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RESUMEN‌ ‌ 

Introducción:‌ ‌Las‌ ‌anomalías‌ ‌cromosómicas‌ ‌a‌ ‌nivel‌ ‌mundial‌ ‌ocurre‌ ‌entre‌ ‌un‌‌0,5‌‌a‌‌2%,‌‌y‌‌en‌‌                             

especial‌‌los‌‌casos‌‌de‌‌trisomía‌‌21,‌‌el‌‌cribado‌‌prenatal‌‌es‌‌importante‌‌para‌‌detectar‌‌estos‌‌casos,‌‌                             

los‌ ‌cuales‌ ‌son‌ ‌comunes‌ ‌en‌ ‌embarazadas‌ ‌con‌ ‌edades‌ ‌mayor‌ ‌o‌ ‌igual‌ ‌a‌ ‌35‌ ‌años;‌ ‌la‌ ‌ecografía‌‌                               

sirve‌‌para‌‌valorar‌‌anomalías‌‌estructurales‌‌en‌‌el‌‌feto‌‌durante‌‌el‌‌embarazo.‌‌Objetivo:‌‌Exponer‌‌                         

los‌ ‌diferentes‌ ‌signos‌ ‌ecográficos‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌control‌ ‌del‌ ‌embarazo‌ ‌para‌ ‌un‌ ‌eficaz‌ ‌diagnóstico‌‌                         

presuntivo‌ ‌de‌ ‌fetos‌‌con‌‌síndrome‌‌de‌‌Down.‌‌Desarrollo:‌‌En‌‌la‌‌ecografía‌‌del‌‌primer‌‌trimestre‌‌                           

se‌‌observa‌‌un‌‌incremento‌‌del‌‌grosor‌‌de‌‌la‌‌translucencia‌‌nucal,‌‌ausencia‌‌del‌‌hueso‌‌nasal‌‌en‌‌un‌‌                               

60-70%,‌ ‌maxilar‌ ‌corto‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌25%‌ ‌y‌ ‌en‌ ‌la‌ ‌Ecografía‌ ‌Doppler‌ ‌malformaciones‌ ‌del‌ ‌ductus‌‌                           

venoso‌‌en‌‌un‌‌80%.‌‌En‌‌el‌‌segundo‌‌trimestre‌‌se‌‌descubre‌‌entre‌‌el‌‌60%‌‌y‌‌el‌‌91%‌‌de‌‌los‌‌casos‌‌de‌‌                                       

trisomía‌ ‌21,‌ ‌los‌ ‌hallazgos‌ ‌son‌ ‌Grosor‌ ‌del‌ ‌pliegue‌ ‌nucal‌ ‌≥‌‌6‌‌mm,‌‌Longitud‌‌corta‌‌del‌‌fémur,‌‌                               

Focos‌ ‌Hiperecogénicos‌ ‌intracardiacos.‌ ‌La‌ ‌ecografía‌ ‌doppler‌ ‌en‌ ‌escala‌ ‌grises‌ ‌incrementa‌ ‌la‌‌                     

sensibilidad‌ ‌para‌ ‌el‌ ‌descubrimiento‌ ‌de‌ ‌malformaciones‌ ‌cardíacas.‌ ‌Conclusión:‌ ‌Los‌‌                 

marcadores‌‌de‌‌sospecha‌‌‌en‌‌el‌‌primer‌‌trimestre‌‌son‌‌un‌‌hueso‌‌nasal‌‌hipoplásico‌‌o‌‌ausente‌‌en‌‌el‌‌                               

69%‌ ‌de‌ ‌los‌ ‌fetos‌ ‌con‌ ‌Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down.‌ ‌En‌ ‌el‌ ‌segundo‌ ‌trimestre,‌ ‌son‌ ‌los‌ ‌focos‌‌                             

intracardiacos‌ ‌ecogénicos,‌ ‌longitud‌ ‌corta‌ ‌del‌ ‌fémur,‌ ‌ventriculomegalia;‌ ‌un‌ ‌aumento‌ ‌del‌‌                   

pliegue‌ ‌cutáneo‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌nuca‌ ‌es‌ ‌el‌ ‌marcador‌ ‌ecográfico‌ ‌más‌ ‌sensible‌ ‌(38.7%)‌ ‌y‌ ‌específico‌‌                           

(95.9%)‌‌del‌‌segundo‌‌trimestre.‌‌La‌‌sensibilidad‌‌aumenta‌‌cuando‌‌la‌‌ecografía‌‌se‌‌combina‌‌con‌‌                         

las‌ ‌pruebas‌ ‌de‌ ‌detección‌ ‌sérica,‌ ‌la‌ ‌detección‌ ‌integrada‌ ‌y‌ ‌secuencial.‌ ‌ 

Palabras‌ ‌Claves:‌ ‌‌Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down,‌ ‌Ecografía,‌ ‌Trisomía‌ ‌21,‌ ‌Grosor‌ ‌de‌ ‌los‌ ‌pliegues‌‌                       

cutáneos,‌ ‌Hueso‌ ‌Nasal,‌ ‌Aberraciones‌ ‌Cromosomicas‌ ‌ 
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ABSTRACT‌ ‌ 

Introduction:‌ ‌Worldwide‌ ‌chromosomal‌ ‌abnormalities‌ ‌occur‌ ‌between‌ ‌0.5‌ ‌to‌ ‌2%,‌ ‌and‌‌                   

especially‌ ‌trisomy‌ ‌21‌ ‌cases,‌ ‌prenatal‌‌screening‌‌is‌‌important‌‌to‌‌detect‌‌these‌‌cases,‌‌which‌‌are‌‌                           

common‌ ‌in‌ ‌pregnant‌ ‌women‌ ‌aged‌ ‌35‌ ‌or‌‌older‌‌years;‌‌Ultrasound‌‌is‌‌used‌‌to‌‌assess‌‌structural‌‌                             

abnormalities‌ ‌in‌ ‌the‌ ‌fetus‌ ‌during‌ ‌pregnancy.‌ ‌Objective:‌ ‌To‌ ‌expose‌ ‌the‌ ‌different‌ ‌ultrasound‌‌                       

signs‌‌in‌‌the‌‌control‌‌of‌‌pregnancy‌‌for‌‌an‌‌effective‌‌presumptive‌‌diagnosis‌‌of‌‌fetuses‌‌with‌‌Down‌‌                             

syndrome.‌ ‌Development:‌ ‌In‌ ‌the‌‌first‌‌trimester‌‌ultrasound‌‌an‌‌increase‌‌in‌‌the‌‌thickness‌‌of‌‌the‌‌                           

nuchal‌‌translucency‌‌is‌‌observed,‌‌absence‌‌of‌‌the‌‌nasal‌‌bone‌‌in‌‌60-70%,‌‌short‌‌maxilla‌‌in‌‌25%‌‌                             

and‌ ‌in‌ ‌the‌ ‌Doppler‌ ‌ultrasound‌ ‌malformations‌ ‌of‌ ‌the‌ ‌ductus‌ ‌venosus‌ ‌in‌ ‌80%.‌ ‌In‌ ‌the‌‌second‌‌                             

trimester,‌‌between‌‌60%‌‌and‌‌91%‌‌of‌‌trisomy‌‌21‌‌cases‌‌are‌‌discovered,‌‌the‌‌findings‌‌are‌‌Nuchal‌‌                             

fold‌ ‌thickness‌‌≥‌‌6‌‌mm,‌‌Short‌‌length‌‌of‌‌the‌‌femur,‌‌Hyperechoic‌‌intracardiac‌‌foci.‌‌Gray-scale‌‌                           

Doppler‌ ‌ultrasound‌ ‌increases‌ ‌sensitivity‌ ‌for‌ ‌the‌ ‌detection‌ ‌of‌ ‌cardiac‌ ‌malformations.‌‌                   

