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REGLAS PARA PUBLICACIÓN
La revista aceptará material original para su publicación en el campo rela-

cionado a la ecografía. La revista publicará:

1. Artículos originales completos, ya sean prospectivos, experimentales o 
retrospectivos.

2. Informes de casos de gran interés siempre que estén bien documentados 
clínicamente y en laboratorio.

3. Ediciones especiales con anales, colecciones de trabajos presentados en 
congresos brasileños patrocinados por la SBUS y suplementos con trabajos 
volcados sobre un tema de gran interés.

4. Artículos de revisión, incluidos metanálisis y comentarios editoriales, 
mediante invitación, cuando sean solicitados a miembros del consejo editorial.

PROCESAMIENTO
Todo el material enviado será analizado por el Comité Editorial de la revis-

ta compuesto por: editores de la revista y el periódico, consejo editorial, edito-
res asociado, colaboradores y adjuntos; quedando prohibida la identificación 
a los revisores de los autores o el servicio donde se desarrollaron los trabajos, 
así como los revisores no serán identificados por los autores, excepto cuando 
ellos lo soliciten. Una vez recibidos, los artículos serán fechados y codificados 
y sus autores serán notificados de la entrega. Los artículos que no cumplan con 
los estándares editoriales serán rechazados en esta etapa. Aquellos que estén de 
acuerdo serán enviados a dos revisores designados por el Editor. Los autores 
serán informados de la aceptación y de cualquier modificación eventualmen-
te sugerida por el Comité Editorial. Cuando se soliciten modificaciones, los 
autores deberán devolver el trabajo corregido dentro de los 15 días, debiendo 
justificar si alguna sugerencia no fuere aceptada.

DERECHOS DE AUTOR (COPYRIGHT)
Es una condición de publicación en la que los autores transfieren los de-

rechos de autor de sus artículos a la Sociedade Brasileira de Ultrassonografia 
(Sociedad Brasileña de Ultrasonografía - SBUS). La transferencia de derechos 
de autor a la revista no afecta los derechos de patente o los acuerdos rela-
cionados a los autores. Se pueden reproducir figuras, fotos o tablas de otras 
publicaciones, siempre que estén autorizados por el propietario. El material 
publicado se convierte en propiedad de SBUS, pudiendo reproducirse con su 
consentimiento.

ASPECTOS ÉTICOS
El Comité Editorial sigue los principios de la Declaración de Helsinki y 

recomendamos que los autores de los artículos enviados obedezcan a la co-
misión ética y cumplan los requisitos legales y reglamentarios para experi-
mentos en seres humanos con drogas, incluido el consentimiento informado, 
de acuerdo con los procedimientos necesarios en su institución o país. Toda 
la información del paciente debe ser anónima, en particular, se debe verificar 
que el número de identificación y el nombre del paciente fueron retirados de 
las fotos del ultrasonido. Para más detalles, acceda al sitio web de la comisión 
de ética e investigación (http://www.datasus. gov.br/conselho/comissões/ética/
conep.htm).

AUTORIDAD Y RESPONSABILIDAD
El contenido intelectual de los trabajos es responsabilidad exclusiva de 

los autores. El Comité Editorial no asumirá ninguna responsabilidad por las 
opiniones o declaraciones de los autores. El Comité Editorial hará todo lo 
posible para evitar datos incorrectos o inexactos. El número de autores debe 
limitarse a seis.

SUMISIÓN DE ARTÍCULOS
Los autores enviarán copias junto con grupos de figuras, fotos o tablas y 

guardarán una copia para referencia. El texto debe identificar a un autor como 
corresponsal donde se enviarán las notificaciones de la revista. Debe contener 
nombre completo, institución, unidad, departamento, ciudad, estado, país, en-
lace a CV Lattes, número ORCID de todos los autores y dirección completa, 
teléfono y correo electrónico del responsable de la obra. La ausencia de uno o 
más datos implicará el rechazo previo del trabajo por parte del Comité Edito-
rial de la RBUS. Los trabajos deben enviarse a sbus@sbus.org.br o a 

hevertonpettersen@gmail.com.

PRESENTACIÓN
Los artículos deben estar mecanografiados a doble espacio y deben con-

tener los siguientes temas: título (portugués e inglés), resumen (portugués e 
inglés), introducción, métodos, resultados, discusión, conclusión, agradeci-
mientos y referencias. Cada tema debe comenzar en una nueva página. Los 
informes de casos deben estructurarse en: resumen, introducción, relato de 
caso, discusión, conclusión y referencias. La primera página debe incluir: tí-
tulo, nombre y apellido de los autores (máximo 6 (seis) autores por artículo) y 
su afiliación, títulos (no más de 20 letras), palabras clave (5-8) y dirección de 
correo electrónico. La segunda página debe contener el título del manuscrito 
en el encabezado y se debe tener cuidado en el resto del texto para que el ser-
vicio o los autores no puedan ser identificados (suprimidos).

RESUMEN
El resumen de los artículos originales debe dividirse en apartados que con-

tengan información que permita al lector tener una idea general del artículo, 
dividiéndose en los siguientes temas: objetivos, métodos, resultados y conclu-
siones. No debe exceder las 250 palabras. El resumen de los informes de casos 
debe estar en un solo párrafo. Se debe proporcionar una versión en inglés del 
resumen y las palabras clave.

ESTILO
Las abreviaturas deben estar en mayúsculas y no utilizar un punto después 

de las letras, por ejemplo: US Y no U.S.. Los análisis estadísticos deben ser 
pormenorizados en el tema referente a los métodos.  No se permitirán pies 
de página, excepto en las tablas. El Comité Editorial se reserva el derecho de 
modificar los manuscritos cuando sea necesario para adaptarlos al estilo bi-
bliográfico de la revista.

LITERATURA CITADA
Las referencias deben numerarse consecutivamente a medida que aparecen 

en el texto y luego en figuras y tablas si es necesario, citadas en números so-
brescritos, por ejemplo: “El trabajo reciente sobre el efecto del ultrasonido 22 
muestra que...”. Todas las referencias deben citarse al final del artículo siguien-
do la siguiente información:

1. et al. no es utilizado. Todos los autores del artículo deben ser citados.
2. Las abreviaturas de revistas médicas deben seguir el formato Index Me-

ddicus.
3. Las obras no publicadas, los artículos en preparación o las comunica-

ciones personales no deben usarse como referencias. Cuando absolutamente 
necesarias, solo deben ser citadas en el texto.

4. No utilizar artículos que sean difíciles o restringidos para los lectores, 
seleccionando los más relevantes o recientes. En los artículos originales, el nú-
mero de referencia debe limitarse a 25 y los casos clínicos y cartas a 10.

5. La exactitud de los datos de referencia es responsabilidad de los autores.

Las referencias deben seguir el estilo de Vancouver como en los ejemplos 
a continuación:

Artículos de periódicos: Cook CM, Ellwood DA. A longitudinal study of 
the cervix in pregnancy using transvaginal ultrasound. Br J Obstet Gynaecol 
1966; 103:16-8. 

In press: Wyon DP. Thermal comfort during surgical operations. J Hyg 
Camb 20-;in press (colocar el año actual). 

Artículo en libro editado: Speroff L, Glass RH, Kase NG. In Mitchell C, ed. 
Clinical Gynecologic 

Endocrinology and Infertility. Baltimore, USA: Willliams & Wilkins, 
1994:1-967. 

AGRADECIMIENTOS
Dirigidos a las contribuciones científicas o materiales de otros que no jus-

tifican coautoría. 

ILUSTRACIONES
Todas las ilustraciones deben ser identificadas con el nombre del autor 

principal y el número de la figura. Todas las ilustraciones deben ser citadas en 
el texto y numeradas según su aparición, por ejemplo, la figura 3.
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TRABAJO JUICIOSO
Con gran alegría y después de un cuidadoso trabajo, presentamos a nuestros lectores la segunda edición 2024 

de la Revista Brasileira de Ultrassonografia (RBUS), Revista Azul.  Una vez más, creemos haber logrado el objetivo 
de contribuir significativamente para la divulgación científica y la actualización continua de los ecografistas 
brasileños, lo que se refleja directamente en el logro de una atención más humanizada y de calidad brindada a 
nuestros pacientes.

Le invitamos a usted, ecografista y entusiasta de la ciencia, a acompañarnos en este viaje hacia el conocimiento 
y avance de la ecografía en Brasil. ¡El futuro de la Ultrasonografía depende de cada uno de nosotros!

Presidente da SBUS

Editor-Chefe

PEDRO PIRES FERREIRA NETO
ANTONIO GADELHA DA COSTA 

HEVERTON PETTERSEN 
WALDEMAR NAVES DO AMARAL

MENSAJE
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DESENTRAÑANDO LA DISGENESIA GONADAL 
MIXTA: DESAFÍOS DEL DIAGNÓSTICO PRENATAL Y 
MANEJO CLÍNICO

RESUMEN
OBJETIVO: El objetivo de este estudio es reportar un caso de disgenesia gonadal mixta (DGM) diagnosticada durante la gestación, destacando la 
importancia del diagnóstico prenatal, manejo clínico y asesoramiento genético.
REPORTE DE CASO: La paciente era una mujer de 20 años remitida debido a una ecografía fetal que mostraba anomalías renales. En la ecografía 
realizada a las 30 semanas de gestación, se evidenció un riñón derecho displásico con múltiples quistes y genitales ambiguos, lo que sugiere un 
trastorno del desarrollo sexual. La resonancia magnética fetal reveló un riñón displásico con quistes múltiples. Se observó una imagen sugestiva de 
escroto hipoplásico y un tubérculo genital indefinido. El cariotipo fetal mostró una constitución cromosómica con mosaicismo 45,X[28]/46,XY[2], 
compatible con el diagnóstico de disgenesia gonadal mixta (DGM). Al examen clínico neonatal de los genitales, se observó un falo de 3 cm 
con hipospadias, pero sin apertura uretral, y una gónada palpable en la protuberancia labioescrotal izquierda. La gónada derecha estaba en 
la cavidad abdominal, y la uretra se abría en un amplio seno urogenital. También se observaron micrognatia, pliegue palmar único izquierdo, 
clinodactilia de los quintos dedos y uñas hipoplásicas. La ecografía abdominal mostró un riñón derecho con múltiples quistes de varios tamaños.
DISCUSIÓN: La DGM es una condición compleja que puede manifestarse de diversas formas. El caso discutido ilustra la importancia de un enfoque 
multidisciplinario en el manejo de casos de disgenesia gonadal, considerando no sólo los aspectos estéticos, sino también la funcionalidad y la 
salud del paciente. La elección del sexo de crianza debe realizarse después de una evaluación cuidadosa y en conjunto con los padres, teniendo en 
cuenta las implicaciones emocionales y sociales.
CONCLUSIÓN: El diagnóstico precoz y el seguimiento adecuado son fundamentales para el manejo de la DGM. La colaboración entre diferentes 
especialidades médicas y la participación de los padres en las decisiones son esenciales para garantizar un tratamiento apropiado y consciente. 
Este caso subraya la necesidad de un apoyo continuo y de una planificación cuidadosa para el futuro del niño.

PALABRAS CLAVE: TRASTORNOS DE LA DIFERENCIACIÓN SEXUAL, DISGENESIA GONADAL MIXTA, DIAGNÓSTICO PRENATAL, 
MALFORMACIÓN RENAL POLIQUÍSTICA, MOSAICISMO, SEXO DE CRIANZA

INTRODUCCIÓN
Las anomalías cromosómicas pueden manifestarse de di-

versas maneras, tanto en relación con el número de copias de 
los cromosomas como con su estructura. Cuando estas altera-
ciones surgen después de la formación del cigoto, durante la 
división celular, puede generarse una segunda línea celular con 
una constitución cromosómica diferente, lo que caracteriza el 
mosaicismo¹. El mosaicismo que involucra específicamente las 
líneas 45,X y 46,XY puede presentarse con distintas manifes-
taciones y hallazgos clínicos, incluida la ambigüedad genital¹.

Por ello, los pacientes afectados pueden presentar manifes-
taciones que pueden ser identificadas durante el período pre-
natal mediante exámenes como la ecografía fetal (EF), además 
de ser mejor investigados a través de pruebas complementarias, 
como el cariotipo¹. Cuando el feto presenta afectación genital 
con ambigüedad, estas evaluaciones son de gran importancia, 

ya que contribuyen significativamente al manejo posnatal. En la 
evaluación tras el nacimiento, existen diferentes clasificaciones, 
como los índices de masculinización, que ayudan a los profe-
sionales de la salud en la investigación y la elección terapéutica 
necesarias para el recién nacido, incluyendo decisiones impor-
tantes como la determinación del sexo de crianza².

La realización de estos pasos debe ser, preferentemente, lle-
vada a cabo por equipos multidisciplinarios que incluyan profe-
sionales de la salud (como médicos y psicólogos, por ejemplo) y 
trabajadores sociales, además de contar con la participación de 
los padres del paciente. Como se ha observado, el diagnóstico 
y el abordaje de estos casos suelen ser complejos, convirtien-
do el diagnóstico prenatal de un feto con ambigüedad genital 
y constitución cromosómica con mosaicismo 45,X/46,XY, es 
decir, disgenesia gonadal mixta (DGM), en una tarea bastante 
compleja.

1- UFCSPA Porto Alegre-RS
2- Serviço de Medicina Fetal (HMIPV) -Porto Alegre-RS

EDUARDO DE FREITAS KELSCH 1, MIRIAN FRANCINE FAVERO 1, THIAGO MENEZES CÉZAR 1, ISABELLA KAPCZINSKI MÜLLER 1, 
JORGE ALBERTO BIANCHI TELLES 2, RAFAEL FABIANO MACHADO ROSA 1

ARTÍCULO ORIGINAL

DIRECCIÓN PARA CORRESPONDENCIA:
RAFAEL FABIANO MACHADO ROSA 
Sarmento Leite, 245/403 - Porto Alegre - RS CEP:90.050-170
E-mail: rfmrosa@gmail.com
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Figura 1: Ecografía fetal realizada a las 30 semanas de gestación mostrando 
el riñón derecho (RD) displásico con múltiples quistes.

Figura 2: Imagen obtenida mediante ecografía tridimensional mostrando 
anomalía de la genitalidad, sugestiva de genitalidad ambigua o algún 
trastorno de la diferenciación sexual (TDS) (A y B).

La evaluación complementaria, mediante resonancia mag-
nética fetal, mostró una imagen sugestiva de un tubérculo ge-
nital indefinido y una aparente bolsa escrotal hipoplásica. El 
cariotipo fetal, realizado por amniocentesis, reveló la presencia 
de mosaicismo 45,X[28]/46,XY[2], indicativo, junto con los 
hallazgos prenatales, del diagnóstico de disgenesia gonadal 
mixta (DGM). La ecocardiografía fetal fue normal.

El niño nació a las 40 semanas de gestación, por cesá-
rea debido a una desproporción céfalopélvica, pesando 
3180 g, midiendo 48 cm, con un perímetro cefálico de 35 
cm y puntuaciones de Apgar de 9 tanto al primer como al 
quinto minuto. En el examen físico, se evidenciaron los si-
guientes hallazgos: micrognatia, pliegue palmar único en el 
lado izquierdo, clinodactilia bilateral de los quintos dedos, 
hipoplasia de las uñas de las manos y los pies, y genitalidad 
con la presencia de un falo de aproximadamente 3 cm con 
apertura uretral en su base, asociado a protuberancias la-
bioescrotales rugosas y fusionadas, además de una gónada 
izquierda palpable y localizada en la protuberancia labioes-
crotal (Figura 3).

Figura 3: Aspecto de la genitalidad externa del paciente observado tras el 
nacimiento. Se nota que el falo mide aproximadamente 3 cm, con apertura 
uretral en la base, asociado con protuberancias labioescrotales fusionadas y 
rugosas. El catéter uretral indica el lugar de la apertura de la uretra.

Por lo tanto, el objetivo de nuestro trabajo fue realizar la 
descripción del diagnóstico prenatal de un feto con DGM, des-
tacando los desafíos del manejo y el asesoramiento genético, 
especialmente durante la gestación.

REPORTE DE CASO 
La paciente era una gestante caucásica de 20 años en su 

cuarta gestación, referida al servicio de medicina fetal del hospi-
tal a las 30 semanas de embarazo debido a una ecografía fetal 
realizada a las 26 semanas, en la cual se observó que el feto 
tenía un riñón derecho poliquístico. El esposo tenía 39 años, 
estaba sano y no era consanguíneo. No se reportaron antece-
dentes familiares de enfermedades genéticas o malformaciones. 
De las tres gestaciones anteriores, dos evolucionaron con abor-
to espontáneo y un hijo de sexo masculino, sano. La madre 
estaba realizando el control prenatal (9 consultas) y negaba el 
consumo de alcohol, tabaco o drogas ilícitas durante el emba-
razo. Se le diagnosticó diabetes mellitus gestacional en el tercer 
trimestre, que fue tratada con insulinoterapia. A las 30 semanas 
y 2 días, la gestante fue sometida a una nueva ecografía obsté-
trica que evidenció los siguientes hallazgos: un riñón derecho 
displásico multicístico (Figura 1) y una anomalía genital (Figura 
2A y B). La imagen de la genitalidad tenía un aspecto inusual y 
se sospechaba de hipospadias (Figura 2A y 2B).
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La gónada derecha no fue localizada. Al evaluar el con-
junto de los hallazgos, la genitalidad del paciente se clasifica-
ba en el grado IV de Prader. La escala de Prader tiene cinco 
grados, que van desde genitalidad femenina típica a geni-
talidad masculina típica, con varias formas de ambigüedad 
genital en el medio del espectro³.

Clasificación de Prader³:
Grado I: La genitalidad externa es prácticamente femeni-

na, con hipertrofia clitoriana leve. Pequeño aumento del clí-
toris, con labios y vagina normales. Indica que la virilización 
ocurrió después de las 20 semanas de vida intrauterina (VIU).

Grado II: Hipertrofia clitoriana más pronunciada. Peque-
ña fusión de los labios, pero aún es posible visualizar una 
abertura vaginal separada de la uretra. Indica virilización ini-
ciada con 19 semanas de VIU.

Grado III: La fusión de los labios mayores es más com-
pleta, formando un aspecto de "bolsa escrotal". El clítoris 
está aumentado, pareciendo un pequeño pene. La uretra y 
la vagina se abren juntas en un seno urogenital, creando una 
única abertura. Indica una virilización ocurrida con 14-15 
semanas de VIU.

