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PRACTICA INTEGRADA EN GINECOLOGIA Y OBSTETRICIA (6° CURSO)

Rotacion Consulta de Cribado del Primer Trimestre

La Consulta de Cribado del Primer Trimestre semstra ubicacion durante una semana
para realizar parte de vuestras practicas de @lathicina en la Especialidad de Ginecologia y
Obstetricia. Esté situada en el Ambulatorio Dr.i&keg en la segunda planta, en la sala de Ecografia
(sala 219). En esta consulta se desarrolla el anogrde cribado prenatal de sindrome de Down y
otras anomalias cromosOmicas. Comienza a las 8d$lyolos responsables son: Dra. Villasante,
Dra. Bastardo, Dr. Gorostiaga, Dra. Garcia de laayi®r. Arambarri y Dr. Mozo de Rosales.

La consulta se desarrolla de lunes a jueves, Jeghas pasaréis consulta de Ginecologia y
Obstetricia con los Dr. Calleja, Dr. Franquelo aDkois en las salas de Gine 218, 217 6 216,
ubicadas en la misma planta del Ambulatorio deAeilza.

El espacio fisico de la consulta tiene 2 partea biéerenciadas. Proxima a la entrada se
encuentra el espacio donde se recibe a la pagiesgeexplican los resultados del cribado. La otra
parte de la sala es la destinada a la exploraciogréfica. Alli se ubica una camilla y el ecografo,
gue dispone tanto de sonda abdominal como vagia pealizar la exploracion. Tras dicha
exploracion se introducen los datos en el progranfarmatico elaborado por Osakidetza
(SsdwLab) y se emite un informe que especificaesigp personalizado en dicha gestacion para
anomalias de tipo cromosOmico y la necesidad oenedlizar técnicas invasivas como la biopsia
corial o la amniocentesis.

Dentro de vuestra rotacion de practicas con nosdtataremos de transmitiros unas nociones
basicas de 3 aspectos de interés en ecografistritest

1-Ecografia del primer trimestre, translucencieahy riesgo.
2-Marcadores secundarios y ecografia morfolégatgpdmer trimestre.
3-Diagndstico de gestacién mdltiple.

Pasaremos a describir de forma general nuestradacti para que obtengais de esta practica el
maximo provecho.

1-Cribado prenatal de anomalias cromosdmicas

Las anomalias congénitas son la principal causamderte perinatal y
discapacidad infantil.
Es una prueba que se oferta a todas las gestartependiente de su edad, y es de
caracter voluntario. La combinacion de marcadorequdmicos,p-HCG (hormona
gonadotropina coriénica) y PAPP-A (proteina plasradf asociada al embarazo), y
marcadores ecograficos en el primer trimestre seamcomo prueba combinada del
primer trimestre. Se realiza desde la semana lladflahla semanas 13+6 de
gestacion.
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En 2008 el Departamento de Sanidad del Gobiernodvagsrobd la puesta en marcha
de este cribado combinado. Durante el afio 2009@@ el Programa en diferentes
territorios y hospitales y en 2010 se extendioda ta red de Osakidetza. En el caso
de cribado positivo>(1/270), se indica la técnica invasiva para la cordcion
diagnostica.

Este sigue los principios de un programa de crilmdpuestos por Wilson y Junger
en 1968:

NookrwbhE

© ©

La condicién que se busca debe ser un problemalud@ isnportante.

Debe existir un tratamiento aceptado para los pssecon la enfermedad.

Los recursos para el diagndstico y el tratamiertmed estar disponibles.

Debe existir una fase latente reconocible o urdesfreclinico.

Debe existir un test adecuado para el examen.

La prueba debe ser aceptada para la poblacién.

La posibilidad de dafio fisico o psicolégico en diggeen que se practica el
cribado debe ser menor que la posibilidad de banpefi

Debe haber un politica acordada de a quién tratab@acientes.

El coste de la deteccion de casos debe ser ecomdente balanceado con
relacion al tratamiento total.

