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SENORAS Y SENORES

El 30 de Mayo de 1996 tuve el honor, en este mismo paraninfo de la Facultad de
Medicina de Valencia, de tomar posesion como Académico del sillon que, hasta dos anos
antes, habia ocupado mi padre D. Francisco Bonilla Marti.

Presidia la Real Academia el Profesor D. Javier Garcia-Conde Gémez y contesté a mi
discurso El Ilmo. Sr. Académico D. Fernando Gémez-Ferrer Bayo. Su titulo fue “Mirando al
feto intrautero” (Fig. 1).

Resaltaba en el prélogo, el reconocimiento que suponia a la herencia que recibia, a mi
labor cientifica y mi aprecio personal hacia el Prof. Gomez-Ferrer.

Hacia, en base a investigaciones personales, una recopilacién de los conocimientos, lo
que habia supuesto la ecografia en Obstetricia y como habia catapultado a nuestra Facultad
dentro del mayor prestigio en el mundo de habla hispano-portuguesa y otros paises.

Mostré, entonces, algunas de las primeras imagenes tridimensionales que se habian
logrado a nivel mundial (Fig. 2) y mencioné, sin lugar a dudas, que nos hallabamos en el
camino de la mayor revolucién tecnologica de nuestra especialidad, como asi ha sido.

Solo han pasado 15 anos, pero, y como dice la cancién: “Las ciencias avanzan que es una
barbaridad”.

Disponemos hoy de tecnologias auténticamente revolucionarias que me permiten, me
vuelva a dirigir a sus Ilustrisimas, con un titulo casi igual “Mirando al feto 15 afos
después” pero con un contenido nuevo, capaz de informar dénde estamos y a déonde vamos a
llegar si Dios me concede anos de vida.



Existen multiples modalidades de ecografia tridimensional. Entre ellas destacan:

e el modo multiplanar.

e Elmodo 3D superficial

e El Modo 4D o ecografia en movimiento

e El AVC, automatic volume calculation

e El VOCAL, virtual organ computer-aided analisis.
e EIl SPIC, Spatial Temporal Imaging Correlation
e El Modo nicho.

e La Biopsia 4D .B.flow.

e El Modo inverso.

e EISRIL

e EIXTD-VIEW.

e EIl TUI o tomografia ultrasénica.

e ElSonoT

Todas tienen aplicacion obstétrica, han aportado resultados de enorme interés y haré
mencion a ellas en cada apartado.

Son tantos los aportes, que voy a limitarme a mencionar solo aquellos, normales y
patologicos, que han aportado conocimientos verdaderamente fundamentales al bienestar
fetal:

En el primer trimestre de evoluciéon normal

Cabe destacar por su trascendencia:

e la vision 3D de todo el desarrollo anatémico, dia a dia, de las estructuras del
embrion y del feto (Fig. 3). El empleo de la 4D, o en movimiento, nos ha permitido
conocer el comportamiento fetal a lo largo de todo el embarazo lo que representa la
valoracion funcional del desarrollo de centros y nucleos especificos dentro del SNC
como el Pons o el cerebelo. (Fig. 4).



Consecuencia de ello es conocer hoy todas las mediciones reales fetales, anexiales y
placentarias con una fidelidad tal, que podemos datar la edad gestacional, con una sola
ecografia en el primer trimestre de + 3 dias (Figs. 5y 6).

e El estudio neurosonografico del desarrollo del sistema nervioso central
(Fig.7)

El 80% de las lesiones cerebrales tienen su origen durante el desarrollo embrionario.
Solo un 10% son causadas por partos traumaticos.

Disponemos hoy de tecnologia suficiente, via transductores vaginales, para conocer todo
el desarrollo normal y patolégico del SNC (Fig. 7) lo que permite ya, y permitira atin mas en
un futuro préximo, llegar al conocimiento de defectos cerebrales minimos pero
trascendentes que nos permitan conocer las causas de mortalidad fetal intra-utero y al
nacimiento, hoy inexplicables.

e El diagnéstico de la gestacion multiple

La morbi-mortalidad fetal se asocia a la presencia de gestaciones multiples que se han
incrementado en un 400% debido a las técnicas de Reproduccién Asistida. A mayor namero
de embriones mas inmadurez temporal y ponderal y mayor riesgo de mortalidad y, lo que es
peor, de morbilidad persistente.

Hoy dia esta solucionado su diagnéstico precoz gestacional y lo que es mas importante,
las medidas a tomar para que esto no acontezca (Fig. 8).

¢ El comportamiento fetal

Con tal denominaciéon conocemos cualquier accién o reaccién fetal observable como
respuesta a estimulos externos. Los movimientos embrionarios y fetales, representan la
maduracion progresiva del sistema nervioso central y del muscular.

Los primeros movimientos del feto sabemos hoy que son espontaneos. (Fig. 9).

Trabajos realizados hace ya tres décadas permitieron conocer los movimientos que
realizan los fetos y cuya determinacién quizas sirva para ayudar a reducir la morbi-
mortalidad al nacimiento ya que hoy dia estamos en condiciones de garantizar en un 85-
90% el nacimiento de un recién nacido en las mejores condiciones.

La tabla adjunta muestra cuales y cuando estos aparecen (tabla).



PRIMERA APARICION DE MOVIMIENTOS FETALES
(Ahlfeld1888 y Birnholz 1978)

Primeros

movimientos

Movimientos de inicio

Hipo

Mov. aislados de

brazos

Mov. aislados piernas

Retroflexiéon cabeza °

Rotacion cabeza °

Mano-cara contacto °

Mov. respiratorios °

Apertura mandibular °

Extension cuerpo °

Anteflexion cabeza °

Bostezo °

Chupar/tragar °

7 8 9 10 11 12 13 14

Incluso conocemos hoy el desarrollo de los sentidos, de tal forma que:

La vista solo se completa a los 2 meses del nacimiento.

El oido, los fetos oyen a partir de la semana 24.

El olfato, esta desarrollado al final del embarazo.

El gusto, esta desarrollado al final del embarazo.

El tacto, esta desarrollado desde la semana 8.

La sensacién térmica, esta desarrollado desde la semana 8.

La angiografia digital Doppler 4D color o energia, esta ha permitido conocer
toda la Vascularizacion embrionaria.



Entre los parametros de circulacion fetal que hoy se emplean corrientemente como
marcadores potenciales de salud tenemos:

- Alteraciones de la frecuencia cardiaca en el embrién y el feto
- Alteraciones de los flujos venosos

- Alteraciones de los flujos arteriales

Disponemos de una excelente experiencia con Doppler 3D de estos parametros (Figs.
10y 11).

