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RESUMEN
Introducción: el aumento de la translucencia nucal 
(TN) fetal, en la gestación entre las 11 y 14 semanas, 
es una expresión fenotípica común de anormali-
dades cromosómicas, incluyendo la trisomía 21. 
Sin embargo, incluso en ausencia de aneuploidía, 
el engrosamiento nucal es un dato relevante desde 
el punto de vista clínico, porque se asocia con un 
aumento en el resultado perinatal adverso causado 
por una variedad de malformaciones fetales, displa-
sias, deformaciones, disrupciones y de síndromes 
genéticos. Se presenta este caso con el objetivo de 
resaltar la importancia de la TN como marcador de 
patologías diferentes de las aneuploidías cuando la 
misma se encuentra por encima del percentil 99. 
Discusión: una vez descartada la aneuploidía, el 
riesgo del resultado perinatal adverso no disminuye 
de forma estadística, si este engrosamiento nucal 
alcanza los 3,5 milímetros o más (percentil 99). Este 
aumento del riesgo ocurre de manera exponencial 
a medida que aumenta la TN. 

Sin embargo, si el feto sobrevive, el riesgo de pre-
sentar una cardiopatía congénita es elevado. Por lo 
tanto, un ultrasonido entre las 20 a 22 semanas pue-
de revelar las diferentes anormalidades cardiacas. 
Palabras clave: translucencia nucal, cardiopatía 
congénita, ductus venoso.

SUMMaRy 
Introduction: increased foetal nuchal translucency 
(NT) from 11 to 14 weeks’ gestation is a common 
phenotypic expression of chromosome abnormality, 
including trisomy 21. Nevertheless, in the absence 
of aneuploidy, nuchal thickening is clinically 
relevant because it is associated with increased 
adverse perinatal result caused by a variety of 
foetal malformations, dysplasias, deformations,  
disruptions and genetic syndromes. 
The object of presenting this case was to show 
the importance of NT as a marker for different 
aneuploid pathologies when being above the 99th 
percentile.
Discussion: once the presence of aneuploidy has 
been eliminated, the risk of an adverse perinatal result 
does not become statistically reduced until nuchal 
measurement of translucency reaches 3.5 millime-
ters (99th percentile). Risk increases exponentially 
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as NT increases. Nevertheless, if the foetus survives, 
there is an increased risk of congenital cardiopathy 
occurring. Ultrasound at 20-22 weeks can reveal 
cardiac abnormality. 
Key words: nuchal translucency, congenital heart 
disease, ductus venosus.

INTRODUCCIÓN
La etiología de los defectos cardiacos es heterogénea 
y depende probablemente de la interacción entre 
múltiples factores genéticos y ambientales.1,2 El 5% 
de las cardiopatías están asociadas con aberracio-
nes cromosómicas en la población pediátrica. Esto 
aumenta al 25% en las series fetales. La relación 
de las patologías cardiacas con las trisomías (T) 
es de 99% en la T 18; 90% en la T 13 y de 50% 
en la T 21.1,2 El tamizaje o diagnóstico precoz de 
estas malformaciones es importante para definir 
el pronóstico fetal y neonatal, así como planear 
el manejo neonatal. De allí la importancia de la 
translucencia nucal como marcador prenatal pre-
coz de aneuploidías.3-7 Independientemente de la 
asociación de TN aumentada y cromosomopatía, se 
ha descrito el valor diagnóstico temprano de esta 
observación y la presencia de malformaciones en el 
periodo prenatal.3,7 El aumento de la TN también 
ha sido descrito como un marcador de anomalías 
cardiacas y otros defectos.4,9-13 La identificación in 
vivo de la falla cardiaca puede ser por medio del 
ultrasonido doppler que revela la presencia de un 
flujo anormal durante la contracción auricular en el 
ductus venoso (DV) entre las 11 y 14 semanas.14,15 No 
obstante, Mavrides y colaboradores han reportado 
una prevalencia de onda de flujo anormal en el DV 
en el 4,49% en embarazos normales.16 

El objetivo de presentar este caso es ver la im-
portancia de la TN como marcador de patologías 
diferentes al de las aneuploidías cuando la misma se 
encuentra por encima del percentil 99, y tener en 
cuenta que el aumento por encima del percentil 95 
no aumenta de manera significativa el diagnóstico de 
cromosomopatías, creciendo de forma exponencial 
el diagnóstico de cardiopatías congénitas.