La tasa de deteccion es casi del 90% con una tdalsbs positivos de
aproximadamente el 5%. La tasa de rechazo de ébares del 2%.

Aquellas pacientes que superan las 13+6 semanias séerta el cribado del
Segundo Trimestre, que se realiza entre la seni&nad 7+6 de gestacion.

2-Ecografia del primer trimestre

Tras las pruebas bioguimicas realizadas preferemienentre las semanas 9-10, las
embarazadas acudiran a realizarse la ecografia $&décha calculada a partir de la
Fecha de la Ultima Regla entre las 11 y 13+6 semana

La CRL minima debe ser de 45 mm y el maximo de 84 m
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Los criterios para la medicion de la translucencieal son los siguientes:

- Magnificacion: la cabeza y el térax fetal deben ocupar todansafia.
- Posiciéon neutrade la cabeza.
- Corte sagital medio: éste se define por la presencia de la ecogéniu jole

la nariz y la forma rectangular del paladar anterente, el diencéfalo
hipoecoico en el centro, y la membrana nucal positeente. Pequeiios
desvios de la linea media exacta darian lugama lsualizacién de la punta

de la nariz y la visualizacién del arco zigomatico.
- Se debe distinguir entre la piel fetal y el amnios.

- Méaxima sonolucencia se debe medir la parte mas ancha de la translacen

nucal.

- Colocacion de calipers se utiliza el caliper en forma de cruz. La linea
horizontal debe situarse en la linea que defingr@or de la translucencia

nucal, de tal forma que la cruz del caliper seitlde identificar.
- Reduccién de la ganancia
- Tomar méas de una medidautilizaremos la mayor de ellas.
- Via transabdominal o transvaginal
- Cordon umbilical: en un 5% de los casos el cordon umbilical estaladier

del cuello. Se toma la medida por encima y por jgetel cordon y se calcula

el promedio.

Se puede realizar el cribado en gestaciones gesselde sefalara en el programa la

corionicidad que se puede determinar por ecografia.
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Relacén entre cigocidad y corionicidad

2/3 dicigotas 1/2 monocigotas
Fertilizacion cle dos Divisién de un solo ovocito fertilizado
omamsd-rerentes <3das  Sasdis g dias
(25 %) {?5°cﬂ ff] ._1.
Bicorial Bicorlal fusionado Monocorial Monocorial Monocorial
Biamnidtico Biamnigtico Biammnidtico monoamniGtico Slameses

Lna sola masa placentaria

La gestacién bicorial se distingue facilmente popiesencia del septum grueso entre
los dos sacos y una proyeccion triangular de tejmital que emana de la fusion de
las placentas y se proyecta entre las dos capasngembrana interamniotica, “signo
lambda”.

La gestacion monocorial biamniotica se identifica pl signo de la T, este signo
consiste en la apariencia delgada de la membraesamniotica que sale de la
placenta en angulo de 90°.

lambda

Bicorial Monocorial

En las gestaciones de mas de dos fetos no egailtitar el test combinado, y solo se
podria realizar teniendo en cuenta la edad matetaalN de cada feto, sin realizar
cribado bioquimico de la gestacion.
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3- Indicacion de una técnica invasiva

Se ofrecerd a la mujer/pareja la realizacion ddirroacion diagndstica (biopsia
corial/amniocentesis) cuando:
- La probabilidad de tener un feto afecto con elamtbsea superior a 1/270 para
cualquiera de los sindromes.
- TN mayor de 3,2 mm.
- Recomendacion del genetista.
- Malformacién detectada en ecografia completa dedgortrimestre.
- Se suele ofertar a parejas con antecedentes dehgtrocon anomalia
cromosdmica aunque en la gestacion actual deldwribaa de bajo riesgo.

4-Marcadores ecograficos secundarios

La incorporacion al cribado de hueso nasal, dustnsso o regurgitacion tricuspidea
aumenta la tasa de deteccién hasta un 95%, redocietemas la tasa de falsos
positivos a un 2,5%.

