
16REV SANID MILIT MEX 2006; 60(1): 16-27

Rosario García-Mandujano y col.

Artículo de investigación
Rev Sanid Milit Mex 2006; 60(1) Ene.-Feb: 16-27

Medición de translucencia nucal
en fetos entre 11 y 14 semanas de gestación

M.C. Rosario García-Mandujano,* Tte. Cor. M.C. José Luis Larios-Reyes**

Clínica de Especialidades de la Mujer, Secretaría de la Defensa Nacional. Ciudad de México.

* Residente de Ginecología y Obstetricia de la Clínica de Especialidades de la Mujer de la Secretaría de la Defensa Nacional. ** Jefe del Servicio de
Embarazo Complicado de la Clínica de Especialidades de la Mujer de la Secretaría de la Defensa Nacional.

Correspondencia:
Dra. Rosario García-Mandujano
Tel.: 5557-5685.
Correo electrónico: chary_mandujano@yahoo.com.mx

Recibido: Junio 16, 2005.
Aceptado: Octubre 20, 2005.

RESUMEN
Introducción. Los factores genéticos juegan un papel impor-

tante para el desarrollo de las enfermedades humanas. La bús-
queda de alteraciones fetales es la forma más poderosa para re-
ducir la prevalencia de recién nacidos con anomalías congénitas
y aumentar la oportunidad de sobrevivencia para aquéllos que
logran nacer.

Objetivo. El presente artículo es parte de la tesis realizada
para conocer los valores normales y desviaciones estándar de la
medición de la translucencia nucal de la población mexicana,
representada en la Clínica de Especialidades de la Mujer de la
Secretaría de la Defensa Nacional, con el fin de construir tablas
de referencia, ya que en nuestro país no contamos con éstas.

Resultados. De las 152 pacientes citadas para la realización
de ultrasonido diagnóstico, se logró la translucencia nucal en
149 (98%) de los fetos, y sólo en tres de ellas (2%) no se logró
realizar dicha medición. Se corrobora la tendencia positiva en-
tre la longitud cráneo-caudal y la medición de la translucencia
nucal. El comportamiento de las curvas de regresión lineal ob-
tenidas por otros autores es similar a la nuestra; las diferencias
obtenidas se deben al bajo número de pacientes incluidas en
nuestro estudio.

Palabras clave: alteraciones fetales, anomalías congénitas, ul-
trasonido diagnóstico, translucencia nucal.

Measurement of nuchal translucency
between the 11thand 14th week of gestation

SUMMARY
Background. Genetic factors play an important roll in the de-

velopment of human diseases. The screening for fetal alterations
is the most powerful way to diminish the prevalence in newborns
with congenital anomalies and increase the chances of survival for
those born alive.

Objective. The present article is part of a thesis realized to
know the normal values and the standard deviations in the measu-
rement of nuchal translucency in the mexican population repre-
sented in the Clínica de Especialidades de la Mujer of the Secreta-
ría de la Defensa Nacional, with the intention of building up tables
of reference, since in our country we do not have such tables yet.

Results. Of the 152 patients summoned for ultrasound diagno-
sis, nuchal translucency was obtained in 149 (98%) fetuses, and
only in three of them (2%) it was not possible to make this measu-
rement. The positive tendency between cranial-caudal length and
the measurement of nuchal translucency is corroborated. The be-
havior of regression linear curves obtained by other authors is si-
milar to ours; the obtained differences are due to the low number
of patients included in our study.

Key words: Fetal alterations, congenital anomalies, diagnosis
ultrasound, nuchal translucency.

Introducción

Hay evidencia acerca de que los factores genéticos jue-
gan un papel importante en el desarrollo de las enfermeda-
des humanas.1 En los países tecnológicamente desarrollados,
las alteraciones genéticas y los defectos en el nacimiento se
están convirtiendo en un problema de salud pública.2

En Estados Unidos 250,000 nacimientos al año están re-
lacionados con defectos mayores al nacimiento, y alrededor
de 10 millones de norteamericanos tienen actualmente de-
fectos congénitos.3 Después de los accidentes, ésta es la prin-
cipal causa de muerte en niños en Norteamérica.4

La trisomía 21 o síndrome de Down es la anormalidad
cromosómica más frecuente en humanos, observándose 1/
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Hasta hace poco, con la excepción de fracción β de la
hormona gonadotropina coriónica humana, ninguno de los
marcadores del segundo trimestre incluyendo la alfafetopro-
teína (AFP), la gonadotropina coriónica humana, la fracción
α de la gonadotropina coriónica humana, el estriol no conju-
gado (E3) y la inhibina, han sido útiles para la valoración en
el primer trimestre.16-19 Sin embargo, se ha identificado un
marcador bioquímico adicional: la proteína plasmática A
asociada al embarazo (PAPP-A).3,20 Cuando se combinan, la
fracción β de la gonadotropina coriónica humana y la pro-
teína plasmática A asociada al embarazo, constituyendo
ambas el doble marcador, se puede detectar 63% de los ca-
sos de síndrome de Down en el primer trimestre, con una
tasa de falsos positivos de 5%.3-5

Se han realizado múltiples estudios para evaluar las ca-
racterísticas de la combinación de translucencia nucal más
el estudio bioquímico para proteína plasmática A materna
y la fracción beta libre de gonadotropina coriónica huma-
na,19,21-24 y han mostrado sensibilidad entre 75 y 90%, con
un índice de falsos positivos de 5%.25

Actualmente el método de detección de síndrome de Down
más comúnmente utilizado en Estados Unidos incluye la
valoración con una combinación de diversos factores: edad
materna, múltiples marcadores séricos del segundo trimes-
tre y ultrasonografía del segundo trimestre (llamado también
“ultrasonido genético”). Recientemente ha habido un interés
significativo en los métodos de detección del primer trimes-
tre, incluidos marcadores séricos del primer trimestre y la
medición ultrasonográfica de la translucencia nucal.26