Alteraciones de la frecuencia cardiaca

El embrién inicia los latidos cardiacos el dia 21 post fecundacién. Son dos los tubos
endocardicos iniciales. La frecuencia cardiaca aumenta hasta la semana 10, momento en
que se forman, por la unién, tres tubos cardiacos, y que no se completara la formacion de las
cuatro camaras hasta la semana 13.

Tras la semana 13 se produce el desarrollo primero del sistema simpatico y luego del
parasimpatico lo que produce primero un aumento de la frecuencia contractil y luego su
disminucién para quedar ya dentro de los limites conocidos de normalidad. La variabilidad
segundo a segundo es ya evidente en la semana 13.

Los cambios que ocurren durante la formacién del espacio intervelloso,
especificamente, las dos ondas de invasién trofoblastica en las arterias deciduo-
miometriales, ponen al embrién en un estado hemodinamico restrictivo durante las
primeras semanas de embarazo. Este estado hipertensivo transitorio del embrién es
necesario para el desarrollo del miocardio y para la expansion de las cavidades cardiacas.
Como signo de la maduracion e integridad cardiacas tienen lugar al mismo tiempo la
sincronia de los nodulos de estimulacién eléctrica y los mecanismos de conducciéon y se
establece la regulacién de la frecuencia cardiaca. Por ello.

Alrededor del 20 al 25% de las aneuploidias y practicamente todas las triploidias se
asocian con cardiopatias, las mas significantes de ellas envuelven los canales atrio
ventriculares y cardiomiopatias del ventriculo derecho. Los marcadores de cardiomiopatia
son:

a.-Bradicardia. Es la manifestacion mas frecuente de cardiomiopatia. Ocurre en el 3,5
a 4% de los embriones y fetos portadores de trisomias.

b.-Taquicardia. Ocurre menos frecuentemente, pero se asocia a anomalias cardiacas
embrionarias y fetales.

c.- Arritmias ocurren en el 2% de fetos portadores de trisomias.



Practicamente todos los embriones con frecuencia cardiaca por bajo de 86 latidos por
minuto mueren durante los dos primeros meses de gestacion. Sin embargo, todas las
alteraciones de la frecuencia cardiaca han sido correlacionadas con la viabilidad fetal.
Cuanto mas precozmente aparecen mayor es el indice de mortalidad.

Todavia estd por determinar si existe una relacibn embrionaria o fetal entre
aneuploidia y bradicardia. Sin embargo, numerosos autores han informado de que por lo
menos, en algunos casos, parece existir esta asociacion.

Alteraciones de los flujos fetales arteriales y venosos
Los flujos vasculares han sido estudiados tanto en cordén umbilical, ductos venos,

ductos arteriosa, vena cava inferior con en la vena yugular interna.

Flujo fetal arterial

Es un marcador de malformaciones el aumento de la impedancia de las arterias del
cordén (2 al 30%) que también se asocia en un 6,4% con mala evoluciéon perinatal. La
reduccion fisiolégica de la impedancia en las arterias del cordén umbilical y en el espacio
intervelloso se manifiesta por un aumento progresivo en el flujo diastélico que se inicia en
la semana 13.

Existe una clara correlacion entre la cualidad del flujo en la arteria umbilical y la
evolucién perinatal. El flujo anormal se asocial con condiciones patolégicas tales como
restriccion de crecimientos y anomalias del desarrollo, asi como con anomalias
cromosomicas y complicaciones obstétricas del tipo de la toxemia, diabetes y oligoamnios.

Flujo reverso en arteria umbilical durante el primer trimestre

Datos acumulativos han mostrado que uno de cada diez fetos con flujo reverso en
arteria umbilical muestras malformaciones al margen de su posible asociacién con

aneuploidias.

Debe sospecharse una aneuploidia cuando aparece cualquiera de los siguientes
hallazgos:

1.- Aparece flujo reverse al comienzo del embarazo.

2.- Aparece flujo reverse asociado a malformaciones fetales.

3.- Cuando el flujo reverse no se asocia con ninguna otra complicacién obstétrica.

Un detalle interesante respecto al flujo reverso en arterias umbilicales es que este no
aparece con todos los latidos cardiacos. A veces es un fenémeno ocasional transitorio.
Cuando acontece el comienzo del embarazo, muy probablemente representa un fallo
cardiaco, dado que los mecanismos de adaptaciéon son capaces de sobreponerse a la alta
impedancia de los flujos del trofoblasto. Por ello, el flujo reverso antes de la semana 14
aumenta la probabilidad de aneuploidia o de distress fetal inicial.



La etiologia de este flujo reverso en las malformaciones fetales no es bien conocida. Se
ha especulado sobre la posibilidad de un retraso de la invasiéon vascular trofoblastica.
También se ha observado que las placentas de los fetos afectos tienen una reduccién de las
pequenas arterias musculares de las vellosidades que potencialmente podrian afectar la
vascularizacién feto-placentaria y causar una reducciéon en los intercambios gaseosos. Sea
como sea, los mecanismos envueltos no estan aclarados. Estudios de microscopia electrénica
de las vellosidades han mostrado vasos alargados, sin espirales y carentes de
ramificaciones, todas ellas condiciones que por si mismas pueden aumentar la impedancia
capilar. Igualmente se ha notado que las vellosidades terminales tenian un estroma muy
fibrosazo y cese de la proliferacion trofoblastica lo que aumentaria la tensiéon de oxigeno
local en vez de hipoxia placentaria. Estas evidencias sugieren un fallo en el intercambio de
oxigeno transplacentario que daria como resultado una reduccidon severa en la extraccion
fraccionaria de oxigeno para el feto.

Ductus arteriosus

En casos de trisomia 21 se ha descrito un istmo adértico hipoplasico y una dilatacién
anormal del ductus arterioso. Se considerarian patolégicas velocidades de flujo inferiores a
2 cm/seg.

Flujos venosos fetales
Vena cava Inferior

El edema fetal asociado a cardiomiopatia es una manifestacion de fallo de la funcién

hemodinamica fetal precoz, que se observa frecuentemente en casos de anomalias
cromosOmicas tales como el sindrome de Turner y la trisomia 21.
El fallo de la funcién hemodinamica resulta del descenso del output cardiaco debido a
alteraciones en la frecuencia cardiaca y en el volumen de eyeccién. Este tipo de fallo
también puede observarse en otras circunstancias tales como anemia severa,
hipoproteinemia, y malformaciones de otro tipo no relacionadas con cromosomopatias. Las
conexiones cardiovasculares derechas-izquierdas (foramen ovale, ductus arteriosus, ductus
venosus) son capaces de compensarlas hasta que la situacidon empeora. Cuando las
condiciones que conducen a un fallo del lado derecho ya no pueden ser compensadas mas, se
produce una sobrecarga de las camaras derechas que afecta a la vena cava inferior, al
ductus venosus y a los vasos intra hepaticos.

