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1. INTRODUCCION

Si es preceptivo que se acometa una actualizacion periddica de los diferentes protoco-
los o Guias de Asistencia Practica (GAP), lo es méas para aquellos que se ocupan de los
grandes bloques. Es por ello que, aunque no haya cambios significativos en los ultimos
6 afios, creemos que ha llegado el momento de actualizar la GAP del Primer Trimestre de
la Gestacion (1erTRI). Pensamos que sigue vigente lo enunciado en la anterior edicién:
“La ecografia del 1erTRI es la que mas ha evolucionado en los Ultimos afios, pasando de
ser una ecografia basica a alcanzar una transcendencia casi comparable a la del segun-
do trimestre (2°TRI) y aunque sus objetivos no son los mismos, no por ello son menos
importantes” (1). También sefalabamos algunos de los factores que han contribuido a
potenciar esta ecografia, como son la creciente exigencia en la calidad de la medida de la
translucencia nucal (TN), los avances tecnologicos de nuestros equipos de ultrasonidos,
la inquietud de los ecografistas de “ver mas cosas” y mas precozmente, la valoracion
temprana de riesgo especifico-gestante y asignacion del nivel adecuado para su control
gestacional y la incorporacién precoz de cribados para otras complicaciones de la ges-
tacion (1,2). Hace ya tiempo que, con la ayuda de equipos que nos proporcionaban cada
vez mejor la visualizacién de la anatomia fetal, abordamos la ecografia del 2°TRI como un
reto diagndstico. Los avances tecnoldgicos siguen progresando, quizas mas deprisa que
nuestra mentalidad hacia la ecografia del 1erTRI, y actualmente disponemos de ecégra-
fos con suficiente resolucién como para desplazar el diagndstico prenatal de un elevado
numero de anomalias estructurales a la exploraciéon del 1erTRI.

2. OBJETIVOS

Cuando se realiza una ecografia en el 1erTRI, los objetivos estaran relacionados con la
indicacién y con la edad gestacional (EG) en la que se practique (EG estimada segun regla
y/o ecografia). Utilizamos la denominacién de embridén hasta la 10.6 semana (s) y de feto
a partir de la 11.0s. La mayoria de los objetivos de la exploracion sistematica del 1erTRI
ya fueron sefialados en la GAP de 2015 (1) y siguen vigentes:

1. Identificar el nUmero de fetos. En caso de gestacion multiple, determinar amnioni-
cidad y corionicidad.
2. Confirmar viabilidad (presencia de latido cardiaco fetal).
3. Estimar la EG.
4. Medir la TN, como marcador de multiples patologias.
5. Realizar el cribado combinado de cromosomopatias de 1erTRI (CCPT) (3), principal-
mente de trisomia-21 (T-21) y en menor medida de las trisomias 13y 18 (T-13, T-18).
6. Cribado de anomalias estructurales fetales.
7. Otros cribados. Preeclampsia (PE) y crecimiento intrauterino restringido (CIR) con
menor rendimiento. Aunque el consenso no es universal, recomendamos la practica
de este cribado, méaxime cuando haya evidencia de que la profilaxis deberia iniciarse
antes de las 16s.
8. Identificar patologia uterina o de los anejos.
Es recomendable que al tiempo de realizar esta ecografia se disponga de los datos de
la historia clinica, exploracién, datos biofisicos [peso, talla, tensidn arterial (TA), indice
de masa corporal (IMC), entre otros] y de los resultados de la analitica protocolizada del

1erTRI. Sera en este momento cuando establezcamos el riesgo especifico, individualizado
para cada gestante y le asignemos un determinado nivel de atencion.
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Otras guias internacionales

En la mayoria de las guias de las diferentes sociedades cientificas se contemplan objetivos
similares a los mencionados aunque, como describimos a continuacién, existen diferen-
cias, en ocasiones muy significativas, tanto sobre la conveniencia de realizarla de forma
rutinaria como sobre la sistematica de exploracion de la anatomia fetal. La SEGO-SESEGO
recomiendan la realizacion de una ecografia entre la 11-13.6s a todas las gestantes.

El National Health Service (NHS) del Reino Unido en 2018 (4) si bien recomienda reali-
zar una ecografia en el 1erTRI, su objetivo practicamente se limita a la medida de la TN
para el CCPT (nuchal scan) y Unicamente apuntando que pueden “detectarse anomalias
estructurales mayores, como la anencefalia”, pero sin detallar un listado de estructuras
fetales a valorar, que si se describen pormenorizadamente para la ecografia del 2°TRI (fetal
anomaly ultrasound scan). Sefiala, ademas, que el “cribado de las anomalias fetales debe
realizarse en una segunda ecografia entre la 18.0 y la 20.6 semana”, dando a entender
que el 1erTRI tiene muy poco papel en el cribado de malformaciones fetales. En 2019, el
NHS de Escocia (5) revisa el cribado para anomalias fetales manteniendo la misma linea
que el NHS del Reino Unido.

En 2016, el American College of Obstetricians and Gynecologists (ACOG) de Estados
Unidos, en consenso con el American Institute of Ultrasound in Medicine (AIUM), no hace
recomendacion explicita al cribado universal con ecografia en el 1erTRI, ni referencia algu-
na a las estructuras anatomicas a visualizar, limitandose a citar la “valoracion de ciertas
anomalias fetales, como la anencefalia, en pacientes de alto riesgo” (6). ACOG y AIUM, en
2018, junto con otras sociedades cientificas, describen con detalle la metodologia para
la medicién de la TN y empiezan a definir timidamente algunas estructuras anatémicas a
valorar: “Se debe evaluar la anatomia fetal adecuada para el primer trimestre e incluir la
calota, la insercion del cordén abdominal fetal y la presencia de las extremidades cuando
el feto tenga un tamafno suficiente” (7).

En 2019, la Deutsche Gesellschaft fiir Ultraschall in der Medizin (DEGUM), Sociedad Ale-
mana de Ultrasonidos, en consenso con otras sociedades cientificas (8), recomienda la
practica sistematica de la ecografia del 1erTRI, resalta la trascendencia de una evaluacion
exhaustiva de la anatomia fetal y refuerza la conveniencia de aplicar un protocolo detallado
para la exploracion morfolégica (9).

El Royal Australian and New Zealand College of Obstetricians and Gynaecologists (RANZ-
COG) en 2018 apoya la practica sistematica de la ecografia del 1erTRI, defiende su tras-
cendencia e insiste en la necesidad de disponer de un listado de las estructuras que
generalmente pueden visualizarse a esta EG, asi como en la “necesaria capacitacion
del explorador y conocimiento de las principales anomalias que deben diagnosticarse o
excluirse en el primer trimestre”, pues “hasta el 50% de los principales defectos pueden
identificarse en el primer trimestre” (10). Destaca la conveniencia de observar las propues-
tas de la Australasian Society for Ultrasound in Medicine (ASUM), que en su guia del 1erTRl,
recientemente actualizada, detalla el contenido de la exploracion en cuanto a objetivos,
listado de estructuras anatémicas a visualizar, etc. (11).

En 2017, la Society of Obstetricians and Gynaecologists of Canada (SOGC), en consenso
con otras sociedades, publica una guia sobre cribado prenatal de aneuploidias, anoma-
lias fetales y prondstico perinatal adverso en la que considera que la ecografia de 1erTRI
debe ofrecerse a todas las gestantes y define sus objetivos, sin entrar en una descripcion
detallada del contenido del examen ecografico (12). EI mismo afio publica otro boletin ya
dedicado especificamente al estudio de la anatomia fetal (13) en el que sefiala la 13s como
el momento mas idéneo e insiste en el beneficio potencial de la deteccién temprana de



gapSEGQ

anomalias, especialmente para gestantes consideradas de alto riesgo de malformacion
fetal y/o en las que se prevé que una exploracion transabdominal en el 2°TRI pudiera ser
un “desafio técnico”. No especifica un listado de las estructuras a estudiar y menciona que
“los detalles anatémicos que se evallan mediante la exploracion temprana son compara-
bles a los que se observan en la exploracion anatomica rutinaria del segundo trimestre a
las 18 a 22 semanas”. En 2019 edita otra guia en la que, asumiendo las limitaciones rela-
cionadas con la temprana EG, refuerza el interés de una exploracién precoz del feto con
equipos adecuados y utilizando la via vaginal. Establece una exploracién basica (poblacion
general) y una ampliada realizada por personal experto (gestantes de mayor riesgo) (14).

En 2016, la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) adopta una actitud confusa sobre la
indicacién de ecografia sistematica en el 1erTRI, pues entre sus propuestas de atencion
prenatal (15) cita textualmente que “se recomienda una ecografia antes de la 24 semana de
gestacion (ecografia temprana) para estimar la edad gestacional, mejorar la deteccién de
anomalias fetales y embarazos multiples, reducir la tasa de induccién de parto por emba-
razo prolongado [...]” entendiéndose que se limita a una sola ecografia en la gestacion
pues también destaca que “si se ha realizado una ecografia temprana, no se recomienda
ninguna otra después de la 24 semana”. Resulta contradictorio con lo expresado en una
tabla-resumen adjunta, que marca con una “x” la recomendacién de hacer ecografia en
la 12 y en la 20s, no asi en el tercer trimestre (3erTRI).

Muy probablemente la guia de referencia para la mayoria de paises y sociedades cienti-
ficas, incluido nuestro medio, es la de la Sociedad Internacional de Ultrasonidos en Obs-
tetricia y Ginecologia (ISUOG) (16), que recomienda la practica sistematica de ecografia
en 1erTRI y hace una descripcién detallada de los diferentes aspectos que rodean esta
exploracion (equipo, capacitacién, documentacion, seguridad, estructuras a valorar de la
anatomia fetal, etc.). Sin embargo, esta guia es del afio 2013 y se echa en falta una actua-
lizacion a la vista de los avances tecnoldgicos, pongase como ejemplo que considera de
valoracion opcional algunas estructuras, entre las que incluye “cuatro camaras simétricas”
en el corazén fetal, evaluacion que ya se ha incorporado a la practica habitual en el nuestro
(1) y otros medios.

La Fetal Medicine Foundation (FMF) (17) establece un protocolo exhaustivo y pormenori-
zado de las estructuras fetales que deben evaluarse en el 1erTRI.

Hay diferencias en las guias internacionales, en ocasiones muy significativas,
tanto sobre la conveniencia de realizar una ecografia rutinaria en el 1erTRI,
como sobre la sistematica y contenido de exploracion de la anatomia fetal.

3. DETECTABILIDAD Y TASAS DE DETECCION. REQUISITOS Y FACTORES
DETERMINANTES

La precocidad en la deteccion de las anomalias fetales tiene muchas ventajas: conceder
un margen de tiempo para acceder a otras pruebas que permitan completar el estudio
(serologias, estudio genético, etc.), solicitar el apoyo de otros especialistas o de centros
de referencia, informar a los padres de las diferentes opciones, planificar un seguimiento
individualizado, plantear la posibilidad de terapia intrauterina o posnatal, disponer de un
mayor margen de tiempo para obtener informacion y decidir sobre una eventual interrup-
cion legal de la gestacioén (ILE) precoz si la anomalia lo justificara, etc. (18-22). Ademas,
hay evidencia de que la ILE precoz resulta menos traumatica para la madre que la tardia
(habitualmente tras la ecografia de la 20s) (23-30). Todo ello, muy probablemente, con-
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tribuye a una reduccion de la morbimortalidad perinatal y materna. Un trabajo realizado
en nuestro medio, basado en las respuestas a un cuestionario, concluye que la mayoria
de gestantes preferirian ser informadas precozmente (1erTRI) si su hijo presentara alguna
anomalia, incluso si esta fuera menor o si simplemente se tratara de una sospecha (31).

En nuestra GAP de 2°TRlI, actualizada en 2019 (32), sefialabamos que la deteccion de una
anomalia estructural fetal significa el inicio de un nuevo proceso que, a grandes rasgos,
debe incluir: diagndstico, informacién y prondstico, manejo individualizado de la gestacién,
consulta posnatal y asesoramiento. Alli remitimos al lector, pues estas consideraciones
son también aplicables al 1erTRI.

A pesar de que disponemos de abundante bibliografia sobre los beneficios de la explora-
cion anatémica fetal en el 1erTRl, todavia, en algunos medios, se sigue cuestionando su
practica sistematica a todas las gestantes, abogando por su realizacion Unicamente por
indicacién. Se argumenta que, aunque es la mejor estrategia para la deteccidon de anoma-
lias fetales (en adicién a la ecografia del 2°TRI), precisa de personal con experiencia, genera
mayores costes y visitas adicionales, sin que sus beneficios hayan sido suficientemente
evaluados (24,33).

Anomalias detectables en el 1erTRI

Todos los profesionales que hacen ecografia (independientemente de su nivel de capa-
citacion y/o experiencia) deberian tener los conocimientos suficientes para detectar que
una determinada estructura no es normal. Para ello, es requisito indispensable conocer la
normalidad y considerar que esta “cambia” con la EG. Sera posible, en ocasiones, que no
seamos capaces de emitir un diagndstico, pero al detectar la desviacion de la normalidad,
se abre la oportunidad de solicitar una segunda opinién o remitir a nuestra paciente a un
centro de referencia.

No existe un listado ni una clasificacion estricta que pueda incluir todas las anomalias que
deberian ser detectadas en la ecografia del 1erTRI. Para tomar perspectiva, es interesan-
te revisar los objetivos del proyecto IRONFAN (International Registry of Fetal Anomalies)
que surge en 1991, como una propuesta para la creacién de un registro internacional
de malformaciones. Esta iniciativa se basaba fundamentalmente en dos conceptos, uno
embrioldgico (conocimiento de la historia natural de la anomalia, asumiendo que mas del
85% de las mas frecuentes estan presentes a finales del 1erTRI) y otro sustentado en
avances tecnoldgicos (se acababa de introducir la sonda vaginal, facilitando la visualiza-
cion de muchas anomalias, hasta entonces impensables) (34,35). Surge asi una primera
clasificacion de malformaciones en el 1erTRI:

+ Clase |. Anomalias de comienzo precoz. Pueden ser detectadas a una EG constante
durante el 1erTRI: anencefalia, espina bifida, holoprosencefalia, gemelos siameses, etc.

« Clase ll. Anomalias transitorias. Pueden progresar, resolverse o actuar como marca-
dores: TN aumentada, derrame pleural o pericardico, quistes de plexos coroideos,
ectasia piélica, quistes abdominales, etc.

« Clase lll. Anomalias de inicio variable o potencialmente inestables. Pueden evidenciar-
se a diferente EG, siendo de expresion variable, incluso alguna podria desaparecer:
hernia diafragmatica, hidrocefalia, hidronefrosis, corazén izquierdo hipoplasico, onfa-
locele, megavejiga, etc.

+ Clase IV. Anomalias tardias. No se ven nunca a esta EG: agenesia del cuerpo calloso,
lisencefalia, microcefalia, etc.
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En el afio 2011, Syngelaki y cols. (36) proponen otra clasificacion de anomalias en el 1erTRl,
que es la que mayor difusién ha alcanzado y sigue vigente:

1. Anomalias siempre detectables. Deberian identificarse siempre al tiempo de la
ecografia del 1erTRI: anencefalia, holoprosencefalia alobar, onfalocele, gastrosquisis,
megavejiga y body stalk anomaly, entre otras.

2. Anomalias nunca detectables. Se manifiestan solo durante el 2°/3erTRI, siendo
imposible su deteccion en el 1erTRI: microcefalia, agenesia cuerpo calloso, ventricu-
lomegalia secundaria a infeccion o hemorragia cerebral, hipoplasia cerebelosa o del
vermis, lesiones pulmonares (MAQ-Secuestro), obstruccion intestinal, atresia duodenal
o esofagica, la mayoria de defectos renales y de tumores fetales, etc.

3. Anomalias potencialmente detectables. Su capacidad de deteccion depende de
multiples variables, tales como protocolo de exploracién, capacitacién del explorador,
equipo, tiempo asignado, etc. Entre ellas cabe citar: ciertas cardiopatias mayores,
muchas hernias diafragmaticas, algunas displasias esqueléticas letales, la mayoria de
aquirias-apodias, algunas hendiduras labio-palatinas, etc.

Factores que afectan las tasas de deteccion en el 1erTRI

Una reciente revision sistematica sobre la deteccién de anomalias estructurales en el
1erTRI analiza los factores que afectan al rendimiento de su cribado y, por tanto, a su tasa
de deteccién (TD) (37). Esquematicamente podriamos clasificarlos:

1. Factores no modificables

a/ Ligados al 6rgano: todas las estructuras fetales son pequefias a esta EG, aunque
esto puede tener mas impacto en la visualizacion de unas que de otras. Ademas,
algunas anomalias no estan presentes a esta EG y/o su expresion es variable.

b/ Ligados a la trasmisién soénica: elevado IMC, posicién del uUtero, fibromas, cicatri-
ces, etc.

2. Factores modificables

a/ Ligados a la exploracion: EG (es evidente que la visualizacion no es la misma en la
11 que en la 13s). Equipo de exploracion. Via de exploracion utilizada (solo abdominal,
vaginal cuando la abdominal falle en la adecuada visualizacién de alguna estructura o
vaginal sistematica). Posicion fetal. TN aumentada o no. Otros hallazgos anémalos en
la exploracion. Gestacion de alto riesgo para malformacién. Gestacion multiple, mas
importante en caso de que el nimero de fetos sea superior a dos.

b/ Ligados al explorador: Experiencia. Capacitacion. Conocimientos generales y de
embriologia. Sensibilidad frente a la exploracién. Dedicacién completa o parcial.

c/ Ligados a la sistematica asistencial: tiempo asignado para la exploraciéon. Presion
asistencial. Auditorias. Existencia de un protocolo establecido de exploracién y control
de su cumplimiento.

De entre estos factores, se considera que la adhesion a un protocolo estandarizado en la
sistematica de la exploracion anatdmica (idealmente de ambito internacional, y en el que
se detallaran los diferentes planos y estructuras a visualizar), seria un pilar fundamental
para optimizar la ecografia del 1erTRI y mejorar sensiblemente la TD de anomalias fetales.
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Estimacion de las TD en el 1erTRI

Conviene ser cauto al interpretar los resultados de las diferentes publicaciones en cuanto
a las TD, pues la falta de homogeneidad puede inducir a confusién. Asi, unas series se
refieren a poblacién general y otras a gestantes de riesgo. Unas provienen de centros de
referencia y otras no especifican si la TN era normal o si existian otras ano-malias estruc-
turales o cromosomicas asociadas. En tanto que unas series hacen referencia a las TD
del total de anomalias, otras solo a las mayores o no se especifica. Asimismo, aunque
todas compartan el mismo concepto, existen diferencias entre las sociedades cientificas
y organismos oficiales para la definicidn, clasificacion, etc., de las anomalias congénitas.

La OMS (38) define como anomalias congénitas los defectos estructurales o funcionales,
incluidos trastornos metabdlicos, que estan presentes desde el nacimiento. Su clasifica-
cién, aunque no utiliza los mismos términos, es concordante con la de Eurocat (39) que
distingue tres grandes grupos:

a/ Anomalia mayor: anomalia congénita que pone en grave riesgo la salud, la calidad
de vida o la vida del recién nacido (RN). Generalmente tiene severas consecuencias
estéticas o funcionales y requiere atencion médica especializada, a menudo quirlrgica.

b/ Anomalia menor: anomalia congénita que no genera riesgo grave, ni inminente para
la salud, la vida o el desarrollo social del RN. En la mayoria de los casos no requiere
tratamiento médico, ni quirlrgico.

¢/ Anomalia letal: anomalia congénita que terminara con la muerte del feto o RN.

Hay consenso en que las TD globales para anomalias mayores en el 1erTRI son supe-
riores al 50%, con un rango de 29% a 83% (2,37,40-49) y que son mas elevadas para
gestaciones de alto riesgo. Ante estas diferencias, algunos autores invitan a la reflexién
“si la sensibilidad es mayor del 60% para poblaciones de alto riesgo, no hay razén para
que, en condiciones 6ptimas, esta TD no se pueda lograr para todas las pacientes” (37).

Si hacemos referencia a las TD para el total de anomalias, estan entre el 27% y el 32%
(17,30,37).

Las TD globales para anomalias mayores en el 1erTRI son superiores al
50%

Un importante estudio reciente (17) describe los diferentes tipos de anomalias y el tri-
mestre en que se ha efectuado el diagndstico. Para el 1erTRI, concluye: “En la ecografia
de 11 a 13 semana, diagnosticamos todos los casos de acrania, holoprosencefalia
alobar, encefalocele, atresia tricUspide o pulmonar, pentalogia de Cantrell, ectopia
cordis, onfalocele, gastrosquisis y body-stalk anomaly y mas del 50% de los casos de
espina abierta bifida (EBA), sindrome del corazén izquierdo hipopléasico, defecto septal
atrioventricular, defecto cardiaco complejo, isomerismo atrial izquierdo, obstruccion del
tracto urinario inferior, amelia, secuencia de deformacion de acinesia fetal y displasia
esquelética letal”.