Estos marcadores pueden valorarse en todas lagarallas, o bien hacerlo sélo en
aquellas en las que tras el test combinado, ajaiee sindrome de Down es un
riesgo intermedio, entre 1/270 y 1/1000. Esta tegjra también es conocida como
test de contingencia
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HUESO NASAL

Es necesario obtener una imagen del perfil dera fedal exactamente como se ha
descrito anteriormente. Se observan tres lineaseatifes a nivel de la nariz fetal:

Otro marcador ecografico de trisomia es el hueso nasal

Figure 2. Fetal profiles at 12 weeks of gestation in a tisonmy 21 fetns, showing absence of the masal bone (left) and 2 normal fetus, showing the nasal bone (right ).

El ultrasonido del feto de la izquierda, que tiene T21, muestra
la ausencia del hueso de la nariz en la vista de perfil y esto es
anormal.

El de la derecha muestra la presencia normal del hueso nasal

La linea superior representa la piel. La inferque es mas brillante y mas gruesa,
representa el hueso nasal. Una tercera linea me filel hueso nasal y a un nivel mas
alejado de la piel fetal, que representa la puetia eariz.

El hueso nasal se considera presente si es mimtariue la piel que la recubre y
ausente si no es visible o el brillo es igual ceniwr que la piel que lo recubre.
Observamos hueso nasal ausente entre un 1-3% ds @ebmosOmicamente
normales y en un 60% de fetos con trisomia 21.

DUCTUS VENOSO

Es un pequefio vaso que conecta la vena umbilicalaceena cava inferior, y tiene
un papel critico dirigiendo la sangre oxigenadeeatbro fetal. El DV se cierra pocos
minutos tras el nacimiento.

Para valorarlo el térax y el abdomen deben ocupda la pantalla y debe de
obtenerse un corte sagital medio del tronco cooolamna en posicién posterior.
Usamos el Doppler color para demostrar la venalizahiel DV y el corazén fetal.

La onda del ductus tiene una forma caracteristosante la sistole y la diastole
presenta una velocidad alta, y durante la contbacairial existe un flujo anterégrado
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(“fonda a”). La onda obtenida se clasifica en bada apariencia de ésta, siendo
normal cuando la “onda a” es positiva o ausensgaymal cuando ésta es reversa.
La onda a reversa se asocia a defectos cromosqgraide$ectos cardiacos y a muerte
fetal. Esta presente en un 3% de fetos euploidas yn 65% con trisomia 21 y un
55% con trisomia 13y 18.

12007930

Figura 3. Componentes de la Onda de Yelocidad de
Flujo del Ductus Venoso, con onda a invertida
(flujo reversa),

FLUJO TRICUSPIDEO

Para valorar el flujo triscuspideo el feto no deteverse y debemos obtener una
imagen de cuatro camaras apical, con el térax oclg#oda la pantalla. Debemos

usar una ventana de Doppler pulsado grande (2-3ynposicionarla a traves de la

valvular tricuspide. El flujo sanguineo a travédalgalvula tricuspidea produce una
onda caracteristica que puede ser normal cuanti@yoegurgitacion en la sistole o

anormal cuando existe regurgitacion durante al séamitad de la sistole y con una
velocidad de méas de 60 cm/s.

Encontramos una onda anormal en un 1% de fetoidaply en el 55% de los
fetos con trisomia 21.
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5-Ecografia temprana del primer trimestre

Ademas de todo lo explicado previamente, duranteribbdo también podemos
examinar la anatomia y diagnosticar defectos fetaleyores.

- Craneo y cerebro: realizar un corte transverso gamsostrar la calota craneal,
la linea media ecogénica y los plexos coroideosalido los ventriculos
laterales.

- Hacer un corte de la cara en el que podamos vzsuall perfil, las orbitas y el
labio superior.

- En un corte longitudinal visualizar cuerpos verddds y piel que los recubre.

- Realizar un corte de cuatro camaras del corazén.

- En el torax visualizar los pulmones y la integridiad diafragma.

