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RESUMEN 

 

Objetivo:  

Realizar una evaluación del programa de tamizaje del primer trimestre para 

cromosomopatías entre las 11 y 13.6 semanas de gestación que forma parte de los 

programas asistenciales que ofrece La UNIMEF del Departamento de Medicina Fetal 

en el INPer. 

 

Material y Métodos:  

Se incluyeron todas las pacientes que fueron referidas a la UNIMEF para la 

realización de una evaluación ultrasonográfica del primer trimestre en el periodo 

comprendido entre mayo de 2004 y el 07 de julio de 2011.  A todas las embarazadas 

se les realizó una medición de longitud cráneo cauda, de translucencia nucal, hueso 

nasal, ducto venoso, regurgitación tricúspidea, medición de frecuencia cardiaca fetal 

y evaluación estructural como lo establece la normativa de la FMF.  

 

Resultados:  

En el tiempo de estudio se evaluaron un total de 5278 pacientes.  Utilizando un 

punto de corte positivo para cromosomopatías de 1 en 100 se captaron 281 

pacientes en los cuales se realizaron 113 procedimientos invasivos confirmatorios.  

Se construyeron curvas de normalidad del comportamiento de la translucencia nucal.      
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Conclusiones: 

El riesgo para Trisomía 21 y otras cromosomopatías puede calcularse tomando 

como base la edad materna (riesgo a priori) y multiplicándolo por los riesgos 

(razones de verosimilitud) obtenidos de los marcadores ultrasonográficos.  Esto 

permite disminuir la tasa de procedimientos invasivos y la pérdida de fetos sanos.  

Este programa de tamiz puede ser utilizado en cualquier centro de Medicina Materno 

Fetal por la normativa, certificación y auditoria de los organismos internacionales 

[Colegio Americano de Ginecólogos y Obstetras (ACOG), Colegio Inglés de 

Obstetras y Ginecólogos (RCOG) y La Fundación de Medicina Fetal en Londres 

(FMF)]. 

 

Palabras Claves:  

Translucencia Nucal, Tamiz de primer trimestre, audito, hueso nasal, ducto venoso, 

aneuploidía, Trisomía 21 

 

Abreviaturas:  

TN: Translucencia Nucal, HN: Hueso Nasal, DV: Ducto Venoso, FMF: Fetal Medicine 

Foundation, Colegio Americano de Ginecólogos y Obstetras (ACOG), Colegio Inglés 

de Obstetras y Ginecólogos (RCOG).  
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ABSTRACT 

Objective:  

Perform an assessment of the screening program for chromosomal abnormalities in 

the first trimester between 11 and 13.6 weeks of gestation as part of the assistance 

programs offered by the Department of Maternal Fetal Medicine at the Fetal Medicine 

Research Unit (UNIMEF), National Institute of Perinatal Medicine Mexico City, 

Mexico. 

 

Methods:  

We included all patients who were referred to the UNIMEF to perform an ultrasound 

evaluation of the first trimester between May 2004 and July 7, 2011.  All pregnant 

women underwent crown-rump length (CRL), nuchal translucency, nasal bone, 

ductus venosus, tricuspid regurgitation, fetal heart rate measurement and 

assessment  of the fetal anatomy as required by the FMF policy. 

 

Results: 

A total of 5278 patients were evaluated.  Using a positive cut-off of one (1) in 100 for 

chromosomal abnormalities we identified 281 patients in which 113 invasive 

confirmatory procedures were performed.  Normal reference ranges of nuchal 

translucency were constructed. 
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Conclusions:  

The risk for trisomy 21 and other chromosomal abnormalities can be calculated 

based on maternal age (a priori risk) and multiplying this by the likelihood ratios 

derived from the ultrasound markers.  This allows a reduction in the rate of invasive 

procedures and the loss of healthy fetuses.  This screening program can be used in 

any Maternal - Fetal Medicine Center by means of regulation, certification and audit 

by international organizations [American College of Obstetricians and Gynecologists 

(ACOG), The Royal College of Obstetricians and  Gynaecologists (RCOG), The Fetal 

Medicine Foundation (FMF)]. 

