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Comité de Estandares Clinicos

La Sociedad Internacional de Ultrasonido en
Obstetricia y Ginecologia (ISUOG) es una organizacién
cientifica que fomenta la practica clinica sdlida y la
ensefianza e investigacion de alta calidad relacionadas
con el diagndstico por imagenes en la atencién médica
de la mujer. El Comité de Estandares Clinicos (CSC) de
ISUOG tiene como objetivo desarrollar Guias de
Practica y Declaraciones de Consenso como
recomendaciones educativas que brinden a los
profesionales de la salud un enfoque basado en el
consenso, de expertos, para el diagndstico por
imagenes. Su objetivo es reflejar lo que ISUOG
considera la mejor practica en el momento en que se
emiten. Aunque ISUOG ha hecho todo lo posible para
garantizar que las Guias sean precisas cuando se
emitan, ni la Sociedad ni ninguno de sus empleados o
miembros aceptan ninguna responsabilidad por las
consecuencias de cualquier dato, opinidn o declaracion
inexacta o engafiosa emitida por el CSC. Las Guias
ISUOG CSC no pretenden establecer un estandar legal
de atencidn, porque la interpretacion de la evidencia
gue sustentan las Guias puede verse influenciada por
circunstancias individuales, protocolos locales vy
recursos disponibles. Las Guias aprobadas se pueden
distribuir gratuitamente con el permiso de ISUOG

(info@isuog.org).

INTRODUCCION

Realizar un examen de ultrasonido de rutina en el
primer trimestre entre las semanas 11 + 0y 14 + 0 de
gestacion es valioso para confirmar la viabilidad y el
numero de fetos, la edad gestacional del embarazo, la
deteccion de aneuploidias, la identificacion de
anomalias estructurales importantes y la deteccién de
preeclampsia prematura. Esta guia tiene como objetivo
proporcionar orientacion a los profesionales de la salud
que realizan, o planean realizar, evaluaciones del
embarazo entre las semanas 11 + 0 y 14 + 0. Los
detalles de los grados de recomendacion y los niveles
de evidencia utilizados en las Guias ISUOG se
proporcionan en el Apéndice 1.

CONSIDERACIONES GENERALES

éCuadl es el propédsito de una ecografia del primer
trimestre?

En general el objetivo principal de una evaluacion
ecografica del embarazo es proveer informacién
certera que facilitara la prestacion de atencion prenatal
optimizada, garantizando los mejores resultados
posibles para la madre y el feto. Al inicio del embarazo,
es importante confirmar la viabilidad, establecer con
precision la edad gestacional, determinar el nimero de
fetos y, en presencia de un embarazo multiple, evaluar
la corionicidad y la amnionicidad. Hacia el final del
primer trimestre, la evaluacién también ofrece la
oportunidad de detectar anomalias fetales
importantes y, en los sistemas sanitarios que ofrecen
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pruebas de deteccién de aneuploidias en el primer
trimestre, medir el grosor de la translucencia nucal
(TN). Sin  embargo, muchas malformaciones
importantes pueden desarrollarse mas adelante en el
embarazo o pueden no detectarse incluso con el
equipo adecuado y en las manos mas experimentadas.

éCuando se debe realizar una ecografia del primer
trimestre?

Si no se ha realizado una ecografia del primer trimestre
mas temprano, es recomendable ofrecer la primera
evaluacidn cuando la edad gestacional se estime entre
las 11 + 0y 14 + 0 semanas de gestacion, ya que esto
brinda la oportunidad de lograr los objetivos antes
mencionados, es decir, confirmar la viabilidad,
establecer la edad gestacional con precision,
determinar el numero de fetos viables vy, si se solicita,
evaluar la anatomia fetal y el riesgo de aneuploidia' ™2,
Antes de iniciar el examen, un proveedor de atencién
médica debe asesorar a la mujer/pareja sobre los
posibles beneficios y limitaciones de la ecografia del
primer trimestre (PUNTO DE BUENA PRACTICA).

éQuién debe realizar la ecografia del primer
trimestre?

Las personas que realizan evaluaciones obstétricas de
forma rutinaria deben tener una formacién
especializada que sea adecuada para la practica del
ultrasonido diagndstico en mujeres embarazadas
(PUNTO DE BUENA PRACTICA).

Para lograr resultados optimos de los exdmenes de
ultrasonido de rutina, se sugiere que las evaluaciones
las realicen personas que cumplan con los siguientes
criterios:

- haber completado la formacién en el uso de la
ecografia de diagndstico y factores de
seguridad relacionadas

- participar en actividades de educaciéon médica
continua;

- seguir vias de atencidn apropiadas
establecidas en caso de hallazgos sospechosos
o0 anormales;

- participar periédicamente en programas
establecidos de garantia de calidad®’

Que equipo de ultrasonido se debe de utilizar?
Se recomienda utiliar un equipo que tenga servicio y

mantenimiento regular y que tenga las siguientes
herramientas:

- ultrasonido bidimensional (2D) en escala de
grises en tiempo real;

- Doppler color (potencia) y espectral;

- modo M;

- transductores de
transabdominales;

- transductores de ultrasonido transvaginales;

- controles de salida de potencia acustica
ajustables con estandares de visualizacion de
salida;

- capacidad de congelacion de imagen y zoom;

- calipers electrénicos;

- capacidad para imprimir/almacenar imagenes.

ultrasonido

é¢Como se debe documentar la evaluacion?

Un informe de la evaluacion debe elaborarse en
formato electronico y/o en papel (véanse los
Apéndices 2 y 3 para ver ejemplos). El informe debe
almacenarse localmente y, de acuerdo con el protocolo
local, ponerse a disposicién de la mujer y del proveedor
de atencién médica remitente (PUNTO DE BUENA
PRACTICA).

¢Es segura la ecografia prenatal durante el primer
trimestre?

No hay indicios de que el uso de la ecografia prenatal
en modo B 0 en modo M pueda ser perjudicial durante
el primer trimestre, debido a su produccién acustica
limitada®>?!, Sin embargo, el tiempo de evaluacidn
debe ser limitado y se debe utilizar la potencia de salida
mas baja posible para obtener informacion de
diagndstico de acuerdo con el principio ALARA (tan
bajo como sea razonablemente posible) (PUNTO DE
BUENA PRACTICA).

La ecografia Doppler, sin embargo, se asocia con una
mayor produccion de energia y, por tanto, hay mas
bioefectos potenciales, especialmente cuando se
aplica a una pequefia region de interés y en el periodo
embrionario antes de las 11 semanas de
gestacion?®223, Desde las semanas 11 + 0 hasta las 14
+0, el Doppler espectral, las imagenes de flujo en color,
las imagenes Power Doppler y otras modalidades de
ecografia Doppler se pueden utilizar de forma rutinaria
para determinadas indicaciones clinicas, como la
deteccion de aneuploidias y anomalias cardiacas. Al
realizar una ecografia Doppler, el indice térmico (IT)
mostrado debe ser <1.0 y se debe limitar el tiempo de
exposicién lo mas breve posible (normalmente no mas
de 5 a 10 minutos). Es poco probable que la evaluacion
de las arterias uterinas maternas (ArUt) en cualquier
momento del primer trimestre tenga implicaciones
para la seguridad fetal siempre que el embridn/feto se
encuentre fuera del haz de ultrasonido Doppler?2.



é¢Qué pasa si el examen no se puede realizar de
acuerdo con estas Guias?

Estas guias representan un punto de referencia
internacional para la ecografia del primer trimestre,
pero se deben tener en cuenta las circunstancias, los
protocolos y las practicas médicas locales. Si el examen
no se puede completar de acuerdo con estas Guias, es
aconsejable documentar los motivos. En la mayoria de
las circunstancias, sera apropiado repetir la evaluacion
o referir el caso a otro médico. Esto debe hacerse lo
antes posible para minimizar la ansiedad innecesaria
de la paciente y cualquier retraso asociado en el logro
de los objetivos deseados del examen inicial (PUNTO
DE BUENA PRACTICA).

é¢Qué se debe hacer en caso de embarazo multiple?

La determinacion de la corionicidad y la amnionicidad
es importante para la atencidn, las pruebas y el manejo
de embarazos multifetales. La corionicidad debe
determinarse al comienzo del embarazo, cuando la
identificacién es mds confiable’*?*. Una vez logrado
esto, se debe planificar la atencidn prenatal adicional,
incluido el momento y la frecuencia de los exdmenes
de ultrasonido, de acuerdo con los recursos de salud
disponibles y las guias ISUOG o las guias locales®®
(PUNTO DE BUENA PRACTICA).

GUIAS PARA LA EVALUACION
Evaluacion de viabilidad

Al principio del embarazo, la viabilidad se define
mediante la identificacion del latido del corazén fetal,
gue se logra mas facilmente mediante ecografia. La
actividad cardiaca fetal se puede identificar con una
ecografia en modo B 2D vy los latidos del corazén se
pueden escuchar mediante Doppler espectral. La
frecuencia cardiaca, que debe registrarse, se puede
medir utilizando el modo M o Doppler espectral y se
evallia mejor a lo largo de varios ciclos (PUNTO DE
BUENA PRACTICA).

