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INTRODUCCIÓN 

Los marcadores ecográficos o también llamados “soft markers” son variantes de la 
normalidad que por sí mismos no representan una malformación fetal, pero que se 
hallan más frecuentemente en fetos afectos de anomalías cromosómicas que en fetos 
normales.  
 

El uso de algunos marcadores ecográficos presenta consenso clínico de 
recomendación mientras que existen otros marcadores que a pesar de haberse 
descrito hace ya años no han aportado suficiente evidencia científica para que su uso 
pueda ser estandarizado en la práctica clínica habitual.  
 

 

Marcadores ecográficos de uso 
estandarizado 

Marcadores ecográficos de uso no 
estandarizado 

• Pliegue nucal 
• Foco hiperecogénico 

intracardíaco 
• Hiperrefringencia intestinal 
• Ectasia piélica renal 
• Fémur/Húmero corto 
• Quistes de plexo coroideo 
• Arteria umbilical única 
• ARSA 
• Ventriculomegalia 
• Hueso nasal ausente o 

hipoplásico 

• Ángulo ilíaco 
• Clinodactilia 
• Sandal gap 
• Fusión tardía del amnios y 

corion 
• Hipoplasia de la falange media 

del 5º dedo 
• Masas quísticas del cordón 

umbilical 
• Varices de la vena umbilical 
• Persistencia vena umbilical 

derecha 
 

 

Por lo tanto, en todas las exploraciones ecográficas de segundo trimestre llevadas a 
cabo en nuestro centro se deberán buscar los marcadores ecográficos con uso clínico 
estandarizado y actuar acorde a como se propone a continuación en cada caso. 
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Es importante recordar que ante el hallazgo de la presencia de un marcador 
ecográfico se deberá realizar una exploración morfológica exhaustiva con el 
objetivo de diagnosticar la presencia de otros marcadores así como de 
malformaciones fetales asociadas.  
 

En las gestantes que dispongan de un estudio de ADNlf realizado previamente y 
sea de bajo riesgo, dado el alto valor predictivo negativo que esta prueba aporta, no 
se aplicarán los marcadores que comentaremos a continuación para reevaluar el riesgo 
para T21, T13 y T18. 
 

 

MARCADORES ECOGRÁFICOS DE USO ESTANDARIZADO 

 
FOCO HIPERECOGÉNICO INTRACARDÍACO 
 
Se diagnostica en el corte de cuatro cámaras cardíaco y se define como la presencia 
de una pequeña estructura intracardíaca, única o múltiple, que tiene una ecogenicidad 
similar o mayor a la del hueso (25).  
Se localizan en el interior de los ventrículos cerca de los músculos papilares y cuerdas 
tendinosas y, durante el ciclo cardíaco, se mueven de manera sincrónica con las valvas 
de las válvulas aurículo-ventriculares. No muestran flujo al Doppler color y suelen medir 
entre 1-6mm. 
 
Su forma de presentación más frecuente es el foco hipereecogénico aislado en el 
ventrículo izquierdo (95%). En la mayoría de los casos son unilaterales (98%) pero 
pueden ser múltiples o biventriculares (7%) (4, 6, 10, 25). 
  
No se debe confundir con la presencia de calcificaciones difusas a lo largo de todo el 
miocardio que es una entidad muy infrecuente y traduce disfunción miocárdica.  
 
Se encuentra presente en el 25% de los fetos con trisomías (en el 21-28% de los fetos 
con síndrome de Down y en el 29% de los fetos con trisomía 13 (1, 24)) mientras que 
únicamente se evidencia entre el 3-5% de los fetos sanos.  
 
La presencia de un foco hiperrefringente cardíaco aislado es más prevalente en los 
fetos asiáticos que en los no asiáticos por lo que tampoco en la población asiática es 
un marcador adecuado para la detección de fetos con trisomía 21 (2). 
 
 
Es el marcador ecográfico de segundo trimestre menos eficiente para la 
detección de fetos afectos de trisomía 21. 
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CONDUCTA 
 

 
 Si este marcador aparece de forma aislada en la exploración morfológica: 
 

o no se procederá al recálculo de riesgo (Likelihood ratio aislada 0.95) 
(Tabla 1),  

o no implicará la necesidad de realizar ecocardiografía (su hallazgo aislado 
no aumenta el riesgo de alteraciones estructurales a nivel cardíaco (6, 10) 

o no será necesario un control ecográfico adicional.  
 

 Si este marcador aparece asociado a otros marcadores: 
 

o se procederá a recalcular el riesgo obtenido en el cribado combinado de 
primer trimestre mediante nuestro programa SsdwLab.  

o si el nuevo riesgo para aneuploidía es ≥ 1:250 se ofrecerá una técnica 
invasiva a la pareja. 

 
 En ausencia de cribado combinado (pacientes con escaso control 

gestacional): 
o se podrá calcular el riesgo para T21 a partir de la tabla para edad materna 

(Tabla 2) y modificar el riesgo con las likelihood ratio para los marcadores 
hallados (Excel localizado en unidad U o tabla 1) con el objetivo de obtener el 
nuevo riesgo.  