Conclusion:‌‌Markers‌‌of‌‌suspicion‌‌in‌‌the‌‌first‌‌trimester‌‌are‌‌a‌‌hypoplastic‌‌or‌‌absent‌‌nasal‌‌bone‌‌                             

in‌ ‌69%‌ ‌of‌ ‌fetuses‌ ‌with‌ ‌Down‌ ‌syndrome.‌ ‌In‌ ‌the‌ ‌second‌ ‌trimester,‌ ‌they‌ ‌are‌ ‌echogenic‌‌                           

intracardiac‌ ‌foci,‌ ‌short‌ ‌length‌ ‌of‌ ‌the‌ ‌femur,‌ ‌ventriculomegaly;‌ ‌an‌ ‌increase‌ ‌in‌‌the‌‌cutaneous‌‌                         

fold‌‌of‌‌the‌‌neck‌‌is‌‌the‌‌most‌‌sensitive‌‌(38.7%)‌‌and‌‌specific‌‌(95.9%)‌‌ultrasound‌‌marker‌‌of‌‌the‌‌                               

second‌ ‌trimester.‌ ‌Sensitivity‌ ‌increases‌ ‌when‌ ‌ultrasound‌ ‌is‌ ‌combined‌ ‌with‌ ‌serum‌ ‌screening,‌‌                     

integrated,‌ ‌and‌ ‌sequential‌ ‌screening.‌ ‌ 

Keywords:‌ ‌‌Down‌ ‌syndrome,‌ ‌Ultrasound,‌ ‌Trisomy‌ ‌21,‌ ‌Skinfold‌ ‌thickness,‌ ‌Nasal‌ ‌Bone,‌‌                   
Chromosome‌ ‌Aberrations‌ 
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INTRODUCCIÓN‌ ‌ 

El‌ ‌médico‌ ‌británico‌ ‌John‌ ‌Langdon‌ ‌Haydon‌ ‌Down,‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌año‌ ‌de‌ ‌1866‌ ‌señaló‌ ‌las‌‌siguientes‌‌                             

características‌‌en‌‌pacientes‌‌con‌‌anomalías‌‌cromosómicas‌‌de‌‌la‌‌trisomía‌‌21‌‌en‌‌la‌‌cual‌‌detallo‌‌                           

observar‌‌cara‌‌achatada‌‌con‌‌la‌‌nariz‌‌pequeña,‌‌déficit‌‌de‌‌elasticidad‌‌de‌‌la‌‌piel,‌‌lo‌‌cual‌‌daba‌‌una‌‌                                 

apariencia‌ ‌de‌ ‌piel‌ ‌excesiva.‌ ‌Para‌ ‌los‌ ‌años‌ ‌noventa,‌ ‌esta‌ ‌característica‌ ‌de‌ ‌piel‌ ‌excesiva‌ ‌se‌‌                           

logró‌‌observar‌‌utilizando‌‌la‌‌ecografía,‌‌mediante‌‌esta‌‌técnica‌‌de‌‌imagen‌‌se‌‌visualizó‌‌como‌‌un‌‌                           

aumento‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌translucencia‌ ‌nucal‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌tercer‌ ‌mes‌ ‌de‌ ‌vida‌ ‌intrauterina.(1)‌ ‌ 

Aunque‌ ‌las‌ ‌anomalías‌ ‌cromosómicas‌ ‌ocurren‌ ‌con‌ ‌una‌ ‌frecuencia‌ ‌baja‌ ‌en‌ ‌la‌ ‌población,‌‌                       

alrededor‌ ‌del‌ ‌0,5%‌ ‌al‌ ‌​​2%,‌‌contribuir‌‌significativamente‌‌a‌‌una‌‌mayor‌‌morbilidad‌‌perinatal‌‌y‌‌                         

mortalidad.‌ ‌La‌ ‌trisomía‌ ‌es‌ ‌el‌ ‌cromosómico‌ ‌más‌ ‌frecuente‌ ‌anormalidad,‌ ‌especialmente‌ ‌del‌‌                     

cromosoma‌ ‌21.‌ ‌(2)(3)‌ ‌ 

El‌‌síndrome‌‌de‌‌Down‌‌es‌‌difícil‌‌de‌‌diagnosticar‌‌durante‌‌el‌‌período‌‌prenatal‌‌y‌‌porque‌‌existe‌‌la‌‌                               

posibilidad‌ ‌de‌ ‌supervivencia‌ ‌después‌ ‌del‌ ‌nacimiento,‌ ‌contribuye‌ ‌a‌ ‌incrementar‌ ‌las‌                   

estadísticas‌ ‌de‌ ‌casos‌ ‌de‌ ‌retraso‌ ‌mental.‌ ‌Por‌ ‌lo‌ ‌tanto,‌ ‌el‌ ‌cribado‌ ‌prenatal‌ ‌es‌ ‌importante,‌‌                           

especialmente‌ ‌entre‌ ‌las‌ ‌mujeres‌ ‌de‌ ‌edad‌ ‌avanzada‌ ‌es‌ ‌decir,‌ ‌mayor‌ ‌o‌ ‌igual‌ ‌a‌ ‌35‌ ‌años.‌ ‌(4)‌ ‌ 

Más‌ ‌de‌ ‌1‌ ‌de‌ ‌cada‌ ‌1000‌ ‌recién‌ ‌nacidos‌ ‌se‌ ‌ve‌ ‌afectado‌ ‌por‌ ‌el‌ ‌síndrome‌ ‌de‌ ‌Down,‌ ‌una‌‌                                 

enfermedad‌ ‌que‌ ‌requiere‌ ‌un‌ ‌apoyo‌ ‌legal‌ ‌y‌ ‌financiero‌ ‌importante‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌sociedad,‌ ‌porque‌‌                         

aproximadamente‌‌el‌‌85%‌‌de‌‌los‌‌bebés‌‌sobreviven‌‌el‌‌primer‌‌año‌‌y‌‌el‌‌50%‌‌de‌‌los‌‌niños‌‌vivirá‌‌                                 

más‌ ‌de‌ ‌50‌ ‌años.‌ ‌Dado‌‌que‌‌las‌‌aneuploidías‌‌son‌‌las‌‌principales‌‌causas‌‌de‌‌muerte‌‌perinatal‌‌y‌‌                               

discapacidad‌ ‌infantil,‌ ‌todas‌ ‌las‌ ‌mujeres‌ ‌embarazadas‌ ‌deben‌ ‌poder‌ ‌realizar‌ ‌exámenes‌ ‌de‌‌                     

detección‌‌de‌‌anomalías‌‌cromosómicas‌‌fetales‌‌como‌‌parte‌‌esencial‌‌de‌‌la‌‌atención‌‌prenatal‌‌y‌‌el‌‌                           

asesoramiento‌ ‌integral.‌ ‌(1)(5)‌ ‌ 

Para‌‌la‌‌detección‌‌de‌‌aneuploidías‌‌como‌‌la‌‌trisomía‌‌21,‌‌un‌‌componente‌‌clave‌‌es‌‌la‌‌ecografía,‌‌                             

donde‌ ‌se‌ ‌puede‌ ‌observar‌ ‌estructuras‌ ‌importantes‌ ‌“marcadores‌ ‌blandos”.‌ ‌El‌ ‌Síndrome‌ ‌de‌‌                     

Down‌ ‌como‌ ‌tal‌ ‌puede‌ ‌incluir‌‌algunas‌‌anomalías‌‌como‌‌las‌‌siguientes:‌‌craneofacial,‌‌músculo‌‌                       

esquelético,‌ ‌sistema‌ ‌cardiovascular,‌ ‌intestinal,‌ ‌nervioso‌ ‌central‌ ‌y‌ ‌tracto‌ ‌urinario.‌ ‌Otras‌‌                   

anomalías‌ ‌más‌ ‌detalladas‌ ‌como‌ ‌tetralogía‌ ‌de‌ ‌Fallot,‌ ‌defectos‌ ‌del‌ ‌tabique‌ ‌y‌ ‌canal‌‌                       

auriculoventricular‌ ‌no‌ ‌siempre‌ ‌se‌ ‌visualizan‌ ‌mediante‌ ‌la‌‌ecografía‌‌prenatal.‌‌En‌‌la‌‌ecografía‌‌                       

de‌ ‌once‌ ‌a‌ ‌trece‌ ‌semanas‌ ‌más‌ ‌seis‌ ‌días‌ ‌se‌ ‌observó‌‌que‌‌tiene‌‌una‌‌eficacia‌‌del‌‌75%,‌‌mientras‌‌                                 

que‌ ‌la‌ ‌presencia‌ ‌de‌ ‌ciertas‌ ‌alteraciones‌ ‌en‌ ‌la‌ ‌ecografía‌ ‌del‌‌segundo‌‌trimestre,‌‌denominadas‌‌                         



‌ 

marcadores,‌ ‌permite‌ ‌una‌ ‌mayor‌ ‌sensibilidad‌‌en‌‌el‌‌cribado‌‌de‌‌trisomía‌‌21.‌‌Esto‌‌puede‌‌llegar‌‌                           

hasta‌ ‌el‌ ‌84%‌ ‌y‌ ‌posiblemente‌ ‌supere‌ ‌el‌ ‌90%‌ ‌cuando‌ ‌se‌ ‌incluyen‌ ‌marcadores‌ ‌cardíacos.‌ ‌(6)(7)‌ ‌ 

