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Translucencia nucal y pliegue
nucal aumentado con recién nacido
fenotipicamente normal. Reporte de caso

Nuchal translucency and increased nuchal fold with
phenotypically normal newborn. Case report

[
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RESUMEN

Introduccién: la translucencia nucal (TN) se observa como una region
hipoecoica al ultrasonido en la parte posterior de la columna cervical fetal,
observable a la semana 11-14. El Pliegue Nucal (PN) muestra el grosor de
la piel en la cara posterior del cuello del feto.

Caso clinico: paciente de 30 afios, primigesta, sin antecedentes relevantes.
Feto de 13.1 semanas, con TN de 4.6 mm. ductus venoso presencia de
onda anterograda, flujo en la valvula tricuspidea retrogrado. Test de ADN
fetal, ausencia de aneuploidias. A las 21.4 semanas un PN 6.3 mm, resto
de detalle anatomico dentro de parametros normales. Tras cesarea se
obtuvo recién nacido fenotipicamente normal.

Conclusiéon: TN y PN aumentados son marcadores ecograficos utiles
en el tamizaje de anomalias cromosOmicas y no cromosomicas. Resaltar
que estos valores por si solos no indican patologia, pero si demarcan un
factor de riesgo de anomalia, que debe ser considerado para estudios mas
exhaustivos.

Palabras clave: medida de translucencia nucal, ultrasonido, anomalias
congeénitas.
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ABSTRACT

Introduction: nuchal translucency (TN) is
observed as a hypoechoic region on ultrasound
in the posterior part of the fetal cervical spine,
observable at week 11-14. The Nuchal Fold (PN)
shows the thickness of the skin on the back of the
fetus’s neck.

Clinical case: lItis a case of a 30-year-old patient,
primigravida, with no relevant history. Fetus of
13.1 weeks, with TN of 4.6 mm ductus venosus
presence of antegrade wave, retrograde tricuspid
valve flow. Fetal DNA test, absence of aneuploidies.
At 21.4 weeks PN 6.3 mm, rest of anatomical detail
within normal parameters. After cesarean section,
a phenotypically normal newborn was obtained.

Conclusion: Increased TN and PN are useful
ultrasound markersin the screening of chromosomal
and non-chromosomal abnormalities. It should
be noted that these values by themselves do not
indicate pathology, but they do demarcate a risk
factor for abnormality, which should be considered
for more exhaustive studies.

Key words: nuchal translucency measurement,
ultrasonics, congenital abnormalities.

INTRODUCCION

La TN es una regidon hipoecoica al ultrasonido,
por acumulo subcutaneo de liquido en la parte
posterior de la columna cervical fetal, observable
normalmente en practicamente todos los fetos
entre la semana 11 y 14'2, El PN es la traduccién
ecografica del grosor de la piel en la cara posterior
del cuello del feto, es la medicién del segundo
trimestre con mejor valor predictivo para trisomia
213, la etiopatogenia parece ser compartida con la
TNA.

El mecanismo etiopatogénico de su incremento
es multifactorial y no esta claramente definido, en
primer lugar, puede estar asociado o ser secundario
a falla cardiaca, lo cual explicaria la relacién entre
TN y PN con anomalias cardiacas congénitas. En
segundo lugar, la teoria de la congestion venosa
en la cabeza y en la nuca fetal, por procesos de
compresién mecanica fetal tras la rotura prematura
de membranas, compresion del mediastino
superior secundario a hernia diafragmatica, torax
en embudo de algunas displasias esqueléticas,
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o al fallo del drenaje linfatico por la limitacion
de movimientos en algunas alteraciones
neuromusculares. En tercer lugar, trastornos en
las proteinas estructurales de la matriz extracelular
(colageno tipo IV) que justificaria la asociacion con
afecciones del tejido conectivo. Y por ultimo, el
retardado del desarrollo del sistema linfatico®>”.

La técnica de medicion debe realizarse segun las
recomendaciones de la Fetal Medicine Foundation
(FMF)2. La edad gestacional 6ptima para medir la
TN es entre las 11 — 13.6 semanas y una longitud
craneo-caudal (LCC) minima de 45 mm y maxima
de 84 mm. Se considera una TN aumentada cuando
Su espesor se encuentra por encima del percentil
95 y 99°. La medicion del PN debe realizarse en
un corte axial de la cabeza visualizando cerebelo,
cisterna magna, talamos y cavum del septum
pellucidum, se considera PN aumentado valores >
6 mmé.