Grado IV: El clítoris está significativamente aumentado, 
asemejándose a un pene con una abertura única para la 
uretra y la vagina (seno urogenital). La fusión labial es casi 
completa, creando un aspecto de bolsa escrotal, pero no 
hay testículos presentes. Este grado corresponde a una geni-
talidad ambigua, en la que es más difícil distinguir los sexos, 
ya que los genitales externos se asemejan a los masculinos, 
pero sin testículos. Indica virilización ocurrida entre 12-13 
semanas de VIU.

Grado V: La genitalidad externa es completamente mas-
culina, con fusión completa de los labios en una bolsa es-
crotal y clítoris tan avanzado que el órgano se parece a un 
pene. En este caso, puede haber una abertura uretral al nivel 
del glande, similar al pene típico, pero la ausencia de testí-
culos es un diferenciador. Indica virilización ocurrida con 11 
semanas de VIU.

La ecografía abdominal postnatal mostró que el riñón de-
recho tenía múltiples quistes de diferentes tamaños, algunos 
de los cuales estaban aumentados de volumen. La ecografía 
inguinal demostró una gónada izquierda en la posición co-
rrecta, con una mínima hidrocele asociada. No fue posible 
identificar la gónada derecha.

Las dosificaciones hormonales del niño mostraron niveles 
de testosterona total de 0,2 ng/mL, androstenediona de 2,19 
ng/mL y alfa-fetoproteína superior a 300 ng/mL. La video-
laparoscopia abdominal y pélvica reveló la presencia de un 
seno urogenital largo, midiendo alrededor de 7 a 8 cm, sin 
identificar el meato uretral; había vasos testiculares a la iz-
quierda, entrando en el canal inguinal izquierdo, asociados a 
una hernia sin contenido en su interior. No se visualizó ningu-
na estructura que se asemejara al útero. La gónada derecha se 
encontraba cerca de los vasos ilíacos derechos, y el respectivo 
conducto deferente no fue visualizado. La biopsia de la góna-
da derecha intraabdominal reveló hipoplasia testicular.

Para la evaluación y manejo del caso, se realizó una reu-
nión multidisciplinaria con los padres. Basándose en los ha-
llazgos observados y en la impresión de los padres, se llegó 
al consenso de que la genitalidad externa debería adaptar-
se a la anatomía del sexo masculino. Dado que existía la 
posibilidad de que la gónada ubicada en la protuberancia 
labioescrotal izquierda pudiera ser funcional y, por lo tanto, 
potencialmente capaz de promover una pubertad espontá-
nea, se decidió mantenerla, siempre y cuando se realizara un 
seguimiento periódico y frecuente debido a la posibilidad de 
malignización gonadal.

DISCUSIÓN
El desarrollo embrionario del sistema reproductivo es un 

proceso complejo que comienza alrededor de la séptima se-
mana de gestación y requiere una cascada de eventos, con 
la activación y supresión secuencial y sincronizada de varios 
genes. Para que ocurra la diferenciación de la gónada indife-
renciada en testículo, es necesaria la presencia del cromoso-
ma Y, específicamente del gen SRY. Este gen induce la pro-
ducción del factor determinante de testículo, que a su vez 
conduce a la formación de las células de Leydig, encargadas 
de producir testosterona, el principal hormônio masculino. 
La testosterona activa una secuencia de cambios que lleva a 
la virilización de la genitalidad externa y, en consecuencia, al 
desarrollo de un fenotipo compatible con el sexo masculino. 
Además, la testosterona preserva el conducto de Wolff y esti-
mula la migración de las gónadas, diferenciadas en testículos, 
hacia las protuberancias labioescrotales. Estas, mediante la 
conversión periférica de testosterona en dihidrotestosterona 
(por acción de la enzima 5-alfa-reductasa), se fusionan y ori-
ginan el escroto 4. 

Otra hormona importante producida por el testículo es 
el factor inhibidor de Müller, que, por difusión local, actúa 
sobre los conductos de Müller, impidiendo su desarrollo. 
Si el gen SRY no está presente, las gónadas continúan su 
desarrollo como ovarios, lo que lleva al feto a adoptar un 
fenotipo femenino, con preservación de los conductos de 
Müller, que eventualmente formarán las trompas de Falopio, 
el útero y la porción proximal de la vagina, además de la 
regresión de los conductos de Wolff 4. 

Los trastornos de la diferenciación sexual (TDS) son un 
grupo de alteraciones que ocurren en algún punto de esta 
cascada de eventos, generando fenotipos ambiguos que pue-
den variar ampliamente y que no se pueden clasificar clara-
mente como femeninos o masculinos. A esta condición se 
le denomina genitalidad ambigua o ambigüedad genital4. De 
manera más objetiva, algunos autores proponen parámetros 
clínicos para considerar su presencia. Por ejemplo, Lee et al.4 
consideran el diagnóstico de genitalidad ambigua cuando se 
cumplen los siguientes criterios: 1) presencia de ambigüe-
dad genital clara; 2) cuando una genitalidad aparentemente 
femenina presenta un clítoris aumentado y fusión de los la-
bios mayores; y 3) en la existencia de una genitalidad que 
parece masculina con criptorquidia bilateral, hipospadias o 
micropene.
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El diagnóstico prenatal de genitalidad ambigua, que afec-
ta aproximadamente a 1 de cada 4.500 recién nacidos vivos, 
presenta desafíos en diversas esferas y tiene importantes im-
plicaciones, tanto en el manejo del embarazo y la planifica-
ción del nacimiento del bebé como en la elección del sexo 
de crianza y la realización del asesoramiento genético. 5. 

Actualmente, la evaluación de la genitalia mediante la 
ecografía fetal (EF) se divide en dos momentos: temprano 
y tardío. El primero, realizado a partir de las 13 semanas 
de gestación, tiene una precisión de casi el 100% y eva-
lúa el ángulo entre la porción ventral del feto y el eje del 
tubérculo genital. Se considera masculino cuando este es 
superior a 30º y femenino cuando es inferior a 10º. En el 
período más tardío del embarazo, es decir, a partir de las 
16 semanas, es posible visualizar directamente la genitalia 
externa del feto, siendo la masculina representada por una 
estructura semicircular, el saco escrotal, con un pene en la 
línea media; por otro lado, cuando se trata de una genitalia 
femenina, se visualiza como líneas ecogénicas paralelas que 
representan los labios mayores y menores6. Otros hallazgos 
a considerar, que ayudan en esta identificación, incluyen la 
presencia de gónadas en el interior de una estructura compa-
tible con un saco escrotal (lo que indica que son testículos), 
un falo aumentado (sugestivo de que se trata de un pene) 
y un útero, así como la medición de la porción retrovesical, 
también conocida como distancia anogenital6. Sin embargo, 
hay factores que pueden influir en la realización del exa-
men, alterando así su precisión, como la obesidad materna, 
el volumen de líquido amniótico, la proximidad del cordón 
umbilical a la genitalia y una posición fetal desfavorable para 
su visualización.

La posibilidad de genitalia ambigua debe ser considerada 
siempre que, en la evaluación ecográfica del feto/bebé, no se 
pueda definir su sexo7. La evaluación del tubérculo genital, 
con evidencia de un falo con una punta redondeada, una 
curvatura anormal y un tamaño reducido, son indicativos de 
la presencia de hipospadias8. Además, la observación de líneas 
ecogénicas, que corresponden a los pliegues dérmicos del pre-
pucio, así como la deflexión ventral del chorro urinario (que 
puede visualizarse mediante Doppler colorido), refuerzan este 
diagnóstico. También se describe el llamado "signo del tuli-
pán", que corresponde al aspecto del falo, el cual se presenta 
curvado ventralmente entre dos pliegues labioescrotales8.

La evaluación a través de la ecografía tridimensional tam-
bién puede ofrecer una mejor visualización de las estructuras 
genitales, ya que posee una mayor nitidez y permite una 
diferenciación más precisa entre las estructuras. Esto facili-
ta la visualización de la genitalia por parte de los padres y 
otros miembros del equipo multidisciplinario, ayudando en 
la comprensión de los hallazgos y de su desarrollo.9.

Además, la resonancia magnética fetal puede utilizarse 
en el diagnóstico prenatal para proporcionar información 
detallada sobre estructuras ubicadas dentro de la pelvis, 
como la genitalia interna, el tracto urinario o el recto. Tiene 
la ventaja de no estar limitada por la composición corporal 
materna, la posición fetal o la presencia de oligohidramnios; 

sin embargo, su principal desventaja es el largo tiempo nece-
sario para realizar el examen 6.

Así, la identificación de una posible anormalidad geni-
tal en el feto permite que su evaluación comience aún en 
el período prenatal, mediante la realización de estudios de 
imagen, como se discutió anteriormente, además de pruebas 
de laboratorio, como el cariotipo fetal. Esta prueba puede 
realizarse obteniendo material a través de procedimientos 
invasivos, como la amniocentesis y la cordocentesis, y pro-
porciona información sobre la constitución cromosómica del 
feto, indicando si es femenina o masculina normal, o si existe 
algún tipo de alteración 4. 

Después del nacimiento, existen diferentes aspectos a 
considerar en el examen físico del bebé, que incluyen el ta-
maño y la forma del falo (para constatar, por ejemplo, la pre-
sencia de un micropene o de una clitoromegalia); la ubica-
ción del meato uretral (que puede estar presente en distintos 
puntos de la línea media y ventral del pene, como en el caso 
de una hipospadia); la presencia de fusión de las eminencias 
labioescrotales; la localización y el tamaño de las gónadas 
(que pueden ser pequeñas o estar ausentes, tanto dentro del 
abdomen como en algún punto del canal inguinal o de la 
eminencia labioescrotal), y la existencia de masas inguinales, 
que pueden contener gónadas u otras estructuras en su inte-
rior (como trompas de Falopio e incluso un útero)7.  

Además, se recomiendan exámenes de laboratorio para 
aclarar posibles dudas sobre el funcionamiento de las estruc-
turas encontradas, como las mediciones de la hormona lu-
teinizante (LH), de la hormona foliculoestimulante (FSH), de 
testosterona, de dihidrotestosterona y de androstenediona, 
según la sospecha clínica. Cabe recordar que, especialmente 
si no se ha realizado el cariotipo fetal, este debe llevarse a 
cabo, ya que su resultado es fundamental para el diagnós-
tico. En algunas situaciones particulares, principalmente en 
casos de duda sobre el resultado obtenido en el período pre-
natal o cuando se necesita confirmación, se debe considerar 
la importancia de repetirlo4. 

En cuanto a la elección del sexo de crianza, la decla-
ración de nacimiento vivo, que actualmente se emite justo 
después del nacimiento, incluye la opción de "ignorado" en 
el campo de marcación del sexo al nacer. Esto permite que 
el registro del recién nacido se realice incluso si la definición 
de su sexo de crianza tarda más tiempo, considerando la 
complejidad de los casos. Esto también es importante debido 
al tiempo que generalmente se requiere para llevar a cabo 
una evaluación adecuada 4.

La ambigüedad genital se relaciona con diversas etio-
logías, que pueden clasificarse en tres categorías según el 
resultado del cariotipo: el primero, 46,XX, está asociado 
principalmente con la hiperplasia adrenal congénita virilizan-
te, que representa más del 90% de los casos; el segundo, 
46,XY, incluye causas como el síndrome de insensibilidad a 
los andrógenos, la disgenesia gonadal pura XY y la deficien-
cia de 5-alfa-reductasa; y el tercero, se refiere a alteraciones 
de los cromosomas sexuales, con o sin presencia de mosai-
cismo, como el síndrome de Turner y la disgenesia gonadal 
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mixta (DGM), que se asocia con el mosaicismo 45,X/46,XY, 
como se observó en nuestro paciente 4.

El paciente en cuestión presentaba un riñón displásico 
multicístico en la evaluación inicial realizada mediante EF, 
lo que llevó a su derivación e investigación en un hospital 
especializado en medicina fetal. Sin embargo, el hallazgo adi-
cional de alteraciones en el desarrollo de la genitalia externa, 
detectadas en este centro terciario, con evidencia de lo que 
parecía ser una hipospadia sin apertura uretral, asociada a sa-
lientes labioescrotales aparentemente fusionadas y rugosas, 
junto con la presencia de una gónada en el lado izquierdo, 
sugirieron la posibilidad de un trastorno del desarrollo sexual 
(TDS). Por lo tanto, se indicó la realización del cariotipo fetal 
durante el periodo prenatal, que evidenció la presencia de 
mosaicismo 45,X/46,XY.

En este caso, la presencia de los hallazgos en el feto (in-
cluyendo genitales ambiguos) asociada al resultado del ca-
riotipo, con evidencia de mosaicismo y una alteración en los 
cromosomas sexuales, hizo que el caso se encuadrara en la 
tercera categoría de trastornos del desarrollo sexual (TDS) 
previamente mencionada. El mosaicismo 45,X/46,XY pue-
de presentarse clínicamente de diversas maneras y con dife-
rentes manifestaciones. Su espectro varía desde un hombre 
aparentemente normal o con infertilidad, un niño con baja 
estatura con o sin hipospadia y/o criptorquidia, un individuo 
con genitales ambiguos, hasta una paciente con síndrome de 
Turner o una mujer con amenorrea secundaria. Sin embar-
go, solo cuando el mosaicismo 45,X/46,XY está asociado 
a genitales ambiguos, lo denominamos disgenesia gonadal 
mixta (DGM). Dentro del espectro de este mosaicismo, la 
presentación como DGM constituye solo una pequeña pro-
porción de los casos, siendo la mayoría de ellos individuos 
con una presentación masculina normal 1. 

Algunos estigmas o dismorfias menores (incluyendo mi-
crognatia, clinodactilia bilateral de los quintos dedos e hipo-
plasia de las uñas), así como la alteración renal observada 
en nuestro paciente, pueden explicarse por la línea 45,X, 
ya que estos son hallazgos que forman parte del espectro 
clínico observado en el síndrome de Turner.

Con miras a la discusión sobre la cuestión de la elección 
del sexo de crianza, se llevó a cabo una reunión multidisci-
plinaria, teniendo en cuenta el punto de vista de los padres. 
Resaltamos aquí la importancia del trabajo conjunto de es-
pecialistas de diferentes áreas, debido a la complejidad del 
caso y la búsqueda de elecciones conscientes y apropiadas 
para este tipo de situación. Esta búsqueda no se limita solo 
a aspectos estéticos, sino que incluye también elementos su-
mamente relevantes relacionados con la funcionalidad. Con 
el fin de buscar alternativas más objetivas y concretas, se em-
plearon diferentes herramientas existentes para fundamentar 
aún más la decisión tomada. Solo después del nacimiento se 
toman decisiones relacionadas con el sexo del bebé, ya que 
se requiere una evaluación más precisa y definitiva que solo 
puede realizarse en ese momento. Además, es fundamental 
tener en cuenta las expectativas y la comprensión de los pro-
genitores, quienes deben opinar sobre el caso y, en el futuro, 

también el propio paciente. Existen tres conceptos a conside-
rar en estos casos: el sexo legal, en el cual el paciente presenta 
ambigüedad genital pero se tomó la decisión de adecuación 
hacia la genitalia masculina; el sexo de crianza, que es cómo el 
paciente será criado y tratado por los padres; y el género, que 
es cómo este ser humano se verá a sí mismo ante la sociedad, 
incluyendo aspectos biopsicosociales que no necesariamente 
siguen el sexo legal10. Por lo tanto, ni la genitalia ni la manera 
en que fue criado definen el género del paciente.

Un ejemplo de esto fue el resultado observado a través 
de la escala de Prader, una forma de clasificación creada ini-
cialmente para evaluar el grado de virilización de la genitalia 
externa en pacientes con hiperplasia suprarrenal congénita 
virilizante y una constitución cromosómica 46,XX. Esta es-
cala varía de I a V. Al examinar al paciente, se observó que, 
debido a sus características, como el tamaño del falo y el 
grado de fusión labioescrotal con rugosidad, su genitalia era 
compatible con el grado IV de esta escala, lo que indica un 
importante grado de virilización. Esto, como notamos, se re-
flejó en la percepción que los padres tenían del hijo, quienes 
lo veían como un niño.

Según el escore de masculinización elaborado por Ah-
med et al. 2 y aplicado por Cools et al. 11 a pacientes con 
DGM, que considera los hallazgos relacionados con la geni-
talia externa y varía de 0 a 12, nuestro paciente presentó un 
escore superior a 7. Esto se debe al tamaño del falo dentro 
de dos desviaciones estándar respecto a la media para la 
edad del paciente, a la presencia de hipospadia, a la fusión 
de las prominencias labioescrotales (que también mostraban 
rugosidad) y a la palpación de una gónada en el escroto y 
otra en la cavidad abdominal (ambas con características de 
testículo). Además, la videolaparoscopia no mostró la pre-
sencia de útero ni trompas de Falopio, pero sí identificó va-
sos testiculares a la izquierda y un conducto deferente ingre-
sando en el canal inguinal del mismo lado. Según el manejo 
propuesto por Cools et al. 11, en estos casos se recomienda 
realizar una orquidopexia de la gónada, con exámenes regu-
lares y ultrasonido anual a partir de la pubertad, debido al 
posible riesgo de malignización. Se sugiere realizar una biop-
sia de la gónada antes y después de la pubertad para evaluar 
el riesgo de tumor, y en caso de alteraciones premalignas o 
neoplasia in situ, someter al paciente a una gonadectomía. 
El riesgo de malignización de la gónada parece ser inversa-
mente proporcional al escore de masculinización de Ahmed 
et al. 2, es decir, cuanto mayor es el escore (o la virilización), 
menor es el riesgo de neoplasia 11.