La severidad de las alteraciones causada por la sobrecarga derecha puede ser valorada
con Doppler espectral asi como con Doppler 3D interactivo. El signo ecografico mas evidente
de fallo ventricular derecho son las alteraciones en la forma de las ondas de velocidad de
flujo de la vena cava inferior y en el ductus venosus que se producen cuando hay congestion
vascular hepatica. Estas alteraciones se asocian con ciertos tipos de anomalias
cromosomicas (18).



El flujo en la vena cava inferior es regulado por la funcién de la auricular derecha y
por el arbol venoso de las partes inferiores del cuerpo fetal. Junto al fallo derecho hay una
alteracion de la imagen tipica de la triple valva del flujo de la vena cava inferior, de forma
que hay una reduccién en la onda de flujo reverso y un aumento en la velocidad de flujo de
las ondas S y T (indice de sobrecarga). El indice de sobrecarga es normal cuando esta
alrededor de 0,13.

Parece que en ciertos fetos con aneuploidias hay una cardiomiopatia que conduce a
una reduccién en el flujo ventricular derecho. La reduccién en el gasto de salida del
ventriculo derecho causa una sobrecarga en la auricula derecha. Entones el sistole atrial
produce una eyeccion retrograde a la vena cava inferior con alteracién de la imagen normal
de la onda de velocidad de flujo.

Ductus venosus

En aproximadamente un 90% de los fetos con cromosomopatias y translucencia nucal
aumentada hay evidencia durante el primer trimestre de disfunciéon cardiaca, con o sin
anomalias estructuras, como se demuestra por la presencia asociada de una velocimetria
anormal en los flujos del ductus venosus.

Sin embargo, y como también se asocia a fetos cromosémicamente normales con
cardiopatias asociadas, el aumento de la translucencia nucal representa, de hecho, el
método mas efectivo de rastreo de las anomalias de los grandes vasos y de las cardiopatias.

La imagen normal del flujo sanguineo venoso en el ductus venosus se caracteriza por
una alta velocidad durante el sistole ventricular (onda S) y didstole (onda D) y flujo
anterogrado durante la contracciéon auricular (onda A).

Junto con un aumento de la hipoxia y la acidemia hay una reducciéon en el flujo venoso
en el cordén umbilical. Sin embargo, el pico de flujo en el ductus venosus se mantiene. Este
fenomeno sugiere que el flujo en el ductus venosus tiene una gran prioridad, necesitando
redistribucion de flujo a expensas del higado. En casos de trisomia 18 se ha observado la
apariciéon de flujo reverso durante la contraccién atrial. Entre las anomalias cardiacas
congénitas, las que mas comuinmente se asocian con flujo reverso en ductus venosus son
aquellas asociadas con alteraciones de entrada o salida de flujo ventricular, Estas
anomalias se ven frecuentemente en fetos con aneuploidias y defectos cardiacos congénitos
y suelen asociarse con translucencia nucal. Por todo ello, las alteraciones en los flujos en el
ductus venosus deben ser consideradas como marcadores ecograficos de las severas
anomalias hemodinamicas de las que son portadores estos fetos.

Vena del cordon umbilical

La presencia de pulsaciones con hendidura protodiastélica moderada reflejando el
sistole atrial fetal es un hallazgo fisiolégico en el primer trimestre pero altamente
patolégico si1 aparece durante la segunda mitad del embarazo.



Redistribucion de flujo sanguineo.

Hemos visto redistribuciéon de flujo en fetos bien con restricciéon de crecimiento precoz,
oligoamnios severo o con algunas malformaciones (renales, asociadas con anomalias
cromosOmicas y otras). En estos casos ha habido un aumento precoz y anormal de flujo
diastolico en los vasos cerebrales mientras que la diastole permanece a 0 hasta la semana
13.

Todas estas investigaciones han permitido hoy que conozcamos todas las arcadas
vasculares fetales (Fig. 12) y también las placentarias, la conocida como “biopsia
placentaria ecografica” (Fig. 13)

El empleo del Doppler a permitido la vision de comportamientos fetales de enorme
trascendencia como la respiracién, expulsién de orina o de heces (fig. 14 y 15).

En el primer trimestre de evolucién patolégica

Son numerosas las estructuras embrionarias, vasculares y anexiales que pueden
mostrar anomalias que acompanan a cromosomopatias o pérdida de bienestar fetal. Nos
referimos a:

Marcadores Embriéon y Feto

o  Translucencia nucal

*  Onfalocele

*  Encefalocele

* Hueso nasal

* Diametro cordén umbilical

e  Volumen placentario

e Siameses

*  Crecimiento retardado embrién

¢ Otras anomalias

Hemodinamicos
e Anomalias ritmo cardiaco
e Anomalias Vasculares Cordén

e Anomalias Vasculares Fetales



Anejos
e Saco Gestacional
¢ Amnios

¢ Vesicula vitelina

e Cordén Umbilical

e Liquido Amnidtico

Por su actualidad y por el inmenso avance que han representado solo en un decenio, que
ha permitido diagnosticar el 85% de las cromosomopatias en el primer trimestre, haré
mencion solo a:

LA TRANSLUCENCIA NUCAL

La translucencia nucal (TN), la vision y medicién del hueso nasal y el registro de los

flujos vasculares en ductus venoso y cava inferior se han convertido en medios de rastreo
enormemente sensibles para la trisomia 21, otros defectos cromosémicos mayores
(sindromes de Turner, Patau y Edwards), anomalias estructuras congénitas,
malformaciones y defectos cardiacos y prondstico fetal adverso. (Fig. 18).

En combinacién con la determinaciéon en suero materno de la PAPP-A y la beta-hCG
libre, el aumento de grosor de la TN ha mostrado que aporta suficiente valor prondstico de
riesgo de padecer sindrome de Down, con indices de deteccion que oscilan entre el 80 y el
87% y con un indice de falsa positividad del 5% y que también permite el diagnéstico de
otras aneuploidias.

La medicion de la TN y los parametros nasales y vasculares mencionados, estan muy
bien estandarizados para la ecografia 2D y también para los flujos vasculares con Doppler
color o energia.

Esta estandarizacién requiere se precise obtener:

» Una excelente calidad de la imagen 2D que logre una visién medio sagital buena del

feto en posicién neutra.
» Un excelente dngulo de insonizacidn.

» Magnificacién maxima de la imagen fetal en 2D via ecografica abdominal.

Aumentar la imagen hasta alcanzar que el feto ocupe, por lo menos, el 75% de la
pantalla, teniendo presente que el grosor se incrementa tanto en la membrana nucal
como en el margen de los tejidos blandos que cubren la espina cervical.



