
UNIDAD ACADÉMICA DE CIENCIAS QUÍMICAS Y DE LA
SALUD

CARRERA DE CIENCIAS MÉDICAS

MACHALA
2019

SALTOS MENDIETA JEYFER JAZMANY
MÉDICO

IMPORTANCIA DE LA ECOSONOGRAFÍA OBSTÉTRICA COMO
MÉTODO SCREENING DE ALTERACIONES CROMOSÓMICAS EN LA

GESTACIÓN PARA PREVENIR LA MORBIMORTALIDAD FETAL



UNIDAD ACADÉMICA DE CIENCIAS QUÍMICAS Y DE LA
SALUD

CARRERA DE CIENCIAS MÉDICAS

MACHALA
2019

SALTOS MENDIETA JEYFER JAZMANY
MÉDICO

IMPORTANCIA DE LA ECOSONOGRAFÍA OBSTÉTRICA COMO
MÉTODO SCREENING DE ALTERACIONES CROMOSÓMICAS EN

LA GESTACIÓN PARA PREVENIR LA MORBIMORTALIDAD
FETAL



UNIDAD ACADÉMICA DE CIENCIAS QUÍMICAS Y DE LA
SALUD

CARRERA DE CIENCIAS MÉDICAS

MACHALA
05 de febrero de 2019

SALTOS MENDIETA JEYFER JAZMANY
MÉDICO

IMPORTANCIA DE LA ECOSONOGRAFÍA OBSTÉTRICA COMO MÉTODO
SCREENING DE ALTERACIONES CROMOSÓMICAS EN LA GESTACIÓN PARA

PREVENIR LA MORBIMORTALIDAD FETAL

MACHALA, 05 DE FEBRERO DE 2019

AGUDO GONZABAY BRIGIDA MARITZA

EXAMEN COMPLEXIVO





Urkund Analysis Result 
Analysed Document: URKUND. JEYFER SALTOS.pdf (D46880925)
Submitted: 1/16/2019 8:58:00 PM 
Submitted By: jsaltos_est@utmachala.edu.ec 
Significance: 4 % 

Sources included in the report: 

tesis martinez perez para urkund.docx (D19226349) 
Articulo-Cromosomopatias..pdf (D40638954) 
https://inatal.org/el-embarazo/consultas/pruebas-diagnosticas-durante-el-embarazo/111-las-
ecografias-una-mirada-al-interior.html 

Instances where selected sources appear: 

3 

U R K N DU





1 
 

RESUMEN 

 

Introducción: La ecografía obstétrica es  el método diagnóstico más 

inocuo que se realiza en  el primer trimestre de gestación para realizar 

el control prenatal, evaluar la anatomía fetal y detectar patologías 

genéticas o   viabilidad fetal. Las cromosomopatías son patologías que 

afectan los cromosomas, tanto en su número como en su estructura; 

atacando el ADN de su núcleo, que dan como resultado  anomalías 

congénitas. Objetivo;  General: Determinar la importancia  de la 

ecosonografia obstétrica durante la gestación,  cómo método de 

screening de las patologías cromosómicas, mediante la revisión de 

literatura científica,  para brindar una pronta detección de las 

alteraciones genéticas fetales. Específicos: Establecer los signos 

ecográficos  que presentan las cromosomopatías en  la  gestación. 

Determinar  las patologías cromosómicas que se pueden identificar 

mediante el uso de la Ecografía en la gestación. Metodología: Se 

realizó una exhaustiva revisión de información científica en buscadores 

electrónicos como: Scielo, PUBMED,  DIALNET, y,  MEDLINE;  a través 

de papers  que aportan a la temática de estudio y que  han sido 

publicados en un periodo de 5 años, desde  Enero   2014 hasta  Enero 

2019.  Se escogieron 26 papers que cumplen con la temática 

propuesta. Conclusión: El uso de la ecosonografia obstétrica como 

método de screening de alteraciones cromosómicas durante  la  

gestación es de vital importancia al momento de detectar una 

cromosomopatía, pudiendo el médico y la gestante optar medidas de 

protección y decisiones acorde a la patología. 

