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Higroma quistico cervical
fetal: evolucion y resultados
perinatales

Cervical fetal cystic hygroma.
Perinatal outcomes

RESUMEN

Objetivo: Conocer la incidencia, la evolucion y los
resultados perinatales del higroma quistico (HQ) en
nuestra poblacion.

Material y métodos: Estudio longitudinal,
retrospectivo, descriptivo, multivariante, con casos
de HQ diagnosticados en la poblacién general,
desde el 1 de enero de 1992 hasta el 31 de julio de
2005.

Resultados: La incidencia global de HQ fue de
1/1.851 recién nacidos vivos. La edad gestacional
media al diagnostico fue de 14,6 semanas, y la edad
materna media al diagnostico de 29 anos. El 70% de
los HQ tenia anomalias asociadas y el 63% de los
cariotipos estudiados fueron anémalos. El 56%
terminé en aborto inducido. La mortalidad perinatal
espontdnea fue del 76%. S6lo 6 casos sobrevivieron
(supervivencia del 10%, aunque libre de secuelas
solo el 7%). La mortalidad en el grupo con
anomalias asociadas fue del 100%.

Conclusiones: El HQ tiene mal prondstico. Su
diagnostico obliga a ofertar un estudio del cariotipo
y a descartar malformaciones asociadas.

PALABRAS CLAVE

Higroma quistico. Diagndstico prenatal. Resultado
perinatal.

ABSTRACT

Objective: To determine the incidence and
perinatal outcome of cystic hygroma in our
population.

Material and methods: We performed a
longitudinal, retrospective, descriptive, multivariate
study of cases of cystic hygroma detected in the
general population from January 1st, 1992 to July,
31st 2005.

Results: The overall incidence of cystic hygroma
was 1/1851 live newborns. The mean gestational
age at diagnosis was 14.6 weeks and the mean
maternal age at diagnosis was 29 years. Seventy
percent of cystic hygromas had associated
anomalies and 63% of the karyotypes studied were
abnormal. Induced abortion was performed in 56%.
Spontaneous perinatal mortality was 76%. Only six
cases survived (overall survival was 10%, but only
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7% were free of sequelae). Mortality in the group
with associated anomalies was 100%.

Conclusions: Cystic hygroma has a poor prognosis.
When detected, karyotyping should be performed
and other associated malformations identified.

KEY WORDS

Cystic hygroma. Prenatal diagnosis. Perinatal
outcome.

INTRODUCCION

El higroma quistico (HQ) cervical fetal es un de-
fecto congénito, caracterizado por el desarrollo de
espacios distendidos y llenos de liquido en la region
posterior cervical del fetol.

El origen de esta enfermedad parece ser un
problema en el desarrollo del sistema vascular lin-
fatico!-10,

Segun la literatura médica, se detecta HQ aproxi-
madamente en una de cada 120 ecografias realizadas
en el primer trimestre y principios del segundo tri-
mestre, aunque la incidencia al nacimiento es mu-
cho menor (1/6.000-1/12.000 recién nacidos [RN] vi-
VOS).

El HQ se asocia a cromosomopatias en el 50-80%
de los casos?, asi como a diversas anomalias estruc-
turales. Su diagnoéstico se acompana de una alta tasa
de procedimientos invasivos. Se asocia con una ele-
vada tasa de abortos espontaneos e inducidos (moti-
vo por el cual su historia natural es poco conocida),
asi como a una alta mortalidad intrauterina, con una
escasa supervivencia libre de enfermedad!?2.

Con todo lo anterior, al diagnosticar un HQ nos
planteamos cémo informar a los padres y establecer
el tratamiento fetal. Disenamos este estudio con el
objetivo de conocer la incidencia, la evolucién y los
resultados perinatales del HQ en nuestra poblacion.