La actividad cardiaca suele ser visible entre las
semanas 5 y 6 de gestacion. La frecuencia cardiaca
aumenta con la edad gestacional hasta las 10 semanas
de gestacion (media, 171 Ipm) y luego disminuye hasta
las 14 + 0 semanas de gestacion (media, 156 lpm)?’.

La taquicardia o bradicardia fetal puede ser
indicativa de aneuploidia o estar asociada con una
anomalia cardiaca estructural®®®. Si la frecuencia
cardiaca fetal se encuentra fuera del rango normal, se
debe volver a evaluar mas adelante en el examen.

Confirmacion de embarazo intrauterino/integridad
uterina

Una vez demostrada la viabilidad, es importante
confirmar la ubicacion del embarazo intrauterino. Un
saco gestacional intrauterino debe estar
completamente delimitado por el miometrio. Esto se
evalia mejor realizando un barrido que cubra todo el
Utero (PUNTO DE BUENA PRACTICA).

La integridad del Utero puede verse comprometida
cuando un embarazo se localiza en una cicatriz de
cesarea (ver seccidn sobre “Evaluacion del riesgo de
complicaciones obstétricas”) o asociado con un cuerno
uterino rudimentario.

Biometria fetal

Existen tablas especificas para evaluar la biometria
fetal del primer trimestre®®. La medicidn sistemética de
la biometria cefalica, abdominal y femoral permite
documentar la presencia de puntos de referencia
anatomicos esenciales, y las anomalias en las
mediciones pueden revelar la expresién temprana de
patologias graves. Sin embargo, los valores de corte
gue se utilizaran y los procedimientos de seguimiento
deben determinarse de acuerdo con los protocolos
locales, para evitar un nimero excesivo de resultados
falsos positivos o exdamenes de seguimiento.

Longitud cabeza-nalgas

La longitud cabeza-nalgas (LCN) debe medirse como
parte de la evaluacion de rutina del primer trimestre,
ya sea por via transabdominal o transvaginal (Figura
1a). Esta medicién debe realizarse, siguiendo criterios
estandar, con el feto orientado horizontalmente en la
pantalla de modo que la linea de medicién entre la
cabeza y nalgas esté a unos 90° con respecto al haz de
ultrasonido. El feto debe estar en una posicion neutral
(es decir, ni flexionado ni hiperextendido). La imagen
debe ampliarse para ocupar la mayor parte del ancho
de la pantalla de ultrasonido. Se deben colocar los
calipers en los extremos de la cabeza y las nalgas, que
deben visualizarse claramente®®**. La medicion del LCN
debe utilizarse para estimar la edad gestacional en
todos los casos excepto en embarazos concebidos por
fecundacién in vitro***3, Cuando se han tomado
multiples mediciones de LCN, la edad gestacional debe
evaluarse basandose en la medicidon de LCN de mejor
calidad entre 45 y 84 mm.

Se han publicado varias tablas diferentes y existen
variaciones pequefias pero significativas en las
mediciones informadas para la edad gestacional®*.
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Figura 1 Mediciones que se pueden obtener en el examen de
ultrasonido fetal entre las semanas 11 + 0 a 14 + 0. (a) medicion de
la longitud de la distancia entre la cabeza y las nalgas (LCN) para
evaluar la edad gestacional. La ubicacién de los calipers para el LCN
debe de ser en la linea recta mds larga de la parte superior de la
cabeza a las nalgas. El feto debe de estar en una posicidn neutral.
(b) plano axial de la cabeza fetal a nivel de los talamos indicando las
medidas de didmetro biparietal (DBP), con los calipers colocados de
afuera hacia afuera y la circunferencia cefélica. La hoz media y los
talamos son visibles en este plano. En algunas guias nacionales, la
medicién del DBP se logra midiendo el didmetro exterior-interior.

(c) Plano axial de la parte superior del abdomen fetal, que
demuestra la medicién de la circunferencia abdominal. Nétese la
presencia de la burbuja gdstrica y vena umbilical, con la columna
vertebral en seccion transversal en la posicién de las tres en punto
y una costilla visible en cada lado. Los rifiones fetales no deberian
ser visibles en este plano. (d) Medicidn de la longitud del fémur. Se
ve toda la didfisis del fémur, con calipers colocados en cada
extremo. Se debe medir la didfisis mas larga visible. (e) Plano medio
sagital de la cara fetal, que demuestra la translucencia nucal y las
medidas del hueso nasal. (f) Plano parasagital del térax y abdomen
fetal con Doppler color y pulsado, que demuestra el flujo sanguineo
en la vena umbilical y el ductus venoso (DV). La forma de onda de
velocidad en el DV es caracteristicamente trifdsica con flujo
anterdgrado en sistole (S), diastole (D) y final de didstole (onda A)
en condiciones normales. (g) Plano axial del térax fetal al nivel del
corte de cuatro cdmaras del corazén, con examen Doppler pulsado
gue demuestra una forma de onda de velocidad normal a través de
la valvula tricuspide, sin regurgitacion tricuspide. Ver Figura 2j para
el eje cardiaco. (h) Examen Doppler color y pulsado de las arterias
uterinas (ArUt). Las formas de onda de velocidad ArUt Doppler se
pueden utilizar para evaluar la impedancia uteroplacentaria como
parte de una prueba de deteccidn temprana integrada para la
preeclampsia. Se deben evaluar las mediciones de las arterias
uterinas derecha e izquierda. Una versidon mas grande de esta figura
estd disponible en linea como informacion de respaldo (Figura S1).

Aunque las tablas mas antiguas todavia se utilizan
ampliamente, se recomienda utilizar tablas
prescriptivas internacionales recientes®*, porque
tienen en cuenta las mejoras en la calidad de la imagen
y de la maquina y tienen como objetivo evitar posibles
sesgos estadisticos**”. EI LCN (y no la edad gestacional
calculada) debe usarse como referencia gestacional
para definir dénde se encuentran las mediciones de TN,
indice de pulsatilidad Doppler (IP) de la ArUt y
marcadores bioguimicos de B-gonadotropina coridnica
humana libre (B-hCG), plasma asociado al embarazo. La
proteina A (PAPP-A) y el factor de crecimiento
placentario (FCP) se encuentran en relaciéon con el
rango normal.

EI LCN esta reducido en fetos afectados por trisomia 18
y triploidia, y se debe tener cuidado de no "normalizar"
los hallazgos cambiando las fechas en fetos que tienen
anomalias estructurales obvias. Se debe prestar
especial atencidén si el LCN es menor de lo esperado
segln una medicidn ecografica anterior.

Diametro biparietal y circunferencia cefdlica.

El diametro biparietal (DBP) y la circunferencia cefalica
se miden en el plano axial simétrica mas grande de la
cabeza fetal (Figura 1b). Se han descrito dos técnicas
para medir el DBP, colocando los calipers de exterior a
interior (borde de ataque) o de exterior a exterior,
perpendiculares a la hoz de la linea media. Las



mediciones deberdn realizarse de acuerdo con la
metodologia utilizada por la tabla empleada.

Las mediciones del DBP ajustado por el LCN*® y/o
circunferencia abdominal (CA) o didmetro abdominal
transverso (DAT) pueden ser utiles en la deteccién
temprana de mielomeningocele3°“? y
holoprosencefalia®.

Circunferencia Abdominal

La CA se mide en un plano axial del abdomen fetal al
nivel en el que se visualiza el estdmago (Figura 1c), en
la superficie exterior de la linea de la piel. Se mide
directamente con calipers elipticos o se calcula a partir
de mediciones lineales perpendiculares, generalmente
el didmetro abdominal anteroposterior (DAAP) y DAT.
Para medir el DAAP, los calipers se colocan en los
bordes exteriores del contorno del cuerpo, desde la
cara posterior (piel que cubre la columna) hasta la
pared abdominal anterior. Para medir el DAT, los
calipers se colocan en los bordes exteriores del
contorno del cuerpo, a través del abdomen en el punto
mas ancho. CA se puede calcular mediante la formula:
CA =1t (DAAP + DAT) /2 = 1.57 (DAAP + DAT).

Una ventaja de realizar esta medicion es que la imagen
utilizada para registrarla también muestra el estdmago
en su lugar.

Longitud del femur

La longitud del fémur se mide en el plano del eje largo
del fémur (Figura 1d). Los calipers se colocan en cada
extremo de la diéfisis osificada, que es claramente
visible. Una ventaja de realizar esta medicion es que
asegura que el ecografista controle el desarrollo de las
extremidades inferiores, lo que puede revelar
tempranamente la  presencia de anomalias
esqueléticas graves*.

Evaluacion de la anatomia fetal.