El riesgo aumentado por ultrasonografía fue introducido
posterior al estudio sérico, y aun hoy hay controversia en la
comunidad médica en cuanto al uso de éste.27

La detección ultrasonográfica para trisomía 21 en el se-
gundo trimestre incluye correlacionar un gran número de
marcadores visuales y biométricos no específicos. Una vez
que se completa el examen ultrasonográfico, los hallazgos
asociados permitirán sugerir un consejo genético más espe-
cífico, y para poder ayudar a la guía en la toma de decisiones
antes de decidir pruebas fetales más invasivas (amniocente-
sis y muestra de vellosidades coriónicas).28-30

El ultrasonido del segundo trimestre ha emergido en la
última década como una herramienta muy útil para identifi-
car mujeres con riesgo aumentado de tener fetos afectados,
dando a estas pacientes la oportunidad de realizar pruebas
invasivas para obtener un diagnóstico definitivo, ya que los
recién nacidos con síndrome de Down tienen una variedad
de características físicas que son potencialmente detectables
a través de ultrasonografía prenatal, incluyendo piel redun-
dante en el cuello, anormalidades cardiacas, estatura corta e
irregularidades gastrointestinales. Muchas de estas caracte-
rísticas pueden ser identificadas en el feto entre las 15 y 20
semanas de gestación, haciendo de la ultrasonografía una
herramienta efectiva en la identificación prenatal de los fe-
tos con síndrome de Down.31-34 La utilidad clínica de la so-
nografía en este sentido ha sido ampliamente debatida desde
su concepción.35-37

800 nacidos vivos, y su incidencia general es incluso mayor
cuando se toman en cuenta todos los embarazos,5 esto debi-
do a que las pérdidas fetales espontáneas por síndrome de
Down son de 30-43%, durante el primer trimestre. El riesgo
de un embarazo a término con un recién nacido vivo con
síndrome de Down puede estar aumentando, debido a las
mejoras en los cuidados obstétricos.6

Las consecuencias por síndrome de Down son tanto para
el individuo afectado como para la familia y es también el
síndrome ecográfico más escurridizo de todas las trisomías
autosómicas.7

La búsqueda de alteraciones fetales es la forma disponi-
ble más poderosa para reducir la prevalencia de recién na-
cidos con anomalías congénitas, y aumentar la oportuni-
dad de sobrevivencia para aquéllos que logran nacer. Los
hallazgos de una anomalía corregible pueden ser una indi-
cación para que el parto se lleve a cabo en un centro con
facilidades para cirugía pediátrica; los hallazgos de una
anormalidad severa no corregible pueden permitir el ofre-
cimiento de la terminación del embarazo.8

Antecedentes

El primer reporte de diagnóstico prenatal de trisomía 21 se
llevó a cabo en 1968.9 Desde entonces ha habido constantes
trabajos para mejorar los métodos de identificación y reducir
las complicaciones asociadas con el diagnóstico temprano. La
prueba inicial y básica se centró en la edad materna.10 En 1978
la edad materna mayor o igual a 35 años se consideraba el
estándar para la detección de trisomías; asimismo, se conside-
raban dentro del estándar de oro las pacientes que tenían em-
barazos previos afectados, ofreciéndose opciones de diagnós-
tico prenatal invasivo utilizando amniocentesis o muestras de
vellosidades coriónicas.

El primer marcador bioquímico sérico para síndrome de
Down fue descrito en 1984.11,12 En un análisis que comparó
los niveles de alfafetoproteína sérica materna y fetos con sín-
drome de Down, los investigadores notaron que se encontra-
ban niveles bajos de esta alfafetoproteína sérica materna
correlacionada con síndrome de Down. Este marcador séri-
co, unido a la determinación del estriol no conjugado y la
gonadotropina coriónica humana, es usado actualmente como
la “prueba de detección de alfafetoproteína sérica expandi-
da del segundo trimestre” para síndrome de Down. Desafor-
tunadamente la alfafetoproteína expandida del segundo tri-
mestre sólo tiene 50% de sensibilidad en pacientes de bajo
riesgo y tres a 5% de índice falso positivo.13

Hace una década, la evaluación con alfafetoproteína séri-
ca materna baja en madres jóvenes, preveía una tasa de de-
tección de fetos con síndrome de Down de 30%.14 El estudio
materno sérico para la búsqueda del síndrome de Down au-
mentó su eficacia de manera significativa cuando se agregó
la determinación de la fracción β de la gonadotropina corió-
nica humana (β-hCG) y estriol no conjugado, a la evalua-
ción original con alfafetoproteína, para conformar así el “tri-
ple marcador”.15
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En 1985, en la Escuela de Medicina de Harvard, se des-
cribió por primera vez el espesor del pliegue nucal como el
primer marcador ultrasonográfico asociado con riesgo au-
mentado para síndrome de Down. Utilizando un corte ma-
yor o igual a 6 mm como medida anormal, se logró identifi-
car 40% de los fetos con síndrome de Down con pliegue
nucal aumentado, resultando con un valor predictivo positi-
vo de 69% en el grupo de alto riesgo.38

Desde entonces, múltiples marcadores sonográficos han
sido descritos como asociados a síndrome de Down. El ul-
trasonido genético, que incluye la búsqueda detallada de sig-
nos sonográficos para aneuploidías, puede ser usado tanto
para identificar fetos en alto riesgo para aneuploidías, y cuan-
do son normales, puede ser usado para disminuir el riesgo
de aneuploidías en embarazos en los que no hay marcadores
sonográficos identificados.34