MATERIAL Y METODOS
Se trata de un estudio longitudinal, retrospectivo,

descriptivo, que incluye los casos de HQ diagnosti-
cados en una muestra de poblacion general no se-
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leccionada, estudiados en la Unidad de Diagndstico
Prenatal (UDP) y Terapia Fetal del Hospital Univer-
sitario Materno Infantil de Canarias (HUMIC), entre
el 1 de enero de 1992 y el 31 de julio de 2005.

El Hospital Universitario Materno Infantil de Ca-
narias es el unico centro de tercer nivel en la isla de
Gran Canaria, y el servicio de ginecologia y obste-
tricia es también el Unico en el dmbito de la asis-
tencia publica. A todas las gestantes se les solicita
una ecografia en su primera visita prenatal, que se
realiza en la misma UDP, en las consultas externas o
en los centros de atencion especializada (atendidos
por los obstetras del servicio). Los casos de HQ in-
cluidos en este estudio fueron diagnosticados en la
UDP o remitidos a esta unidad tras sospecharse la
existencia de HQ en una consulta externa, para con-
firmar el diagnéstico y completar el estudio y el se-
guimiento. Por tanto, los casos proceden de la po-
blacion general de gestantes que solicitaron
asistencia prenatal en nuestro servicio.

Dado que en los primeros anos del estudio
(1992-2000) no estaba sistematizada la medicién de
la translucencia nucal entre las semanas 11 y 14 de
gestacion, se utilizaba como criterio de realizacion
de técnicas invasivas para el estudio del cariotipo
una edad materna superior a 35 afnos, por lo que en
este grupo de poblacion la primera ecografia se ha-
cia coincidir con la fecha de realizacion de la técni-
ca correspondiente (15 semanas).

Tras la progresiva implantacion del cribado com-
binado del primer trimestre, en los Gltimos anos del
estudio ha disminuido la edad gestacional (EG) de
realizacion de la primera ecografia, con diagnosticos
mas precoces de alteraciones morfologicas.

También se incluyeron los casos diagnosticados
tardiamente (después de la semana 18 de EG), que
corresponden con pacientes a las que no se les ha-
bia realizado ecografias previas (por control tardio
de la gestacién, por error de citacion o por inasis-
tencia a consulta), a quienes se diagnosticé un HQ
en la ecografia de cribado morfolégico del segundo
trimestre, que se realiza a toda la poblacién en la
UDP entre las semanas 18 y 22 de EG.

Se incluyeron los diagndsticos de HQ en los que
se describia un exceso de liquido en la region cer-
vical posterior del feto loculado por uno o mas sep-
tos.

Las variables analizadas fueron: nimero de HQ
diagnosticados, EG al diagnéstico, edad materna al
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diagnostico, nimero de RN totales y RN vivos, nu-
mero de RN con diagndstico prenatal de HQ y su
evolucion, nimero de abortos espontineos en fetos
con HQ, nimero de abortos inducidos tras el diag-
nostico de HQ, malformaciones asociadas a HQ, nua-
mero de pruebas invasivas para el estudio del cario-
tipo y cromosomopatias asociadas a HQ.

Se seleccionaron los casos de la base de datos de
la UDP. Se revisaron sistemdticamente las historias
clinicas para comprobar la evolucion gestacional. Se
comprobaron las anatomias patolégicas en los abor-
tos espontianeos e inducidos. Se contacto telefonica-
mente con las madres de los ninos diagnosticados
de HQ y nacidos vivos para conocer la evolucion
posnatal. Los datos referidos a la poblacion general
para el cilculo de la incidencia se obtuvieron de la
base de datos general del hospital sede del estudio.

RESULTADOS

Durante el periodo de estudio se diagnosticaron
un total de 56 casos de HQ que cumplieran los cri-
terios definidos para la inclusion.

En el periodo de estudio el nimero total de RN
fue de 102.707, y el nimero de RN vivos de 101.992.

La EG media al diagnéstico fue de 14,6 semanas.
La EG con mayor nimero de diagnésticos fue de 15
semanas. Todos los casos se diagnosticaron antes de
las 23 semanas, y el 96% fue diagnosticado antes de
las 18 semanas. La distribucion de la EG al diagnos-
tico se refleja en la figura 1.