Una  proporcién  significativa de  anomalias
estructurales se pueden detectar mediante una
evaluacidn sistematica y detallada de la anatomia fetal
entre las semanas 11 + 0 y 14 + 0 de gestacion®™’.
Estas anomalias se detectardn de forma confiable sélo
si:

- el examen de la estructura esta incluido en
el protocolo de evaluacién rutinaria;

- se asigna tiempo suficiente para una
evaluacidn estructural detallada

La deteccion temprana exitosa de anomalias
estructurales fetales depende también de la calidad del
equipo disponible para la evaluacion, la habilidad del
operadory la prevalencia de anomalias en la poblacidn.

Tabla 1 Requerimientos minimos para la ecografia de
las 11+ 0 alas 14 + 0 semanas

Region Requerimientos minimos para la
anatdémica
evaluacion
General Confirmar embarazo unico

Cabezay Plano axial de la cabeza

cerebro Calcificacion del craneo
Forma y contenido del craneo (sin
defectos dseos
Dos hemisferios cerebrales
separados por la linea media
interhemisferica
Plexo coroides que casi llenan los
ventriculos con forma de mariposa

Cuello Plano sagital de la cabeza y el cuello
Confirmar que la TN sea menor que
el percentil 95

Corazén Corte axial del corazén en el plano
de 4 cdmaras
Corazén dentro del térax con ritmo
regular

Abdomen Plano axial

Estomago visible

Pared abdominal integra

Plano sagital o axial

Vejiga visible y no dilatada
Visualizar las 4 extremidades, cada
una en sus 3 segmentos

Extremidades

Placenta De apariencia normal, sin
estructuras quisticas

Biometria Plano sagital
LCN y grosor de TN
Plano axial

Didmetro biparietal

Las imagenes correspondientes se muestran en las
Figuras 1y 2.



Tabla 2 Estructuras anatédmicas que potencialmente se pueden visualizar en una exploracién fetal
detallada entre las semanas 11 + 0 y 14 + 0 semanas de gestacion (en planos coronal, sagital y axial
cuando sean necesarios)

Region Estructuras que potencialmente pueden visualizarse en un estudio anatémico
anatémica detallado
General Confirmar embarazo Unico

Cabeza y cerebro

Caray cuello

Térax

Corazon

Abdomen

Columna
Extremidades

Placenta

Liquido
amnidtico
membranas

Descripcidon general del feto, el Utero y la placenta

Calcificacién del craneo

Contorno/forma del craneo (sin defectos dseos)

Dos mitades del cerebro separadas por la hoz interhemisférica

Los plexos coroideos casi llenan los ventriculos laterales en sus dos tercios
posteriores (signo de la mariposa)

Talamos

Tronco encefélico

Pedunculos cerebrales con acueducto de Silvio

Translucencia intracraneal (cuarto ventriculo)

Cisterna magna

Frente

Orbitas bilaterales

Hueso nasal

Maxilar superior

Tridangulo retronasal

Labio superior

Mandibula

Espesor de translucencia nucal

No hay quistes yugulares en el cuello

Forma de la pared toracica

Campos pulmonares

Continuidad diafragmatica

Actividad cardiaca presente con ritmo cardiaco regular.

Establecer situacién

Posicidn: posicién del corazén intratoracico con el eje cardiaco hacia la
izquierda (30-60¢)

Tamafio: un tercio del espacio tordcico

Plano de cuatro cdmaras con dos ventriculos distintos en escala de grises y Doppler
color en diastole

Plano del tracto de salida del ventriculo izquierdo en escala de grises o
Doppler color

Plano de tres vasos y traquea en escala de grises o Doppler color
Ausencia de regurgitacion tricuspidea/ducto venoso anterégrado Onda A en
Doppler de onda pulsada

Estémago: posicion normal en la parte superior izquierda del
abdomen.

Vejiga: normalmente llena en la pelvis (didametro longitudinal < 7 mm)
Pared abdominal: intacta con insercién del cordén umbilical

Dos arterias umbilicales que bordean la vejiga.

Rifiones: presencia bilateral

Forma regular y continuidad de la columna.

Miembros superiores con tres segmentos y libre movimiento

Miembros inferiores con tres segmentos y libre movimiento

Tamafio y textura normales, sin aspecto quistico.

Ubicacién en relacidn con el cuello uterino y con la cicatriz de una cesarea
uterina anterior.

Insercién del cordén umbilical en la placenta.

Volumen de liquido amnidtico

Y Membrana amniética y corion disociados fisiolégicamente.

Las imagenes correspondientes seleccionadas se muestran en las Figuras 1y 2.



Recientemente se han descrito algunas anomalias
estructurales que se pueden detectar en la evaluacion
ecografica, pero se desconoce como pueden impactar
en un grupo de poblacién. Es por eso que describimos
dos niveles de evaluacién presentando ambos con una
lista de “requisitos minimos” para un estudio
estructural basico de 11 + 0 a 14 + 0 semanas de
gestacion (Tabla 1) y un nivel mas avanzado de “mejor
practica” para una evaluacién detallada y avanzada del
feto en el primer trimestre Tabla 2. Actualmente hay
poca evidencia que describa el beneficio econdmico de
salud el identificar tempranamente anomalias
estructurales fetales.

Requerimientos minimos para realizar una evaluacion
bdsica de un feto de 11 + 0 a 14 + 0 semanas

La exploracion de las semanas 11+ 0 a 14+ 0 brinda la
oportunidad de evaluar la anatomia fetal y no debe
limitarse a la evaluacién de LCN y TN fetales. Si bien el
ADN libre de células (cf) proporciona un medio muy
eficaz para detectar aneuploidias comunes, esta
prueba no puede identificar defectos estructurales,
gue pueden estar asociados con una gama mas amplia
de anomalias cromosémicas mas raras. La
identificacion de una anomalia estructural puede
respaldar un enfoque invasivo en lugar de no invasivo
para las pruebas de aneuploidia®®™°. Se pueden
detectar varias anomalias estructurales graves en casi
todos los casos® y su presencia o ausencia debe
evaluarse como estandar minimo en todas las
pacientes que se presentan para una evaluacién de 11
+0a 14 + 0 semanas (PUNTO DE BUENA PRACTICA).

Evaluacion detallada de la anatomia fetal en la
exploracion de las semanas 11 +0a 14 +0

La mayoria de las anomalias estructurales ocurren en
embarazos clasificados como de “bajo riesgo” segun
los enfoques tradicionales (basados en la historia) de
deteccién. Por lo tanto, la deteccion eficaz de
anomalias estructurales se basa en un examen de
rutina de toda la poblacién en lugar de un examen de
grupos de riesgo predefinido. La demostracién de la
anatomia normal entre las semanas 11 + 0y 14 + 0
proporciona tranquilidad temprana a la mayoria de las
mujeres embarazadas. La identificacion temprana de
una anomalia importante permite un diagndstico
genético mas temprano y mas tiempo para el
asesoramiento y la toma de decisiones de los padres.

La evaluacidn detallada de la anatomia fetal entre las
semanas 11 + 0 y 14 + 0 se logra mejor utilizando
transductores transabdominales y transvaginales de
alta resolucion. Es posible que se requieran abordajes
transabdominal y transvaginal para completar un
examen sistematico de los drganos fetales y es

necesario programar el tiempo adecuado para esta
evaluacién. Si bien un examen transvaginal no es
obligatorio, puede proporcionar una mejor resolucion
de imagen para la evaluaciéon de la anatomia fetal,
especialmente en mujeres con indice de masa corporal
aumentado, fibromas uterinos y/o Utero retrovertido.
En este intervalo de tres semanas, el feto casi duplica
su tamafio (LCN, 45-84 mm). La visualizacion de
muchos detalles anatémicos mediante ecografia se
logra mejor alrededor de las 13 semanas de gestacion
(PUNTO DE BUENA PRACTICA).

Varios estudios han demostrado que la practica de un
examen sistematico que incluya un protocolo
estandarizado se asocia con un aumento significativo
en la tasa de detecciéon de anomalias en la gestacion
temprana®®*’°2, A medida que los ecografistas
adquieran mas experiencia en la deteccién entre las
semanas 11 + 0 y 14 + 0O, el cambio de un protocolo
basado en 'requisitos minimos" a una revision
sistematica de "mejores practicas" mas extensa
permitira la deteccidn de una mayor proporcién y un
rango mas amplio de anomalias estructurales.

Un enfoque sistematico para la evaluacién detallada de
la anatomia fetal entre las semanas 11 + 0y 14 + O debe
incluir lo siguiente (Tabla 2).

Descripcion general del feto, la placenta y el utero. Se
debe evaluar una visidn general del feto (Figura 2a). La
placenta debe tener un aspecto ligeramente
ecogénico, con una ecotextura uniforme y homogénea,
sin quistes ni lagunas grandes o pequefias (Figura 2b).
Se debe evaluar la presencia o ausencia de un
hematoma subcoriénico. La prediccion de la ubicacion
final de la placenta en relacidn con el orificio cervical
interno puede ser un desafio en el primer trimestre y
estar sujeta a falsos positivos de placenta baja. Sin
embargo, en una paciente con antecedentes de
cesarea previa, una evaluacidon cuidadosa de la
placenta podria ayudar en la deteccidon temprana de
una placenta invasiva anormal. Esto se analiza en Ia
seccion sobre "Evaluacion del riesgo de complicaciones
obstétricas". Dentro del Utero se debe evaluar la
presencia o ausencia de miomas, bandas amnidticas y
sinequias.