La‌‌translucencia‌‌nucal‌‌(NT)‌‌se‌‌considera‌‌el‌‌marcador‌‌más‌‌fuerte‌‌de‌‌defectos‌‌cromosómicos,‌‌                         

pero‌ ‌para‌ ‌aumentar‌ ‌la‌ ‌sensibilidad‌ ‌y‌ ‌especificidad,‌ ‌algunos‌ ‌marcadores‌ ‌ultrasónicos‌‌                   

adicionales‌‌también‌‌se‌‌evaluaron,‌‌el‌‌hueso‌‌nasal‌‌(NB),‌‌el‌‌flujo‌‌a‌‌través‌‌la‌‌válvula‌‌tricúspide‌‌                             

(regurgitación‌ ‌tricúspide,‌ ‌TR),‌ ‌y‌ ‌el‌ ‌flujo‌ ‌a‌ ‌través‌ ‌del‌ ‌conducto‌ ‌venoso.(8)‌ ‌ 

Para‌‌una‌‌eficaz‌‌pesquisa‌‌prenatal‌‌de‌‌la‌‌trisomía‌‌21‌‌es‌‌necesario‌‌realizar‌‌múltiples‌‌exámenes,‌‌                           

entre‌‌esos‌‌una‌‌correcta‌‌lectura‌‌de‌‌los‌‌resultados‌‌ecográficos‌‌y‌‌sus‌‌diferentes‌‌marcadores.‌‌Por‌‌                           

ende,‌‌el‌‌objetivo‌‌de‌‌este‌‌trabajo‌‌es‌‌exponer‌‌los‌‌diferentes‌‌signos‌‌ecográficos‌‌en‌‌el‌‌control‌‌del‌‌                               

embarazo‌ ‌para‌ ‌un‌ ‌eficaz‌ ‌diagnóstico‌ ‌presuntivo‌ ‌de‌ ‌fetos‌ ‌con‌ ‌síndrome‌ ‌de‌ ‌Down.‌ ‌ 

Desarrollo‌ ‌ 

Ecografía‌ ‌ 

La‌ ‌ecografía‌ ‌es‌ ‌la‌ ‌base‌ ‌para‌ ‌el‌ ‌cribado‌ ‌o‌‌pesquisa‌‌mediante‌‌imagen‌‌para‌‌el‌‌diagnóstico‌‌del‌‌                               

síndrome‌ ‌de‌‌Down‌‌por‌‌lo‌‌general‌‌se‌‌utiliza‌‌en‌‌combinación‌‌con‌‌pruebas‌‌bioquímicas.‌‌En‌‌el‌                             

segundo‌‌trimestre‌‌ayuda‌‌a‌‌descubrir‌‌entre‌‌el‌‌60%‌‌y‌‌el‌‌91%‌‌de‌‌los‌‌casos‌‌de‌‌trisomía‌‌21,‌‌según‌‌                                   

las‌ ‌pautas‌ ‌empleadas.‌ ‌Al‌ ‌añadir‌ ‌ecografía‌ ‌doppler‌ ‌en‌ ‌escala‌ ‌de‌ ‌grises‌ ‌incrementa‌ ‌la‌‌                         

sensibilidad‌ ‌para‌ ‌el‌ ‌descubrimiento‌ ‌de‌ ‌malformaciones‌ ‌cardíacas,‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌cual‌ ‌detectamos‌‌                     

defectos‌ ‌del‌ ‌tabique‌ ‌auriculoventricular,‌ ‌regurgitación‌ ‌mitral‌ ‌y‌ ‌tricuspídea,‌ ‌y‌ ‌asimetría‌ ‌de‌‌                     

derecha‌ ‌a‌ ‌izquierda‌ ‌de‌ ‌las‌ ‌cámaras‌ ‌del‌ ‌corazón.‌ ‌(9)‌ ‌ 

Según‌ ‌S.‌ ‌Alldred‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌año‌ ‌2017,‌ ‌se‌ ‌realizó‌ ‌una‌ ‌revisión‌ ‌basándose‌ ‌en‌ ‌datos‌ ‌del‌ ‌portal‌‌                               

Cochrane,‌‌ellos‌‌tomaron‌‌en‌‌valoración‌‌22‌‌artículos‌‌tomando‌‌marcadores‌‌del‌‌primer‌‌trimestre,‌‌                       

de‌ ‌los‌ ‌cuales‌ ‌el‌ ‌resultado‌ ‌fue‌ ‌que‌ ‌hay‌ ‌una‌ ‌mayor‌ ‌probabilidad‌ ‌de‌ ‌que‌ ‌mujeres‌ ‌con‌ ‌edad‌‌                               

materna‌‌mayor‌‌en‌‌combinación‌‌con‌‌pruebas‌‌séricas‌‌como‌‌PAPP‌‌‐‌‌A‌‌y‌‌hCG‌‌total,‌‌uE3,‌‌AFP‌‌e‌‌                                 

Inhibina‌‌A‌‌y‌‌un‌‌marcador‌‌ecográfico‌‌como‌‌la‌‌Translucencia‌‌Nucal‌‌prevalecieron‌‌por‌‌encima‌‌                         

de‌‌pruebas‌‌del‌‌segundo‌‌trimestre.‌‌La‌‌revisión‌‌además‌‌nos‌‌manifestó‌‌otros‌‌estudios‌‌en‌‌el‌‌cual‌                             

compararon‌ ‌ahora‌ ‌con‌ ‌un‌ ‌metaanálisis‌ ‌que‌ ‌se‌ ‌basó‌ ‌en‌ ‌once‌‌marcadores‌‌ecográficos‌‌y‌‌doce‌‌                           

marcadores‌‌séricos‌‌la‌‌cual‌‌tuvo‌‌como‌‌resultado‌‌que‌‌las‌‌gestantes‌‌como‌‌mayor‌‌edad,‌‌más‌‌los‌‌                             

marcadores‌ ‌de‌ ‌ultrasonido‌ ‌y‌ ‌séricos‌ ‌tenían‌ ‌mayor‌ ‌precisión‌ ‌que‌ ‌solo‌ ‌basándonos‌ ‌en‌ ‌la‌‌                         

evidencia‌ ‌de‌ ‌imagen‌ ‌por‌ ‌ultrasonido.(10)‌ ‌ 



‌ 

Características‌ ‌ecográficas‌ ‌ 

Ecografía‌ ‌del‌ ‌primer‌ ‌trimestre‌ ‌ 

En‌‌las‌‌semanas‌‌once‌‌a‌‌trece‌‌más‌‌seis‌‌días,‌‌se‌‌puede‌‌observar‌‌un‌‌incremento‌‌del‌‌grosor‌‌de‌‌la‌‌                                   

translucencia‌ ‌nucal,‌ ‌la‌ ‌cual‌ ‌se‌‌asocia‌‌con‌‌Síndrome‌‌de‌‌Down,‌‌aunque‌‌también‌‌existen‌‌otras‌‌                           

anomalías‌ ‌cromosómicas‌‌en‌‌el‌‌cual‌‌se‌‌observa‌‌este‌‌marcador‌‌como‌‌son‌‌la‌‌trisomía‌‌18‌‌y‌‌13.‌‌                               

Cabe‌ ‌mencionar‌ ‌que‌ ‌las‌ ‌medidas‌ ‌de‌‌la‌‌TN‌‌en‌‌las‌‌tres‌‌trisomías‌‌son‌‌semejantes,‌‌pero‌‌en‌‌lo‌‌                                 

que‌‌concierne‌‌a‌‌la‌‌trisomía‌‌21‌‌esta‌‌se‌‌va‌‌acompañar‌‌de‌‌otros‌‌marcadores‌‌como‌‌son‌‌carecer‌‌de‌‌                                 

hueso‌ ‌nasal‌ ‌en‌ ‌un‌ ‌60-70%,‌ ‌maxilar‌ ‌corto‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌25%‌ ‌y‌ ‌en‌ ‌la‌ ‌Ecografía‌ ‌Doppler‌ ‌se‌‌observa‌‌                                 

malformaciones‌ ‌del‌ ‌ductus‌ ‌venoso‌ ‌en‌ ‌un‌ ‌80%.(11)‌ ‌ 

Hueso‌ ‌nasal‌ ‌ 

Además‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌translucencia‌ ‌nucal,‌ ‌otro‌‌marcador‌‌importante‌‌es‌‌la‌‌ausencia‌‌del‌‌hueso‌‌nasal,‌‌                           

en‌‌múltiples‌‌estudios‌‌recabados,‌‌se‌‌demostró‌‌que‌‌este‌‌se‌‌suele‌‌asociar‌‌a‌‌casos‌‌de‌‌Síndrome‌‌de‌‌                               