La edad materna (EM) media al diagnostico fue
de 29,53 anos. Los 35 anos fueron el pico de edad
en el que se realizaron mas diagnoésticos de HQ,
aunque el 71% de las pacientes tenia menos de 35
anos.

El 70% de los fetos diagnosticados de HQ pre-
sentaban anomalias asociadas, y el hidrops fetal (de-
finido como acumulacién de liquido en 2 o mas ca-
vidades) fue la mias frecuente (39%). Las
malformaciones asociadas al HQ en nuestra serie se
relacionan en la tabla 1.

El 23% (n = 13) de las parejas rehusaron realizar
el estudio del cariotipo una vez informadas del diag-

Tabla 1 Anomalias asociadas a los casos de higroma

quistico (n = 56) en el HUMIC

Tipo de anomalia Nimero de casos (%)

Hidrops 22 (39
Cardiopatia 6 (10)
Hidrotérax aislado 4
Arteria umbilical Gnica 23
Onfalocele 23
Hidronefrosis 23
Pies zambos 23
Polihidramnios 23
Oligoamnios 2(3
Micromelia 1)
Malformacion mandibular 1
Ascitis aislada 1)

HUMIC: Hospital Universitario Materno Infantil de Canarias.
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nostico. Se realizé un estudio del cariotipo al 77% (n
= 43) de los fetos afectados de HQ, y se registraron
2 casos (el 5% de los estudios de cariotipo) sin re-
sultados por falta de crecimiento celular en el culti-
vo. En la serie presentada, 41 casos de HQ tenfan un
cariotipo conocido. De ellos, el 63% (n = 26) pre-
sentaban un cariotipo anémalo, mientras que soélo el
36% (n = 15) tenia un cariotipo normal, y uno de
ellos present6 un polimorfismo (46, XY, 9gh+). En la
tabla 2 se incluye la distribucién de los cariotipos
asociados a HQ en nuestro medio.

La evolucién de los fetos diagnosticados de HQ
se refleja en la figura 2. El 55% (31 de 56) de los
padres optd por una interrupcion voluntaria del em-
barazo (IVE). De las 25 gestaciones restantes con

Tabla 2 Cariotipos en los higromas quisticos

diagnosticados en el HUMIC

Tipo de cariotipo Niumero de casos (%)

Cariotipo normal 15 (36)
Sindrome de Turner (45,X0) 14 (34)
Trisomia 21 77D
Trisomia 18 25
Trisomia X 12
Otras* 25
Total de cariotipos conocidos 41

HUMIC: Hospital Universitario Materno Infantil de Canarias.
*Un caso de mosaico 46,XX con cromosoma 14 en anillo/45,XX
con ausencia de cromosoma 14 y un caso de 46,XX inv 10
(q22q249).

56 HQ

N
IVE

31
| N —

Aborto

espontaneo
14
~—— @ @ @

N
Muerte

intrauterina

> 21 semanas: 3

Semana 30, 46,XX, sin malformaciones
Semana 22, 45,X0, sin malformaciones
Semana 23, sin cariotipo, malformacién mandibular

Recién nacidos vivos
8

[ Muerte neonatal tardia ] [Vivos con enfermedad posnatal] [ Evolucién posnatal normal ]
2 2 4

A término cardiopatia grave

46,XY. Muerte dia 22

]

7 anos, 46,XX, sin malformaciones.
Miopatia posnatal

Todos cariotipo sin malformaciones.
Edades: 1, 1, 3, 6 (afios)

J

46,XY 9qt+

27 semanas. Ureterohidronefrosis bilateral grave.

4 anos, 46,XX, sin malformaciones.