Conviene reforzar la exigencia de una actuacion prudente ante el diagndstico de algunas
anomalias estructurales en estas fases precoces. Es poco habitual encontrar referencias
en la bibliografia sobre la tasa de falsos positivos (FP) que, aunque probablemente muy
baja, debe evitarse y no plantear en ningln caso una ILE si no se establece un diagnéstico
de seguridad (37). Es preceptivo programar una nueva ecografia para confirmacion,
eligiendo la EG mas adecuada en relacion al tipo de defecto sospechado.
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Disponemos de los resultados de una encuesta nacional realizada en el afio 2018, que
bajo el titulo de “Anomalias morfolégicas: qué no se debe pasar en el primer trimestre”
(Anexo 6) recoge diversas cuestiones, entre las que incluye las TD estimadas para diver-
sas anomalias estructurales. Esta encuesta no permite conocer la casuistica de nuestro
pais, pero aporta una aproximacion de la situacién respecto a la deteccién “esperada” de
diversas anomalias fetales en el 1erTRI.

Edad gestacional para la exploracién. Evolucién de los objetivos

Hasta hace unos pocos afos los objetivos de la ecografia del 1erTRI eran muy basicos y
casi se limitaban a identificar latido y nimero de embriones, estimar la EG y medir la TN.
La prioridad de esta exploracion era el cribado de cromosomopatias (primero conla TN y
luego con CCPT) siendo el cribado de anomalias estructurales muy secundario y limitado
a las mas evidentes. Este concepto sigue vigente para algunas sociedades cientificas v,
en este contexto, la EG puede tener una importancia relativa, pero ambos cribados son
complementarios y en el estudio completo y detallado de la anatomia fetal la EG si cobra
importancia.

Hay consenso en que la EG para la ecografia del 1erTRI se situa entre la 11-13.6s (limites
para realizar el CCPT) y que la sensibilidad en la medida de la TN empeora a medida que
aumenta la EG. También lo hay en que la visualizacion de la anatomia fetal, con mayor TD
de anomalias, es superior en la 13s que en la 11s.

No debemos ignorar el impacto que el ADN libre circulante (ADN-Ic) esta teniendo en la
practica clinica, siendo actualmente el mejor método de cribado de anomalias cromo-
sémicas (3). Muchas gestantes ya lo hacen, algunos paises ya lo recomiendan como
test de cribado primario (50) y cabe pensar que, en cuanto se reduzca su coste, acabara
implantandose desplazando al CCPT. De hecho, esta tendencia ya se observa en aquellos
paises en los que el ADN libre circulante (ADN-Ic) se ofrece como cribado primario (30).
Esto, junto con las mejoras tecnoldgicas de imagen, hace que progresivamente se vaya
abriendo un nuevo escenario en el que el cribado de anomalias estructurales podria ser
el principal objetivo de la ecografia del 1erTRI (2,19,24, 37,40,43) y, muy probablemente,
la EG para su realizacidn se ira desplazando, incluso hasta el 2°TRI precoz (14-16s) (51).

Algunos paises ofrecen una ecografia precoz de datacion, alrededor de la 10s, previa a
la extracciéon para ADN-Ic (22,29,30) y en la que, para algunos autores, ya se detectarian
algunas anomalias, que incluso cambiarian el manejo clinico de la gestacién hasta en 1
de cada 10 mujeres (22). No disponemos de datos suficientes para establecer la idonei-
dad ni el nivel de esta ecografia a la 10s y entra en consideraciéon que, aunque el ADN-Ic
sea el cribado primario, quizas un pequefio retraso hasta la 12-13s pueda aportar mayor
informacién y/o permitirnos optar por una prueba invasiva (Pl) en vez de realizar el cribado.

La progresiva generalizaciéon del cribado con ADN-Ic (que muy probablemente en un futuro
nos aportara mayor informacion genética del feto) y el transito hacia una mejor exploracién
morfoldgica fetal, probablemente obligaran a redefinir el papel de la TN. Si ya conocemos
los resultados del ADN-Ic o vamos a solicitarlo tras la ecografia ¢ continuaremos midiendo
la TN con la misma meticulosidad o haremos una evaluacién “de visu” y solo la mediremos
si nos impresiona estar muy aumentada? ¢conservara la TN el mismo punto de corte [>
percentil (p) 95 o > p99 (3,5 mm)] para considerarla como marcador de aneuploidia o de
otras anomalias (cardiopatias, trastornos neuromusculares, sindromes genéticos, etc.) o
para indicar una P1? ; Seguiremos midiendo el pliegue nucal o valorando otros marcadores
en la ecografia del 2°TRI?, etc. En este sentido, una guideline de la Sociedad Canadiense
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(12) va mas alla y establece en una de sus recomendaciones que “la mediciéon de la TN para
la estimacién del riesgo de aneuploidia (combinada con suero materno) no debe realizarse
si se ha utilizado la deteccion de ADN-Ic”. Asumiendo que se precisa de mayor evidencia, la
Society for Maternal-Fetal Medicine (SMFM) colegiada con la ACOG (52), adopta la misma
linea y propone que “en gestantes que ya han recibido un resultado negativo de ADN-Ic,
no se recomienda la ecografia a las 11-14s de gestacién unicamente con el propdsito de
medir la TN (Grado 1B)”. Conviene recordar que, para estas sociedades, la medida de la
TN es el principal objetivo de la ecografia del 1erTRI y si prescindiéramos de la evaluacién
de la TN podrian dejar de diagnosticarse hasta un 34% de anomalias congénitas (gené-
ticas o estructurales) que ocurren en fetos con TN > p95 (53). En ningln caso estamos
planteando la eleccién entre ADN-Ic o ecografia y medida de la TN. Se trata de actuar con
cautela y obtener el maximo beneficio con la necesaria combinacion de las herramientas
disponibles, hasta que dispongamos de la evidencia necesaria.

La progresiva generalizacion del cribado con ADN-Ic y las mejoras tecnologicas
de la ecografia abren un nuevo escenario en el que el cribado de anomalias
estructurales pasaria a ser el principal objetivo de la ecografia del 1erTRIl y
probablemente se desplazara la EG, inicialmente hacia la 13s, al tiempo que
se incorpora la via vaginal.

Es probable que debamos cambiar nuestra dinamica, y que tal como se acordo al retrasar
la ecografia del 3erTRI a las 35-36 semanas (54,55), también se desplace la del 1erTRI.
Cada vez se dispone de mas evidencia a favor de trabajar después de la 12s para el estudio
anatomico fetal (22,29,30,40,44,49,56-58). Debemos, pues, plantear la conveniencia de
modificar la recomendacion clasica de 11-13.6s y cambiarla por 12-13.6s. Para la Sociedad
Canadiense (13) “el mejor momento para realizar una ecografia de anatomia temprana es la
13s, cuando el feto es lo suficientemente grande y la mayoria de los érganos y anomalias
se pueden ver en una sesiéon”.

Via de exploracion

En la GAP de 2015 (1) ya aborddbamos la controversia sobre la via de eleccién y recomen-
dabamos combinar ambas vias para obtener los mejores resultados. Disponemos de varios
estudios que demuestran que la via transvaginal (VTV) permite completar la exploracion
en un 15-20% de los casos en que se utilizaba de primera intencion la via transabdominal
(VTA) (24,40,44,58-60). Algunos autores y sociedades cientificas proponen iniciar la explo-
racion VTA y solo si ésta no es concluyente recurrir a la VTV (4,8,20,24,29,40,43), otros
citan las ventajas de la VTV (7,13,21,24,56) y/o encuentran que las TD de anomalias son
mas altas cuando se combinan ambas vias sistematicamente (25,44,49,56), en tanto que
otros se limitan a citar que el equipo utilizado disponga de sonda vaginal, pero sin entrar
a valorar las indicaciones de su uso (16). La Sociedad Australiana, teniendo en cuenta que
en su medio la VTV se considera como un procedimiento invasivo que precisa de consen-
timiento escrito, explicita que “se debe ofrecer una exploracion transvaginal a la paciente
cuando se prevea que resultara en un estudio con mejoria diagnéstica” (11). Karim y cols.,
en su revision sistematica sobre la ecografia de 1erTRI (37), sefialan que en la mayoria
de los trabajos se utilizaba una combinacién de VTA y VTV y aunque carezcamos de un
estudio comparativo de las TD de anomalias utilizando VTA, VTV y ambas, parece que “los
resultados de los estudios sugieren que las tasas 6ptimas de visualizacién se obtienen con
una combinacion de ecografia VTA y VTV”.
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Probablemente esta polémica sea artificial y convenga cerrarla. Hay consenso en que la via
de eleccidn para la exploracion ecografica en ginecologia es la VTV y ningln ecografista
renunciaria a ella, pues le aporta mas informacion y de mayor calidad. Aunque la VTV es
incédmoda y consume mas tiempo, si a las mujeres se les explica que puede contribuir a
mejorar los resultados de la exploracion, muy probablemente la aceptaran sin objeciones.
Parece procedente la aplicacion de estos conceptos a la ecografia de 1erTRI. Si el eco-
grafista esta convencido de haber completado la exploracion anatémica materno-fetal y
obtenido la mejor informacidn que ofrecer a su paciente, solo con la VTA, podria concluirse
la exploracion. Si piensa que la VTV puede mejorar los objetivos de esta ecografia, resulta
obligado recurrir a ella y no deberian existir obstaculos para su practica.

Nuestra encuesta (Anexo 6) nos indica que la VTV se utiliza siempre en el 18% de los
hospitales, de manera excepcional en el 75% y en el 7% hay varias combinaciones. Si
se trata de centros de referencia (CR), la respuesta “excepcionalmente” alcanza el 100%.

Tiempo asignado

El tiempo asignado debe ser acorde con los objetivos de la exploracién y/o los protocolos
aprobados en cada hospital (1). Considerar que este tiempo incluye también el calculo
y la comunicacién de los resultados del CCPT, el cribado de PE que se va incorporando
sistematicamente, la obtencion de otros marcadores o de otros parametros de estudio o
investigacion (segun protocolos de cada hospital), la actividad docente, etc. Las recomen-
daciones sobre el tiempo de exploracion son practicamente inexistentes en la mayoria
de las guias de las diferentes sociedades cientificas y muy escasas en la bibliografia. Hay
propuestas de invertir 20-25 minutos (min) (56,61-64) y otras consideran que deberian
asignarse 30 min (22,43,49,58). Un trabajo reciente en el Reino Unido (17) (King’s College
Hospital. London y Medway Maritime Hospital. Gillingham) asigna 30 min a la exploracion,
afadiendo 10 min a la recomendacién que este mismo grupo hacia 8 afos atras (36), lo
que pone de manifiesto la creciente importancia que va adquiriendo la ecografia del 1erTRlI.

Segun los datos de la encuesta (Anexo 6), en nuestro pais el tiempo asignado para la
exploracion del 1erTRI es: 20 min en el 71%, 20-30 min en el 25% y mas de 30 min en el
4%. Si se trata de CR: 20 min en 75% y 20-30 min en el 25%.

Con el nivel de contenido y complejidad que esta alcanzando esta ecografia, el tiempo
Optimo asignado, caso de gestacion Unica, seria de 25 minutos.

Capacitacion del explorador

En la GAP de 2°TRI se dedica un apartado a la capacitacion del explorador, cuyo contenido
es aplicable al 1erTRI, por lo que necesariamente hemos de repetirlo aqui (32). En el BOE
de jueves 28 de mayo de 2009, se recoge el “Programa oficial de la especialidad de Obs-
tetricia y Ginecologia” que define “los conocimientos, habilidades y actitudes que deben
adquirir los residentes a lo largo del periodo formativo de la especialidad”, de tal forma
que lo capaciten para realizar con eficacia la asistencia a la mujer durante la gestacion, el
parto y el puerperio...”. Se establece un “mapa de competencias de la especialidad: cono-
cimientos, habilidades, etc. entre los que se incluye la practica de la ecografia obstétrica”.
En algunos paises existen programas y certificaciones especificas de capacitacién pro-
fesional que intentan garantizar la competencia para realizar determinadas exploraciones
ecograficas (65-67), pero en nuestro pais no existe un certificado especifico al respecto que
faculte para la realizacion de la ecografia del 1erTRI o cualquier otra y es por ello que esta
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exploracion debe realizarla personal especializado, con dedicacién preferente a ecografia
fetal/obstétrica y capacidad especifica para su practica. La SEGO otorga un Diploma de
Niveles a aquellos profesionales que relnan los requisitos establecidos para su obtencion,
https://sego.es/Ecografia. La posesion de este diploma debe entenderse como un recono-
cimiento de la sociedad cientifica a la excelencia profesional en un determinado campo,
pero en ningun caso supone una acreditacion oficial para la practica de un determinado
tipo de ecografia o prueba complementaria relacionada.

Equipo adecuado

Es de aplicacion al 1erTRI lo manifestado al respecto en la GAP de 2°TRI (32). Se debe
disponer del equipo que cumpla los criterios de calidad y tecnologia requeridos para esta
exploracion. Si no se dispusiera de los equipos adecuados, tanto la paciente como el
especialista deben saber que el examen es menos completo y que se puede reducir la
capacidad de detectar anomalias fetales y asi debe hacerse constar en el informe de la
exploracion.

Consideraciones en cuanto al cumplimiento del protocolo

Siguen vigentes las consideraciones manifestadas en las GAP de 1erTRI y 2°TRI (1,32),
que brevemente resumimos en dos:

+ 1.2 Si no fuera posible visualizar todas las estructuras listadas y recomendadas en esta
GAP, deberia completarse la exploracioén, preferiblemente el mismo dia o programando
una nueva sesién, pero dentro de los limites de EG establecidos para la practica de
la ecografia del 1erTRI. Si tras la repeticion siguieran estructuras sin visualizarse, se
recomienda solicitar la colaboracién de otro especialista, inicialmente del propio equipo
o incluso de un centro de referencia si se juzgara necesario. Esta circunstancia deberia
quedar reflejada en el informe de la exploracion.

« 2.2 Cualquier condicion que dificulte la normal transmision de los ultrasonidos y la
visualizacion de la anatomia fetal (por ejemplo: elevado IMC, cicatrices abdominales,
miomas, malposicién fetal, etc.) puede disminuir la TD de anomalias de forma signifi-
cativa. Esto deben conocerlo la gestante y su pareja y ha de quedar registrado en el
informe, pues ademas del impacto sobre el resultado de la exploracion, también puede
tener implicaciones médico-legales.

La exploracion ecografica del 1erTRI deberia realizarse por profesionales
capacitados, ajustandose a un protocolo, utilizando un equipo adecuado y
con un tiempo 6ptimo asignado de 25 minutos para una gestacion Unica.

4. SEGURIDAD DE LOS ULTRASONIDOS

Senalabamos en la GAP de 2°TRI que “como norma, los ultrasonidos deben considerarse
seguros para el feto y sus beneficios sobre el control de la gestacién son incuestionables,
pero conviene hacer un esfuerzo por interiorizar que, aunque la informacién en huma-
nos es limitada y poco concluyente, existen hipotéticos riesgos potenciales de ocasionar
danos tisulares derivados de los posibles efectos biolégicos de su penetracién a través
de los tejidos fetales, relacionados con sus efectos térmicos y mecéanicos” (32,68,69).
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Este efecto alcanzaria mayor importancia en estas fases precoces de la gestacion, en las
que el embridn-feto es especialmente vulnerable. Sobre estos riesgos, cabe considerar
(16,70-74):

a/ Serian proporcionales al tiempo de exposicién.

b/ Aumentarian con el uso del Doppler color/power y mas aun con el Doppler pulsado,
pues su potencia es muy superior.

¢/ Su uso en cortos periodos de tiempo, como es habitual en la clinica diaria, resulta
seguro.

d/ Es preciso que conozcamos los mecanismos de seguridad de los ecdgrafos y limi-
temos el tiempo de exposicion fetal al Doppler.

Si bien hay consenso sobre la conveniencia de aplicar el principio ALARA (as low as reaso-
nably achievable) hay variaciones en cuanto al nivel de su recomendacion, sobre todo en
el 1erTRI. Asi, la ISUOG (16) explicita que el Doppler “solo debe ser utilizado cuando esté
clinicamente indicado” y en referencia a la exploracion del corazén sefiala que “por razo-
nes de seguridad, su uso no estd indicado durante la ecografia de rutina”. El RANZCOG
(10) no recomienda el uso rutinario del Doppler pulsado en el 1erTRI y si fuera necesario,
el indice térmico debe ser < 1,0 y el tiempo de exposicion debe minimizarse (idealmente
a 5-10 min). La DEGUM (9) propone limitar el Doppler pulsado y sugiere que la frecuencia
cardiaca fetal se puede objetivar y medir con modo M o bien en asa libre de corddn con
pulsado, pero no ve inconveniente en utilizar Doppler color para la ecocardiografia precoz
y sefala que no conlleva riesgos adicionales. El uso de la ecografia tridimensional (3D) y
tetradimensional (4D) se situa en el mismo nivel de seguridad que el modo B (24).

Una guideline mas reciente de la SOGC revisa los efectos biolégicos y la seguridad de
los ultrasonidos (75), asume las recomendaciones previamente mencionadas, insiste en
que la ecografia obstétrica no deberia utilizarse por razones no médicas y que el Doppler
no deberia emplearse de forma rutinaria y su tiempo de exposicion ha de ser limitado (<
10 min). Se considera seguro en las arterias uterinas, ya que el area de insonacién esta
focalizada y el feto se situa fuera de ella.

Se recomienda un uso responsable del Doppler en el 1erTRI, conocer sus
hipotéticos riesgos y limitar la exposicion fetal siguiendo el principio ALARA.

Hay consenso en tener presente los efectos biolodgicos y respetar las pautas de seguridad
y asi suele suceder en las exploraciones rutinarias (76). Un trabajo reciente concluye que,
a pesar de que los ecografistas realmente no conocen bien estos aspectos y raramente
consultan los indices, con los equipos actuales no se superan los limites de seguridad de
los ultrasonidos (77).

Como conclusion, debe limitarse el uso del Doppler espectral. EI Doppler color puede ser
una herramienta diagndstica importante y no esté justificado que debamos renunciar a su
aplicacién, pero conviene insistir en hacer un uso responsable y respetar las mencionadas
normas de seguridad. Por tanto, su aplicacién sistematica, si es juiciosa, tiene un lugar en
la clinica diaria. Son indicaciones claras para el uso del Doppler color en la ecocardiografia
precoz: imposibilidad de completar la exploracion recomendada y sospecha de cardiopatia
congénita (CC) (55).
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5. SISTEMATICA DE LA EXPLOBACION ANATOMICA FETAL EN EL
PRIMER TRIMESTRE. BIOMETRIAS

Las mejoras tecnoldgicas permiten una visualizacidén mejor y mas precoz de los diferentes
organos fetales, incrementando nuestras posibilidades diagndsticas. Es por ello que, nece-
sariamente, nuestros protocolos deben adaptarse, al igual que nuestra actitud, y acometer
la exploracion del 1erTRI con el mismo objetivo diagnostico que en el 2°TRl, sin pretender
en ningun caso sustituirla, sino complementarla.

Las estructuras anatdémicas que se recomienda visualizar sistematicamente en la explora-
cion ecografica del 1erTRI se recogen en la Tabla | y se vuelven a sefalar en el texto como
“Estructuras a visualizar”, donde también se describen los “Planos de interés” para la
evaluacion de estas y de otras estructuras cuya exploracion es opcional.

El pequeio tamafo y la EG (aunque la organogénesis esté finalizada) son limitaciones para
una evaluacién detallada de los érganos fetales, sin embargo, es posible ver al feto “ente-
ro” y ampliado en nuestra pantalla, lo que nos proporciona el beneficio de su exploracion
“global” mediante el barrido lento en los diferentes planos. Como complemento al estudio
pormenorizado y dirigido de las diferentes estructuras (que precisara de la combinacién
de varios planos), es recomendable este barrido del feto “completo” en los planos axial,
sagital y coronal, del que obtendremos una valiosa informacion:

« Barrido Axial. 1. Cabeza: morfologia e integridad dsea. Integridad linea media. Ventri-
culos Laterales (VL). Plexos coroideos (PCo). Otras estructuras encefalicas. 2. Cuello:
morfologia. 3. Columna: integridad y alineacion vertebral con piel intacta. 4. Térax:
eje cardiaco. 4 camaras (4C) y situs. Intentar: corte de 2 vasos (2V), 3 vasos (3V) o 3V
y traquea (3VT). Pulmones. 5. Abdomen: estdmago (situs). Pared abdominal integra.
Rinones. Vejiga urinaria.