Los criterios ultrasonográficos del segundo trimestre pue-
den identificar de 65 a 75% de los fetos con síndrome de
Down, un índice de falsos positivos de cuatro a 15% en el
segundo trimestre.39

Las anomalías estructurales asociadas con síndrome de
Down incluyen defectos cardiacos, atresia duodenal, ventri-
culomegalia, hipoplasia de la falange media del quinto dedo
con clinodactilia, fascies aplanada con hipoplasia maxilar,
macroglosia, braquicefalia, hidrops y pie en palo de golf.40

Para optimizar el manejo clínico de marcadores sonográ-
ficos, la doctora Benacerraf y cols. idearon un índice de pun-
tuaciones o “calificación ultrasonográfica” para la detección
de síndrome de Down y otras anomalías cromosómicas. Las
anomalías mayores y pliegue nucal recibieron dos puntos
cada uno, debiendo considerarse un cariotipo inmediato.
Otros marcadores (soft markers) frecuentemente se encuen-
tran presentes en fetos normales, y por tanto cada uno recibe
una calificación de un punto. Dentro de estos últimos se in-
cluyen fémur corto, húmero corto, pielectasia, foco ecogéni-
co intracardiaco, intestino hiperecoico y quistes del plexo
coriónico (Cuadros 1 y 2). Los investigadores lograron mos-
trar que si se realizaba amniocentesis sólo en fetos con dos o
más puntos, se podía identificar a 73% de los fetos con
trisomía 21 y a 85% de los fetos con trisomía 18, con un
índice de falsos positivos de 4%.41,42 El índice de puntua-
ciones puede ser modificado para incorporar la edad mater-
na dando un punto a las mujeres de 35 años de edad o mayo-
res, y dos puntos a las de 40 años de edad o mayores.43

El pliegue nucal es ahora aceptado como el marcador más
sensible y específico para la detección de anomalías cromo-
sómicas en el segundo trimestre; hasta hace poco no todos
los investigadores estaban de acuerdo con el uso de este
marcador. La mayoría de los investigadores realizó estudios
prospectivos para evaluar la utilidad del espesor nucal en-
contrando que éste era capaz de identificar 40 a 75% de los
fetos con síndrome de Down, con un índice de falsos positi-
vos muy pequeño de 2% en fetos entre las 15 y 20 semanas
de gestación.

Actualmente el ultrasonido diagnóstico del segundo tri-
mestre ha demostrado detectar a más de 60% de los fetos

con síndrome de Down.44 Los hallazgos ultrasonográficos
varían en su correlación con trisomía 21. No todos los as-
pectos del examen ultrasonográfico revelan cariotipos anor-
males. El examen ultrasonográfico de los fetos con trisomía

Cuadro 2. Comparación de dos métodos de evaluación del riesgo de
síndrome de Down fetal, basados en los hallazgos ultrasonográficos.

Sistemas AAURA e índice de puntuación.

Hallazgos LR Índice de
ultrasonográficos (AAURA) puntuación

Defectos estructurales 25 2

Pliegue nucal 11 2

Intestino hiperecoico 6.7 1

Húmero corto 5 1

Calcificación del músculo papilar
(foco ecogénico intracardiaco) 1.8 1

Fémur corto 1.5 1

Pielectasia 1.5 1

Edad de 35-39 años Riesgo 1
basado
en edad

Edad > 40 años Riesgo 2
basado
en edad

Normal 0.4 0

LR = Los índices de probabilidad reportados son los calculados como marcadores
aislados por Nyberg y cols.44 Pequeñas diferencias en los índices de probabilidad
fueron obtenidas previamente en la descripción del AAURA.

Cuadro 1. Comparación del número de marcadores en fetos con
síndrome de Down y controles.

No. de SDX de Down Control
marcadores (N = 186) (N = 8,712) LR

o % %
anormalidades (N) (N)

mayores

0 31 86.7 0.36
(58) (7,541)

1 22.6 11.3 2.0
(42) (987)

2 15.1 1.5 9.6
(28) (136)

3+ 14.5 0.1 115
(27) (11)

Alteración 16.7 0.4 39.2
mayor (31) (37)

LR indica los grados de probabilidad. = Porcentaje de casos de síndrome de Down/
casos control.
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21 generalmente revela líquido normal, placentación normal
y crecimiento fetal normal. Además, otras anormalidades
cromosómicas tienen muchos hallazgos ultrasonográficos
similares a los encontrados en el síndrome de Down, y mu-
chos de éstos se traslapan con fetos fenotípicamente norma-
les.45

Es importante que los padres entiendan las limitaciones
de las pruebas de detección y el riesgo y beneficios de las
posibles pruebas confirmatorias subsecuentes. Si se detecta
una anomalía estructural mayor en el ultrasonido, se deberá
considerar la determinación del cariotipo. La medición de la
translucencia nucal en el primer trimestre y el pliegue nucal
en el segundo trimestre, constituyen los marcadores clínica-
mente más útiles para trisomía 21.46

La anormalidad sonográfica de translucencia nucal au-
mentada está basada esencialmente en la observación reali-
zada hace más de 100 años por el Dr. Langdon Down, quien
en 1866 reportó que la piel de los individuos afectados por
trisomía 21 parecía ser muy grande para su cuerpo.47 Ahora
sabemos que el exceso de piel en los individuos con síndro-
me de Down puede ser visualizado por ultrasonido como un
incremento de la translucencia nucal en los primeros tres
meses de vida intrauterina.48

El desarrollo ultrasonográfico de lo que actualmente cono-
cemos como translucencia nucal inició en 1980, ya que muchos
estudios ultrasonográficos describieron la apariencia típica de
higromas quísticos en el segundo trimestre y su asociación con
aneuploidías, particularmente síndrome de Turner.39,49-53 Al mis-
mo tiempo, se vio que el higroma quístico observado durante el
primer trimestre, podría tener características diferentes (no sep-
tado) y asociaciones diferentes (trisomías) que las vistas duran-
te el segundo trimestre.54-57