 
 
 
PLIEGUE NUCAL ENGROSADO 
 
La medición del pliegue nucal en la ecografía morfológica de segundo trimestre 
(alrededor de la semana 20) se realiza en un plano del cerebelo o 
suboccipitobregmático y la medida debe ser realizada desde la parte externa del hueso 
occipital hasta el borde externo de la piel. Se considera patológico cuando su valor es 
igual o superior a 6 mm (1). 
 
El pliegue nucal engrosado se asocia a un aumento de aneuploidías 
(predominantemente la trisomía 21), síndromes genéticos (p.ej. síndrome de Noonan), 
malformaciones fetales (cardiopatías) e infecciones congénitas (24).  
 
De hecho, el pliegue nucal aumentado se halla en el 20-33% de los fetos con trisomía 
21 y únicamente en el 0,5-2% de los fetos sanos (3, 24).  
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CONDUCTA 
 
 Ante el hallazgo de un pliegue nucal engrosado en la exploración morfológica: 

o  procederemos a realizar el recálculo de riesgo para trisomía 21 a partir 
del resultado obtenido en el cribado combinado de primer trimestre mediante 
el uso de nuestro sistema SsdwLab. Si el nuevo cálculo es igual o 
superior a 1:250 se ofrecerá realizar una técnica invasiva.  

 
 En ausencia de cribado combinado (pacientes con escaso control 

gestacional: 
o  se podrá calcular el riesgo para T21 a partir de la tabla para edad materna 

(Tabla 2) y modificar el riesgo con las likelihood ratio para los marcadores 
hallados (Excel localizado en unidad U o tabla 1) con el objetivo de obtener el 
nuevo riesgo. 

 
 Dado que la presencia de un pliegue nucal engrosado se asocia a un aumento 

en el riesgo de malformaciones cardíacas e infecciones congénitas se 
indicará: 

 
o ecocardiografía fetal  
o serologías TORCH (parvovirus B19, citomegalovirus,..). 

 
 
 
INTESTINO ECOGÉNICO 
 
Su diagnóstico consiste en la visualización de un intestino con ecogenicidad similar a la 
del hueso. Se presenta en 1 de cada 200 fetos durante el segundo trimestre aunque en 
ocasiones se puede evidenciar ya en el primer trimestre.  
 
Su presencia en el segundo trimestre se halla asociado a un incremento en el riesgo 
de alteraciones cromosómicas: aneuploidías (trisomía 21,18 y 13) y triploidías. Sin 
embargo, también se ha visto asociada a diversas patologías: hemorragia 
intraamniótica, fibrosis quística, retraso de crecimiento intrauterino precoz severo, 
muerte perinatal e infección por citomegalovirus (6).  
 
La presencia de hiperrefringencia intestinal en fetos afectos de trisomía 21 es del 13% 
al 21% mientras que en fetos sanos es del 1-2% (3,24). Por este motivo, siempre que 
detectemos este marcador buscaremos la presencia de otros así como la posible 
presencia de malformaciones u otros signos de infecciones intraútero.  
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CONDUCTA 
 
 Ante su hallazgo aislado: 
 

o  realizar el recálculo de riesgo para trisomía 21 a partir del resultado 
obtenido en el cribado combinado de primer trimestre mediante nuestro 
sistema SsdwLab. Si el nuevo cálculo es igual o superior a 1:250 se 
ofrecerá realizar una técnica invasiva.  

 
 En ausencia de cribado combinado (pacientes con escaso control 

gestacional): 
o calcular el riesgo para T21 a partir de la tabla para edad materna (Tabla 2) y 

modificar el riesgo con las likelihood ratio para los marcadores hallados 
(Excel localizado en unidad U o tabla 1) con el objetivo de obtener el nuevo 
riesgo. 

 
 Ante su hallazgo aislado sin antecedente de metrorragia durante el embarazo 

ni realización de técnicas invasivas se procederá a: 
 
o un despistaje de infecciones perinatales (citomegalovirus y parvovirus 

B19),  
o valoración de despistaje de fibrosis quística  
o realizaremos un nuevo control ecográfico alrededor 28 semanas de 

gestación.  
 

 

ECTÁSIA PIÉLICA RENAL 

 

Se diagnostica al realizar la medición de los diámetros anteroposteriores de ambas 
pelvis renales en un corte axial durante la exploración morfológica.  
 
Se define ectasia piélica como la presencia de un diámetro anteroposterior superior 
o igual a 4mm (6,32) en el segundo trimestre.  
 

Se diagnostican ectasias piélicas en el 1-3% de todos los fetos durante la ecografía 
morfológica (32). Entre el 10-25% de los fetos con síndrome de Down presentan ectasia 
piélica mientras que únicamente lo hacen el 2,6% de fetos sanos (7,8). 
 
Las ectasias piélicas leves habitualmente se asocian a síndrome de Down mientras que 
las moderadas (7-10mm) y graves (>10mm) se asocian más a las trisomías 13 y 18.  
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CONDUCTA 

 

 Ante su hallazgo aislado: 
 

o  realizar el recálculo de riesgo para trisomía 21 a partir del resultado 
obtenido en el cribado combinado de primer trimestre mediante nuestro 
sistema SsdwLab. Si el nuevo cálculo es igual o superior a 1:250 se 
ofrecerá realizar una técnica invasiva. 

 
o programar un nuevo control ecográfico entre las 26-28 semanas con el 

objetivo de valorar su evolución así como la posible aparición tardía de otras 
anomalías.  
 