Existe una asociacion entre el aumento de TN
y anomalias cromosomicas (trisomias 21, 18,
13)'° y no cromosomicas (anomalias cardiacas,
esqueléticas, orofaciales, retraso en el desarrollo
y riesgo de muerte intradtero)'". Este valor
podria estar elevado hasta en el 4.4% de casos
en fetos euploides'. Valores sobre 3.5 mm o
mayor al percentil 99, muestran una prevalencia
de anomalias genéticas del 0.5 — 6.6%?2 La
prevalencia de aborto, muerte fetal y anomalias
fetales aumenta exponencialmente con el grosor
de la TN'2. Las manifestaciones no cromosdémicas
suelen observarse en los primeros afos de vida,
muchos de los sindromes asociados con un
aumento de la TN y PN pueden causar defectos
del neurodesarrollo en los recién nacidos’.

PRESENTACION DEL CASO

Se reporta el caso de una paciente de 30 afos,
que cursé su primera gesta, sin antecedentes
personales, ni familiares relevantes. Acudié a
control prenatal con ecografia de marcadores
ecograficos para aneuploidias realizado en ofra
casa de salud, reporta feto con LCC de 67.2 mm,
correspondiente a 13.1 semanas.TN de 4.6 mm
(Imagen N°1), mayor al percentil 99. Mediante
la calculadora para riesgo de aneuploidia de la
Fetal Medicine Foundation, basado en la historia
personal y la medicién de la TN, se obtuvo alto
riesgo para trisomia 21 y 18; riesgo intermedio
para trisomia 13.
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Imagen N°1

Corte de medicion de translucencia nucal, feto de
13.1 semanas.

Ademas, la exploracion de otros marcadores
para aneuploidias, revelaron: ductus venoso con
onda anterograda, flujo en la valvula tricuspidea
retrégrado que supera los 60 cm/s (Imagen N°2).
Ademas, se evidencié edema subcutaneo y liquido
libre en la cavidad abdominal (Imagen N°3).

Imagen N°2

Flujo de valvula tricuspidea retrégrado.

Imagen N°3

Edema subcutaneo y liquido libre en la cavidad ab-
dominal.

Con lo antes descrito, se sugiere al paciente
realizar estudios complementarios con marcadores
bioquimicos o test de ADN fetal, optd por realizar
el test de ADN fetal, que reporté ausencia de
aneuploidia 21, 18, 13, o aneuploidia sexual.
Durante la valoracion morfoldgica ecografica en la
Unidad Materno Fetal Provida a las 21.4 semanas,
se evidencié feto masculino, con antropometria
concordante con la edad gestacional. El estudio
de detalle anatémico estuvo dentro de parametros
normales, excepto la medicion del PN de 6.3 mm,
fuera del rango de normalidad (Imagen N°4).
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Imagen N°4

Neurosonografia, corte transcerebeloso, feto de 21. 4 semanas. PN incrementado.

El ecocardiograma fetal segun los planos de Yagel
fue normal (Imagen N°5). Segun el protocolo de
seguimiento se complementd con serologia para
Toxoplasma y Parvovirus B19 mediante técnica

de electroquimioluminiscencia IgG e IgM, ambos
fueron negativos. Ademas, ecograficamente no
se visualizaron alteraciones a nivel del sistema
nervioso, esquelético, cardiaco o renal.

Imagen N°5

Ecocardiografia, planos de Yagel. A) Corte de cuatro camaras. B) Tracto de salida de la arteria aorta.
C) Tracto de salida de la arteria pulmonar.
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La paciente fue ingresada a las 40 semanas con
prédromos de trabajo de parto mas desproporcion
cefalopélvica (factor materno), se decidi6 terminar
embarazo por via alta, obteniendo a recién nacido
vivo, masculino, de 3.190 g, APGAR: 9-9 al minuto
y a los 5 minutos, respectivamente.

A la exploracion fisica el recién nacido, no
presentdé malformaciones. La biometria hematica
y quimica sanguinea normales, grupo O Rh (+).
Durante la evolucién no presentd complicaciones,
mantuvo adecuada lactancia materna, no
distension abdominal, eliminaciones fisiolégicas
presentes. Los signos vitales se mantuvieron
estables, no presenté signos de sepsis. En ese
contexto médico tratante de neonatologia decide
alta y control por consulta externa. Se sugirié la
realizacion de cariotipo, pero se recibe negativa
de los padres. La madre fue dada de alta al tercer
dia con indicaciones de completar esquema de
isocoagulacién y analgesia.

DISCUSION

La presencia de TN y PN aumentada ha sido
asociada a varias anomalias estructurales,
que incluyen defectos cardiacos, hernias
diafragmaticas, anomalias del tallo corporal vy
defectos esqueléticos; ciertos sindromes genéticos,
como la hiperplasia suprarrenal congénita, la
acinesia fetal o el sindrome de Noonan, se han
citado como posibles causas'.