En la actualidad, la medición de la translucencia nucal
(TN) entre las 11 y 14 semanas de gestación, constituye el
mejor marcador ultrasonográfico aislado para el rastreo de
la trisomía 21, con una sensibilidad que varía entre 70 y 80%.
Cuando el cariotipo fetal es normal, una TN aumentada si-
gue estando asociada con mayor frecuencia a cardiopatías
graves, alteraciones esqueléticas y numerosos síndromes
genéticos. Además de su importancia en la detección de tri-
somía 21, la translucencia nucal aumentada puede identifi-
car una alta proporción de otras anomalías cromosómicas y
se asocia con defectos mayores de corazón, grandes arterias,
displasias esqueléticas y síndromes genéticos.58

En 1990 se observó que el exceso de piel en los indivi-
duos con síndrome de Down podía ser visualizado ultraso-
nográficamente como translucencia nucal aumentada en el
primer trimestre de la vida intrauterina.8

En 1992 el doctor Nicolaides y cols. propusieron el tér-
mino de translucencia nucal para nombrar a la apariencia
sonográfica del líquido de la porción posterior del cuello
observada en todos los fetos durante el primer trimestre.
Posteriormente, ellos mismos reportaron la asociación en-
tre el espesor de la translucencia y el riesgo de aneuploidía
fetal, especialmente trisomías.59 Por tanto, se define a la
translucencia nucal como la acumulación de líquido que se

localiza en la región posterior del cuello fetal entre la piel
y el tejido celular subcutáneo que recubre la columna cer-
vical. La TN se encuentra presente en todos los fetos entre
11 y 14 semanas de gestación, y aumenta su medida con el
transcurso del embarazo.60 Este concepto de medición de
la translucencia nucal en todos los fetos formó las bases
para el estudio ultrasonográfico del primer trimestre.61

En 1995 se publicó el primer estudio de translucencia nucal.
Estudios subsecuentes han confirmado que el espesor de la
translucencia nucal puede ser medido confiablemente de las
semanas 11 a 14 de gestación, y combinado con la edad mater-
na puede producir un punto efectivo para la detección de triso-
mía 21.62

La medición de la translucencia nucal ha demostrado en
numerosos estudios realizados en más de 100,000 pacientes
que tiene una sensibilidad de entre 40 y 80%, con un índice
de falsos positivos de 4.3%.16,17,63-65

Estudios multicéntricos realizados tanto en el Reino Uni-
do como en países de habla alemana, han demostrado que la
búsqueda de trisomía 21 a través de una combinación de edad
materna y espesor de la translucencia nucal fetal entre las 11
y 14 semanas de gestación, pueden identificar cerca de 75%
de los embarazos afectados, con un índice de falsos positi-
vos de 5%.26,66,67

Algunos posibles mecanismos que explican el incremen-
to de la translucencia nucal incluyen: falla cardiaca asociada
con anomalías del corazón y grandes arterias. Estudios que
incluyen exámenes patológicos en fetos cromosómicamente
normales o anormales con translucencia nucal aumentada de
las 11 a las 14 semanas, han demostrado una alta prevalen-
cia de anormalidades cardiacas y de las grandes arterias.68,69

En los fetos con trisomía con translucencia nucal incremen-
tada, hay niveles aumentados de péptido natriurético atrial
en el corazón fetal, sugiriendo la presencia de esfuerzo car-
diaco.70 Otro parámetro que puede explicar la fisiopatología
es la congestión venosa en la cabeza y el cuello, producida
por la constricción del cuerpo fetal en la ruptura de membra-
nas o compresión mediastinal encontrada en la hernia dia-
fragmática o el tórax estrecho en la displasia esquelética.71-73

El tercer factor es la composición, 18 o 13.
La composición alterada de la matriz extracelular tam-

bién puede ser un mecanismo subyacente para la translu-
cencia nucal aumentada en un gran número de síndromes
genéticos que están relacionados con alteraciones en el me-
tabolismo de la colágena: anormalidades de los receptores
del factor de crecimiento de los fibroblastos; o metabolis-
mo alterado del factor biogénico de los peroxisomas. El
cuarto de los mecanismos fisiopatológicos es el desarrollo
anormal o aumentado del sistema linfático. En el embrión
normal, la mayoría de la linfa se desarrolla a partir de las
paredes de los vasos venosos, pero subsecuentemente pier-
den su conexión con las venas para formar un sistema linfá-
tico separado excepto para el saco yugulo axilar, el cual dre-
na la linfa al sistema venoso. Un mecanismo posible para el
incremento de la translucencia es la dilatación del saco lin-
fático yugular, debido a que el retraso en el desarrollo en la
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conexión con el sistema venoso o una dilatación anormal
primaria o proliferación de los canales linfáticos, interfieren
con el flujo normal entre los sistemas linfático y venoso. En
fetos con síndrome de Turner hay hipoplasia de los vasos
linfáticos.74,75 El quinto de los mecanismos es la falla en el
drenaje linfático debido a problemas en la movilidad fetal
en varias alteraciones neuromusculares, como acinesia de-
formante progresiva.76 El penúltimo de los mecanismos es
anemia o hipoproteinemia.77 Finalmente, las infecciones con-
génitas productoras de anemia o disfunción cardiaca.78-80

La medida de la TN aumenta con el transcurso de la ges-
tación. Su valor medio varía entre 1.2 mm a inicios de la
semana 11, y 1.9 mm al final de la semana 13. Por este moti-
vo se abandonó el criterio utilizado en el pasado de TN
aumentada considerando un valor único de corte de 3.0 mm,
y se adoptaron diferentes límites superiores de normalidad
de acuerdo con la edad gestacional para diferentes medi-
das de la longitud cráneo-caudal.73