» Colocaciéon exacta de los calibradores, situandolos en el punto de maxima
ecogenicidad, que se halla en el centro de la membrana nucal y no en el borde
interno. Debe seleccionarse la posicion exacta central.

Se sabe que los errores que se cometen al realizar las mediciones tienen un efecto
perjudicial muy significativo en la determinacién de los indices de riesgo.

Para conseguir preservar la elevada eficacia de la medicién de la TN como medio de
determinar riesgos, es importantisimo la seguridad y habilidad del obstetra-ecografista, con
el fin de que consiga realizar mediciones correctisimas de la TN.

Debido a la estandarizacién ya mencionada, cuyos parametros son todos ellos
manuales y sometidos a errores del propio observador, que no emplea, a dicho fin, ningiin
tipo de software, en los ultimos anos, se han introducido nuevas técnicas, modos ecograficos
y modalidades de software:

Destacan, ya comentados:
» La ecografia 3D/4D de superficie,
» El calculo del volumen con modos VOCAL y AVC,
» Los sistemas cuantitativos y
» Los sistemas semiautomaticos.

Ya han sido elaboradas y publicadas mediciones volumétricas del area en TN. Las
mediciones de los volimenes que se generan parecen aportar una informacién mas
detallada especialmente si la superficie del objeto a valorar es irregular, tanto en imagen
2D como en 3D, como acontece en todos los higromas de cuello.

El presente estudio que mostramos, pionero, compara la 2D con la 3D en primer lugar
para una deteccién precisa fetal en corte medio sagital y a continuaciéon calcular el valor del
empleo en la clinica de medidas semiautomaticas usando:

e Nuevos softwares de mediciones multiples semiautomaticas del que apenas
existe experiencia mundial pero que parecen de enorme interés.

e Mediciones semiautomaticas empleando los modos AVC y VOCAL. (Figs. 19 y
20)

AUSENCIA DEL HUESO NASAL

En 1866 Langdon Down describia unos recién nacidos donde la piel era demasiado
amplia para la masa corporal total, afectos de idiocia, hoy conocidos como trisémicos 21,
debido a su poca elasticidad. Describi6, igualmente, la presencia, practicamente constante,
de una frente plana con una nariz pequena.



El exceso de piel en estos fetos a partir de ahi conocidos como sindrome de Down se
detecta en el primer trimestre del embarazo con el aumento de la translucencia nucal y por
una nariz pequena, sin hueso o este hipoplasico que se considera como un nuevo marcador
de trisomia 21 y otras cromosomopatias.

Hay numerosas observaciones relacionadas con trisomia 21, pero son insuficientes
aquellas que correlacionan con otras cromosomopatias.

La relacion se establece cuando el hueso esta ausente en o mas alla de la semana 14
y cuando no alcanza una longitud de 4,5mm. tras la semana 20.

Este nuevo marcador es de interés especial por ser independiente de la edad
materna, de la edad gestacional (medible a lo largo de todo el embarazo), de la presencia o
no de translucencia nucal (con la que podria asociarse en el diagnédstico), e incluso de los
parametros bioquimicos. (Fig. 21)

Cuando el hueso no esta presente, la odds ratio de riesgo de trisomia 21 es de 146
(95% IC = 50 — 434), mientras que si esta presente es 0.27 (IC = 0.18 — 0.40). Si se le agrega
el estudio de la translucencia nucal la sensibilidad de la ecografia para la deteccién de
trisomia 21 aumenta a un 85% con un decremento en la tasa de falsos positivos del 1%.

Estudios histopatolégicos en fetos abortados han mostrado que los huesos nasales
aparecen por primera vez cuando tienen una longitud céfalo-nalga de 42 mm. y que
muestra un incremento lineal con la gestacién. Las anomalias observadas en los recién
nacidos con sindrome de Down pueden ser visualizadas ecograficamente durante el periodo
fetal. En estos casos, la osificacién de ambos huesos nasales esta ausente, hipoplasica o
retardada.

El crecimiento 6seo depende de la matriz funcional que lo rodea. Estudios
histoquimicos han mostrado alteraciones atribuibles a defectos genéticos. La trisomia 21
esta asociada con un incremento en el acido hialurénico debido, muy probablemente, a
niveles aumentados de superdoxido desmutasa, que se codifica en el cromosoma 21 y que
tiene un efecto protector contra la acciéon degradante mediada por radicales del acido
hialurénico.

La valoracién del hueso nasal debe realizarse en un plano medio sagital del perfil
fetal con el haz sénico paralelo a la nariz fetal. En esta posicion la piel de la nariz produce
una linea ecogénica que puede ser interpretada como hueso nasal. Para evitar este error, el
transductor debe moverse delicadamente de lado a lado para asegurarse que el hueso nasal
se observa separado de la piel que lo cubre.

Los huesos nasales se identifican como estructuras que se proyectan anteriormente. En
mitad del segundo trimestre el borde superior de los huesos nasales se encuentra
aproximadamente a nivel de la parte superior de las orbitas oculares y no se extiende por
debajo de sus limites inferiores. Este plano visual ideal puede confirmarse angulando el
transductor suavemente de lado a lado. Haciendo esto, la visualizacion de los huesos



cambia, aparentan engrosarse y asumen una forma triangular. Cuando el transductor esta
angulado muy lateralmente, el maxilar aparece formando un angulo que puede confundirse.

La importancia del angulo no debe de ser subestimada. Si este es menor de 45 o
mayor de 135 grados, el hueso nasal puede no aparecer. A medida que el angulo se
aproxima a los 90 grados, los bordes del hueso se vuelven dificiles de delinear y la longitud
puede encontrarse artificialmente alargada. Angulos son por tanto 45 6 135 grados. En
estos angulos los huesos nasales se observan separados y paralelos a la piel.

Con 3D, tanto el corte como el plano del perfil y los angulos son faciles de obtener.

LOS QUISTES DE CORDON UMBILICAL
Los tumores de cordén no son frecuentes. Entre ellos hay pseudoquistes, que, en

contraste con los verdaderos quistes carecen de epitelio de cobertura y que probablemente
no sean mas que areas locales de edema de la gelatina de Wharton o zonas de degeneracion
de la misma.

Los verdaderos quistes no son mas que restos bien de la alantoides o bien del conducto
onfalomesentérico. Los quistes verdaderos persisten méas alla de la semana 12. Hay ademas
otros tumores raros y neoplasias de origen incierto (Fig. 22).

Los pseudoquistes son mucho mas comunes que los quistes verdaderos. Sin embargo,
la posibilidad de distinguirlos, junto a resultar casi imposible durante el primer trimestre,
carece de importancia clinica dado que ambos se asocian a malformaciones y a anomalias
cromosomicas.