- Barrido sagital/parasagital. 1. Cabeza-cara: perfil fetal “arménico” [evaluacién de
nariz, hueso nasal (HN), maxilar superior e inferior]. Diencéfalo y su continuidad con
el tronco del encéfalo (TE), IV ventriculo (4V) y cisterna magna (CM). Las relaciones y
tamano de estas estructuras son importantes marcadores de EBA y otras patologias.

Tabla I.
Estructuras anatdomicas a valorar en la ecografia de 1erTRI. (11.0-13.6s).
EXPLORACION ECOGRAFICA RECOMENDADA ENTRE 11.0 y 13.6 SEMANAS
Cabeza Morfologia e integridad 6sea y de linea media. Ventriculos laterales. Plexos coroideos.
Marcadores de espina bifida abierta.
c Perfil. Hueso nasal. Orbitas con cristalinos. Labio superior (si es posible). Maxilar
ara .
superior.
Cuello Translucencia nucal. Excluir masas-colecciones liquidas.
Columna Integridad y alineacion vertebral. Piel intacta.
Toérax Pulmones simétricos. Descartar derrames y masas. Diafragma integro.
Corazén Frecuencia cardiaca regular. Situs. Eje. Cuatro camaras. 2/3/3VT (si es posible).
Abdomen Estémago intraabdominal izquierdo (situs). Rifiones y vejiga.
Pared Insercion corddn umbilical normal, con pared integra.
Extremidades 3 segmentos de los 4 miembros: integridad, alineacion, movilidad.
Anejos Ecoestructura placentaria. Cordén umbilical con 3 vasos. Liquido amnidtico.
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2. Cuello: morfologia y primera evaluacion de la TN. 3. Columna: integridad y alinea-
cion vertebral con piel intacta. 4. Térax: pulmones. Diafragma integro y estdmago por
debajo. Arco adrtico, ductal y plano bicava (posible en muchas ocasiones, aunque no
forma parte del protocolo). 5. Abdomen: estébmago. Vejiga urinaria. Pared abdominal
integra. Riflones en cortes parasagitales.

+ Barrido Coronal. Aunque forma parte de la evaluacién de diversas estructuras, su
mayor interés se centra en la exploracién de cabeza y cara. 1. Cabeza: morfologia e
integridad 6sea. Integridad linea media. VL. PCo. TE. 4V. CM. 2. Cara: érbitas ocupadas
por los cristalinos. Triangulo nasal. Labio superior.

El desplazamiento del transductor en varios planos permite determinar la integridad,
alineacién y movilidad de los 3 segmentos de las 4 extremidades.

Cabeza

Una de las peculiaridades mas determinantes del sistema nervioso central (SNC) es que
su desarrollo es progresivo, es de los primeros que se inicia y continla después del naci-
miento. Este hecho es fundamental para planificar su evaluacién ecografica. El patron
de normalidad cambia con la EG, tanto que justifica que sea alrededor de la 13s el mejor
momento para su exploracion, tiempo en la que la visualizacion de determinadas estructu-
ras, como el cerebelo y la fosa posterior, es muy superior a la de las 11-12s (56). Asimismo,
la exploracion mas detallada de la anatomia intracraneal y de la cara se logra mediante la
combinacién del acceso VTA 'y VTV.

Estructuras a visualizar

Morfologia e integridad ésea y de linea media. Ventriculos laterales. Plexos coroideos.
Marcadores de EBA.

Planos de interés

AxiaL

Consiste en examinar las estructuras intracraneales a partir del barrido y de cuatro planos
axiales, paralelos los 2 primeros y ligeramente oblicuados el tercero y cuarto. El hecho de
que el craneo esté en un medio liquido y que el grado de osificacién dsea sea baja, propor-
cionan la visualizacién simétrica y sin artefactos de los dos hemisferios separados por la
hoz del cerebro. En todos los planos se comprueba la morfologia del craneo y la marcada
ecogenicidad de los huesos sin otra solucion de continuidad que las suturas bien definidas.

Corte transventricular (Fig. 1a). Es el corte mas alto, a nivel de los VL, ecogénicos,
homogéneos, mas o menos asimétricos y de disposicidén que simulan alas de mariposa.
Estan rodeados de un area anecoica correspondiente a un volumen variable de liquido
cefalorraquideo (LCR) rodeado por un fino manto de parénquima y cértex, casi lineal.

14



Figura 1. Gestacion de 13.1 semanas. a) Plano axial transventricular. b) Plano axial transtalamico. VL: ventriculo lateral.
PCo: plexo coroideo. Cl: cisura interhemisférica. CS: cisura de Silvio. T: tdlamo. 3V: tercer ventriculo. PdC: pedunculos
cerebrales. AS: acueducto de Silvio A: anterior. P: posterior.

Corte transtalamico (Fig.1b). Inferior y paralelo al transventricular. El tercer ventriculo (3V),
de localizacién media, confirma la separacion de los talamos, excluyendo la holoprosence-
falia alobar. En el tercio anterior se visualiza la parte mas frontal de los PCo y en el posterior
las astas posteriores, el acueducto de Silvio y los pedunculos cerebrales. Es el corte de
eleccion para la medida del diametro biparietal (DBP) y del perimetro cefalico (PC) en el
1erTRI. A EG mas precoz, entre la 10-12s se puede medir a nivel del corte transventricular.
Corte transcerebelar (Fig. 2a). Axial y oblicuado. Se identifican las mismas estructuras

que en el transtalamico y aparecen los hemisferios del cerebelo unidos por la parte anterior
del vermis. Se identifica la CM por delante del hueso occipital.

Figura 2. Gestacion de 13.1 semanas. a) Plano axial transcerebelar. b) Plano axial transcerebelar angulado hacia fosa
posterior. VL: ventriculo lateral. PCo: plexo coroideo. Cl: cisura interhemisférica. CS: cisura de Silvio. T: talamo. PdC:
pedunculos cerebrales. CB: cerebelo. CM: cisterna magna. 4V: cuarto ventriculo. A: anterior. P: posterior.

Paralelo e inferior a este, aparece el corte de la fosa posterior (Fig. 2b), en el que se visua-
liza la CM de morfologia triangular de base anterior o de reloj de arena y con los hemisfe-
rios del cerebelo separados. Es muy importante no catalogar esta morfologia como una
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comunicacién anormal entre el 4V y la CM asociada a una patologia severa (malformacion
de Dandy Walker o agenesia del vermis) ya que el vermis todavia no ha finalizado su for-
macion a esta EG. Se trata de un error que con frecuencia puede dar lugar a la realizacion
de Pl para estudios genéticos y a transmitir a los padres una preocupacion no justificada.

En algunos casos, en funcién de la altura del corte y del grado de flexion de la cabeza se
pueden apreciar las drbitas, los ojos y parcialmente los huesos de la nariz.

SaGiTaL

En el plano sagital medio se comprueba la morfologia normal del craneo, de contorno
integro, sin soluciones de continuidad ni contenido que protruya y que el perfil del frontal
no sea plano ni prominente. En el examen intracraneal se aprecia uno de los PCo, ecogé-
nico, ocupando la parte superior y rodeado por LCR, que puede ser mas prominente en
el tercio anterior.

La discreta oscilacion del transductor facilita la evaluaciéon mas detallada del talamo,
las 4 lineas y los 3 espacios discretamente hipoecoicos (4L-3E) (Fig. 3a y b). En sentido
supero-inferior (latero-lateral en la imagen) el diencéfalo (talamo) se corresponde con la
estructura redondeada adyacente al PCo, seguido del TE, 4V y CM.

Figura 3. Plano sagital medio. a) Perfil fetal (armonico). [: 4 lineas 3 espacios. HN: hueso nasal. MS: maxilar superior
(observar la ausencia de “gap”). MIl: maxilar inferior. DI: diencéfalo. PCo: plexo coroideo. TE: tronco del encéfalo. 4V: 4
ventriculo. CM: cisterna magna. TN: translucencia nucal. b) Medida de la longitud craneo-nalgas. LCN: linea disconti-
nua. AM: amnios. CU: entrada corddn umbilical. VU: vena umbilical. El: ecogenicidad intestinal. TG: tubérculo genital.

CoronAL (FiG. 4)

Puede resultar algo mas dificil de obtener y aunque probablemente aporte poca infor-
macién adicional con respecto a los planos axial y sagital, el barrido lento a través de
los cortes similares a los descritos en la ecografia del 2°TRI (transfrontal, transcaudado,
transtalamico y transcerebelar) permite comprobar la normalidad de diferentes estructuras
en una perspectiva diferente: integridad ésea, cisura interhemisférica, VL con sus PCo,
4L -3E, entre otras.

La TD es elevada, entre 90-100% para anomalias severas y letales como la secuencia
acrania-exencefalia-anencefalia, craneo-raquisquisis, iniencefalia, holoprosencefalia alo-
bar/semilobar.
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Figura 4. Gestacion de 13.3 semanas. Plano coronal con basculacion progresiva del transductor en direccion posterior,
hacia la cabeza fetal. a) Plano coronal alto. b) Plano coronal transcaudado. ¢) Plano coronal transtalamico. [: 4 lineas 3
espacios. ESA: espacio subaracnoideo. Cl: cisura interhemisférica. VL: ventriculo lateral. PC: plexo coroideo. 3V: tercer
ventriculo. *: nlcleos. TE: tronco encéfalo. 4V: cuarto ventriculo. CM: cisterna magna.

También es posible visualizar: en el plano sagital medio, estudios recientes muestran
que la morfologia del 4V (translucencia intranucal) y la morfologia y localizacién de la CM
estan asociados a defectos del SNC y pueden ser considerados como marcadores:

+ La ausencia o reduccién del 4V y la obliteracion-desplazamiento de la CM son mar-
cadores de EBA. (Anexo 2).

+ La ausencia de la linea que separa el 4V de la CM y la dilatacién del espacio 4V-CM se
asocia a anomalias quisticas de la fosa posterior y se puede proponer como marcador
precoz de malformacién de Dandy Walker, quiste de Blake o hipoplasia del vermis. La
sospecha de estas alteraciones justifica realizar seguimiento ecografico cuidadoso
hasta confirmar o excluir patologia (78-81).

+ Mediante ampliacién de la imagen del corte sagital medio, en la parte méas distal de
la linea que delimita el 4V y la CM puede apreciarse el PCo del 4V, que aparece como
un pequeno refuerzo méas ecogénico de la tercera linea. Estudios recientes muestran
la asociacion entre la falta de visualizacién de este PCo con anomalias de la fosa
posterior, con o sin anomalia cromosdmica (82). La visualizacion y evaluacion de esta
estructura es una opcién que, de momento, no forma parte de la exploracion siste-
matica en el 1erTRI.

Cara

Estructuras a visualizar

Perfil. Hueso nasal. Orbitas con cristalinos. Labio superior (si posible). Maxilar superior.

Planos de interés

La exploracion de la cara ya se inicia con el plano sagital medio en el que se realiza la
medida de la TN. La evaluacion detallada, subjetiva, de las diferentes estructuras se obtie-
ne con la combinacién de los 3 planos.
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Figura 5. Gestacion de 13.4 semanas. Corte coronal basculando el transductor en direccién anterior, hacia la cara fetal.
a) O-C: Orbitas ocupadas por los cristalinos. b) TriN: Triangulo nasal. ¢) LS: Integridad del labio superior.

AxiAL

Los cortes paralelos e inferiores al transcerebelar, facilitan la evaluacién de la forma, tama-
fio y simetria de las érbitas ocupadas por el cristalino, que aparece como un circulo nor-
malmente anecoico, asi como la estimacion subjetiva de las distancias orbitarias (Fig. 5a).
Los cortes axiales mas bajos permiten evaluar nariz, paladar, labio superior, maxilares y
mandibula.

SaaitaL (Fic. 3)

La evaluacioén del perfil permite detectar o sospechar alteraciones de la alineacion nariz-bo-
ca-barbilla, agnatia-micrognatia o la presencia de probdscide. Se debe comprobar la pre-
sencia del HN normal o su ausencia-hipoplasia. El maxilar superior se identifica como una
linea ecogénica perpendicular y a cierta distancia del contorno del perfil del filtrum labial.
La configuracion anormal, protrusion o soluciones de continuidad son sugestivos de fisura
labio-palatina.

CORONAL

Completa la evaluacion de la forma, tamafio y simetria de las orbitas y la estimacion sub-
jetiva de las distancias orbitarias, nariz, tabique nasal, orificios nasales, integridad del labio
superior, labio inferior y menton (Fig. 5).

También es posible visualizar: la evaluacion de la configuracion del triangulo retronasal
en el corte coronal ha demostrado ser de utilidad para detectar fisura palatina e hipoplasia/
ausencia del HN (Fig 5b). Es una opcion a considerar, si bien actualmente no se considera
incluida en la sistematica basica (83-84). Otros grupos han propuesto evaluar la integridad
del maxilar superior (Fig. 3) como marcador de fisura labio-palatina (85) o la estimacion
del espacio frontal que se presenta anormalmente alterado en casos de fisuras faciales o
retrognatia (86).
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Cuello

Estructuras a visualizar

TN. Excluir masas-colecciones liquidas.

Planos de interés

La combinacion de los tres planos proporciona la confirmaciéon de su normalidad y la exclu-
sidn de tumoraciones soélidas o quisticas (higromas, linfangiomas), asi como establecer el
diagnéstico diferencial con encefaloceles.

AxiaL

En este plano, en ocasiones, se pueden apreciar pequefias formaciones anecoicas late-
rales. La aplicacién del Doppler color facilita la visualizacién y relacion anatémica con la
carétida y la yugular y confirma que se trata de saco linfatico yugular bilateral, sin signifi-
cado clinico en caso de presentarse aislado y con TN normal (87).

SAGITAL
El plano sagital medio apoya el estudio morfoldgico del cuello y es el 6ptimo para la medida
de la TN (Anexo 1).

CORONAL

Apoya el estudio morfologico sin aportar informacion especifica.

Columna

La ecografia de la columna en el 1erTRI tiene un especial interés para la gestante con
antecedentes familiares o personales de defecto del tubo neural (DTN) y en este contexto,
también lo tendra para el profesional. Los diferentes estudios (Anexo 2) muestran una TD
de EBA muy heterogénea, dependientes de la experiencia del explorador, del seguimiento
de una sistematica protocolizada y de la atencion al andlisis de los marcadores especificos
para esta EG basados en signos craneales e intracraneales.

Planos de interés

Debe explorarse detalladamente en los 3 planos, adquiriendo especial interés el barrido
lento de la columna completa en todos ellos. Con frecuencia es preciso complementar
con la VTV (Fig. 6).
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Figura 6. Exploracion de la columna vertebral. a) Plano sagital. b) Plano axial. ¢) Plano coronal. d) Hemivértebra.

AxiAL

Confirma la normalidad del cuerpo vertebral y la identificacion del canal en el centro. Los
defectos quisticos se pueden detectar por la visualizacion de un quiste posterior a nivel
de las vértebras afectas por la falta de fusion de los arcos vertebrales.

SaaiTaL (MEDIO Y LONGITUDINAL POSTERO-ANTERIOR)

Es el plano éptimo para comprobar la alineacion e integridad de las vértebras, recubiertas
por la piel intacta del dorso fetal. Las vértebras forman dos lineas paralelas que convergen
a nivel caudal en una discreta curvatura que corresponde al sacro, estando la linea mas
anterior formada por los cuerpos vertebrales y la mas posterior por los procesos laterales.
La pérdida del paralelismo, la presencia de angulaciones o malposiciones de la columna
como cifosis o escoliosis son signos de anomalia vertebral (hemivértebras).

CORONAL

La columna esta formada por 3 lineas paralelas que convergen a nivel del sacro. La linea
central corresponde a los cuerpos vertebrales y las dos lineas externas a los arcos verte-
brales. La disociacion en “huso” de los procesos laterales expresa la dilatacién y ocupacién
del canal vertebral y es signo de defecto abierto o cerrado de tubo neural. La pérdida de
la alineacidon normal de las 3 lineas es la expresidén de una o varias hemivértebras (Fig. 6d).
Discretos movimientos del transductor eliminan la sombra que puede proyectar el hueso
iliaco y enmascarar un defecto a nivel sacro.

A fin de reducir los FP ocasionados por la interposicion del corddn umbilical o por la
reduccion de liquido amnidtico entre feto y placenta o pared uterina es recomendable
que cualquier imagen sospechosa de EBA en un plano se confirme en los otros dos y se
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utilice el Doppler color. Con una TD variable, se pueden diagnosticar EBA, agenesia sacro
y hemivértebras.

Torax

Estructuras a visualizar

Pulmones simétricos. Descartar derrames y masas. Diafragma integro.

Planos de interés

AxiAL

Permite la visualizacion simultanea del corte de 4C cardiacas y de ambos campos pulmo-
nares, que deben mostrase simétricos y con ecogenicidad homogénea. Podemos descar-
tar la presencia de masas o colecciones liquidas (Fig. 8 b y c).

SaGiTaL

Contrasta la mayor ecogenicidad pulmonar respecto al higado y permite seguir la linea
diafragmatica y confirmar su integridad, demostrando la normal localizacién intraabdominal
del estdmago y del higado (Fig. 7 ay b).

CORONAL

Menor entidad en esta estructura, pero contribuye a completar la exploracion.

También es posible visualizar: timo, basculando el transductor en plano coronal y en
direccioén cefdlica.

Figura 7. a) DD: diafragma derecho. b) DI: diafragma izquierdo. E: estomago. ¢) T: timo. LS: labio superior.

Corazon

SEGO-SESEGO recientemente publicd la GAP Guia de la Exploracién Ecogréfica del Cora-
zo6n Fetal (2020) en la que incluye una descripcion detallada de la exploracién cardiaca
en el 1erTRI (88) y dedica un apartado especifico en forma de Anexo: “Exploracion del
corazon fetal en el primer trimestre. Primer cribado”. Remitimos al lector a esta GAP. En
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ella sefialabamos dos conceptos interesantes, que creemos conviene tener presentes: 1.
Desde una perspectiva estructural, el aspecto ecografico del corazén fetal tiene las mismas
caracteristicas en la 12s que en la 20s, asumiendo, por supuesto, las diferencias propias
del tamafio y las limitaciones intrinsecas del desarrollo embriolégico. Por tanto, su explo-
racion también debe basarse en la realizacion de los 5 cortes axiales desde el abdomen
superior hasta el mediastino, basculando suavemente el transductor en direccién al polo
cefalico fetal (89). 2. Debemos conocer la normalidad para una EG determinada, pues
ello, entre otras cosas, condiciona la posibilidad de visualizar las diferentes estructuras
que conforman la anatomia cardiaca. Este fue el objetivo de un trabajo que, realizando la
exploracion del corazon fetal entre la 6.1 y la 13.6s por VTA 'y VTV concluye que:

a/ 4C se visualizan en el 98% ala 11s.

b/ tractos de salida (TS) en 79% entre la 11-13.6s.

¢/ vena cava superior (VCS) en el 80% ala 13s.

d/ arco adrtico (aAo) y ductal (aDu) en mas del 80% a la 11s.

e/ venas pulmonares comienzan a visualizarse a partir de la 11s (90).

Estructuras a visualizar

Frecuencia cardiaca regular. Situs. Eje. Cuatro camaras. 2V/3V/3VT (segun factibilidad).

Planos de interés

AxiaL

Sera el plano fundamental con el que intentaremos obtener los 5 cortes axiales. Se inicia
la exploracion con un barrido lento que nos permita valorar la simetria en el tamafo y
morfologia de los dos lados del corazdn separados por los tabiques interauricular e inter-
ventricular. Después, puede ser Util reconocer y evaluar tres “compartimentos”: posterior
(auriculas), medio (valvulas y crux cordis) y anterior (ventriculos). A continuacion, proce-
demos al estudio detallado:

1. Frecuencia cardiaca regular, normal entre 120-160 latidos por minuto.

2. Situs. El corazén estéa en el hemitérax izquierdo (levocardia y levoapex), en el mismo
lado que el estdbmago, situado también a la izquierda (situs solitus) (Fig. 8).

3. Eje cardiaco. Es suficiente su evaluacion subjetiva y solo se medira si hay sospecha
de anormalidad. El eje normal forma un angulo de 45° + 20° a la izquierda entre la linea
media del torax (de esterndn a columna vertebral) y otra que prolongaria el tabique
interventricular (Fig. 8). El eje es un importante marcador en el 1erTRI, siendo anormal
hasta en dos tercios de los fetos afectos de CC (91,92).