El doctor Taiple y cols. estudiaron la translucencia nucal
como un potencial marcador para defectos cromosómicos.
Usando la ecografía transvaginal examinaron a más de 10,000
embarazadas entre las 10 y 16 semanas de gestación. El au-
mento en la medición de la translucencia nucal mayor a 3 mm
se detectó en 0.8% de los fetos. La sensibilidad fue de 66%.81

La doctora Comas y cols. realizaron un estudio para eva-
luar el papel de la translucencia nucal como marcador único
en la determinación de trisomía 21 entre las semanas 10 y 16
de gestación; evaluaron 11,281 pacientes, concluyendo que
la translucencia nucal medida a inicios del segundo trimes-
tre puede detectar trisomía 21 con un índice mayor a 95%,
con sólo 5% de falsos positivos. Con un índice de detección
tan alto, los beneficios de usar marcadores adicionales pue-
den ser menores a los considerados previamente. A pesar de
que la edad materna y otros marcadores sonográficos o Do-
ppler y bioquímica sérica materna podrían jugar un rol en
las estrategias prenatales para detectar anormalidades cro-
mosómicas fetales, el alto índice de detección de fetos con
trisomía 21 utilizando la translucencia nucal como paráme-
tro único, sugiere que esta medición entre las semanas 10 y
14 de gestación, puede ser una estrategia simple para la bús-
queda de esta condición.82

La evaluación del riesgo al utilizar indicadores ultraso-
nográficos como translucencia nucal, requiere de cuidado-
sos parámetros de estandarización entre los operadores del
ultrasonido.8

Es preciso contar con un ecógrafo de alta resolución, un
ecografista con experiencia y tener estrictos estándares para
aplicar un buen control de calidad. A pesar de que la técnica
para medir la translucencia nucal es relativamente fácil, los
programas de detección dependen de la distribución de la po-
blación entre aquello que es normal y aquello que no lo es.7

La translucencia nucal se mide por vía transabdominal en
cerca de 95% de los casos; en el resto, puede ser necesario
realizar una ecografía transvaginal.83

Los requisitos utilizados en el reciente estudio FAS-
TER (First and Second Trimester Evaluation Risk) en

Estados Unidos, señalan lo siguiente:84-86 el ultrasonido
para translucencia nucal sólo debe ser realizado por so-
nografistas certificados en la técnica; la decisión de abor-
daje transabdominal o transvaginal debe dejarse a deci-
sión del sonografista, basándose en la complexión de la
paciente, edad gestacional y posición fetal. La edad gesta-
cional debe limitarse entre las 10 y 14 semanas, establecién-
dose dicha edad gestacional por la longitud céfalo-caudal
que debe ser entre 36 y 80 mm. Se deberá examinar al feto
en un plano medio sagital. La posición del cuello fetal debe
ser en posición neutral. La imagen del feto debe ocupar al
menos 75% del monitor. Se deberá esperar movimiento fetal
espontáneo para distinguir entre el amnios y la piel fetal sub-
yacente. Los calipers deben ser colocados en los bordes inter-
nos del espacio translúcido, colocarse perpendicularmente al
eje del cuerpo fetal. Deberán tomarse al menos tres medicio-
nes y se debe aceptar como resultado la mayor de ellas. Se
realizarán al menos 20 minutos de búsqueda de la translu-
cencia nucal antes de abandonar el procedimiento.87 Ade-
más, se han establecido otros criterios: el cordón umbilical
puede encontrarse alrededor del cuello fetal en cinco a 10%
de los casos y este hallazgo podría causar un falso positivo
en translucencia nucal aumentada, agregando aproximada-
mente 0.8 mm a la medición.88 La doctora Monni y cols.
reportaron que después de modificar sus técnicas para la
medición de la translucencia nucal siguiendo los criterios
anteriores, sus índices de detección para trisomía 21 mejora-
ron de 30 a 84%.89

Las posibilidades para detectar malformaciones severas
en el primer trimestre del embarazo se van incrementando
con la disponibilidad de máquinas más poderosas y pruebas
vaginales.90

La búsqueda de anormalidades fetales es más sensible
alrededor de la semana 19 de gestación, cuando 40-70% de
las malformaciones congénitas mayores pueden ser detecta-
das por un operador entrenado.83

Se ha demostrado asociación entre anormalidades cro-
mosómicas y marcadores ultrasonográficos, incluida la for-
ma de los ventrículos a las 19 semanas de edad gestacional y
la translucencia nucal aumentada a la semana 11 de edad
gestacional. Las indicaciones para ofrecer estudio de cario-
tipo en pacientes con estos hallazgos, son objeto de muchos
estudios actuales.91

La confirmación obligatoria del diagnóstico prenatal a
través del examen post mortem del feto abortado se realiza
a través de una autopsia completa, la cual puede no ser esen-
cial, ya que mucha información puede ser obtenida a través
de exámenes no invasivos post mortem, incluidos examen
físico externo, fotografías clínicas, radiografías del feto, bús-
queda de infecciones, análisis cromosómico de piel y sangre
y banco de ácido desoxirribonucleico (ADN) cuando sea po-
sible.92 Otros beneficios del ultrasonido en las semanas 11-
14 incluyen la confirmación de que el feto está vivo, edad
exacta de la gestación, diagnóstico temprano de defectos fe-
tales mayores y la detección de embarazos múltiples. Asi-
mismo, provee la identificación inequívoca de la corionici-
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dad, que es el determinante principal para decidir vías de
terminación de los embarazos múltiples.93