 

Palabras claves: ecografía, obstétrica, importancia, 

cromosomopatías, trisomía.   
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ABSTRACT 

 

Introduction: Obstetric ultrasound is the most innocuous diagnostic 

method performed in the first trimester of pregnancy to perform 

prenatal control, evaluate the fetal anatomy and detect genetic 

pathologies or fetal viability. Chromosomopathies are pathologies that 

affect chromosomes, both in their number and in their structure; 

attacking the DNA of its nucleus, which results in congenital anomalies. 

Objective; General: Determine the importance of obstetric 

ecosonography during pregnancy, how to screen chromosomal 

pathologies, by reviewing scientific literature, to provide early 

detection of fetal genetic alterations. Specific: Establish the 

echographic signs presented by chromosomopathies during pregnancy. 

Determine the chromosomal pathologies that can be identified through 

the use of ultrasound in pregnancy. Methodology: An exhaustive 

review of scientific information was carried out in electronic search 

engines such as: Scielo, PUBMED, DIALNET, and, MEDLINE; through 

papers that contribute to the subject of study and that have been 

published in a period of 5 years, from January 2014 to January 2019. 

26 papers were selected that meet the proposed theme. Conclusion: 

The use of obstetric ecosonography as a screening method for 

chromosomal alterations during pregnancy is of vital importance when 

detecting a chromosomopathy, and the doctor and the pregnant 

woman can choose protection measures and decisions according to the 

pathology. 

 

Key words: obstetric, ultrasound, importance, chromosomopathies, 

trisomy. 
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INTRODUCCIÓN 

 

La ecografía obstétrica es  el método de diagnóstico más inocuo que 

se realiza en  durante la gestación para realizar el control prenatal 

donde se evalúa la anatomía fetal y como predictor ante  patologías 

genéticas, o  en su efecto confirmar viabilidad fetal1.  

 

Las cromosomopatías son patologías que afectan los cromosomas, 

tanto en su número como en su estructura; atacando el ADN de su 

núcleo, que   da como resultado  anomalías congénitas, es una de las 

principales causas de muerte fetales, y neonatales2.  

 

A nivel mundial, hasta  el  año  2017,  se han registrado  5 millones de 

muertes en niños menores de 4 años, teniendo como causa  principal 

malformaciones congénitas  por  cromosopatías, en América Latina  la 

tasa  de fallecimientos por  esta causa  ha llegado  cerca de 1 millón, 

entre las que destaca el síndrome de Down3.   

 

El screening ecosonográfico, tiene como objetivo primordial de 

conservar la vida tanto de la madre como del feto, se establecen en 

cada país un numero especifico de ecografías, en nuestro país según 

el Ministerio de Salud Pública establecen con un mínimo de 3 ecografías 

durante toda la gestación4. 

 

El presente trabajo práctico complexivo tiene como objetivo determinar 

la importancia de la ecosonografia obstétrica cómo método de 
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screening de las patologías cromosómicas en la gestación, para 

prevenir la morbimortalidad fetal. 

 

Este trabajo de revisión bibliográfica se realiza ante la necesidad de 

brindar información necesaria para concientizar a los médicos de 

atención primaria de salud sobre la importancia de la realización de  la 

ecografía  durante el primer trimestre de embarazo. 
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DESARROLLO 

 

CROMOSOPATÍAS 

 

Dentro de los defectos de tipo congénito, encontramos a las anomalías 

cromosómicas o cromosomopatías, que son en general representadas 

por el aumento o descenso del número de cromosomas, conociendo 

que el ser humano presenta 22 pares de cromosomas autosómicos y 

un par de cromosomas sexuales (XX para la mujer y XY para el varón)5.     

 

Se estima que a nivel mundial la prevalencia de cromosomopatías es 

de  6 personas  por cada 10000 habitantes, en Ecuador hasta el 2017,  

mediante Fundación Manuela Espejo, se han estimado cerca de 7500 

personas con cromosopatías, principalmente el Síndrome de Down o 

trisomía 186. 