La gónada presente en la prominencia labioescrotal tie-
ne el potencial de ser funcional, lo que podría permitir la 
producción de hormonas por el propio individuo y, por 
lo tanto, inducir y mantener una pubertad espontánea, sin 
necesidad de medicación para inducirla11. Por eso, en estos 
casos, se debe evaluar el riesgo (malignización gonadal) y 
el beneficio potencial (desarrollo de pubertad espontánea). 
Es importante destacar algunos puntos sobre la elección del 
sexo de crianza, que consideramos relevantes: 1) Como 
se mencionó previamente, en esta elección se consideran 
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no solo aspectos estéticos, sino principalmente funcionales, 
siendo la impresión de los padres un factor clave a consi-
derar; 2) el hecho de tener una línea masculina asociada al 
mosaicismo no determina automáticamente la elección del 
sexo de crianza masculino, ya que esta opción es compleja y 
depende de otras variables; 3) actualmente, algunos grupos, 
basados en el principio de autonomía, han propuesto que 
la elección del sexo de crianza sea realizada por el propio 
individuo con genitales ambiguos cuando tenga la madurez 
suficiente para tomar la decisión 11. Sin embargo, en nues-
tro contexto, la elección del sexo de crianza se suele hacer 
basándose principalmente en las características funcionales, 
los resultados quirúrgicos esperados y el punto de vista de 
la familia. Por ello, estas decisiones no son sencillas y se re-
comienda que sean evaluadas por equipos multidisciplina-
rios con experiencia en estos casos; 4) la opción por una 
orquiectomía profiláctica no debe influir en la elección del 
sexo de crianza, ya que optar por la gonadectomía debido al 
riesgo de malignización no implica necesariamente descartar 
la opción masculina; y, por último, 5) recordar que existen 
diferentes tipos de sexo, como el anatómico, el relaciona-
do con la actividad sexual y el género, siendo este último 
el que eventualmente puede diferir del sexo adoptado. Sin 
embargo, como se mencionó, esta elección es muy comple-
ja y difícil, y en ella se sopesan los beneficios y los posibles 
riesgos, siempre buscando el bienestar y la mejor calidad de 
vida para el paciente y su familia 4,10,11.

CONCLUSIÓN
Lidiar con casos de genitales ambiguos en el período pre-

natal presenta grandes desafíos para todas las partes involu-
cradas, tanto para la familia como para el equipo médico, 
quienes deben estar alineados en la búsqueda de alternati-
vas que prioricen especialmente la salud del individuo, tanto 
en el plano físico como en el mental. El trabajo conjunto 
y multidisciplinario, enfocado en encontrar las mejores al-
ternativas, es, por lo tanto, esencial en estos casos. En este 
contexto, el diagnóstico prenatal adquiere una gran impor-
tancia, ya que no solo permite que se realicen evaluaciones 
y exámenes previos, sino que también prepara a la familia 
y define las estrategias a adoptar tras el nacimiento. Toda 
esta complejidad, debido al número y la importancia de los 
aspectos a considerar en estos casos de ambigüedad genital, 
los convierte en un verdadero desafío para todos los que 
enfrentan tal situación.
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RESUMEN  
OBJETIVOS: Los objetivos del estudio fueron demostrar la utilidad de la ecografía para estimar el grosor del receso axilar anterior en el hombro 
(RAA), determinar si el grosor del receso axilar anterior se altera con la posición del brazo del paciente de acuerdo a el grado de abducción del 
brazo, el género y lateralidad; comparar el grosor del receso axilar anterior obtenido con el valor normal reportado en la literatura científica actual.
MATERIAL Y MÉTODOS: Estudio descriptivo, longitudinal, prospectivo, realizado en 32 voluntarios normales con edad entre 18-60 años, excluyendo 
las personas que tenían antecedentes de patología inflamatoria y traumática del manguito rotador, enfermedades reumáticas, diabéticos e 
hipotiroideos. Se diseñó un protocolo de evaluación ecográfica considerando las variables posición del paciente, posición del brazo en abducción 
de 90º, 60º y 45º, lateralidad y género. El análisis estadístico descriptivo de las variables cuantitativas se realizó calculando la media, desviación 
estándar, error de la media y los intervalos de confianza; la variación el grosor del RAA (G – RAA) según la posición, lateralidad y género se analizó 
con ANOVA de un factor. El grosor del RAA obtenido por ecografía y resonancia magnética fue comparado con el valor normal utilizando la prueba 
t-student para una sola muestra; previa determinación de normalidad con la prueba Shapiro – Wilk. Se consideró una probabilidad de error 
menor a 5% (p<0,05).
RESULTADOS: De 32 voluntarios normales, 20 (62,5%) mujeres y 12 (38,5%) hombres, totalizando 64 casos. El grosor del receso axilar anterior sin 
discriminar la posición del paciente ni el grado de abducción fue =2,07 mm, (DS ± 0,34mm), IC al 95% [2,03 – 2,11 mm]. No se encontró diferencia 
estadísticamente significada del receso axilar anterior según la posición del paciente, la abducción del brazo (p=0,055) ni lateralidad (p=0,085). 
Según el género, el RAA es más grueso en hombres, = 2,38mm, IC 95% [2,16 – 2,58 mm], y la diferencia fue significativa (p=0,00). Al comparar el 
grosor del receso axilar anterior obtenido con el valor normal reportado en la literatura científica actual se encontró diferencia estadísticamente 
significativa (p=0,00).
CONCLUSIONES: La ecografía permite la evaluación del receso axilar anterior del hombro, el grosor no se altera con la posición del paciente 
ni con el grado de abducción del brazo, pero es más grueso en hombres que en las mujeres y el grosor promedio obtenido difiere del valor de 
referencia normal. 

INTRODUCCIÓN
En las articulaciones, los recesos son repliegues o prolon-

gaciones de la cápsula articular compuestos por dos hojas 
de sinovia y escaso líquido sinovial que se prolongan fuera 
del espacio articular; en el hombro, el receso axilar anterior 
(RAA) refleja la integridad de la cápsula articular 1. Por ese 
motivo varios estudios consideran que el engrosamiento del 
RAA refleja un cambio estructural importante y un signo 
radiológico clave en el diagnóstico de capsulitis adhesiva 2,3.

En la actualidad, la valoración por imágenes del RAA se 
puede realizar con resonancia magnética (RMN) y ecogra-
fía; la RMN tiene mayor sensibilidad y especificidad a la vez 
que permite evaluar toda la articulación en busca de otras 
alteraciones 4,5. Por su parte la ecografía también es amplia-
mente usada en el hombro, sobre todo para los tendones 

del manguito rotador 6,7, y aunque el protocolo estándar no 
incluye la evaluación del RAA, porque la patología de la cáp-
sula articular es poco frecuente; se sugiere que en pacientes 
con sospecha de capsulitis adhesiva (CA) se debería exten-
der la evaluación a la axila en busca del RAA 3.

El grosor del RAA (G-RAA) es considerado normal si 
tiene un valor menor a 4mm, valor reportado en la litera-
tura científica actual 8-10. Sin embargo, este valor fue obteni-
do a partir de los estudios de artroresonancia y extrapolado 
como referencia para la ecografía. Al respecto, en algunos 
estudios sobre Capsulitis adhesiva con ecografía, uno de los 
parámetros fue el G-RAA, encontrando que en los controles 
tomados de hombros normales el G-RAA estaba entre 1.6 
+/- 0.72 mm (2) y 2.2 +/- 0.16 mm 3,11.

La evaluación ecográfica del hombro se realiza general-
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mente en posición sentada 6,7, en ocasiones se puede realizar 
en posición decúbito, sobre todo cuando hay sospecha de 
proceso inflamatorio de la cápsula articular, porque el hom-
bro se relaja y permite acceder a la axila. En el caso de la 
ecografía del RAA se recomienda que el brazo esté en ab-
ducción y rotación externa (posición ABER), porque expone 
el RAA haciendo más fácil su reconocimiento y caracteriza-
ción. No obstante, en la CA se produce una limitación de 
la abducción del brazo y debemos buscar el RAA con los 
grados de abducción que nos permita el paciente 8.

La ventaja de la ecografía sobre la resonancia, aparte de 
la accesibilidad y bajo costo, es que no necesita el uso de 
contraste intraarticular, permite movilizar al paciente y el 
brazo para evaluar en diferentes posiciones 1 y se usa como 
guía para tratamientos mínimamente invasivos 10, por lo tan-
to es importante demostrar la utilidad de la ecografía para 
estimar el G-RAA proponiendo una técnica ecográfica senci-
lla y fácilmente reproducible aplicado al hombro de volunta-
rios normales. El objetivo es determinar si el grosor del RAA 
se altera con la posición del paciente, el grado de abducción 
del brazo, el género y lateralidad, y finalmente comparar el 
grosor del RAA obtenido con el valor normal reportado  en 
la literatura científica actual.

Recuerdo anatómico
La articulación glenohumeral es una enartrosis compues-

ta por la superficie convexa de la cabeza humeral y la cavi-
dad glenoidea de la escápula. Sus superficies articulares están 
recubiertas con cartílago hialino y el margen glenoideo está 
rodeado por un tejido fibrocartilaginoso llamado labrum que 
forma un anillo que complementa y profundiza la cavidad 
glenoidea. Los elementos que fijan y estabilizan ambos hue-
sos son la cápsula articular y los ligamentos coracohumeral 
y glenohumerales 1.

La cápsula articular está compuesta por tejido fibroso 
laxo y está cubierta por la membrana sinovial en su superfi-
cie profunda. Se extiende desde la escápula al húmero y en-
vuelve a toda la articulación. Posee dos aberturas, una supe-
rior para el paso del tendón largo del bíceps en el intervalo 
rotador y para la comunicación con el receso subescapular; 
en la porción inferior la cápsula articular es laxa y redun-
dante formando un repliegue conocido como receso axilar 
anterior 1 . Ver Fig 1.

Figura. 1. Representación esquemática de la articulación del hombro. 
Joint cap: Capsula articular, asterisco negro: Receso axilar anterior; Sbsc.: 
músculo Subescapular; Pect Mj: Pectoral mayor; Glen: Cavidad Glenoidea; 
Acr: Acromion; Clav: Clavícula; Cor: Coracoides. Hum: Húmero.

MATERIAL Y MÉTODO
Estudio descriptivo, longitudinal, prospectivo, realizado 

en 32 voluntarios normales con edades entre 18 y 60 años, 
excluyendo a las personas que tenían antecedentes de pato-
logía inflamatoria y traumática del manguito rotador, enfer-
medades reumáticas, diabéticos e hipotiroideos.

Protocolo de evaluación ecográfica
La evaluación ecográfica fue realizada por dos médicas 

radiólogas expertas en músculo esquelético, aplicando una 
técnica ecográfica sencilla y fácilmente reproducible para 
evaluar el RAA en la axila, usando sonda ecográfica lineal 
multifrecuencia de 10-16 MHz de alta resolución en escala 
de grises. La ganancia y el foco se ajustaron adaptándose a la 
contextura del paciente.

Técnica ecográfica
- La ecografía se inició con la persona sentada sobre 

una silla giratoria con el médico frente al hombro a evaluar; 
cuando la persona estuvo en decúbito supino el médico se 
ubicó adyacente al hombro a evaluar.

- La posición del brazo en abducción y rotación externa 
(posición ABER) y los grados de abducción del brazo esta-
blecidos para el estudio fueron 90°, 60° y 45°. Los mismos 
se obtuvieron con el uso de un goniómetro universal (Fig. 2). 
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Figura 2: Técnica Ecográfica: Paciente en posición sentada (A) y en decúbito 
(B), se usó goniómetro universal para determinar el ángulo de abducción 
del brazo en de 90º (A) y 60º (B).

- En posición de ABER, se identificó la línea axilar anterior 
y se colocó la sonda ecográfica con el norte orientado hacia el 
brazo siguiendo el eje largo del húmero. La sonda ecográfica 
cambió de ángulo según el grado de abducción del brazo, sin 
perder la referencia del eje largo del húmero. (Fig. 3A).

- En la imagen ecográfica se identificaron las estructuras 
anatómicas: en el plano profundo se reconoce el perfil del 
húmero con la cabeza y el cuello anatómico representados 
por una línea hiperecoica con sombra acústica posterior. In-
mediatamente arriba, los pliegues hiperecogénicos que for-
man el RAA seguidos por el plano muscular formado por el 
borde inferior del músculo subescapular y por el músculo 
pectoral mayor, en el plano más superficial, por debajo de la 
piel (Fig. 3B y 3C).

Figura 3. Técnica ecográfica del RAA en la axila. A. Sonda ecográfica en la 
línea axilar anterior siguiendo el perfil del húmero. B. Imagen ecográfica de 
la cápsula articular y del RAA. C. Identificación cromática de la anatomía.

- La medida del grosor del RAA se realizó desde el borde 
superficial del periostio humeral, ubicado inmediatamente 
distal al cuello anatómico, hasta el borde superficial de la 
cápsula por debajo del músculo subescapular, de preferencia 
en la porción más gruesa (Fig. 4A). En el hombro normal, 
usualmente el RAA se encuentra colapsado o con una del-
gada línea anecoica por el líquido sinovial, se midió el grosor 
de las dos capas ecogénicas de los recesos (Fig. 4A y 4B). No 
confundir el RAA con los repliegues de la fascia muscular o 
el músculo subescapular que, a ese nivel, tiene sus fascículos 

inferiores de inserción humeral. Para evitar esta confusión 
se debe seguir la imagen ecogénica de la cápsula hasta la 
cavidad articular y verificar su continuidad (Fig. 5A y 5B).

Figura 4. Medición del RAA en la axila. A. RAA colapsado, se observa dos 
líneas hiperecogénicas. B. RAA abierto por líquido sinovial anecoico lineal.

Figura 5. Errores de medición del RAA. A. El RAA se confunde con el 
receso de la fascia del músculo subescapular. B. El RAA se confunde con el 
fascículo inferior del músculo subescapular.

Análisis estadístico
El análisis estadístico descriptivo de las variables cuanti-

tativas se realizó calculando la media, desviación estándar, 
error de la media y los intervalos de confianza. El análisis 
de la variación del G - RAA según la posición (sentado y en 
decúbito), los grados de abducción del brazo (ABER 90º - 
60º - 45º), lateralidad y género se realizó aplicando la prueba 
ANOVA de un factor. Para comparar el G – RAA obtenido 
con el valor normal de referencia (4 mm), se realizó la prue-
ba t-student para una sola muestra; previa determinación de 
normalidad con la prueba Shapiro – Wilk. Se consideró una 
probabilidad de error de 5% (p<0,05). Los datos se proce-
saron usando el programa SPSS v.27 para Windows 10, las 
tablas y gráficos se representan en Excel.

RESULTADOS
Se realizó ecografía en 32 voluntarios sanos, 20 (62,5%) 

mujeres y 12 (37.5%) hombres. La evaluación se realizó en 
ambos hombros, obteniendo 64 casos en total. La edad pro-
medio de los voluntarios fue 40,77 [18 – 60] años.

La media del G-RAA, sin discriminar la posición del pa-
ciente y el grado de abducción fue 2,07mm, (DS ± 0,34mm), 
IC al 95% [2,03 – 2,11mm].
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Considerando la posición y el grado de abducción del 
brazo se obtuvo el máximo grosor del RAA en posición 
decúbito ABER- 90º, valor de la media de 2,18mm, IC 
95% [2.07 – 2,29 mm]. Se consiguió el mínimo grosor del 
RAA en posición sentada – ABER 45º, valor de la media 
de 1,98mm, IC 95% [1,88 – 2,08mm]. Comparando las 
medias entre todas las posiciones y grados de ABER no se 
encontró diferencia estadísticamente significativa del grosor 
del RAA (p=0,055). Ver Tabla 1 y Gráfico 1.

Tabla 1: Comparación de medias del RAA según posición - ABER

Tabla 3: Comparación de las medias del RAA según género y posición – 
ABER 90º, 60º, 45º

Gráfico 3. Gráfico de cajas comparando el G – RAA según el género y 
posición ABER

Tabla 2: Comparación de medias del RAA según lateralidad y posición – 
ABER 90º, 60º, 45º

Gráfico 1. Gráfico de cajas comparando la media del RAA según posición 
– ABER

Gráfico 2: Comparación de las medias del RAA según lateralidad y posición 
– ABER 90º, 60º, 45º

Con respecto a la lateralidad, no se encontró diferencia 
significativa del G - RAA entre el hombro derecho e izquier-
do en posición decúbito o sentado, ni con los grados de 
abducción del brazo. Ver Tabla 2 y Gráfico 2.

Según el género, se encontró que el RAA es más grueso 
en el género masculino que en el femenino y permaneció 
más grueso en ambas posiciones y en todos los gradaos de 
abducción del brazo, esta diferencia fue estadísticamente sig-
nificativa. Se obtuvo el máximo grosor para el género mas-
culino en posición decúbito ABER- 90º, valor de la media 
de 2,38mm, IC 95% [2.16 – 2,58 mm]. Tabla 3 y Gráfico 3.
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Tabla 4: Valores de la prueba T para una sola muestra

El grosor del RAA obtenido en este estudio difiere del 
valor promedio de referencia (4mm). Al comparar estos da-
tos mediante la Prueba T para una sola muestra, el resultado 
demostró que esta diferencia es estadísticamente significati-
va; este resultado persistió con los cambios posturales y los 
diferentes grados de abducción del brazo. Ver Tabla 4.

DISCUSIÓN
La evaluación del receso axilar anterior en la articulación 

del hombro ha tomado importancia en los últimos años por 
el aumento de casos de capsulitis adhesiva. Aunque el diag-
nóstico de esta patología es netamente clínico y la Sociedad 
Europea de Radiología Musculoesquelética no recomienda 
el uso de la ecografía como modalidad de imagen para el 
diagnóstico 12, en los últimos años se han publicado artículos 
identificando los signos radiológicos de la CA con ecografía. 
El engrosamiento del receso axilar anterior es considerado 
un signo de capsulitis adhesiva, con una sensibilidad entre 
68 9% y 100% y especificidad entre 90,2% y 98% 2,3.

En nuestro estudio, el grosor promedio del RAA en vo-
luntarios sanos fue 2,07 ± 0,3mm. Este resultado está en 
concordancia con el estudio de Stella et al 2 donde el grosor 
promedio del RAA en el hombro normal fue de 1.6mm, en 
el estudio de Do et. Al 3 de 2.6mm y Moragues et al. 12 con 
grosor promedio del RAA de 2.2mm. El G-RAA aumentó en 
la posición decúbito y abducción de 90º alcanzando un valor 
máximo de 2,29mm (IC al 95%). La variación no fue signi-
ficativa; así mismo, el RAA no presentó engrosamiento signi-
ficativo al comparar el hombro derecho con el contralateral.

Al contrario de los hallazgos antes mencionados, al com-
parar el G - RAA según el género, los participantes mas-
culinos presentaron el RAA más grueso que las participan-
tes femeninas, alcanzando un grosor máximo de 2.58mm 
(IC al 95%) en decúbito con ABER 90º y la diferencia fue 
significativa en todas posiciones y los grados de abducción. 
Los resultados de la ecografía considerando los cambios de 
posición, ABER y género de este estudio no pudieron ser 
comparados con otras publicaciones, pero consideramos im-
portante conocer estas características durante la evaluación 
del hombro patológico.