Down,‌ ‌en‌ ‌este‌ ‌se‌ ‌tomó‌ ‌una‌ ‌muestra‌ ‌de‌ ‌2.600‌ ‌fetos‌‌que‌‌cumplían‌‌criterios‌‌para‌‌una‌‌posible‌‌                               

trisomía‌‌21‌‌de‌‌los‌‌cuales‌‌solo‌‌9‌‌se‌‌dio‌‌un‌‌diagnóstico‌‌definitivo‌‌de‌‌S.‌‌de‌‌Down,‌‌el‌‌resultado‌‌                                   

fue‌‌que‌‌en‌‌el‌‌22%‌‌de‌‌los‌‌casos‌‌que‌‌se‌‌evidencio‌‌ausencia‌‌del‌‌hueso‌‌nasal‌‌cursaron‌‌con‌‌dicha‌‌                                   

anomalía‌ ‌cromosómica.‌ ‌(12)‌ ‌ 

Longitud‌ ‌cráneo-rabadilla‌ ‌ 

No‌‌es‌‌un‌‌marcador‌‌preciso‌‌para‌‌casos‌‌de‌‌trisomía‌‌21,‌‌ya‌‌que‌‌por‌‌lo‌‌general‌‌el‌‌crecimiento‌‌es‌‌                                   

normal,‌‌este‌‌marcador‌‌está‌‌más‌‌ligado‌‌a‌‌otras‌‌anomalías‌‌cromosómicas‌‌como‌‌lo‌‌son‌‌Turner,‌‌                           

Trisomía‌‌18‌‌y‌‌13‌‌en‌‌el‌‌cual‌‌se‌‌evidencia‌‌retraso‌‌de‌‌la‌‌longitud‌‌cráneo-rabadilla.‌‌Los‌‌valores‌‌                               

oscilan‌ ‌entre‌ ‌45‌ ‌mm‌ ‌como‌ ‌mínimo‌ ‌y‌ ‌84‌ ‌mm‌ ‌como‌ ‌la‌ ‌longitud‌ ‌máxima.‌ ‌(1)‌ ‌ 

Translucencia‌ ‌nucal‌ ‌fetal‌ ‌ 

Es‌‌un‌‌marcador‌‌clave‌‌a‌‌tomar‌‌en‌‌cuenta‌‌para‌‌diagnóstico‌‌de‌‌anomalías‌‌cromosómicas‌‌con‌‌lo‌‌                             

es‌‌la‌‌trisomía‌‌21,‌‌el‌‌valor‌‌normal‌‌debe‌‌oscilar‌‌entre‌‌2.5‌‌y‌‌3‌‌mm;‌‌si‌‌el‌‌valor‌‌es‌‌mayor‌‌a‌‌3‌‌mm‌‌                                           

ya‌‌podemos‌‌sospechar‌‌de‌‌una‌‌posible‌‌anomalía;‌‌en‌‌el‌‌86%‌‌de‌‌los‌‌casos‌‌son‌‌de‌‌trisomías,‌‌solo‌‌                                 

un‌ ‌4%‌ ‌son‌ ‌cromosómicamente‌ ‌normales.‌ ‌(13)‌ ‌Entonces‌ ‌podemos‌ ‌manifestar‌ ‌que‌ ‌a‌ ‌mayor‌‌                       

grosor‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌TN‌ ‌se‌ ‌eleva‌ ‌el‌ ‌cociente‌ ‌de‌ ‌probabilidad‌ ‌y‌ ‌riesgo‌ ‌de‌‌posibles‌‌anomalías‌‌y‌‌esta‌‌                                 

toma‌ ‌mayor‌ ‌valor‌ ‌si‌ ‌se‌ ‌le‌ ‌suma‌ ‌gestante‌ ‌de‌ ‌edad‌ ‌alta.‌ ‌(12)(14)‌ ‌ 



‌ 

La‌ ‌longitud‌ ‌del‌ ‌maxilar‌ ‌ 

Este‌ ‌marcador‌ ‌en‌ ‌casos‌ ‌de‌ ‌Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down‌ ‌durante‌ ‌el‌ ‌embarazo‌ ‌se‌ ‌suele‌ ‌asociar‌‌a‌‌una‌‌                               

disminución‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌longitud‌ ‌del‌ ‌maxilar‌ ‌en‌ ‌relación‌‌a‌‌los‌‌valores‌‌normales‌‌según‌‌la‌‌edad‌‌de‌‌                               

gestación‌‌de‌‌la‌‌madre.‌‌Al‌‌realizar‌‌el‌‌estudio‌‌ecográfico‌‌entre‌‌las‌‌once‌‌y‌‌trece‌‌semanas‌‌según‌‌                               

los‌ ‌valores‌ ‌normales‌ ‌por‌ ‌cada‌ ‌milímetro‌ ‌que‌ ‌crece‌ ‌la‌ ‌longitud‌ ‌cráneo-rabadilla,‌ ‌así‌ ‌mismo‌‌                         

debe‌‌aumentar‌‌0,1‌‌mm‌‌la‌‌longitud‌‌del‌‌maxilar,‌‌pero‌‌en‌‌los‌‌casos‌‌de‌‌trisomía‌‌21‌‌este‌‌valor‌‌es‌‌                                   

proporcionalmente‌ ‌menor,‌ ‌la‌ ‌diferencia‌ ‌entre‌ ‌el‌ ‌valor‌ ‌normal‌ ‌a‌ ‌este‌ ‌tipo‌ ‌de‌ ‌casos‌ ‌es‌ ‌de‌‌                             

0,7mm.‌ ‌Ahora‌ ‌la‌ ‌disminución‌ ‌de‌‌la‌‌longitud‌‌del‌‌maxilar‌‌se‌‌toma‌‌con‌‌mayor‌‌consideración‌‌                           

cuando‌ ‌se‌ ‌asocia‌ ‌las‌ ‌medidas‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌TN,‌ ‌y‌ ‌cuando‌ ‌existe‌ ‌la‌ ‌ausencia‌ ‌del‌ ‌hueso‌ ‌nasal.‌ ‌Al‌‌                                 

converger‌‌estas‌‌3‌‌medidas‌‌dando‌‌como‌‌resultado‌‌un‌‌maxilar‌‌pequeño,‌‌grosor‌‌mayor‌‌a‌‌3‌‌mm‌‌                             

de‌ ‌la‌ ‌TN‌ ‌y‌‌la‌‌ausencia‌‌del‌‌hueso‌‌nasal‌‌toma‌‌con‌‌mayor‌‌precisión‌‌un‌‌posible‌‌diagnóstico‌‌de‌‌                                 

Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down,‌ ‌que‌ ‌al‌ ‌tomar‌ ‌como‌ ‌marcador‌ ‌independiente‌ ‌la‌ ‌longitud‌ ‌del‌ ‌maxilar.‌ ‌(2)‌ ‌ 

Longitud‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌oreja‌ ‌ 

Este‌‌tipo‌‌de‌‌marcador‌‌no‌‌es‌‌de‌‌trascendencia‌‌ya‌‌que,‌‌aunque‌‌la‌‌longitud‌‌de‌‌la‌‌oreja‌‌tiene‌‌un‌‌                                   

valor‌‌menor‌‌al‌‌que‌‌debería‌‌tener‌‌según‌‌el‌‌tamaño‌‌de‌‌la‌‌longitud‌‌cráneo-rabadilla,‌‌aun‌‌así,‌‌el‌‌                               

nivel‌ ‌de‌ ‌desviación‌ ‌es‌ ‌mínimo,‌ ‌lo‌ ‌cual‌ ‌no‌ ‌es‌ ‌de‌ ‌mucha‌ ‌utilidad‌ ‌para‌ ‌una‌ ‌pesquisa‌ ‌de‌‌                               

Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌control‌ ‌del‌ ‌embarazo.‌ ‌(15)‌ ‌ 