Liquido amnidtico y membranas. Rara vez se observa
un cambio en el volumen de liqguido amnidtico al
comienzo de la gestacion, por lo que, a diferencia de la
evaluacion del segundo trimestre, esto no puede
usarse como un indicio de anomalias. Las membranas
amnidticas a menudo se visualizan bien como un saco
gue rodea al feto y alin no esta fusionado con el corion.
Cuando hay antecedentes de sangrado, a menudo se
identifica un codgulo de sangre en el espacio
retroamniodtico. En embarazos multiples, se debe



determinar y documentar la corionicidad y la
amnionicidad (Figura 2c).

Cabeza y cerebro. El examen de la cabeza fetal y del
sistema nervioso central se logra mejor utilizando una
combinacion de planos axiales y medio sagitales. El
plano axial se utiliza para visualizar la osificacidon del
craneo y la simetria de las estructuras cerebrales en
desarrollo. La osificacion de los huesos craneales debe
ser visible a las 11 semanas de gestacion completas. La
region cerebral esta dominada por ventriculos laterales
gue parecen grandes y estan casi llenos en sus dos
tercios posteriores con plexos coroideos ecogénicos
ligeramente asimétricos (Figura 2d). Los hemisferios
parecen simétricos y estan separados por la cisura
interhemisférica y la hoz. El tejido cerebral es muy
delgado y se aprecia mejor en la parte anterior,
recubriendo los grandes ventriculos llenos de liquido
(Figura 2e). Un plano inferior dentro de la cabeza
muestra los dos talamos y la regién de la fosa posterior
con los pedunculos cerebrales y el acueducto de Silvio,
el cuarto ventriculo y la futura cisterna magna como
estructuras llenas de liquido (Figura 2f).

También se puede utilizar un plano medio sagital de la
cabeza/cara para evaluar la fosa posterior y visualizar
la translucencia craneal (cuarto ventriculo) y el tronco
encefalico como prueba de deteccién de defectos
abiertos del tubo neural y malformaciones quisticas de
la fosa posterior (Figura 2g).

Cara fetal. La visualizacién de la cara fetal se logra
mejor en el plano medio sagital, que debe
complementarse con un examen en el plano axial o
coronal. El plano medio sagital ampliado de la cabeza 'y
el cuello permite la evaluacién de varias regiones
anatémicas de la cara, incluidas la frente, el hueso
nasal, el maxilar, la mandibula y la boca (Figura 2g). Se
han propuesto diferentes angulos faciales vy
marcadores (p. ej., espacio maxilar, signo de linea
superpuesta) para evaluar la presencia de hendiduras
faciales en el plano medio sagital, pero se necesita
confirmacién en otros planos®***. En un plano axial o
coronal se debe intentar visualizar los ojos con su
distancia interorbitaria y el tridangulo retronasal,
demostrando el maxilar y la mandibula (Figura 2h y 2i).
El hueso nasal esta "ausente" o es hipoplasico en 50 a
60% de los fetos con trisomia 21 y esto puede usarse
como marcador adicional para mejorar la eficacia de la
deteccion basada en ultrasonido.

Cuello. La evaluacion ecografica y la mediciéon de TN
deben ser parte del protocolo de deteccidn (Figura 1e),
independientemente de si se utiliza para la evaluacion
del riesgo de aneuploidias. El aumento de la TN puede
ser un marcador de aneuploidias mas raras en el
embarazo, mientras que el cfADN se ha utilizado

principalmente para detectar una gama mas limitada
de aneuploidias comunes. El método estandarizado
para medir la TN se revisa en la seccidn sobre
aneuploidias de estas Guias. Se pueden observar otras
colecciones discretas llenas de liquido en los lados del
cuello y se asocian con sacos linfaticos yugulares
dilatados e higroma quistico.

La TN aumenta hasta en un 40% de los fetos que tienen
una anomalia cardiaca importante y se asocia con otras
anomalias estructurales y genéticas y un mayor riesgo
de muerte fetal intrauterina®>°.

Torax y corazon. La cavidad tordcica con los pulmones
y el corazén se evalian en el plano fetal de cuatro
camaras. (Figure 2j). En este plano se avaluan las
costillas, los pulmones, el situs y la posicidn cardiaca en
el térax, con el eje cardiaco apuntando hacia la
izquierda (el eje normal estd en 30-600)°"°%. Los
pulmones deben tener un aspecto homogéneamente
ecogénico y no debe haber signos de derrame pleural.
La continuidad diafragmatica se evalia en un plano
axial, sagital/parasagital o coronal, observando la
posicién intraabdominal normal del estémago vy el
higado. La evaluacién temprana del corazén fetal se
logra de manera mas confiable combinando imagenes
en escala de grises con Doppler color. El Doppler color
ayuda a confirmar la presencia de dos ventriculos
distintos con llenado separado en diastole y a excluir
una regurgitacion valvular  auriculoventricular
significativa (Figura 2k). El examen de los grandes vasos
mediante la identificacion del tracto de salida del
ventriculo izquierdo y el plano de tres vasos y traquea
con Doppler color demuestra la presencia, el nimero y
el tamafio de los grandes vasos, su relacién anatdmica
y la direccion del flujo sanguineo, junto con la
continuidad de los arcos ductal y adrtico, lo que
permite descartar las anomalias mdas complejas que
afectan a los grandes vasos (Figura 2l). Estudios
multicéntricos han demostrado mejores tasas de
deteccion de anomalias cardiacas cuando se utilizan
multiples planos ademas del uso de Doppler color®.

Contenido abdominal. El estémago vy la vejiga son las
Unicas estructuras ecoltcidas llenas de liquido en el
abdomen y la pelvis. La posicion del estémago en el
lado izquierdo del abdomen, junto con la levocardia,
ayuda a confirmar el situs visceral normal (Figura 2m).
Los rifiones fetales a menudo se pueden observar en su
ubicacién paraespinal esperada como estructuras
ligeramente ecogénicas en forma de frijol, con una
pelvis renal central hipoecoica tipica (Figura 2r). A las
12 semanas de gestacion, la vejiga fetal deberia ser
visible como una estructura redonda hipoecoica
mediana en la parte inferior del abdomen, con un
diametro longitudinal <7 mm (Figura 2p y 2q).



Pared abdominal. La insercion normal del corddn
umbilical debe documentarse después de 12 semanas
(Figura 2n). La hernia fisioldgica del intestino medio
estd presente hasta las 11 semanas y debe
diferenciarse del onfalocele y la gastrosquisis.

g .
Figura 2 Planos anatdmicas que se pueden obtener como parte de
un examen ecografico fetal detallado entre las semanas 11+ 0y 14
+ 0. Véase también la Tabla 2. Las figuras (a), (b), (d), (g), (j), (m),
(n), (p), (q), (t) y (u) representan los planos obligatorios para una
evaluacién basica como se enumeran en la Tabla 1. (a) Plano medio
sagital del feto del primer trimestre. Se pueden visualizar muchas
estructuras en este plano, incluido el perfil facial, el hueso nasal, la
parte posterior del cerebro y la translucencia intracraneal (IT), la
translucencia nucal, la actividad cardiaca, la columna, la pared
abdominal, el diafragma y la vejiga. La proporcion cabeza-cuerpo
se evalua subjetivamente. (b) Evaluacion de la apariencia y
ubicacion de la placenta. La placenta parece homogénea sin
apariencia quistica. Ademas, el Doppler color puede ayudar a
demostrar la unidn placentaria del cordén umbilical, si es
necesario. (c) En gestaciones multiples, la corionicidad y la
amnionicidad deben evaluarse buscando el signo lambda (como se
muestra aqui en el embarazo gemelar) o el signo T. (d) Plano axial