Stella et. Al 2 publicaron los signos de capsulitis adhesiva 
con ecografía comparando el grosor del RAA en pacientes 
con diagnóstico de capsulitis adhesiva y voluntarios sanos o 
con el hombro contralateral sano. El 93% de los pacientes 
con CA tenían el RAA mayor a 4mm y el otro 7%, si bien 

no tenían grosor mayor a 4mm, cuando comparados con 
el hombro contralateral sano, estaban engrosados en más 
del 60%. El intervalo encontrado del 7% de pacientes que 
tenían un grosor menor a 4mm presentaba valores del RAA 
entre 3-4mm en el hombro patológico.

Do et al. 3 evaluaron los signos de capsulitis adhesiva 
relacionando el deterioro clínico y los parámetros ecográfi-
cos, siendo uno de los parámetros el grosor del receso axilar 
anterior (RAA), considerado patológico si, al comparar con 
el contralateral sano, el valor obtenido en el hombro sospe-
choso superase los 4mm. La evaluación ecográfica se realizó 
con el paciente en decúbito con el brazo en 90º, conclu-
yendo que el engrosamiento del RAA mayor a 4 mm tiene 
una sensibilidad del 68,9%, y especificidad del 90,2% para 
el diagnóstico de capsulitis adhesiva y estuvo engrosado en 
todas las etapas clínicas de la enfermedad. Estos resultados 
hubieran tenido mayor sensibilidad y especificidad si se hu-
biera comparado con el RAA de sus controles sanos y no 
con el promedio normal de 4mm.

En los estudios previos, se considera que el G-RAA nor-
mal es menor a 4 mm, valor que fue obtenido a partir de los 
estudios por artroresonancia 8-10, y este valor fue extrapola-
do para la ecografía para definir el RAA como engrosado o 
no engrosado 2,3. Sin embargo, los resultados de este estudio 
mostraron que el grosor del RAA con ecografía tiene una 
diferencia significativa al promedio de referencia. Esta dife-
rencia podría deberse al abombamiento que produce la sus-
tancia de contraste en el RAA. Por otro lado,  la ecografía no 
utiliza sustancia de contraste en la articulación, por lo tanto 
el grosor de la sinovia y el incremento del líquido intraarti-
cular se deberían  considerar sólo y exclusivamente como 
resultado de un proceso patológico de la cápsula articular.

CONCLUSIÓN
La ecografía permite la evaluación del RAA del hombro 

con una técnica sencilla y fácilmente reproducible. En las 
personas normales el grosor no se altera con los cambios 
de posición del paciente ni con el grado de abducción del 
brazo, pero es más grueso en los hombres que en las mu-
jeres y el grosor promedio obtenido difiere del valor de 
referencia normal.

Recomendamos la ecografía para la evaluación del RAA en 
el hombro, diferenciando el grosor normal del RAA según la 
modalidad de imagen, considerando que el grosor normal del 
RAA para ecografía es de 2,07mm, (DS ± 0,34mm), sin dis-
tinción de posición y lateralidad; en varones considerar grosor 
máximo normal de 2.58mm (IC al 95%). En base a los resulta-
dos de este estudio y de otras publicaciones convendría un con-
senso para validar los hallazgos ecográficos del RAA normal.
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HALLAZGOS ECOGRÁFICOS EN PACIENTES 
CON ENDOMETRIOSIS EN OVARIOS Y ANEXOS - 
COMPILACIÓN DE IMÁGENES
BIANCA CHACON DEZOTTI 1, ISABELLA FERREIRA CAPRA 1, LARISSA DA SILVA ALMEIDA 1, MARIA CAROLINA ROSSI PEGORER 1, 
REJANE MARIA FERLIN 1, LEONARDO DE SOUZA PIBER 1

RESUMEN  
INTRODUCCIÓN: La endometriosis es una condición en la que el tejido endometrial crece fuera de la cavidad uterina, causando inflamación 
crónica y dolor incapacitante, dependiendo de la ubicación y gravedad. La ecografía transvaginal es el método no invasivo preferido para el 
diagnóstico debido a su accesibilidad y bajo costo, siendo eficaz en la identificación de lesiones endometriales y signos de compromiso pélvico. El 
involucramiento de los ovarios, o endometrioma, se caracteriza por lesiones quísticas con contenido denso y uniforme, asociado a dolor pélvico e 
infertilidad, además de posiblemente indicar otras lesiones endometriósicas.
OBJETIVO: Realizar una revisión y descripción de las características ecográficas de la endometriosis en los ovarios y anexos.
MÉTODOS: Esta revisión narrativa se centra en la compilación de imágenes de artículos publicados en los últimos cinco años, utilizando la base de 
datos MEDLINE a través de PubMed. Los descriptores en salud (términos MeSH) en inglés utilizados fueron “Endometriosis”, “Diagnostic Imaging” y 
“Ultrasonography”, en la siguiente estrategia de búsqueda: (Endometriosis) AND (Diagnostic Imaging) OR (Ultrasonography).
RESULTADOS: El hallazgo ecográfico típico del endometrioma se presenta como un quiste unilocular o multilocular con ecogenicidad homogénea 
y baja ecogenicidad de su contenido. Sin embargo, también puede presentar características anecoicas, ecogenicidad mixta o aspecto en "vidrio 
esmerilado". El involucramiento de los anexos puede evidenciarse por adherencias o focos de endometriosis infiltrativa profunda en las paredes 
tubáricas.
DISCUSIÓN Y CONCLUSIÓN: Aunque existen varios signos clásicos, se destaca la importancia del protocolo de búsqueda para lesiones 
endometriósicas. La detección precoz de las lesiones es crucial para orientar el enfoque quirúrgico y planificar un enfoque multidisciplinario, 
fundamental para un diagnóstico más preciso y para reducir las tasas de complicaciones. Es necesario un esfuerzo adicional para mejorar el 
conocimiento de los médicos sobre los criterios de imagen para la detección temprana de esta enfermedad debilitante, ya que la endometriosis 
tiene un impacto negativo en la vida de las mujeres en diversas fases y aspectos.
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de Medicina, Universidade Santo Amaro

PALABRAS CLAVE: ENDOMETRIOSIS, ENDOMETRIOMA, OVARIOS, ECOGRAFÍA, DIAGNÓSTICO POR IMAGEN.

INTRODUCCIÓN
La endometriosis se caracteriza por la presencia y el de-

sarrollo de estroma y glándulas endometriales fuera de la 
cavidad uterina, lo que resulta en una reacción inflamatoria 
crónica. La causa exacta aún no se conoce, pero su proba-
ble etiología es multifactorial, relacionada con la menarquia 
precoz y la exposición a hormonas esteroides, el índice de 
masa corporal entre el final de la infancia y el inicio de la 
adolescencia, antecedentes familiares de endometriosis, fac-
tores ambientales y estilo de vida.1

La ecografía transvaginal es el examen no invasivo de 
elección, ya que tiene bajo costo y fácil acceso, además de 
identificar tanto lesiones propiamente dichas como signos 
indirectos de compromiso pélvico. Se realiza en cuatro eta-

pas, no necesariamente en este orden: evaluación del útero 
y anexos, del compromiso del fondo de saco de Douglas, de 
los compartimentos anterior y posterior, y de "soft markers" 
(evaluación de la movilidad ovárica y de áreas con alteracio-
nes en su consistencia). Si se encuentra alguna lesión, debe 
constar en el informe del examen su localización, tamaño, 
distancia del borde anal y si es intestinal.2

El compromiso ovárico de la endometriosis, denominado 
endometrioma, se caracteriza por ser una lesión de conteni-
do espeso y homogéneo, quística y con apariencia de "vidrio 
esmerilado". Es importante estar siempre atento a lesiones 
sugestivas de endometriomas en los anexos, ya que, además 
de causar intensa dolor pélvico y problemas de infertilidad, 
pueden indicar otras lesiones de endometriosis.2
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OBJETIVOS 
Revisar, identificar y describir las características ecográfi-

cas de la endometriosis en los ovarios y anexos.

MÉTODOS 
Se trata de una revisión narrativa con énfasis en la reco-

pilación de imágenes. La base de datos utilizada fue MEDLI-
NE a través de PubMed. Los descriptores en salud (términos 
MeSH) en inglés son “Endometriosis”, “Diagnostic Imaging”, 
“Ultrasonography”, con la siguiente estrategia de búsqueda: 
(Endometriosis) AND (Diagnostic Imaging) OR (Ultrasono-
graphy). Se incluyeron estudios (ensayos clínicos, estudios pic-
tóricos, revisiones de literatura, reportes de casos, entre otros) 
que abordan el tema, que contienen imágenes de ecografía, 
que están de acuerdo con el objetivo de la investigación y 
que están disponibles en línea en texto completo, publicados 
en los últimos cinco años, en inglés, español y portugués. Se 
encontraron 272 artículos, los cuales se seleccionaron inicial-
mente mediante la lectura de los títulos, excluyéndose 86 de 
ellos. De los 186 artículos restantes, se eligieron 132 tras la lec-
tura de los resúmenes, de los cuales 73 se seleccionaron por la 
presencia de imágenes ecográficas, y siete de estos abordaban 
la endometriosis ovárica y de anexos, siendo utilizados en el 
presente estudio (ver diagrama de flujo - figura 1).

272 artículos identificados

86 artículos excluidos
186 artículos restantes

7 artículos incluidos 
en el estudio final

Selección de artículos sobre 
endometriosis ovárica y anexa

132 artículos seleccionados
73 artículos con imágenes de ultrasonido

Títulos leídos

Resúmenes leídos

Artículos Autor Datos importantes utilizadosImágenes 
utilizadas

Características de imagen de 
endometriomas típicos: quiste 
unilocular con ecogenicidad en 
vidrio esmerilado y análisis de los 
anexos afectados.

El signo de "ovarios besándose" 
caracteriza la imagen del 
endometrioma ovárico.

Especificidad diagnóstica 
del uso de Doppler color en 
endometriomas.

Análisis de imágenes con Doppler 
color de endometrioma ovárico 
demostrando flujo interno.

Análisis de Doppler color de un 
quiste endometrioma unilocular.

Características de imagen de 
endometriosis pélvica profunda 
severa.

Análisis de implantes endometriósicos 
en las trompas de Falopio.

Figura 1. Diagrama de flujo: ilustra el proceso de selección de los artículos 
según lo descrito.

Tabla 1. Ilustra los principales criterios utilizados en los trabajos 
seleccionados.

RESULTADOS 
La tabla 1 ilustra los trabajos seleccionados para la inves-

tigación, señalando los criterios e imágenes utilizados. 

En la evaluación ecográfica de la pelvis es posible detectar 
el compromiso ovárico por la endometriosis, denominado en-
dometrioma. Los endometriomas frecuentemente se asocian 
con otras lesiones, como endometriosis infiltrativa profunda y 
adherencias.³

El endometrioma típico puede visualizarse mediante eco-
grafía como un quiste unilocular o multilocular con ecogeni-
cidad homogénea de bajo nivel en el contenido del quiste. 
También puede presentarse como un quiste unilocular con 
ecogenicidad de vidrio esmerilado y sin vascularización, o 
como un quiste unilocular con vidrio esmerilado, proyec-
ciones papilares y sin flujo dentro de la proyección papilar, 
siendo este el endometrioma atípico.³ Se cree que los focos 
ecogénicos en la pared se deben a depósitos de colesterol.4

Las figuras 2 a 4 muestran endometriomas característicos.

Figura 2: Aspecto ecográfico típico de un endometrioma ovárico: quiste 
unilocular con ecogenicidad de vidrio esmerilado.³
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Figura 3: Aspecto ecográfico de un endometrioma ovárico: un quiste 
unilocular con ecogenicidad de vidrio esmerilado irregular debido a estrías 
hiperecogénicas y sin vascularización en el tejido interno hiperecogénico, 
que consiste en densidades de fibrina del contenido sanguíneo.³

Figura 4: (A) Imagen endovaginal que muestra endometriomas ováricos 
bilaterales caracterizados por ecos internos difusos de bajo nivel. UT, útero. 
(B) Imagen endovaginal de un endometrioma que demuestra ecos difusos 
de bajo nivel y focos ecogénicos periféricos. (C) Imagen endovaginal que 
muestra un endometrioma multilocular. (D) Imagen endovaginal que 
muestra endometriomas bilaterales con adherencias al útero, produciendo 
la señal de “ovarios en beso”.⁴

Los estudios demuestran que casi el 50% de los endome-
triomas analizados presentaban características diferentes de las 
del endometrioma considerado típico; además, los aspectos 
de los endometriomas entre pacientes pre y posmenopáusicas 
fueron divergentes. En las mujeres posmenopáusicas, fue más 
frecuente la visualización de tumores sólidos multiloculares y 
líquido de quiste anecoico o quiste con ecogenicidad mixta. 
En cuanto a las mujeres premenopáusicas, los aspectos ob-
servados fueron ecogenicidad de vidrio esmerilado, de uno a 
cuatro folículos y ausencia de papilas con flujo sanguíneo de-

tectable.³ La figura 5 presenta un endometrioma con coágulo 
o fibrina que simula una proyección papilar.

Figura 5: Imagen ecográfica de un endometrioma ovárico atípico: quiste 
unilocular con ecogenicidad de vidrio esmerilado, papilación interna (línea 
2) y ausencia de vascularización en la proyección papilar. Esta no es una 
papilación verdadera, sino tejido hiperecoico que consiste en coágulos 
sanguíneos o fibrina adyacente a la pared del quiste.³

El Doppler colorido se utiliza para demostrar la ausencia 
de flujo dentro del componente quístico, lo que, junto con 
la presencia de focos ecogénicos en la pared, aumenta la 
especificidad diagnóstica.5 Las figuras 6 y 7 presentan endo-
metriomas sin flujo en el Doppler.

Figura 6: Imagen con Doppler colorido de un endometrioma ovárico (E) con 
debris tumefactos (T). También se presenta un quiste hemorrágico (H).⁶
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Figura 7: Escala de grises transversal (a) y Doppler colorido (b) que muestra 
la presencia de un quiste unilocular que contiene ecos homogéneos de bajo 
nivel y sin vascularización interna en el Doppler colorido.⁷

Por otro lado, la figura 8 muestra un endometrioma con 
presencia de flujo sin septación.

Figura 8: Imagen con Doppler colorido de un endometrioma ovárico con 
nódulo y septación que demuestra flujo interno (flecha). Estos nódulos 
pueden ser fibróticos o estar relacionados con el parénquima ovárico 
adyacente deformado.⁶

Por otro lado, el signo de “ovarios en beso”, ovarios jus-
tapuestos, muestra el aspecto de los ovarios cuando son 
traccionados hacia la línea media, unidos por adherencias 
pélvicas (figura 9). Las técnicas de imagen que permiten esta 
visualización son la tomografía computarizada, la resonancia 
magnética y la ecografía. Este signo puede observarse tanto 
en la endometriosis pélvica como en la enfermedad inflama-
toria pélvica, representando un indicador de gravedad.8

Figura 9: Ecografía transvaginal en escala de grises de la pelvis. En la 
línea media están presentes ambos ovarios (RT OV y LT OV) en estrecha 
proximidad. También se visualiza una lesión quística compleja en el 
ovario izquierdo (flecha) con ecos difusos de bajo nivel, que representa un 
endometrioma en esta paciente con endometriosis pélvica profunda.⁸

El compromiso de las trompas uterinas puede ocurrir a 
través de adherencias o por focos de endometriosis infiltra-
tiva profunda en las paredes tubáricas. La endometriosis de 
la trompa uterina presenta, en el análisis, dilatación de la 
trompa, con engrosamiento de las paredes y septos incom-
pletos, con contenido líquido denso que se asemeja a un en-
dometrioma, hematosalpinx. En el caso de obstrucción de la 
trompa por adherencias o endometriosis infiltrativa profun-
da, con compromiso de la parte distal y fibrinas, se presenta 
hidrosalpinx con el signo de cuentas de cordón, caracteriza-
do por nódulos murales hiperecoicos de 2-3 mm.³ La figura 
10 presenta estas características.

Figura 10: Ultrasonido 3D con visión multiplanar de un hidrosalpinx 
(flechas amarillas) adherido al ovario izquierdo. Presencia de trompa 
uterina dilatada con contenido líquido, paredes finas (c), septos incompletos 
(b), pequeñas papilaciones murales hiperecogénicas en el corte transversal 
(a). La reconstrucción del volumen 3D muestra claramente la estructura 
tubular típica en forma de retorta.³

Cerca del 30% de las mujeres que tienen endometrio-
sis presentan afectación en las trompas de Falopio. En estos 
casos, la endometriosis puede clasificarse en extraluminal 
(cuando los implantes son peritoneales no invasivos super-
ficiales, localizados en la superficie serosa de las trompas) 
o intraluminal (cuando hay implantación a lo largo de la 
mucosa de las trompas).9

Los sangrados en los implantes intraluminales pueden 
causar hematosalpinx, siendo que la ecografía y la resonan-
cia magnética son los mejores exámenes de imagen para 
obtener el diagnóstico.9

A través de la ecografía, se observa una dilatación ma-
yor de 5 mm de diámetro en la trompa, rellena con líquido 
complejo. Sin embargo, su pared no presenta signos de en-
grosamiento o hiperemia.9 La figura 11 presenta una trompa 
dilatada con contenido líquido.
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Figura 11: Ecografía con Doppler colorido que muestra una trompa dilatada, 
conteniendo detritos y líquido (flecha). Se observa ausencia de engrosamiento 
de la pared de la trompa o hiperemia.⁹

CONCLUSIÓN 
Aunque existen muchos indicadores clásicos, es notable 

el énfasis en el protocolo de examen para identificar lesiones 
endometriósicas. La detección precoz de estas lesiones se 
recomienda encarecidamente, ya que ayuda en la elección 
del enfoque quirúrgico adecuado y en la elaboración de un 
enfoque de equipo multidisciplinario, fundamental para un 
diagnóstico más preciso y una reducción en las tasas de com-
plicaciones.