REPORTE DE CaSO
Paciente de 28 años G 5, P 1, A 3. Acude a control 
ecográfico por retraso menstrual de 7 semanas. Al 
ultrasonido (US) se observó embrión con actividad 
cardiaca presente sin alteraciones en su morfología. 
Presenta screening sérico con riesgo elevado de cro-
mosomopatía. A las 12 semanas se realiza cribado 
de cromosomopatía, el cual revela un LCR de 54,6 
mm, TN: 7,8 mm, DV con flujo reverso durante la 
contracción atrial, vesícula vitelina de 7 x 6 mm. 
Figuras 1 y 2

A las 16 semanas se realiza amniocentesis gené-
tica, cuyo resultado es un cariotipo 46 XY (mas-
culino normal). Al US se visualiza dextrocardia y 
crecimiento en el percentil 50. A las 22-24 semanas 
se evalúa corazón fetal por ecocardiografía y se 

Figura 1. 

Figura 2. 
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confirma la dextrocardia, además, se diagnostica 
comunicación interventricular membranosa y trans-
posición de grandes vasos, drenaje venoso anómalo 
de las pulmonares y comunicación interauricular 
tipo ostium secundum. Figura 3 

Se realizó nueva evaluación a las 33 semanas, 
encontrando doppler materno fetal normal. A las 38 
semanas se hizo cesárea electiva, obteniendo un 
recién nacido masculino que pesó 3.200 gramos y 
midió 50 cm con Apgar de 8 puntos al minuto y 5 
minutos. La ecocardiografía neonatal confirmó la 
dextrocardia, transposición de grandes vasos, comu-
nicación interventricular (CIV) y la comunicación 
interauricular (CIA). El recién nacido fue evaluado 
en la Unidad de Cardiología Congénita. Fue so-
metido a cirugía cardiovascular con cortocircuito 
sistémico pulmonar. La evolución posoperatoria 
fue normal. En las evaluaciones de seguimiento 
no se encontraron alteraciones en su crecimiento 
y desarrollo.

DISCUSIÓN
La relación entre la TN aumentada y la prevalencia 
de defectos cromosómicos, abortos o muerte fetal 
y otras anormalidades mayores es directamente 
proporcional a la magnitud de la TN.8,17-19 Esto es 
mayor si encontramos un flujo anormal en el DV. 
Algunos estudios han informado que el aumento 
de la TN fetal está relacionada con una incidencia 

elevada de anormalidades fetales muy importan-
tes.20-27 Probablemente una asociación verdadera 
entre anormalidades cardiacas mayores, hernia 
diafragmática, onfalocele, anomalía de body stalk, 
defectos esqueléticos, síndrome de Noonan, síndro-
me de Smith-Lemli-Opitz, y el aumento de la TN 
es sustancialmente más elevada que en la población 
general.28 En tanto en otras anormalidades como la 
anencefalia, holoprocencefalia, gastosquisis, anor-
malidades renales y espina bífida pueden no ser muy 
diferentes al de la población general. En cuanto a la 
TN aumentada y la prevalencia de defectos cardia-
cos mayores, varias publicaciones demostraron que 
cuando la TN se encontraba por debajo del percentil 
95 para la edad, existía una relación del 1,6/1000 
nacidos. En los fetos con una TN por encima del 
p 95 la prevalencia de defectos cardiacos mayores 
fue del 1% para TN de 2,4 - 3,4 mm; 3% para TN 
de 3,5 - 4,5 mm; 7% para TN de 4,5 - 5,4 mm; 
20% para TN de 5,4 - 6,4 mm y 30% para TN de 
6,5 o más.12,19,29-33 La implicación clínica de estos 
hallazgos en el caso reportado es que el incremento 
de la TN en forma desmedida, percentil 99 o más, 
constituye una indicación para una ecocardiografía 
fetal como lo indica Nicolaides en su publicación del 
2005.34 Ciertamente la prevalencia total de defectos 
cardiacos mayores por encima de este percentil es 
de 1% a 2% similar a la encontrada en embarazos 
afectados por diabetes mellitus o con una historia 
previa de algún descendiente afectado.

Los hallazgos de TN aumentada no están con-
finados a un tipo específico de defecto cardiaco. 
Defectos cardiacos mayores como la tetralogía de 
Fallot, transposición de grandes vasos y coartación 
de la aorta son raramente detectadas por rutina 
durante el examen de las cuatro cámaras.

Sin embargo, la alta proporción de estas anor-
malidades se presenta con aumento de la TN y DV 
con flujo anómalo.20,35 

Así en los casos en que se encuentran estos ha-
llazgos en la evaluación temprana, está indicado el 
uso de la ecocardiografía entre las 22-24 semanas 
de la gestación, dada su elevada asociación.

Figura 3. 
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