Entre las rarisimas neoplasias hay tumores tales como hemangiomas, angiomixomas,
mixoangiomas, angiomas cavernosos, hemangio-fibromixomas y mixosarcomas
telangiectasicos, todos ellos originados en las células endoteliales. Se ha asociado estas
neoplasias a hidrops no inmune, hemorragia fetal, alfa-fetoproteina elevada, degeneracién
masiva quistica de la gelatina de Wharton y a cordones cortos. Estos tumores se localizan,
casl sin excepcion en la porcion del cordoén proxima a placenta.

Aunque se ha estimado que la incidencia es de alrededor del 3% en el primer
trimestre, la escasa literatura, antiguas descripciones, y nuestra propia experiencia
sugieren que la incidencia real no supera el 0.3-0.4%. Los quistes de cordon, especialmente
los de alantoides, se han asociado a anomalias cromosomicas, defectos de pared abdominal
obstrucciones del tracto urinario, persistencia de la apertura del uraco, hidronefrosis y
diverticulos de Meckel. Aunque pueden aparecer en cualquier lugar a lo largo del cordon
son mas frecuentes cerca de la pared abdominal fetal. (Fig. 23-25).

Los quistes que desaparecieron lo hacen practicamente todos alrededor de la semana
12, momento en que la herniacién fisiolégica ha desaparecido y la espirilizaciéon ya se ha
completado. El riesgo de anomalias fetales se asocia basicamente con los quistes



verdaderos, especialmente si son grandes, irregulares, situados en la proximidad del
abdomen y que persisten pasadas las 12 semanas.

Figura 26

Tabla de riesgo para quistes de cordon

QUISTES DE CORDON UMBILICAL
BAJO RIESGO ALTO RIESGO

Después de semana
Aparicion [Antes de semana 12 19
Desaparicion Antes de semana 12 [Persistencia

Proximo a abdomen|
Localizacion Parte central

fetal o a placenta
Tamano Menor de 5 mm. Mayor de 5 mm.
Bordes Regulares, lisas [rregulares

Parece relacionarse
Riesgo de No parece aumentar

con trisomias
cromosomopatia |(1-2%)

|(T 13y T 18) (13%)

LAS CIRCULARES DE CORDON

La eventualidad mas frecuente de circular es hallarla rodeando el cuello, sin embargo,
el cordén puede encontrarse envuelto alrededor del cuerpo fetal.

Empleando la 4D es factible, especialmente durante las primeras 20 semanas,
explorar el cordon en toda su longitud (Fig. 27) y realizar un contaje de todas sus espiras
(Fig. 28).

Una circular simple alrededor del cuello se observa en el 16-30% de todos los partos. El
2% de los recién nacidos lo hacen con dos vueltas y en el 0,5% de los partos esta alrededor
de una extremidad (Figuras 29-33).



Las circulares son mas frecuentes cuando el cordon es largo, en embarazos gemelares
y en casos con polihidramnios. Estas son el resultante de los movimientos fetales, que
pueden causar el que el cordon se entrampe en cualquier parte de su superficie. Pueden
verse con extraordinaria claridad empleando la 3D (Figuras 29-33).

Existe una gran controversia sobre su significacién clinica. Aunque en la gran mayoria
de casos no produce lesiéon alguna, se ha informado se asociaria con un incremento del
numero de registros tococardiograficos patolégicos, acidemia, liquido amnidtico meconial,
cesareas de urgencia, admision en unidades pediatricas de cuidados intensivos vy,
posiblemente, mayor mortalidad perinatal.

EN EL SEGUNDO TRIMESTRE DE EVOLUCION PATOLOGICA

Destacaremos, por su trascendencia, algunas de las anomalias y malformaciones:

+ craneo-faciales, unos por su curiosidad (dacriocistocele) que permiten

mostrar hasta déonde hemos llegado y otras por su enorme trascendencia y
repercusion en el bienestar del recién nacido (sindrome de Apert, proboscis,
Etmocefalia, etc.).

+ Del cierre de la pared abdominal (onfalocele, gastrosquisis, pentalogia de

Cantrell, Exstrofia vesical).

DACRIOCISTOCELE

Dacriocistocele, amniocele, amniotocele, quiste de glandula lacrimal o mucocele es un
colapso congénito o una obliteracién del sistema de drenaje naso-lacrimal, que da como
resultado un saco cerrado lleno de liquido (mucoso y/o de liquido amniético), una anomalia
benigna que ocurre comuinmente en neonatos.

Existe siempre una obstruccion membranosa en su desembocadura del canal en el
agujero nasal (membrana de Hasner) que de acompanarse de estenosis en la parte proximal
se dilata formando el dacriocistocele. (Fig. 34).

No se describen antes de las semanas 30 porque la canalizacion puede no estar
completada. Unos son transitorios, desaparecen en la vida intra-uterina, otros persisten. Se
ha descrito que aparecen de forma aislada, unilateral (90%, en cualquiera de ambos lados,
s6lo un 13% son bilaterales) y predominantemente en fetos hembras (Fig. 35).

Pueden acompanar a otros sindromes malformativos como el EEC (Ectrodactilia-
ectodermal, dysplasia-clefting), sindrome de Down, anomalias craneofaciales y rifion
multiquistico.

El progresivo acimulo de secrecion mucosa conduce a la dilatacion quistica del
conducto, y debido que los huesos nasales ain son muy blandos puede aparecer un
abombamiento que, en casos extremos, puede llegar a dificultar u obstruir la respiracion.



LAS CRANIOSINOSTOSIS

Se define la craniosinostosis al cierre prematuro de las suturas del calvario. Lo
integran un grupo de condiciones heterogéneas a menudo con caracteristicas clinicas,
genéticas y moleculares distintas. Afecta, aproximadamente, a uno en cada 2.000 recién
nacidos. Se han descrito mas de 100 tipos diferentes y la mitad de ellas tienen una base

genética con una transmisién predominantemente autosémica-dominante (tabla).