Longitud‌ ‌del‌ ‌fémur‌ ‌y‌ ‌el‌ ‌húmero‌ ‌ 

Al‌ ‌realizar‌ ‌la‌ ‌medida‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌longitud‌ ‌del‌ ‌fémur‌ ‌y‌ ‌el‌ ‌húmero‌ ‌a‌ ‌las‌ ‌once‌ ‌y‌ ‌trece‌ ‌semanas‌ ‌de‌‌                                     

gestación‌ ‌podemos‌ ‌observar‌ ‌que‌ ‌los‌ ‌valores‌ ‌son‌ ‌extremadamente‌ ‌menores,‌‌en‌‌relación‌‌a‌‌la‌‌                         

longitud‌‌que‌‌debería‌‌tener‌‌según‌‌el‌‌valor‌‌cráneo-rabadilla.‌‌Aun‌‌así,‌‌el‌‌nivel‌‌de‌‌desviación‌‌es‌‌                             

mínimo‌‌en‌‌el‌‌primer‌‌trimestre,‌‌por‌‌lo‌‌que‌‌no‌‌podemos‌‌considerarlos‌‌de‌‌mucha‌‌utilidad‌‌como‌                             

marcador‌ ‌independiente‌ ‌para‌ ‌dar‌ ‌un‌ ‌diagnóstico‌ ‌preciso‌ ‌de‌ ‌este‌ ‌tipo‌ ‌de‌ ‌anomalía‌‌                       

cromosómica.‌‌Cabe‌‌mencionar‌‌que‌‌las‌‌personas‌‌que‌‌padecen‌‌S.‌‌de‌‌Down‌‌son‌‌de‌‌talla‌‌corta,‌‌y‌‌                               

que‌‌esta‌‌es‌‌más‌‌notoria‌‌en‌‌el‌‌control‌‌prenatal‌‌en‌‌el‌‌segundo‌‌trimestre,‌‌ya‌‌que‌‌visualizamos‌‌un‌‌                                 

mayor‌ ‌acortamiento‌ ‌del‌ ‌fémur‌ ‌y‌ ‌el‌ ‌húmero.‌ ‌(16)‌ ‌ 

Arteria‌ ‌umbilical‌ ‌única‌ ‌ 

No‌‌podemos‌‌considerar‌‌un‌‌marcador‌‌preciso‌‌para‌‌este‌‌tipo‌‌de‌‌anomalía‌‌cromosómica,‌‌ya‌‌que‌‌                           

el‌ ‌porcentaje‌ ‌de‌ ‌casos‌ ‌que‌ ‌presentan‌ ‌arteria‌ ‌umbilical‌ ‌única‌ ‌no‌ ‌supera‌ ‌a‌ ‌otros‌ ‌marcadores‌‌                           



‌ 

como‌‌la‌‌TN‌‌o‌‌la‌‌edad‌‌materna,‌‌entonces‌‌si‌‌realizamos‌‌la‌‌ecografía‌‌entre‌‌las‌‌semanas‌‌once‌‌y‌‌                                 

trece‌ ‌respectivamente‌ ‌y‌ ‌evidenciamos‌ ‌dicha‌ ‌anomalía‌ ‌no‌ ‌podemos‌ ‌considerarlo‌ ‌un‌ ‌dato‌‌                     

definitivo‌ ‌para‌ ‌S.‌ ‌de‌ ‌Down.‌ ‌(17)‌ ‌ 

Frecuencia‌ ‌cardiaca‌ ‌fetal‌ ‌ 

Este‌ ‌valor‌ ‌suele‌‌ser‌‌elevado‌‌en‌‌los‌‌casos‌‌de‌‌S.‌‌de‌‌Down,‌‌ya‌‌que‌‌la‌‌frecuencia‌‌cardiaca‌‌fetal‌‌                                   

rebasa‌ ‌los‌ ‌límites‌ ‌superiores,‌ ‌pero‌ ‌no‌ ‌solo‌ ‌lo‌ ‌encontramos‌ ‌en‌ ‌este‌ ‌tipo‌ ‌de‌ ‌anomalías‌‌                           

cromosómicas‌ ‌también‌ ‌lo‌ ‌encontramos‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌Síndrome‌ ‌de‌ ‌Patau‌ ‌por‌ ‌lo‌ ‌que‌ ‌no‌ ‌podemos‌‌                           

considerarlo‌ ‌un‌ ‌marcador‌ ‌de‌ ‌sospecha‌ ‌único‌ ‌para‌ ‌realizar‌ ‌la‌ ‌pesquisa‌ ‌del‌ ‌síndrome‌‌de‌‌este‌‌                           

artículo.(18)‌ ‌ 

Doppler‌ ‌del‌ ‌ductus‌ ‌venoso‌ ‌ 

Cuando‌‌realizamos‌‌un‌‌Ecografía‌‌Doppler‌‌en‌‌el‌‌control‌‌prenatal‌‌y‌‌evidenciamos‌‌la‌‌existencia‌‌                         

de‌ ‌un‌ ‌flujo‌ ‌anormal‌ ‌del‌ ‌ductus‌ ‌venoso,‌ ‌este‌ ‌signo‌ ‌nos‌ ‌puede‌ ‌indicar‌ ‌un‌ ‌posible‌ ‌caso‌ ‌de‌‌                               

embarazo‌‌con‌‌defecto‌‌cromosómico,‌‌pero‌‌para‌‌marcador‌‌de‌‌sospecha‌‌de‌‌trisomía‌‌21‌‌hay‌‌que‌‌                           

combinarlos,‌ ‌al‌ ‌tomar‌ ‌el‌ ‌marcador‌ ‌de‌ ‌TN‌ ‌más‌ ‌la‌ ‌anomalía‌ ‌de‌ ‌flujo‌ ‌del‌ ‌ductus‌ ‌venoso‌‌                             

aumentaría‌ ‌aún‌ ‌más‌ ‌la‌ ‌precisión‌ ‌para‌ ‌la‌ ‌pesquisa‌ ‌por‌ ‌ultrasonido‌ ‌de‌‌embarazos‌‌que‌‌cursan‌‌                           

con‌ ‌S.‌ ‌de‌ ‌Down.(19)‌ ‌ 

Arteria‌ ‌umbilical‌ ‌ 

Sirve‌‌este‌‌tipo‌‌de‌‌marcador‌‌más‌‌en‌‌anomalías‌‌cromosómicas‌‌como‌‌el‌‌Síndrome‌‌de‌‌Edwards‌‌                           

en‌‌el‌‌cual‌‌encontramos‌‌un‌‌valor‌‌alto‌‌de‌‌la‌‌resistencia‌‌en‌‌dicha‌‌arteria,‌‌además‌‌en‌‌un‌‌20%‌‌se‌‌                                   

evidencia‌‌un‌‌flujo‌‌reverso‌‌diastólico‌‌persistente‌‌por‌‌lo‌‌cual‌‌más‌‌hace‌‌énfasis‌‌para‌‌sospechar‌‌                           

este‌ ‌tipo‌ ‌de‌ ‌trisomía,‌ ‌que‌ ‌para‌ ‌usarlo‌ ‌como‌ ‌marcador‌ ‌de‌ ‌sospecha‌‌eficaz‌‌para‌‌una‌‌gestante‌‌                             

con‌ ‌caso‌ ‌de‌ ‌S.‌ ‌de‌ ‌Down.‌ ‌(17)‌ ‌ 

Vena‌ ‌umbilical‌ ‌ 

Tanto‌ ‌en‌ ‌embarazos‌ ‌que‌ ‌cursan‌ ‌de‌ ‌carácter‌ ‌normal‌ ‌sin‌ ‌presentar‌ ‌variaciones‌ ‌genéticas‌ ‌que‌‌                         

afecten‌ ‌el‌ ‌producto,‌ ‌como‌ ‌en‌ ‌casos‌ ‌de‌ ‌trisomía‌ ‌21‌ ‌en‌ ‌ambos‌ ‌la‌ ‌vena‌ ‌umbilical‌ ‌no‌ ‌va‌ ‌a‌‌                                 

presentar‌‌una‌‌diferencia‌‌importante‌‌en‌‌su‌‌flujo‌‌por‌‌lo‌‌que‌‌la‌‌descartamos‌‌como‌‌marcador‌‌de‌‌                             

sospecha.‌ ‌(20)(21)‌ ‌ 

‌ 



‌ 

Ecografía‌ ‌del‌ ‌segundo‌ ‌trimestre‌ ‌ 

Ecografía‌ ‌del‌ ‌segundo‌ ‌trimestre:‌ ‌expresión‌ ‌fenotípica‌ ‌de‌ ‌las‌ ‌anomalías‌ ‌cromosómicas‌ ‌ 