 
 En ausencia de cribado combinado (pacientes con escaso control 

gestacional): 
 

o calcular el riesgo para T21 a partir de la tabla para edad materna (Tabla 2) y 
modificar el riesgo con las likelihood ratio para los marcadores hallados 
(Excel localizado en unidad U o tabla 1) con el objetivo de obtener el nuevo 
riesgo. 

 
 
 

FÉMUR CORTO 

 
Éste hallazgo se ve reflejado en la ecografía de segundo trimestre cuando se detecta 
una longitud femoral inferior al percentil 5 al registrar las biometrías.  
 
Los fetos afectos de síndrome de Down presentan un acortamiento de sus huesos 
largos en comparación con los fetos sanos y la longitud del húmero es la que más 
habitualmente suele verse afectada.  
 
Cuando se detecta un fémur corto está indicado explorar también la longitud del 
húmero así como realizar una exploración ecográfica a fondo en busca de otros 
marcadores de cromosomopatía. 
 
Es importante recordar que existe una variabilidad importante en la longitud de los 
huesos largos entre las diferentes etnias. Así pues, los fetos de madres asiáticas 
presentan una longitud femoral inferior a la de los fetos caucásicos y los de raza negra 
presentan una longitud femoral superior a la de los caucásicos.  
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El fémur corto se halla presente en el 41% de los fetos afectos de síndrome de Down 
mientras que únicamente un 5% de los fetos normales lo presentan. Por otro lado, el 
húmero corto se halla en el 33% de los fetos con trisomía 21 y sólo en el 1,5% de los 
fetos sanos (24, 33, 34).  
 
Recientemente, se ha evidenciado que alrededor del 20% de los fetos 
diagnosticados de fémur corto en la ecografía morfológica acaban siendo PEG 
(pequeño para edad gestacional) (33,34). Dado que los fetos PEG presentan un riesgo 
incrementado de mortalidad y morbilidad perinatal así como de alteraciones 
neurológicas y del desarrollo a largo plazo sería importante tener en cuenta dicha 
asociación. 
 
  
CONDUCTA 
 

 El diagnóstico de fémur y/o húmero corto se realizará a partir del uso de las tablas 
disponibles en “fetaltest” cuando su medida sea inferior al p5. 

 
 Ante el hallazgo de un fémur corto: 

 
o realizar la medida del resto de huesos largos con el objetivo de valorar su 

medida. 
o realizar control ecográfico en 4 semanas para descartar: 

 la presencia de alguna osteocondrodisplasia  
 la presencia de anomalías de aparición tardía.  

 
 
 Ante el hallazgo de un fémur corto aislado: 

 
o proceder a realizar el recálculo de riesgo para trisomía 21 a partir del 

resultado obtenido en el cribado combinado de primer trimestre mediante 
nuestro sistema SsdwLab. Si el nuevo cálculo es igual o superior a 1:250 
se ofrecerá realizar una técnica invasiva. 

 
 En ausencia de cribado combinado (pacientes con escaso control 

gestacional: 
 

o calcular el riesgo para T21 a partir de la tabla para edad materna (Tabla 2) y 
modificar el riesgo con las likelihood ratio para los marcadores hallados 
(Excel localizado en unidad U o tabla 1) con el objetivo de obtener el nuevo 
riesgo. 
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ARTERIA SUBCLAVIA DERECHA ABERRANTE (ARSA) 

 

La arteria subclavia derecha aberrante (ARSA, aberrant right subclavian artery) se 
caracteriza por el origen anómalo de la arteria subclavia derecha que nace 
directamente desde el arco aórtico descendente y distal a la arteria subclavia izquierda.  
 

La RSA se identifica, en condiciones normales, como una estructura vascular arterial 
que nace desde la aorta a nivel del corte de 3 vasos – tráquea (3VT) y sigue un 
trayecto anterior a la tráquea y al esófago hacia el brazo derecho. La ARSA nace de la 
porción más distal de la aorta a nivel del corte de 3VT, y se dirige hacia el brazo 
derecho por detrás de la tráquea siguiendo un trayecto rectilíneo desde el istmo aórtico. 
A la exploración Doppler color presenta un patrón arterial. El curso de este vaso 
aberrante puede causar un anillo vascular alrededor de la tráquea y el esófago. 
 

Es la anomalía del arco aórtico más frecuente aunque su incidencia en población 
general es desconocida.  
 
La presencia de un ARSA se considera un factor de riesgo para la presencia de otras 
cardiopatías congénitas y anomalías vasculares. La incidencia de ARSA en fetos con 
CC asciende a un 3% aproximadamente, triplicando la incidencia estimada en la 
población general (27,28). 

 

A nivel postnatal la ARSA se halla en el 3% de la población con defectos cardíacos 
congénitos y en el 0,1% de la población sana. 
 
La prevalencia de ARSA en fetos afectos de T21 es alrededor del 24% mientras 
que en fetos euploides es del 1% (26).  
 
La prevalencia de ARSA como única anomalía en fetos afectos de T21 oscila entre el 8 
y el 29%. En más del 20% de los fetos el ARSA se encuentra asociado a otras 
anomalías. 
  
En la actualidad, no hay suficiente evidencia que recomiende realizar una 
determinación de cariotipo en todos los casos con ARSA aislado como hallazgo 
ecográfico único y un cribaje de bajo riesgo para T21. 
 