Tabla
PRINCIPALES FORMAS SINDROMICAS DE CRANIOSINOSTOSIS
SINDROME SUTURAS DEFORMIDADES EN CABEZA OTRAS ANOMALIAS
AFECTAS
APERT Coronal, sagital, | Braquicefalia, oxicefalia, Sindactilia, simétricas manos y
lambdoidea hiypoplasia facial media, pies, “mano de gato”, pulgar
hipertelorismo, Puente nasal, ancho, a menudo retardo mental
prominente
CROUZON Coronal, sagital Braquicefalia, oxicefalia, No retardo mental. No
Hipoplasia facial media, exoftalmia, | anomalias de los miembros
hipertelorismo Labio superior corto,
prognatismo mandibular
PFEIFFER Coronal, sagital Braquicefalia, cabeza en “trebol” Polisindactilia, pulgar abducido,
no retardo mental
SAETHRE- Una o dos Plagiocefalia, braquicefalia, Polisindactilia (manos y pies)
CHOTZEN suturas facies plana, frente alta, Manos cortas, falanges
coronales Anormalidades de orejas distales hipoplasicas, no
retraso mental
JACKSON- Coronal, sagital | Oxicefalia, braquicefalia, Dedos pies alargados,
WEISS Hipoplasia facial media sindactilia del 2 y 3 dedo
pies, normal Inteligencia
ANTLEY- Coronal Braquicefalia, Hipoplasia facial | Radiohumeral sinostosis
BIXLER media, prominencia frontal contracturas articulares
multiples. Retardo mental

SINDROME DE APERT

El sindrome de Apert se caracteriza por craniosinostosis (basicamente de la sutura
coronal), sindactilia simétrica de manos y pies, e hipoplasia de la facies media (Figura 36).
Incide en un caso cada 60.000 a 160.000 nacidos vivos y en la poblacién general se estima
en un caso cada 2 millones.



Respecto a su etiologia la mayoria de casos (98%) son mutaciones “de novo” (1),
siendo el cariotipo normal. La causa fundamental es una mutaciéon en el receptor II del
factor de crecimiento fibroblastico (Fibroblast Growth Factor Receptor II (FGFR 2)), siendo
la mutacién mas frecuente la sustitucién serina-a-triptéfano en el aminoacido 252 (S252W)
resultante de una transversion (C934G. La segunda mutaciéon es igualmente una
transversion C937G resultando en una sustitucion en una prolina-a-arginina en el
aminoacido 253 (P253R).

Dado que se trata de una enfermedad hereditaria autosémica dominante, tiene un
riesgo de recurrencia del 50% si uno de los padres esta afecto.

PROBOSCIS

El ciclope o “polifemo” es un feto que muestra una malformacién fronto-nasal
caracterizada por un solo 0jo con o sin proboscis y un apéndice o apéndices dermo-
cartilaginosos situados por encima del o de los anlages de los ojos, lo que le confiere un
aspecto monstruoso (Fig. 37).

A pesar de su rareza es muy conocido popularmente desde la descripciéon que Homero
realizara en la Odisea 800 afios antes de Cristo.

Sin duda alguna y dada su elevadisima mortalidad, incluso la de sus variantes menos
graves, si es que alguna de ellas puede considerarse como tal, y que alcanza al 97.5% de
todos los casos al ano del nacimiento, pertenece mas a la leyenda y a la mitologia que a la
realidad de haber sobrevivido alguno de ellos.

No debe de extranar pues que los casos descritos en humanos y en animales estén
asociados a la mitica, a narraciones fabulosas y a museos de anatomia o de zoologia, donde
pasan a formar los casos mas visitados.

Las malformaciones craneofaciales incluyen un espectro enormemente variado y
heterogéneo de anomalias consecuencia, muchas de ellas del fallo o defecto de clivage de la
linea media del cerebro anterior.

La mayoria de fetos con cualquiera de las variedades de hipotelorismo muestran una
holoprosencefalia. Ambas se asocian a anomalias mendelianas y también a
cromosomopatias. También pueden acompanar microcefalia, el sindrome de Meckel-Gruber,
de Coffin-Lowry, de Golabi-Rosen, el “grito del gato” (monosomia 5), el Pena-Shokier, el de
Roberts, el de Robinow, el de Noonan, el de Fraser y otras malformaciones faciales.

Las malformaciones faciales mas severas, como la ciclopia, acompanan siempre a la
holoprosencefalia alobar, en la que existe ausencia completa del clivaje del prosencéfalo, de
ahi el prondstico tan nefasto.

La ciclopia, con o sin proboscis, representa una de sus variantes, sin duda la de
mayor gravedad, y forma parte, practicamente siempre de las holoprosencefalias.



LA ETMOCEFALIA

Las holoprosencefalias son anormalidades complejas del cerebro anterior que, derivan
de un fallo en la diverticulacion del prosencéfalo embrionario. Estas anomalias se
caracterizan principalmente por separacién anormal de la linea media de los hemisferios
cerebrales y las estructuras diencefalicas. La clasificacion mas aceptada de estos trastornos
reconoce tres variedades mayores: alobar, semilolar, lobar. En la variedad alobar, la mas
pronunciada, la cisura interhemisférica y la hoz del cerebro estan ausentes en su totalidad,
hay un ventriculo primitivo tnico (holoventriculo), el talamo esta fusionado en la linea
media y el tercer ventriculo, la neurohipéfisis, los bulbos y tractos olfatorios estan ausentes.
En la holoprosencefalia semilobar, los dos hemisferios cerebrales estan parcialmente
separados en sentido posterior, pero existe una cavidad ventricular inica. La variedad lobar
es la forma mas leve, la cisura interhemisférica esta bien desarrollada, tanto en sentido
posterior como anterior, pero hay un grado variable de fusién de la circunvolucién del
cuerpo calloso y de los ventriculos laterales y ausencia del septum pellucidum. Las
anomalias faciales son pleomoérficas pero pueden considerarse como la consecuencia de la
hipoplasia de las estructuras medias de la cara.

Las variedades del fenotipo facial van desde la ciclopia, etmocefalia: hipotelorismo o
sinoftalmos con probdscide y ausencia de nariz, cebocefalia: hipotelorismo y narina Unica, y
la hendidura de la linea media con agenesia premaxilar.

Una buena correlacién es frecuentemente observada entre la severidad del desarrollo
de la patologia cerebral y la malformacion facial, por ejemplo la ciclopia es casi
exclusivamente asociada con holoprosencefalia alobar; etmocefalia y cebocefalia con
holoprosencefalia semilobar. El fenotipo menos severo es la arrinencefalia en la cual hay
ausencia de los tractos y bulbos olfatorios.

Los factores etiolégicos son variables, entre ellos se nombran alteraciones
cromosOmicas, principalmente trisomia 13, la cual es la causa mdas comunmente
identificada, otras como trisomia 18 y delecciones las cuales son menos frecuentes. Entre
otros factores tenemos diabetes mellitus, alcohol, retinoides y otros toxicos.

El ultrasonido tiene un alto valor predictivo en el diagnéstico de la holoprosencefalia,
porque permite su diagnéstico precoz en el primer trimestre del embarazo, al permitir la
evaluacion de las vesiculas cerebrales primitivas. (Fig. 38).

PRUNE BELLY VERSUS VALVULAS URETRALES POSTERIORES

El Sindrome de prune-belly o “barriga de ciruela”, es una alteraciéon urolégica
obstructiva congénita muy rara, que cursa con megacistis y deformaciones visibles en la
pared del abdomen y que frecuentemente se acompana de otras malformaciones.