 

Key Words:   

Nuchal Translucency, Fisrt trimester screening program, audito, nasal bone, ductus 

venosus, aneuploidy, Trisomy 21 

 

Abbreviations: 

NT: Nuchal Translucency, NB: Nasal Bone, DV: Ductus Venosus, FMF: Fetal 

Medicine Foundation, American College of Obstetricians and Gynecologists (ACOG), 

Royal College of Obstetricians and Gynaecologists (RCOG).  
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INTRODUCCIÓN 

 

En 1866 Langdon Down publicó sus observaciones en un grupo particular de 

pacientes en los cuales describió ciertas características: “la piel es deficiente en 

elasticidad dándole la apariencia de ser muy grande para el cuerpo, la cara es plana 

y la nariz es pequeña”.1  Ciento cuarentaicinco años después, las características 

descritas por él son buscadas ultrasonográficamente en etapas tempranas de la 

gestación como marcadores de la trisomía 21 y otras cromosomopatías.  El hallazgo 

de un espacio lleno de líquido, medible por ultrasonido, en la porción posterior de la 

nuca entre las semanas 11 a 13.6 de la gestación denominado translucencia nucal 

se ha convertido no sólo en un marcador para problemas cromosómicos, sino que 

también contribuye en la detección de defectos estructurales mayores y síndromes 

génicos fetales.   En la década de los 70, el principal método de tamiz de 

aneuploidías fue la edad materna y en la década de los 80, fueron los marcadores 

séricos maternos y el examen ultrasonográfico detallado del segundo trimestre de la 

gestación.  En la década de los 90, se hizo énfasis en la valoración de la gestación 

en el primer trimestre, cuando se advirtió que la gran mayoría de los fetos con 

aneuploidías pueden ser identificados mediante una combinación de la edad 

materna, la translucencia nucal (TN), y algunos marcadores bioquímicos como la 

fracción libre de la gonadotropina coriónica humana (β -hCG) y la proteína 

plasmática A asociada al embarazo (PAPP-A).  Los primeros intentos en incorporar 

marcadores séricos maternos para aneuploidías se concentraron en el segundo 

trimestre demostrándose una mejoría sustancial en la tasa de detección para 

trisomía 21.  Con una tasa de falsos positivos (TFP) del 5%, la tasa de detección se 

incrementó de un 30% (edad materna por si sola) a un 60-65% combinando la edad 
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materna con alfa feto proteína sérica (AFP) y β-hCG, de 65 a 70% con la adición de 

estriol no conjugado (uE3), de 70 a 75% con la adición de inhibina A (cuádruple 

marcador).2,3,4,5  En la última década las pruebas bioquímicas se han trasladado al 

primer trimestre debido a que cuando se combinan éstas con la TN, el desempeño 

del tamiz es superior al del segundo trimestre con una tasa de detección del 85 al 

95% con una TFP del 5%.4  Posterior a la implementación de la TN, se han descrito 

marcadores ultrasonográficos adicionales como el ducto venoso, hueso nasal y la 

regurgitación tricúspidea entre otros con la intención de mejorar la tasa de detección 

(TD) y disminuir la TFP, encontrándose una TD del 93 al 96% y una TFP del 2.5%.2 

El objetivo del tamiz entre las 11 y las 13.6 semanas de gestación no solamente se 

centra en el cribado de aneuploidías, sino también en el diagnóstico de defectos 

congénitos (incluyendo cardiopatías), síndromes génicos fetales y resultados 

adversos como muerte fetal.6  Independientemente de los marcadores 

ultrasonográficos, la realización del ultrasonido temprano nos permite evaluar 

también la vitalidad fetal, otorgar una fecha exacta (datar) de embarazo, diagnóstico 

