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FRECUENCIA DE ANOMALiAS CROMOSOMICAS EN FETOS CON TRANSLUCENCIA

NUCAL AUMENTADA, ESTUDIADOS EN LA FUNDACION GILLOW
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A mediados de los afios noventa se demostr6 que un aumento de la translucencia nucal del fete
se asocia con un mayor riesgo de anornalfas cromos6micas, en especial trisomfa 21. Recientemen-
te se definieron criterios especfficos para su evaluacion correcta y realizacion entre la semana 11 y
14. No obstante, en e! presente anal isis se muesrran los hallazgos encontrados en un grupo de 51
gestaciones con fetos unicos en quienes se observ6 [a presencia de una translucencia fetal au-
mentada y por esra razon se realize un estudio crornosomico dellfquido amni6tico. En mas de la
mitad de los casas (28/51 =55%), la evaluacion de la translucencia nucal se realize entre la semana
11 y 14 por especialistas en medicina materna-fetal, quienes practicaron la amniocentesis y re-
mitieron las muestras a la Fundacion Gillow para esrudio cromos6mico. Las otras pacientes, una
vez derectada la rranslucencia aumenrada, fueron remitidas a nuestra institucion para amniocen-
tesis y estudio cromos6mico. EI promedio de seman as de gestae-on fue 14.9 (rango: 10-22). EI
promedio de edad de las madres fue 31.5 anos (rango: 18-45). Se encontraron 12 fetos con ano-
maltas cromos6micas, que corresponde a 23.5%.8 fetos presenraron trisomfa 21, un fero present6
48 cromosomas, debido a un cromosoma sexual extra y a un cromosoma 21 extra (48,XXY+21).
Los demas fetes presentaron 45,XO; 47,XX+18 y 47,XY+13. A pesar de la variaci6n en la edad
gestacional y eventualrnenre en los criterios de medicion de la translucencia nucal, una deteccion
de 23.5% es importante, pues esra cifra es mayor que la encontrada teniendo en cuenra solo la
edad de la paciente (mayores de 35 arias). Se discute la necesidad de realizar un tamizaje estricto
de la translucencia nucal entre las seman as 11 a 14, en especial en las gestantes menores de 35 attos
para incrementar la dereccion de anomalfas cromos6micas fetales, que con solo la translucencia
lIega en algunos grupos a mas de 75%. As! rnismo, se considera importante ampliar el tamizaje can
marcadores serol6gicos, para incrementar la tasa de detecci6n, que puede llegar a mas de 90%.
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