4. 4C. (Fig. 8) Confirmada la normalidad de situs y eje, objetivamos la existencia de
dos auriculas y dos ventriculos de similares caracteristicas, separados por los tabiques
interauricular (septum primum, foramen ovale, septum secundum) e interventricular.
Sera muy dificil confirmar la integridad de los tabiques a este EG, pero debe insis-
tirse en la necesidad de ver claramente la crux cordis: convergencia septo interven-
tricular-insercion septal de las valvulas auriculo-ventriculares (AV)-septum primum.
Observar que las dos vélvulas AV sean de similar tamafio y tengan apertura y cierre
sincrénicos (el cine-loop puede ser de gran ayuda). No sera posible visualizar venas
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Figura 8. 13.4 semanas. a) Abdomen superior, corte axial para definir situs. E: estdmago. Ao: aorta descendente.
VCI: vena cava inferior. CV: columna vertebral. b) Térax, corte axial de 4C apical. AD: auricula derecha. VD: ventriculo
derecho. Al: auricula izquierda. VI: ventriculo izquierdo. Lineas discontinuas amarillas: eje cardiaco. Flechas blancas:
entrada venas pulmonares. c) Térax, corte axial de 4C lateral. FO: foramen ovale. Flechas blancas discontinuas: septum
primum y septum secundum. *: aleteo de la valvula del FO en Al. Tl: tabique interventricular. Flecha discontinua: pequena
cantidad de liquido pericardico. D: derecha. |: izquierda.

pulmonares en muchas ocasiones ni evaluar el moderator band. Considerar como
fisioldgica la existencia de una pequefia cantidad de liquido pericardico.

Es posible obtener un corte de 4C en casi el 80% de las exploraciones VTAy en el 90%
VTV, pero se aproxima al 100% combinando ambas vias (93). Otros trabajos, también
en nuestro medio, obtienen resultados similares (94). Insistir en la trascendencia de
obtener una buena vista axial, pues no se deberian escapar al diagnéstico aquellas CC
que afecten de manera manifiesta al situs, eje y simetria de ambos lados del corazoén.

Figura 9. 13.4 semanas. a) Tracto de salida del VI: ventriculo izquierdo, mostrando la aorta: Ao y su continuidad con la
valvula mitral: VM y con el tabique interventricular: Tl. b) Tracto de salida del ventriculo derecho: VD. AP: arteria pulmonar
y su bifurcacion en ambas ramas: RPI: rama pulmonar izquierda. RPD: rama pulmonar derecha. Observar trayectos
cruzados de ambos tractos de salida. ¢c) Corte de 3 vasos: 3V. De izquierda a derecha y de anterior a posterior, ambas
arterias de similar calibre y bien alineadas entre si y con la VCS: vena cava superior. D: derecha. I: izquierda.

5. Si fuera posible, debe obtenerse la vista de TS y/o 3VT, 3V o 2V (Fig. 9). En el 1erTRI
también se pueden visualizar directamente los TS. Partiendo del plano axial de 4C,
se hace un barrido lento en direccion cefalica y se obtienen sucesivamente los TS de
aorta y pulmonar, observando la simetria de tamafo y morfologia y confirmando que
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siguen trayectos “cruzados”. Podemos visualizar la apertura-cierre de las valvulas
sigmoideas aodrtica y pulmonar (el cine-loop puede ser de gran ayuda). Si no fuera
posible distinguir los TS, el corte de 3VT (que debemos intentar sistematicamente) nos
proporciona su valoracion indirecta. Es frecuente que no seamos capaces de ver la
traquea o la VCS, pero, en general, no suele ser dificil obtener un corte de 3V o 2V, que
nos resultan igualmente validos para indicarnos que los TS son cruzados y de similar
calibre. 2V estaria formado por la rama ductal de la AP dirigiéndose a conectar con la
aorta y un segundo vaso paralelo, por detras y a la derecha de este, que seria la aorta.

Ya comentamos la utilidad del Doppler color y que, limitando el tiempo de exposicién
y guardando las debidas normas de seguridad, nos ayuda a una mejor valoracion
anatdmica e identificacién de las diferentes estructuras (4C separadas, TS cruzados,
visualizacion de la “V” formada por Ao y AP, etc.). También nos permite confirmar la
presencia de flujo transvalvular y nos informa de su direccién y caracteristicas (Fig.
10). El uso juicioso del Doppler color tiene un papel en la exploracién sistematica,
ademas de sus indicaciones especificas, como son la imposibilidad de completar la
exploraciéon (4C y TS-3V-2V) y la sospecha de CC (Anexo 4).

Figura 10. 13.4 semanas. Doppler color. a) 4C. Flujos transvalvulares paralelos, unidireccionales, sin regurgitacion. AD:
auricula derecha. Al: auricula izquierda. VD: ventriculo derecho. VI: ventriculo izquierdo. b) Tracto de salida del VI. Ao:
aorta. ¢) Tracto de salida del VD. AP: arteria pulmonar. RPI: rama pulmonar izquierda. RPD: rama pulmonar derecha. d)
Corte de la “V”, observando la confluencia de la AP con la Ao a través del ductus arterial: DA (ambas codifican de igual
color). AoD: aorta descendente. D: derecha. |: izquierda.

SAGITAL

Aungue no esta incluido en las recomendaciones de esta GAP y afiade cierta complejidad
y tiempo, es posible, en el 1erTRI, obtener los planos sagitales: plano bicava, AAo y Adu
(Fig. 11).

CORONAL

Menor entidad en corazén, pero contribuye a completar la exploracién.

También es posible visualizar: aleteo de la valvula del foramen ovale y entrada de venas
pulmonares en la auricula izquierda. Insercion de las valvulas A-V, siendo mas apical la de
la tricuspide. Seno coronario. Continuidad mitro-adrtica y septo-adrtica. Ramas derecha e
izquierda de la arteria pulmonar. Si fuera posible identificar la traquea, podriamos ya definir
que el arco adrtico es izquierdo, etc.
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Figura 11. 13.4 semanas. a) Plano bicava. VCS: vena cava superior y VCI: vena cava inferior entrando en la AD: auri-
cula derecha. b) Arco adrtico. VI: ventriculo izquierdo. Aoa: aorta ascendente. Aod: aorta descendente. TSAo: troncos
supraadrticos. c) Arco ductal. VD: ventriculo derecho. *: valvula pulmonar. AP: arteria pulmonar. DA: ductus arterial. Aod:
aorta descendente. Ao: vélvula adrtica.

Se acepta que en mas del 90% de los fetos con CC no se reconocen factores de riesgo,
pero si éstos fueran conocidos o se observan hallazgos a la lo largo de esta exploracién
que puedan incrementarlo (88), es el momento de programar una ecocardiografia precoz
a realizar entre las 14-16s.

Abdomen

Estructuras a visualizar
Estdémago intraabdominal izquierdo (situs). Rifiones y vejiga.

Planos de interés

AxiaL

Localizacidn del estdmago intraabdominal, en cuadrante superior izquierdo y redefinir
situs (Fig. 8a). Visualizar la vejiga urinaria, de localizacién central en el abdomen inferior.
También debe verse los riflones a ambos lados de la columna vertebral (Fig. 12b). Si no
fuera posible identificar un rifidn, sobre todo en EG precoz y en ausencia de anomalias,
no se justificaria la repeticion de la ecografia antes de la 20s.

SaGiTaL

Permite observar el contraste de la mayor ecogenicidad pulmonar respecto a la hepatica
y confirmar la integridad del diafragma (Fig. 7). En los planos parasagitales, derecho e
izquierdo, se pueden ver ambos rifiones.

CORONAL

Posibilita la visualizacién de ambos rifilones y vejiga simultaneamente, siendo probable-
mente el plano que permite una mejor visualizacion de las siluetas renales a esta EG (Fig.
12a).

También es posible visualizar: la apariencia y ecogenicidad intestinal, aunque no es
posible delimitar con precisién el intestino delgado (localizacién central) y el grueso (loca-
lizacién periférica) (Fig. 12b).
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Figura 12. Evaluacion de los rifiones. a) Plano coronal. PR: pelvis renales. V: vejiga. CV: columna vertebral. b) Plano axial.

Pared abdominal

Estructuras a visualizar
Insercidn cordén umbilical normal, con pared integra (Fig.13).

Planos de interés

AxXIAL

Constatar la integridad de la pared abdominal a nivel de la entrada del corddn, observando
como éste se continda ininterrumpidamente con la piel fetal.

SAGITAL

Igual que en el plano axial, confirma la integridad de la pared abdominal.

CORONAL

Contribuye a completar la exploracion.

Debemos tener presente que inicialmente la ubicacion del intestino es extraabdominal y a
medida que progresa la embriogénesis va migrando hacia el interior de la cavidad abdo-
minal, completandose este proceso a lo largo de la 12s. Por tanto, antes de esta EG es
posible la existencia de una “hernia umbilical fisioldgica”, mientras que a partir de la 12s
ya podemos plantearnos que se trate de un onfalocele/gastrosquisis.
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Figura 13. a) Plano sagital. CU: corddn umbilical. El: ecogenicidad intestinal. E: estomago. P: pulmon. Lineas: sefalan la
linea diafragmatica (observar el cambio de ecogenicidad del pulmodn al abdomen). b) Plano axial que muestra la entrada
del CU e integridad de la pared abdominal. c) Plano axial del abdomen inferior para mostrar la El.

Extremidades

Estructuras a visualizar

3 segmentos de los 4 miembros: integridad, alineacién, movilidad (Fig. 14).

Figura 14. a) Integridad y alineacion de miembro superior. b) Detalle de la mano. ¢) Integridad y alineacion de miembro
inferior. d) Detalle del pie.
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Planos de interés

La Unica forma de obtener una adecuada visualizacion de los cuatro miembros y sus carac-
teristicas es la combinacion de los tres planos. Debe comprobarse la existencia de los 3
segmentos de cada miembro (integridad) y en lo concerniente a sus segmentos distales,
no es obligatorio contar los dedos, aunque es muy aconsejable observar que al menos
una de las manos esté abierta. Confirmar que los 3 segmentos de los cuatro miembros
estan bien alineados y constatar la normal existencia de movimientos de flexo-extensién.

También es posible visualizar: la integridad 6sea de los segmentos superior y medio y
la presencia de los cinco dedos de ambas extremidades, superiores e inferiores, aunque
a esta EG ya se indicé que no es preceptivo.

Resaltar la importancia de seguir un protocolo de exploracion. Hay evidencia
de que es un factor clave para mejorar las TD de anomalias estructurales
fetales.

Biometrias fetales

Hay consenso en que el parametro de eleccion para determinar la EG en el 1erTRl es la
medida de la longitud craneo-nalga (LCN) o craneo-rabadilla. La estandarizacion de la
medida, aumenta su precisién, por lo que nos ajustaremos a las recomendaciones de la
ISUOG (16) (Fig. 3b):
a/ plano sagital medio, procurando que el feto esté en posicion horizontal en la pantalla,
formando un angulo de 90° con el haz de ultrasonidos.

b/ feto en posicidn neutra, ni flexionado ni hiperextendido (es Util observar liquido entre
mentén y térax, pues asegura que no esta demasiado flexionado).

c/ los polos craneal y caudal deben estar bien definidos.

d/ magnificacion de la imagen y colocacién de los cursores desde extremo exterior de
polo cefdlico a extremo externo de la nalga.

El ACOG y la SMMF afnaden como marcadores de un buen plano sagital medio, la obser-
vacién de toda la columna vertebral y del tubérculo genital (95). Se recomienda tomar 3
medidas y asignar como EG definitiva la media de las 3 (puede haber pequenas discor-
dancias entre los diferentes autores y guias, bien por no explicitar nimero de medidas,
bien por elegir la mayor en vez de la media).

El mayor grado de precisiéon se alcanza en el 1erTRI precoz, por lo que se debe intentar
adaptar esta metodologia cuando se realiza la biometria en el periodo embrionario, en
el que, ademas, la incurvacién del embridn tiene un impacto menor en la exactitud de la
medida. A partir de la 11s, una flexidon o extensidn excesiva tiene un mayor margen de
error. Si no fuera posible distinguir polo craneal y caudal, se tomara la maxima longitud del
embrion (16). Es de suma importancia estimar con precision la EG, pues es el pilar principal
para identificar correctamente las alteraciones del crecimiento, manejo de gestaciones
prolongadas o pretérmino, etc. El 1erTRI es el mejor momento y la LCN el parametro mas
adecuado, alcanzando un margen de 5 dias de precision sobre la fecha de concepcion
en el 95% de los casos (16).

La EG habitualmente se calcula a partir de la fecha de Ultima regla (FUR), asumiendo que
todas las mujeres la recuerdan con exactitud y que tienen un ciclo de 28 dias en el que
ovulan el dia 14. Estas condiciones ideales no se cumplen siempre y si el margen de la
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ecografia en predecir la ovulacién es de unos 5 dias, es habitual que haya diferencias entre
la EG obtenida por FUR vy la calculada por ecografia en el 1erTRI. Tenemos que aportar
certidumbre a nuestras gestantes y tras la ecografia del 1erTRI, debe establecerse con
fiabilidad la EG y una fecha de parto. Ante una discordancia de EG caben 2 opciones,
ambas correctas:

a/ reasignar directamente la EG obtenida por ecografia.

b/ La ISUOG (16) sefiala un margen de precision de 5 dias para la ecografia del 1rTRlI,
por lo que cabe deducir que se debe corregir la EG estimada por FUR y asignar la
ecografica, solo si hubiera una discordancia > 5 dias (para gestaciones con LCN hasta
84 mm).

El ACOG y sociedades afines (95) recomiendan asignar la edad ecografica si la diferencia >
5 dias y nos encontramos en una EG < 9s o si la diferencia es > 7 dias y estamos trabajando
entre 9-14s. Por tanto, es preceptivo asignar la EG ecogréfica y corregir la FUR siempre
que la diferencia se encuentre entre 5-7 dias. La RANZOG (11) recomienda reasignar si la
diferencia es > 5 dias y estamos < 10s o > 7 dias entre la 10-14s. Por supuesto que, una
vez determinada la EG en el 1erTRI, esta no se modificara a lo largo de la gestacion.

Reasignar una nueva EG si la discordancia entre FUR y ECO es superior a 5
dias. Si fue por técnicas de reproduccion asistida, asignar EG segun fecha
de transferencia y edad embrionaria ese dia.

Las mismas consideraciones deben aplicarse si se tratara de una gestacion gemelar, tanto
bicorial como monocorial, eligiendo para datar la gestacion la LCN del feto mayor (96,97).

Si la gestacion se produjo por técnicas de reproduccién asistida (TRA), la datacion se rea-
lizara considerando el dia de la transferencia y la edad embrionaria en ese dia. Si hubiera
una discrepancia “llamativa”, se deben extremar mucho las precauciones antes de corregir
la EG por ecografia.

La LCN es la medida mas precisa en el 1erTRI. Algunos autores y guias sugieren incluir
el DBP (7), aunque hemos de considerar que su utilidad es mas como cribado de EBA. A
partir de los 84 mm de LCN/14s, también hay cierta discordancia entre elegir biometria
cefalica (quizas algo mas preciso el PC que el DBP) o mejor realizar una biometria multi-
paramétrica completa como la protocolizada para 2°TRI (DBP, PC, CA, FL) (16). Los mar-
cadores de plano utilizados como referencia para obtener estas biometrias se ajustaran a
los sefalados en la GAP de 2°TRI (32) y el plano transtaldmico estandar puede ajustarse
para el 1erTRI con las siguientes referencias: cisura interhemisférica-talamos-Ill V-Acue-
ducto de Silvio (Fig. 1b).

Es preceptivo que en esta ecografia se establezca la EG, que no se modifique
a lo largo de la gestacion y que se informe a la gestante de las ventajas
que ello comporta para reducir la tasa de FP de gestaciones prolongadas y
manejar diferentes problematicas.

6. INDICACIONES DE ECOGRAFIA INTERMEDIA

Entendemos por ecografia intermedia aquella adicional que se programa entre las proto-
colizadas para 1.%y 2°TRl, habitualmente alrededor de la 15-16s. La programacion de una
exploracion intermedia debe responder a un objetivo concreto y solo excepcionalmente

29



gapSEGQ

se utilizara para “completar” la exploracién protocolizada del 1erTRI pues, tal como se
indico, esta debe ajustarse a los plazos de EG establecidos.

Entre las indicaciones mas aceptadas se encuentran:

1. Gestantes con factores de riesgo conocidos para que su feto sea portador de una
CC (84). Estos factores pueden derivarse de antecedentes ya conocidos [familiares,
personales (patologia concomitante o en gestaciones previas, etc.)], o bien de hallaz-
gos de la ecografia de 1erTRI [aumento de TN por encima del p99 (incluso del p-95
segun recursos), sospecha de CC, etc.].

2. Antecedentes familiares, personales o de gestaciones previas de fetos con ano-
malias estructurales, que tengan riesgo de recurrencia y en las que sea posible su
deteccién a esta EG. Valoracion individualizada en casos de gestacion previa con feto
afecto de otras anomalias de bajo riesgo de recurrencia.

3. Sospecha de patologia malformativa en cualquier 6rgano o sistema, establecida en
la ecografia protocolizada de 1erTRI.

4. Exposicion a teratdégenos de los que se tenga evidencia que puedan relacionarse
con mayor riesgo de provocar malformaciones fetales.

5. Caracteristicas maternas que hagan prever serias dificultades de visualizacién en
la ecografia transabdominal del 2°TRiI, principalmente elevado IMC. Un abordaje VTV
a esta EG pueda aportar informacién relevante.

6. Existencia de patologias Utero-anexiales asociadas en las que se considere la nece-
sidad de un seguimiento estrecho.

En esta ecografia no se deben utilizar marcadores de 2°TRI para recalcular el riesgo de
cromosomopatia obtenido mediante el CCPT.

7. EVALUACION DE LA PLACENTA, CORDON UMBILICALY LiQUIDO
AMNIOTICO

Estructuras a visualizar

Ecoestructura placentaria. Cordén umbilical con 3 vasos. Liquido Amnidtico

Placenta

Es posible diferenciar el corion frondoso a partir de las 7-8s, por lo que, ya en el 1erTRI

podemos definir muchas caracteristicas placentarias. La exploracién a esta EG incluye

(Fig 15 a,b,c):
1. Ecoestructura. Permite descartar masas, formaciones quisticas o colecciones retro-
coriales. Es posible encontrar un hematoma retrocorial hasta en un 3% de las gesta-
ciones, que podria asociarse con mayor riesgo de pérdida gestacional precoz (7-18%)
o de complicaciones tardias de la gestacién (abruptio placentae, parto pretérmino, PE,
CIR, etc.). El hallazgo de multiples vesiculas o vacuolas es tipico de la enfermedad
trofoblastica, aunque habitualmente aparece sintomatologia antes de esta EG y el
diagndstico se realiza mas precozmente (98-100).

2. Localizacion. Es relativamente frecuente que la insercion sea previa en el 1erTRl,
hasta un 20%, que se resolvera en mas del 90% de los casos a medida que avanza
la gestacion, motivo por el que no se debe alarmar innecesariamente a la gestante e,
incluso, se puede evitar el término de localizacion previa y hacer una referencia mas
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general de su ubicacion: anterior, fUndica o posterior. La evaluacion de la relacion de
la placenta con el cérvix uterino se debe realizar de forma sistematica en el 2°-3erTRI
(98-100).

3. Insercion del corddn umbilical. Verificar la correcta insercion del corddn en la pla-
centa, siendo posible identificar ya una insercion velamentosa, que ocurre en el 0,24-
1,8% de las gestaciones y se asocia con mayor riesgo de patologia: feto pequefio
para la edad gestacional (PEG), parto prematuro, baja puntuacién de Apgar al nacer
y alteracién del registro cardiotocografico intraparto (98,100).

Figura 15. a) Localizacion placentaria, anterior y previa. Observar ecoestructura homogénea y separacion del amnios,
fisioldgico a esta EG. b y ¢) Normalidad de la insercion del corddn umbilical en la placenta. d) Confirmacion de dos
arterias umbilicales rodeando la vejiga urinaria.

4. Sospecha de otra patologia placentaria. Especialmente en aquellas gestantes con
antecedentes de cirugia uterina e implantacion baja de la placenta, procede realizar
una primera valoracién sobre la existencia de una placenta adherente (PAd), que incluye
acreta, increta y pércreta. Su incidencia va en aumento, en relacion a su asociacion
con el antecedente de cirugia sobre el Utero (cesareas y otras), presencia de sinequias,
miomas submucosos, edad materna avanzada, etc. y se estima que afecta a 1/300
gestaciones. El riesgo de PAd es de un 3, 11, 40 y 61% en caso de una, dos, tres,
cuatro o mas cesareas respectivamente. Si la placenta es previa, la incidencia de PAd
es de 1-4% si no hay cirugia previa sobre el Utero, pero llega al 19% cuando existe la
cicatriz de una cesarea anterior. Los signos ecograficos de PAd en el 2°-3erTRI tienen
elevada sensibilidad y especificidad (80-90%). En el 1erTRI se puede sospechar en los
casos de riesgo. Un reciente metaanalisis muestra que en el 91,4% de los casos se
puede detectar algun signo de PAd, siendo los mas frecuentes la implantacion baja del
saco gestacional cerca o sobre la cicatriz uterina [82,4%, OR 19,6, sensibilidad (SEN)
44,4%, especifidad (ESP) 93,4%], la reduccién del grosor miometrial, distancia entre
placenta y vejiga < de 5-6 mm (66,8%), la presencia de lagunas placentarias (46%) y
otros: pérdida de la continuidad de la linea vesical y aumento de la vascularizacién de
la zona, objetivada mediante Doppler (33,56,98-103).