Hepatomegalia. Hidramnios. Muerte dia 27

Enfermedad neuromuscular

Figura 2. Evolucion y resultados perinatales de los casos de bigroma quistico (HQ) diagnosticados en el Hospital Universitario Materno

Infantil de Canarias. IVE: interrupcion voluntaria del embarazo.
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Tabla 3 Evolucion de los recién nacidos vivos diagnosticados de higroma quistico en el HUMIC

Caso Cariotipo Malformaciones asociadas Edad actual Evolucion

1 46,XX No 7 anos Miopatia posnatal. Rehabilitacion
Control neurdlogico anual

2 46,XX No 4 anos Patologia neuromuscular. Rehabilitacion.
Actualmente vive sana

3 46,XY No 6 anos Normal

4 46, XY Agenesia de un dedo de la 3 anos Normal

mano, polidactilia en el pie
5 46,XY No 1 afo Normal
6 46,XX No 1 afio Normal

HUMIC: Hospital Universitario Materno Infantil de Canarias.

diagnéstico de HQ que tuvieron una evolucién es-
pontinea, 17 terminaron con muerte fetal intrauteri-
na (68%), 14 de ellas antes de la semana 22 y en 3
casos con una EG > 22 semanas. Por tanto, la mor-
talidad anteparto espontinea fue del 68%. En el sub-
grupo de fetos con HQ con anomalias asociadas y/o
cariotipo anémalo, la mortalidad fue del 100%. Sdlo
8 de los 56 fetos diagnosticados de HQ (el 14%) na-
cieron vivos. De ellos, 2 presentaron una muerte
neonatal tardia (ambos tenian HQ, polihidramnios,
cariotipo normal y una malformacion asociada, una
cardiopatia en el primer caso y una hidronefrosis bi-
lateral con hepatomegalia en el segundo caso). Ex-
cluyendo las IVE, la mortalidad perinatal fue del 76%
(19 de 25 casos) en la serie de HQ. La evolucién de
los otros 6 RN vivos diagnosticados de HQ se reco-
ge en la tabla 3. La supervivencia total registrada es
del 10% (6 de 56 casos), con una supervivencia li-
bre de secuelas del 7% (n = 4), y sélo tuvo lugar en
casos de HQ aislado con cariotipo normal.

La incidencia global de HQ en las gestantes de
nuestra poblacion es de 1/1.851 RN vivos.

DISCUSION

La necesidad de ahondar en el conocimiento del
HQ y su historia natural, con el fin de asesorar ade-
cuadamente a las parejas a quienes realizamos un
diagnostico de HQ, nos llevé a emprender este es-
tudio con los datos de la poblacion atendida en
nuestra UDP.

En nuestro medio hemos observado una inciden-
cia global (total de casos diagnosticados) de HQ de

1/1.851 RN vivos. Sin embargo, dada el alto porcen-
taje de parejas que optaron por la IVE, y la alta ta-
sa de mortalidad espontanea de esta entidad, solo
uno de cada 12.820 RN vivos (8 RN vivos con
HQ/101.992 RN vivos totales) habia sido diagnosti-
cado de HQ durante la gestacion. Si bien en la lite-
ratura médica las cifras de incidencia-prevalencia
son muy dispares, podemos decir que nuestros da-
tos se encuadran dentro de lo publicado!®,