Un metanálisis reciente limitado a los estudios ecográficos realizados en el segundo 
trimestre muestra que ARSA tiene una likelihood ratio positiva (LR+) de 21,4 y una 
likelihood ratio negativa (LR-) de 0,71 para trisomía 21, con una LR combinada aislada 
de 3,9 (26). 
 

Ante la presencia de ARSA con un resultado de cribaje de alto riesgo o la presencia de 
otros hallazgos asociados a ARSA estaría indicado realizar una técnica invasiva y si en 
la QF-PCR se descarta trisomía 21 cursar estudio de microarray (26,52,53). 
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CONDUCTA 
 
 Así pues, en nuestro centro ante el hallazgo ecográfico de ARSA adoptaremos la 

siguiente conducta:  
 

o Realizar estudio anatómico exhaustivo del feto para valorar la presencia 
de otros marcadores ecográficos de trisomía 21 para confirmar si se trata 
de una anomalía aislada o no. 

 
o Solicitar ecocardiografía 
 
o ARSA aislado: 

 
 recalcular el riesgo de T21 a partir del cribaje combinado obtenido 

en el primer trimestre haciendo uso de nuestro sistema (SsdwLab). 
Si el nuevo riesgo para T21 es ≥ 1:250 se ofrecerá una técnica 
invasiva a la pareja y si en la QF-PCR se descarta presencia de 
trisomía 21 se cursará estudio de microarray (asociación a 
microdeleccción del cromosoma 22 y otras alteraciones 
genéticas). 

 
 En ausencia de cribado combinado (pacientes con escaso control 

gestacional: 
 

 calcular el riesgo para T21 a partir de la tabla para edad 
materna (Tabla 2) y modificar el riesgo con las likelihood ratio 
para los marcadores hallados (Excel disponible en unidad U o 
Tabla 1) con el objetivo de obtener el nuevo riesgo. 

 
 

o ARSA asociado a la presencia de otros marcadores ecográficos y/o 
malformaciones: 

 
 ofrecer una técnica invasiva a la pareja para proceder al estudio de 

microarrays (52,53,54). 
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HUESO NASAL AUSENTE O HIPOPLÁSICO 

 

Se define como hueso nasal no visible o con una longitud inferior a 2.5mm. Para 
su correcta exploración es importante obtener un buen plano mediosagital del perfil 
fetal con un ángulo de insonación que sea de 90º entre el eje axial del feto y la nariz.  
 
Se ha demostrado la relación entre la ausencia de hueso nasal o hipoplasia durante el 
segundo trimestre y el incremento del riesgo de trisomía 21 (35).  
 
Según un reciente meta análisis se halla presente en el 26-77% de los fetos afectos de 
síndrome de Down y en el 1% de los fetos sanos (con una mayor incidencia en los de 
raza afrocaribeña) (36). 
 

CONDUCTA 

 

 Ante su hallazgo aislado en la ecografía morfológica deberemos proceder a 
realizar el recálculo de riesgo para trisomía 21 a partir del resultado obtenido 
en el cribado combinado de primer trimestre mediante nuestro sistema 
SsdwLab. Si el nuevo cálculo es igual o superior a 1:250 se ofrecerá realizar 
una técnica invasiva.  

 
 En ausencia de cribado combinado (pacientes con escaso control 

gestacional) se podrá calcular el riesgo para T21 a partir de la tabla para edad 
materna (Tabla 2) y modificar el riesgo con las likelihood ratio para los marcadores 
hallados (Excel localizado en unidad U o Tabla 1) con el objetivo de obtener el 
nuevo riesgo. 

 

 

 

VENTRICULOMEGALIA 

La ventriculomegalia es la dilatación uni o bilateral de los ventrículos laterales 
cerebrales. Es la anomalía del SNC más común diagnosticada prenatalmente mediante 
técnicas de imagen.  
 
Se estima que su incidencia es de entre el 0,3 y el 1,5 de cada 1000 RN vivos (37).  
 
Su diagnóstico se realiza mediante la medición del diámetro de los ventrículos laterales 
en el plano transversal. La medida se realiza a nivel del glomus del plexo coroideo, 
perpendicular a la cavidad ventricular y posicionando los calipers en el límite interno de 
las paredes laterales. 
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Su valor se considera patológico cuando es ≥ 10mm. 
 

Su etiología es variada y se puede dividir en causas congénitas o adquiridas: 
 
Causas congénitas 
 

 Anomalías cerebrales: estenosis congénita del foramen de Monro, estenosis 
congénita del acueducto de Silvio, espina bífida, complejo de Dandy-Walker, 
lisencefalia, esquisencefalia, microcefalia, agenesia del cuerpo calloso, 
porencefalia, aneurisma de la vena de Galeno. 

 Anomalías cromosómicas: trisomía 13, 18, 21. 

 Los síndromes genéticos que más frecuentemente se asocian a la presencia de 
ventriculomegalia son: sd. Apert, sd. Miller-Dieker, sd. Goldenhar, sd. Meckel-
Gruber, sd. Crouzon, sd. Gorlin, sd. Kartagener, sd. Seckel, sd. Smith-Lemli, sd. 
Walker-Warburg, sd. Neu-Laxova, sd. Acrocalloso, sd. Aicardi. 