Los primeros estudios que mostraron asociación entre la
translucencia nucal del primer trimestre y las anomalías cro-
mosómicas aparecieron a inicios de 1990.94 En 1993 el doc-
tor Johnson y cols. demostraron que los higromas quísticos
nucales que aparecían entre las 10 y 14 semanas estaban aso-
ciados con una incidencia de 60% de cariotipos anormales
con mayor frecuencia de trisomía 21.95 No todos los investi-
gadores están de acuerdo en que la translucencia nucal se
use en la práctica ecográfica de rutina como prueba de estu-
dio en la detección de anomalías cromosómicas. El doctor
Kornman y cols. informaron que sólo 2/10 aneuploidías se
detectaron usando esta característica, y sugirieron que la efec-
tividad de esta prueba en una práctica ecográfica general
puede estar exagerada.96

Sin embargo, parece lógico que el examen ecográfico fe-
tal pueda reconocer las características de fetos con síndrome
de Down, y que sea más sensible y específico que la edad
materna y el estudio sérico para detectar los fetos afecta-
dos.2 Un diagnóstico precoz puede brindar mayor tiempo para
tomar una conducta y en caso de decidir terminar el embara-
zo, se podría hacer en forma más segura.

Se sabe que el origen étnico afecta las concentraciones de
los marcadores séricos maternos que son utilizados para la
detección de síndrome de Down, aplicándose entonces un
factor para corregir los niveles obtenidos para ajustar dichas
variaciones.97 Hasta 1995 no había información sobre la in-
fluencia del origen étnico materno sobre la medición de la
translucencia nucal. Entre noviembre de 1994 y noviembre
de 1995, se realizó un estudio en los fetos de 1,944 mujeres,
realizándose en ellos la medición de la translucencia nucal y
la longitud cráneo-caudal; dicho estudio fue diseñado para
determinar la influencia del origen étnico en la igualdad y
acceso a la medición de la translucencia nucal en la detec-
ción del síndrome de Down. Se estableció un modelo retros-
pectivo múltiple que correlacionó el origen étnico y la longi-
tud cráneo-caudal como predictores; asimismo, se realiza-
ron múltiples análisis retrospectivos para evaluar la relación
entre translucencia nucal y el origen étnico después de la
corrección de la longitud cráneo-caudal, y viceversa. Los
resultados obtenidos mostraron que no hubo diferencia sig-
nificativa en la edad promedio de las pacientes que se so-
metieron al estudio (28.8, con un rango de 15-45 años) y
la edad del grupo control (28.5, con un rango de 15-53
años). La longitud cráneo-caudal fue significativamente
diferente en algunos grupos étnicos. El análisis de los
múltiples estudios de regresión demostraron que tanto el
origen étnico (1 grado de libertad 1, p < 0.01) y longitud
cráneo-caudal (1 grado de libertad, p < 0.0001) contribu-
yeron significativamente en la varianza en las mediciones
de la translucencia nucal. La diferencia estadísticamente sig-
nificativa en la medición de la translucencia nucal entre los
diversos grupos étnicos, parecería implicar la necesidad de
aplicar un factor correctivo para asegurar la igualdad de los
estudios entre los diversos grupos étnicos. Sin embargo, la

magnitud de las diferencias de las mediciones de la translu-
cencia nucal van de 0.02 a 0.13 mm (entre los grupos africa-
nos y del Caribe y africanos y asiáticos, respectivamente).
Estas diferencias son pequeñas cuando se comparan con las
variaciones intra e interobservador reportadas entre 0.54 mm
y 0.62 mm, respectivamente.98 En consecuencia, los resulta-
dos de este estudio sugieren que, a pesar de que hay diferen-
cias significativas entre las medidas de la translucencia nu-
cal entre los diferentes grupos étnicos, las magnitudes de
estas diferencias son pequeñas y no requieren corrección
cuando se realiza la medición de la translucencia nucal en el
primer trimestre, en poblaciones multiétnicas.99

Antes de que la translucencia nucal pueda ser utilizada en
la práctica clínica rutinaria, es necesario implantar patrones
de estandarización; esto es preciso debido al gran potencial
que tiene la translucencia nucal si se implanta de forma or-
ganizada y coherente. Si la realización de la detección en el
primer trimestre resulta tan eficaz como predictiva, y si la
implantación de estos aspectos puede ser resuelta con bases
nacionales, la detección en el primer trimestre se transfor-
mará en parte fundamental de los estudios de detección del
síndrome de Down en el siglo XXI.100

Objetivo

Se ha demostrado que mediciones ultrasonográficas de es-
tructuras fetales, como la translucencia nucal, son confiables
como marcadores de cromosomopatías.5,12-14 A medida que la
pirámide poblacional y laboral se invierte y con ello cada día
aumenta el número de mujeres gestantes mayores de 35 años,
el riesgo potencial de cromosomopatías es mayor.34

Para la población mexicana se desconocen las medidas
normales y desviaciones estándar de la translucencia nucal,
siendo utilizadas actualmente las tablas realizadas en otros
países (España, Bélgica e incluso Japón) (Figura 1).