de la cabeza fetal en el plano transventricular, que muestra una
cabeza normal de forma ovalada, la osificacidon del craneo fetal, la
hoz interhemisférica que divide el cerebro fetal en dos hemisferios
relativamente simétricos y los plexos coroideos que casi llenan los
ventriculos laterales en sus dos tercios posteriores (signo de
mariposa). (e) Plano axial de la cabeza fetal en el plano
transtaldmico, que muestra una cabeza normal de forma ovalada,
osificacion del craneo fetal, hoz interhemisférica, talamo,
ventriculos laterales y pedunculos cerebrales. (f) Plano axial de la
cabeza fetal al nivel de la fosa posterior, que muestra los talamos,
el cerebelo, el cuarto ventriculo, el acueducto de Silvio y la cisterna
magna. (g) Plano medio sagital de la cabeza fetal que muestra el
perfil facial. En este plano se pueden evaluar varias estructuras,
incluida la frente, el puente nasal, el hueso nasal, el maxilar y la
mandibula. También se puede examinar la anatomia de la fosa
posterior, con visualizacion del tdlamo, el tronco del encéfalo, la Tl,
el plexo coroideo y la cisterna magna. (h) Plano axial de la cabeza
fetal que muestra las érbitas y el cristalino, las apd&fisis maxilares y
la nariz. (i) Plano coronal oblicuo de la cara fetal que muestra las
Orbitas y el tridngulo retronasal, que consta de los huesos nasales,
las apdfisis maxilares y la cresta alveolar del maxilar anterior. En
este plano también se puede visualizar el espacio mandibular. (j)
Plano axial del térax fetal al nivel del plano de cuatro camaras del
corazon, que muestra los pulmones, las costillas y la aorta toracicas
del feto y la posicion intratoracica del corazén. Obsérvese el eje
cardiaco normal (lineas de puntos y flecha amarilla) y la simetria
relativa de las auriculas y los ventriculos. (k) Plano de cuatro
camaras del corazon fetal con Doppler color, que demuestra el flujo
diastélico desde las auriculas derecha e izquierda hacia los
ventriculos derecho e izquierdo, respectivamente. (l) Plano de tres
vasos y traquea del corazén fetal con uso de Doppler color, que
demuestra la direccion del flujo sanguineo en la aorta y la arteria
pulmonar, respectivamente, con ambos vasos apuntando hacia el
lado izquierdo. (m) Plano axial del abdomen fetal al nivel del
estémago. Notese la presencia del estdmago lleno de liquido en el
cuadrante izquierdo y apariencia y posicion normal del higado vy las
costillas fetales. (n) Plano axial del abdomen fetal, que muestra la
pared abdominal anterior intacta y el sitio de insercién del cordén
umbilical. (o) Plano axial de la pelvis fetal con Doppler color, que
demuestra la presencia de dos arterias umbilicales que rodean la
vejiga fetal, estableciendo asi un cordén umbilical de tres vasos.
Ademas, la pared abdominal anterior intacta se confirma mediante
Doppler color. (p) Plano axial de la pelvis fetal, que demuestra la
presencia de la vejiga fetal. (q) Plano sagital del abdomen fetal, que
muestra la vejiga fetal, el tubérculo genital, el diafragma vy la
columna. Cualquier medicion de la vejiga fetal en esta edad
gestacional debe realizarse en sentido longitudinal y sagital. (r)
Plano coronal del térax y abdomen fetal, con visualizacion de
rifiones fetales bilaterales (ligeramente ecogénicos), columna
toracicay lumbary huesos pélvicos. (s) Plano sagital que demuestra
la longitud de la columna fetal desde el cuello hasta el sacro.
Obsérvese la piel suprayacente intacta visible y la osificacidn de los
cuerpos vertebrales, que ha comenzado en el sacro y la columna
lumbar y tordcica. (t) Plano coronal de miembros inferiores
bilaterales, con visualizacion clara de los tres segmentos: muslos,
piernas y pies. (u) Plano axial de miembros superiores bilaterales,
con visualizacién clara de los tres segmentos: brazos, antebrazos y
manos. El feto del primer trimestre suele presentarse con las
manos abiertas, lo que puede facilitar la evaluacién de las manos y



los dedos. Una versién mas grande de esta figura estd disponible en
linea como informacion de respaldo (Figura S2).

Corddn umbilical. Se debe anotar el numero de vasos
del corddén y la inserciéon del cordén en el ombligo. Una
breve evaluacién de la regidn paravesical con Doppler
color o power puede ser util para confirmar la
presencia de dos arterias umbilicales (Figura 20). La
arteria umbilical dnica (AUU) no constituye una
anomalia, pero se asocia con anomalias congénitas y
restriccion del crecimiento fetal. Se debe tener cuidado
de no causar ansiedad a los padres cuando se detecta
AUU, si no se encuentra ninguna anomalia importante
en la evaluacién del primer trimestre. Hasta el
momento no existe consenso sobre el impacto
potencial de la AUU en el resultado del embarazo. La
insercion del corddn placentario también se puede
evaluar de manera confiable en esta etapa con Doppler
color.

Columna vertebral. La columna debe examinarse,
cuando sea posible, en un plano sagital, para evaluar la
alineacién vertebral y la integridad de la piel (Figura
2s). Los cuerpos vertebrales se osifican después de las
12 semanas de gestacion. Se debe prestar especial
atencién a la apariencia de la columna cuando se
encuentran signos intracraneales sospechosos de
espina bifida abierta®.

Extremidades. La presencia de los tres segmentos de
los miembros superiores e inferiores y la presencia y
orientacién normal de las dos manos y pies deben
notarse en la ecografia de las semanas 11 +0a 14 +0
(Figura 2t y 2u).

Genitales. La evaluacidn de los genitales externos vy el
sexo fetal se basa en la orientacion del tubérculo
genital en el plano sagital (Figura 2q)

Papel de la ecografia tridimensional (3D) 'y
cuatridimensional (4D). Actualmente, las ecografias 3D
y 4D no se utilizan para la evaluacidon anatémica fetal
de rutina durante el primer trimestre. Sin embargo, en
manos experimentadas, estos métodos pueden ser
utiles en la evaluacién de anomalias, especialmente
con la reconstruccion multiplanar de planos
diagndsticos seleccionados.

Evaluacion del riesgo de formas comunes de
aneuploidia (trisomias 21, 18 y 13)

Asesoramiento previo a la prueba

Las mujeres deben ser informadas y dar su
consentimiento para la deteccion de aneuploidias
comunes antes de realizar dicha evaluacién. Esto
requiere:

- especificacidn de las condiciones para las que
se llevan a cabo las pruebas y para las que no;

- aclaracién de las diferencias entre pruebas de
deteccion y de diagndstico;

- identificacion de factores especificos de la
paciente que afectaran la idoneidad de una
prueba;

- discusion de los niveles iniciales de riesgo
basados en la edad maternay los antecedentes
familiares;

- toma de decisiones compartida;

- explicacion de como se informaran los
resultados de las pruebas después de recibir el
informe;

- discusion de los diversos examenes de
deteccion y opciones de diagndstico y de sus
beneficios y limitaciones.

Evaluacion ecogrdfica a las 11 + 0 a 14 + 0 semanas de
gestacion

Existen dos pruebas que generalmente se utilizan para
detectar aneuploidias comunes: el cribado combinado
del primer trimestre (incluye riesgos derivados de la
historia materna, la ecografia y la bioquimica del suero
materno); y pruebas de ADNcf (también conocidas
como pruebas prenatales no invasivas (NIPT) o
deteccion prenatal no invasiva (NIPS). Pruebas de
deteccion combinadas del primer trimestre para
trisomias comunes, que comprenden
aproximadamente el 50 % de todas las aberraciones
genéticas identificables prenatalmente mediante una
evaluacidon gendmica basada en matrices. El cribado
combinado del primer trimestre también es eficaz para
diagnosticar el sindrome de Turner. Las pruebas de
ADNcf pueden ampliarse para incluir otras
aneuploidias, incluidas microdeleciones y
microduplicaciones. El rango de condiciones para las
cuales se llevan a cabo las pruebas depende del
proveedor de la prueba.

La mayoria de los médicos que utilizan el cribado
combinado del primer trimestre para calcular los
riesgos de las aneuploidias comunes, es decir, las
trisomias 21, 18 y 13, utilizan un algoritmo de riesgo
que esta disponible gratuitamente en The Fetal
Medicine Foundation®®2, El algoritmo basico combina
un riesgo a priori basado en la edad materna, la edad
gestacional y los antecedentes maternos de embarazo
previo con trisomia 21, 18 o 13 con la medicidon
ecografica del grosor de la TN y la evaluaciéon de la B-
hCG libre en suero materno y la PAPP-A%®*, | El riesgo
a priori se modifica multiplicandolo por un indice de
probabilidad derivado de cada uno de estos factores.
Los indices de probabilidad se calculan comparando
distribuciones de frecuencia para cada marcador



especifico en poblaciones cromosémicamente
normales y anormales.

Grosor de la translucencia nucal

El término TN describe la regidon ecolicida que se
observa en la parte posterior del cuello fetal durante la
evaluacidon ecogrifica. La TN debe medirse en la
seccion medio sagital (Figura 1e), utilizando una
imagen que:

- se ha ampliado para incluir Unicamente la
cabezay el térax del feto;

- se amplia de manera que los calipers midan
incrementos de 0.1 mm;

- permite evaluar toda la longitud de la region
nucal y medir su grosor maximo;

- muestra al feto en una posicion neutral (la
extension o flexion del cuello afecta la
medicion);

- muestra el feto separado del amnios para
garantizar que se mida el espacio adecuado.

La TN se mide con calipers transversales colocados en
sus margenes ecogénicos. Se deben realizar tres
mediciones (en imagenes separadas) y la mas grande
se utiliza para la evaluacién de riesgos.