Es imperativo realizar esfuerzos adicionales para mejorar 
la comprensión de los médicos sobre los criterios de imagen 
para la detección temprana de esta enfermedad debilitante, 
dado que la endometriosis tiene un impacto negativo en la 
vida de las mujeres en diversas áreas y etapas de sus vidas.
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RESUMEN  
INTRODUCCIÓN: Las genodermatosis son enfermedades hereditarias que afectan principalmente la piel y están frecuentemente asociadas a un 
aumento en la morbilidad y mortalidad. La ecografía se utiliza comúnmente en el diagnóstico prenatal de estas condiciones y puede revelar 
hallazgos que sugieren su presencia. La ictiosis, una genodermatosis común, se caracteriza por el endurecimiento de la piel, predisposición a 
infecciones, problemas respiratorios y deshidratación. En la ecografía obstétrica, pueden observarse signos como anormalidades faciales, manos 
y pies subdesarrollados, además de engrosamiento de la piel.
OBJETIVO: Este estudio tiene como objetivo revisar, identificar y describir las características imaginológicas fetales asociadas a la ictiosis.
MÉTODOS: Esta revisión narrativa se centra en la recopilación de imágenes de artículos publicados en los últimos cinco años, utilizando las 
bases de datos MEDLINE a través de PubMed y Google Académico. Los descriptores en salud (términos MeSH) en inglés utilizados incluyen "Skin 
Diseases", "Ultrasonography", "Prenatal" y "Prenatal Diagnosis". La estrategia de búsqueda utilizada en Google Académico fue: ((Genodermatosis) 
AND (Ultrassound)). En la plataforma PubMed, la estrategia de búsqueda utilizada fue: ((Skin Diseases) AND (Ultrasonography, Prenatal) OR 
(Prenatal Diagnosis)).
RESULTADOS Y DISCUSIÓN: En casos de ictiosis arlequín, la hipótesis diagnóstica puede surgir con base en hallazgos como extremidades 
anormales, restricción de crecimiento, líquido amniótico ecogénico y dismorfismos faciales, como cara plana y boca ancha con labios gruesos, 
observados en la ecografía tridimensional. Hallazgos de ecografía prenatal en la dermatopatía restrictiva pueden incluir feto con restricción de 
crecimiento asimétrico, separación de la membrana corioamniótica, polihidramnios u oligohidramnios, boca pequeña y redonda continuamente 
abierta, micrognatia, contracciones fijas en flexión del miembro superior y variz de la vena umbilical intraabdominal fetal.
CONCLUSIÓN: Las ictiosis son enfermedades genéticas raras con pronóstico frecuentemente desfavorable. El diagnóstico por imagen, al ser no 
invasivo y capaz de detectar la enfermedad incluso en ausencia de antecedentes familiares, desempeña un papel crucial. Por lo tanto, es esencial 
que los profesionales de imagen estén familiarizados con las características imaginológicas distintivas de estas condiciones, que pueden ser 
identificadas mediante la ecografía. La ecografía prenatal, especialmente la ecografía 3D, desempeña un papel fundamental en el diagnóstico, 
aunque la manifestación tardía de la enfermedad presenta desafíos en la detección y tratamiento oportunos.

PALABRAS CLAVE: DERMATOSIS, GENODERMATOSIS, ICTIOSIS, DIAGNÓSTICO PRENATAL, DIAGNÓSTICO POR IMAGEN.

INTRODUCCIÓN
La medicina fetal es una subespecialidad de la Ginecolo-

gía y Obstetricia que tiene como objetivo la promoción de 
la salud del binomio madre-feto, a través de procedimientos 
diagnósticos y terapéuticos relacionados con el embarazo. 
La ecografía es el principal método utilizado en esta área, y 
a partir de ella es posible realizar otros exámenes, como la 
amniocentesis guiada, y diagnosticar enfermedades, como las 
genodermatosis.1 

Las genodermatosis son enfermedades hereditarias, hete-
rogéneas y afectan principal o exclusivamente la piel2, siendo 
que algunas de ellas conducen a un aumento de la morbilidad 
y mortalidad. Los principales trastornos de este grupo son: 
epidermólisis bullosa, trastornos ictióticos y trastornos de la 
pigmentación, como el albinismo oculocutáneo.3 

Las ictiosis congénitas son enfermedades con mutación 
del gen que provoca un trastorno en la queratinización, interfi-
riendo en la función de la barrera cutánea y, en consecuencia, 
en la capacidad de protección contra agresores externos.4,5 
Así, se configura como una combinación de enfermedades 
heterogéneas con trastornos genéticos hereditarios. En la lite-
ratura ya se han descrito más de 50 mutaciones genéticas que 
involucran diversos componentes esenciales para el manteni-
miento de la barrera epidérmica.

Las manifestaciones clínicas son xerosis generalizada, áreas 
de descamación y fisuración. En los casos más graves, ocu-
rren desregulación térmica con hipotermia, pérdida proteica 
que aumenta la necesidad nutricional y también infecciones 
frecuentes.4 Este grupo se divide en varios subtipos según la 
clínica, la histopatología y la genética.6 Los dos grandes sub-
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grupos de las ictiosis son las no sindrómicas, que presentan 
únicamente afectación cutánea, y las sindrómicas, que afectan 
la piel y otros órganos debido a la mutación genética.

De este modo, las ictiosis no sindrómicas también pue-
den dividirse, y los grupos son las ictiosis vulgar y las ligadas 
al cromosoma X, las congénitas autosómicas recesivas y las 
queratinopáticas. Una forma grave de ictiosis congénita auto-
sómica recesiva es la denominada arlequín, caracterizada por 
una membrana brillante que envuelve al feto que se descama 
después del nacimiento. Nuevos tipos de ictiosis, al ser descu-
biertos a través de la evolución genética, permiten abordar la 
mutación involucrada.4 

Entre las ictiosis, la ictiosis vulgar es la forma más común, 
con una incidencia de 1:250 nacimientos, en comparación 
con la ictiosis ligada al X, que tiene una incidencia de 1:2.500 
nacimientos y una mayor prevalencia en individuos del sexo 
masculino. La ictiosis bullosa de Siemens tiene una prevalen-
cia aún menor, de < 1:1.000.000 de individuos.7 Por último, 
además de que la ictiosis arlequín es una forma grave y rara, 
puede estar asociada a complicaciones graves y a la muerte 
en el 5% de los casos.4

El diagnóstico prenatal de pacientes con afecciones he-
reditarias puede ser una parte importante en relación con la 
atención médica, brindando la oportunidad de tratar posibles 
problemas de manera oportuna. Para las familias de los niños 
afectados, el conocimiento previo puede permitir una mejor 
preparación psicológica y financiera, así como la conducción 
del embarazo.3 El diagnóstico prenatal está indicado para aque-
llos fetos con riesgo aumentado de desarrollar genodermatosis. 
Dado que se trata de un grupo de enfermedades hereditarias, 
las indicaciones incluyen la presencia de un miembro de la fa-
milia afectado o un hijo previo que haya sido afectado.2,3 

Antiguamente, cuando se investigaba sobre el diagnóstico 
prenatal de genodermatosis, la única opción era la biopsia de 
piel fetal, un procedimiento invasivo realizado tardíamente, 
entre las 15 y 22 semanas de gestación. Posteriormente, con 
el advenimiento de nuevas técnicas, se fue dejando de lado el 
fetoscopio, siendo guiado únicamente por ecografía. Actual-
mente, este examen se utiliza poco, siendo reemplazado por 
el análisis del ADN fetal, pero en algunas situaciones toda-
vía es una opción, por ejemplo, en casos donde los datos de 
ADN son insuficientes, como cuando la mutación no puede 
ser identificada o el gen causante es desconocido.2,3,8 

A lo largo de los años, con el avance de la medicina y el des-
cubrimiento del gen, el diagnóstico prenatal basado en ADN se 
ha convertido en una realidad en la práctica clínica.8 Sin em-
bargo, aún se requieren técnicas invasivas para la obtención 
de células fetales, como es el caso de la amniocentesis, que se 
configura como el procedimiento invasivo más comúnmente 
empleado para el diagnóstico prenatal en el segundo trimes-
tre del embarazo. Debido a que es un procedimiento invasivo, 
pueden surgir complicaciones, como fuga de líquido amniótico, 
sangrado vaginal y el riesgo de pérdida fetal, que ha disminuido 
drásticamente a lo largo de los años (0,5%).3,8 La biopsia de 
vellosidades coriónicas, que aspira el tejido de la placenta, se 

realiza con la ayuda de la ecografía mediante abordaje percutá-
neo transcervical o transabdominal, y tiene la ventaja de poder 
llevarse a cabo al inicio del embarazo, presentando un riesgo de 
pérdida fetal comparable al de la amniocentesis.8

La ecografía es el examen más comúnmente utilizado 
en el diagnóstico prenatal y se ha empleado como método 
auxiliar en el diagnóstico de genodermatosis. Además del 
beneficio de ser no invasivo, tiene la capacidad de detectar 
anomalías en ausencia de cualquier historial familiar. Algu-
nos hallazgos ecográficos durante el embarazo pueden ser 
sugestivos de determinadas genodermatosis. En el caso de la 
presencia de atresia pilórica y otras características como este-
nosis ureteral, artrogriposis y deformidades de la nariz o las 
orejas, pueden levantar sospechas de epidermólisis bullosa. 
En la ictiosis arlequín, la hipótesis puede surgir con extremida-
des anormales, restricción del crecimiento, líquido amniótico 
ecogénico y dismorfismo facial, que incluye cara plana y boca 
ancha con labios gruesos, visualizados también en la ecografía 
tridimensional.3,8 

OBJETIVOS
Revisar, identificar y describir las características imaginoló-

gicas fetales de las genodermatosis.

MÉTODOS
Se trata de una revisión narrativa con énfasis en la recopi-

lación de imágenes. Las bases de datos fueron MEDLINE a 
través de PubMed y Google Académico. Se incluyeron estu-
dios (ensayos clínicos, ensayos pictóricos, revisiones de litera-
tura, relatos de casos, entre otros) que abordan el tema, que 
contienen imágenes de métodos diagnósticos, que están de 
acuerdo con el objetivo de la investigación y que están dispo-
nibles en línea en texto completo, publicados en los últimos 
cinco años, en los idiomas inglés, español y portugués. Los 
descriptores en salud (términos MeSH) en inglés son “Skin 
Diseases”, “Ultrasonography”, “Prenatal”, y “Prenatal Diagno-
sis”. En Google Académico se utilizó la siguiente estrategia de 
búsqueda: ((Genodermatosis) AND (Ultrasound)). Se encon-
traron 791 artículos, los cuales fueron seleccionados primero 
mediante la lectura de los títulos, de los cuales se excluyeron 
318. De los 473 artículos restantes, se eligieron 187 tras la lec-
tura de los resúmenes, de los cuales 33 fueron seleccionados 
por la presencia de imágenes ecográficas, siendo que tres de 
estos abordaban específicamente las ictiosis y se utilizaron en 
el presente estudio. En la plataforma PubMed, se utilizó la 
siguiente estrategia de búsqueda: ((Skin Diseases) AND (Ul-
trasonography, Prenatal) OR (Prenatal Diagnosis)). Se encon-
traron 4087 artículos, los cuales fueron seleccionados primero 
mediante la lectura de los títulos, de los cuales se excluyeron 
3254. De los 833 artículos restantes, se eligieron 196 tras la 
lectura de los resúmenes, de los cuales seis fueron selecciona-
dos por la presencia de imágenes ecográficas, siendo que dos 
de estos abordaban específicamente las ictiosis y se utilizaron 
en el presente estudio. El diagrama a continuación ilustra la 
selección de los artículos (figura 1).
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Figura 1. Fluxograma que muestra la selección de los artículos

4878 artículos 
identificados

3572 artículos 
excluidos

1306 artículos 
restantes

229 artículos 
seleccionados

5 artículos 
utilizados

9 artículos 
que contienen 

imágenes

RESULTADOS Y DISCUSIÓN
La Tabla 1 ilustra los trabajos seleccionados para la inves-

tigación, señalando los criterios e imágenes utilizados.

Tabla 1. Ilustra los principales criterios utilizados en los trabajos seleccionados.

Hallazgos ecográficos de 
anomalías faciales fetales.

Diversas descripciones de 
posibles alteraciones observadas 
en la ecografía obstétrica que 
contribuyen a la identificación 
diagnóstica.

Uso de la ecografía 3D para la 
identificación de la expresión 
fenotípica tardía.

Identificación del síndrome 
de ictoiosis de prematuridad a 
través de la separación de las 
membranas coriónica y amniótica y 
polihidramnios.

Hallazgos ecográficos 
de alteraciones en las 
extremidades con flexión 
fija y alteraciones vasculares 
abdominales.

Artículos Autor Datos importantes utilizadosImágenes 
utilizadas

Las manifestaciones clínicas comunes de la ictiosis arle-
quín incluyen el endurecimiento de la superficie de la piel, 
lo que compromete el control de la temperatura corporal 
debido a la dificultad en la pérdida de agua y favorece las 
infecciones. Además, son comunes las alteraciones respirato-
rias y la deshidratación.9

En la ecografía obstétrica, se pueden observar alteracio-
nes como la morfología anormal del hueso nasal o la ausen-
cia de nariz, ectropión, eclábio, orejas displásicas, hipoplasia 
de los dedos de manos y pies, dedos de los pies curvados, 
puño cerrado, restricción del crecimiento fetal, polihidram-
nios y piel engrosada. La ecografía morfológica confirma las 
alteraciones encontradas en la ecografía inicial y en la rutina 
obstétrica.9,10

En las figuras 2 a 4, se observan las siguientes caracterís-
ticas relacionadas con la ictiosis arlequín: eversión palpebral, 
boca grande y abierta, y características faciales anormales.

Figura 2. Ecografía bidimensional – eversión de los párpados del feto 9.

Figura 3. Ecografía bidimensional – feto con boca grande y abierta 9.
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Figura 4. Ecografía tridimensional – características faciales anormales 9.

La ecografía prenatal, especialmente la ecografía tridi-
mensional (USG 3D), es una modalidad importante para el 
diagnóstico prenatal. A pesar de presentar muchos signos dis-
tintivos durante el examen, como extremidades cortas, boca 
abierta, contracturas articulares, edema de manos y pies, y 
líquido amniótico turbio, la expresión fenotípica tardía de la 
enfermedad representa un desafío tanto para la detección 
oportuna como para el tratamiento adicional – figura 4.11

En el síndrome de prematuridad ictiosa, otro tipo de ge-
nodermatosis, se pueden observar en la ecografía prenatal 
la separación de las membranas coriónica y amniótica, así 
como polidramnios con apariencia de cielo estrellado.12

Los hallazgos de ecografía prenatal en la dermatopatía res-
trictiva pueden incluir un feto con restricción de crecimiento 
asimétrica, separación de la membrana corioamniótica, poli-
dramnios u oligodramnios, boca pequeña redonda continua-
mente abierta, micrognatia, contracciones fijas en flexión del 
miembro superior y varices de la vena umbilical intraabdomi-
nal fetal. Estas características se ilustran en las figuras 5-8.13

Figura 5. Ecografía mostrando boca abierta en forma de "O" 13.

Figura 6. Ecografía mostrando separación de la membrana corioamniótica y 
polidramnios.13 

Figura 7. Ecografía mostrando contracciones fijas en flexión de los miembros 
superiores.13

Figura 8. Ecografía mostrando varices de la vena umbilical intra-
abdominal fetal (dilación de 9,9 mm). 13

CONCLUSIÓN
Las ictiosis son enfermedades genéticas raras que, en su 

mayoría, tienen un pronóstico desfavorable. Dado que se 
presentan en el útero, el diagnóstico por imagen es funda-
mental y continúa siendo el método de elección, con el be-
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neficio de ser no invasivo y de poder detectar la enfermedad 
sin necesidad de un historial familiar. Por lo tanto, es esencial 
que el especialista en imagenología tenga conocimientos so-
bre la patología y, especialmente, sobre sus hallazgos carac-
terísticos, que se pueden identificar a través de la ecografía. 
La inclusión de los parámetros de estas dermatopatías en 
la rutina de atención prenatal es de suma importancia para 
llevar a cabo un tamizaje efectivo. Sin embargo, debido a la 
escasez de estudios sobre el tema, el diagnóstico a menudo 
se retrasa, lo que empeora el pronóstico del feto y agrava el 
sufrimiento de la familia.
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RESUMEN
INTRODUCCIÓN: La enfermedad renal poliquística autosómica recesiva (ERPAR) es la enfermedad renal quística más frecuentemente observada 
en el período prenatal. Nuestro objetivo fue describir los hallazgos prenatales de un feto diagnosticado con ERPAR, resaltando su importancia 
para el diagnóstico, manejo y pronóstico de los pacientes.
Reporte de Caso: La paciente era una primigesta de 16 años, cuyo esposo era consanguíneo. Fue derivada para evaluación debido a riñones 
displásicos multicísticos en el feto. El examen a las 22 semanas reveló riñones displásicos y aumentados de tamaño, hiperecogénicos y con 
quistes, asociados a adramnia. La ecografía a las 31 semanas mostró reducción de la circunferencia torácica y aparente hipoplasia pulmonar. 
La resonancia magnética (RM) fetal reveló hallazgos similares, lo que fue compatible con ERPAR. El bebé nació presentando facies de Potter y un 
abdomen bastante distendido, y falleció tras el nacimiento por disfunción respiratoria.
Discusión: La identificación prenatal a través de la ecografía de las características renales asociadas a la adramnia fue importante para el 
diagnóstico de ERPAR, especialmente ante diversos diagnósticos diferenciales. Los datos de la historia clínica y el resultado de la evaluación 
por RM también fueron cruciales para la confirmación diagnóstica. Además, otros hallazgos, como la reducción de la circunferencia torácica, 
ayudaron en la planificación del nacimiento y en la determinación de la gravedad del pronóstico.
Conclusión: Nuestro relato destaca la importancia de la evaluación prenatal a través de la ecografía para la detección de hallazgos que juegan un 
papel crucial tanto en el diagnóstico de ERPAR como en su manejo y pronóstico.

PALABRAS CLAVE: RIÑÓN POLIQUÍSTICO AUTOSÓMICO RECESIVO; DIAGNÓSTICO PRENATAL; OLIGOHIDRAMNIOS; MANEJO 
CLÍNICO; PRONÓSTICO.

IMPLICACIONES DIAGNÓSTICAS Y PRONÓSTICAS 
DE LA ENFERMEDAD RENAL POLIQUÍSTICA 
AUTOSÓMICA RECESIVA EN EL PRENATAL: 
ESTUDIO DE CASO Y CONSIDERACIONES CLÍNICAS.
VINICIUS CAPELLARI GABANA1, LUÍSA RIGON BORBA1, YASMIN RICARTE HASS LOPES1, ANDRÉ CAMPOS DA CUNHA1,
 RAFAEL ROSA1, JORGE ALBERTO BIANCHI TELLES2

1. Universidade Federal de Ciências da Saúde de 
Porto Alegre (UFCSPA), Porto Alegre, RS
2. Hospital Materno Infantil Presidente Vargas 
(HMIPV), Porto Alegre, RS

INTRODUCCIÓN
La enfermedad renal poliquística es una condición genética 

que puede tener un patrón de herencia autosómico dominante 
o autosómico recesivo. Sin embargo, ambas formas se caracte-
rizan por la presencia de múltiples quistes renales y se clasifican 
como ciliopatías debido a la estructura y función anormales de 
los cilios (orgánulos presentes en el lado apical de casi todas las 
células epiteliales y de muchas células endoteliales), que contri-
buyen a la proliferación de células quísticas, secreción de fluidos 
y alteraciones en la matriz extracelular 1,2.