temprano de embarazos múltiples e identificación de la corionicidad (que es uno de 

los principales determinantes de los resultados en la gestación gemelar), y la 

detección de anomalías estructurales mayores y de abortos diferidos.  Por otra parte 

es indiscutible la importancia que ha cobrado el tamizaje del primer trimestre para 

otras circunstancias en el embarazo responsables de la alta morbilidad y mortalidad 

materna y perinatal como por ejemplo Pre-eclampsia, bajo peso al nacer, y 

Restricción del Crecimiento Intrauterino entre otros.2,4,7,8  La aceptación del 

programa de tamiz de primer trimestre por las parejas dependerá de la información 

que se les otorgue, que deberá incluir los costos, la rapidez de la entrega de 

resultados y de la disponibilidad de realizar procedimientos invasivos de forma 
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temprana para la confirmación o exclusión del problema.9  La alta mortalidad y 

morbilidad que los problemas cromosómicos representan para un sistema de salud, 

así como el impacto emocional que tiene para los padres el conocer al nacimiento de 

un problema cromosómico ha convertido a los programas de diagnostico prenatal 

temprano no solamente en una opción sino en una indicación médica que debería 

estar inscrita en las normas nacionales de los programas de salud. 
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MATERIAL Y MÉTODOS  

 

Este estudio se llevó a cabo en la Unidad de Investigación en Medicina Fetal 

(UNIMEF) del Departamento de Medicina Materno Fetal del Instituto Nacional de 

Perinatología Isidro Espinosa de los Reyes (INPerIER), México D.F.  La evaluación 

ultrasonográfica se realizó por médicos especialistas en Medicina Materno-Fetal 

certificados por la Fundación en Medicina Fetal en Londres (FMF-The Fetal Medicine 

Foundation).  Se utilizaron ultrasonidos Voluson 730 Expert y Voluson E8 (GE 

Healthcare, Milwaukee,WI, USA), (GE Medical Systems, Kretztechnik, Zipf, Austria). 

En el periodo comprendido entre mayo de 2004 a julio 2011 se incluyeron a todas las 

pacientes que acudieron al Instituto Nacional de Perinatología para control prenatal, 

que estuviesen cursando el embarazo entre las 11 y 13.6 semanas y que fueron 

enviadas para valoración ultrasonográfica desde la consulta externa o de la clínica 

de infertilidad.  La valoración ultrasonográfica del primer trimestre se realiza una vez 

a la semana en la UNIMEF como parte del programa asistencial clínico que se 

ofrece en el Departamento de Medicina Fetal en el INPer.  Previa firma del 

consentimiento informado la paciente pasa a un cubículo asignado en donde se le 

realiza la valoración por ultrasonido como lo estipula la FMF utilizando la medición 

de la longitud cráneo cauda (LCC) en un corte medio-sagital del feto, la 

Translucencia Nucal, y el Hueso Nasal (HN) con una magnificación tal que la cabeza 

y la parte superior del tórax ocupen el 75% de la pantalla; el Ducto Venoso (DV), y la 

Regurgitación Tricúspidea (RTC), además se evalúa la placenta, el líquido amniótico 

y se realiza una revisión estructural. Figuras 1 y 2   Para obtener el riesgo paciente 

específico de cromosomopatías, se parte del riesgo a priori determinado por la edad 

materna y se considera para el calculo la edad gestacional, la LCC,  la translucencia 
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nucal y la frecuencia cardiaca fetal.  El cálculo resultante sitúa a la paciente en tres 

diferentes grupos de riesgo:  alto riesgo, mayor o igual a 1 en 100; riesgo intermedio 

de 1 en 101 a 1 en 1000; y bajo riesgo de 1 en 1000 o menos.  En aquellos casos de 

fetos con riesgo intermedio se utilizaran los marcadores emergentes (HN, DV y RTC) 