 
Causas adquiridas 
 

 No infecciosas: Hemorragia intracranial, trombocitopenia aloinmune, hemofilia, 
hipoxico-isquémicas, RCIU severo, complicaciones del síndrome de transfusión 
feto-fetal, tumores aracnoideos o quistes, papilomas de los plexos coroideos. 

 Infecciosas (2-4%): CMV, toxoplasma, varicela, parvovirus B19. 
 
Una vez diagnosticada la ventriculomegalia es importante buscar su causa ya que el 
manejo así como el pronóstico cambian en función de ésta.  
 
El índice de asociación a aneuploidía oscila entre el 1.5 y el 14% en los casos de VMG 
aislada y aumenta hasta un 15-36% (38) en los casos en los que la VMG se asocia a la 
presencia de otras malformaciones.  
 
Las VMG severas se asocian menos a la existencia de cariotipo anormal que las 
leves y moderadas.  
 
El riesgo de asociación a sindromes no cromosómicos es alto.  
 
El índice de asociación a la presencia de otras malformaciones ya sean cerebrales 
(holoprosencefalia, agenesia cuerpo calloso y malformación Dandy Walker) o 
extracerebrales (mielomeningocele) oscila entre el 6-76% (36) en función del grado de 
ventriculomegalia. A mayor grado de ventriculomegalia mayor incidencia de 
malformaciones asociadas.  
 
Las infecciones, principalmente las TORCH, son una de las causas de VMG. Es 
frecuente encontrarlas asociadas a casos de VMG severas. Son las causantes del 10-
20% de todos estos casos. En los casos de VMG leves y moderadas sólo las 
encontramos como causantes en un 1-5% de todos los casos.  
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Existe una causa muy poco frecuente de VMG moderada-severa que es la hemorragia 
intraventricular debido a trombocitopenia aloinmune. 
 
 
CONDUCTA 
 

 Independientemente del resultado obtenido en el CC1T y dado que la 
ventriculomegalia no es únicamente un marcador ecográfico de aneuploidías 
sino que es una patología con entidad propia se procederá a realizar las 
siguientes exploraciones complementarias ( ver protocolo de neurosonografía 
II ): 

 
1. Neurosonografía. 
2. Ecografía morfológica en busca de cualquier otra malformación fetal así como 

biometrías para evaluar el crecimiento fetal. 
3. Ecocardiografia. 
4. Historia clínica de la paciente (antecedentes familiares y propios, sd gripales 

durante el embarazo,…). 
5. Serologías maternas (TORCH): CMV, Toxoplasma, rubeola (si no disponemos 

de esta serología) y parvovirus B19. 
6. Técnica invasiva con estudio de microarrays. 
7. RMN cerebral fetal según criterio del clínico y, preferiblemente, a partir de las 

26-28sg.  
 
 Si tras realizar todas las exploraciones complementarias se concluye que la 

ventriculomegalia es aislada se realizará el primer control ecográfico en 2 
semanas.  

 
 En función del grado de ventriculomegalia diagnosticada se repetirá la exploración: 
 

 VM leve (10<12mm): control neurosonográfico cada 4 semanas. 

 VM moderada (12<15mm) o severa (>15mm): control neurosonográfico cada 2 
semanas. 

 
 Además, cada 4-6 semanas se deberá realizar una ecografía morfológica con el 

objetivo de descartar la aparición de otras malformaciones. 
 
 Si la ventriculomegalia es progresiva se valorará la exploración ecográfica 

semanal. 
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QUISTE DE PLEXO COROIDEO 

 

Su diagnóstico se realiza al explorar el corte transventricular del cráneo en la 
exploración morfológica del segundo trimestre.  
 
Se definen como la presencia de una o varias áreas quísticas (con diámetro mayor a 
2mm) en uno o ambos plexos coroideos de los ventrículos laterales cerebrales (a nivel 
del atrium).  
 
Se encuentran en el 1-3% de los fetos entre las 16 y las 24 semanas de gestación y se 
resuelven espontáneamente en el 95% de los casos antes de las 28 semanas. 
 
La presencia de quistes de plexo coroideo (QPC) se asocia a un incremento en el 
riesgo de trisomía 18 (likelihood ratio 7.09) ya que entre un 30 y un 50% de estos fetos 
los presentan (4). Sin embargo, no existen diferencias entre la prevalencia de QPC en 
los fetos afectos de trisomía 21 y los fetos sanos, ya que es aproximadamente del 1% 
en ambos (4,29).  
 
Es importante informar a los padres de que su presencia aislada en el segundo 
trimestre no aumenta el riesgo de retraso neurocognitivo postnatal (31).  
 
 
 
CONDUCTA 
 
AISLADO 
 
 Ante el hallazgo de quistes de plexo coroideo como único marcador en la 

ecografía morfológica (ya sean únicos o múltiples) se procederá al recálculo de 
riesgo para trisomía 13/18 a partir del resultado obtenido en el cribado combinado 
de primer trimestre mediante el uso de nuestro programa SsdwLab. Si el resultado 
obtenido es igual o superior a 1:250 se ofrecerá a la pareja una técnica 
invasiva. 