Nicolaides®® ha descrito la técnica correcta vy
estandarizada para la medicion de la TN. Dado que esta
medicion se utiliza para calcular un indice de
probabilidad para el célculo del riesgo, es esencial una
evaluacidon precisa. Esto se logra restringiendo la
realizacion de mediciones de TN a personal capacitado
que acepta someterse a un proceso continuo de
control de calidad que compara las medidas reportadas
con un estandar internacional reconocido. Algunos
programas de control de calidad se ejecutan a nivel
nacional; otros permiten que los ecografistas
participen a nivel internacional
(www.fetalmedicine.org)

Bioquimica del primer trimestre

La eficacia de la deteccién en el primer trimestre
mejora al combinar la medicidon de la TN basada en
ultrasonido con la evaluacion de B-hCG libre y PAPP-A
materna. La mayoria de las guias nacionales
recomiendan combinar estos marcadores al realizar
pruebas de deteccién de trisomias 21, 18 y 13. Estos
marcadores muestran diferentes patrones de
regulaciéon positiva o negativa en las tres trisomias
comunes, lo que permite una evaluacidon de riesgo
individualizada para cada una de estas aneuploidias.

Recientemente, los datos han demostrado que las
bajas concentraciones séricas maternas de PIGF entre
las semanas 11 + 0 y 14 + O de gestacidon estan
asociadas con trisomias comunes, lo que sugiere que el
PIGF puede incorporarse al calculo del riesgo,
especialmente cuando ya se ha medido en deteccion
de preeclampsia prematura (ver seccion "Evaluacion
del riesgo de complicaciones obstétricas")

Marcadores ecogrdficos adicionales

Hueso nasal. Se han descrito varios marcadores
ecograficos de aneuploidia. La osificacion retardada del
hueso nasal, informada como "hipoplasica" o
"ausencia del hueso nasal" entre las semanas 11+ 0y
14 + 0 de gestacion, es un marcador poderoso en la
deteccion de trisomia 21. El hueso nasal rara vez es
hipopldsico o estd ausente en fetos euploides y, en
consecuencia, esta variable dicotomizada se asocia con
grandes indices de probabilidad positivos vy
negativos®®®°, Esto potencialmente permite una
mejora significativa en la especificidad manteniendo
una alta sensibilidad®.

El hueso nasal se evalua en la misma seccién medio
sagital que la TN, con una imagen ampliada que incluye
la punta ecogénica de la nariz y la forma rectangular del
paladar en la parte anterior. Posterior a él, y en el
centro del cerebro, se pueden identificar el diencéfalo
translicido y la membrana nucal. El hueso nasal se
encuentra debajo de la linea cutdnea ecogénica de la
cara. El hueso nasal normalmente deberia ser mas
ecogénico que la piel en la puntay el puente de la nariz,
gue se encuentra inmediatamente encima del propio
hueso (Figura 1e)®. Si no se puede demostrar que el
hueso nasal sea mas ecogénico que la piel de arriba,
entonces se considera hipoplasico o ausente.

Flujo del ductus venoso (Figura 1f). Los fetos afectados
por aneuploidia tienen mas probabilidades de tener
defectos cardiacos estructurales o funcionales entre
las semanas 11 + 0y 14 + 0 de gestacion. Las anomalias
funcionales incluyen flujo anormal en el ductus venoso
y regurgitacion tricuspidea.

Los estudios iniciales demostraron una asociacidn
entre la inversion de la onda A del ductus venoso y la
aneuploidia’®’!, pero estudios mas recientes
mostraron que un aumento en el indice de pulsatilidad
del ductus venoso para las venas (IPV) se asocié con un
mayor riesgo de trisomias comunes. Este Ultimo
marcador ecografico se puede utilizar como una
variable continua, con cambios menos significativos en
los indices de probabilidad, lo que permite una

incorporacidon mas facil a un programa de deteccién’"
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El ductus venoso normalmente se evalia en una
seccion paramedial derecha. El Doppler color se utiliza
para identificar el flujo que regresa a través de la vena
umbilical y el ductus venoso hacia la auricula derecha.
Se puede utilizar una caja Doppler de onda pulsada de
1 mm para demostrar la forma de onda, que tiene una
apariencia tipica (Figura 1f)’°. El IPV se mide mediante
trazo automatico.

Flujo tricuspideo (Figura 1g). El flujo a través de la
valvula tricuspide se evalla identificando el plano de
cuatro camaras en una seccidon axial del térax vy
colocando el transductor de ultrasonido de manera
que el vértice del corazdn aparezca en la posicion de
las 12 o de las 6 en punto. Se coloca una caja de onda
pulsada de 2 a 4 mm a través de la valvula semilunar
anterior (la valvula tricuspide) y se utiliza para evaluar
la forma de onda (Figura 1g). La regurgitacion
tricuspidea se define como un flujo > 60 cm/s durante
>50% del ciclo cardiaco’®. Esta variable dicotomica rara
vez es anormal en fetos euploides y se asocia con altos
indices de probabilidad positivos y negativos’>’®,

Rendimiento del cribado. El modelo de mezcla®
propuesto por The Fetal Medicine Foundation (y
disponible gratuitamente) se evalud prospectivamente
y se encontré que tiene una sensibilidad del 90 % y una
especificidad del 97 % en la deteccién de trisomia 2177,
Se informd una eficacia de deteccién similar para la
trisomia 21 en un segundo estudio nacional, programa
de deteccién’®. La Fetal Medicine Foundation también
ha informado de la eficacia de la deteccién de una
gama mas amplia de anomalias cromosdmicas en un
estudio que incluyé > 100.000 embarazos. Con una
especificidad del 96%, la tasa de deteccion de la
trisomia 21 fue del 90%, la de la trisomia 18 fue del
97%, la de la trisomia 13 fue del 92% y la del sindrome
de Turner fue > 95%°* (NIVEL DE EVIDENCIA: 2+).

Si bien la inclusion de otros marcadores puede mejorar
la eficacia de la deteccidn y, lo que es mas importante,
la especificidad, estos marcadores ecograficos
requieren habilidades adicionales para una evaluacion
confiable y existe el potencial de reducir la eficacia de
la deteccion si se aplican de manera deficiente. Como
consecuencia, en la practica clinica, muchos
examinadores contintian utilizando una combinacidn
del grosor de la TN y los marcadores bioquimicos libres
de B-hCG y PAPP-A.

La deteccidn de trisomia 21 y otras trisomias comunes
ha evolucionado a lo largo de los afios en un intento
por aumentar la tasa de deteccién y reducir la tasa de
falsos positivos. En los ultimos afios, se ha demostrado
gue la deteccion mediante cfADN logra un rendimiento
excelente para las aneuploidias comunes. Para la
trisomia 21, la prueba cfADN puede detectar el 99.7%
de los casos con una tasa de falsos positivos del 0.04%;
para la trisomia 18, puede detectar el 97.9% de los

casos con una tasa de falsos positivos del 0.04%; y para
la trisomia 13, puede detectar el 99.0% de los casos con
una tasa de falsos positivos del 0.04%°. Actualmente,
la prueba cfADN se ha introducido como cribado de
segundo nivel, después del cribado combinado del
primer trimestre (NIVEL DE EVIDENCIA: 1+). No se
recomienda como prueba independiente sin realizar la
exploracién de 11 + 0 a 14 + 0 semanas.

Hay diferentes algoritmos de deteccidon disponiblesy la
eleccion dependerd de los recursos disponibles®%7%8° -
82 (Tabla 3). Se explican las diferentes estrategias de
deteccion y se informan las tasas de deteccion vy las
tasas de falsos positivos segln los estudios disponibles.

Asesoramiento post-prueba. Durante el asesoramiento
posterior a la prueba, se deben proporcionar los
resultados y el riesgo actual interpretado para la
paciente. Si una prueba de deteccidn describe una
"mayor probabilidad", entonces se debe discutir la
probabilidad de que el embarazo se vea realmente
afectado (valor predictivo positivo). El asesoramiento
debe incluir:

- discutir las opciones para realizar mas
pruebas, incluidos los beneficios, las
limitaciones y los riesgos asociados con los
procedimientos invasivos;

- establecer si la paciente desea continuar
con mas pruebas;

- garantizar que otros profesionales
sanitarios implicados en el cuidado del
embarazo conozcan las pruebas realizadas
y sus resultados.

Evaluacion del riesgo de complicaciones obstétricas.
Embarazo con cicatrices y anomalias placentarias.

Se debe evaluar la ecotextura de la placenta. Se deben
observar y realizar un seguimiento de los hallazgos
anormales, como masas, espacios quisticos Unicos o
multiples o una gran coleccién de liquido subcoriénico
(> 5 cm). La posicidn de la placenta en relacién con el
cuello uterino es de menos importancia en esta etapa
del embarazo, ya que la mayoria de las placentas no
estdn bajas hasta el segundo trimestre®3. La placenta
previa no debe informarse en esta etapa (PUNTO DE
BUENA PRACTICA).