No hay datos que señalen las mediciones de la translu-
cencia nucal durante el primer trimestre para la población
mexicana. Thilaganathan y cols. han señalado una pequeña,
pero significativa diferencia en la medición de la translucen-
cia nucal entre fetos de diferentes orígenes étnicos.101 Por
esto es importante establecer datos normativos específicos
para la raza para la distribución de la medición de la translu-
cencia nucal.101

En la Clínica de Especialidades de la Mujer de la Secre-
taría de la Defensa Nacional, a pesar de que el síndrome de
Down constituye un problema de salud con una prevalencia
desde octubre del año 2000 hasta octubre de 2003 de 0.00057
(10/17,480 nacidos vivos), no se cuenta con datos que indi-
quen la tasa de diagnóstico prenatal, o si se ha sospechado
dicha cromosomopatía durante la atención prenatal. Cono-
cer las mediciones normales y las desviaciones estándar de
la translucencia nucal como marcador de cromosomopatías,
nos permitirá utilizarlas en un futuro como método de detec-
ción, pudiendo incluso sustituir a los ocasionalmente utili-
zados marcadores bioquímicos que en nuestro medio aún no
están disponibles.
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El presente trabajo de investigación se realizó con el
fin de conocer los valores normales y desviaciones están-
dar en la medición de la translucencia nucal en la pobla-
ción mexicana representada en pacientes atendidas en la
Clínica de Especialidades de la Mujer de la Secretaría de
la Defensa Nacional, con el fin de construir tablas de re-
ferencia.

Esto permitirá en el futuro utilizar dichas tablas como ins-
trumentos de trabajo para la detección prenatal del síndrome
de Down, e implantar estrategias en el manejo de dicha cro-
mosomopatía.

Diseño de estudio

Se trata de un estudio prospectivo, longitudinal y ob-
servacional, realizado en la Clínica de Especialidades de
la Mujer de la Secretaría de la Defensa Nacional. Se rea-
lizaron ultrasonidos diagnósticos a todas las pacientes con
embarazos entre 11 y 14 semanas de edad gestacional,
del 1/o. de junio de 2003 al 30 de julio de 2004. Se inclu-
yó a todas las pacientes con embarazos logrados natura-
les, uno o ambos padres mexicanos, embarazos de bajo
riesgo y alto riesgo, madres con edad cronológica indis-
tinta, fetos únicos o gemelares, edad gestacional fluctuante
entre 11 y 14 semanas, según la medición de la LCC, de-
rechohabientes o no de la Secretaría de la Defensa Nacio-
nal, que hubiesen acudido para realización de ultrasonido
en la Clínica de Especialidades de la Mujer de la Secreta-
ría de la Defensa Nacional, y que firmaron el consenti-
miento informado por escrito.

Se excluyeron del estudio, además de quienes no cum-
plieron con los criterios de inclusión, a las pacientes en
quienes no se haya logrado la medición de la translucencia
nucal, las que presentaron aborto del embarazo actual o
tuvieron parto pretérmino, con feto no viable.

Las pacientes con embarazos menores de 14 semanas de
gestación fueron captadas a través de la Consulta Externa
de obstetricia y el Servicio de Urgencias de la Clínica de
Especialidades de la Mujer, así como en la enfermería de la
puerta 7 de la misma Secretaría de la Defensa Nacional, to-
mándose en cuenta la edad gestacional por fecha de la última
menstruación.

Para llevar a cabo la recolección de los datos ultrasonográ-
ficos de cada uno de los fetos a los cuales se realizó la medi-
ción de la translucencia nucal, se utilizó el formato de reporte
de ultrasonido ya existente en la Clínica de Especialidades de
la Mujer, titulado “Ecografía Obstétrica, segundo y tercer tri-
mestre”. La unidad de medida utilizada fue el milímetro.

Los estudios ultrasonográficos se realizaron con equipo
marca General Electric modelo 1500, realizándose en pri-
mera instancia revisión transabdominal, y en los casos en los
cuales no fue factible la medición de la translucencia nucal
y/u observación limitada, se realizó el estudio vía transvagi-
nal. La técnica empleada para las mediciones fue la utilizada
en el estudio FASTER (First and Second Trimester Evalua-
tion Risk) en Estados Unidos, que señala lo siguiente100 (Fi-
guras 2 y 3): los estudios no fueron realizados en su totali-
dad por un solo observador; sin embargo, los pocos estudios
(25) realizados por el personal en entrenamiento fueron siem-
pre bajo estrecha vigilancia del experto.

Resultados

Fueron referidas 152 pacientes para el estudio, cuatro de
las cuales presentaron embarazo gemelar (3%) y 148 (97%)
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Figura 1. Distribución de las mediciones de translucencia nucal con
la longitud cráneo-caudal.

Figura 2. Se observa al feto en plano medio sagital, con perspectiva
del cuello en posición neutral. Se observa claramente la presencia del
amnios.
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embarazos únicos (Figura 4). Logramos la medición de la
translucencia nucal en 149 (98%) de los fetos de estas pa-
cientes, y sólo en tres de ellas (2%) no se logró realizar di-
cha medición (Figura 5).

El rango de edad de las 152 madres estudiadas varió de
una mínima de 18 años hasta una máxima de 42, con una
media de 27.9, mediana de 28 y moda de 29 años (Cuadros
3 y 4, Figura 6).

De las 152 pacientes estudiadas, se incluyeron 120 (79%) en
el análisis estadístico, ya que las 32 pacientes (21%) restantes
presentaron algún criterio de exclusión, distribuyéndose estos
últimos de la siguiente forma: 21 pacientes (66%) tenían edad
gestacional mayor a 14 semanas; en cinco pacientes (16%) la
edad gestacional fue menor de 11 semanas; tres pacientes (9%)
presentaron aborto durante el segundo trimestre; tres pacientes
(9%) fueron descartadas por no lograrse la medición de la trans-
lucencia nucal. Es importante señalar que en las pacientes des-
cartadas por fetos cuyas edades gestacionales no se encontra-
ban dentro del rango de 11-14 semanas, la edad gestacional
tomada en cuenta fue la obtenida por la medición de la longitud
cráneo-caudal (Figura 7), y no la correspondiente a la fecha de
última menstruación.