Para‌ ‌el‌ ‌segundo‌ ‌trimestre‌ ‌se‌ ‌suele‌ ‌acompañar‌ ‌de‌ ‌muchas‌ ‌más‌ ‌anomalías‌ ‌que‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌primer‌‌                             

trimestre,‌ ‌podemos‌ ‌observar‌ ‌con‌ ‌mayor‌ ‌pericia‌ ‌como‌ ‌el‌ ‌tamaño‌ ‌del‌ ‌pliegue‌ ‌nucal‌ ‌está‌ ‌por‌‌                           

encima‌ ‌de‌ ‌los‌ ‌valores‌ ‌normales,‌ ‌una‌ ‌hipoplasia‌ ‌nasal,‌ ‌anomalías‌ ‌cardíacas‌ ‌como‌ ‌el‌ ‌foco‌‌                         

hiperecogénico.‌‌Según‌‌un‌‌Metaanálisis‌‌que‌‌se‌‌realizó‌‌sobre‌‌la‌‌validez‌‌de‌‌focos‌‌intracardiacos‌‌                         

ecogénicos‌ ‌para‌ ‌el‌ ‌cálculo‌ ‌el‌ ‌riesgo‌ ‌de‌ ‌Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌segundo‌ ‌trimestre‌ ‌del‌‌                             

embarazo,‌ ‌los‌ ‌focos‌ ‌ecogénicos‌ ‌intracardiacos‌ ‌son‌ ‌un‌ ‌marcador‌ ‌del‌ ‌segundo‌ ‌trimestre‌‌                     

asociado‌‌con‌‌aneuploidía‌‌en‌‌pacientes‌‌de‌‌alto‌‌riesgo.‌‌En‌‌este‌‌estudio‌‌se‌‌tomaron‌‌datos‌‌de‌‌las‌‌                               

bases‌‌bibliográficas‌‌como‌‌(MEDLINE,‌‌EMBASE,‌‌CINAHL).‌‌En‌‌esta‌‌revisión‌‌sistemática‌‌se‌‌                     

seleccionaron‌ ‌veinticinco‌ ‌estudios‌ ‌sobre‌ ‌focos‌ ‌intracardiacos‌ ‌ecogénicos‌ ‌para‌ ‌la‌ ‌síntesis‌‌                   

estadística.‌ ‌Se‌ ‌obtuvo‌ ‌una‌ ‌sensibilidad‌ ‌global‌ ‌del‌ ‌21,8%‌ ‌y‌ ‌una‌ ‌tasa‌ ‌de‌ ‌falsos‌ ‌positivos‌ ‌del‌‌                             

4,1%.‌ ‌Lo‌ ‌positivo‌ ‌la‌ ‌razón‌ ‌de‌ ‌verosimilitud‌ ‌fue‌ ‌de‌ ‌5.08‌ ‌(intervalo‌ ‌de‌ ‌confianza‌ ‌del‌ ‌95%,‌                             

4.04e6.41).‌ ‌En‌ ‌conclusión,‌ ‌los‌ ‌focos‌ ‌intracardiacos‌ ‌ecogénicos‌ ‌como‌ ‌marcador‌ ‌aislado‌‌                   

podrían‌ ‌ser‌ ‌una‌ ‌herramienta‌ ‌para‌ ‌identificar‌ ‌más‌ ‌que‌ ‌excluir‌ ‌al‌ ‌grupo‌ ‌de‌ ‌alto‌ ‌riesgo‌ ‌de‌‌                             

Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down,‌ ‌aunque‌ ‌debería‌ ‌señalarse‌ ‌que‌ ‌muestra‌ ‌baja‌ ‌sensibilidad.‌ ‌Dentro‌ ‌de‌‌las‌‌                         

anomalías‌ ‌cromosómicas‌ ‌encontradas‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌segundo‌ ‌semestre‌ ‌también‌ ‌lograremos‌‌observar‌‌                   

casos‌‌con‌‌atresia‌‌duodenal‌‌e‌‌intestino,‌‌hidronefrosis‌‌leve,‌‌signo‌‌de‌‌la‌‌sandalia‌‌y‌‌clinodactilia‌‌                           

o‌ ‌hipoplasia‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌falange‌ ‌media‌ ‌del‌ ‌quinto‌ ‌dedo.‌ ‌(22)‌ ‌ 

Ventriculomegalia‌ ‌ 

La‌ ‌escala‌ ‌de‌ ‌nacimientos‌ ‌con‌ ‌casos‌ ‌de‌ ‌ventriculomegalia‌ ‌es‌ ‌relativamente‌ ‌de‌‌que‌‌por‌‌cada‌‌                           

mil‌ ‌nacimientos‌ ‌encontramos‌ ‌un‌ ‌nacido‌ ‌con‌‌esta‌‌anomalía,‌‌todo‌‌esto‌‌tiene‌‌su‌‌posible‌‌causa‌‌                           

desde‌‌anomalías‌‌genéticas,‌‌hemorragias‌‌cerebrales‌‌y‌‌otro‌‌tipo‌‌de‌‌etiologías‌‌que‌‌no‌‌tienen‌‌un‌‌                           

claro‌ ‌panorama.‌ ‌Lo‌ ‌que‌ ‌sí‌ ‌podemos‌ ‌es‌ ‌asociar‌ ‌el‌ ‌número‌ ‌de‌ ‌casos‌ ‌que‌ ‌presentan‌ ‌esta‌‌                             

anomalía‌‌con‌‌las‌‌trisomías‌‌que‌‌se‌‌evidenció‌‌este‌‌marcador‌‌como‌‌son‌‌18,13‌‌y‌‌21.‌‌El‌‌número‌‌                               

de‌ ‌casos‌ ‌que‌ ‌se‌ ‌asoció‌ ‌a‌ ‌estos‌ ‌síndromes‌ ‌fue‌ ‌de‌ ‌un‌ ‌10%‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌cual‌ ‌podía‌ ‌ser‌ ‌desde‌ ‌leve,‌‌                                     

moderado‌‌o‌‌hasta‌‌severo‌‌esta‌‌malformación.‌‌En‌‌un‌‌Caso‌‌de‌‌Detección‌‌del‌‌origen‌‌paterno‌‌de‌‌                             

la‌ ‌trisomía‌ ‌21‌ ‌fetal‌ ‌en‌ ‌un‌ ‌embarazo‌ ‌con‌ ‌ventriculomegalia‌ ‌aislada,‌ ‌pero‌ ‌sin‌ ‌edad‌ ‌parental‌‌                           

avanzada.‌ ‌Se‌ ‌realizó‌ ‌un‌ ‌estudio‌ ‌a‌ ‌una‌ ‌embarazada‌ ‌de‌ ‌29‌ ‌años‌ ‌y‌ ‌su‌ ‌pareja‌ ‌de‌ ‌30‌ ‌años,‌ ‌la‌‌                                   

ecografía‌ ‌prenatal‌ ‌encontró‌ ‌de‌ ‌manera‌ ‌incidental‌ ‌una‌ ‌ventriculomegalia‌ ‌aislada‌ ‌y‌ ‌la‌‌                     

amniocentesis‌‌posterior‌‌reveló‌‌un‌‌cariotipo‌‌de‌‌47,‌‌XX,‌‌þ21‌‌en‌‌20/20‌‌colonias‌‌de‌‌amniocitos‌‌                           



‌ 

cultivados.‌ ‌El‌ ‌embarazo‌ ‌se‌ ‌interrumpió‌ ‌y‌ ‌el‌ ‌feto‌ ‌manifestó‌ ‌el‌ ‌aspecto‌ ‌craneofacial‌‌                       

característico‌‌de‌‌Síndrome‌‌de‌‌Down‌‌y‌‌falange‌‌media‌‌hipoplásica‌‌del‌‌quinto‌‌dedo.‌‌Marcador‌‌                         

de‌ ‌ADN‌ ‌polimórfico‌ ‌posnatal‌ ‌análisis‌ ‌de‌ ‌los‌ ‌ADN‌ ‌extraídos‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌sangre‌ ‌del‌ ‌cordón‌                           

umbilical‌ ‌y‌ ‌la‌ ‌sangre‌ ‌de‌ ‌los‌ ‌padres‌ ‌utilizando‌ ‌fluorescencia‌ ‌cuantitativa‌ ‌La‌ ‌reacción‌ ‌en‌‌                         

cadena‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌polimerasa‌ ‌(QF-PCR)‌ ‌mostró‌ ‌un‌ ‌origen‌ ‌paterno‌ ‌de‌ ‌trisomía‌ ‌21‌ ‌fetal.(23)‌ ‌ 