Forma parte de las uropatias fetales obstructivas, grupo heterogéneo que se
caracteriza por una dilatacion mayor o menor del tracto urinario que cursan con una
insuficiencia renal fetal y que se clasifican en: pre-renales (Crecimiento Intrauterino
Retardado, Sindrome transfusién feto-fetal, drogas tipo IANES, Cocaina etc); renales
(Agenesia renal, Displasia renal multiquistica y Poliquistosis renal) o post-renales
(Uropatia obstructiva y reflujo vésico-uretral).

Pueden ser: unilaterales o bilaterales; intrinsecas o extrinsecas; altas (pieloureteral),
medias (ureterovesical) o bajas.

Recibe el nombre por la peculiar apariencia de la pared abdominal que muestran casi
siempre (pero no siempre) una piel distendida y generalmente arrugada, que simula una
“ciruela”.

Afecta sobre todo a los fetos varones. (Figs. 39 y 40) (mas del 97%) y se describe una
frecuencia 4 veces superior en embarazos gemelares.

La incidencia se estima en 1 en 30.000/50.000 recién nacidos, aunque debe ser superior
ya que muchos mueren intra-utero o son abortados, especialmente cuando el sindrome se
diagnostica precozmente.

Su patogénesis No esta aclarada. Nuevas evidencias, sugieren un defecto somatico
primario con diferenciacion incompleta o fallo de migracién del somito mesodérmico lateral
antes del establecimiento de la musculatura abdominal que se origina del primer miotomo
lumbar. Estaria causado por un retraso o un mal desarrollo del mesodermo, también en las
mismas semanas de gestacion, debido a algtin tipo de dano (insulto teratogénico, genético,
cromosOmico, infeccidn, etc.). La consecuencia seria un desarrollo anormal del aparato
urogenital y musculos abdominales.

Este defecto mesenquimatoso que conlleva el desarrollo anormal de la prostata,
musculatura del tracto urinario, gubernaculum y muculatura de la pared abdominal
aconteceria al comienzo del embarazo.

Una interesante investigacion histolégica comparando casos de normalidad, con casos
fenotipicamente de PB y VUP (valvulas uretrales posteriores) ha mostrado importantes
diferencias que confirman esta teoria.

En casos de PB el tejido muscular vesical estaria disminuido mientras el tejido
conectivo aumentado, son, por tanto, vejigas fibrdticas y poco musculares.

En casos de VUP el tejido muscular vesical estaria fuertemente aumentado mientras
el tejido conjuntivo lo estaria poco.

De acuerdo a esta teoria existiria una incapacidad primaria del desarrollo normal de
la pared muscular abdominal. La distensién vesical y la hidronefrosis estarian causadas por
la pobreza muscular y de su consecuente peristalsis.

La causa es el andémalo desarrollo inicial de la préstata y, consecuentemente

también, de las diferencias ecograficas que se encuentran entre estas dos patologias (PB
versus VUP).



En presencia de PB la uretra prostatica esta extremadamente dilatada sin una
definicion clara entre la base de la vejiga y la prostata, dando como resultado una forma en
tunel (Figura 39). No se aprecia tejido prostatico aunque el verumontanum y las vesiculas
seminales estan presentes. En todos casos de VUP se identifica lesiones obstructivas del
tracto urinario inferior (estenosis o atresia de uretra, multiples lumens uretrales,
diafragmas uretrales o combinaciones de estos). La microscopia éptica revela un desarrollo
prostatico aberrante y la cantidad de tejido muscular liso esta reducida.

En los casos de VUP la uretra prostatica esta dilatada bien de forma moderada o
muy marcada. La union entre la vejiga y la uretra prostatica estd muy bien demarcada con
un anillo muscular definido. La microscopia optica también muestra un desarrollo
prostatico aberrante pero diferente del que se observa en PB. El desarrollo acinar esta
limitado a las regiones posteriores y laterales de la periferia de la prostata, y esta presente
el estroma fibromuscular anterior apareciendo como una banda de musculo liso que rodea el
utriculo y los conductos eyaculadores. Es normal, igualmente, el estroma de la zona peri
uretral. El esfinter interno de la vejiga esta compuesto por haces de musculo liso
hipertroéfico.

En resumen, la préstata de individuos con PB y VUP son totalmente diferentes,
primeramente en la unién de la base de la préostata con el suelo vesical. En PB se nota que
el cuello vesical esta ampliamente dilatado tomando la forma de un “vaso de vino” (wine
glass) o de “tunel” (tunnel). Contrasta, en estos casos, que el cuello vesical esta
hipertrofiado como respuesta a la obstruccién uretral. Las imagenes macroscopicas y las
ecograficas son el resultados de la existencia bien de haces musculares anormalmente muy
reducidos (PB) o bien anormalmente muy aumentados (VUP) (Figs. 41-42)).

En el sindrome de Prune Belly hallamos la distension abdominal, la vejiga fina y
distendida y la ausencia del signo del “cierre de herradura” propia del sindrome de valvulas
uretrales posteriores (Figs. 41 y 42).

DEFECTOS DE PARED ABDOMINAL

El desarrollo normal de la pared abdominal depende de la correcta fusién de cuatro
pliegues ecto-mesodérmicos. Los defectos de la pared abdominal son malformaciones muy
poco frecuentes que acontecen cuando falla el cierre de estos pliegues.

Todos los defectos juntos tienen una incidencia por bajo de 1 en 3.000 nacidos vivos.

Este grupo de defectos esta formado basicamente por dos de ellos, el onfalocele y la
gastrosquisis. Ademas, pero con una incidencia mucho mas baja se incluyen la ectopia
cordis, la exstrofia de cloaca, la exstrofia de vejiga, el sindrome de Beckwith-Wiedemann ,el
sindrome del tallo corporal (body-stalk sindrome) y la pentalogia de Cantrell.



Onfalocele o exonfalos:

Consiste en un defecto ventral de la pared abdominal caracterizado por la herniacion
de parte de las asas intestinales, o del higado, o ambas, a través del defecto situado en la
base de la implantacién del cordén umbilical y que afecta a los dos pliegues laterales

Toda la herniacién esta cubierta por una fina membrana limitante, casi transparente
y muy similar al amnios o al peritoneo, a través de la cual pueden verse, en el recién nacido,
las estructuras abdominales herniadas. (Fig.43).