y re-clasificar su riesgo.  Posterior a su riesgo definitivo en cualquiera de los tres 

grupos se le brinda asesoramiento por parte del servicio de Genética en donde las 

opciones serán: seguimiento ultrasonográfico y revisión al nacimiento, o prueba 

confirmatoria invasiva según sea el caso.  Por otra parte en aquellas pacientes cuyos 

fetos tengan resultado de translucencia nucal por arriba de la percentila 95, onda a 

reversa en el ducto venoso o regurgitación tricúspidea (flujo reverso a nivel de 

válvula tricúspidea con velocidad mayor a 60 cm/s) se le incluirá en el programa de 

seguimiento que consiste en revisión cardiaca fetal entre las 14 y 16 semanas y 

entre las semanas 18 y 24 de gestación así como para una evaluación estructural 

integral.  En los casos que la pareja decida la realización de un procedimiento 

invasivo confirmatorio el resultado será otorgado por el departamento de Genética 

Perinatal.  En caso de ser necesario se solicita la valoración por cardiología 

pediátrica.  

Para el análisis estadístico se empleó estadística descriptiva y creación de gráficos 

con el programa Excel para Macintosh (Windows 2004).   
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RESULTADOS 

 

Se reportan los resultados del programa de tamiz en el primer trimestre entre mayo 

de 2004, y el 07 de julio de 2011.  En este período se examinaron 5278 pacientes, 

con esta información elaboramos las curvas percentilares para la población 

mexicana de translucencia nucal.  La media de la edad materna fue de 31 años 

(rango de 12 a 48 años). Cuadro I  Encontramos 3303 (62.5%) mujeres entre los 21 

y 35 años de edad, 446 (8.5%) embarazadas menores de 20 años y 1529 (29%) 

mayor de 35 años.  Figura 3  Hubo 3923 (74.3%) mujeres nulíparas, 880 (25.7%) 

correspondieron a mujeres que cursaban su segundo embarazo y las 475 (9%) 

restantes pertenecieron al grupo de tres o más gestaciones.  Figura 4  La mediana 

de la translucencia nucal se encontró en la percentila 47. Figura 5; 4933 (93.5%) 

casos se ubicaron con una medición de la TN entre las percentilas 5 y 95 de acuerdo 

a la longitud cráneo cauda. Figura 6  La TN estuvo por arriba de la percentila 95 en 

345 (6.5%) de los 5278 casos evaluados. Figura 7  El punto de corte (tamiz positivo) 

para considerar un caso de alto riesgo fue de 1 en 100 en el cual se ubicaron 281 

(5.32%) fetos. Figura 8  En el grupo etario de 35 años o mas formado por 1720 

(32.6%) mujeres del total de pacientes incluidas se encontró un tamiz positivo en el 

3.75% de los casos (n=198). Figura 9  Se realizaron 113 procedimientos invasivos 

confirmatorios, de los cuales 56 fueron biopsias de vellosidades coriales realizadas 

entre las semanas 11 y 13.6 y 57 amniocentesis entre las semanas 16 y 20 en las 

embarazadas con riesgo mayor a 1 en 100, lo que representa sólo al 40% del total 

de pacientes del grupo con tamiz positivo. Figura 10  Del total de pacientes con 

tamiz positivo que se le realizo procedimiento invasivo en el primer trimestre el 39% 

de ellos fue confirmatorio para problemas cromosómicos.    
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DISCUSIÓN 

 