Se debe prestar especial atencidn al creciente nimero
de pacientes con un parto por cesdrea previo, que
pueden estar predispuestas a sufrir cicatrices en el
embarazo o trastornos del espectro de la placenta
acreta (EPA), con complicaciones significativas®’. El
diagndstico prenatal de estas anomalias placentarias



Tabla 3 Estrategias seleccionadas de deteccién de trisomia 21 y otras anomalias cromosdmicas en el primer trimestre

Estrategia de deteccion

Cribado combinado

Cribado combinado con
marcadores  adicionales

DR/FPR(%)

Descripcion Trisomia 21
MA + AG, TN fetal, B-hCG libre, 92 / 4.6%
PAPP-A en todas los pacientes
Corte: 1 en 100%2
NIVEL DE EVIDENCIA: 2+
Cribado combinado con HN, DV o 93-96 /2.5

TR en mujeres con un riesgo de 1

Trisomia 18 y trisomia 21
9.4y 92.9%

(sin aumento en FP)

Trisomia 18: 91.8"*

Trisomia 13: 100”*

en grupo de riesgo en50a1en 1000 Unicamente

intermedio NIVEL DE EVIDENCIA: 2+

cfADN vy escaneo de Exploracion de anomalias
evaluacion de TN antes de

anomalias con TN

(sin aumento de FP)

y 100/ 0.1 +2.5% FPR Trisomia 18: 100%°

la adicional si TN > 3.5 mm

deteccién de cfADN en todos los o anomalias presentes®®  Trisomia 13: 100%°
pacientes; CVS si TN > 3.5 mm o
anomalias en la ecografia; de lo

contrario, cfADN (fallo de

la

prueba de cfADN = prueba de

reflejo*)
NIVEL DE EVIDENCIA: 1+

Cribado combinado con Cribado combinado con cfADN en

98.4 /0.7% Sin datos

cfADN mujeres con un riesgo de 1 en 10

a 1 en 1000 Unicamente
NIVEL DE EVIDENCIA: 2+

*Cribado combinado utilizando una muestra de plasma adicional extraida en el momento de la medicidn de la
translucencia nucal (TN). B-hCG, gonadotropina coridnica humana beta; cfADN, ADN libre de células; CVS: muestra de
vellosidades coridnicas; DR: tasa de deteccién; DV: flujo venoso del conducto; FPR: tasa de falsos positivos; AG, edad
gestacional; MA, edad materna; NB: evaluacidn del hueso nasal; PAPP-A, proteina plasmatica A asociada al embarazo;

TR: flujo tricuspide (para evaluar la regurgitacion).

en cualquier edad gestacional se asocia con un mejor
resultado materno, al permitir el tratamiento en
centros con experiencia en el manejo quirdrgico.
Ademas, el diagndstico temprano del embarazo con
cicatriz de cesarea en el primer trimestre se asocia con
un menor riesgo de resultados maternos adversos®.
Por lo tanto, algunos autores han propuesto
recientemente que wuna politica de deteccidon
ecografica transvaginal temprana (5 a 7 semanas) en
mujeres con un parto por cesarea anterior predeciria
de manera confiable la etapa ecografica de un
trastorno EPA®>®®, Sin embargo, estas Guias se refieren
Unicamente a un examen ecografico tardio "estandar"
en el primer trimestre, es decir, realizado entre las

semanas 11 + 0y 14 + 0, y no abordan las evaluaciones
muy tempranas. Entre las semanas 11+0 y 1440 se
pueden detectar signos ecograficos sugestivos de
trastornos del EPA%*87=%0, La implantacién anterior baja
de la placenta/saco gestacional, al lado o en el nicho
cicatricial, es el signho ecografico temprano mas comun
asociado con los trastornos de la PA (Figura 3a).
Dependiendo de los recursos locales, esto se puede
buscar mediante ecografia transvaginal en el momento
de la evaluacién tardia del primer trimestre en mujeres
con parto por cesarea previo. Un hallazgo de
implantacion placentaria sobre una cicatriz expuesta
predice el riesgo de PA con un excelente valor
predictivo negativo®.



En el primer trimestre, las mujeres que tienen
probabilidades de dar a luz prematuramente tienden a

tener un cuello uterino mas corto en comparacion con
91-93

aquellas que daran a luz a término

Figura 3 (a) Imagen ecogrédfica de un embarazo con cicatriz de
cesarea, ubicada en la parte superior del cuello uterino y abultada
hacia la vejiga. Determinar la posicion de la placenta en relacion con
una cicatriz de cesdrea anterior puede ser beneficioso para la
deteccién temprana de una placenta invasiva anormal. (b) Imagen
de ultrasonido que ilustra la medicion de la longitud cervical (A a B)
y elistmo (B a C) en 11 + 0 a 14 + 0 semanas gestacionales.

Las mediciones de la longitud cervical del primer y
segundo trimestre se correlacionan®®. La medicién del
cuello uterino en el primer trimestre (Figura 3b),
posiblemente en combinacién con los antecedentes
personales, podria identificar un grupo con mayor
riesgo de parto prematuro®’. Sin embargo, ain no se ha
demostrado que medir el cuello uterino en el primer
trimestre mejore los resultados. Este enfoque debe
estar completamente estandarizado y se deben
obtener mas datos antes de poder recomendarlo de
manera rutinaria®™°,

La patologia ginecoldgica, tanto benigna como
maligna, puede detectarse durante cualquier
evaluacidn del primer trimestre. Deben describirse las
anomalias de la morfologia uterina, como la presencia
de tabiques uterinos y Uteros bicornes. Los anexos
deben examinarse para detectar anomalias y masas. La

relevanciay lainformacion de tales hallazgos estan mas
alla del alcance de estas Guias.

Deteccion de preeclampsia en la exploracion de las
semanas 11+0a 14 +0

Existe un conjunto sustancial de evidencia que respalda
la deteccion de preeclampsia prematura basada en el
riesgo utilizando diversos biomarcadores. El método de
deteccion mas establecido, la prueba combinada de
preeclampsia en el primer trimestre combina el riesgo
a priori de las caracteristicas maternas y el historial
médico (Tabla 4) con la medicion de IP-ArUt, PIGF
sérico y presidon arterial media (PAM). )°7°. Este
método de deteccibn ha sido  validado
prospectivamente en paises dentro y fuera de
Europaloo—loe,.

A las mujeres embarazadas con embarazo Unico que
acuden a la exploracién de las semanas 11 +0a 14+ 0
se les debe ofrecer la prueba de detecciéon de
preeclampsia prematura mediante la prueba
combinada del primer trimestre, con factores
maternos (Tabla 4) y biomarcadores, como un
procedimiento de un solo paso. La calculadora de
riesgos estd disponible de forma gratuita en

Tabla 4 Deteccion de preeclampsia: factores
maternos

Caracteristicas demograficas maternas

Edad (en afios), peso (en kg), altura (en cm)
Etnia materna: caucasica, afrocaribefia,
sudasiatica, Asiatico Oriental, Mixto

Historia obstétrica

Paridad: nulipara, parida

Paridad: sin preeclampsia previa, con
preeclampsia previa

Intervalo entre embarazos (en afios) entre el
nacimiento del hijo anterior y el indice de la
concepcion del embarazo

Edad gestacional al momento del parto (en
semanas) y peso al nacer (en g) del embarazo
anterior > 24 semanas

Método de concepcidon: espontanea,
induccion de la ovulacion, fertilizacion in
vitro.

Historia familiar de preeclampsia (madre)

Historial médico
Habito de fumar
Historia de hipertension crénica.
Historia de diabetes mellitus: Tipo 1, Tipo 2,
uso de insulina
Historia de lupus eritematoso sistémico o
sindrome antifosfolipidico




https://fetalmedicine.org/research/assess/pre-
eclampsia. La mejor prueba combinada es aquella que
incluye factores maternos y mediciones de IP-ArUt,
PIGF y PAM¥, con un punto de corte de riesgo de > 1
en 100 para definir la positividad de la prueba'®%
(NIVEL DE EVIDENCIA: 1+).

El IP-ArUt, debe medirse durante la misma exploracion
transabdominal que se realiza para medir el grosor de
la TN fetal y diagnosticar defectos fetales importantes
entre las semanas 11 + 0 y 14 +0 de gestacion
(correspondiente a un LCN fetal de 45 a 84 mm). La
edad gestacional debe determinarse a partir de la
medicion del LCN fetal (consulte la seccidn "Evaluacion
de la biometria fetal"). Durante esta evaluacion, se
obtiene una seccidn sagital del Utero y se identifican el
canal y el orificio cervical interno. Luego, manteniendo
el transductor en la linea media e inclinandolo
suavemente hacia cada lado, con el uso de mapeo de
flujo de color, cada IP-ArUt, se identifica a lo largo del
costado del cuello uterino y el Utero, al nivel del orificio
interno (Figura 1h). Se utiliza Doppler de onda pulsada,
con una puerta de muestreo de 2 mm para cubrir todo
el vaso, y se cuida que el angulo de insonacién sea <
30°. Cuando se han obtenido tres formas de onda
consecutivas similares se mide el IP ArUt con un
trazado automatico y se calcula la media del IP de las
ArUt izquierda y derecha'®%, La medicidn del IP-ArUt-
debe ser realizada por ecografistas que hayan recibido
la formacion y acreditacion adecuadas, como la
proporcionada por The Fetal Medicine Foundation
(www.fetalmedicine.org).

