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Resumen

Objetivo: Determinar la asociación entre ausencia e hipoplasia de hueso nasal (HN) 
fetal y alteraciones estructurales y/o cromosómicas en el neonato, en la población 
general en el ultrasonido del segundo trimestre.
Material y métodos: En un estudio observacional, longitudinal, retrospectivo y com-
parativo, se incluyeron 1 480 pacientes embarazadas que se realizaron un ultrasonido 
obstétrico entre las 18 y 24 semanas de enero 2007 a enero 2011. Se dividieron a las 
pacientes en dos grupos: productos sin alteración del HN y aquellos con ausencia o hi-
poplasia (longitud igual o menor a 2.5 mm). Se les dio seguimiento hasta el nacimiento 
y se les realizó cariotipo aquellos con alteraciones en el HN.
Resultados: La prevalencia de alteración en el HN fue de 7.3% (n=108); 26% (n=31) 
presentaba ausencia y 74% (n=77) hipoplasia. El 77.8% (n=84) tenía además otras alte-
raciones estructurales. El 5.5% (n=6) resultó con cariotipo normal y sólo el 2.8% (n=3) 
estaba sano. Se obtuvieron 96 productos (88.9%) con T21, tres (2.8%) con T18, 
dos (1.9%) con T13 y uno (0.9%) con 45Xo. Se obtuvo una asociación estadísticamente 
signiicativa entre la ausencia (p=0.049, IC95%) e hipoplasia del HN (p=0.005, IC95%) 
y aneuploidías.
Conclusión: El estudio del HN en el segundo trimestre puede ser utilizado para mejorar 
la detección de la trisomía 21 (T21), y potencialmente minimizar falsos positivos en 
el tamizaje del primer trimestre; además ofrece una opción de tamizaje en pacientes 
que llegan a CPN de manera tardía.
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Introducción

La gran mayoría de las malformaciones congénitas no son 
prevenibles, ya que constituyen accidentes en la orga-
nogénesis embrionaria, y por lo tanto, su prevalencia se 
mantendrá sin cambios signiicativos. Una proporción re-
levante de estas malformaciones se asocia a alteraciones 
cromosómicas fetales. Cambios sociológicos han aumen-
tado la incidencia de estas alteraciones, ya que existe 
una tendencia, en sociedades con mayores niveles de de-
sarrollo, a reducir sus tasas de natalidad y postergar el 
inicio de la maternidad, hacia etapas más tardías de la 
vida de la mujer.1

La medicina fetal tiene labores de prevención, diagnós-
tico y tratamiento. El campo de la ultrasonografía obstétrica 
ha abierto una disciplina por completo nueva de la medici-
na fetal, en la que ahora puede considerarse al feto como 
un paciente. Los marcadores ecográicos y bioquímicos 
del primer y segundo trimestres, han revolucionado la 
estimación del riesgo prenatal para cromosomopatías, y 
constituyen en la actualidad, las causas que aportan ma-
yor porcentaje de indicación de estudios cromosómicos 
prenatales en los países desarrollados.2

La trisomía 21 (T21) es la anomalía cromosómica más 
frecuente en recién nacidos (incidencia de 1/800 emba-
razos), y es la causa del síndrome de Down, una particular 
combinación de anomalías fenotípicas que incluyen retra-
so mental y malformaciones congénitas, con un amplio 
rango de variabilidad en sus manifestaciones. Debido a 

que la hipoplasia de las estructuras de la línea media 
facial y una nariz aplanada son características del síndro-
me, investigadores han tratado de utilizar la apariencia 
prenatal del hueso nasal (HN), o más especíicamente, su 
ausencia, para mejorar la detección de esta trisomía.3-8

Los estudios radiográicos e histológicos post-mortem 
informan la ausencia de HN en un 23% a 47% de fetos 
afectos de T21, y de ausencia-hipoplasia del 61%. Se ha 
postulado que este hecho podría ser debido a un retraso 
en la maduración ósea, que podría manifestarse en otras 
regiones esqueléticas en forma de acortamiento de hue-
sos largos, braquicefalia o hipoplasia de la falange media 
del quinto dedo, características todas de la T21.4

En fechas recientes, la atención se ha tornado hacia el 
estudio del HN fetal en el segundo trimestre de la gesta-
ción, para minimizar potencialmente los falsos positivos 
en las pruebas de tamizaje del primer trimestre, posible-
mente debidos a la variación étnica en la ausencia del HN 
y la osiicación tardía del mismo en ciertas poblaciones, y 
para ofrecer opciones de tamizaje para pacientes que se 
presentan de manera tardía al control prenatal.9-13