En este estudio, donde analizamos el programa de tamizaje de primer trimestre, que 

abarca ocho años desde su implementación en mayo de 2004, encontramos que la 

valoración del riesgo paciente específico para cromosomopatías puede llevarse a 

cabo mediante la edad materna como riesgo a priori y la combinación con la 

translucencia nucal para modificar este riesgo.  A ocho años del inicio del programa 

de tamiz en el primer trimestre podemos afirmar de acuerdo a los resultados 

obtenidos que el comportamiento de las curvas de normalidad (TN) y la 

discriminacion del riesgo, asi como las tasas de procedimientos invasivos tienen 

valores de eficacia similares a los reportados en la literatura mudial utilizando el 

modelo de cribado secuencial estipulado por la FMF.10,11,12,13  Un requisito 

importante, como lo establece y recomienda el Grupo de Estudio en la evaluación de 

riesgo para trisomía 21 en el primer trimestre de la gestación del Colegio Inglés (UK) 

de Obstetras y Ginecólogos (RCOG por sus siglas en inglés), es que este método de 

tamiz debe ser implementado solamente por centros donde existan sonografistas 

entrenados apropiadamente, donde se cuente con equipos de alta resolución y 

calidad, y que estos resultados deban ser auditados por una agencia externa, 

requisitos que se cumplen en nuestra institución.14  De acuerdo al Colegio 

Americano de Ginecológos y Obstetras (ACOG) se debe ofrecer el tamizaje de 

primer trimestre solamente si se puede cumplir con los siguientes criterios: 

entrenamiento apropiado en ultrasonido y programas de monitorización de calidad; 

suficiente información y recursos disponibles para proporcionar una adecuado 

asesoramiento con respecto a las diferentes opciones de tamiz y las limitaciones de 

éstas y por último tener acceso a pruebas diagnósticas confirmatorias apropiadas 
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cuando los resultados del cribado son positivos; condiciones que se cumplen en el 

INPerIER.15  La mediana de la translucencia nucal en nuestra población 

correspondió a la percentila 47, hallazgo similar a los de Scott y colaboradores en 

donde se evaluó la implementación y aplicación de un rango de normalidad para la 

translucencia nucal en el primer trimestre utilizando los estándares de la Fundación 

de Medicina Fetal de Londres; incluyeron 446 pacientes  referidas para la realización 

de cariotipo a las cuales se les valoró la translucencia nucal como parte de la 

evaluación previa a la realización de una biopsia de vellosidades coriales.16  

Nuestros resultados también corresponden con el estudio multicéntrico conducido 

por Snijders y colaboradores en donde se evaluaron 96,127 mujeres con embarazo 

único.17 

La evaluación del riesgo específico para defectos cromosómicos en el primer 

trimestre, antes de la valoración de segundo trimestre provee la opción de poder 

realizar un procedimiento diagnóstico invasivo confirmatorio más tempranamente; y 

nos proporciona la información necesaria para la toma de decisiones posteriores con 

respecto al seguimiento de la gestación para aquellas parejas que así lo decidan.  

En lo concerniente a la evaluación de riesgo del primer trimestre y el diagnóstico 

prenatal es conocido que preferentemente identifica a aquellos embarazos 

cromosómicamente anormales que estaban destinados a presentar un aborto.  Sin 

emabargo hay que resaltar que el conocimiento del componente cromosómico de 

estas gestaciones es de suma importancia para brindar una asesoría adecuada a los 

padres, sobre todo si existe la posibilidad de recurrencia dependiendo de la 

alteración encontrada.  Como beneficio adicional de la evaluación ultrasonográfica 

entre las 11 y 13.6 semanas de gestación se incluye la confirmación de vitalidad 

fetal, otorgar una fecha exacta de la edad del embarazo, diagnóstico temprano de 
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embarazos múltiples e identificación de la corionicidad (que es uno de los principales 

determinantes de los resultados en la gestación gemelar), y la detección de 

anomalías estructurales mayores y de abortos diferidos.18,19,20      

A mediados de los años 70, aproximadamente el 5% de las pacientes embarazadas 

se encontraban en el grupo de edad de 35 años o más, y en este grupo se 

encontraban aproximadamente el 30% del total de fetos con trisomía 21.  Sin 

embargo, el tamiz en base a la edad materna, con un punto de corte de 35 años 

para definir una población de alto riesgo para cromosompatías, se asociaba con una 