- A nivel del abdomen, visualizar camara gastricigaee insercion del cordon
umbilical.

- No olvidar los huesos largos de las extremidadeso tgsuperiores como
inferiores, manos y pies.

- Descartar patologia anexial materna y posibles @woynlocalizacion de los
mismos.

6- Test prenatal no invasivo o test de ADN libre otulante

En el afio 1997 se produjo la primera evidenciaesddrdeteccion de ADN fetal
circulante en sangre materna. Se pudieron reconseemencias especificas del
cromosoma Y con una sensibilidad de deteccion &nm materno del 80%. Hoy en
dia, la deteccién del ADN libre circulante (ADN-len sangre se considera una
prueba de cribado o despistaje de anomalias cromecss.

Este ADN circulante tiene un origen placentario,smén concreto en la
sincitiotrofoblasto y es detectable desde el pritrierestre de la gestacion (semana
9-10) y desaparece rapidamente tras el parto. M A&irculante en el plasma
materno alrededor de un 10% va a ser de origeremq@co. Cuanto mayor es la
proporcion de ADN fetal mejor es el rendimiento deélisis. Por tanto, uno de los
parametros mas importantes a la hora de interdotaesultados es el conocimiento
de la fraccion fetal (FF). Cuando la FF esta pdragte del 4% el resultado puede
perder fiabilidad.

Este tipo de cribado representa un test prenataivasivo (TPNI) para el cribado de
anomalias cromosémicas muy sensible (+99%) y cgm thsa de falsos positivos
(<1%). Los resultados estan disponibles en un pligz@-10 dias. Los resultados se
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expresan con informe de “alto riesgo de aneuplbidid>99%” o bien de “bajo
riesgo de aneuploidia” o “<1/10000".

El test ampliado ofrece informacion sobre el riedgasindrome de microdeleccion y
microduplicacion como los sd de DiGeorge, 22qllARgelman, Prader-Willi,
delecion 1p36, Wolf-Hirschhorn, Cri-du-chat, Langdedion y Jacobsen.

Hoy por hoy se trata de un test privado, no didgdergn nuestro sistema publico de
salud, pero su aplicacion tiene dos grandes beosfic

- Una disminucion en el nimero de pruebas invasivasl&ar.
- Unincremento en las tasas de deteccion de an@awatimosomicas.

Ademas, es independiente de la medicion de la ltreercia nucal. Solo
requiere ecografia de datacién del embarazo. Uadasa de deteccién y baja
de falsos positivos y escasas técnicas invasivasqmafirmacion y, por tanto,
menor incidencia de pérdidas fetales.

El TPNI es sin duda la mejor prueba de cribado paraisomia 21, pero el coste
actual de la prueba impide emplearlo en la prirtieea de screening.

Para aprovechar las ventajas que ofrece el TPNinsnementar los costes, se ha
definido la estrategia de empleo de ADN libre dmote como prueba contingente.
Por tanto, la propuesta actual de cribado contileges la siguiente:

- Realizacion a toda la poblacion del cribado comtbandel primer trimestre.

- IR>100, indicar prueba invasiva. También seriacadion la presencia de
malformacion ecogréafica, TN>3,2 mm y en algunogqaalos TN>p99.

- IR entre 1/100 y 1/270, aplicar el TPNI, y si négato de bajo riesgo, se
finalizacion los estudios.

- IR<1/270, se considera resultados de bajo riesgorytanto no se requieren
nuevos estudios.

El cociente de probabilidad de un TPNI negativoapar sd de Down es de 333.

Ejemplo: Cribado con resultados 1/50 y un TPNI dmp biesgo. El indice de riesgo
final sera de 1/16650.
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Lectura recomendada:

The 11-13 weeks scan

https://fetalmedicine.org/education/the-11-13-weekscan

Esperamos que este breve resumen os ayude en vuasitacion, con él intentamos sin duda
estimularos para gue repaséis desde un punto de tagractico la teoria que ya conocéis.

-Amparo Villasante Moran (amparo.villasante@ehu.es)
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