Holzer et al’®, en una poblacién de 18 084 encontro
460 casos de TN aumentada de los cuales 78.1%
tenian una anomalia de 6rganos del segundo
trimestre (megavejiga, onfalocele, gastrosquisis,
anencefalia, defectos cardiacos, anomalias en las
extremidades), llegando a la conclusion que toda
TN aumentada debe complementarse con estudios
de ADN fetal y ultrasonido de detalle durante el
segundo trimestre. La medicién de PN elevada en
dos metaanalisis, muestra una sensibilidad global
para sindrome de Down que varia entre 4 y el 34%
con una minima de falsos positivos 1% a 2.2%'%'".

Asi mismo Hellmuth et al'®, afirma que existe
un mayor riesgo de discapacidad intelectual y
desérdenes del espectro autista en nifios que
presentaron una TN mayor al percentil 99. En el
caso descrito cuya TN estuvo sobre el percentil
99 durante el primer trimestre, no presentoé signos
tempranos de discapacidad. Autores como Seoud

et al'®, utilizan como punto de corte para PN 5 mm
entre las semanas 15 y 30 con una sensibilidad
42.3% y falsos positivos de 3% en el caso descrito
se encontr6 en 6.3 mm.

Por otra parte, Vieira et al®®, en un gran estudio
de seguimiento, analizaron los resultados de los
fetos con aumento de TN y reportan que el 54.4%
de dichos fetos eran euploides y que el 93.5% de
estos fetos tuvieron partos y desarrollo postnatal
normales, concluyendo que el aumento de TN con
cariotipo normal y un estudio ecografico morfologi-
co-ecocardiografico del segundo trimestre sin alte-
raciones, la probabilidad de que el nifio nazca vivo
y sano es alta.

Hallazgos similares reporta Socolov et al?!, donde
el 78% de los casos estudiados no presentaron
aneuploidias. Los casos restantes involucraron
trisomia 21 (18%), trisomia 18 (2%) o triploidia
(2%). Se logré un resultado favorable del embarazo
a término en 56% del total de casos llegando a la
conclusiéon que si se excluyen las aneuploidias, el
manejo del aumento de TN en fetos euploides no
deberia diferir mucho del manejo de fetos con TN
normal.

De Domenico et al*?, también enfatiza en su
revision, las probabilidades de dar a luz a un bebé
sin anomalias importantes son aproximadamente
del 70% para TN de 3.5 a 4.4 mm, 50% para TN de
45a5.4mm, 30% paraTNde 5.5a6.4mmy 15%
para TN de 6.5 o mas.

En este caso se obtuvo un recién nacido masculino,
laliteraturareportaquelosfetos masculinos sonmas
propensos a un aumento de la TN por crecimiento
acelerado o alternativamente por un retraso en
la maduracion del sistema cardiovascular, pero
también tienen una probabilidad casi dos veces
mayor de un resultado favorable que las mujeres,
con un RR de 0.47 (p<0.001)%.

Adicionalmente, Sotiriadis et al?*, en su revisién
sistematica demostré que la tasa de retraso del
desarrollo neuroldgico en nifios con aumento de la
TN fetal, cariotipo normal, anatomia normal y sin
sindromes genéticos identificables no parece ser
mayor que la informada para la poblacién general.

Segun la guia Clinic Barcelona y la FMF una TN
mayor al percentil 99 durante el primer trimestre,
debe realizarse ecografia morfolégica completa,
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estudio de marcadores secundarios (ductus
venoso, regurgitacion tricuspidea, hueso nasal)
y determinacion del cariotipo fetal mediante
una biopsia de vellosidades coriales. A su vez,
si PN se encuentra >6 mm se debe investigar
infecciones por citomegalovirus y parvovirus B19
a las semanas 16-17, y durante las semanas
20-22 realizar ecografia de detalle morfolégico,
ecocardiograma y pruebas genéticas?®. En el
caso descrito se realizaron las evaluaciones
indicadas a la edad gestacional de la captacion de
la paciente, cabe mencionar que, en esta casa de
salud como protocolo de atencién, todo hallazgo
anomalo encontrado por el ginecdlogo durante el
control prenatal ecogréfico, debe confirmarse por
el médico imagendlogo quién luego de su analisis
apoya o disuade el diagndstico planteado.

CONCLUSION

A pesar de que la TN y PN aumentados son
marcadores ecograficos que han demostrado ser
utiles en el tamizaje de anomalias cromosémicas
y no cromosomicas, su hallazgo ecografico debe
darse seguimiento. Existen reportes, que a pesar
de encontrar una TN y PN con valores fuera
de la normalidad, se obtuvo un recién nacido
fenotipicamente normal. Resaltar que estos valores
por si solos no indican patologia, pero si demarcan
un factor de riesgo de anomalia, que debe ser
considerado para estudios mas exhaustivos.

ASPECTOS BIOETICOS

Para salvaguardar la confidencialidad del caso se
ha excluido datos personales de la paciente y se
solicité como respaldo su consentimiento informado
para hacer uso de los datos concernientes con
fines de investigacion.
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