tasa de detección de sólo el 30%.  En años subsecuentes en los países 

desarrollados existió una tendencia generalizada a que la mujer se embarace a 

mayor edad, por lo que en la actualidad se estima que aproximadamente el 20% de 

las embarazadas tienen 35 años o más.2  Por lo que considerar un tamizaje basado 

solamente en la edad nos estaría arrojando la realizacion de un procedimiento 

invasivo confirmatorio en el 20% de las gestantes.  En base a nuestros resultados en 

donde la población de pacientes mayores de 35 años corresponde al 32.6%, 

observamos una tendencia que supera a la de países desarrollados.  Estas cifras 

podrian no estar representando las cifras reales del país debido a que nuestra 

institución atiende primordialmente población de alto riesgo y la edad materna es 

considerada un criterio para ello.    

Ante la evidencia que demuestra los resultados del tamiz secuencial del primer 

trimestre con altos niveles de sensibilidad y una reducción de la tasa de 

procedimientos invasivos y por lo tanto de pérdidas gestacionales innecesarias 

resulta razonable ofrecerle a la embarazada una evaluación que individualice el 

riesgo para problemas cromosómicos.,17, 21  Es importante reconocer que el cribado y 

la detección de aneuploidías involucra tanto creencias personales, religiosas, y 
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formación académica de la pareja, que en muchas ocasiones se ve enfrentado a las 

percepciones sociales y éticas de la sociedad, es por eso que la obligación del 

médico es proveer de la información científica actualizada en un lenguaje accesible 

para que la pareja mediante un consentimiento informado y respetando los principios 

éticos de autonomía, beneficio y justicia elija la conducta más apropiada.  Las 

mujeres que desean realizarse el tamiz para aneuploidías en el embarazo aspiran a 

que la disponibilidad de los resultados sea lo más pronto posible para tomar la 

decisión de realizarse un procedimiento confirmatorio invasivo.  Sin embargo en 

nuestros resultados sólo el 40% de la población con tamiz positivo se realizó una 

prueba confirmatoria.  En el INPer la implementación del programa de cálculo de 

riesgo para aneuploidías incluye la participación de un Servicio de Genética en la 

etapa de la toma de decisión de la prueba confirmatoria.  En base a todo lo 

previamente descrito consideramos que existen barreras en la comunicación con la 

paciente en lo concerniente a los riesgos que conlleva la realización de un 

procedimiento invasivo que involucran aspectos éticos o el priorizar la conserjería 

sobre el asesoramiento diluyendo así las ventajas que ofrece el programa de cribado 

de primer trimestre.  Consideramos que otra posible explicación al hecho de que se 

haya realizado menos del 50% de los procedimientos invasivos en pacientes con 

tamiz positivo involucra la falta de conocimiento en las modificaciones de los 

protocolos de cribado en los que se buscan de manera constante involucrar nuevos 

marcadores tratando de mejorar los niveles de sensibilidad y buscando disminuir los 

procedimientos invasivos.  Todo esto ha incrementado la complejidad en la selección 

de los métodos de cribaje y la confusión en los miembros del equipo médico que no 

estén directamente involucrados y certificados en los programas que se utilizan.22,23  

En Europa en particular ha ocurrido un cambio del tamiz convencional del segundo 
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trimestre; en donde se emplea marcadores bioquímicos maternos; hacia una política 

de realizarse el cribaje de primer trimestre utilizando la translucencia nucal en 

combinación con marcadores bioquímicos maternos (β-hCG y PAPP-A).  Lo anterior 

es debido a que la valoración de marcadores bioquímicos en primer trimestre, 

cuando se combinan con el marcador ultrasonográfico de la translucencia nucal, 

tiene un desempeño superior con una sensibilidad mayor al 95% comparado con el 

tamiz de segundo trimestre que sólo ofrece una tasa de detección del 60-70%.24,25  