 
 En ausencia de cribado combinado (pacientes con escaso control 

gestacional) se podrá calcular el riesgo para T18 a partir de la tabla para edad 
materna (Tabla 3) y modificar el riesgo con la likelihood ratio de 7.09 (29,30). 
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NO AISLADO 
 
 Ante el hallazgo de quistes de plexo coroideo asociados a cualquiera de estos 

marcadores: 
 

o arteria umbilical única,  
o variz de la vena umbilical  
o quistes de cordón umbilical  
 

se indicará el estudio del cariotipo por alta asociación a trisomía 18 
independientemente del resultado obtenido en el recálculo de riesgo.  
 
 Ante el hallazgo de quiste de plexo coroideo asociado a otro marcador de 

segundo trimestre no comentado hasta ahora se procederá a realizar un 
recálculo del riesgo a partir del cribado de primer trimestre mediante nuestro 
programa SsdwLab.  

 
 
Además, ante el diagnóstico de quistes de plexo coroideo realizaremos un control 
ecográfico entre las 26-28 semanas con el objetivo de descartar anomalías de 
nueva aparición. 
 

 

ARTERIA UMBILICAL ÚNICA 

 

Se diagnostica cuando al explorar el trayecto del cordón umbilical a su entrada en el 
abdomen únicamente se visualiza una arteria umbilical alrededor de la vejiga urinaria a 
la exploración Doppler color. 

 
La arteria umbilical única (AUU) es la anomalía más frecuente del cordón umbilical y su 
incidencia varía entre el 0.5% en fetos (exploración ecográfica), el 2.1% en los recién 
nacidos vivos y el 5.9% en las necropsias de fetos muertos (14, 39). 

 
 

Se desconoce el mecanismo que la origina pero se postulan 3 hipótesis (40): 

 

 Agenesia primaria de una arteria umbilical 

 Atrofia o atresia secundaria de una arteria umbilical previamente normal. 

 Persistencia de la arteria alantoica original 
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Se cree que la atrofia es el mecanismo más frecuente. La arteria más frecuentemente 
ausente es la izquierda. 
 
Cuando ambas arterias se obstruyen y la arteria vitelina persiste se clasifica como AUU 
tipo II y corresponde a aproximadamente el 1.4% de todos los casos de AUU. Este tipo 
está normalmente asociado a sirenomielia y síndrome de regresión caudal.  
 
Hay suficiente evidencia que asocia la presencia de la AUU con el aumento de riesgo 
de anomalías cromosómicas y malformaciones fetales. Aproximadamente el 33,6% 
de los fetos con AUU presentan malformaciones asociadas y el 10% aneuploidías, más 
frecuentemente las trisomías 13 y 18 (14, 39, 41).  

 

Las malformaciones que más frecuentemente se asocian a la AUU son las 
malfomaciones genitorurinarias seguidas de las cardiovasculares y, en último lugar, 
de las gastrointestinales que son las menos frecuentes.  
 
A pesar del aumento de prevalencia de malformaciones cardíacas asociadas a la AUU 
no es necesario ofrecer a las pacientes una ecocardiografía ya que los defectos 
que más frecuentemente se asocian se pueden diagnosticar mediante la exploración 
ecocardiográfica standard llevada a cabo durante la exploración morfológica (corte de 
cuatro cámaras, tractos de salida y exploración de los arcos arteriales) (40,41).  
 
En fetos con AUU y sin ningún otro defecto asociado no está indicado ofrecer 
cariotipo de rutina a la pareja porque en estos fetos no se ha hallado un incremento del 
riesgo de las aneuploidías (42).  
 
En estudios recientes, en presencia de AUU aislada se ha visto incrementado el 
riesgo de amenaza de parto pretérmino, bajo peso (PEG/RCIU), parto mediante 
cesárea (por TNS patológico) y mayor mortalidad perinatal (43).  
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CONDUCTA 
 
AUU AISLADA 
 
 Ante el hallazgo de AUU como único marcador en la ecografía morfológica se 

procederá al recálculo de riesgo para trisomía 13/18 a partir del resultado 
obtenido en el cribado combinado de primer trimestre mediante el uso de nuestro 
programa SsdwLab. Si el resultado obtenido es igual o superior a 1:250 se 
ofrecerá a la pareja una técnica invasiva. 

 
 En ausencia de cribado combinado de primer trimestre (pacientes con escaso 

control gestacional) se podrá calcular el riesgo para T18 a partir de la tabla para 
edad materna (Tabla 3) y modificar el riesgo con la likelihood ratio de nuestro 
sistema (11,49). 

 
 En el caso de diagnosticarse AUU aislada (recálculo de bajo riesgo tras la 

corrección) se realizará un nuevo control ecográfico a las 26-28 semanas de 
gestación con el objetivo de poder diagnosticar RCIU precoces y/o la 
presencia de otras anomalías de aparición tardía. 

 
 
 La presencia de AUU aislada no es una indicación de ecocardiografía fetal. 
 
 
AUU NO AISLADA 
 
 Ante el hallazgo de AUU asociada a cualquiera de estos marcadores: 
 

o quistes de plexo coroideo  
o variz de la vena umbilical  
o quistes de cordón umbilical 
 

se indicará el estudio del cariotipo por alta asociación a trisomía 18 
independientemente del resultado obtenido en el recálculo de riesgo.  