Estas condiciones pueden ser detectadas aún en el período 
prenatal, a partir de la identificación de hallazgos ecográficos 
característicos. Además, permiten la diferenciación entre la en-
fermedad del adulto, que es la forma con patrón dominante, y 
la de la infancia, que presenta un patrón autosómico recesivo. 
Esta última es más comúnmente conocida como enfermedad 

renal poliquística autosómica recesiva (ERPAR) y consiste en la 
enfermedad renal quística más frecuentemente observada en 
el período intrauterino 3.

Así, el objetivo de este relato fue describir los hallazgos pre-
natales de un feto diagnosticado con ERPAR, con el fin de 
resaltar su importancia para la determinación no solo del diag-
nóstico, sino también del manejo y pronóstico de los pacientes.

REPORTE DE CASO
La paciente era una mujer de 16 años en su primer emba-

razo. Fue derivada al servicio de medicina fetal por una ecogra-
fía que mostraba un feto con evidencias de riñones displásicos 
multicísticos. Su esposo era consanguíneo, primo en primer 
grado. En la ecografía realizada en el segundo trimestre, a las 
22 semanas de gestación, se observaron riñones displásicos y 
aumentados de tamaño (el derecho medía 6,1 x 3,2 x 3,2 cm, 
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con un volumen de 33,1 cm³, y el izquierdo, 5,7 x 3,5 x 3,3 
cm, con un volumen de 34,2 cm³), hiperecogénicos y con múl-
tiples quistes en su interior, presentando poca diferenciación 
corticomedular y asociados a la presencia de adramnia (Fig. 1).

IMPLICACIONES DIAGNÓSTICAS Y PRONÓSTICAS DE LA ENFERMEDAD RENAL POLIQUÍSTICA AUTOSÓMICA RECESIVA EN EL PRENATAL: ESTUDIO DE 
CASO Y CONSIDERACIONES CLÍNICAS.

Figura 1. Imágenes de la ecografía bidimensional, realizada a las 22 semanas 
de gestación, que muestran el aspecto de los riñones, los cuales presentan 
displasia y aumento de tamaño, además de ser hiperecogénicos, con 
múltiples quistes en su interior y poca diferenciación corticomedular.

La ecocardiografía fetal fue normal. El cariotipo fetal, ob-
tenido a partir del procedimiento de cordocentesis, reveló 
una constitución cromosómica masculina normal (46,XY). 
La ecografía realizada a las 31 semanas de gestación mostró 
además reducción de la circunferencia torácica asociada a 
una aparente hipoplasia pulmonar.

La resonancia magnética (RM) fetal reveló hallazgos si-
milares a los encontrados en la evaluación ecográfica, lo que 
fue compatible con el diagnóstico de ERPAR (Fig. 2).

Figura 2. Aspecto de los riñones visualizados a través de la resonancia 
magnética fetal. Notar la similitud con los hallazgos verificados mediante la 
ecografía. Las flechas rojas indican los riñones y las blancas, el pulmón, que, 
por su tamaño, parece estar hipoplásico (A y B).

El bebé nació por cesárea, a término, pesando 3.130 g y con 
un puntaje de Apgar de 2 tanto en el primer como en el quinto 
minuto. En la evaluación del recién nacido, se observaron facies 
de Potter (cara aplanada, con presencia de surcos infraorbitarios 
marcados, micrognatia y orejas de baja implantación), además 
de un abdomen bastante distendido. Desarrolló una disfunción 
respiratoria grave y falleció pocas horas después del nacimiento.

DISCUSIÓN
La evaluación de la anatomía fetal en el segundo trimestre 

de gestación mediante ecografía es una herramienta esencial 
para el diagnóstico de diversos defectos congénitos, siendo que 
aproximadamente el 20% de estos están relacionados con ano-
malías renales. Uno de los hallazgos más sugestivos de ERPAR 
es la presencia de quistes renales, generalmente pequeños (1-2 
mm de diámetro), detectados entre las 21 y 24 semanas de ges-
tación. La cantidad y el tamaño de los quistes son factores im-
portantes para el diagnóstico. Aunque el compromiso hepático 
es característico de la ERPAR, generalmente no se detecta antes 
del nacimiento. Otros hallazgos relevantes en la ecografía inclu-
yen riñones aumentados y reducción del volumen de líquido 
amniótico, indicativos de disfunción renal. La dilatación de los 
túbulos renales también provoca hiperecogenicidad renal, y la 
vejiga fetal puede ser pequeña o no visualizada debido a la baja 
producción de orina 3-5.

En el presente caso, la RM fetal complementó los hallazgos 
ecográficos, confirmando el diagnóstico de ERPAR. La RM es 
especialmente útil en situaciones de oligohidramnios, adramnia, 
obesidad materna o mala posición fetal, que pueden dificultar 
la visualización de los riñones y del tracto urinario 6.

El diagnóstico diferencial de la ERPAR incluye diversas con-
diciones con compromiso quístico renal, como la Enfermedad 
Renal Poliquística Autosómica Dominante (ERPAD) y riñones 
displásicos multicísticos. La ERPAR puede asemejarse al síndro-
me de Meckel-Gruber, pero este presenta otras características, 
como encefalocele occipital y polidactilia postaxial 4-6.

La cariotipificación fetal se realizó no para confirmar la ER-
PAR, ya que esta es una condición de origen genético, sino para 
excluir alteraciones cromosómicas, como las observadas en las 
trisomías de los cromosomas 13 y 18, que también pueden 
estar asociadas con riñones quísticos. La elección de la cordo-
centesis se debió a la presencia de adramnia. La ecocardiografía 
fetal se realizó para excluir cardiopatías congénitas, comunes en 
síndromes cromosómicos 6.

La ERPAR es una enfermedad renal quística grave que tam-
bién puede afectar el hígado y el tracto biliar, con una inciden-
cia estimada de 1:20,000 nacimientos. Es causada por mutacio-
nes en el gen PKHD1, ubicado en el cromosoma 6p12.3-p12.2. 
Las mutaciones son generalmente exclusivas de cada familia, lo 
que dificulta las correlaciones genotipo-fenotipo y la implemen-
tación de pruebas diagnósticas directas 3,7.

Como condición autosómica recesiva, la ERPAR puede 
estar asociada a la consanguinidad parental y al historial de 
hermanos afectados, aunque la ausencia de estos factores no 
excluye el diagnóstico. El diagnóstico correcto es esencial para 
el asesoramiento genético y la determinación del riesgo de re-
currencia, que es del 25% para futuros hijos de la pareja 4,8.

Además, el asesoramiento genético debe abordar el pro-
nóstico y el manejo del embarazo. En los casos de secuencia de 
Potter, como en nuestro paciente, el pronóstico es grave, con 
una alta tasa de mortalidad extrauterina. En situaciones menos 
graves, el asesoramiento familiar a través de la planificación del 
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parto y la preparación para intervenciones neonatales, como 
diálisis y ventilación mecánica, son fundamentales 6,9.

En los casos de ERPAR, la enfermedad en sí no siempre 
está presente en el período prenatal; sin embargo, su expre-
sión temprana en este período se considera un factor de mal 
pronóstico. La presencia de oligohidramnios o adramnia es el 
hallazgo de mayor impacto en la determinación de la super-
vivencia 4. Además, la reducción de la circunferencia torácica 
está asociada con hipoplasia pulmonar, que es frecuente en 
estos casos, usualmente secundaria a esta reducción o falta de 
líquido amniótico (oligohidramnios o adramnia). Esto se debe 
a la ausencia de producción de orina fetal debido al compro-
miso renal, lo que lleva a la constricción fetal y a la secuencia 
de Potter, con hallazgos como aplanamiento de la cara, surcos 
infraorbitarios marcados y orejas de baja implantación (facies 
de Potter), deformidades con contracciones o artrogriposis de 
los miembros y hipoplasia pulmonar 1,2.

La hipoplasia pulmonar, secundaria a la oligohidramnia, es 
la principal causa de muerte posnatal, siendo responsable de 
aproximadamente el 30% de las muertes inmediatamente des-
pués del nacimiento. Sin embargo, la supervivencia neonatal ha 
mejorado en casos con menor grado de compromiso renal y 
ausencia de oligohidramnia 1,4,7.

De esta forma, la identificación prenatal de estos hallazgos 
en casos sospechosos de ERPAR puede utilizarse como una 
herramienta de predicción del riesgo perinatal y de pronóstico 
a largo plazo 4.

CONCLUSIÓN
Este relato destaca la importancia de la ecografía en el 

diagnóstico prenatal de la ERPAR, ya que es posible identificar 
hallazgos renales y gestacionales que sugieren la condición, in-
cluso entre diversas enfermedades renales quísticas. Los datos 
clínicos y exámenes complementarios, como la RM, también 
contribuyen a confirmar el diagnóstico. Exámenes adicionales, 
como la cariotipificación y la ecocardiografía fetal, son útiles 
en el diagnóstico diferencial. Hallazgos como oligohidramnia y 
reducción de la circunferencia torácica son relevantes para la 
planificación del parto y para la determinación del pronóstico.
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QUISTE ALANTOIDEO ASOCIADO A UROPATÍA 
OBSTRUCTIVA: RELATO DE CASO CON 
REGRESIÓN ESPONTÁNEA PRENATAL
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JULIA CACHAFEIRO RÉQUIA 1, RAFAEL FABIANO MACHADO ROSA 1, JORGE ALBERTO BIANCHI TELLES 2

RESUMEN  
INTRODUCCIÓN: El quiste alantoideo es una dilatación que ocurre debido a la regresión y cierre inadecuados del úraco. Nuestro objetivo fue 
describir los hallazgos prenatales de un feto que presenta cisto alantoideo y evidencias de uropatía obstructiva, que evoluciona con regresión 
espontánea aún en el segundo trimestre.
REPORTE DE CASO: La paciente era una gestante de 17 años cuya ecografía obstétrica a las 16 semanas reveló un quiste del cordón umbilical, 
que medía 2,3 cm de diámetro y se comunicaba con una vejiga fetal dilatada. Se observó el “signo de la cerradura”, lo que indicaba una posible 
obstrucción uretral. Un mes después, también se verificó la dilatación de ambas pelvis renales. A las 24 semanas, el quiste ya no se veía y la vejiga 
presentaba dimensiones normales, algo que también ocurrió a las 35 semanas con las pelvis renales. El niño nació asintomático, sin persistencia 
del úraco.
DISCUSIÓN: Existe la hipótesis de que los quistes alantoideos puedan formarse debido a un aumento de la presión en el tracto urinario causado 
por una obstrucción, como aparentemente se observó en nuestro caso. Llamó la atención que ambos presentaron una involución espontánea y 
precoz en comparación con las descripciones de la literatura, quizás debido a la ruptura del quiste o a la resolución de la causa de la obstrucción.
CONCLUSIÓN: El diagnóstico y la descripción de la evolución de quistes alantoideos durante el embarazo son raros. Suelen presentar involución 
espontánea, pero no de forma tan precoz como en nuestro caso, que tal vez ocurrió debido a su ruptura o a la resolución natural de la obstrucción 
urinaria fetal.

1. Universidade Federal de Ciências da Saúde de Porto 
Alegre (UFCSPA), Porto Alegre, RS, Brasil.
2. Hospital Materno Infantil Presidente Vargas 
(HMIPV), Porto Alegre, RS, Brasil.

INTRODUCCIÓN
Los quistes del cordón umbilical son relativamente raros, 

con una prevalencia que varía entre 0,4-3,4% en el primer 
trimestre de gestación. Estos quistes pueden clasificarse en 
pseudocistos, que son más comunes y a veces están asociados 
a anomalías cromosómicas, y quistes verdaderos, menos fre-
cuentes y generalmente localizados cerca de la inserción fetal 
del cordón umbilical. 1. 

El quiste alantoideo se caracteriza por ser una dilatación 
causada por la regresión y cierre inadecuados del úraco 2. Par-
te de los casos está asociada a uropatía obstructiva, lo que 
lleva a la hipótesis de que la aparición de estos quistes puede 
ocurrir debido a un aumento de la presión en el tracto urina-
rio, provocado por la obstrucción. Sin embargo, su etiología 
aún no se comprende completamente 3.

Avances significativos en el desarrollo de equipos de 
ecografía de alta resolución han permitido diagnósticos 
más precisos de diferentes tipos de anomalías fetales, in-
cluyendo los quistes alantoideos presentes en el cordón 

umbilical 1. Además, este examen, al ser altamente sensible, 
ha posibilitado la identificación de características detalladas 
de estos quistes, que pueden ayudar aún más en su confir-
mación diagnóstica 4. Aunque muchos quistes alantoideos 
pueden desaparecer espontáneamente durante el período 
prenatal, posiblemente debido a una ruptura, esta resolu-
ción puede resultar en la presencia de un úraco patente 
después del nacimiento, lo que frecuentemente requiere 
intervención quirúrgica. Sin embargo, la importancia clínica 
y la historia natural de los quistes alantoideos aún son poco 
reportadas en la literatura, así como poco comprendidas 1.

Ante esto, nuestro objetivo fue describir el caso de un feto 
diagnosticado con un quiste alantoideo asociado a una uro-
patía obstructiva, que presentó resolución espontánea. Junto 
a esto, se discutirán cuestiones relacionadas tanto con su diag-
nóstico y origen como con su evolución.

REPORTE DE CASO
La paciente era una gestante de 17 años, en su tercera 

REPORTE DE CASO
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gestación, con historial previo de dos pérdidas gestacionales 
espontáneas. Fue derivada con 16 semanas y 2 días de gesta-
ción debido a una colección de líquido, con pared gruesa, ad-
herida a la pared abdominal fetal, de etiología por esclarecer, 
asociada a una posible estenosis de uretra posterior.

La ecografía realizada en ese momento del embarazo en 
nuestro servicio mostró la presencia de un quiste localizado 
en el cordón umbilical, que medía 2,3 cm de diámetro (Fig. 
1A), además de una dilatación de la vejiga, con engrosa-
miento de su pared, y evidencia del “signo de la cerradura”, 
indicativo de una obstrucción uretral (Fig. 2B). Las pelvis 
renales tenían un tamaño normal (la derecha medía 3,5 mm 
y la izquierda, 3,8 mm) (Fig. 2A). La ecografía realizada a las 
18 semanas y 2 días mostró hallazgos similares.

El cariotipo fetal, realizado por amniocentesis, fue normal 
(46,XY). La ecografía realizada un mes después mostró un 
cordón umbilical con tres vasos y la presencia de un quiste 
en su interior, que medía 2,7 cm de diámetro (Fig. 1B). Había 
dilatación de las pelvis renales (la derecha medía 6,8 mm y la 
izquierda, 6,6 mm) (Fig. 2C). Además, fue posible visualizar la 
comunicación existente entre la vejiga y el quiste alantoideo, 
a través del úraco (Fig. 2D). El líquido amniótico se mostraba 
con una cantidad normal.

En la evaluación ecográfica, con 24 semanas y 2 días de 
gestación, el quiste en el cordón umbilical ya no era visible. 
Solo había un enredo del cordón umbilical cerca de la pared 
abdominal (Fig. 1C). Además, la vejiga presentaba forma y 
dimensiones normales (Fig. 2F). Las pelvis renales medían 6,0 
mm a la derecha y 5,0 mm a la izquierda (Fig. 2E).

Figura 1. Imágenes de ecografía bidimensional con uso de Doppler, 
mostrando el quiste alantoideo (flechas rojas) a las 16 semanas y 2 días (A), 
y a las 21 semanas y 2 días (B). Note que a las 24 semanas y 2 días el quiste 
ya no era visible y había un enredo del cordón umbilical cerca de la pared 
abdominal (flecha roja) (C).

Figura 2. Imágenes del tracto urinario fetal observadas a través de la 
ecografía bidimensional en diferentes momentos de la gestación.

En la ecografía, con 26 semanas y 4 días, también había 
reducción del tamaño de ambas pelvis renales. El ecocardio-
grama con Doppler fetal no reveló anomalías. Con 35 sema-
nas, el índice de líquido amniótico (ILA) se mostraba normal. 
La ecografía realizada cerca del final del embarazo, a las 37 
semanas, tampoco reveló alteraciones.

El bebé nació por cesárea, con 37 semanas y 5 días de 
gestación, pesando 3.150 gramos y con puntajes de Apgar 
de 9 y 10 en el primer y quinto minuto, respectivamente. 
Estaba asintomático, sin signos de persistencia del úraco ni de 
obstrucción uretral. Su función renal era normal.

DISCUSIÓN
A pesar de los avances recientes en el diagnóstico por ima-

gen, la descripción prenatal de quistes alantoideos aún es rara 
en la literatura disponible 1,4,5. Los relatos que detallan su evo-
lución, como en el presente caso, son aún menos comunes 6.

Desde el punto de vista diagnóstico, como se observó en 
nuestro relato, la ecografía bidimensional con Doppler es sufi-
ciente para identificar el quiste. Hallazgos importantes incluyen 
la visualización del quiste dentro del cordón umbilical, entre los 
vasos, y la identificación de una comunicación con la vejiga fe-
tal 4. Exámenes complementarios, como la ecocardiografía fetal, 
fueron cruciales para excluir malformaciones asociadas.

Los quistes alantoideos tienden a ocurrir de forma aisla-
da. Sin embargo, la literatura describe asociaciones con otras 
anomalías fetales, como onfalocele, hipospadia y divertículo 
de Meckel 7, así como anomalías cromosómicas, como la mi-
crodeleción que involucra la región 1q21.1q21.2 8. Aunque 
la relación con alteraciones cromosómicas, como la trisomía 
del cromosoma 13 (síndrome de Patau) y la trisomía del cro-
mosoma 18 (síndrome de Edwards), es más fuerte en casos 
de pseudocistos del cordón umbilical 1, este hallazgo refuerza 
la importancia de exámenes de laboratorio, como cariotipo 
y microarray (array-CGH), en casos de quiste alantoideo 8,9.

