuencia de edad gestacional en la valoración

La visualización se consideró por el médico fetal como buena en 1492 fetos
(92.67 %), limitada en 101 (6.27 %), pobre en 12 (.74%), y no se encontraron
los datos en 5 (.31%) expedientes. De los casos con limitada y pobre
visualización (113), 95 se consideró por obesidad, 4 por movimiento fetal, 1 por
posición uterina, 1 por mioma intramural, 1 por posición fetal, y 12 sin datos en
la hoja de recolección o en el expediente.

Se observó cerebro en 1580, columna en 1575, pared abdominal en 1587
fetos, estómago en 1577, vejiga en 1582, manos 1580 y  pies en 1579, se
pudo observar el total de las estructuras en 1495 fetos.

Se clasificó como normal, anormal, y se determinaron los casos en los que
no se observó. En 1571 fetos se observó normal el cerebro,  en 1575 columna,
en 1586 pared abdominal, estómago en 1576, vejiga en 1582, manos en 1578
y pies en 1578. Tabla 2

Tabla 2. Visualización fetal (LCR 45 – 84 mm)

SEMANAS Y DIAS N %

11 - 11.6 169 10.49

12 - 12.6 648 40.24

13 - 13.6 793 49.25

TOTAL 1610 100

Total 1610 fetos
No se

observó
(%)

Normal
(%)

Anormal
(%)

Total Sin datos
(%)

Cerebro 14 (.87) 1571 (98.55) 9 (.56) 1594 16 (.99)

Columna 15 (.94) 1575 (99.05) 0 1590 20 (1.24)

Pared abdominal 5 (.31) 1586 (99.62) 1 (.06) 1592 18  (1.11)

Estómago 19 (1.19) 1576 (98.74) 1 (.06) 1596 14 (.86)

Vejiga 18 (1.12) 1582 (98.87) 0 1600 10 (.62)

Manos 10 (.62) 1578 (99.24) 2 (.12) 1590 20 (1.24)

Pies 11 (.69) 1578 (99.24) 1 (.06) 1590 20 (1.24)



En embarazos de 11 semanas (169 fetos) se visualizó y determinó como
normal cerebro en 163 fetos, columna en 164, pared abdominal en 165 fetos,
estómago en 162, vejiga, manos y  pies en 167. Tabla 3

Tabla 3. Visualización fetal 11 semanas

En embarazos de 12 semanas (648 fetos) se  observó y clasificó como
normal cerebro en 630 fetos, columna en 633, pared abdominal en 639 fetos,
estómago en 635, vejiga en 637, manos y pies en 634. Tabla 4

Tabla 4. Visualización fetal 12 semanas

Total 169 fetos
No se observó

(%) Normal (%) Anormal
(%) Total Sin datos

(%)
Cerebro 4 (2.39) 163 (97.60) 0 167 2 (1.18)

Columna 3 (1.79) 164 (98.20) 0 167 2 (1.18)

Pared abdominal 0 165 (100) 0 165 4 (2.36)

Estómago 4 (2.40) 162 (97.59) 0 166 3 (1.77)

Vejiga 1 (0.59) 167 (99.40) 0 168 1 (0.59)

Manos 0 167 (100) 0 167 2 (1.18)

Pies 0 167 (100) 0 167 2(1.18)

Total 648 fetos
No se observó

(%)
Normal (%) Anormal (%) Total Sin datos

(%)

Cerebro 6 (0.93) 630 (98.43) 4 (0.62) 640 8 (1.23)

Columna 5 (0.78) 633 (99.21) 0 638 10 (1.54)

Pared abdominal 2 (0.31) 639 (99.68) 0 641 7 (1.08)

Estómago 6 (0.93) 635 (98.90) 1 (0.15) 642 6 (0.92)

Vejiga 9 (1.39) 637 (98.60) 0 646 2 (0.30)

Manos 3 (0.47) 634 (99.37) 1(0.15) 638 10 (1.54)

Pies 5 (0.78) 634 (99.21) 0 639 9 (1.38)



En embarazos de 13 semanas o mayores (793 fetos) se observó el cerebro
en 783 fetos , columna en 778,  pared abdominal en 783, estómago en 779,
vejiga en 778,  manos en 778, y pies en 778. Tabla 5

Tabla 5. Visualización fetal ≥ 13 semanas

Para el estudio de eficacia, 1048 pacientes cumplieron los criterios de
selección, con 18 defectos detectables a esta edad gestacional, se presentaron
en nuestro estudio con una prevalencia de 1.81 % (19/1048), los hallazgos
ultrasonográficos, edad de valoración y diagnóstico final el cual fue por
valoración al nacimiento por los servicios de genética y neonatología y en caso
necesario por el servicio de patología se comentan en la tabla 6.