Utilizando de manera aislada, la hipoplasia del HN 
tuvo una sensibilidad del 23% al 64%, y una especiici-
dad del 57% al 99% para la detección del síndrome de 
Down, dependiendo de la deinición de hipoplasia de HN. 
Combinando el HN con otros marcadores aprobados para 
aneuploidía (pliegue nucal, longitud femoral y hume-
ral, quistes de plexos coroideos, intestino ecogénico),  
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aumentó la sensibilidad de 59% a 82% y la especiicidad 
de 74% a 87%.10,14-16

En el presente artículo, el estudio del HN fetal en el 
segundo trimestre del embarazo es analizado en forma 
retrospectiva, en una población de pacientes del noreste 
mexicano. 

Material y métodos

Se realizó un estudio observacional, longitudinal, retros-
pectivo y comparativo, en donde se incluyeron pacientes 
embarazadas que acudieron al Servicio de Perinatolo- 
gía del Hospital Universitario “Dr. José Eleuterio Gonzá-
lez”, de la Universidad Autónoma de Nuevo León, para 
realización de ultrasonido obstétrico entre las 18 y 24 
semanas de gestación como parte del control prenatal 
normal, en el periodo comprendido entre enero de 2007 
a enero de 2011. Se seleccionaron por conveniencia a 
todos los fetos con ausencia o hipoplasia del HN (deinido 
como una longitud del HN igual o menor a 2.5 mm).17-19 
Se evaluaron los productos posteriores al nacimiento en 
conjunto con los Servicios de Pediatría y Genética, y  
en aquellos en los que se había detectado hipoplasia o 
ausencia de HN se les realizó cariotipo. Se eliminaron a 
las pacientes cuya atención del nacimiento fue en otra 
institución, en quienes no se realizó cariotipo al pro-
ducto, y a las pacientes cuyo expediente se encontraba 
incompleto o extraviado. El estudio fue aprobado por el 
Comité de Ética de la Universidad Autónoma de Nuevo 
León, con la clave GI11-004 el 05 de mayo del 2011.

Se revisaron los expedientes de las pacientes que acu-
dieron a realizarse un ultrasonido obstétrico de control, 
cursando entre 18 y 24 semanas de gestación en el Servi-
cio de Perinatología, en el periodo comprendido de enero 
de 2007 a enero de 2011. Se incluyeron pacientes tanto de 
alto como de bajo riesgo obstétrico. Se dividió a las 
pacientes en dos grupos, aquellas en quienes se encon-
tró ausencia del HN fetal, y aquellas cuyos productos 
tenían hipoplasia de HN, aislado o en conjunto con otras 
malformaciones. Se revisaron los expedientes de los re-
cién nacidos y su seguimiento por parte de los Servicios 
de Pediatría y Genética.

De cada paciente se recabó la edad materna, las 
características del HN (ausencia o hipoplasia), la presen-
cia o ausencia de otras alteraciones estructurales en el  
producto y su descripción, el resultado del cariotipo,  
el género del producto y el diagnóstico posnatal del mis-
mo, en una base de datos desarrollada en el programa 
Excel 2007. Posteriormente, dicha base de datos se ana-
lizó mediante el programa IBM Statistic (SPSS 19).

De las variables cuantitativas evaluadas se obtuvie-
ron las estadísticas descriptivas tradicionales, tales como  
las medidas de tendencia central (media, mediana y 
moda), medidas de dispersión (varianza, desviación están-
dar DE y coeiciente de variación) y medidas de posición 
(cuartiles, quintiles y deciles); en el caso de las variables 
cualitativas se obtuvieron las frecuencias observadas.

Los valores de estudio se segmentaron según el tipo 
de alteración del HN fetal, y se analizaron las mismas 

estadísticas antes mencionadas, además de comparar  
y evaluar los resultados de cada una de las variables se-
gún el grupo, mediante pruebas de hipótesis para medias 
y proporciones, según fuera el caso para cada tipo de va-
riable (cuantitativa y cualitativa respectivamente) a una 
coniabilidad del 95%. Se buscó la presencia de asocia-
ción estadística entre la hipoplasia o ausencia del HN 
fetal, y alteraciones cromosómicas y/o estructurales del 
producto mediante una prueba de ji cuadrada,

 
a una 

coniabilidad del 95%.