 

Según el INEC (Instituto Nacional de Estadística y Censo), en Ecuador, 

en el 2016,   nacieron  cerca de 266.464 neonatos, de los cuales  

existieron 35652 muertes neonatales, entre las causas que las 

produjeron se encuentran: las malformaciones congénitas del corazón, 

en número de 131 que representan el 4.31%, malformaciones 

congénitas de las grandes arterias y, otras malformaciones congénitas 

como el síndrome de Down o trisomía 13 y 18, con 79 defunciones, con 

un 2,60%7. 
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Las cromosopatías se clasifican, fundamentalmente, en: Anomalías 

numéricas (aneuploidías o poliploidías) y anomalías estructurales 

(defectos en los cromosomas, que son normales en número)8. 

 

Las aneuploidías Autosómicas, es en donde la parte del cromosoma 

citogénicamente es agregado  o eliminado, estas son:  Trisomía del 

cromosoma 21 o  Síndrome de Down;  Trisomía del cromosoma 18 o  

Síndrome de Edwards y Trisomía del cromosoma 13 o Síndrome de 

Patau; Trisomía del cromosoma 22; y,   Monosomía del cromosoma 21, 

estas dos últimas letales, se han descrito casos de mosaicismo8. 

 

Las aneuploidías sexuales , son más frecuentes en el nacimiento, se da 

con riesgo de padecer problemas durante la maduración sexual y en 

algunos casos sin retraso mental, se destacan: Síndrome de Klinefelter 

o del cromosoma 47, con gametos XXY; Síndrome de Turner del 

cromosoma 45, del gameto X, única monosomía viable: Síndrome del 

doble Y o Síndrome del supermacho: cromosoma 47, gametos XYY; y, 

Síndrome del triple X o Síndrome de la superhembra: cromosoma 47, 

gametos XXX8-   

 

Las anomalías estructurales se definen como aberraciones en cuanto a 

la formación del cromosoma, entre ellas existen delecciones, 

translocaciones, duplicaciones e inversiones8. 

 

Las cromosomopatías que abarcan el 90% de casos  y  pueden ser  

reconocidas a través de la ultrasonografía durante el primer trimestre 

de gestación, son: Trisomía 13, 18 y 21, estas malformaciones se 
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diagnostican siempre y cuando se realice un cribado adecuado en 

conjunto con las pruebas bioquímicas en sangre maternas6. 

 

La trisomía 13 o síndrome de Patau, se da por un cromosoma 13 

suplementario debido a la disyunción meiótica del gameto materno, se 

caracteriza ecográficamente por: microcefalia, hendidura labial y/o 

palatina,  ciclopía, arrinia,  polidactilia, pliegue palmar único, 

macroftalmias, colobomas, displasia de la retina, persistencia del 

conducto arterioso, defectos del septo ventricular,  defectos del septo 

atrial, e implantación baja de las orejas9. 

 

La trisomía 18 o síndrome de Edwars, es la presencia de un cromosoma 

18 extra, caracterizado por: translucencia nucal aumentada, no hay 

hueso nasal,  onfalocele, mega vejiga, megacisterna magna, retardo 

en el crecimiento intrauterino, polihidramnios, cráneo en forma de 

fresa, quiste de plexo coroideo, dedos superpuestos conocido como 

mano trisómica, desviación de los dedos hacia la línea media y arteria 

umbilical única10. 

 

La trisomía 21, considerada una de las malformaciones cromosómicas 

más común, se evidenciara a través del ultrasonido: pliegue nucal 

aumentado, hueso nasal ausento o hipoplasia, acortamiento de huesos 

largos, pielectasia ligera (dilatación de la pelvis renal), 

hiperecogenicidad intestinal, quistes de plexo coroideo, hipoplasia de 

la falange media del quinto dedo, y ángulo frontomaxilar 11. 
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MÉTODOS DE SCREENING  DE LAS CROMOSOPATÍAS  

 

Método de Screening del Primer Trimestre 

 

El método de screening del primer trimestre, consiste en un test 

combinado, el cual incluye analítica materna, ecografía y cálculo de 

riesgo. 

 Analítica materna:  Los exámenes que se realizan son:  Fracción 

beta de la hormona del embarazo (hCG-B) y Proteína placentaria 

asociada al embarazo o también conocida como PAPP-A,  entre las 

semanas 7 y 14, generalmente entre las 8 - 10, no siendo necesario  

para la realización de este examen estar en ayunas.     