Total 793 fetos
No se observó

(%)
Normal (%) Anormal

(%)
Total Sin datos

(%)

Cerebro 4 (0.50) 778 (98.85) 5 (0.63) 787 6  (0.75)

Columna 7 (0.89) 778 (99.10) 0 785 8  (1.00)

Pared abdominal 3 (0.38) 782 (99.49) 1(0.12) 786 7  (0.88)

Estómago 9 (1.14) 779 (98.85) 0 788 5 (0.63)

Vejiga 8 (1.01) 778 (98.98) 0 786 7  (0.88)

Manos 7 (0.89) 777 (98.98) 1 (0.12) 785 8 (1.00)

Pies 6 (0.76) 777 (99.10) 1 (0.12) 784 9 (1.13)



Tabla 6. Concordancia en el diagnóstico pre y postnatal de defectos
estructurales

HALLAZGO POR USG SEMANA
DE DETECCIÓN

DIAGNÓSTICO POR ESTÁNDAR DE
ORO

HERNIA DIAFRAGMÁTICA
DERECHA

12.3 HERNIA DIAFRAGMÁTICA DERECHA

HIGROMA QUISTICO 12.3 HIGROMA QUISTICO

EXCENCEFALIA 13.3 EXCENCEFALIA

DISPLASIA ESQUELÉTICA
OSTEOGÉNESIS
IMPERFECTA

12.3
OSTEOGÉNESIS IMPERFECTA TIPO II

POLIDACTILIA EN PIES 13.2 POLIDACTILIA

RADIO CORTO 13.4 RADIO CORTO

NO SE OBSERVA
ESTOMAGO (HERNIA
DIAFRAGMÁTICA)

12.5 HERNIA DIAFRAGMÁTICA IZQUIERDA

HIGROMA QUISTICO Y
ONFALOCELE

13 TRISOMIA 18

HIDROPS 13 MONOSOMÍA DE X

UN HUESO EN ANTEBRAZO
IZQUIERDO, ANGULACIÓN
DE MUÑECA, 3 DEDOS

12.2 UN HUESO EN ANTEBRAZO IZQUIERDO,
ANGULACIÓN DE MUÑECA, 3 DEDOS

DEFECTO CRANEO FACIAL
SINDACTILIA MANO
IZQUIERDA PB BANDAS

13 SECUENCIA DE BANDAS AMNIÓTICAS

DEFECTO FACIAL 11.6 AGENESIA DE CUERPO CALLOSO,
DEFECTO AMPLIO DE LABIO Y PALADAR

DEFECTO BILATERAL DE
LABIO SUPERIOR

13.6 DEFECTO BILATERAL DE LABIO Y
PALADAR

HERNIA DIAFRAGMÁTICA
IZQUIERDA

13 HERNIA DIAFRAGMÁTICA IZQUIERDA

VENTRICULO ÚNICO
AUSENCIA DE LINEA MEDIA

12 HOLOPROSENCEFALIA



Las alteraciones más comunes son alteraciones esqueléticas, de diafragma
y faciales. Encontramos  una sensibilidad del 78 %, los defectos estructurales
no detectados son 4 uno con ausencia de carpo, metacarpo y falanges de
mano izquierda, un caso de meromelia, un feto con polidactilia y uno con labio
y paladar hendido, se presentan en la tabla 7 con su diagnóstico al nacimiento.

Tabla 7. Defectos estructurales no detectados

HALLAZGO POR
USG

SEMANA DE
VALORACIÓN

DIAGNÓSTICO AL NACIMIENTO

SIN DEFECTOS 12 MANO IZQUIERDA CON AUSENCIA DE
CARPO, METACARPO ASI COMO
FALANGES

SIN DEFECTOS 13 MEROMELIA

SIN DEFECTOS 13 POLIDACTILIA EN MANO DERECHA Y
EN PIE IZQUIERDO

SIN DEFECTOS 11 LABIO Y PALADAR  HENDIDO

De estos casos el paciente con defectos de mano izquierda, el paciente con
polidactilia y el paciente que presento al nacimiento labio y paladar hendido,
antes del nacimiento se les realizó ultrasonido de II nivel encontrando estos
defectos estructurales, el paciente con Meromelia tiene ultrasonido de segundo
trimestre sin embargo el reporte es sin defectos estructurales.