Hipoplasia‌ ‌nasal‌ ‌ 

Es‌ ‌muy‌ ‌común‌ ‌encontrar‌ ‌este‌ ‌tipo‌‌de‌‌anomalía‌‌al‌‌realizar‌‌un‌‌ultrasonido‌‌en‌‌embarazos‌‌que‌‌                             

cursan‌ ‌con‌ ‌S.‌ ‌de‌ ‌Down,‌ ‌en‌ ‌el‌‌65%‌‌del‌‌total‌‌de‌‌este‌‌tipo‌‌d‌‌gestación‌‌se‌‌logra‌‌evidencia‌‌este‌‌                                     

hallazgo,‌‌en‌‌el‌‌cual‌‌o‌‌no‌‌se‌‌visualiza‌‌el‌‌hueso‌‌nasal‌‌o‌‌valor‌‌está‌‌por‌‌debajo‌‌de‌‌2.5‌‌mm.‌‌Esta‌‌                                       

malformación‌‌está‌‌más‌‌ligado‌‌a‌‌un‌‌fallo‌‌en‌‌los‌‌cromosomas‌‌del‌‌lado‌‌de‌‌la‌‌madre,‌‌por‌‌lo‌‌que‌‌                                   

para‌ ‌confirmar‌ ‌se‌ ‌deben‌ ‌realizar‌ ‌pruebas‌ ‌séricas‌ ‌a‌ ‌ambos‌ ‌padres,‌ ‌este‌ ‌marcador‌ ‌tiene‌ ‌un‌‌                           

porcentaje‌‌elevado‌‌para‌‌tomarlo‌‌como‌‌signo‌‌de‌‌sospecha,‌‌pero‌‌siempre‌‌se‌‌debe‌‌correlacionar‌‌                         

con‌ ‌otros‌ ‌datos‌ ‌ecográficos‌ ‌como‌ ‌TN,‌ ‌Longitud‌ ‌de‌ ‌Fémur,‌ ‌Húmero,‌ ‌y‌‌acompañadas‌‌de‌‌las‌‌                           

pruebas‌ ‌químicas‌ ‌para‌ ‌llegar‌‌a‌‌una‌‌correcta‌‌correlación‌‌y‌‌dar‌‌un‌‌dato‌‌certero‌‌de‌‌que‌‌se‌‌está‌‌                                 

ante‌‌un‌‌feto‌‌con‌‌trisomía‌‌21.‌‌Según‌‌un‌‌estudio‌‌de‌‌Yan‌‌Du‌‌en‌‌el‌‌año‌‌2017‌‌sobre‌‌la‌‌Ausencia‌‌                                     

del‌ ‌hueso‌ ‌nasal‌ ‌fetal‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌segundo‌ ‌trimestre‌ ‌y‌ ‌el‌ ‌riesgo‌ ‌de‌ ‌cariotipo‌ ‌anormal‌ ‌en‌ ‌una‌‌                               

población‌ ‌preservada‌ ‌de‌ ‌mujeres‌ ‌chinas,‌ ‌se‌ ‌evaluó‌ ‌a‌ ‌56.707‌ ‌embarazos,‌ ‌de‌‌los‌‌cuales‌‌doce‌‌                           

casos‌ ‌tenían‌ ‌defectos‌ ‌cromosómicos‌‌para‌‌trisomía‌‌21‌‌y‌‌tres‌‌casos‌‌trisomía‌‌18,‌‌de‌‌los‌‌cuales‌‌                             

solo‌ ‌2‌ ‌casos‌ ‌de‌ ‌S.‌ ‌de‌ ‌Down‌ ‌presentaban‌ ‌ausencia‌ ‌o‌ ‌menor‌ ‌medida‌ ‌del‌ ‌hueso‌ ‌nasal.‌ ‌La‌‌                               

hipoplasia‌‌nasal‌‌del‌‌segundo‌‌semestre‌‌como‌‌marcador‌‌independiente‌‌no‌‌puede‌‌ser‌‌el‌‌signo‌‌de‌‌                           

sospecha‌ ‌más‌ ‌sensible,‌ ‌preciso‌ ‌y‌ ‌específico‌ ‌para‌ ‌casos‌ ‌de‌ ‌S.‌ ‌de‌ ‌Down,‌ ‌pero‌ ‌si‌ ‌se‌ ‌lo‌‌                               

correlaciona‌ ‌con‌ ‌otros‌ ‌marcadores‌ ‌sería‌ ‌de‌ ‌mucha‌ ‌utilidad.‌ ‌(24)‌ ‌ 

Anomalías‌ ‌cardiacas‌ ‌ 

Los‌‌defectos‌‌cardíacos‌‌suelen‌‌estar‌‌presentes‌‌en‌‌un‌‌40%‌‌en‌‌casos‌‌de‌‌S.‌‌de‌‌Down‌‌y‌‌en‌‌un‌‌90%‌‌                                     

en‌‌S.‌‌de‌‌Edwards‌‌y‌‌Patau.‌‌Por‌‌lo‌‌que‌‌tomarlo‌‌como‌‌un‌‌ítem‌‌marcador‌‌único‌‌para‌‌sospecha‌‌de‌‌                                   

una‌ ‌única‌ ‌anomalía‌ ‌cromosómica‌ ‌no‌ ‌es‌ ‌posible‌ ‌ya‌ ‌que‌ ‌podemos‌ ‌evidenciarlo‌ ‌en‌ ‌varias‌‌                         

trisomías.(16)‌ ‌ 

Atresia‌ ‌duodenal‌ ‌ 

El‌‌número‌‌de‌‌casos‌‌al‌‌momento‌‌del‌‌nacimiento‌‌con‌‌este‌‌defecto‌‌es‌‌de‌‌uno‌‌por‌‌cada‌‌cinco‌‌mil‌‌                                   

nacimientos.‌‌Esto‌‌ocurre‌‌cuando‌‌el‌‌feto‌‌recibe‌‌un‌‌gen‌‌mutado‌‌por‌‌cada‌‌uno‌‌de‌‌los‌‌padres‌‌por‌‌                                 



‌ 

lo‌‌cual‌‌presenta‌‌este‌‌tipo‌‌de‌‌anomalía.‌‌En‌‌el‌‌S.‌‌de‌‌Down‌‌la‌‌atresia‌‌duodenal‌‌se‌‌suele‌‌presentar‌‌                                   

en‌ ‌el‌ ‌40%.(16)‌ ‌ 

Anomalías‌ ‌del‌ ‌tracto‌ ‌urinario‌ ‌ 

Cuando‌ ‌realizamos‌ ‌el‌ ‌control‌ ‌prenatal‌ ‌del‌ ‌segundo‌ ‌semestre‌ ‌y‌ ‌tenemos‌ ‌como‌ ‌resultado‌‌                       

hallazgos‌ ‌como‌ ‌riñones‌ ‌poliquísticos,‌ ‌agenesia‌ ‌renal,‌ ‌hidronefrosis‌ ‌moderado‌ ‌a‌ ‌severo‌‌este‌                     

tipo‌ ‌de‌ ‌defectos‌ ‌nos‌ ‌puede‌ ‌dar‌ ‌una‌ ‌sospecha‌ ‌de‌ ‌fetos‌‌con‌‌S.‌‌de‌‌Edwards‌‌o‌‌S.‌‌de‌‌Patau.‌‌En‌‌                                     

menor‌ ‌proporción‌ ‌se‌ ‌encuentran‌ ‌defectos‌ ‌correlacionado‌ ‌con‌ ‌el‌ ‌S.‌ ‌de‌ ‌Down‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌tracto‌‌                           

urinario,‌‌la‌‌evidencia‌‌más‌‌común‌‌es‌‌una‌‌hidronefrosis‌‌leve,‌‌por‌‌lo‌‌que‌‌hay‌‌que‌‌saber‌‌dar‌‌un‌‌                                 

buen‌‌diagnóstico‌‌por‌‌imagen‌‌para‌‌diferenciar‌‌entre‌‌leve,‌‌moderado‌‌y‌‌severo,‌‌por‌‌lo‌‌tanto,‌‌no‌‌                             

es‌ ‌un‌ ‌marcador‌ ‌de‌ ‌confianza.‌ ‌(25)‌ ‌ 

Anomalías‌ ‌de‌ ‌las‌ ‌extremidades‌ ‌ 

El‌ ‌S.‌‌de‌‌Down,‌‌de‌‌Edwards‌‌y‌‌Turner‌‌suelen‌‌tener‌‌este‌‌tipo‌‌de‌‌defectos‌‌en‌‌las‌‌extremidades.‌‌                                 

En‌‌los‌‌casos‌‌de‌‌S.‌‌de‌‌Down‌‌se‌‌puede‌‌encontrar‌‌deformidades‌‌del‌‌ángulo‌‌de‌‌los‌‌dedos‌‌en‌‌un‌‌                                   

plano‌‌radio-cubital‌‌o‌‌cuando‌‌el‌‌primer‌‌dedo‌‌está‌‌más‌‌separado‌‌del‌‌resto‌‌de‌‌dedos,‌‌a‌‌estos‌‌se‌‌                                 

los‌ ‌conoce‌ ‌como‌ ‌clinodactilia‌ ‌y‌ ‌signo‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌sandalia;‌ ‌hay‌ ‌que‌ ‌tener‌ ‌mucha‌ ‌pericia‌ ‌para‌‌                             

detectarlos‌ ‌y‌ ‌no‌ ‌es‌ ‌un‌ ‌marcador‌ ‌de‌ ‌sospecha‌ ‌muy‌ ‌eficaz‌ ‌por‌ ‌su‌ ‌difícil‌ ‌visualización.‌ ‌(26)‌ ‌ 