 
 Ante el hallazgo de AUU asociado a la presencia de otro marcador ecográfico 

de segundo trimestre no comentado en el apartado anterior y de uso 
estandarizado en nuestro programa se procederá a introducir todos los 
marcadores observados y realizar el recálculo de riesgo para T21 y T13/T18 
(SsdwLab). 
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MARCADORES ECOGRÁFICOS DE USO NO ESTANDARIZADO 

 

 HALLAZGOS ECOGRÁFICOS DEL CORDÓN UMBILICAL Y SU IMPLICACIÓN 
EN EL RIESGO DE CROMOSOMOPATÍAS FETALES 

 
 MASAS QUÍSTICAS DEL CORDÓN UMBILICAL 
 

Los quistes de cordón umbilical se desarrollan a partir de vestigios del alantoides o del 
conducto onfalo-mesentérico. Su localización es más frecuente en la porción cercana al 
feto y pueden ser diagnosticados a lo largo de toda la gestación. 
 
Su diagnóstico ecográfico se basa en la detección de una formación quística de 
contorno liso y bien definido que aparece a lo largo de la estructura del cordón umbilical 
(fácil de ubicar con la utilización del Doppler color).  
 
Los pseudoquistes están causados por edema localizado de la gelatina de Wharton o 
por la licuefacción de un hematoma o un trombo. Ecográficamente presentan el mismo 
aspecto que un quiste de cordón por lo que el diagnóstico prenatal es prácticamente 
imposible.  
 
La prevalencia de los quistes de cordón umbilical oscila entre el 0,4% y el 3.4% durante 
el primer trimestre. Su prevalencia durante el segundo y el tercer trimestre es 
desconocida dado que hay pocos estudios y algunos quistes desaparecen a lo largo de 
la gestación. (45). 

 
Tanto los quistes de cordón umbilical como los pseudoquistes están asociados a mayor 
presencia anomalías fetales (38-100% según las series) (45) y aneuploidías (sobretodo 
trisomía 13 y 18) (15, 16, 17).  
 
Las malformaciones más frecuentemente asociadas son las de la pared abdominal, 
sobretodo el onfalocele (19).  
 
La prevalencia de aneuploidías varía según las escasas series publicadas y va desde 
el 3% en la serie más antigua hasta el 53-56% en las series más recientes (44,45).  
 
Cuando el quiste de cordón se halla en presencia de otras anomalías fetales existe una 
clara asociación a aneuplodía motivo por el cuál se debe ofrecer un estudio del 
cariotipo (45). La mayoría de aneuploidías diagnosticadas presentan quistes de cordón 
umbilical asociados a otros marcadores o malformaciones fetales.  
 
Los quistes pueden ser únicos o múltiples, éstos últimos se han asociado con mayor 
riesgo de trisomía 13 y 18 así como a peores resultados perinatales (aumento en la 
incidencia de abortos) (44). 
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Es importante recordar que los quistes de cordón pueden desaparecer a lo largo de la 
gestación y que los que persisten en el 2º y 3º trimestre se asocian a un mayor 
número de anomalías cromosómicas así como aquellos quistes que se localizan 
en la porción cercana a la placenta o cercana al feto y los que son paraaxiales 
(14).  
 
Así pues, ante el hallazgo aislado de un quiste de cordón umbilical llevaremos a cabo 
una exploración morfológica exhaustiva del feto con el objetivo de detectar posibles 
anomalías asociadas. Cuando se halle un RCIU u otras malformaciones asociadas 
indicaremos la necesidad de estudio genético. Cuando nos encontremos ante un 
hallazgo aislado en el segundo o tercer trimestre valoraremos la posibilidad de ofrecer 
un estudio del cariotipo a la paciente dado que la incidencia de aneuploidías en las 
diferentes series es considerable. 
 
 
CONDUCTA 
 
 Ante el hallazgo de un quiste de cordón umbilical aislado en el primer 

trimestre mantendremos una conducta expectante ya que no es indicación de 
cariotipo. 

 
 Si dicho quiste de cordón umbilical persiste durante el 2º trimestre o es 

diagnosticado en el 2º/3º trimestre dada su grado de asociación a 
aneuploidías, a mal resultado perinatal y a la posible aparición tardía de otras 
malformaciones fetales ofreceremos a la pareja la posibilidad de realizar un 
estudio genético. 

 
 
 Ante el hallazgo de un quiste de cordón umbilical asociado a la presencia de 

arteria umbilical única y/o quiste de plexo coroideo y/o variz de la vena 
umbilical se indicará estudio del cariotipo por alta asociación a trisomía 18. 

 

 

 

 

 VARIZ DE LA VENA UMBILICAL 
 
La variz de la vena umbilical (VVU) es una dilatacion idiopática de la porción 
intraamniótica o intraabdominal de la vena umbilical. Su presencia suele ser aislada y 
es más frecuente su localización en la zona intrabdominal (entre la pared abdominal y 
la porción inferior hepática). 
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Ecográficamente se visualiza como una masa quística anecoica con presencia de 
captación al Doppler color.  
 
El diámetro normal de la vena umbilical suele ser entre 2 y 4mm a las 15 semanas de 
gestación y entre 7 y 8 mm en gestaciones a término (20).  
 

 

No existe consenso sobre su criterio diagnóstico pero, en general, se acepta que 
existe una variz de la vena umbilical cuando:  
 

- el diámetro de la vena umbilical en la zona dilatada es superior a 9 mm o 
el diámetro de la vena umbilical supera en un 50% (1,5 veces) al diámetro de ésta 
en su porción intrahepática (21).  
 