Una opción en el tamizaje combinado de primer trimestre para trisomía 21 es realizar 

la evaluación ultrasonográfica y bioquímica, y al mismo tiempo llevar a cabo la 

consejería en la valoración de riesgo en un solo paso (OSCAR-One Stop Clinics for 

Assessment of Risk),26  Lo anterior ha sido posible debido a la introducción de 

analizadores bioquímicos los cuales proveen resultados reproducibles, precisos y 

automatizados en los primeros 30 minutos de haber obtenido la muestra de sangre 

materna.  La edad gestacional ideal para realizar OSCAR es la semana 12 de 

gestación, debido a que en esa edad es posible también realizar una revisión de la 

anatomía fetal.6  Pocos intentos se han realizado para obtener la opinión y 

perspectiva de las mujeres en cuanto a los métodos para tamiz prenatal que existen.  

Kornman y colaboradores obtuvieron la opinión de 109 mujeres que acudieron a una 

clínica de cuidado prenatal para cribado del segundo trimestre encontrando que el 

75% de las pacientes hubiesen preferido una prueba de primer trimestre si ésta 

hubiese estado disponible.27  Estos resultados son similares a los hallados por 

Spencer y colaboradores en un estudio más reciente en donde el 75% de las 

pacientes prefirieron la opción del tamizaje del primer trimestre.9  Las razones por la 

cual las embarazadas que participaron en este estudio prefirieron el tamizaje del 

primer trimestre, probablemente estén basadas en la obtención de un resultado 
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temprano para decidir la realización de una prueba confirmatoria y tomar decisiones 

en relación al futuro del embarazo. 9  Nuestro estudio no evaluó el impacto que tiene 

sobre las pacientes el poder realizarse una prueba de tamiz en primer trimestre sin 

embargo todas las pacientes incluidas en el estudio previo consentimiento informado 

fueron enviadas a nuestra unidad como parte de una norma hospitalaria sin tener 

evidencia de rechazo en ningún caso.  En el Instituto Nacional de Perinatología no 

contamos con los recursos para la realización de los marcadores bioquímicos que 

son parte esencial del tamizaje de anomalías cromosómicas, por lo que esto 

representa una ventana de oportunidad para en un futuro inmediato mejorar nuestras 

tasas de detección y reducir las tasas de falsos positivos.  Las razones por las 

cuales no se cuenta en el INPer con lo requerido para la realización de los 

marcadores séricos maternos no son de nuestro conocimiento, sin embargo 

pudieran estar implicados desde la gran cantidad de trámites burocráticos 

necesarios para la obtención de los mismos, así como también de la poca 

importancia y desconocimiento de estas conductas médicas.  El mejor desempeño o 

rendimiento del tamiz en el primer trimestre se logra mediante la combinación de la 

edad materna, marcadores bioquímicos y múltiples marcadores ultrasonográficos.  

Utilizando un punto de corte en el riesgo de 1 en 100, la tasa de detección para 

trisomía 21 es del 95% con una tasa de falsos-positivos de 2.5%.  Sin embargo ante 

la imposibilidad de disponer de los marcadores bioquímicos el ultrasonido deberá ser 

utilizado como la herramienta fundamental del programa de tamiz de primer 

trimestre.  Con las ventajas adicionales de que la anatomía fetal puede ser evaluada 

llevando al diagnóstico temprano de la mayoría de las anormalidades en la gestación 

más que en un subgrupo de pacientes con resultado positivo de las pruebas 

bioquímicas.  En segundo lugar, el estudio Doppler se puede llevar a cabo en la 
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misma valoración ultrasonográfica para la medición de la TN fetal.  Por último,  la 

detección de la onda (a) reversa en el ductus venoso o de la regurgitación 

tricúspidea no son sólo útiles en el tamiz para trisomía 21 y otras aneuploidías 

mayores, sino también se pueden identificar embarazos con riesgo incrementado 

para defectos cardiacos y resultado perinatal adverso.24  Se tendrá que considerar 

que independientemente de las bondades del ultrasonido en un programa de cribado 

de primer trimestre, éste nos permitirá también obtener información orientada a 

clasificar a la madre en población de riesgo para Pre-eclampsia, enfermedad que en 

nuestro país se ubica como la primera causa de muerte materna.   