Resultados

Se revisaron un total de 1 480 expedientes, de los cua- 
les se analizó la información de 108 casos que cumplieron 
a conformidad los criterios de inclusión expuestos en el 
presente documento. La edad promedio de las pacien-
tes fue de 31.2 años, con una desviación de los datos 
con respecto a la media de 7.5 años. Se encontró una 
prevalencia de alteración en el HN fetal de 7.3%; 26% 
(n= 31) presentaba ausencia y 74% (n=77) tenían un HN 
hipoplásico.

El 77.8% (n=84) de los fetos estudiados presentaban 
otras alteraciones estructurales, además de las altera-
ciones del  H N ,  y no se encontraron otras alteraciones 
en el 22.2% (n=24) de ellos. Dentro de las alteracio- 
nes encontradas con mayor frecuencia (3% a 7%), se 
incluyen el pliegue nucal aumentado, la clinodactilia, 
el pie en sandalia bilateral y las cardiopatías congéni-
tas, de las cuales la comunicación interventricular e 
interauricular fueron las más comunes. Las alteraciones 
que se encontraron en menor porcentaje (< 1%) inclu-
yen alteraciones del sistema nervioso central, tales como 
ventriculomegalia, agenesia parcial del cuerpo calloso y 
del vérmix cerebeloso, megacisterna magna, holopros-
encefalia; arteria umbilical única, huesos largos cortos, 
atresia esofágica, alteraciones renales, intestino hipere-
cogénico, foco ecogénico intracardiaco, higroma quístico 
y defectos faciales como labio y paladar hendido. Estas 
malformaciones en su mayoría se presentaban en com-
binación.

Posterior al nacimiento, se les realizó cariotipo a 
los productos con alteraciones en el HN. Se encontró 
que el 5.5% (n=6) de los productos presentaban un ca-
riotipo normal; de los cariotipos anormales, el 0.9% 
correspondía a un producto con 45X, el 1.9% (n=2) co-
rrespondía a productos con trisomía 13, el 2.8% (n=3) con 
trisomía 18 y el 88.9% (n=96) con T21. De los produc-
tos con T21, se encontró que tres de ellos presentaban 
la variante 46XY,der(14;21)(q10;q10)+21, y uno de ellos 
47XYqh+,der(21;21)(q10;q10)+21.

El 2.8% (n=3) de los productos estaban sanos. El 88.9% 
(n=96) tenían síndrome de Down, el 2.8% (n=3) tenían sín-
drome de Edwards, 1.9% (n=2) tenía síndrome de Patau, 
0.9% (n=1) presentaba síndrome de Turner, 0.9% (n=1) 
tenía malformaciones secundarias a la ingesta materna 
de ciclofosfamida, 0.9% (n=1) presentaba una displasia 
esquelética tanatofórica y 0.9% (n=1) tenía síndrome 
de Dandy-Walker. Los diagnósticos posnatales fueron 
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realizados en conjunto con los Servicios de Pediatría y  
Genética.

Al segmentar al total de la población estudiada en 
aquellas que presentaban ausencia del HN (n=31) y aque- 
llas con hipoplasia del mismo (n=77), y buscar la aso-
ciación entre éstos y la presencia de alteraciones 
cromosómicas en los productos, se encontró una aso-
ciación estadísticamente signiicativa (p=0.049) para la 
ausencia y (p=0.005) para la hipoplasia del HN mediante 
la prueba de ji cuadrada

 a una coniabilidad del 95%.

Discusión

El hueso de la pared nasal se desarrolla a partir de la 
osiicación de la membrana, que cubre la cápsula del 
cartílago nasal. Diversos estudios sugieren la existen-
cia de un HN con poca osiicación, o su ausencia total 
en fetos con aneuploidías.20-22 La apariencia sonográica 
del HN fetal parece prometedora para mejorar la detec-
ción prenatal de dichas enfermedades, principalmente 
del síndrome de Down. Información reciente sugiere que 
la valoración del HN en el segundo trimestre puede 
mejorar potencialmente la efectividad del tamizaje, y 
pudiera evitar confundir la osiicación tardía del HN en 
fetos normales, con un HN ausente o hipoplásico en fe-
tos anormales; además, en pacientes que llegan a control 
prenatal de manera tardía, pudiera ser una herramienta 
útil en el tamizaje y diagnóstico de dichas anomalías.12 

El objetivo del presente trabajo, fue establecer la aso-
ciación entre la ausencia e hipoplasia del HN fetal en el 
ultrasonido obstétrico del segundo trimestre del embara-
zo, y alteraciones estructurales y/o cromosómicas en el 
neonato en la población general.