 Ecografía: Se realiza en las semanas 11.2 y 13.6,  con la que se 

mide la longitud céfalo-nalga (LCN), se analiza la anatomía fetal, y 

marcadores ecográficos  de cromosomopatías que como la 

Translucencia Nucal  (TN),  Ductus Venoso (DV) y Hueso Nasal 

(HN).  Y en el 2do y 3er trimestre. 

 Cálculo de riesgo: Se realiza mediante la comparación entre la  

función de la desviación de los 3 marcadores (TN, beta hCG y PAPP-

A) sobre los valores esperados para la edad gestacional. En caso 

de tratarse de una gestación gemelar, si es bicorial se hará una 

estimación de riesgo para cada feto, y si de ser monocoriales o de 

compartir placenta, habrá un único riesgo calculado a partir de la 

media de las dos TN, el riesgo se da en trisomía 13, 21 o 1812. 

 

Para  la realización del cribado en el segundo trimestre se estima el 

riesgo para las trisomías 21, 18 y 13,  a partir del riesgo inherente de 

la edad materna modificado por la desviación de marcadores 

bioquímicos de segundo trimestre, para ello, la gestante se realizará 
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una analítica entre las 14 y las 20 semanas, el test triple consiste en 

determinar fracción beta de gonadotropina coriónica humana (hCG-B), 

alfa feto proteína (AFP), estriol no conjugado (E3)1. 

 

Para el cribado del tercer trimestre, suele hacerse la ecografía 

obstétrica durante la semana 34 de gestación y sirve para valorar el 

crecimiento fetal, la cantidad de líquido amniótico, funcionamiento de 

la placenta así como las estructuras anatómicas fetales, también se 

valora la estática fetal o acomodación fetal13.  

 

Bioquímica Sanguínea  

 

La AFP es la proteína con más concentración en el feto y es en el adulto 

la análoga de la albúmina, sintetizada en el saco vitelino y el hígado 

del feto, la síntesis se realiza en el cromosoma 4, con una producción 

máxima que se da entre las 13-14 semanas de gestación 

(concentración en sangre fetal 2-3 g/L), es secretada hacia el líquido 

amniótico, donde su concentración alcanza 1% de los valores en sangre 

fetal, atraviesa la barrera placentaria por lo que también puede 

medirse en sangre materna14. 

 

En la hCG-B, los genes que la codifican se localizan en el cromosoma 

6 y para la sub-β en el cromosoma 19, se produce en la hipófisis 

materna, posterior a que la placenta la sintetice, se libera hacia el 

espacio intervelloso, desde el cual se conduce a la circulación 

materna11.  
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El estriol (E3) es un estrógeno sintetizado por la placenta a partir del 

16-hidroxisulfato de dehidroepiandrosterona (16-OH-DHEAS) de 

origen fetal, aproximadamente 90% del E3 pasa a la circulación 

materna, donde se puede detectar desde la semana nueve de 

gestación a una concentración aproximada de 0.05 ng/mL, y aumenta 

progresivamente hasta alcanzar 10 a 30 ng/mL al término del 

embarazo15. 

 

La proteína plasmática-A asociada al embarazo (PPAE-A), el gen que 

codifica para su síntesis se encuentra en el brazo largo del cromosoma 

9, la decidua y la producen durante el embarazo, secretada al 

compartimento materno, la disminución sérica materna en el primer 

trimestre del embarazo se asocia con muerte fetal, parto pretérmino y 

restricción en el crecimiento, diabetes y a la presencia de algunos 

síndromes como el Cornelia de Lange15. 

 

 

ECOGRAFÍA OBSTÉTRICA 

 

La ecografía obstétrica , técnica que  se utiliza a disposición del médico 

tanto del primer nivel de atención como del especialista,  que permite 

observar al embrión o feto, usando el reflejo generado por las ondas 

acústicas de alta frecuencia,   permitiendo salvaguardar la vida fetal o 

embrionaria y realizar el cribado adecuado según se amerite en cada 

trimestre16.   
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La ecografía obstétrica se realiza en los 3  trimestres de gestación para 

la valoración del estado fetal,  anatomía y detección de anomalías, 

dependiendo del trimestre se debe realizar intravaginal o abdominal; 

en la semana de gestación 11-14, se realiza la ecografía intravaginal, 

por encontrarse el útero en posición infraumbilical; y a partir de la 

semana 24, se realiza la ecografía abdominal por estar el útero en 

posición supraumbilical,  permitiendo una mejor exploración de la 

anatómica fetal17.  