La atención a la salud materna-infantil es una prioridad para los servicios de salud, 

su objetivo principal es la prevención de las complicaciones maternas en el 

embarazo, el diagnóstico oportuno y su atención adecuada.  Las principales causas 

de mortalidad materna y perinatal son previsibles mediante atención prenatal 

temprana, sistemática y de alta calidad, que permite identificar y controlar los 

principales factores de riesgo obstétrico y perinatal.  Amplios estudios avalan que la 

inversión en maternidad sin riesgo no sólo reducirá la mortalidad y la discapacidad 

materno infantil, sino que también contribuirá a la mejor salud, calidad de vida y 

equidad para la mujeres, sus familias y las comunidades.28  
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Cuadro I:  Total de pacientes por Grupo de edad y por Riesgo de trisomía 21 

 

Grupo Etario Riesgo > 1:100 Riesgo 1:101 – 1:1000 Riesgo < 1:1000 Total de Pacientes 

(%) 

< 16 años 0 1 55 56 (1.1%) 

16 a 20 años 11 12 367 390 (7.4%) 

21 a 25 años 13 34 700 747 (14.1%) 

26 a 30 años 29 74 1059 1162 (22.0%) 

31 a 35 años 50 207 1137 1394 (26.4%) 

36 a 40 años 114 764 389 1267 (24.0%) 

> 40 años 64 191 7 262 (5.0%) 

Total  281 1283 3714 5278 

 

Distribución de la población examinada por grupos de edad materna y según el 

riesgo para trisomía 21.  (n = 5278).                  Fuente: Base de Datos de La FMF (UNIMEF) 
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Figura 1: Medición de Longitud Cráneo - Cauda 
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Figura 2: Medición de Translucencia Nucal  
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Figura 3: Distribución de la población examinada según grupos de edad materna.    

(n = 5278).         Fuente: Base de Datos de La FMF (UNIMEF) 
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Figura 4: Distribución de la población examinada según grupos de edad materna.    

(n = 5278).    Fuente: Base de Datos de La FMF (UNIMEF) 
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Figura 5: Distribución con respecto a la mediana de la translucencia nucal de la 

población examinada (n = 5278).  Se muestra en color más oscuro la mediana. 

Fuente: Base de Datos de La FMF (UNIMEF)  
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Figura 6: Distribución Normal de la translucencia nucal en la población examinada  

(n = 4933).   Fuente: Base de Datos de La FMF (UNIMEF) 
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Figura 7: Casos con translucencia nucal mayor a la percentila 95% según longitudud 

cráneo cauda entre las 11 y 13.6 semanas de gestación.    

Fuente: Base de Datos de La FMF (UNIMEF) 
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Figura 8: Grupos de Riesgo para Cromosomopatías en el tamizaje paciente 

específico entre las 11 y 13.6 semanas de gestación tomando un riesgo mayor de 1 

en 100 como tamizaje positivo para aneuploidías (n = 5278).    

Fuente: Base de Datos de La FMF (UNIMEF) 
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Figura 9: Pacientes de 35 años o más con un riesgo mayor de 1 en 100 como 

tamizaje positivo para aneuploidías. (n = 1720). 

Fuente: Base de Datos de La FMF (UNIMEF) 

 

 

 

 

 

 

 



 36 

                                                                                                                                                   
 

 

 

 

 

 

Figura 10: Total de procedimientos invasivos y especificado por tipo en la población 

con punto de corte de 1 en 100 como tamizaje positivo para cromosomopatías. 

(n=113)                         Fuente: Base de Datos de La FMF (UNIMEF) 
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