La elevada tasa de aneuploidias en la poblacion
de fetos afectados de HQ hace recomendable el
ofrecimiento del estudio del cariotipo. Coincidimos
con la mayoria de estudios>>%7? en que la altera-
cién cromosoémica mas frecuentemente encontrada
en la poblacién de fetos con HQ es la monosomia
X, o sindrome de Turner (el 34% de nuestra mues-
tra). No obstante, algunos grupos, como el de Ma-
lone!! y el de Podobnik® describen la trisomia 21
como la aneuploidia mas frecuente en los HQ (el
37% de trisomia 21 frente al 28,3% de sindrome de
Turner, en el grupo de Malone; el 47% de trisomia
21 frente al 11% de sindrome de Turner en el gru-
po de Podobnik). Desde la introduccién en la dé-
cada de los anos noventa del término «ranslucencia
nucal> por el grupo de Nicolaides, para el cribado
de aneuploidias del primer trimestre, se ha suscita-
do un amplio debate en la comunidad cientifica
acerca del significado clinico de la acumulacion de
liquido en la region cervical fetal. El grupo de Ni-
colaides defiende en una reciente publicacion!? que
el higroma quistico no es una entidad distinta de la
translucencia nucal incrementada en el primer tri-
mestre, por lo que no se le debe asignar un co-
ciente de riesgo independiente al de la translucen-
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cia nucal. Sin embargo, el grupo de Malone"!! ha
publicado varios articulos con las conclusiones del
estudio First and Second Trimestre Evaluation of
Risk (FASTER), en los que afirma que el HQ (en-
tendido como incremento de translucencia nucal en
la longitud total del feto y en el cual hay septos cla-
ramente visibles) tiene una probabilidad de aneu-
ploidia fetal del 50%, y debe conducir hacia la rea-
lizacion de una técnica invasiva para el estudio del
cariotipo directamente, sin necesidad de asociar al
calculo de riesgo marcadores séricos maternos. Por
otro lado, el grupo de Ville?!? defiende también el
HQ como una entidad distinta a la translucencia nu-
cal, y asegura que su diagndstico prenatal es rele-
vante no solo por el riesgo de aneuploidia, sino
también como una parte importante del consejo ge-
nético cuando el cariotipo es normal. Sin embargo,
la definicion de HQ del grupo francés no coincide
con la del grupo de Malone, ya que consideran que
el HQ es una malformacion congénita del sistema
linfitico caracterizada por la presencia bilateral de
sacos linfaticos yugulares llenos de liquido en la re-
gion cervical fetal. Ville coincide con Nicolaides en
que el edema subcutdneo cervical o difuso con fi-
nos tabiques no es un HQ, sino una forma mas del
espectro de la translucencia nucal. No obstante, pa-
ra Ville la importancia de la diferenciacion entre HQ
y translucencia nucal incrementada radica en los ca-
sos con cariotipo normal, ya que en ello el HQ se
asocia con mayor frecuencia que la translucencia
nucal incrementada a malformaciones fetales que
pueden no ser diagnosticadas en estudios ecografi-
cos del primer trimestre, hecho que condiciona la

informacion y el consejo que debe transmitirse a los
padres.

La alta incidencia de malformaciones asociadas al
HQ hace que, aun con un cariotipo normal, deba re-
alizarse un exhaustivo estudio anatémico fetal?35758,
En nuestra muestra, después del hidrops, las cardio-
patias son las malformaciones anatémicas mas fre-
cuentes. La asociacion de malformaciones ensom-
brece el pronéstico del HQ, con una mortalidad del
100%.

A la vista de los resultados del estudio, podemos
concluir que el HQ es una enfermedad con mal pro-
nostico, con una elevada mortalidad (en torno al
76%) y una supervivencia libre de secuelas muy ba-
ja (el 7% de nuestra muestra), que solo tiene lugar
en los HQ aislados y con cariotipo normal.

De acuerdo con los grupos de Malone! y Tanri-
verdi’, proponemos la siguiente secuencia ante el
diagnostico de un HQ:

1. Informacién general acerca del diagndstico y el
prondstico del HQ. Ofertar el estudio del cariotipo
en todos los casos.

2. a) Si el cariotipo es anémalo, informar de la po-
sibilidad de IVE. b) Si prosigue la gestacion y el cario-
tipo es normal, proponer un estudio morfologico, so-
bre todo para descartar el hidrops y las cardiopatias.

3. a) Si se identifican malformaciones asociadas,
valorar su prondstico e informar a los padres. Valo-
rar IVE. b) Si el cariotipo es normal y no hay mal-
formaciones asociadas, informar adecuadamente del
pronéstico a los padres, y que éstos decidan en con-
secuencia.
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