Es importante evaluar la ecoestructura placentaria, asi como el despistaje
precoz de la placenta adherente cuando existen antecedentes de riesgo.
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Las bridas placentarias, con una incidencia de 1-5% de las gestaciones y que suelen
asociarse a malformaciones uterinas, son facilmente identificables e incluso establecer
ya un diagnéstico diferencial con las bandas amnioticas. Otras patologias como: placenta
circumvallata, cotiledones accesorios, alteraciones del tamafo (placentomegalia, placen-
tas pequenfas), tumores, etc. es mas habitual identificarlas en las ecografias del 2°-3erTRI
(98,100).

Los signos ecograficos para la evaluacion de la corionicidad en la gestacién gemelar se
describen en otro apartado.

Cordon umbilical

El corddn umbilical se desarrolla a partir del pediculo de fijacién. Compuesto inicialmente
por dos arterias, una vena, la alantoides y el conducto vitelino (onfalo-mesentérico). Es
preciso evaluar (98,99) (Fig 15 b, c, d):
1. Insercion. Observar la insercién placentaria y su entrada en la pared abdominal fetal,
confirmando su integridad.

2. NUmero de vasos (dos arterias y una vena). Aungue la resolucion de nuestros equi-
pos hace posible la visualizacién en 2D, el Doppler color, con una minima exposicion,
nos permite ver el nUmero de arterias rodeando la vejiga urinaria.

3. Longitud y morfologia. No es posible medir el cordon con la suficiente precision,
aunque resulta facil su valoracion subjetiva y también descartar la presencia de quistes
de cordon.

4. Sospecha de patologia. La mas frecuente es la arteria umbilical Unica (1% de las
gestaciones). Si se trata de un hallazgo aislado, Unicamente requiere control del cre-
cimiento fetal. Otras patologias como vasa previa, también podrian ya identificarse en
el 1erTRI.

Liquido amniético

En el 1erTRI, el liquido amnidtico (LA) deriva fundamentalmente de la superficie fetal de
la placenta, flujo transamniético desde el compartimento materno y secreciones de la
superficie del cuerpo del embrién. Existe un transporte de agua y de pequefias moléculas
através del amnios y de la piel fetal, siendo su composicién hasta la 17s muy semejante a
la del liquido extracelular. Su volumen aumenta con la EG, incrementandose 10 ml/s hasta
la 8s y 25 ml/s hasta las 13s.

Las alteraciones del LA en el 1erTRI son raras, hay muy pocos estudios, su evaluacién es
subjetiva (no existe una definicion establecida sobre su normalidad), frecuentemente se
asocian a mal prondstico gestacional y las causas de sus variaciones no suelen ser las
mismas que en el 2°-3erTRI. El oligoamnios precoz puede relacionarse con rotura prema-
tura de membranas, alteraciones cromosémicas, transitorio tras biopsia corial, algunas
malformaciones e idiopatico. El polihidramnios puede ser debido a alteraciones cromo-
sémicas, algunas malformaciones, sindromico, idiopatico y en caso de gestacién gemelar
monocorial al sindrome de transfusién feto fetal (STFF) precoz (98,99,104-106).
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8. CRIBADO DE ANEUPLOIDIAS. TRANSLUCENCIA NUCALY
NS&?ADORES SECUNDARIOS. CRIBADO COMBINADO. CRIBADO CON
-IC

Los defectos congénitos son la primera causa de mortalidad y morbilidad infantil en paises
desarrollados, constituyendo el 20% de las muertes que ocurren durante el primer aho
tras el nacimiento. Su prevalencia en RN es del 1,6%, que aumenta hasta un 7% durante
el primer afio de vida. Del total de defectos congénitos, un 8,88% son cromosomopatias
y un 81,49% de ellas corresponden a trisomia (T) 21, que es la mas prevalente, con una
incidencia estimada al nacimiento de uno de cada 920 RN vivos, seguida de la T-18, uno
de cada 3.000 RN, y de la T-13, uno de cada 12.000 RN (107,108).

La elevada prevalencia de la T-21 en poblacion de bajo riesgo, asi como su impacto,
justifican la implementacién de programas de cribado universal con buena SEN y ESP
(3). Estos programas se han ampliado a la deteccién de otras aneuploidias (T-13 y T-18).
En la década de 1970, se aplicaban criterios epidemiolégicos, como los antecedentes
personales o familiares y la edad materna era el principal marcador, definiendo como
poblacion de alto riesgo y/o candidata a prueba invasiva a las gestantes de 35 afos o
mas. En los 80 se incorporan los marcadores bioquimicos del 2°TRI, empleandose los test
seroldgicos maternos Unicamente (doble, triple y cuadruple test) o asociados a diversos
marcadores ecograficos (sonograma genético). En los afios 90 se desplaza el cribado al
1erTRI y se marca un hito en el diagndstico prenatal con la descripcion e incorporaciéon de
la TN (109) y posteriormente con el CCPT (110). Se van incorporando diversos marcado-
res ecograficos en un intento de mejorar las TD y reducir la de FP. Tras grandes estudios
multicéntricos se impone el CCPT y las principales guias clinicas y sociedades cientificas
avalan su implantacion como patrdén oro, pues ademas de presentar una alta SEN (90%
para una tasa de FP del 5%) es de aplicacion sencilla y se realiza de manera temprana en
la gestacién (111,112).

El conocimiento de que fragmentos de ADN de origen fetal (placentario) circulan en el
plasma materno se remonta a 1997, cuando fue identificado por Loo y cols. (113). La pri-
mera mencion al diagnostico de aneuploidias fetales en suero materno es de 2008 (114) y
su incorporacioén a la practica clinica de finales de 2011 (115). En el momento actual, los
extraordinarios resultados del cribado de T-21 con ADN-Ic (SEN > 99% para FP < 0,1%)
(116), hace que este sea el mejor método disponible para cribado universal, solo limitado
por su coste actual, motivo por el cual se ha propuesto una primera incorporacién a la
practica clinica integrado en cribados contingentes, en tanto que los costes permitan su
aplicacion masiva. De esta manera, eligiendo un determinado punto de corte en el riesgo
calculado en el CCPT, habitualmente un riesgo moderado (que suele oscilar entre 1 en 50 a
1 en 250), se selecciona a un grupo de gestantes para ofrecerles una prueba de ADN-Ic (3).

Translucencia nucal

La TN se define como una coleccion liquida situada en la nuca del feto, entre la piel y el
tejido blando subcutaneo, y se identifica por ecografia como un espacio econegativo. Es
el marcador ecografico mas sensible y especifico de cromosomopatias y para su correcta
evaluacion se requiere una adecuada formacion del explorador/a y seguir una metodologia
estandarizada (ver Anexo 1). Solo recordar algunas consideraciones practicas, que con-
viene tener presentes, ante el hallazgo de una TN aumentada (107,109,117-119):

1. Se considera que la TN esta aumentada cuando se encuentra por encima del p95
para la LCN en ese momento (en fetos euploides la TN aumenta al hacerlo la LCN).
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2. No deben tomarse en consideracion otras caracteristicas del fluido, tales como si
esta septado o no, o si se limita al cuello o envuelve por completo al feto, pues no
modifican su significado, manejo o prondstico.

3. La prevalencia de cromosomopatia aumenta en forma exponencial con la TN y el
75-80% de los fetos con T-21 presentan una TN > p95. En el grupo de afectos de
anomalias cromosémicas, alrededor del 50% tienen una T-21, el 25% T-18 o T-13, el
10% sindrome de Turner, el 5% triploidia y el 10% otros defectos cromosémicos.

4. Hasta un 4,4% de fetos euploides presentan una TN aumentada. Estos fetos tienen
un riesgo aumentado de: a. Muerte fetal, que se incrementa exponencialmente con el
grosor de la TN, siendo de un 20% en caso de TN > 6,5 mm. b. Anomalias estructu-
rales mayores. 15% de fetos con TN aumentada tendran algun tipo de malformacién
asociada, siendo la cardiaca la mas frecuente (3,5% de los fetos con TN entre 3,5-
4,4 mmy 12,5% de los fetos con TN > 5,5 mm). c. Otras alteraciones estructurales:
body stalk anormaly, displasias esqueléticas con térax reducido, hernia diafragmatica,
onfalocele y megavejiga. d. Sindromes genéticos. Destacan las rasopatias (la mas
frecuente, el sindrome de Noonan) y los sindromes asociados a microdelecciones o
microduplicaciones. e. Retraso en el desarrollo psicomotor: aunque la relacién no ha
podido ser explicada. f. En gestaciones monocoriales, una TN aumentada puede ser
un marcador precoz de STFF.

Existe un protocolo especifico de estudio para los fetos con TN aumentada que, entre
otros, incluye una evaluacion morfologica fetal precoz y la realizacién de una técnica inva-
siva con estudio de microarrays (3).

Marcadores secundarios

Son multiples los marcadores que se han incorporado a la exploracién ecogréfica en el
1erTRI con el objetivo de mejorar la deteccién de los defectos cromosdmicos o malfor-
maciones. La TN es el marcador por excelencia, siendo el resto secundarios. De todos los
descritos en la bibliografia, la ausencia de HN, la presencia de una onda ausente o reversa
en el ductus venoso (DV) y la regurgitacion tricuspidea (RT) son los que han alcanzado
mayor difusion y aplicacion clinica (Fig. 16). Las mejoras en la tecnologia de nuestros
ecografos y la incorporacién de otros cribados (CCPT, ADN-Ic) estan contribuyendo a una
menor utilizacion de marcadores secundarios.

En cuanto a su situacion actual, se mantiene el criterio expresado en la GAP de 1erTRI
de 2015 (1): “La obtencién de otros marcadores se considera opcional y se hara o no de
acuerdo a los protocolos de cada centro...” y que se ha sido refrendado en la GAP de
Anomalias Congénitas de 2017 (3): “Dado que una prueba de cribado debe ser implicita-
mente facil de realizar y accesible a toda la poblacion, el grupo de expertos considera que
no debe formar parte de forma poblacional como estrategia de cribado; aunque en los
centros en los que se dispongan de ellos puede emplearlos tanto en investigacién como
parte de su rutina diaria”. El propdsito inicial era integrar estos marcadores secundarios
en el CCPT para mejorar las TD y disminuir los FP. Una propuesta actual es que en aque-
llas gestantes con riesgo bajo en el CCPT (> 1/250) se podrian incorporar a la estrategia
de cribado en un intento de rescatar casos falsos negativos (FN) y, asi, poder optar a una
prueba de ADN-Ic o a una PI (3).

34



Figura 16. Marcadores secundarios normales. a) Hueso nasal. b) Ductus venoso. ¢) Regurgitacion tricuspide.

Ausencia de hueso nasal

En la descripcion de los rasgos fenotipicos de los nifios afectos de sindrome de Down
realizada por JL Down ya se incluyen el perfil peculiar y las anomalias faciales presentes:
“El rostro es plano y ancho, desprovisto de prominencia. Las mejillas son redondeadas y
extendidas lateralmente. La nariz es pequefa” (120). Las primeras publicaciones sefialaban
que entre el 67-73% de los fetos con T-21 tendrian un NH ausente (121,122). Estudios
posteriores mostraban discordancia, pues el HN se encontraba ausente en el 16,7% de
fetos con T-21 en poblacién no seleccionada de bajo riesgo, cifra que seria del 47,64%
para poblacion de alto riesgo (123) y que, en el analisis de 4 series, estaria ausente entre
0-40% de los afectos de T-21 (124). Otros trabajos concluian que la ausencia de HN en
fetos euploides se sitla en el 1-3%, mientras que llegaria al 59,8-62,8% de fetos afectos
de T-21, 52,8-55,3% de T-18 y 35-45% de T-13, siendo también mas frecuente en los fetos
de raza negra y en aquellos casos que cursan con la TN aumentada (117,125-127). En
combinacion con el CCPT, la ausencia de HN en gestaciones con un riesgo combinado
entre 1/100-1/1.000 permite mejorar las TD de T-21 hasta el 92% y disminuir las de FP al
2,95% (125).

La evaluacion del HN en la ecografia del 1erTRI es puramente cualitativa, basada en su
ausencia o presencia y se realiza en el plano medio-sagital, ajustandonos a un protocolo
establecido para evitar errores de interpretacion (117). En la nariz fetal deberian verse tres
lineas diferentes: la linea superior representa la piel, la inferior, mas gruesa y ecogénica
que la piel que lo recubre, representa el HN y una tercera linea en frente del hueso y a
un nivel superior de la piel seria la punta de la nariz (Fig. 16a). Se considera el HN como
presente si es mas ecogénico que la piel que lo recubre y ausente si no es visible o es
menos ecogénico que la piel. Es posible también la valoracién del NH, tanto en 2D como
en 3D, mediante un corte coronal de la cara fetal: se visualiza un triangulo formado por
ambos huesos nasales, los procesos frontales del maxilar a los lados y en la base el pala-
dar primario (83)

Ductus venoso (DV)

La onda del DV tiene una morfologia trifasica en la que se distinguen 3 componentes: onda
S que corresponde a la sistole ventricular, onda d que corresponde a la diastole ventricular
y por ultimo la onda a de la contraccién atrial (Fig. 16b). Se considera que el DV es pato-
l6gico si la onda a es reversa [también puede evaluarse una onda a ausente o su indice
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de pulsatilidad (IP)]. La obtencion de este marcador conlleva una moderada complejidad
y las principales dificultades y errores en su valoracion se relacionan con la contaminacion
por vasos adyacentes (128), por lo que se requiere aplicar una metodologia estricta: corte
sagital medio, suficiente ampliacion, feto en reposo, Doppler color (visualizar vena umbi-
lical, DV y corazoén fetal), Doppler pulsado en la zona de aliasing con tamafio de muestra
entre 0,5-1 mm y angulo de insonacion < 30°, obtencidn entre 3 y 5 ondas completas con
una velocidad de barrido alta (2-3 cm/s) (117,128).

En una serie de mas de 10.000 gestantes, la prevalencia de una onda a reversa es signi-
ficativamente mas alta en el grupo con abortos o muerte fetal (10,8%), cariotipo anormal
(62,1%) y CC (25%) que en el grupo con evolucién normal (3,7%). Sin embargo, la evo-
lucién es normal en el 80% de las gestantes cuyos fetos tienen una onda a reversa (129).

1. DV y aneuploidias. Se encuentra una onda a ausente o reversa en el 3,2% de
los fetos euploides, en tanto que en los aneuploides puede llegar al 90% (130,131).
Se le atribuye una TD para las diferentes trisomias/sindrome de Turner del 65-75%,
pudiendo alcanzar una TD del 85-100% si se asocia con otros marcadores o CCPT
(130,132-134). En concreto, su asociacién con el CCPT, en gestaciones con un riesgo
combinado entre 1/100-1/1000, permite alcanzar una TD para T-21 de 96% para 3%
de FP (130).

2. DV y cardiopatias. Ha sido motivo de controversia determinar si el DV, como mar-
cador de CC, se comportaba como independiente de la TN. Para fetos con onda a
reversa y cariotipo normal, el DV como marcador de CC tuvo una SEN: 24,4%, valor
predictivo positivo (VPP): 7,6% y un odds-ratio de 9,8. Si el feto tenia una TN normal,
la SEN bajaba a 11,1%, el VPP era del 5,5% vy el odds ratio era de 8,5. Concluyen
los autores que, en manos experimentadas, el DV es un predictor independiente y si
es patoldgico establece la indicacion de ecocardiografia precoz, pues su evaluacion
aumento las TD de CC un 11% con respecto a usar Unicamente la TN (135). Conclu-
siones similares fueron refrendadas por el mismo grupo en un trabajo posterior (136).
Un amplio estudio confirma que la adicion del DV en fetos con TN aumentada permite
incrementar la TD de CC respecto a utilizar solo la TN, entre un 5-10% segun se asuma
una tasa de FP entre el 1-5% (137). Un metaandlisis al respecto concluye que el DV
como marcador de CC tiene una SEN del 83% en fetos con TN aumentada, en tanto
que la SEN era solo del 19% si la TN era normal (138). A medida que se optimiza la
visualizacién ecografica se tiende a estudiar mas el 6rgano propiamente dicho que
su marcador y asi, en 2014, un estudio concluye que un corte anormal de 4C era el
marcador Unico de CC mas sensible y especifico (139).

Regurgitacion tricuspidea (RT)

La regurgitacion de la sangre desde el VD hacia la AD a través de la valvula tricuspide,
durante la sistole ventricular, también se ha utilizado como marcador de aneuploidias y
CC, aunque ha alcanzado una menor difusion. Como para el resto de marcadores ha de
seguirse una metodologia estricta para su obtencion: corte de 4C apical suficientemente
magnificado y con feto en reposo, volumen de muestra amplio (2-3 mm) colocando el
cursor a través de la valvula tricuspide con un angulo de insonacioén < 30°. Se activa el
Doppler pulsado con una velocidad de barrido alta (2-3 cm/s) y se interpretan al menos 3
ondas de buena calidad (Fig. 16c). Se considera una RT patoldgica si comprende al menos
la mitad de la sistole y tiene una velocidad superior a 60 cm/s. (117,140). Debe interpretarse
con rigor, pues para algunos autores la RT de grado medio es un hallazgo benigno en la
mayoria de las ocasiones (141).
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1. RT y aneuploidias. Se encuentra una RT en el 4,4 %-8,5% de fetos euploides, frente
al 65,1-67,5% de afectos de T-21 y 33-53% de T-18 y T-13 (140,142). La inclusién de
la RT en el CCPT permite aumentar la TD de T-21 hasta un 96% para 3% de FP (143).

2. RT y cardiopatias. Se encuentra una RT patoldgica en el 32,9% de fetos con CC y
en el 1,3% de fetos sin CC (144).

Otros marcadores

Se han descrito otros marcadores, algunos ya citados, tanto de aneuploidia (angulo fron-
to-maxilar), como de cardiopatia (eje cardiaco, frecuencia cardiaca fetal), como de SNC
u otras anomalias.

Cribado combinado

El CCPT, o test combinado, es el método de cribado mas extendido en Espana y el reco-
mendado actualmente por SEGO (3,145). Combina la edad materna con parametros eco-
graficos (TN y LCN) y bioquimicos en suero materno [fraccidn B libre de la gonadotrofina
coriénica humana (B-hCG) y proteina plasmatica placentaria A (PAPP-A)]. Alcanza una TD
alrededor del 90% para la T-21 y del 95% para la T-18 y T-13, con una tasa de FP global
del 5% en condiciones 6ptimas de realizacidn del test (107-109).

Recordar algunos aspectos practicos (3,145):

1. La TN es el marcador ecografico por excelencia y se puede medir cuando la LCN
fetal se encuentra entre 45 y 84 mm, correspondiente a una EG entre 11.0 y 13.6s.
Para obtener una medida correcta, tanto de la LCN como de la TN, deben cumplirse
una serie de condiciones, que afectan a la resolucién del equipo de ultrasonografia
empleado (gama media-alta), al tiempo dedicado a la exploracién (al menos 25 min),
a la metodologia empleada, a la capacitacion del explorador y, por supuesto, a la
existencia de un control de calidad con evaluacién periédica de los resultados para
cada ecografista.

2. Se puede determinar la B-hCG y PAPP-A séricas entre la 9.0 y la 13.6s; sin embargo,
la mayor TD para estos marcadores bioquimicos se consigue entre la 9-11s. La cifra
obtenida se expresa en multiplos de la mediana (MoM) para la EG y se corrige por los
factores que influyen en estos marcadores (peso de la embarazada, nimero de fetos
y corionicidad si se trata de un embarazo gemelar, etnia, gestacién obtenida por TRA,
diabetes insulinodependiente, tabaquismo o tratamiento con nicotina y antecedentes
de embarazo anterior con aneuploidia). El programa utilizado para el calculo de ries-
go debe estar convenientemente certificado y es imprescindible el control de calidad
con una monitorizacién de las medianas de los MoM, que se distribuiran en torno a la
unidad, siendo admisible una desviacién del +/-10%.