En nuestro caso, la ecografía reveló hallazgos sugestivos de 
uropatía obstructiva a nivel uretral, que desaparecieron espon-
táneamente a lo largo de la gestación. El análisis cariotípico no 
reveló anomalías cromosómicas, pero no excluye la posibili-
dad de alteraciones microscópicas, como microdeleciones y 
microduplicaciones, que no fueron detectadas por este exa-
men. Estas alteraciones pueden ser identificadas mediante téc-
nicas de citogenética molecular, como FISH o CGH-array 10.

Los quistes alantoideos normalmente aumentan de tama-
ño antes de resolverse espontáneamente, lo que sugiere una 
ruptura antes del nacimiento 1. En el presente caso, creemos 
que la resolución ocurrió por la ruptura del quiste, como se 
sugiere en la literatura 1, dado que el quiste aumentó ligera-
mente antes de desaparecer. Esto puede haber causado la for-
mación de una fístula, con descompresión del tracto urinario 
por el extravasamiento de orina fetal al espacio amniótico.

Otra hipótesis es que la resolución ocurrió debido a la 
disminución de la presión en el tracto urinario, como conse-
cuencia de la resolución espontánea de la obstrucción 4. Esta 
suposición se refuerza por la ausencia de signos de uropatía 
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obstructiva después del nacimiento, como la presencia de una 
válvula de uretra posterior 4.

Los quistes alantoideos en el cordón umbilical están fre-
cuentemente asociados con un úraco patente, condición que 
generalmente requiere tratamiento quirúrgico 1. El enfoque 
posnatal habitual es la resección quirúrgica 5. Sin embargo, en 
nuestro caso, hubo una resolución espontánea del quiste, aún 
en el segundo trimestre, más temprano de lo normalmente 
reportado, lo que puede explicar la ausencia de persistencia 
del úraco después del nacimiento. También es relevante no-
tar que, a pesar de los signos de uropatía obstructiva durante 
la gestación, la función renal del recién nacido se mantuvo 
preservada, evitando complicaciones como la necesidad de 
diálisis o trasplante renal. Tal vez esto esté relacionado con la 
resolución temprana de los signos de obstrucción, como se 
observó durante la gestación.

Las infecciones son las principales complicaciones asocia-
das con los quistes alantoideos 2. Otras consecuencias posibles 
incluyen la prematuridad, la formación de fístulas, abscesos 5 
y, raramente, la progresión a malignidad 2.

CONCLUSIONES
El diagnóstico y la descripción de la evolución de los 

quistes alantoideos durante la gestación son raros. Aunque 
generalmente ocurren de forma aislada, algunos casos están 
asociados con anomalías cromosómicas o malformaciones, 
especialmente obstrucciones del tracto urinario. Estos quistes 
tienden a resolverse espontáneamente, pero la resolución pre-
coz observada en este caso puede haber ocurrido debido a la 
ruptura del quiste, con formación de fístula, o a la resolución 
espontánea de la obstrucción urinaria. Esto puede haber con-
tribuido a la no persistencia del úraco después del nacimiento, 
así como a la preservación de la función renal.
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TERATOMA INTRAPERICÁRDICO FETAL: UN 
REPORTE DE CASO
FERNANDO GUIMARÃES SILVA1, MARCELLO BRAGA VIGGIANO1, THIAGO LARA DA ROCHA1, RAISSA FRAGOSO1,
EMANOELE DE FREITAS SIQUEIRA1, WALDEMAR NAVES DO AMARAL2

PALABRAS CLAVE: TERATOMA INTRAPERICÁRDICO, MEDICINA FETAL, TUMOR CARDÍACO FETAL, PERICARDIOCENTESIS, HIDROPSIA, 
CIRUGÍA FETAL.

RESUMEN  
INTRODUCCIÓN: Los tumores cardíacos primarios, incluidos los teratomas, son raros y generalmente se diagnostican en el útero o en el período 
postnatal. El teratoma intrapericárdico es el segundo tumor cardíaco benigno más común en fetos, pudiendo causar complicaciones como 
taponamiento cardíaco e hidropsia fetal, lo que puede llevar a la muerte. Este reporte describe un caso raro de teratoma intrapericárdico fetal 
detectado por ultrasonografía en una maternidad de alto riesgo.
REPORTE DE CASO: Una gestante de 32 años fue diagnosticada con una masa mediastínica de 32 mm, asociada a derrame pericárdico, 
desplazamiento del mediastino y riesgo de hidropsia. La paciente fue remitida a otro hospital para procedimientos de pericardiocentesis y 
esclerosis del tumor. A pesar de los intentos, el feto desarrolló hidropsia y, tras el nacimiento por cesárea, falleció debido a hipoplasia pulmonar.
DISCUSIÓN: El diagnóstico fetal temprano de tumores cardíacos se ha vuelto más preciso con el avance de las técnicas de imagen. Los teratomas 
intrapericárdicos son tumores raros que pueden causar compresión cardíaca y muerte fetal. Un diagnóstico precoz es crucial para el manejo 
adecuado, permitiendo intervenciones como pericardiocentesis o resección quirúrgica. La cirugía fetal es una opción terapéutica cuando está 
disponible y se realiza antes de la hidropsia.
CONCLUSIÓN: Un manejo temprano y la cirugía fetal podrían haber cambiado el pronóstico de este caso. La referencia rápida a centros 
especializados es esencial para mejorar los resultados perinatales.

1. Hospital Estadual da Mulher de Goiás 
(HEMU), Goiânia
2. Hospital de Clínicas da Universidade 
Federal de Goiás (HC-UFG), Goiânia

INTRODUCCIÓN
Los tumores cardíacos primarios son diagnósticos raros 

y generalmente se realizan en el útero o en el período post-
natal. De acuerdo con Tagliati et al.1, son tumores diagnos-
ticados en la infancia o en la vida fetal como lesiones in-
trapericárdicas multiloculadas con componentes quísticos y 
sólidos, típicamente localizados cerca de la raíz de la arteria 
pulmonar o de la aorta. Según Camargo et al.2, presentan 
una incidencia de 0,009% en los rastreos ecográficos de 
bajo y alto riesgo. Alrededor del 90% de estos tumores son 
benignos y corresponden a cinco tipos histológicos: rabdo-
miomas, teratomas, fibromas, hemangiomas y hamartomas. 
El rabdomioma es el más frecuente entre los tipos histológi-
cos benignos, siendo responsable del 60-86% de los casos. 
Por otro lado, el teratoma es el segundo más frecuente. Se 
trata de un tumor raro de origen embrionario, histológica-
mente complejo, compuesto por líneas celulares germinales 
endodérmicas, mesodérmicas y ectodérmicas. La ecografía 
y la ecocardiografía fetal, según Desmond et al.3, detectan 
con frecuencia tales patologías. En lo que respecta al terato-
ma intrapericárdico, esta masa tumoral junto con el derrame 

pericárdico puede ocasionar taponamiento cardíaco que, si 
se alivia, puede salvar la vida del feto. El objetivo de este re-
porte es describir un caso sospechoso de esta rara patología 
fetal detectado por ecografía obstétrica en una maternidad 
de alto riesgo en Goiânia-GO, así como las dificultades y 
eventos relacionados con el caso.

REPORTE DE CASO
El Hospital Estatal de la Mujer de Goiás (HEMU) es un 

hospital público situado en Goiânia (GO) que absorbe una 
parte significativa de los casos de medicina fetal de todo el 
estado de Goiás y es una referencia en Brasil para la cirugía 
de corrección de gemelaridad imperfecta. En 20 años, este es 
el primer caso sospechoso de teratoma intrapericárdico fetal.

El caso en cuestión es de una gestante de 32 años, se-
cundigesta, con antecedentes de un aborto espontáneo en 
el primer trimestre hace 10 años, sobrepeso, sin alteraciones 
laboratoriales ni hábitos nocivos. Fue admitida con 23 sema-
nas y 4 días en el Servicio de Obstetricia de alto riesgo del 
HEMU, con una ecografía obstétrica externa que describía 
una formación sólido-quística en contacto íntimo con el cora-
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zón derecho, midiendo en su mayor diámetro 28 mm, y un 
ecocardiograma externo que describía un tumor extracardia-
co asociado a un derrame pericárdico de grado importante.

En la evaluación ecográfica institucional se observó una 
imagen circunscrita, circular y heterogénea con áreas quísti-
cas y sólidas en su interior, pulsátil, adyacente predominan-
temente al atrio derecho, midiendo en su mayor diámetro 
32 mm, asociada a un derrame pericárdico moderado y des-
plazamiento del mediastino hacia la izquierda (figura 1). Se 
planteó entonces la hipótesis principal de teratoma intraperi-
cárdico por las características ecográficas presentadas.

Figura 1: Corte transversal torácico que demuestra una gran masa 
pericárdica asociada a un importante derrame pericárdico. 4C – visión de 
cuatro cámaras cardíacas; T – teratoma intrapericárdico; DP – derrame 
pericárdico.

Figuras: 2a. Líquido citrino aspirado durante la pericardiocentesis; 2b: 
Aspecto ecográfico posterior a la pericardiocentesis y esclerosis del tumor.

Ante el probable diagnóstico, se evidenció la necesidad 
de intervención quirúrgica para mejorar el pronóstico fetal 
debido a la posibilidad de progresión de las dimensiones de 
la masa mediastínica, con la consiguiente hidropsia y morta-
lidad fetal. Debido a la indisponibilidad de recursos físicos en 
el HEMU, la paciente fue referida al Hospital de Clínicas de 
la Universidad Federal de Goiás (HC-UFG) para evaluación.

En el examen de admisión del sector de Medicina Fetal 
en el HC-UFG, se notó un agravamiento del derrame peri-
cárdico, además de edema en el cuero cabelludo. Se pro-
puso un procedimiento de pericardiocentesis para aliviar el 
derrame fetal y esclerosis del tumor, con el objetivo de re-
trasar el agravamiento del cuadro y evitar la mortalidad fetal 
antes de que fuera posible la transferencia de la paciente a 
un centro especializado.

Durante la internación, la gestante, previamente asin-
tomática, evolucionó repentinamente con fuertes dolores 
abdominales y vómitos, siendo diagnosticada con intusus-
cepción intestinal secundaria, probablemente debido a ad-
herencias por una cirugía bariátrica previa. De este modo, se 
indicó una laparotomía de emergencia por parte del equipo 

de cirugía general y, en un segundo tiempo, aspiración del 
derrame pericárdico mediante pericardiocentesis, seguida de 
punción con aguja fina del tumor mediastínico y esclerosis 
de este con glucosa hipertónica por parte del equipo de Me-
dicina Fetal del HC-UFG – figura 2a y 2b.

Pocos días después del evento, la paciente fue transferida a 
un Servicio de Medicina Fetal en la ciudad de San Pablo para 
evaluar la resección de la masa. Debido al estado grave del feto 
y al postoperatorio inmediato materno, el procedimiento no 
fue indicado. De este modo, el manejo continuó con ecocar-
diografía fetal diaria y cardiotocografía tres veces al día. Debido 
a la recidiva de derrame pericárdico en un volumen considera-
ble, se realizaron otras dos pericardiocentesis. Sin embargo, en 
ese ínterin, la paciente fue sometida a cesárea el 08/05/2024 
al constatarse hidropsia fetal asociada a arritmia cardíaca. El 
neonato nació vivo y con aproximadamente 1500 g, pero evo-
lucionó hacia la muerte alrededor de tres horas después del 
nacimiento, probablemente debido a la hipoplasia pulmonar 
severa desarrollada como resultado de la tumoración cardíaca 
y sus complicaciones. No se realizó el examen histopatológico 
del tumor para confirmar la hipótesis ecográfica.

DISCUSIÓN
Camargo et al.2 relataron que en la última década ha 

habido un aumento notable en el diagnóstico fetal de tumo-
res cardíacos primarios gracias al avance de las técnicas de 
imagen que logran diagnosticar y clasificar con alta precisión 
los varios tipos histológicos del tumor. Rychik et al4. afirman 
que tales tumores son principalmente diagnosticados en la 
infancia o en la vida fetal.

En la vida fetal, generalmente se presenta como imágenes 
piriformes con superficie lisa y lobulada, ecogenicidad hetero-
génea con áreas quísticas, con o sin calcificaciones, y casi to-
dos están asociados a un derrame pericárdico y ubicados cerca 
del átrio derecho fetal, descripción similar al caso en cuestión. 
También se puede demostrar un aumento de la vascularización 
con Doppler colorido. Raramente son diagnosticados en la vida 
adulta, habiéndose reportado pocos casos en la literatura.

La presencia del tumor cardíaco en el feto puede llevar a 
complicaciones hemodinámicas significativas que aumentan 
la morbilidad y mortalidad fetal y posnatal2. Garcia et al.5 
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describieron que estos tumores están asociados a un cuadro 
clínico grave cuyo derrame pericárdico, combinado con la 
compresión del corazón por efecto de masa, puede llevar 
a una restricción progresiva del llenado, tamponamiento 
cardíaco, hidropesía y muerte fetal o neonatal, reflejando el 
desenlace del caso en cuestión.

Según Garcia et al.5, en la mayoría de los casos, la conduc-
ción clínica abarca el monitoreo y medidas de drenaje del líqui-
do pericárdico o el parto cuando el feto alcanza una edad gesta-
cional viable para la resección quirúrgica posnatal. Sin embargo, 
la resección prenatal sería una opción ideal de tratamiento con 
buenos resultados cuando se realiza antes del inicio de un com-
promiso hemodinámico grave. En el caso en cuestión, debido 
a la edad gestacional no viable y la falta de disponibilidad de 
cirugía fetal, se optó por la monitorización de los marcadores 
que anticipan la deterioración intrauterina y la pericardiocente-
sis con esclerosis del tumor como estrategia terapéutica hasta el 
acceso a un tratamiento definitivo.

Según Rychik et al.4, en situaciones como esta, donde hay 
detección precoz de un tumor sospechoso de teratoma intra-
pericárdico basado en su apariencia y ubicación, es necesaria 
una vigilancia cuidadosa y frecuente para detectar cambios en 
el tamaño tumoral y en el gasto cardíaco fetal. Todo esto tie-
ne como objetivo detectar alteraciones antes del inicio de la 
hidropesía, de modo a evitar el tratamiento en un estado de 
inestabilidad hemodinámica grave. Un aumento en el tamaño 
del tumor y un gasto cardíaco anormalmente bajo o en declive 
corresponden a indicaciones para tratamiento, reforzando así el 
carácter urgente del caso presentado.

Desmond et al.3 atribuyeron a la resección quirúrgica la 
condición de tratamiento curativo de elección. Rychik et al.4 
defienden la resección del tumor como el tratamiento más efi-
caz, ya que el drenaje del componente quístico y la pericardio-
centesis pueden no aliviar adecuadamente el taponamiento ni 
inhibir el rápido crecimiento del tumor. Debido al aumento 
progresivo de estos tumores, la cirugía para bebés prematuros 
de 28 semanas es aceptable utilizando la estrategia EXIT (tra-
tamiento intraparto extraútero) o, cuando esté disponible, una 
cirugía fetal es posible con considerables posibilidades de éxito 
si se realiza antes del inicio de la hidropesía fetal. Sin embargo, 
dependiendo de la disponibilidad de los servicios, la pericardio-
centesis seguida de punción con aguja fina y esclerosis tumoral 
fueron las alternativas terapéuticas posibles para mejorar el es-
tado hemodinámico fetal.

Rychik et al.4 describieron el primer caso de cirugía fetal 
exitosa para la resección de un teratoma intrapericárdico rea-
lizado a las 24 semanas de gestación y atribuyen el éxito de la 
intervención a la detección e intervención temprana antes de 
la hidropesía fetal. Pocos estudios evalúan los resultados peri-
natales y a largo plazo de los fetos con tumores cardíacos. De 
acuerdo con la cohorte de Camargo et al.2 realizada en 1991 y 
2021 en dos centros de referencia en ecocardiografía fetal, de 
los cuatro casos de teratoma intrapericárdico, tres evoluciona-
ron hacia la muerte y uno se encuentra vivo y asintomático tras 
la extirpación del tumor.

CONCLUSIÓN
Aunque el pronóstico postnatal de los recién nacidos so-

metidos a resección tumoral es prometedor, el seguimiento 
prenatal se presenta como un desafío. En el caso en cuestión, 
el teratoma intrapericárdico fetal podría haber sido tratado con 
éxito utilizando vigilancia seriada desde su detección en una 
edad gestacional temprana y empleando un tratamiento eficaz 
tan pronto como se identificaran signos de inminente hidro-
pesía fetal. De este modo, es fundamental el encaminamiento 
a un centro multidisciplinario de terapia fetal en el momento 
de este diagnóstico o ante los primeros hallazgos que predi-
cen la descompensación hemodinámica. Si se hubiera referido 
con agilidad, dentro de la ventana de oportunidad, sería posi-
ble considerar la cirugía fetal con buenos resultados perinatales, 
modificando el pronóstico de este caso que llegó con un cua-
dro de gravedad considerable, inviabilizando la terapéutica con 
mejor evidencia científica.
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AUSENCIA DEL CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM: 
ENFOQUE MULTIDISCIPLINAR Y DESAFÍOS 
DIAGNÓSTICOS EN LA MEDICINA FETAL
JULIANA PINTO COELHO1, ARTHUR PETTERSEN1, MARCOS FARIA1, GABRIELA HISSA1, HEVERTON PETTERSEN1

1.Gennus Núcleo de Medicina 
Fetal – Belo Horizonte, MG

RESUMEN  
INTRODUCCIÓN: El cavum septum pellucidum (CSP) es una cavidad llena de líquido cefalorraquídeo, ubicada entre dos láminas delgadas del 
septo pelúcido. Su visualización es esencial en la detección de malformaciones cerebrales de la línea media anterior, debido a su estrecha relación 
con el cuerpo calloso y el sistema límbico. La ausencia o alteración del CSP se asocia con diversas condiciones, como la displasia septo-óptica 
(DSO), la agenesia del cuerpo calloso, la holoprosencefalia y la esquizencefalia. Su persistencia en adultos, aunque muchas veces sin implicaciones, 
puede estar vinculada a trastornos neuropsiquiátricos.
REPORTE DE CASO: Paciente de 22 años, nuligesta, con ausencia de visualización del CSP y ventriculomegalia leve detectada en la ecografía de 
las 23 semanas. Los exámenes complementarios incluyeron neurosonografía y ecocardiografía fetal, sin hallazgo de otras anomalías. Al nacer, el 
recién nacido presentó condiciones normales y evolución adecuada hasta los 10 meses, sin signos de compromiso neurológico. Actualmente, se 
encuentra bajo seguimiento neurológico, con resonancia magnética pendiente.
DISCUSIÓN: Aunque la mayoría de los casos de ausencia aislada del CSP evolucionan de manera favorable, es importante considerar que pueden 
detectarse anomalías adicionales después del nacimiento, lo que podría conducir a resultados desfavorables, como alteraciones en el desarrollo 
neuropsicomotor y deficiencias hormonales. La evaluación cuidadosa y el seguimiento postnatal son esenciales para identificar posibles 
complicaciones y ofrecer el asesoramiento adecuado a los padres.
CONCLUSIÓN: El diagnóstico prenatal de ausencia aislada del septo pelúcido puede tener un pronóstico más favorable en comparación con casos 
asociados a otras anomalías. Sin embargo, el seguimiento postnatal es fundamental, ya que pueden existir asociaciones no detectadas durante la 
vida fetal, como la displasia septo-óptica y otras deficiencias neurológicas, lo que convierte el asesoramiento a los padres en un desafío.