 
La presencia de VVU se ha asociado a un incremento de anomalías cromosómicas así 
como de muerte fetal intrauterina y, a pesar de que publicaciones recientes han 
presentado buenos resultados perinatales (46) si se recogen todos los casos publicados 
hasta la fecha en las diferentes series (109 casos) estos fetos presentan mayor riesgo 
de muerte fetal intraútero (13.7%), aneuploidías (5.8%) y anomalías anatómicas 
(28.8%) (46, 47,48). 

 

Las malformaciones anatómicas que más frecuentemente se hallan en estos fetos son 
las malformaciones cardíacas.  
  
En los casos de fetos con VVU aislada hasta el 8.1% presentan muerte fetal 
intraútero (46,47). Las etiologías que se han postulado hasta la fecha barajan que 
podría deberse a un fallo cardíaco o a una trombosis de la vena umbilical.  
 
Las últimas recomendaciones incluyen una exploración morfológica detallada con el 
objetivo de descartar la presencia de otras malformaciones fetales. Ante el hallazgo 
de alguna anomalía asociada se deberá ofrecer estudio genético dado que hasta 
en el 27.6% de los casos presentan aneuploidías asociadas (46).  
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CONDUCTA 
 
 
 Ante la presencia de una variz de la vena umbilical aislada realizaremos 

controles ecográficos semanales que incluirán una exploración Doppler para 
excluir la formación de trombos así como la aparición de turbulencias hasta la 
semana 28 y, posteriormente, TNS y controles ecográficos 2 veces por 
semana. A las 36-37 semanas se programará una inducción del trabajo de 
parto.  

 
 Ante la presencia de VVU asociada a AUU y/o quiste de plexo coroideo y/o 

quiste de cordón umbilical se indicará el estudio del cariotipo fetal dada la 
elevada asociación de estos marcadores a T18. 

 
 Ante el diagnóstico de una variz de la vena umbilical asociada a la presencia de 

una malformación fetal se indicará una técnica invasiva con el objetivo de 
realizar un estudio genético fetal.  

 

 

 PERSISTENCIA DE LA VENA UMBILICAL DERECHA 
 
La persistencia de la vena umbilical derecha (PRUV) es un hallazgo antenatal poco 
común que refleja una alteración en el desarrollo embriológico vascular en el cuál la 
porción de la vena umbilical derecha persiste abierta. Su incidencia es de 0.19% (50). 
 
El diagnóstico de PRUV se realiza en un corte transversal del abdomen fetal cuando 
hallamos uno de los siguientes criterios (22,23): 
 

a) La vena porta se curva hacia el estómago 
b) La vesícula biliar se localiza medialmente a la vena umbilical ( entre la vena 

umbilical y el estómago) 
c) La vena umbilical se encuentra anormalmente conectada a la vena porta 

derecha en lugar de hacerlo a la vena porta izquierda.  
 
 
En la mayoría de los casos la PRUV aparece de forma aislada (74.8%) y suele tener un 
buen pronóstico (22).  
 
Sin embargo, en otras ocasiones se halla asociada a otras anomalías viscerales y del 
sistema venoso, especialmente en fetos con situs inversus viscerales, situs ambigus y 
heterotaxia (isomerismos derechos e izquierdos). Las malformaciones a las que más 
frecuentemente se asocia son: las cardiovasculares (60,3%), gastrointestinales 
(12,8%), renales (15,4%), cerebrales (15,4%) y anomalías de las extremidades (7,7%). 



 

PROTOCOLO: DIAGNÓSTICO Y MANEJO DE LOS MARCADORES 
ECOGRÁFICOS DE SEGUNDO TRIMESTRE 

 

 

 
 
 

PROTOCOLOS SERVICIO DE GINECOLOGIA Y OBSTETRÍCIA 
HOSPITAL DE LA SANTA CREU I SANT PAU DE BARCELONA 

 

 - 1 -Página 1 de 11/15 

21 

 
El drenaje anómalo de la vena umbilical puede conducir al fallo cardíaco y dado que en 
ocasiones la PRUV se puede asociar a cardiopatías estaría justificada una exploración 
ecocardiográfica en estos fetos.  
 
 
 
CONDUCTA 
 
 Ante el hallazgo aislado de PRUV deberemos buscar la presencia de otras 

anomalías y si no se encuentran se deberá llevar a cabo una ecocardiografía 
fetal así como un control ecográfico a las 24-26sg.  

 
 Ante el hallazgo de PRUV asociado a otras malformaciones (cardiovasculares, 

gastrointestinales, renales, cerebrales,…) se ofrecería a la pareja un estudio 
genético mediante técnica invasiva.  
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TABLA 1 
 

Likelihood ratios (LR) positivos, negativos y aislados de los marcadores de Trisomía 21 
de segundo trimestre. 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

(Agatholekus, Ultrasound Obstet Gynecol 2013). 
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TABLA 2 
 

Riesgo de trisomía 21, en función de la edad materna y edad gestacional. 
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TABLA 3 

Riesgo de trisomía 18, en función de la edad materna y edad gestacional. 
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TABLA 4 

Riesgo de trisomía 13, en función de la edad materna y edad gestacional. 
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Likelihood ratios aplicadas por nuestro sistema de cálculo de riesgo para T21 y 
T13/T18. 
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