3. El punto de corte utilizado para considerar un resultado de alto riesgo es > 1 en 270
(al parto 1 en 250).

4. Las consideraciones sobre el CCPT en la gestacion multiple se tratan en el apartado
correspondiente.

El mejor método de cribado para T-21 es el ADN-Ic. Cabe pensar que nos
obligara a replantear el papel del CCPT, TN, marcadores secundarios y
pruebas invasivas.
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Cribado con ADN libre circulante

Se basa en el analisis del ADN libre total circulante en el plasma materno, del que aproxi-
madamente un 10% es de origen placentario (no estrictamente fetal). Para el cribado de
las diferentes aneuploidias se estudia el pool total (materno y placentario) mediante diver-
sas técnicas y se calcula el riesgo aplicando algoritmos en los que se tienen en cuenta la
edad materna, la EG y caracteristicas de la gestante y del embarazo. Es el mejor test de
cribado disponible, con TD para T-21 de mas del 99% y una tasa de FP menor del 0,1%,
siendo las TD levemente menores para T-18 y T-13 (116).

Conviene conocer una serie de peculiaridades de este analisis de ADN-Ic (3,116,145).

1. Cuanto mayor es la proporcién de ADN placentario (fraccion fetal o FF), mayor es
el rendimiento de este analisis. Si la FF es < 4% se ve limitada su SEN y ESP, por lo
que, en general, este debe ser el punto de referencia para aceptar los resultados como
validos.

2. Es un test de cribado, no de diagndstico, por lo que un resultado positivo siempre
debe ser confirmado mediante una Pl y uno negativo no excluye la condicion al 100%.

3. EI ADN-Ic no es la prueba de eleccidn y no esta indicado en presencia de anomalias
estructurales o TN > 3,5 mm.

4. En caso de que el test ADN-Ic no proporcione resultados (1-2%) se debe realizar una
ecografia detallada para excluir malformaciones. Si la ecografia es normal se puede
repetir el test, asumiendo que en el 50-60% de los casos se conseguira un resultado.

5. En el momento actual, este test debe limitarse al cribado de T-21/18/13 y sexo fetal.
El cribado de microdeleciones u otras aberraciones cromosoémicas no esta recomen-
dado.

6. Conviene conocer que hay algunas situaciones que pueden alterar los resultados
del test de ADN-Ic, bien para decidir no realizarlo, bien para tenerlos presentes en el
momento de su interpretacién. Las principales serian: a. Progenitor-a portador-a de
translocacion robertsoniana (indicar y consultar previo al andlisis). b. IMC de la gestante
> 30 (> riesgo de no informatividad). c. Exposicion a heparina de bajo peso molecular
(> riesgo de no informatividad). d. Embarazo por TRA (< FF). e. Madre portadora de
una patologia que se quiera investigar en el test (contraindica el test). f. Transfusiones
de sangre, transplante, infeccion generalizada, neoplasia de la gestante, terapia de
plasma, etc. (contraindicarian el test, pues los resultados pueden verse alterados por la
introduccion de una cantidad indeterminada de ADN plasmatico, endégeno o exdgeno.
g. Se debe consultar con el laboratorio en los casos de ovodonacion.

7. Puede utilizarse en la gestacién gemelar. Las consideraciones especificas se tratan
en el apartado correspondiente a la gestacién multiple.

9. DIAGNOSTICO DE ANOMALIAS GENETICAS. PRUEBAS INVASIVAS,
IMPACTO EN LA ERA DEL ADN-Ic

El ADN-Ic ha abierto grandes expectativas, pero actualmente el diagnostico de anomalias
genéticas requiere la obtencién de material fetal, para lo que se hace imprescindible la rea-
lizacion de una PI, con el consiguiente riesgo para la gestacién. Los aspectos que rodean
estas pruebas (informacion del tipo de prueba y sus riesgos, alternativas, asesoramiento
pre y pos, capacitacion profesional, etc.) vienen recogidos en sendos documentos SEGO
(8,145). La introduccion del test de ADN-Ic en el cribado de aneuploidias ha supuesto una
disminucion al menos del 43% en la realizacién de PI. Si es utilizado como test contingente
con el CCPT, el porcentaje de ADN-Ic a realizar se relacionaria con el punto de corte ele-
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gido, siendo del 5,8% para un corte de 1/300 y se obtendria una TD para T-21 del 91,5%
con una tasa de Pl del 0,56% (3,146).

Las principales indicaciones de Pl para estudio genético fetal serian (3,96,97,145):

+ Resultado positivo o de alto riesgo en una prueba de cribado: CCPT con un punto de
corte de riesgo en 1/250 o test de ADN-Ic positivo.

« Anomalia estructural fetal detectada por ecografia o TN > p99.

+ Test de ADN-Ic no concluyente en 2 ocasiones (previamente revisar la indicacién del
test e insistir en una nueva valoracion ecografica).

+ Progenitor portador de una enfermedad genética susceptible de diagndstico prenatal.
+ Gestacién multiple:
a/ Bicorial biamniotica. Presencia de malformacion discordante.

b/ Monocorial biamniética. Anomalia discordante, TN > p95 en uno de los gemelos
o una discordancia de TN > 20%.

La edad materna avanzada o la ansiedad no deben aceptarse como una
indicacion para realizar un procedimiento invasivo.

Biopsia corial

Se trata de una Pl mediante la que obtenemos una muestra de tejido trofoblastico para su
estudio. Se realiza entre la 10 y 14s. Procedimientos precoces se han asociado con una
mayor tasa de pérdidas gestacionales y malformaciones fetales (sindrome hipogenético
oro-mandibular, reduccién de extremidades). Cuando se practica en el 2°TRI aumenta el
riesgo de hematoma y hay una mayor incidencia de mosaicismos. La técnica se puede
realizar VTA mediante férceps o canula aspirativa o VTV mediante forceps. Las principales
complicaciones son: fallo del procedimiento (< 1%), fallo en cultivo (0,3-1%), mosaicis-
mo y pérdida gestacional, que globalmente se sitla en torno al 1%, pero si lo ajustamos
exclusivamente al procedimiento, este riesgo descenderia hasta 0,11-0,22%. La tasa de
complicaciones se relaciona con la experiencia del operador (3,147-152).

Amniocentesis

Es la técnica mediante la cual obtenemos LA a través del abdomen materno. Se realiza a
partir del 2°TRI y nunca antes de la 15s, pues se asocia con una mayor tasa de pérdidas
gestacionales y complicaciones (rotura de membranas y talipes). Se considera de eleccion
ante el hallazgo de un mosaicismo en una muestra obtenida mediante biopsia corial, asi
como en resultados de alto riesgo de la prueba de ADN-Ic, aunque en este caso también
se contempla la posibilidad de biopsia corial si se dispone de los recursos y experiencia
adecuada. La tasa de pérdidas gestacionales global es inferior al 1%, que se rebajaria
a 0,12-0,3% si ajustamos el riesgo exclusivamente al procedimiento. Una complicacion
frecuente es la rotura del amnios y pérdida de LA (0,4-1,7%), que es mas frecuente por
debajo de la 24s y en aquellas gestaciones sometidas a mas de un procedimiento. El
pronostico en estos casos suele ser muy bueno con una supervivencia superior al 90% y
una latencia media hasta el parto de 18s (3,147-149,151-153).
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10. CRIBADO DE PREECLAMPSIA, CIRY PARTO PRETERMINO

El desarrollo de la ecografia del 1erTRI, junto con el cribado de aneuploidias, abrieron la
puerta a nuevas estrategias de cribado precoz para PE, CIR o parto pretérmino, pudiendo
asi estratificar la atencién en funcion del riesgo de complicaciones (2).

Cribado de preeclampsia

Han pasado casi 40 afios y el Doppler de arterias uterinas (AUt) empieza a encontrar su
lugar en el manejo y cribado de PE (154). Primero se utilizaron las arterias arcuatas, luego
AUt y de valorar el indice de resistencia, el notch o el ratio S/D, se pasoé al indice de pul-
satilidad (IP). De hacerse el cribado con Doppler de AUt exclusivamente, progresivamente
se fueron incorporaron otros aspectos: ecograficos (placentarios, de liquido amnidtico, de
arteria umbilical, etc.), epidemioldgicos (edad, paridad, antecedentes personales y obs-
tétricos, etc.), biofisicos (TA, IMC, etc.) y bioquimicos (diversas proteinas placentarias y
factores angiogénicos). La EG para el cribado de PE fue transitando desde el 2°TRI hasta
el 1erTRl, sin olvidar propuestas de cribados multiples a lo largo de la gestacién y en todos
los trimestres.

Sin embargo, todavia no hay consenso sobre la incorporacién sistematica del Doppler de
AU, proteinas placentarias o factores angiogénicos. Sociedades cientificas tan importan-
tes como NICE (155,156), ACOG (157,158), SOGC (159) o la Sociedad Internacional para
el Estudio de la Hipertension en el Embarazo (ISSHP) (160) siguen recomendando el cri-
bado exclusivamente epidemiolégico, basado en la recogida por anamnesis de diferentes
factores de riesgo. Diversos estudios, principalmente del grupo de Nicolaides, pusieron en
evidencia que los modelos que emplean multiples variables son mas eficaces, habiendo
sido publicadas las TD para PE precoz y tardia para las diferentes modalidades de cribado
(161-163). El cribado es mas eficaz para la prediccidn de la PE precoz que requiere parto
< 32-34s, que de la tardia y como ya se menciond, su rendimiento mejora con la adicion
de diferentes parametros. Pondremos unos ejemplos para ilustrar las TD que alcanzan los
diferentes tipos de cribado. Para PE precoz < 34s y para un 10% de FP (164): a. Historia
materna 58% (49-67%). b. IPAUt: 70% (61-78%). c. Presién arterial media (PAM), IPAUt
80% (71-86%). d. PAM, IPAUt, PAPP-A 80 % (71-86%). e. PAM, IPAUt, factor de creci-
miento placentario (PIGF) 89% (81-94%), etc.

El estudio ASPRE demuestra que la administracion de acido acetilsalicilico (AAS) en dosis
> 100 mg/noche iniciado antes de la 16s es capaz de reducir casi en un 62% la PE pre-
término y hasta el 82% de la PE precoz, lo que valida el 1erTRI como el momento éptimo
para efectuar el cribado de PE vy justifica que este sea sistematico (165). La ISUOG (166),
la FIGO (167) y la SEGO (164) recomiendan el cribado sistematico y multiparamétrico de
PE en el 1erTRI. Los parametros a utilizar seran los que permitan las posibilidades de cada
institucion, asumiendo que la TD y de FP dependeran de la estrategia empleada (164).

Se recomienda el cribado de PE al tiempo de la ecografia del 1erTRI.

Hay diferentes calculadoras disponibles para obtener el riesgo, que permiten introducir
la mayoria de las variables de las que dispongamos y, en funcion de ellas, hacer el cal-
culo y establecer el nivel de corte para la administracion de AAS. En nuestro medio se ha
popularizado la desarrollada por Figueras y cols. (168,169) accesible en formato on line
en: https://medicinafetalbarcelona.org/calc/. También es posible utilizar la calculadora de
la Fetal Medicine Foundation (FMF), también online https://fetalmedicine.org/research/
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assess/preeclampsia/first-trimester (161,162). Recientemente se ha incorporado una nueva
calculadora del grupo de Serra y Mendoza (170) que puede consultarse en https://www.
medfetal.org/riesgo-gestacional/

El estudio ASPRE, considerando como alto riesgo para PE un punto de corte >1/100
(recordar que el corte lo establece cada programa dependiendo de los parametros utiliza-
dos) recomienda la administracion de 150 mg de AAS por la noche, inicidandolo antes de
la 16s y hasta la 36s (195).

Cribado de feto pequeno para edad gestacional (PEG) / Retraso del
crecimiento intrauterino

El CIR, principalmente el precoz, comparte con la PE (con la que frecuentemente se aso-
cia) una inadecuada transformacion de las arterias espirales, hipoperfusién placentaria y
persistencia de altas resistencias, por lo que muchos casos de CIR se encontraran entre
los cribados de alto riesgo de PE, pero en el momento actual no se ha podido establecer
una estrategia de cribado especifica para CIR. Asi, las gestaciones con un cribado posi-
tivo para PE engloban el 46% de los fetos que nacen < 37s con peso < p10y el 56% de
estos que nacen < 32s. Esta proporcidon aumenta en las gestantes con cribado positivo
que desarrollan PE, hasta el 81% < 37s 'y 89% < 32s. La profilaxis con dosis bajas de AAS
redujo la incidencia global de nacidos con peso < p10 en un 40% < 37sy en 70% < 32s,
sin efecto sobre aquellos fetos por encima de las 37s (171). Aunque con menor difusion,
se han desarrollado algunos modelos para el cribado de CIR, muy similares a los de PE
y también multiparamétricos, con TD y FP relacionados con las variables incluidas y con
mayores TD para los CIR de inicio precoz y evidentemente para aquellos que se asocian
con PE. Se han comunicado, para un 10% de FP y sin PE afadida, TD entre 41,6%-50%
(172). El grupo del Hospital Clinic publica unas TD para CIR, también para un 10% de FP
y sin PE afadida, entre 23-86,4% (173).

Cribado de parto pretérmino

Las recomendaciones acerca del cribado de parto pretérmino mediante medicidn de la
longitud cervical estan recogidos en dos GAP recientes (32,174). Aunque existe amplia
bibliografia al respecto, hay consenso que el cribado de parto pretérmino mediante la
medida de la longitud cervical no debe realizarse en el 1erTRI, aunque si debe recomen-
darse una adecuada anamnesis para identificar aquellas gestantes con mayor riesgo de
parto pretérmino/aborto tardio (174).

11. GESTACION MULTIPLE

Disponemos de las GAP SEGO-SESEGO para gestaciones gemelares (96,97), de una
guideline de ISUOG (175) y de una GAP SEGO sobre “Cribado y diagndstico precoz de
anomalias genéticas” (3). Todas ellas estan actualizadas y son las referencias utilizadas en
este apartado, por lo que remitimos a su consulta, pero resulta ineludible que en esta GAP
se aborden brevemente tres cuestiones fundamentales: 1. Datacion de la gestacion. 2.
Diagndstico de la amniocidad y corionicidad. 3. Impacto sobre el cribado de alteraciones
cromosémicas.
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1. Datacion de la gestacion

Ya se cit6 en el capitulo de biometrias que la LCN es la medida mas precisa en el 1erTRIy
la que debe utilizarse. Para datar la gestacién gemelar elegiremos la LCN del feto mayor,
tanto en las bicoriales como en las monocoriales. Si se tratara de una gestaciéon obtenida
por TRA, la datacidn se realizara considerando el dia de la transferencia y la edad embrio-
naria en ese dia.

2. Diagnostico de la amniocidad y corionicidad

El 1erTRI es el momento dptimo para establecer este diagndstico, cuando el amnios y el
corion aun no se han fusionado.

Figura 17. a) Gestacion bicorial. La flecha sefiala el signo A. b) Gestacién monocorial. La flecha sefiala el signo “T”.
c) Gestacion monoamnidtica. La flecha sefiala en enrollamiento de los cordones de ambos fetos.

Antes de la 14s la sensibilidad y especificidad estan proximas al 100%. Insistir en la nece-
sidad de obtener y conservar iconografia que sea lo suficientemente demostrativa de los
principales hallazgos ecograficos que establecen el diagnéstico (Fig. 17). Diferenciar la
variedad sera determinante para programar la secuencia y el contenido de los controles,
pues condicionara el riesgo de anomalias estructurales y de cromosomopatias, eleccion
del tipo de cribado y procedimiento invasivos si procediera, manejo de diferentes proble-
maticas: gemelo discordante para malformacion, reduccidon embrio-fetal, alteraciones de
crecimiento, exitus de un gemelo, complicaciones especificas de los monocoriales, etc.
Entre la 11-13.6s, los principales signos ecograficos seran:

« GESTACION BICORIAL

— Numero y localizacion placentaria. Se pueden identificar dos placentas en localiza-
ciones diferentes. Este hallazgo debe interpretarse con cautela, pues es frecuente
que las dos estén muy préximas y puedan simular una sola. Ademas, en el 3%
de los monocoriales, también es posible la visualizacién ecografica de dos masas
placentarias.

— Signo “lambda”. Se basa en la forma y grosor que adopta la membrana amnidtica
interfetal al unirse con la placa corial. Entre ambas membranas se identifica una
gruesa proyeccion de tejido corial con morfologia triangular que simula una letra A.

« GESTACION MONOCORIAL

— Numero y localizacion placentaria. Se identifica una sola placenta, por supuesto
en una Unica localizacién, aunque ya se comento6 que, excepcionalmente, pueden
observarse dos placentas.
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— Signo “T”. Refleja la ausencia de corion en la delgada membrana amniética inter-
fetal al unirse con la placa corial, formando un angulo de 90° en su insercion,
simulando una letra “T”.

- GESTACION BIAMNIOTICA.
— Se identifican dos sacos amnidticos independientes, uno para cada feto.
- GESTACION MONOAMIOTICA.

— Ambos gemelos comparten el mismo saco amnidtico, siendo frecuente el enro-
[lamiento de sus cordones. Dada su excepcionalidad, antes de emitir este diag-
néstico, es exigible un esfuerzo adicional para intentar demostrar que realmente
existe otro saco y no somos capaces de visualizarlos. Es conveniente consultar
con otro comparero con experiencia.

Si no fuera posible determinar la corionicidad tras consulta con centro de referencia, pro-
cede clasificar y manejar el embarazo como si se tratara de uno monocorial.

Aunqgue el diagnodstico de cigosidad ha de hacerse por andlisis de ADN, puede inferirse a
partir de la corionicidad, asumiendo que todas las monocoriales son monocigotas y las
bicoriales son bicigotas (80-90% lo seran).

3. Impacto sobre el cribado de alteraciones cromosomicas

a/ Cribado combinado. El programa introduce las correcciones para embarazo geme-
lar. Conceptualmente, en las bicoriales establecemos el riesgo de cromosomopatia
para cada feto de una manera individualizada, utilizando la TN de cada uno. En las
monocoriales determinamos el riesgo conjunto para la gestacion (no para cada feto),
utilizando la media de la TN de ambos. La TD para T-21 es similar a la obtenida para
feto Unico, 85-90% para un 5% de FP. Considerar que, si uno de los sacos esta vacio
(sin embrion reconocible), el calculo de riesgo no se modificara, dado que la bioquimica
no se vera alterada. Se complica mas si se identifica embridn no evolutivo (ausencia
de latido) y si la LCN muestra que la muerte se produjo en menos de 4 semanas de la
EG real o es > 4-6mm, pues no estara indicado efectuar el CCPT.

b/ Cribado con ADN-Ic. Su utilidad en gestaciones gemelares estaba en entredicho,
al atribuirsele, en comparacion con el feto Unico, menores TD, mayores de FP y de no
poder comunicar resultados. Cada vez es mayor la casuistica y un estudio reciente
(176) sobre 997 gestaciones gemelares (incluye 17 casos de T-21,9de T-18 y 2 de T-13)
comunica una TD de 94,1% para T-21, 90% para T-18 y 50% para T-13. En este mismo
trabajo, los autores realizan un metaanadlisis sumando su casuistica a la de otros siete
estudios (56 T-21 en total) y las TD combinadas son de 98,2% para T-21 (0,05% de
FP), 88,9% para T-18 (0,03% de FP) y 66,7% para T-13 (0,19% de FP). Concluye que
este es el mejor método para cribado de T-21 y tiene el mismo rendimiento que en el
feto Unico, mientras que el cribado de las T-18 y T-13 precisa de una mayor casuistica.

Cuando se considere contraindicado el CCPT o el cribado con ADN-Ic: presencia de un
gemelo evanescente o gestaciones multiples de 3 o mas fetos, el cribado se realizara
combinando edad materna y TN, pudiendo ser Util el uso de marcadores secundarios.

La presencia de un gemelo evanescente o gestaciones multiples de 3 o mas fetos, se
consideran contraindicaciones para el CCPT o el cribado con ADN-Ic, por lo que, en
estos casos, el cribado se realizard combinando edad materna y TN, pudiendo ser Util
el uso de marcadores secundarios.
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12. APORTACION DE LA ECOGRAFIA 3D/4D

Es posible trasladar al 1erTRI practicamente todas las aplicaciones que han sido comen-
tadas en la GAP del 2°TRl al respecto (32), quizas con un menor rendimiento para algunas
y considerando las limitaciones propias de la EG y el principio ALARA. Las innovaciones
tecnoldgicas pueden resultar Utiles, aunque el modo 2D continda siendo el pilar mas
importante para la exploracion en todas las EG. Todos los aparatos de alta gama, que son
los que se deben emplear para esta ecografia, incorporan diversos programas 3D/4D para
complementar el estudio de las diferentes estructuras, bien en directo, bien off-line. Existen
varias modalidades, con programas especificos de navegacién multiplanar, tomografia
ecografica, variedades de Doppler, incluido el volumétrico, etc. Aunque la evidencia del
impacto de la exposicion de los ultrasonidos 3D/4D en el 1erTRI es escasa, cabe trasladar
los conocimientos del 2°TRI y pensar que son seguros y comparables a los de la 2D. Sin
embargo, debemos insistir en ser extremadamente prudentes y limitar la exposicién al
minimo tiempo que se considere imprescindible para completar la exploracion.