Con los datos obtenidos de las 120 pacientes que cum-
plieron con los criterios de inclusión, se efectuó el análisis
estadístico mediante el cálculo de regresión lineal (Figura
8), para obtener el valor medio y la desviación correspon-
diente a los percentiles 5 y 95 de la translucencia nucal para
la longitud cráneo-caudal y la edad gestacional.

Aunque en la literatura no existen datos que señalen cuál
ha sido la capacidad de medición de la translucencia nucal,
los resultados obtenidos con nuestro trabajo son muy alenta-
dores, ya que de las 152 pacientes citadas para la realización
de ultrasonido diagnóstico, se logró la medición de la translu-
cencia nucal en 149 (98%) de los fetos de estas pacientes, y
sólo en tres de ellas (2%) no se logró realizar dicha medición.

En relación con la vía de abordaje para la obtención de la
medición de la translucencia nucal, nuestros resultados no
difieren con lo señalado por Callen, en quienes la valoración
vía abdominal se realizó en 95% de los casos y sólo 5% de
los estudios fueron por vía vaginal.99 Logramos 139 estudios
vía abdominal (93%), mientras que en 10 estudios se hizo
necesaria la realización del mismo a través de la vía vaginal
(7%), lo cual demuestra que el interés existente para la reali-
zación de la medición de la translucencia nucal es factor esen-
cial para lograrla.

Un estudio similar al nuestro, realizado en Asia por los
doctores Jou, Wu, Li y cols. señala que a pesar de que existe

Figura 5. Medición de translucencia nucal.
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N = 152
4

3%

148
97%

aaaaa
aaaaa
a a a

Embarazos gemelares aaaaaaa
aaaaaaa
aaaaaaa
aaaaaaa

Embarazos únicos
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espontáneo que permite distinguir entre el amnios y la piel fetal
subyacente. Los calipers se encuentran colocados en los bordes inter-
nos del espacio translúcido, perpendiculares al eje del cuerpo fetal.
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una tendencia positiva en la distribución de las mediciones
de la translucencia nucal, los datos de dichos autores mues-
tran que los resultados de regresión con los métodos logarít-
micos y cuadrático son esencialmente similares a los obteni-
dos a través de la regresión linear. Asimismo señalan que la
edad materna no influye en los resultados al construir curvas
de normalidad.101

Al igual que nosotros, los médicos asiáticos utilizaron la
longitud cráneo-caudal, pero no la edad gestacional para rea-
lizar su análisis estadístico. Señalan como razones para esta
exclusión, en primer lugar el hecho de que sólo utilizan se-
manas completas para señalar la edad gestacional en la prác-
tica clínica; en segundo lugar es común que la fecha de últi-
ma menstruación no sea confiable y finalmente, es conve-
niente medir la longitud cráneo-caudal del feto al mismo
tiempo que se realiza la medición de la translucencia nu-
cal.101 En este sentido nuestro estudio apoya lo referido en
relación con no encontrar una fecha de última menstruación
confiable en 21 pacientes, que correspondieron a 66% de las
excluidas.

Hasta ahora no existen datos disponibles que señalen la
relación entre las medidas de la translucencia nucal y la lon-
gitud cráneo-caudal en población mexicana. Comparando
nuestros resultados con los obtenidos en la población asiáti-

ca,101 encontramos que el comportamiento de su análisis por
regresión lineal es muy similar al obtenido por nosotros.
Existe diferencia en los valores de la percentila 95%; obser-
vando en nuestro estudio valores menores; muy probable-
mente debido al reducido número de casos en esta serie.

Concluimos, por tanto, lo siguiente: se corrobora la ten-
dencia positiva entre la longitud cráneo-caudal y la medi-
ción de la translucencia nucal. El comportamiento de las
curvas de regresión lineal obtenidas por otros autores es si-
milar a la nuestra; las diferencias obtenidas se deben al bajo
número de pacientes incluidas en nuestro estudio. Con ade-
cuado entrenamiento, entusiasmo y apegándose a la téc-
nica descrita, se puede adquirir la destreza necesaria para
que la medición de la translucencia nucal sea incluida en
la práctica clínica diaria. Se requiere continuar este estu-

Cuadro 4. Medidas de tendencia central.

Media 27.9539
Mediana 28.0000

Moda 29.00
Rango 18-42

Cuadro 3. Distribución de la edad materna. Análisis de la edad materna de las pacientes en quienes se realizó ultrasonido diagnóstico entre las 11
y 14 semanas de edad gestacional.

Medidas de tendencia central
Edad materna Frecuencia Porcentaje Porcentaje válido Porcentaje acumulado

18.00 1 0.7 0.7 0.7
19.00 2 1.3 1.3 2.0
20.00 5 3.3 3.3 5.3
21.00 12 7.9 7.9 13.2
22.00 4 2.6 2.6 15.8
23.00 6 3.9 3.9 19.7
24.00 13 8.6 8.6 28.3
25.00 10 6.6 6.6 34.9
26.00 10 6.6 6.6 41.4
27.00 5 3.3 3.3 44.7
28.00 12 7.9 7.9 52.6
29.00 20 13.2 13.2 65.8
30.00 18 11.8 11.8 77.6
31.00 7 4.6 4.6 82.2
32.00 2 1.3 1.3 83.6
33.00 1 0.7 0.7 84.2
34.00 5 3.3 3.3 87.5
35.00 3 2.0 2.0 89.5
36.00 2 1.3 1.3 90.8
37.00 4 2.6 2.6 93.4
38.00 3 2.0 2.0 95.4
39.00 5 3.3 3.3 98.7
42.00 2 1.3 1.3 100.0
Total 152 100.0 100.0
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dio, incluyendo mayor población de análisis para lograr
que la medición de la translucencia nucal sea incluida de
forma rutinaria en la atención de las pacientes mexicanas,
teniendo como base mediciones específicas de fetos mexi-
canos.
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