En nuestro estudio se encontró que la media de edad 
de las pacientes con productos con HN alterado en el 
segundo trimestre fue de 31.2 años. En la literatura mé-
dica está bien descrito, que mientras mayor es la edad 
de la madre, mayor es el riesgo de anomalías cromosó-
micas, principalmente las trisomías. Sin embargo, en el 
caso de monosomías (síndrome de Turner) y triploidías, 
la edad no juega un rol signiicativo. Estos resultados tie-
nen relevancia dado que la edad materna de las mujeres 
embarazadas se ha incrementado en la mayoría de los 
países desarrollados, al postergar el inicio de la mater-
nidad hacia etapas más tardías de la vida de la mujer, 
teniendo deinido desde los años 70´s que el grupo de 
“alto riesgo” incluye a mujeres con un mínimo de edad 
de 35 años.5,14,15,23

El 7.3% de productos examinados prenatalmente 
presentó alteraciones en el HN, y de éstos, el 26% tenía 
ausencia mientras que el 74% presentaba hipoplasia. La 
mayoría de los autores mencionan que el porcentaje de 
hipoplasia del HN en estudios ecográicos a las 15-24 se-
manas, es de alrededor del 65% en fetos con T21.6,8,14,24

Cicero, Nicolaides y otros autores han encontrado 
que el porcentaje de anormalidades en el HN oscila entre 
el 60% y 65%.4,14,16 En nuestro trabajo se encontró que el 
porcentaje es mayor al reportado, lo que pudiera deber-
se a que el diagnóstico posnatal de los fetos incluidos,  

no sólo fue de T21 sino de otras anormalidades tanto 
cromosómicas como no cromosómicas. En fetos cromo-
sómicamente normales, la prevalencia de hipoplasia del 
HN se relaciona con el origen étnico de la madre, siendo 
menor del 1% en caucásicos y hasta 10% en los afro-
caribeños. En los trabajos publicados hasta la fecha se 
ha reportado un 1.2% de fetos euploides, con ausencia o 
hipoplasia de HN.4,6,8,13,24,25

En nuestro estudio se encontró que el 5.5% de los 
productos con alteraciones del HN tenían un cariotipo 
normal, y el 2.8% estaban sanos. Con lo anterior, se puede 
concluir que posiblemente la prevalencia de hipoplasia 
de HN en la población mexicana pudiera oscilar entre 
la caucásica y la afro-caribeña, aunque no existen 
estudios al respecto en nuestra población. Esto resalta 
la importancia de ser muy cuidadosos al interpretar el 
hallazgo de un HN hipoplásico, dado que varía signiicati-
vamente de una población a otra.

Además de un HN alterado, el 77.8% de los fetos 
estudiados presentaba otras alteraciones estructurales. 
En la ecografía del segundo trimestre, al igual que en el 
primer trimestre, cada anomalía cromosómica tiene su 
propio patrón sindrómico de anomalías detectables.23 Tal 
y como el descrito por Snijders y Nicolaides desde 1992, 
se recomienda que una vez detectada una anomalía/mar-
cador en un examen ecográico de rutina, se realice una 
rigurosa revisión de aquellas características de la ano-
malía cromosómica relacionada con ese marcador.5,15 En 
nuestro estudio, se encontró que las alteraciones que 
se presentaron con mayor frecuencia en un rango del 3% 
al 7% junto con la anomalía del HN, correspondían en 
su mayoría con el patrón característico de la T21. Esto 
tiene sentido debido a que el 88.9% de los productos pre-
sentaron este diagnóstico al nacimiento. Ejemplos de 
estas alteraciones incluyen el aumento del grosor del 
pliegue nucal y las anomalías cardiacas, siendo las más 
frecuentes las comunicaciones auriculoventriculares, 
interauriculares e interventriculares. Aunque la clino-
dactilia y el pie en sandalia, se consideran marcadores 
menores de dicho síndrome; en nuestro estudio se encon-
tró que estas alteraciones estaban presentes en la gran 
mayoría de los productos con T21.

Las alteraciones anatómicas encontradas en menos 
del 1%, además del HN alterado, pueden presentarse en 
diversas patologías incluyendo otro tipo de trisomías ade-
más de la 21, en diversos síndromes genéticos y debido 
a la ingesta de medicamentos por la madre durante el 
primer trimestre del embarazo.