13. GESTANTES CON PATOLOGIAS PREVIAS

El aumento de la edad de nuestras gestantes conlleva una incidencia creciente de patologia
pregestacional, sea esta médica o Utero-anexial. Si es importante una consulta precon-
cepcional, lo es mas en mujeres con patologias previas, reforzando el concepto de que
“las opciones para poder mejorar la salud de la mujer y el resultado de su embarazo son
menores en el momento de la primera consulta prenatal, por muy precoz que esta sea”
(177,178). Respecto a las patologias médicas, el listado de condiciones que pueden afectar
a la gestacion es muy amplio y queda fuera del objetivo de este apartado.

En lo referente a la patologia Utero-anexial, es importante distinguir entre congénita (ano-
malias millerianas) o adquirida (miomas, adenomiosis, cirugias previas sobre el Utero
tales como miomectomias o cesareas) por su relacion con efectos adversos obstétricos,
principalmente relacionados con la prematuridad. La patologia ovarica puede relacionar-
se con consultas a urgencias (torsién anexial), dificultades de diagndstico diferencial con
procesos malignos (decidualizacion de un endometrioma) o incluso peores resultados
perinatales (endometriosis) (179), sin olvidar que cuanto mayor es la edad de la gestante,
son mas frecuentes algunos tumores ovaricos como los borderline.

14. PATOLOGIA UTERINAY DE LOS ANEJOS

Patologia uterina

Patologia uterina congénita. Anomalias miillerianas (AM)

El impacto sobre la gestacion es variable, dependiente del tipo de anomalia. En muchas
ocasiones el diagnostico ya es conocido antes de la gestacién, tras una exploracién ruti-
naria o por otro problema, lo que refuerza la indicacion de excluir AM cuando se haga
una exploracion ecografica a aquellas mujeres que no ha iniciado/completado su proceso
reproductivo (180). Aunque se acepta que la ecografia 3D es la técnica mas resolutiva para
el cribado y diagnéstico de las AM (181,182), lo habitual es que los controles ginecolé-
gicos se limiten a la ecografia 2D, preferentemente por via TV, reservandose la 3D a los
casos sugestivos de anomalia morfoldgica compatible y a las clinicas de infertilidad. En la
gestacion, aunque el crecimiento del Utero puede dificultar el diagndstico, debe prestarse
especial atencion a aquellos casos en los que la morfologia uterina no se ajuste a la nor-

44



gapSEGQ

malidad (Utero normal = clase UO de la ESHRE) (183) y verificar que la gestacion se halla
correctamente implantada dentro de la cavidad uterina (Fig. 18).

Las AM se han asociado a una tasa mas elevada de pérdida gestacional temprana recu-
rrente, parto pretérmino, bajo peso al nacer, trastornos hipertensivos, malposiciones fetales
y cesarea. El diagndstico de una AM durante el 1erTRI es fundamental para asesorar a la
paciente acerca de los riesgos anteriormente citados y establecer un plan especifico de
seguimiento (que, ademas de otras medidas puede comprender control periddico y seriado
de cervicometria) (184-186).

Figura 18. a) Gestacion intrauterina. Corte transversal a nivel de fundus. Las flechas blancas sefialan el endometrio, que
muestra continuidad con la vesicula gestacional. b) Gestacion ectopica intersticial. Flechas blancas: endometrio. Flecha
naranja, miometrio. La gestacion queda separada de la cavidad por un anillo continuo de miometrio. ¢) Utero bicorne,
gestacion de 9 semanas en hemiutero izquierdo. La flecha azul sefiala la escotadura fundica en serosa.

Patologia uterina adquirida: miomas, adenomiosis, sinequias, itsmocele

Miomas

Son frecuentes, estimandose una incidencia al menos del 10% durante el 1erTRI, mayor en
pacientes de mayor edad u obesas (187). En general, hay evidencia en relacionar los mio-
mas con un mayor riesgo de parto pretérmino. Un metaanalisis sobre 18 estudios (276.172
pacientes) encontré un aumento del riesgo de parto pretérmino y muy pretérmino, rotura
prematura de membranas, desprendimiento prematuro de placenta y cesarea, en tanto que
no hubo diferencias significativas en el riesgo de muerte fetal o CIR (188). Otros estudios
no hallan relacién con CIR, desprendimiento placentario o hemorragia postparto (189).

Debe establecerse el niUmero, tamafo y localizaciéon de los miomas, considerando que
el diagndstico ecografico puede ser mas dificil a medida que aumenta la EG. Aunque la
bibliografia es escasa, cabe asumir que la mayoria de los miomas crecen durante el 1erTRl,
quizas influidos por factores hormonales como la hCG (190-192). Durante el 2°-3erTRl el
comportamiento es menos predecible, como demuestra la discrepancia entre los resulta-
dos de los estudios publicados: en tanto que, para unos, los miomas aumentan mas del
10% de su volumen en el 71,4 % de los casos (193), para otros el tamafio se mantendria
estable (194).

Es de destacar que los miomas de menor tamafio son los que, proporcionalmente, mas
van a crecer, que es posible que los pediculados presenten episodios de torsidn o necrosis
(195) (Fig. 19) y que, en general, sean los de localizacién retroplacentaria los que presenten
mayor tasa de complicaciones (196). Con todo hay que considerar que la capacidad para
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predecir la evolucién y las eventuales complicaciones que se pueden presentar a partir de
la apariencia ecografica en el 1er TR es muy limitada.

El manejo de los miomas durante esta etapa es conservador, considerando Unicamente la
opcidén quirdrgica en algunos casos agudos de torsién de un mioma pediculado o necrosis
del mioma con reaccion peritoneal y afectacion materna severa.

Figura 19. a) Mioma pediculado parcialmente necrosado. U: Utero; m: mioma. La flecha sefiala el pediculo vascular que
une mioma al Utero. En el centro del mioma se aprecia una coleccion liquida que corresponde a la zona de necrosis. b)
Gestacion de 12 semanas. Utero polimiomatoso.

ADENOMIOSIS

Se define como la presencia de endometrio y estroma fuera de la cavidad endometrial y sus
criterios diagndsticos estan bien establecidos (197,198). Conviene determinar su severidad,
coexistencia con otros factores uterinos asociados (miomas), la relacién placentaria con las
zonas de adenomiosis, etc., pues, aunque la evidencia que relaciona la adenomiosis con
un prondstico obstétrico desfavorable es aun limitada, algunas publicaciones encuentran
una mayor incidencia de complicaciones de la gestacion (PE, CIR, parto pretérmino, etc.)
(199,200). En casos seleccionados podria plantearse un seguimiento individualizado.

ITSMOCELE

También llamado “nicho”. Se trata de un defecto de morfologia y amplitud variable a nivel
de la cicatriz de ceséarea. Puede interferir con la fertilidad, presentar un mayor riesgo de
gestacion ectdpica en la cicatriz e incluso su rotura. No disponemos de suficiente evidencia
respecto a su manejo, si bien puede ser aconsejable reparar el defecto en el periodo inter-
genésico en aquellos casos sintomaticos o con infertilidad asociada cuando el miometrio
restante sea inferior a 2,5-3 mm (201,202).

La gestacion en cicatriz de ceséarea se define como aquella gestacién que invade el mio-
metrio anterior a nivel de OCI o cercano al mismo (203). Cabe pensar que su incidencia
vaya en aumento a medida que lo hace el nimero de ceséareas y debido a su potencial
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riesgo de sangrado masivo, el diagnostico precoz tiene un beneficio incuestionable, por lo
que, ante la sospecha clinica, deberia realizarse una ecografia precoz entre la 6-8s (204).

Figura 20. Gestacion cercana a cicatriz de cesarea. En a 'y ¢ evaluacion en la 6.2 semana de gestacionyen by d en
la semana 12. a) La flecha sefiala la protrusion de la vesicula gestacional en el defecto mientras que la flecha amarilla
sefiala la localizacion del trofoblasto en pared posterior. b) Las flechas amarillas sefialan el borde posterior placentario,
muy préoximo a serosa uterina. ¢) Placenta en intimo contacto con la serosa y pared posterior vesical. d) Semana 12,
presencia de puentes vasculares entre placenta y pared posterior vesical (flecha amarilla). En el primer caso se obtuvo
un neonato vivo en la semana 35 mientras que en el segundo la gestacion se interrumpid durante el segundo trimestre
por complicacion materna.

Hay estudios que ponen de manifiesto que hay diferencias en cuanto a prondstico obs-
tétrico en funcidén de si a las 5-9s la gestacién se situa “dentro” del nicho o “sobre” el
nicho, asi como la presencia de miometrio residual “sano” mayor o menor a los 2 mm. Las
gestantes con miometrio residual = 4 mm y gestacion “sobre” el nicho fueron las mejores
candidatas para el manejo expectante, mientras que todas las placentas que mostraron
acretismo en mayor o menor grado tuvieron un miometrio residual < 2 mm en la ecogra-
fia gestacional temprana. En conjunto, 16 de 17 gestantes a las que se ofrecié manejo
expectante finalizaron su embarazo con un RN vivo (205).

Como ya se menciond, la valoracidn placentaria durante la exploracidén ecografica del
1erTRI permitird sospechar aquellos casos de placenta acreta, informar sobre sus ries-
gos y tomar decisiones respecto a la finalizacién de la gestacién sin demora, pues estos
aumentan a medida que lo hace la EG (Fig. 20).

Patologia anexial

La incidencia de tumoraciones anexiales durante la gestacién es bastante variable segun
estudios, oscilando entre el 2-10% (206,207) y es mayor en etapas tempranas: 5% < 10s
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y 1,5% entre las 12-14s (208). Unicamente el 2-2,5% son lesiones neoplasicas, borderline
o invasivas. Tal vez, debido a esta baja incidencia, la atencion que prestan las diferentes
guias clinicas a la valoracion anexial sistematica en la ecografia del 1erTRI es, en general,
escasa. El ACOG no se pronuncia sobre la inclusién de la valoracion anexial y destaca
la baja incidencia de malignidad y de complicaciones, lo que favoreceria el manejo con-
servador (209). La ISUOG considera recomendable realizar una exploracion anexial en
busqueda de masas o hallazgos anémalos, si bien no entra en su manejo (16). La SOGC,
con grado de evidencia A, recomienda la valoracién ecografica ante la sospecha de masas
anexiales (14).

Desde el punto de vista clinico, se puede considerar que la mayor parte de las tumoracio-
nes son benignas y transitorias, se resolveran espontaneamente y sin complicaciones y
corresponderan a cuerpos luteos. Dentro de las lesiones persistentes las mas frecuentes
seran teratomas, cistoadenomas serosos, mucinosos y endometriomas (210). Las lesiones
borderline ovaricas suelen presentarse por lo general en la 42 década de la vida, por lo que,
a pesar de la falta de evidencia sobre el beneficio de la exploracién anexial sistematica, su
conveniencia se veria reforzada (211). Esta valoracion puede realizarse tanto por VTA como
por VTV o combinando ambas. Para la descripcion ecografica se recomienda emplear los
criterios validados por la International Ovarian Tumor Analysis group (IOTA) (212) (Fig. 21).

Figura 21. Descripcion de las imagenes quisticas anexiales mediante la nomenclatura IOTA. https://www.iotagroup.
org/education/educational-material. a) Unilocular. b) Unilocular sélida. c) Multilocular. d) Multilocular sdlida. e) Sélida.

Torsion

La torsién de una masa anexial durante la gestacion es la complicacién no neopléasica
mas frecuente y se presenta habitualmente en el 1erTRI, favorecida por el desplazamien-
to de ambos ovarios a consecuencia del crecimiento uterino. Su incidencia es variable,
afectando a 1 de cada 5.000 gestantes (213,214 114,115). El manejo es similar al de la
paciente no gestante y la sospecha clinica y ecografica de torsién justifica la confirmacion
y detorsion laparoscépica con objeto de evitar la pérdida del ovario necrosado, precedida
de un breve periodo de observacién en los casos dudosos o de baja sospecha (215). De
los signos ecograficos relacionados con torsién ovarica (206) el mas frecuente, hasta en
el 90.8 % de los casos, es el whirlpool sign o “signo del remolino” (216 117). Considerar
que a presencia de vascularizacion en el interior del ovario no excluye la torsién (casi un
50% de ovarios torsionados pueden mostrar sefales Doppler en su interior).

Tumoraciones ovaricas borderline e invasivas

Su incidencia en el embarazo es de alrededor de 1 entre 1.000 (217), representando el 2%
de todas las masas anexiales (218). Los tumores borderline son mas frecuentes (algo mas
de la mitad) que los invasivos (0,9%) siendo los tumores germinales los mas habituales
(disgerminoma y teratoma maligno), seguidos de los epiteliales. En términos relativos,
entre los epiteliales predominan los serosos (47,6%), seguidos por mucinosos (27,6%)
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y endometrioides (10,5%). Se estima una incidencia de cancer durante el embarazo de
1/1.000-2.000 siendo el de mama el mas frecuente (39%) (219,220). En general, suelen
diagnosticarse en etapas mas precoces que en las no gestantes, por lo que el prondstico
es mas favorable.

Figura 22. a) Tumoracion serosa borderline en gestacion de 12 semanas. Imagen multilocular en la que llama la atencion
la presencia de varias formaciones papilares. b) Carcinoma de células claras, en gestacion de 12 semanas. Imagen
unilocular sélida de gran tamafio (> 100 mm) con multiples componentes soélidos vascularizados. ¢) Metastasis ovarica
de un carcinoma de mama. Lesion solida con score vascular 4.

La ecografia se considera el patrén oro para su diagnostico (evidencia grado C) y la reso-
nancia magnética (RM) es la técnica complementaria de eleccidn en casos de duda (221).
En general, los signos ecograficos son los mismos que los descritos fuera del embarazo
y debe hacernos sospechar malignidad aquellas masas multiloculares sélidas o solidas o
la presencia de proyecciones papilares (211,222,223) (Fig. 22).

Hay series que describen que hasta 1 de cada 5 neoplasias ovaricas durante la gestacion
seran de origen metastatico. Las metastasis adoptan distintos patrones ecograficos, si
bien en su mayoria tienen un patrén sélido e irregular (estbmago, mama, linfoma o Utero)
o multilocular-multilocular sélido (tracto biliar, apéndice, colon, recto) (224).

Decidualizacion de un endometrioma

Su apariencia ecogréfica en la gestacién podria apartarse considerablemente de la habi-
tual, al experimentar una decidualizacion, con aparicion de papilas o zonas sélidas y varios
grados de color (score 2-4), compartiendo criterios con las tumoraciones borderline e
invasivas y haciendo dificil su diagnostico diferencial y, por tanto, la toma de decisiones
(225-227) (Fig. 23). También podria ser multilocular o presentar un contenido finamente
ecogénico, pero la presencia de papilas es constante (228) y suelen tener un contorno
liso, mientras que, en las tumoraciones borderline, las papilas adoptan un aspecto mas
espicular o irregular (229,230).

Ante casos dudosos o potencialmente quirlrgicos es recomendable realizar una RM (231)
sin emplear contraste (gadolinio), salvo situaciones excepcionales, ya que se ha relacio-
nado con diversos trastornos reumatolégicos, inflamatorios y cutaneos en el neonato
(232,233). El Ca 125 esta fisioldgicamente elevado durante la gestacion y salvo niveles
muy elevados, no aporta informacion discriminatoria (234).

Se recomienda la valoracion anexial en el 1erTRI, aunque la inmensa mayoria
de la patologia sera benigna. Reforzar el papel del manejo multidisciplinar de
los casos dudosos o complejos.
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Figura 23. Endometrioma decidualizado. a) Imagen pregestacional. b) Imagen en la semana 12. ¢) Imagen en la 24
semana. Se aprecia un engrosamiento de la capsula con proliferaciones papilares (al menos 3 mm de profundidad).

En ocasiones, puede ser muy dificil establecer un diagndstico diferencial con una lesion
maligna, por lo que, en la practica clinica, tanto la conducta activa como la expectante
deberia ser valorada por un equipo multidisciplinar, considerando multiples aspectos de la
paciente y de la gestacion (mayor riesgo por encima de las 23s, riesgos materno-fetales,
etc.). En general, a partir de la 32s suele apreciarse una cierta involucion del endometrioma,
a diferencia de las tumoraciones borderline.

Manejo de las masas anexiales diagnosticadas durante el 1erTRI de la
gestacion

Insistir en la necesidad de un manejo individualizado. Resulta interesante el algoritmo
propuesto por Testa y cols. (222) basado en la terminologia IOTA que, aunque todavia no
se ha validado de forma prospectiva, aporta una informacién valiosa, ya que correlaciona
el manejo con unos criterios ya validados. A titulo orientativo:

1. Imagen unilocular. Conducta expectante. Podria considerarse el manejo quirdrgico
a partir de los 10 cm.

2. Imagen multilocular (73% benignay 27% borderline). Controles periddicos/cirugia.

3. Imagen unilocular-sdlida (64 % benigna, 29% borderline y 7% tumor invasivo). Con-
troles periddicos/plantear tratamiento quirdrgico. Valorar presencia pregestacional de
endometriomas, morfologia redondeada regular o irregular de las papilas, etc. La pre-
sencia de papilas en ecografia gestacional temprana que no se modifica en la 12s
sugiere lesion borderline (235). En aquellos casos en los que se opte por manejo
conservador, debe orientarse hacia el quirdrgico cuando la tumoracién o el nimero de
papilas aumenten de tamano. La reduccion del tamafio de la tumoracién a partir de la
semana 32 es sugestivo de decidualizacion de endometrioma.

15. CONSENTIMIENTO INFORMADO

Es aconsejable que la gestante y su pareja comprendan los objetivos y el contenido de las
ecografias que se realizan en el embarazo y asi lo manifiesten en el documento de con-
sentimiento informado. Este documento debe especificar cuales son las limitaciones de
cada una de ellas, en funcion de la EG y de la indicacién, con objeto de que no se creen
falsas expectativas.

En algunos centros o comunidades auténomas se facilita a la embarazada un Unico docu-
mento, valido para todas las ecografias de la gestacion, cribado combinado, etc. Este
documento se entrega y comenta, bien en la primera ecografia o bien previo a ella por la
matrona u obstetra en atencidén primaria y se conserva firmado junto con el resto de la
documentacion clinica.
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Consultado el tema con la asesoria juridica de la SEGO, sigue aconsejando que los docu-
mentos de consentimiento deberian ser por escrito en todos los casos y ampliados con
informacion verbal de forma comprensible por la paciente.

16. INFORME DE LA EXPLORACION. ARCHIVO DE IMAGENES

Las guias y sociedades cientificas coinciden en que, en el informe de la exploracion,
queden detallados los resultados de los diferentes parametros biométricos y del estudio
de la anatomia fetal. Este informe puede ser pormenorizando dejando constancia de las
diferentes estructuras visualizadas, o bien haciendo referencia a que la exploracion ha sido
efectuada siguiendo un protocolo especifico, sea del hospital, de la comunidad auténoma,
de la sociedad profesional, etc. También quedara reflejada cualquier incidencia significativa
de la exploracion y las condiciones particulares de visualizacion, asi como las limitaciones
de la ecografia para la identificacién de todas las anomalias y que algunas pueden no ser
evidentes por la EG, incluso en aquellos casos que ha sido realizada en las condiciones
mas éptimas, por ser de aparicion mas tardia o variable, o bien por ser de origen adquirido.
Lo habitual es que cada centro disponga de su propio modelo adaptado a sus protocolos o
bien utilice alguno de los diferentes que estan disponibles. Es importante que se comente
el informe con los padres y asegurarnos que ha sido interpretado de forma correcta. Tam-
bién deberia sefalar la EG en la que se recomienda el préoximo control.

Tanto el informe de las ecografias como el documento del consentimiento informado
forman parte del contenido minimo de la historia clinica que debe conservarse (BOE Ley
41/2002, de 14 de noviembre, basica reguladora de la autonomia del paciente y de dere-
chos y obligaciones en materia de informacién y documentacion clinica). A pesar de que
esta Ley no contempla el archivo de las pruebas complementarias, actualmente que se
dispone de soportes electronicos para la compresion, el archivo y recuperacion de image-
nes (JPG, video, DICOM, etc. en PACS) es preceptivo obtener y archivar la iconografia de
aquellos casos en los que se haya detectado cualquier tipo de anomalia. En las explora-
ciones normales también es recomendable disponer de un archivo con imagenes que se
consideren interesante, seleccionadas por cada centro y definidas segun protocolos hos-
pitalarios y/o de cada comunidad auténoma (7,32,236-238,1-3). El formato y los tiempos
que debe permanecer almacenado varian de unos a otros centros e incluso esta regulado
en algunas comunidades autébnomas.