 

Además de ser un método sencillo, en donde no amerita ninguna 

preparación previa, y sin causar daños materno-fetales, su indicación 

es por vigilancia y prescripción médica, no requiere de indicaciones ni 

precauciones, y se da en beneficio de las dos vidas, sobre todo en el 

primer trimestre de gestación ayudaría a la pronta detección de las 

cromosomopatías.    

 

Objetivos De La Ecografía Obstétrica 

 

Según el manual de Ginecología y Obstetricia de Carvajal, la ecografía 

obstétrica  persigue los siguientes objetivos: 

 Establecer el embarazo si existe o no 

 Determinar en el feto u embrión: ubicación, anatomía, peso, 

sexo y edad gestacional 

 Identificar patologías de origen genéticas mediante índices 

predeterminados 

 Determinar en la placenta: inserción, irrigación y aspecto 

 Conocer cantidad de líquido amniótico18.  
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Ecografía En La Gestación  
 

Según el Ministerio de Salud Pública (MSP), mediante la guía práctica 

clínica de control prenatal,  se establecen las siguientes  pautas para 

ecografía en el embarazo: Durante el primer trimestre: en la 11 - 14 

semana de gestación (SG);  En el segundo trimestre: 18 – 24 SG;  y, 

la del tercer trimestre: 30 – 36 SG, con mayor indicación pélvica4. 

 

La  OMS redacta consejos útiles que tienen que tener en cuenta los 

médicos al momento de solicitar una ecografía obstétrica, lo que 

implica dar a conocer a la paciente lo que se va a realizar, en que 

consiste, que se buscara, y toda la información necesaria que amerite 

y llene las expectativas de la gestante16. 

 

Aunque el acceso a una ecografía obstétrica está siendo accesible para 

realizarse en cualquier tiempo de gestación, su utilidad no ha 

demostrado la diminución de muertes materno-fetales, pero tiene 

mucha importancia en la  toma de decisiones acorde a lo que el galeno 

determine17. 

 

 

Marcadores Ecográficos de Cromosopatías  
 

La técnica para la  medición de la  translucencia nucal (TN),  consiste 

en colorar el transductor desde el borde interno posterior al borde 

interno anterior en la región dorsal fetal,  midiendo una zona con 

sonolucencia, todos los fetos tienen liquido en esa parte; sin embargo,   

en aquellos que presentan un cromosoma extra esta aumentado19.  
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Esta técnica ayuda como medición del grosor del pliegue nucal, se 

encuentra aumentada cuando está por encima del percentil 95, Una 

medición normal a las 11 semanas es hasta de 2 mm y una medición 

normal a las 13 semanas, 6 días es hasta de 2.8 mm, se usa en el 

diagnóstico de la trisomía 2120.   

 

El ductus venoso,  se determina en la prueba doppler que se realiza en 

ausencia de movimientos fetales, con al menos 3 ondas de buena 

calidad y mismo tamaño, se aconseja repetir el procedimiento al menos 

en 3 ocasiones; se dice DV anormal a la ausencia o reversión del flujo 

en la fase atrial, es el complemento para el diagnóstico del Síndrome 

de Down21. 

 

El hueso nasal se  determina en longitud cráneo-caudal 45-84 mm, con 

el 75% de la pantalla ocupada por el feto, en un corte sagital medio en 

donde se evidencia el diencéfalo (talamos), flexión de la cabeza en 45° 

de acuerdo a la columna fetal; se debe determinar piel nasal, hueso 

nasal y punta de la nariz punta de la nariz;  se refiere a ausencia de 

hueso nasal la no visualización o una pérdida clara de ecogenicidad, 

precisa el síndrome de Down y en la trisomía 1813.  