En 1 pacientes con valoración se sospechó defecto estructural: uno con una
imagen anecóica no delimitada debajo de estómago al nacimiento y por
ultrasonido no se detecto el defecto. Tabla 8

Tabla 8. Falso positivo

HALLAZGO POR USG SEMANA DE
VALORACIÓN

DIAGNÓSTICO AL NACIMIENTO

IMÁGEN ANECOICA NO
DELIMITADA DEBAJO DE
ESTOMAGO 13.1 SANO



Se encontró una sensibilidad del 78%, una taza de falsos positivos del .01%,
con valor predictivo positivo 93%, y valor predictivo negativo del 99%. Tabla 9 y
gráfica 3.

Tabla 9. Cuadro de doble entrada

Gráfica 3. Evaluación del ultrasonido de primer trimestre

n= 1048

VALORACIÓN     AL NACIMIENTO

RESULTADO
DE
ULTRASONIDO

PRESENTE AUSENTE

POSITIVO 15 (VP) 1     (FP)

NEGATIVO 4  (FN) 1028  (VN)



CAPÍTULO 4. DISCUSIÓN

La valoración  que se realiza en el ultrasonido del programa de primer
trimestre tiene importancia por el beneficio a nuestros pacientes en distintos
puntos, en este caso valoración estructural lo que nos permite diagnosticar o
excluir distintas anomalías, sin embargo tiene sus limitaciones que es
necesario comprender, encontramos una valoración completa en el 92.85% de
los fetos  similar a otros autores de casi del 95%. 4 La identificación
ultrasonográfica depende del conocimiento de embriología, anatomía, equipo
de ultrasonido e historia natural del defecto.1

De los casos con visualización limitada y pobre el 84% fué por obesidad un
obstáculo para la valoración fetal a cualquier edad.1 Los  hallazgos dependen
de la edad gestacional durante la valoración, a pesar de no poder concluir el
mejor tiempo para valoración completa como Whitlow en su estudio,
encontramos que el 49.25% de los estudios se realizó en la semana 13 o
posterior, con una valoración completa en más del 90% de los fetos. 4,7

La prevalencia en nuestra población fue de 1.81% la cual se encuentra entre
los estudios que han valorado la eficacia a esta edad con una prevalencia entre
.7% y 4.7%.28 La cual se encuentra relacionada a la edad ya que es mayor en
embarazos tempranos, solo se detecto un defecto en la semana 11, en el que
se incluye un 10.49% de la población en estudio.2 La sensibilidad es del 78%
mayor a otros estudios donde han reportado de un 23 a 64% en  edad
gestacional semejante, el cual es relacionado a la experiencia del operador y
la resolución del equipo. 5

Las alteraciones más comunes encontradas son esqueléticas, de diafragma
y faciales, asociadas a autores como Souka. 4 En una segunda valoración
estructural en el segundo trimestre se detectaron los defectos  no identificados
en el primer trimestre, mejorando la detección, la cual es relacionada de forma
favorable  con la literatura, con una detección de primer trimestre más segundo
trimestre de un 81%.28

En contraste con otros estudios no incluimos variaciones de anatomía
normal o anomalías que se han reportado no posibles de diagnosticar en este
periodo, encontrando una especificidad del 99% y un solo caso como falso
positivo, lo cual significa que la evaluación estructural en este periodo nos
ayuda a separar al grupo de pacientes con bajo riesgo de presentar defectos
estructurales y poder detectar oportunamente a aquellos fetos con alteraciones
estructurales incluyendo aquellas que son susceptibles de tratamiento in útero,
ya que este grupo es de particular interés puesto que nos permite planear
oportunamente su abordaje e intervenciones que sean necesarias.



Otro punto no menos importante es el que nos permite dar un diagnóstico
temprano de anomalías incompatibles con la vida para que de acuerdo a la
situación personal, ética y legal que incluya una valoración integral con
médicos con subespecialidad materno-fetal, médicos de  genética, psicología,
en una sesión conjunta se pueda realizar interrupción del embarazo más
tempranamente cuando la pareja así lo decida, con disminución de
complicaciones por la interrupción incluyendo el estado psicológico, por lo que
junto con otros estudios reportados establecen este periodo útil para la
detección de fetos enfermos y manejo perinatal. 6,7,28



CONCLUSIONES

La valoración por médicos expertos en el programa de primer trimestre tiene
importancia por el beneficio a nuestros pacientes en este caso valoración
estructural lo que nos permite diagnosticar o excluir distintas anomalías, se
encontró una valoración completa en el 92.85% de los fetos.