Sensibilidad,‌ ‌especificidad,‌ ‌valor‌ ‌predictivo‌ ‌positivo‌ ‌(VPP)‌ ‌y‌ ‌valor‌‌predictivo‌‌negativo‌‌                   

(VPN)‌ ‌de‌ ‌los‌ ‌marcadores‌ ‌ecográficos‌ ‌para‌ ‌la‌ ‌detección‌ ‌Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down‌ ‌ 

Según‌ ‌un‌ ‌estudio‌ ‌clínico‌ ‌realizado‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌año‌ ‌2014‌‌por‌‌Mariza‌‌Rumi‌‌Kataguiri‌‌se‌‌tomó‌‌una‌‌                               

muestra‌‌de‌‌31‌‌embarazadas‌‌de‌‌un‌‌Universo‌‌de‌‌858‌‌gestantes,‌‌la‌‌población‌‌de‌‌muestra‌‌cursaba‌‌                             

con‌ ‌edad‌ ‌materna‌ ‌avanzada‌ ‌y‌ ‌fetos‌ ‌con‌ ‌Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down.‌ ‌Dicho‌‌estudio‌‌se‌‌realizó‌‌en‌‌el‌‌                               

segundo‌ ‌semestre‌ ‌para‌ ‌sacar‌ ‌los‌ ‌mejores‌ ‌marcadores‌ ‌ecográficos‌ ‌para‌ ‌la‌ ‌detección‌ ‌de‌‌                       

Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down‌ ‌en‌ ‌base‌ ‌a‌‌Sensibilidad,‌‌especificidad,‌‌valor‌‌predictivo‌‌positivo‌‌(VPP)‌‌y‌‌                         

valor‌ ‌predictivo‌ ‌negativo‌ ‌(VPN)‌ ‌a‌ ‌continuación‌ ‌los‌ ‌siguientes‌ ‌datos.‌ ‌Tabla‌ ‌1.‌ ‌(27)‌ ‌ 

Tabla‌ ‌1:‌ ‌Sensibilidad,‌ ‌Especificidad,‌ ‌valor‌ ‌predictivo‌ ‌positivo‌ ‌(VPP)‌ ‌y‌ ‌valor‌ ‌predictivo‌‌                     

negativo‌ ‌(VPN)‌ ‌de‌ ‌los‌ ‌marcadores‌ ‌ecográficos‌ ‌para‌ ‌la‌ ‌detección‌ ‌Síndrome‌ ‌de‌ ‌Down‌ ‌ 



‌ 

‌  

Conclusión‌ ‌ 

En‌‌el‌‌diagnóstico‌‌prenatal‌‌del‌‌síndrome‌‌de‌‌Down,‌‌los‌‌métodos‌‌de‌‌detección‌‌ecográficos‌‌son‌‌                           

importantes‌ ‌para‌ ‌la‌‌estimación‌‌de‌‌los‌‌riesgos‌‌individuales,‌‌tanto‌‌en‌‌la‌‌población‌‌joven‌‌de‌‌la‌‌                             

mujer‌ ‌como‌ ‌en‌ ‌las‌ ‌madres‌ ‌mayores,‌ ‌la‌ ‌translucidez‌ ‌de‌‌la‌‌nuca‌‌(NT)‌‌se‌‌puede‌‌evaluar‌‌en‌‌el‌‌                                 

primer‌‌trimestre.‌‌Existe‌‌una‌‌asociación‌‌entre‌‌el‌‌aumento‌‌de‌‌la‌‌medición‌‌de‌‌NT‌‌y‌‌el‌‌riesgo‌‌de‌‌                                 

aneuploidías,‌‌incluido‌‌el‌‌síndrome‌‌de‌‌Down,‌‌se‌‌puede‌‌detectar‌‌un‌‌hueso‌‌nasal‌‌hipoplásico‌‌o‌‌                           

ausente‌‌en‌‌el‌‌primer‌‌trimestre‌‌en‌‌el‌‌69%‌‌de‌‌los‌‌fetos‌‌con‌‌síndrome‌‌de‌‌Down,‌‌pero‌‌solo‌‌está‌‌                                   

presente‌ ‌en‌ ‌el‌ ‌1%‌ ‌de‌ ‌los‌ ‌fetos‌ ‌normales.‌ ‌ 

En‌ ‌el‌ ‌segundo‌ ‌trimestre,‌ ‌los‌ ‌marcadores‌ ‌blandos‌ ‌evaluados‌ ‌con‌ ‌mayor‌ ‌frecuencia‌ ‌incluyen‌‌                       

focos‌‌intracardiacos‌‌ecogénicos,‌‌longitud‌‌corta‌‌del‌‌fémur,‌‌pliegue‌‌cutáneo‌‌nucal‌‌engrosado‌‌y‌‌                       

ventriculomegalia.‌ ‌El‌ ‌valor‌ ‌predictivo‌ ‌para‌ ‌pliegue‌ ‌nucal‌ ‌engrosado,‌ ‌Longitud‌ ‌corta‌ ‌del‌‌                     

fémur‌‌y‌‌Focos‌‌Hiperecogénicos‌‌intracardiacos,‌‌incluso‌‌cuando‌‌están‌‌aislados‌‌son‌‌elevadas,‌‌la‌‌                       

probabilidad‌ ‌de‌ ‌síndrome‌ ‌de‌ ‌Down‌ ‌aumenta‌ ‌cuando‌ ‌están‌ ‌presentes‌ ‌múltiples‌ ‌marcadores‌‌                     

Marcadores‌ ‌  Sensibilidad‌‌ 
(%)‌ ‌ 

Especificida‌
d‌ ‌(%)‌ ‌ 

PPV‌‌ 
(%)‌ ‌ 

NPV‌ 
(%)‌ ‌ 

Grosor‌ ‌del‌ ‌pliegue‌‌ 
nucal‌ ‌≥‌ ‌6‌ ‌mm‌ ‌ 

38.7‌ ‌  95.9‌ ‌  25.5‌ ‌  97.7‌ ‌ 

Longitud‌ ‌corta‌ ‌del‌‌ 
fémur‌ ‌ 

32.3‌ ‌  99.8‌ ‌  33.3‌ ‌  96.6‌ ‌ 

Focos‌‌ 
Hiperecogénicos‌‌ 
intracardiacos‌ ‌ 

12.9‌ ‌  95.9‌ ‌  10.3‌ ‌  96.8‌ ‌ 

Malformación‌ ‌fetal‌‌ 
estructural‌ ‌ 

19.3‌ ‌  97.0‌ ‌  18.8‌ ‌  97.1‌ ‌ 



‌ 

blandos‌‌y‌‌pueden‌‌dar‌‌lugar‌‌a‌‌pruebas‌‌de‌‌diagnóstico.‌‌Como‌‌hallazgo‌‌aislado,‌‌un‌‌aumento‌‌del‌‌                             

pliegue‌ ‌cutáneo‌ ‌de‌ ‌la‌ ‌nuca‌ ‌confiere‌ ‌el‌ ‌mayor‌ ‌riesgo‌ ‌de‌ ‌aneuploidías‌ ‌y‌ ‌es‌ ‌el‌ ‌marcador‌‌                             

ecográfico‌‌más‌‌frecuente‌‌del‌‌segundo‌‌trimestre.‌‌La‌‌ecografía‌‌no‌‌debe‌‌usarse‌‌por‌‌sí‌‌sola‌‌para‌‌                             

diagnosticar‌ ‌o‌ ‌excluir‌ ‌el‌ ‌síndrome‌ ‌de‌ ‌Down.‌ ‌La‌ ‌sensibilidad‌ ‌para‌ ‌detectar‌ ‌el‌ ‌síndrome‌ ‌de‌‌                           

Down‌ ‌aumenta‌ ‌cuando‌ ‌los‌ ‌resultados‌ ‌de‌ ‌la‌‌ecografía‌‌se‌‌interpretan‌‌en‌‌combinación‌‌con‌‌las‌‌                           

pruebas‌ ‌de‌ ‌detección‌ ‌sérica‌ ‌y‌ ‌la‌ ‌detección‌ ‌integrada‌ ‌y‌ ‌secuencial.‌ ‌ 

‌ 

‌  
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