Los 6rganos que mas comuinmente se hernian son las asas intestinales, el estomago,
y dependiendo del tamano de la boca del saco herniario, el higado y excepcionalmente el
corazon (p.ej. en la pentalogia de Cantrell). La salida de asas intestinales es mas comin en
casos con cromosomopatias

El onfalocele puede sospecharse, incluso diagnosticarse antes de la semana 12,
siempre que la herniacién supere los 7 mm, sea irregular y/o no homogéneo

Desordenes cromosomicos vy otras malformaciones

El onfalocele se asocial cominmente con anomalias cromoséomicas (35-60%). La
mayoria de ellos son trisémicos 18 (70-80%) y, en menor nimero, trisomias 13, triploidias y
sindromes de Klinefelter.

Las malformaciones cromosémicas son mas frecuentes cuando la herniacién contiene
solo asas intestinales (65%), siendo raras cuando solo el higado esta dentro del tumor. Sin
embargo, esta segunda eventualidad se asocial frecuentemente con otras anomalias
estructurales.

Entre las malformaciones organicas asociadas a onfalocele con cromosomopatia (50%)
estan las: faciales, renales, neurales y defectos de los miembros Igualmente mas de la
mitad de estos onfaloceles con cromosomopatia muestran translucencia nucal. En este
sentido, el onfalocele es uno de los marcadores mas sensibles tanto de aneuploidia como de
otros defectos estructurales.

Cuando el onfalocele no es portador de una cromosomopatia también se asocial
frecuentemente con anomalias estructurales como las cardiacas (50%), renales,
gastrointestinales, faciales, neurales, de los miembros y restriccién de crecimiento.

Gastrosquisis

La gastrosquisis es el resultado de un fallo parcial del cierre de la linea media
abdominal (Fig.44).

Las asas intestinales flotan libremente en el liquido amniético a través de un
pequeno agujero situado junto al ombligo, practicamente siempre en su lado derecho. Sin
embargo, tanto el cordéon umbilical como su inserciéon en la pared abdominal estan siempre
totalmente preservados.



A través del agujero salen las asas intestinales y, menos frecuentemente el higado o
el estomago. Las diferencias mas importantes con el onfalocele son la ausencia de una
membrana envolvente y la pequenez del agujero de salida.

Debido al contacto con el liquido amnidtico las asas intestinales suelen mostrar su
pared engrosada. Esto se debe a la precipitacion de material proteico alrededor de las asas,
fendmeno que motiva que sean muy frecuentes las torsiones y la obstruccién intestinal.
Esto significa que de instalarse una terapéutica quirurgica rapida y adecuada el prondstico
sea bueno, pero de no ocurrir asi, y la mayoria de casos son diagnosticados en ecografias
rutinarias cuando se desconoce el tiempo que llevan las asas nadando en el liquido, las
complicaciones y la muerte intra atero son lo comun.

Anomalias cromosémicas y otras malformaciones

La evidencia existente sugiere que la gastrosquisis no se asocia con anomalias
cromosomicas. Sin embargo, en el 25% de los casos se asocian problemas gastrointestinales
tales como adherencias, estenosis, obstrucciones, atresia, y mal rotaciones de asas.

A demas se asocian frecuentemente la restriccion de crecimiento fetal y el
polihidramnios. Estos son consecuencia del defecto vascular etiolégico ya comentado o del
propio contacto de las visceras con el liquido amniético.

Exstrofia vesical

La persistencia del uraco es una rara anomalia congénita que se presenta en
1/100.000 recién nacidos. El uraco es el remanente de la alantoides en el abdomen que se
localiza entre el peritoneo y la fascia transversalis, desde la parte superior de la vejiga
hasta el ombligo.

Las anomalias del uraco acontecen por el fallo de su obliteraciéon, que dan lugar a
diferentes patologias tales como: su persistencia, quistes, sinus o diverticulos vesico-
uracales.

De todos ellos, el mas importante es la extrofia.

La caracteristica ecografica mas comun es la presencia de una masa quistica
localizada en la base del cordéon umbilical, comunicando con la vejiga y flanqueada por las
arterias umbilicales (Figs. 45y 46).

HIPOSPADIAS

Tras las malformaciones cardiacas, la hipospadia es el defecto congénito mas
frecuente, generalmente esporadico y, excepto cuando forma parte de un sindrome
polimalformativo (7-9%), es de poca repercusion sobre el neonato (80%) (Fig. 47).

Esta anomalia es un defecto al nacimiento que solo se presenta en varones como
resultado de un fallo del desarrollo completo de la uretra anterior localizado en la parte
ventral del pene.



Su incidencia oscila entre el 0,2 y el 4,1 por 1.000 recién nacidos y generalmente pasa
desapercibida durante los examenes ecograficos rutinarios. Los casos descritos han
acompanado a formas severas o distales.

Se produce como consecuencia de una fusién incompleta de los pliegues uretrales
entre las semanas 7y 14.

Su hallazgo tiene el interés de alertar de posibles cromosomopatias (XXY, XXXXY,
trisomias 13 y 18, triploidias, sindromes de Fraser y Smith-Lemli-Opitz) y obligar a buscar
la posible existencia de otras malformaciones.

Hasta un 40% asocian anomalias urinarias del tracto superior, criptorquidismo y
hernia inguinal (7-10%), pero se ha visto asociado a cardiopatias, labio leporino, defectos del
tubo neural y malformaciones ano-rectales

La apertura del tracto urinario no se encuentra en la punta del pene sino en su regiéon
ventral. Por ello se clasifican dependiente de la posicién del meato en:

e anteriores (glandular, coronal, penil anterior), 50%.

e medias (eje peneano medio), 30% y

e posteriores, (penil posterior, penoscrotal, escrotal, perineal) 20%.Estas pueden estar
situadas en la unién penoscrotal, en el escroto o a lo largo del perineum. La forma
mas grave ha recibido el precioso nombre, ya mundialmente admitido, del “signo

ecografico del tulipan”

Su etiologia es aun incierta. Parece tiene un origen multifactorial y estudios previos
aportan cierta evidencia de algunos factores de riesgo tales como la predisposiciéon genética,
insuficiencia placentaria, y sustancias que interferirian en las hormonas naturales. Se ha
hablado de la interferencia de factores genéticos, endocrinos y medioambientales. El hecho
de afectar al 14% en embarazos gemelares y a que el 8% de los casos descritos tuvieran un
padre afecto ha sugerido una afectacién familiar.

Recientemente, se ha propuesto que el defecto de fusién de los pliegues uretrales
seria consecuencia bien de un déficit de receptores de testosterona o a una insensibilidad
parcial en la conversion local de testosterona en dehidrotestosterona.



En resumen:

En solo 15 anos hemos avanzado mas que desde que ian donal en 1958
introdujera por primera vez en medicina, naturalmente en obstetricia y
ginecologia la ecografia diagnostica.

Lo que he enseriado es una simple muestra que abre nuestro mundo al feto de
una forma mas clarividente, pero aun esperamos mucho mas.
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