De los casos con visualización limitada y pobre el 84% fue por obesidad. La
prevalencia en nuestra población fue de 1.8%. La sensibilidad es del 78%  el
cual puede ser relacionado a la experiencia del operador y la resolución del
equipo, lo cual se considera importante en esta etapa de valoración. La
identificación de estas alteraciones ayuda en el manejo de la mujer
embarazada y puede mejorar el pronóstico materno – fetal. Se encontró solo 1
falso positivo, por lo que el ultrasonido es necesario en el periodo prenatal.

Se encontró una sensibilidad del 78%, una taza de falsos positivos del .01%,
con valor predictivo positivo del 93%, y valor predictivo negativo del 99%. La
detección aumento al realizar una valoración posterior durante el segundo
trimestre encontrando una detección total del 81%, lo que demuestra que esta
valoración es eficaz y debe estar al alcance de todos lo pacientes, el cual se
debe completar con una siguiente valoración.

La evaluación estructural en este periodo nos ayuda a separar al grupo de
pacientes con bajo riesgo de presentar defectos estructurales y poder detectar
oportunamente a aquellos fetos con alteraciones estructurales incluyendo
aquellas que son susceptibles de tratamiento in útero, además que  permite dar
un diagnóstico temprano de anomalías incompatibles con la vida para que de
acuerdo a la situación personal, ética y legal que incluya una valoración integral
con médicos de distintas especialidades se pueda realizar interrupción del
embarazo cuando la pareja así lo decida, con disminución de complicaciones
por la interrupción.



CAPÍTULO 5.  ANEXOS

INSTITUTO NACIONAL DE PERINATOLOGIA
“ISIDRO ESPINOSA DE LOS REYES”

MEDICINA MATERNO FETAL

ANEXO 1

TÉCNICAS Y PROCEDIMIENTOS

En el Departamento de Medicina Materno fetal del Instituto Nacional de
Perinatología se cuenta con equipo ultrasonográfico marca Ultramark HDI 5000
y con un equipo GE Voluson Expert. El estudio lo realizarán médicos adscritos
al servicio de Medicina Materno Fetal del INPER.

La anatomía fetal será revisada de la siguiente manera:

1.- Cráneo y cerebro: Inspección de la integridad del cráneo, la presencia del
signo de mariposa de los plexos coroideos.

2.- Cara: Inspección de las órbitas y cristalinos y el perfil fetal

3.- Cuello: Inspección valorando presencia o ausencia de septos

4.- Columna vertebral: Inspección de la alineación de las vértebras y la piel
cubriendo la columna de la región cervical a la sacra.

5.- Tórax: valorar una línea de baja ecorrefringencia, que separa los pulmones
del hígado e intestinos.

6.- Estómago: Inspección de el estómago como una estructura hipoecogénica
en el abdomen superior izquierdo

7. - Abdomen: Revisión de la pared abdominal y la inserción del cordón
umbilical.

8.- Riñones: Visualización de los riñones como estructuras hiperecogénicas con
un centro hipoecogénico laterales a la columna

9.- Vejiga: Visualización de la vejiga como una estructura hipoecogénica en la
pelvis fetal.

10.- Extremidades: Inspección de la longitud de huesos, dedos de la mano de
los pies, y el movimiento y postura de las articulaciones. 27



INSTITUTO NACIONAL DE PERINATOLOGIA
“ISIDRO ESPINOSA DE LOS REYES”

MEDICINA MATERNO FETAL

ANEXO 2
HOJA DE RECOLECCIÓN

NOMBRE DE
PACIENTE:______________________________________________________

REGISTRO:________________

EDAD:__________ G:____ P:_____ C:_____ A:_____ E:_____

FUM:___________ SEMANAS DE GESTACIÓN:___________

ANTECEDENTE DE IMPORTANCIA _________________________________
_______________________________________________________________
_______________________________________________________________

DIAGNÓSTICO:__________________________________________________

Visualización: Buena _____ Limitada______ Pobre_________

Causa: Obesidad_____ Movimiento Fetal ______ Gas Intestinal________

Observado Exámen Anormal
(describir)Si No Nl Anl

Cerebro
Columna

Pared abdominal
Estómago Medición (mm)
Vejiga
Manos

Pies
Cordón umbilical

Otros
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