ANEXO 1. SISTEMATICA DE LA MEDIDA DE LATN

Ceilirse a un protocolo/metodologia estricta para la medida de la TN es fundamental para
garantizar la minima variabilidad en la practica clinica, sabido el impacto que pueden
tener pequefias variaciones sobre el calculo de riesgo en el CCPT. Procede ajustarse a la
siguiente sistematica (239) (Fig. 24a):

1. La valoracion puede realizarse por VTV o VTA.

2. LCN entre 45y 84 mm.

3. Magnificacién adecuada: la imagen debe incluir solo cabeza y parte superior del
térax.

4. Feto en posicidn neutra con la cabeza alineada con la columna (una posicién flexio-
nada puede disminuir falsamente la medida de la TN mientras que una posicion en
extension puede aumentarla). Los criterios para asegurarnos una posicion neutra de
la cabeza son la existencia de una bolsa de LA entre la barbilla y el térax (equivalente
al menos al grosor de maxilar entre la barbilla y el térax) y la linea del paladar debe
estar entre 30° y 60° con la horizontal.
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5. Seccién medio-sagital utilizando como marcadores que deben visualizarse en el
mismo plano: la punta ecogénica de la nariz, la forma rectangular del paladar, el dien-
céfaloyla TN.

6. El proceso superior del maxilar superior no debe ser visible.
7. Debe medirse la zona de maxima sonolucencia.

8. Calipers on-on: el borde interno de la linea horizontal del céliper debe colocarse
encima de la linea que define la TN.

9. Reducir la ganancia para evitar incluir en la medida la zona difuminada del limite
delaTN.

10. Identificacién de la membrana amniética separada del feto y de la posible inter-
posicion del cordon.

11. En caso de la presencia de cordén umbilical alrededor del cuello fetal debe tomarse
la media de las medidas por encima y por debajo del cordoén.

12. Medir al menos 3 veces y elegir la mayor de tres medidas satisfactorias.

Figura 24. Plano sagital medio para la medida de la TN y marcadores de EBA. a) Feto normal. TN: translucencia nucal.
AM: amnios. DI: diencéfalo. 4L.-3E: 4 lineas discontinuas paralelas que delimitan 3 espacios TE: tronco del encéfalo. 4V:
4 ventriculo. CM: cisterna magna. DI: diencéfalo (talamo). ME: mesencéfalo. Observar como la LM-O: linea maxilo-occi-
pital pasa por debajo de la unidn entre ME y TE. b) Feto afecto de EBA. Observar la pérdida de una linea y un espacio
a nivel de 4V-CM, 3 lineas-2 espacios y como la LM-O pasa por encima de la unién entre ME y TE.

ANEXO 2. SISTEMATICA DEL CRIBADO DE ESPINA BiFIDA

La busqueda de marcadores ecograficos de anomalias estructurales ha sido uno de los
objetivos del diagndstico prenatal. A finales de los afios 80, la elevada SEN y ESP del signo
de la banana y del signo de limén detectados en la ecografia del 2°TRI represento un hito
importante en los programas de diagnostico prenatal precoz de la EBA, desplazando la
bioquimica (alfafetoproteina sérica materna) hasta hacerla desaparecer del cribado pobla-
cional a favor del cribado ecografico basado en los marcadores craneales, intracraneales
y en la visualizacion directa de la lesion.

Desde hace mas de 2 décadas, paralelo al desplazamiento del cribado y del diagndstico
prenatal precoz al 1erTRI, el interés se centrd en describir marcadores ecograficos espe-
cificos también mas precoces, ya en el 1erTRI. A pesar de que, hasta la actualidad, se han
propuesto casi una veintena de marcadores, ninguno esta demostrando unos resultados
equivalentes a los del 2°TRI (240). En general, la mayoria de los marcadores analizados se
basan en la alteracién de la morfologia de la fosa posterior por el desplazamiento hacia
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abajo del TE y de la CM (equivalente al Arnold Chiari Il). Una de las limitaciones que se
plantea es el reducido nimero de casos de la mayoria de los estudios, con excepcion de
las 4L-3E, del que se dispone de la experiencia de mayor nimero de centros. A esta EG,
también se debe destacar la importancia de que el diagndstico definitivo de EBA se basa
en la deteccién directa del defecto.

Marcadores axiales

Se han descrito varios:
1.DBP reducido, igual o inferior al p5 o ajustado en relacion ala LCN o al PA (241-243).
2.Alineamiento en paralelo de los pedunculos cerebrales (244).

3.Signo de la bellota. Forma del craneo que recuerda una bellota por el aplanamiento
del hueso occipital y el estrechamiento en punta de los frontales (245).

4.Desplazamiento y deformacién del mesencéfalo hacia atras e impactado contra el
hueso occipital crash sign (246).

5.Distancia entre el acueducto de Silvio y el hueso occipital (247).

Marcadores sagitales

4 lineas-3 espacios (Fig. 24a). Es una de las técnicas mas sencillas ya que se realiza en
el plano de la medida de la TN, ya incluido en la sistematica de la ecografia del 1erTRI.
Se basa en la observacion de las cuatro lineas ecogénicas y paralelas que delimitan los
tres espacios a valorar en el cerebro posterior: TE, 4V y CM (Figs. 3, 4ay 24a). En el feto
afecto de EBA, el colapso de la CM, no visible en elevado niumero de casos, ocasiona que
Unicamente se visualicen 3 lineas y 2 espacios (Fig. 24b). El espacio ausente es el corres-
pondiente al 4V, denominado en el primer estudio de 2009 como translucencia intranucal
(81, 248-251). Este marcador, 4L-3E, es el recomendado en esta GAP

Recientemente se han propuesto otros marcadores en el mismo corte sagital medio de
la medicién de la TN: 1. Diametro del tronco cerebral. 2. Distancia entre el diametro del
tronco cerebral y el hueso occipital. Cociente entre el diametro del tronco y la distancia
entre el tronco y el hueso occipital (249). 3. Localizacién de la linea maxilo-occipital que
transcurre siguiendo el borde superior del maxilar dirigiéndose hacia el hueso occipital y
que en el feto normal se localiza por debajo de la union entre el mesencéfalo y el tronco
(Fig. 24 a 'y b) (252). A pesar de que resultados preliminares apuntan a una efectividad
apreciable (mas destacada para la localizacién de la linea maxilo-occipital y el cociente
entre diametro del TE y distancia entre TE y hueso occipital) actualmente todavia no se
dispone de datos que justifiquen su recomendacion frente a la técnica mas difundida de
las 4L-3E y se debe insistir en que la exploracion protocolizada y detallada de la columna
vertebral es la que determinara el diagnostico a partir de la visualizacién directa del defecto.
Si se estableciera una sospecha de EBA mediante marcadores, hubiera dudas y no fuera
posible el diagnostico directo, se deberia programar el seguimiento mediante una ecografia
intermedia previa a la de las 20-22s.

ANEXO 3. SISTEMATICA DEL DOPPLER DE UTERINAS

La valoracion de las arterias uterinas puede realizarse por VTA o VTV, idealmente siguiendo
la via recomendada para la estrategia de cribado que se vaya a emplear. La exploraciéon
debe realizarse entre la 11.0 y 13.6s (254-256).
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Figura 25. \VTA. Doppler de arterias uterinas. a) Corte sagital visualizando canal endocervical. b) Desplazamiento para-
cervical, identificacion de la arteria uterina e insonacion. ¢) Corte axial de ambas arterias uterinas.

Via abdominal (VTA)

1.Vejiga vacia. Corte sagital del Utero visualizando el canal endocervical (Fig. 25a).

2.Aplicar Doppler color. Tamafno de la caja ajustado al canal endocervical. Emplear
frecuencias de repeticion de pulso altas (PRF).

3.Inclinacion leve del transductor, desplazandolo hacia la regién paracervical hasta
identificar la arteria uterina a nivel del orificio cervical interno (oci) que asciende hacia
el cuerpo uterino (Fig. 25 ay b)

4.Aplicacion del Doppler pulsado a la arteria uterina a nivel del oci. Tamano de muestra
de 2 mm, que permita incluir todo el vaso y angulo de insonacion < 30° en sentido
ascendente (Fig. 25b).

5.Registro de la onda de velocidad de flujo (OVF), obteniendo al menos 3 ondas con-
secutivas iguales con un pico sistolico > 60 cm/s. Medir el IP.

6.Se realizara la medicion de ambas arterias uterinas y se calculara la media de ambas.

Se ha descrito una técnica alternativa que obtiene la onda en el plano axial y que, en
ocasiones, puede resultar util (257) (Fig. 25 c). 1. Obtencion de corte sagital del Utero y
cérvix localizando el oci. 2. Amplificar la imagen hasta colocar el oci en el centro de la
pantalla y rotar 90° la sonda para obtener un plano axial a nivel de este. En este punto
se puede bascular la sonda para asegurar la localizacién adecuada. 3. Aplicar Doppler
color y visualizar ambas arterias uterinas a ambos lados del oci y aplicar Doppler
pulsado para obtener la onda, aplicando a partir de aqui las mismas consideraciones
que en el plano sagital.

Via vaginal (VTV)

+ Vejiga vacia y gestante en posicién ginecologica.
+ Colocacion de la sonda en los fornices laterales o en el fornix anterior. Un corte sagital
del Utero permitira visualizar el canal endocervical en todo su trayecto.

+ Aplicar Doppler color. Tamafo de la caja ajustado al canal endocervical. Emplear PRF
altas.

+ Angulacion lateral de la sonda hasta visualizar la arteria uterina en sentido caudo-cra-
neal.
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+ Activar el Doppler pulsado, colocando el volumen de muestra en la arteria uterina a
nivel del oci. Tamafio de muestra de 2 mm y angulo de insonacién < 30°.

* Registro de la OVF, obteniendo al menos 3 ondas consecutivas iguales con un pico
sistélico > 60 cm/s. Medir el IP.

+ Se realizara la medicion de ambas arterias uterinas y se calculara la media de ambas.

ANEXO 4. SISTEMATICA DE LA EXPLORACION CARDIACA EN EL
PRIMER TRIMESTRE

En la GAP SEGO Guia de la Exploracién Ecogréfica del Corazédn Fetal (2020) se dedica un
Anexo a la “Exploracién del corazon fetal en el primer trimestre. Primer cribado” (88). Alli
remitimos al lector para evitar repeticiones, dado que no se han producido grandes cam-
bios al respecto desde entonces. Insistiamos en esa GAP, y seguimos haciéndolo en esta,
en la importancia de incorporar la exploracién del corazon fetal a la ecografia del 1erTRil,
apoyandonos en los avances tecnoldgicos que han experimentado nuestros ecégrafos y
en una mayor sensibilidad y capacitacién del explorador. Estando finalizada ya esta GAP y
entregada para su edicion, aparecen dos publicaciones muy interesantes sobre este tema.
Uno de ellos, es un articulo de opinién en la prestigiosa revista Ultrasound Obstet Gynecol
(258), que bajo el titulo “Evaluacién cardiaca fetal en el primer trimestre: tiempo de avan-
zar” se alinea con la idea general de esta GAP en cuanto a la necesidad de “ir trasladando
la deteccion de anomalias estructurales mayores, incluidas las cardiacas, a las primeras
etapas de la gestacién” y plantea la necesidad de incluir en la exploracion del 1erTRI los
planos de 4C, TS y 3V. También sugieren incorporar la VTV cuando las condiciones de
visualizacion no sean adecuadas y el Doppler respetando los principios de seguridad.
El otro, es una actualizacién sobre la seguridad del Doppler en el 1erTRI que recoge las
recomendaciones del Comité de Efectos Bioldgicos y Seguridad de la ISUOG (259) y cita:
“El Doppler espectral, color, power y otras modalidades de Doppler pueden utilizarse de
forma rutinaria para determinadas indicaciones clinicas, como son el cribado de trisomias
y anomalias cardiacas. El indice térmico debe ser < 1,0 y el tiempo de exposicion lo mas
breve posible, en general no superior a los 5-10 minutos”.

ANEXO 5. RESULTADOS ENCUESTA ANOMALIAS MORFOLOGICAS:
¢ QUE NO SE DEBE PASAR EN EL PRIMER TRIMESTRE?

Realizada por Dr. Javier Arenas. SESEGO 2018.

Consideraciones

1.2: no se ha cursado invitacion de participacién a todos los hospitales espafioles, aun-
que si a “casi todas” las comunidades. Algunos han rechazado participar, otros no han
respondido y muchos nos han regalado su tiempo contestando a la encuesta. Gracias a
todos. 2.2: el primer grafico representa la respuesta de todos los hospitales participan-
tes. El segundo grafico (CR) muestra la opinion de centros considerados de excelencia o
referencia en el campo de la ecografia: Hospital 12 de Octubre (Madrid), Hospital La Paz
(Madrid) Hospital Clinic (Barcelona) y Hospital Vall d’Hebron (Barcelona). 3.2: no hemos
incorporado los comentarios en aras a la brevedad del documento.

Representa la opinion de 54 hospitales, en los que trabajaban 1.567 especialistas, se
estaban formando 505 MIR y controlando a 140.976 gestante (35,74% del total de los
partos de 2017 en nuestro pais).
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HU San Agustin. Avilés HU Donostia. 5 Sebastian H Clinico U. Zaragoza.
HU Central. Oviedo H. Cruces. Bilbao. H. Miguel Servet. Zaragoza.
HU Cabueiies. Gijon H. Basurto. Bilbao H. General § Jorge. Huesca
HU Teresa Herrera. Corufia.
Complejo HU. Santiago HU Marqués Valdecilla. Cantabria Clinica U Navarra HU Vall Hebrén. Barcelona.

Complejo HU. Orense

: H Clinic. Barcelona,
H. Lucus Augusti. Lugo

H San Pau, Barcelona.

C. Asistencial U. Salamanca w - H Germans Trias, Badalona.

H Clinico U. Valladolid H S. Jaume, Calella. Barcelona.

H Rio Hortega. Valladolid. H Joan J(m;l. Ta-:lagona i
HU. Burgos HU Armau de Vilanova, Lenida.

CAULE. Ledn.
e
@ HU Son Llatzer. P. Mallorca
HU 12 Octubre. Madrid

HU La Paz. Madrid. £ mssmim H Virgen Salud. Toledo.

Fundacidn Jiménez Diaz. Madrid. / H General U. Albacete
H Ramon y Cajal. Madrid ( @ @ H General U. Ciudad Real

HU Getafe. Madrid

HU Fundacion Alcorcon. Madrid HU y Politécnico La Fé. Valencia
s H General U. Alicante
HU Infanta Cristina. Badajoz e
Complejo HUJ. Caceres HCU Virgen Arrixaca. Murcia

H de Mérida. Mérida.
H Virgen Rocio. Sevilla
H. Mater-Infantil de Canarias. Las Palmas H. \-_’alme. ?ewlla
Complejo U Mater-Infantil de Canarias. Las Palmas H Virgen Nieves. Granada

Compl Hospit U Canarias. Tenerife HS. Cedilio. Granada ;
H Regional Universitario. Malaga

Clinica Gutemberg. Malaga
H Juan Ramédn Jiménez. Huelva
H Puerta del Mar. Cadiz

Nos planteamos principalmente dos objetivos:

1. Conocer cuestiones generales relacionadas con la sistematica de esta exploracion.
2. Obtener una aproximacion sobre el rendimiento de la ecografia del 1erTRI para el
diagnostico de anomalias estructurales. Solicitar los datos precisos hubiera supues-
to, probablemente, una limitacion importante al nimero de respuestas, por lo que,
basados en las recomendaciones de la GAP SEGO de 1erTRIM (1) se solicitd una
estimacion sobre la supuesta capacidad diagnostica de diferentes malformaciones,
con 4 posibilidades de respuesta:

— A. Nunca deberia escaparse (deberia sospecharse-diagnosticarse siempre).

— B. Casi nunca deberia escaparse (deberia sospecharse-diagnosticarse casi siem-
pre).

— C. Frecuente que pueda escaparse (deberia sospecharse-diagnosticarse en pocas
ocasiones).

— D. Muy frecuente que pueda escaparse (deberia sospecharse-diagnosticarse en
muy pocas ocasiones).
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Resultados

1.° ¢ Se sigue en tu centro la sistematica propuesta en la GAP SESEGO? ¢ Es realizada por
especialistas con dedicacion preferente a ecografia obstétrica

GAP SESEGO DEDICACION PREFERENTE ECO

2.° En la programacién diaria. ¢ Cuanto tiempo se destina a esta ecografia? La evaluacion
de la anatomia fetal. ¢ Se realiza por via transvaginal?

TIEMPO ASIGNADO ECO VIA TRANSVAGINAL

ya
20-30 min
{ 25%

|
excepcionalmente )
| \ excepcionalmente 100%

75%

N,

3.° ¢Se incluye la descripcion detallada de la anatomia fetal en el informe? ¢ Piensas que
deberia incluirse?

DESCRIPCION DETALLADA ANATOMIA ¢PIENSAS QUE DEBERIA INCLUIRSE?

NO 50% 51 50

4.° CABEZA: Integridad 6sea y de linea media. Ventriculos laterales. Plexos coroideos.
Opcional: valoraciéon de marcadores para el cribado de la espina bifida abierta: translu-
cencia intracraneal (IV ventriculo), cisterna magna, vision de 4 lineas-3 espacios.

ACRANIA/EXENCEFALIA/ANENCEFALIA ENCEFALOCELE
Frec. Escape 2%

Caji siempre
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ESPINA BIFIDA ABIERTA HOLOPROSENCEFALIA ALOBAR

Frecuente escape
75%

5.° CARA y CUELLO. Perfil. Hueso nasal. Orbitas con cristalinos. Labio superior (todas
estas estructuras no se consideran de obligada visualizacion y en ausencia de anomalias
obvias, el fallo para visualizarlas no justifica una nueva evaluacion hasta la ecografia de la
20? semana. Translucencia nucal. Excluir masas-colecciones liquidas.

MICRO-RETROGNATIA HUESO NASAL AUSENTE

Siempre 2% . Frecuente escape_?%

|
PR
| Casi siempre
34% |
i | Frecuente escape .-'I

75%

CATARATAS
Siempre 4%
Muy
i frecuente
escape

50% |Frecuente

Frecuente escape ,"'
53% A

Frecuente

Muwi ecuente
esf.ape 36%

6. COLUMNA. Integridad y alineacion vertebral. Piel intacta. La respuesta sobre EBA se
aportaron en el apartado de “Cabeza y Cuello”.

ESCOLIOSIS-HEMIVERTEBRAS TUMORES

v
M".’I frecuent [ casi siempre Y
elé‘.cape 29% |/ 25%

|
|| — FrL‘ecuente

— | =
'i Frecuente escape \ nte esc esc‘gpe} %

-...\




gapSEGO

7.° TORAX. Pulmones simétricos, descartar derrames y tumores. Diafragma integro. La
respuesta sobre hernia diafragmatica no ha podido ser recogida por un problema técnico
en el desarrollo de la solicitud de respuesta. Las TD reportadas en la bibliografia para el
1erTRI se encuentran entre 20-67%.

HIDROTORAX DERRAME PERICARDICO

Frecuente escape 2%
Muy-frecuente
escabq_ 2%

\
\pre",ll

ECTOPIA CORDIS

CANAL AV

Frlécuentp
escape 3

s? )
Casi siempre f

50%

|.|Mu\|I frecuente escape J
100%

Frecuente escal
o
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HETEROTAXIA

empre 2%

\

| "
! Frecuente),
Frecuente

Casi siemp}e escape 50% MIJV frecuent

|
\Frecuente | 37% / estape 61% Muy frecuente

ape 36% | escape 1002

Fracyents
els"ca pe
[16%

Casi siempre
38%

Muy frecuente

Frecuente
escape

escape 48%

MEGAVEJIGA EXTROFIA VESICAL

Muy frecuente escape 9%

frecuente

ape 50% ]
Frecuente |
scape 25

ONFALOCELE GASTROSQUISIS

Frecuente escape 2%

Siempre 100%
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11.° EXTREMIDADES. 3 segmentos de los cuatro miembros: integridad, alineacién, movi-

lidad

ANOMALIAS REDUCIONALES MIEMBROS

Muy frecuente escape 2%

Frecuente -

escape 3%
/
. {25%
Cagi siemp
34%
\

SINDACTILIA-POLIDACTILIA

DISPLASIAS SEVERAS

Muy frecuente escape 4%
Frecugpte“' -
\

e
Casi .-" empre

ANOMALIAS DE ALINEACION

Muy frecuente

Casi siempre
50%

S. ACINESIA

Muy frecuente
&7

Flt'ecuente

| escape

EN CADA APARTADO, ADEMAS, SE PREGUNTABA
AL ENCUESTADO:

¢QUIERES HACER ALGUN
¢ANADIR OTRAS ENTIDADES?

COMENTARIO?

Con la intencion de no sobrecargar esta encuesta,
no se incluye ningin comentario, aunque muchos
de ello han sido muy interesantes
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