PALABRAS CLAVE: CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM, NEUROSONOGRAFÍA, MALFORMACIONES CEREBRALES, AGENESIA DEL SEPTUM 
PELLUCIDUM, DISPLASIA SEPTO-ÓPTICA, PRONÓSTICO.

INTRODUCCIÓN
El cavum septum pellucidum es una cavidad llena de 

líquido cefalorraquídeo (LCR), situada entre las dos láminas 
delgadas del septo pelúcido, delimitada superiormente por 
el cuerpo calloso, inferiormente por el techo del tercer ven-
trículo y el fórnix anterior, y lateralmente por los cuernos 
frontales de los ventrículos laterales.

Durante el desarrollo embrionario, el septo pelúcido se 
forma entre la 6.ª y la 8.ª semana de gestación, siendo identi-
ficado en la ecografía obstétrica a partir de la 17.ª semana. Su 
presencia y morfología son hitos importantes en la detección 
de malformaciones cerebrales, ya que el CSP se visualiza en 
cortes axiales del cerebro fetal como una estructura anecoica 
y bien delimitada entre los ventrículos laterales. Se consi-
dera uno de los principales marcadores de la integridad de 
la línea media anterior cerebral, esencial para el desarrollo 
adecuado del sistema límbico y del cuerpo calloso, con el 

cual mantiene una estrecha relación embriológica. Aunque 
frecuentemente se asocia la agenesia del CSP con agenesia 
del cuerpo calloso, este no es un signo patognomónico¹-³.

La fusión de las láminas del septo pelúcido generalmente 
ocurre después del nacimiento, con el cierre de la cavidad 
alrededor de los primeros seis meses de vida. Sin embargo, 
la persistencia del CSP puede observarse en un porcentaje 
significativo de la población adulta, alcanzando hasta el 30%, 
considerándose muchas veces una variante anatómica sin 
implicaciones clínicas graves en la mayoría de los casos. No 
obstante, un CSP aumentado o persistentemente alargado 
se ha asociado a trastornos psiquiátricos, como la esquizo-
frenia y los trastornos del espectro bipolar, además de otras 
condiciones neuropsiquiátricas4,5.

Belhocine et al.6, a través de un estudio retrospectivo con 
resonancia magnética, diagnosticaron 34/14.000 (0,02%) 
niños con agenesia del septo pelúcido5. Sin embargo, la 
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agenesia aislada del septo pelúcido se considera una condi-
ción rara, con una prevalencia estimada de 2 a 3 por cada 
100.000 nacidos vivos.

La ausencia del CSP puede observarse en asociación con 
anomalías complejas, como la displasia septo-óptica (DSO), 
una malformación caracterizada por la ausencia del septo 
pelúcido, hipoplasia de los nervios ópticos y disfunción hi-
potalámica/pituitaria7,8. Lepinard et al.8 fueron los primeros 
en reportar un diagnóstico prenatal de displasia septo-óptica 
— síndrome de Morsier. Actualmente, con el avance de la 
genética humana, se ha asociado a la DSO una mutación 
en el gen homeobox HESX1, ubicado en el cromosoma 
3p149. Estas anomalías cerebrales suelen estar relacionadas 
con déficits en el desarrollo neuropsicomotor y disfunciones 
hormonales severas, con implicaciones pronósticas significa-
tivas1,3,4,6-8. Estudios de neuroimagen revelan que la ausencia 
o alteraciones en el CSP, particularmente en el contexto de 
agenesia del cuerpo calloso o displasia septo-óptica, indican 
trastornos en el desarrollo cerebral que requieren una in-
vestigación más detallada con resonancia magnética (RM) 
fetal para elucidar el diagnóstico y facilitar la planificación 
terapéutica adecuada7,10.

DIAGNÓSTICO
El septo pelúcido es una estructura compuesta por dos 

láminas delgadas que delimitan un espacio anecoico, conoci-
do como cavum del septo pelúcido (CSP), y forma parte del 
complejo anterior del sistema nervioso central (SNC). Esta 
estructura puede visualizarse mediante ecografía a partir de 
la 17.ª semana de gestación, desapareciendo progresivamen-
te después de la 37.ª semana¹. El CSP se identifica en los pla-
nos transventricular, sagital medio y transcaudado durante 
la ecografía morfológica del segundo trimestre, presentando 
una forma predominantemente cuadrada en cortes axiales 
(en aproximadamente el 73% de los casos) y triangular en el 
27% de los casos — figura 1.

Figura 1. A - corte transventricular (LIHA: línea interhemisférica anterior; 
CSP: cavum del septo pelúcido; VA: ventrículo anterior; VP: ventrículo 
posterior; LIHP: línea interhemisférica posterior). B - corte sagital medio 
(punta de la flecha: cuerpo calloso; CV: cavum vergae). C - corte coronal 
transcaudado.

El ancho normal del CSP varía de acuerdo con la edad 
gestacional. Utilizando un diámetro biparietal (DBP) de 50 mm 
(20 semanas) y 80 mm (30 semanas), se registraron medidas 
de 3,9 mm y 5,8 mm, respectivamente¹¹. Medidas por encima 
del percentil 95 pueden estar asociadas a aneuploidías como 
trisomía 18, 21 y microdeleción del cromosoma 22¹¹,¹². El ca-
vum debe estar presente en el 100% de los fetos entre la 18.ª y 

la 37.ª semana, especialmente cuando el DBP varía entre 44-88 
mm. Es fundamental diferenciarlo de las columnas anteriores 
del fórnix, que se visualizan como tres líneas ecogénicas y no 
contienen líquido cefalorraquídeo, y de la persistencia del ca-
vum vergae (CV), que generalmente desaparece después de 
la 26.ª semana de gestación. La diferenciación adecuada entre 
estas estructuras es importante para el diagnóstico y seguimien-
to gestacional. La figura 2 muestra en un corte axial inferior las 
líneas hipoecogénicas que pertenecen al fórnix anterior (A) y 
la imagen anecoica axial superior ilustra el cavum vergae (B).

Figura 2. Cortes axiales del polo cefálico. A - Inferior: fórnices (tres líneas 
hiperecogénicas). B - Superior: cavum vergae (CV), región medial y superior.

La correcta evaluación del CSP es un componente crucial 
en el examen ecográfico de rutina, ya que su ausencia o al-
teraciones pueden indicar malformaciones cerebrales graves, a 
menudo asociadas con alteraciones en el desarrollo del cuerpo 
calloso y de la línea media del cerebro.

El cavum del septo pelúcido desaparece en una secuencia 
definida, siendo el cavum del velum interpositum el primero en 
desaparecer, seguido por el cavum vergae, ambos alrededor de 
la 26.ª semana de gestación; le sigue el CSP, que desaparece 
después de la 37.ª semana. La ausencia del CSP puede ocurrir 
de manera aislada, sin anomalías cerebrales o extracerebrales 
asociadas, o puede estar relacionada con ventriculomegalia leve 
a moderada (medida del átrio posterior inferior a 15 mm). Sin 
embargo, en algunos casos, su ausencia está asociada con mal-
formaciones cerebrales significativas, incluyendo: holoprosence-
falia, ventriculomegalia grave, agenesia o disgenesia del cuerpo 
calloso, esquizencefalia y displasia septo-óptica2,6,13.

La figura 3 ilustra la vista sagital y anterior del cavum sep-
tum pellucidum (CSP), cavum velum interpositum (CVI) y ca-
vum vergae (CV14.
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Figura 3 – La imagen ilustra la vista sagital y anterior de los tipos de cavum. 
(CSP = cavum septum pellucidum, CV = cavum vergae y CVI = cavum velum 
interpositum)¹⁴.
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REPORTE DE CASO
Paciente de 22 años, nuligesta, referida por el SUS para 

seguimiento en la posgraduación de Medicina Fetal de la 
Clínica Gennus, vinculada a la Facultad de Ciencias Médicas 
de Minas Gerais. Historia personal y familiar sin enferme-
dades neurológicas diagnosticadas, exámenes de laboratorio 
normales y ecografías anteriores dentro de la normalidad.

Ecografía realizada el 05/08/2023 en la Clínica Gen-
nus: Ausencia de visualización del cavum del septo pelúcido 
(CSP) en los cortes axial, sagital y coronal, e identificación de 
ventriculomegalia leve (figuras 4-6). No se observaron otras 
anomalías estructurales asociadas, especialmente en la fosa 
posterior, línea media posterior y quiasma óptico.

Figura 4. Imagen axial del polo cefálico en tres niveles que muestra la ausencia 
del cavum del septo pelúcido y ventriculomegalia

Figura 5. Imagen sagital media del polo cefálico que muestra la ausencia del 
cavum del septo pelúcido. B. Doppler color muestra la arteria pericalosa.

Figura 6. Imagen coronal del polo cefálico en tres niveles que muestra la 
ausencia del cavum del septo pelúcido

Evaluaciones Complementarias:
Para aclarar la ausencia del CSP y la ventriculomegalia 

leve, se realizaron:
Neurosonografía vía endovaginal: Confirmó los hallazgos 

de ventriculomegalia y ausencia del cavum del septo pelú-
cido. Se investigaron e identificaron los quiasmas ópticos, 
estructuras de la línea media posterior y la fosa posterior, 
todos normales (figura 7).

Figura 7. Neurosonografía fetal. A, B, C: evaluación de la ventriculomegalia. 
Imágenes de la línea media posterior y la fosa posterior. Las flechas indican 
el quiasma óptico.

Ecocardiografía fetal: Normal, sin evidencia de cardiopa-
tías estructurales.

Conducta prenatal: Durante el prenatal, no se realizaron 
estudios citogenéticos (cariotipo) ni resonancia magnética 
(RM) fetal, a pesar de los hallazgos de alteraciones en el siste-
ma nervioso central.

Parto y evolución neonatal: Recién nacido del sexo mascu-
lino, nacido por parto vaginal el 12/11/2023, con 40 semanas 
y 2 días de gestación. Peso al nacer: 3,220 g. Estatura: 49 cm.

Condiciones neonatales: Recibió el alta el segundo día de 
vida, sin complicaciones aparentes.

Evolución postnatal: Hasta los 10 meses de edad, el lac-
tante presentó un desarrollo adecuado en aspectos cogniti-
vos, sensoriales, visuales y motores, sin signos de compromiso 
neurológico. Sin embargo, se recomendó seguimiento neu-
rológico y resonancia magnética (aún pendiente por el SUS), 
especialmente debido a la ausencia del septo pelúcido y la 
ventriculomegalia leve detectadas durante el período prenatal.

DISCUSIÓN
La ausencia aislada del cavum del septo pelúcido (CSP) 

es una condición que, en la mayoría de los casos, presenta un 
pronóstico favorable, con desarrollo normal y buena evolu-
ción. Sin embargo, como se destaca en la literatura, existe el 
riesgo de detección de anomalías cerebrales adicionales des-
pués del nacimiento, lo que puede impactar negativamente 
en el desarrollo neurológico. Entre las complicaciones postna-
tales se encuentran alteraciones en el desarrollo neuropsico-
motor, deficiencias visuales, como la ceguera, y disfunciones 
hormonales7.
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Borkowski-Tillman et al.3 destacan que, a pesar de los 
avances en las técnicas de imagen, es difícil garantizar con ab-
soluta certeza la ausencia aislada del CSP durante el periodo 
prenatal, señalando la posibilidad de otras malformaciones no 
detectadas durante la gestación. Los autores analizaron 47 fe-
tos, de los cuales 17/47 (15%) fueron considerados con defec-
to aislado del CSP. Aproximadamente 14 bebés recibieron se-
guimiento neurológico y todos resultaron normales. Por otro 
lado, al menos el 50% de los fetos con anomalías asociadas 
presentaron resultados anormales3.

Estudios también evidencian que, incluso en casos donde 
la agenesia del CSP parece ser aislada en el prenatal, se pue-
den diagnosticar anomalías adicionales posteriormente 4,6,7.

Damaj et al.4 realizaron un estudio con 17 casos de age-
nesia aislada del CSP, donde 14/17 presentaron un desarrollo 
neurológico normal. Sin embargo, en 3/17 (18%) pacientes 
mostraron problemas conductuales, 2/17 (28%) experimen-
taron retrasos en el lenguaje y 3/17 (18%) fueron diagnostica-
dos con displasia septo-óptica.

Di Pasquo et al.15 realizaron una cohorte seguida de un 
meta-análisis, revelando que en el 14% de los casos (9/70) de 
agenesia aislada del CSP, se detectó una anomalía adicional 
después del nacimiento. Se realizaron pruebas genéticas en 
30 casos, con dos resultados anormales (9%) – microdele-
ción 1p14 y variante de significado desconocido (VOUS) en 
10p13. Entre los 79 fetos acompañados, 14/79 (19%) presen-
taron displasia septo-óptica (DSO). Entre los 46 bebés que tu-
vieron seguimiento neurológico y no presentaban DSO, 3/46 
(6.5%) fueron diagnosticados con discapacidad neurológica 
grave. Además, en 60 fetos considerados normales cuando 
se analizó el tracto oftalmológico mediante ultrasonido y re-
sonancia magnética, 6/60 (9.1% - falso negativo) presentaron 
DSO en el período posparto. Estas evidencias demostraron 
que la visualización aparentemente normal de las vías ópticas 
en el prenatal no excluye la posibilidad de displasia septo-óp-
tica. La tabla 1 ilustra los hallazgos de displasia septo-óptica 
posnatal de este meta-análisis, reforzando la importancia del 
seguimiento incluso en casos que parecen normales en las 
pruebas de imagen prenatales.

Tabla 1. Muestra la proporción de casos de displasia septo-óptica en fetos 
que presentaron una evaluación prenatal de los tractos, nervios o quiasmas 
oftálmicos normales.

Por lo tanto, el seguimiento posnatal es crucial para 
monitorear el desarrollo de estos niños, especialmente en 
casos de ausencia del CSP, y debe involucrar un equipo 
multidisciplinario que incluya neurólogos, endocrinólogos y 
oftalmólogos.

CONCLUSIÓN
La identificación del cavum del septo pelúcido es esen-

cial en el ultrasonido obstétrico de rutina a partir de la 17ª 
semana de gestación, en cortes axiales del sistema nervioso 
central. Es importante no confundir el CSP con el fórnix o 
con la persistencia del cavum vergae.

Su ausencia es un marcador significativo de defectos en 
la línea media anterior cerebral. Al no visualizar el CSP, es 
fundamental realizar una evaluación detallada del SNC, in-
cluyendo las vías ópticas, mediante neurossonografía, reso-
nancia magnética (RM) y ultrasonido 3D/4D. La RM entre 
las 28 y 32 semanas, así como después del nacimiento, se 
recomienda encarecidamente, al igual que la realización de 
estudios invasivos, como cariotipo o microarray, en casos 
con anomalías asociadas.

Tras el análisis de estos hallazgos, incluimos en nuestro 
examen de neurosonografía fetal la evaluación del nervio 
óptico, además de la investigación del quiasma óptico. Alon-
so et al.16 describieron un método para la identificación y 
medición del quiasma, nervio y tracto óptico a través de 
ultrasonido abdominal. Mediante una imagen axial de la ca-
beza fetal en el plano transventricular, la sonda se mueve 
caudalmente y se activa el Doppler colorido para identifi-
car el círculo de Willis como orientación. La figura 8 ilustra 
cómo identificar el quiasma, nervio y tracto óptico fetal.

AUSENCIA DEL CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM: ENFOQUE MULTIDISCIPLINAR Y DESAFÍOS DIAGNÓSTICOS EN LA MEDICINA FETAL

Figura 8. (a) Imagen ecográfica transabdominal de la cabeza fetal con 26 
semanas de gestación, demostrando una imagen adecuada para evaluar 
y medir el quiasma óptico. Al menos la órbita anterior debe ser visible 
anteriormente y los pedúnculos cerebrales posteriormente; lateralmente, el 
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Aunque el tipo de parto depende de indicaciones obs-
tétricas específicas, el seguimiento postnatal es necesario en 
todos los casos de agenesia aislada del CSP, con énfasis en 
el seguimiento neurológico, endocrinológico y oftalmológi-
co. El asesoramiento prenatal de estos casos representa un 
desafío, ya que malformaciones adicionales, como displasia 
septo-óptica y alteraciones conductuales o hormonales, pue-
den surgir después del nacimiento, comprometiendo el pro-
nóstico inicial.

A diferencia de otras anomalías del SNC, como la agene-
sia del cuerpo calloso, que cuenta con criterios diagnósticos 
y pronósticos más establecidos, la ausencia aislada del septo 
pelúcido aún carece de directrices claras para un asesora-
miento preciso. Esto requiere un seguimiento riguroso y una 
comunicación adecuada con los padres, con el fin de prepa-
rarlos para posibles complicaciones futuras.
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líquido cefalorraquídeo se observa como un espacio anecoico alrededor del 
quiasma óptico ecogénico en forma de X. Los calibradores están colocados en 
el centro de la estructura en forma de X, rodeada por líquido cefalorraquídeo 
anecoico. (b) Imagen ecográfica transabdominal de la cabeza fetal con 29 
semanas de gestación a nivel del quiasma óptico. Se activa el Doppler colorido 
para demostrar que el centro del quiasma óptico corresponde al origen de 
la arteria cerebral media (ACM), que surge de las carótidas internas, y la 
relación del quiasma óptico con las arterias cerebrales posteriores (ACP) y 
comunicantes posteriores que forman el círculo de Willis. (c, d) Imágenes 
ecográficas transabdominales del cerebro del feto con 28 semanas de 
gestación, demostrando nervios ópticos normales (c) y tractos ópticos 
normales (d). 16.
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