 

 

Ecografía Como Método De Screening De Patologías 

Cromosómicas  
 

La utilización universal de la ecografía obstétrica y sus técnicas 

mejoradas,  son efectivas en el diagnóstico de las cromosomopatías, 

que trabajan junto a las pruebas bioquímicas ayudan a más eficiencia, 
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esto debido a la sapiencia del galeno es importante el diagnóstico 

durante el primer trimestre de gestación22. 

 

La evaluación ecografía durante el primer trimestre, debe ser en las 

entre las 11 – 14 semanas de gestación, en donde el feto tiene como 

longitud céfalo nalgas aproximadamente de 45-85 mm, también 

permitirán determinar defectos mayores de cromosomopatías que son: 

translucencia nucal (TN), hueso nasal  (HN), presencia de reflujo en la 

válvula tricúspide (RT) y flujo del ductus venoso (DV)23. 

 

En un estudio multicéntrico, en España realizado en el 2014, que 

valoraba en la población el cribado combinado durante el primer 

trimestre de gestación, en donde identificaron que tiene un efecto 

positivos dicho cribado con un 90.5% de especificidad y un 95% de 

sensibilidad24. 

 

En estudio trasversal en Ruanda, que se lo realizo en el 2018, que 

presentó análisis con un valor de p<0,05 con  intervalo de confianza 

(IC) del 95%,  dónde se realizó un análisis de regresión logística 

invariable, concluyendo la ecografía obstétrica un método diagnostico 

este debe necesariamente acompañarse de pruebas bioquímicas25. 

 

En Chile, en el 2016, se realizó un estudio, sobre el  riesgo de trisomía 

21,  usando el test combinado, en el que se consideró: la edad 

materna; los marcadores bioquímicos séricos como la proteína 

plasmática A asociada al embarazo (PAPP-A) y la fracción ß libre de la 

hormona coriónica humana (ßhCG) de primer trimestre; y, la ecografía. 

Presentando los marcadores bioquímicos sensibilidad del 90% con un 
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tasa de falsos positivos del 3,2%  y los marcadores ecográficos 

obtuvieron el mismo porcentaje de sensibilidad, con una importante 

reducción de la tasa de falsos positivos al 1,6%15. 

 

El estudio transversal realizado en Colombia,  en  el 2017,  sobre el  

valor positivo del diagnóstico prenatal invasivo para alteraciones 

cromosómicas concluye que la ecografía fue la principal herramienta 

para el diagnóstico de cromosomopatías, con ayuda de los marcadores 

bioquímicos sobre todo durante el primer trimestre de gestación, con 

índice de especificidad del 99% e índice de sensibilidad del 94.5%26.     

 

En Ecuador, en estudio publicado en el año 2017,  que analizó el 

screening durante el primer trimestre de gestación,  concluye que se 

ha aumentado en un 27.9% el uso de este método, además de reducir 

gastos a nivel de la atención primaria de salud,  podría ayudar con este 

único cribado como método de descarte o confirmación de alguna 

cromosomopatía12.  
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CONCLUSIÓN 

 

El uso de la ecosonografia obstétrica en conjunto con los marcadores 

bioquímicos en sangre, como método de screening de alteraciones 

cromosómicas durante la gestación es de vital importancia al momento 

de detectar una cromosomopatía,  pudiendo el médico y la gestante 

optar medidas de protección y decisiones acorde a la patología. 

 

Los signos ecográficos que presentan las cromosomopatías en la   

gestación son translucencia nucal, hueso nasal y ductus venoso, sobre 

todo en la ecografía del primer trimestre. 

 

Las cromosomopatías que se pueden identificar mediante el uso de la 

ecografía  son: las trisomías,  principalmente la trisomía 21 o Síndrome 

de Down, con sus marcadores específicos, TN, HN y DV, evidenciando 

una especificidad para esta patología del 90% y reducción de los falsos 

positivos. 
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ANEXOS 

 

Gráfico 1  Técnica Ecográfica 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fuente: Screening del primer trimestre, más doppler de arterias uterinas, y 

longitud de cérvix12 
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Gráfico 2  Ecografía del Primer Trimestre  
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Gráfico 3  Ecografía del Tercer Trimestre  

 

Gráfico 4  Comparación normal y patológica del HN  
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Gráfico 5  Comparación normal y patológica del DV 

 