El porcentaje de productos sin otras anomalías ade-
más de la alteración del HN fue de 22.2%, y de ellos, 
sólo el 12.5% estaban sanos. Por lo tanto, el 87.5% de 
los productos con hipoplasia/ausencia de HN sin otras al-
teraciones estructurales, tenían alguna patología que en 
todos los casos correspondía al síndrome de Down, lo que 
sugiere que este hallazgo en el ultrasonido del segundo 
trimestre, pudiera ser un buen marcador independiente 
para esta patología y más aun asociándolo a otros mé-
todos, pudiera aumentar la sensibilidad de detección 
sistemática y disminuir la necesidad de pruebas invasivas.



Rol del hueso nasal fetal en el segundo trimestre del embarazo 189

El 94.5% de los cariotipos realizados en los productos 
con alteración del HN fueron anormales, lo que nos obliga 
a pensar que la relación entre este marcador ecográico 
y las aneuploídas es muy alto. En nuestro estudio el por-
centaje de productos con T21 fue de 88.9%, muy superior 
a lo reportado por Cicero y colaboradores en el 2003, 
quienes realizaron un estudio entre las semanas 15 y 
22 de gestación, detectando hipoplasia del HN en 61.8%  
de los casos con T21. Este mismo autor reportó un  
1.2% de fetos cromosómicamente normales, y 3.3% con 
otras anomalías cromosómicas.14 En el presente estu-
dio a diferencia del antes mencionado, 5.5% de los fetos 
tenían un cariotipo normal y 11.1% presentaban otras 
anomalías cromosómicas incluyendo 0.9% para 45Xo, 
1.9% para t risomía 13 y 2.8% para trisomía 18. otro 
estudio realizado en el 2004 por Gámez y colabora-
dores, reportó que en embarazos de bajo riesgo, entre 
las 19 y 22 semanas de gestación, el HN era hipoplásico 
únicamente en 1.8% de los fetos sanos vs 100% de quienes 
tenían síndrome de Down.8 Así, en la población cataloga-
da como de alto riesgo para cromosomopatías fetales, la 
exploración del HN aumenta la sensibilidad del diagnósti-
co ecográico de 83% a 90%.

En general, existe una asociación estadísticamen-
te signiicativa entre la ausencia (p=0.049, IC95%) y la 
hipoplasia (p=0.005, IC95%) del HN fetal y alteraciones 
cromosómicas en los productos, en quienes se realiza una 
exploración ecográica entre las semanas 18 y 24 de la 
gestación. Estos resultados son ampliamente consistentes 
con estudios previos realizados por autores como Sonek, 
Nicolaides, Cicero, Bromley, Benacerraf, odibo y Bundu-
ki en diferentes países, que evalúan la apariencia del 
HN, sobretodo su longitud, en el segundo trimestre.

En conclusión, a pesar de que la anormalidad del HN 
encontrada en el ultrasonido del segundo trimestre del em- 
barazo ha sido asociada con aneuploidía fetal, su rol 
como marcador independiente aún es incierto. Recien-
temente, se ha sugerido que la ausencia e hipoplasia del 
HN fetal es un signo diagnóstico para identiicar fetos 
con alto riesgo de padecer síndrome de Down. En el pre-
sente estudio se obtuvo una asociación estadísticamente 
signiicativa entre la ausencia e hipoplasia del HN, y al-
teraciones cromosómicas en fetos estudiados entre las 18 
y 24 semanas de la gestación. Se conirmó lo descrito por 
otras publicaciones en las que se menciona que la apa-
riencia sonográica del HN en el segundo trimestre, puede 
ser utilizado para mejorar la detección de la T21, tanto 
en la efectividad del tamizaje como en evitar la falta de 
identiicación de la osiicación tardía del HN en fetos nor-
males. Además, nos ofrece una opción de tamizaje para 
pacientes que llegan de manera tardía al control prena-
tal.

Sin embargo, la detección de un HN ausente es 
relativamente sencilla mientras que la deinición de 
hipoplasia del HN nos presenta un problema. Estudios 
posteriores deberán realizarse para determinar la óptima 
deinición de hipoplasia de HN en la población gene-
ral, y especíicamente en la población mexicana, y así 
realizar estudios para integrar al HN como un marcador  

independiente en el ultrasonido anatómico antenatal del 
segundo trimestre.
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