Cuando no es posible medir la ArUt -IP y/o PIGF, la
prueba de deteccion inicial debe ser una combinacion
de factores maternos con PAM, no factores maternos
solos. Si se mide la PAPP-A en suero materno para la
deteccion sistematica de aneuploidias fetales en el
primer trimestre (consulte la seccion "Evaluacién del
riesgo de formas comunes de aneuploidias (trisomias
21, 18 y 13)"), este resultado se puede incluir para el
riesgo de preeclampsia. Variaciones de la prueba
combinada completa, p.e. combinar factores maternos
solo con ArUt -IP y PAM conduciria a una reduccién en

el rendimiento del cribado®®*.

Una alternativa, si los recursos son limitados, es el
cribado rutinario de preeclampsia pretérmino por
factores maternos y PAM en todos los embarazos,
reservando las mediciones de ArUt -IP y PIGF para un
subgrupo de la poblacién seleccionado en funcién del
riesgo derivado del cribado por factores maternos y
PAM solo'®” (PUNTO DE BUENA PRACTICA).

Después de la prueba de detecciéon temprana en el
primer trimestre de preeclampsia, mujeres
identificadas como de alto riesgo deben recibir

profilaxis con aspirina a partir de 11 y 15 + 6 semanas
de gestacion a una dosis de 150 mg para ser tomado
todas las noches hasta las 36 semanas de gestacion,
cuando ocurre el parto o cuando se diagnostica
preeclampsia®®®.

Estas dosis bajas de aspirina no deben recetarse a
todas las mujeres embarazadas. En mujeres con una
ingesta baja de calcio (< 800 mg/dia), sea reposicién de
calcio (> 1 g calcio elemental/dia) o suplementos de
calcio (1.5 - 2 g de calcio elemental/dia) puede reducir
las tasas de preeclampsia tanto prematura como a
término’®.
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SUPPORTING INFORMATION ON THE INTERNET

The following supporting information may be found in the online version of this article:

Jll Figures S1 and S2 Full-size versions of Figures 1 and 2.




Apéndice 1 Grados de recomendacion y niveles de evidencia usados en las guias ISUOG

Clasificacion de niveles de evidencia

14++

1+

2++

2+

Grados de recomendacon

A

D

Punto de Buena practica

Metaanalisis de alta calidad, revisiones sistematicas de ensayos controlados
aleatorios o ensayos controlados aleatorios con muy bajo riesgo de sesgo

Metaanalisis bien realizados, revisiones sistematicas de ensayos controlados
aleatorios o ensayos controlados aleatorios con bajo riesgo de sesgo

Metaanalisis, revisiones sistematicas de ensayos controlados aleatorios o
ensayos controlados aleatorios con alto riesgo de sesgo

Revisiones sistematicas de alta calidad de estudios de casos y controles o de
cohortes o estudios de casos y controles o de cohortes de alta calidad con muy
bajo riesgo de confusion, sesgo o probabilidad y alta probabilidad de que la
relacion sea causal.

Estudios de casos y controles o de cohortes bien realizados con bajo riesgo de
confusion, sesgo o probabilidad y probabilidad moderada de que la relacion sea
causal.

Estudios de casos y controles o de cohortes con alto riesgo de confusion, sesgo
o probabilidad y riesgo significativo de que la relacion no sea causal.

Estudios no analiticos, ¢j. informes de casos, series de casos

Opinidn del experto

Al menos un metaanalisis, revision sistematica o ensayo controlado aleatorio
calificado como 1++ y aplicable directamente a la poblacion objetivo; o una
revision sistematica de ensayos controlados aleatorios o un conjunto de
evidencia que consiste principalmente en estudios calificados como 1+
aplicables directamente a la poblacion objetivo y que demuestran la coherencia
general de los resultados.

Conjunto de evidencia que incluye estudios calificados como 2++ aplicables
directamente a la poblacion objetivo y que demuestran la coherencia general de
los resultados; o evidencia extrapolada de estudios calificados como 1++ o 1+

Conjunto de evidencia que incluye estudios calificados como 2+ aplicables
directamente a la poblacion objetivo y que demuestran la coherencia general de
los resultados; o evidencia extrapolada de estudios calificados como 2++

Nivel de evidencia 3 o 4; o evidencia extrapolada de estudios calificados como
2+

Mejores practicas recomendadas basadas en la experiencia clinica del grupo de
desarrollo de la guia




Apéndice 2 Ejemplo de informe de examen para la ecografia fetal basica del primer trimestr

é—_ Name of Center
N~
ISUOQ.. Basic first-trimester examination
Sonographic appearance of fetal
Patent vame B e omal=n " W] a|w
Sonographer: Not visualized = NV

Ultrasound machine:
Transabdominal [[]  Transvaginal []
Indication for scan:
Screening [] Other:
Relevant risk factors:
ART pregnancy: N/Y ...ccceuvunnne

Singleton: ]
Twins*™: [ monochorionic / dichorionic
Adnexa: Normal [[] Abnormal [] Not examined []

Measurement mm

Crown-rump length (CRL)

Biparietal diameter (BPD)

Nuchal translucency (NT)

Other

Gestational age based on ultrasound:

days

Head and brain
Head shape, ossification
Falx present, butterfly-shape choroid plexus

Heart
Intrathoracic position
Regular rhythm

Abdomen
Stomach present, abdominal wall intact
Bladder not dilated

Extremities
Upper limbs with three segments
Lower limbs with three segments

Placenta
Normal appearance without cystic structures

Other

CONCLUSION:

[] Normal and complete examination.
[J Normal but incomplete examination.
[J Abnormal examination*

[J Plans: [J No further ultrasound scans required
[J Follow up planned in ..... weeks.
[ Referred to ...............
[ Other:

cfDNA test. planned O

Remarks:
(* Describe here any abnormal findings)

Signed: ..o nnuannnnssnnTETnsT R

**: For multiple pregnancy, specify chorionicity and fill out one sheet for each fetus (labeled Fetus A, B, C, . . .)

ART, assisted reproductive technology; cfDNA, cell-free DNA, N, no (except where defined as ‘normal’); Y, yes.




Apéndice 3 Ejemplo de informe de examen para una ecografia fetal detallada del primer trimestre

é: Name of Center

N~

isuog.

Detailed first-trimester examination

i Sonographic appearance of fetal anatomy
bt el Normal =N Abnormal =A  Notvisualized =NV | N | A | NV
Patient name: Birth date:

Sonographer: Head and brain
Ultrasound machine:
Transabdominal [J Transvaginal [J Intact cranium / normal shape
Indication for scan: S
Screening [J Other: E——
Choroid plexus / lateral ventricles
Relevant risk factors: -
IT / brainstem / cisterna magna
ART pregnancy: N/Y ....ccoeeevinnnnns Cerebral peduncles with AoS
Singleton: [] Face and neck
Twins**: [] monochorionic / dichorionic
Nuchal translucency
Adnexa: Normal [J Abnormal [ Notexamined [J Retronasal triangle
Placenta: Normal [J Abnormal [J Maxilla / mandible
Orbits
Biometry mm
Thorax
Crown-rump length (CRL) .
Thorax shape with lung fields
Biparietal diameter (BPD) Diaphragmatic continuity
Heart
Head circumference (HC)
Abdominal circumference (AC) Heart intrathoracic with regular rhythm
Femoral diaphysis length (FL) Cardiac size and axis
Four-chamber view
Risk assessment Left ventricular outflow tract
Nuchal translucency (NT) (mm) Right ventricular outflow tract
Nasal bone (NB) (mm) Three-vessel-and-trachea view
Ductus venosus A-wave (positive/negative/Pl) Abdomen
Tricuspid valve regurgitation N/Y Stomach filled
Right uterine artery PI: Bladder filled (length < 7 mm)
Left uterine artery PI: .
Intact abdominal wall
Two umbilical arteries
Gestational age based on ultrasound: ... weeks ...... days
Kidneys
CVS / Amnio: planned ]
cfDNA: planned [J Spine
CONCLUSION: Himbs
[J Normal and complete examination. Upper limbs with three segments
[J Normal but incomplete examination. - -
[] Abnormal examination* HOwes s wieh thece scgments
[ Plans: ] No further ultrasound scans required
] Follow up planned in ..... weeks.
O Referred t0 ....ccce0ceeeee
] Other:
Remarks: (* Describe here any abnormal findings)
SIONO: :iivvenivininisiisssssvensrasisvsainsanpsossssinssisnissvssivuens

**: For multiple preg icity and fill out one sheet for each fetus (labeled Fetus A, B, C, )

Y, specify chori

Amnio, amniocentesis; AoS, aqueduct of Sylvius; ART, assisted reproductive technology; cfDNA, cell-free DNA; CVS, chorionic villus
sampling; N, no (except where defined as ‘normal’); IT, intracranial translucency; PI, pulsatility index; Y, yes.



