ACTUALIZACION

HUESO NASAL: MARCADOR ULTRASONOGRAFICO DE TRISOMIA 21
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En 1866, Langdon Down not6 caracteristicas comunes
en pacientes con trisomia 21 como ser poca elasticidad
de la piel, nariz pequeia, es decir hipoplasia nasaln).
Shuttleworth (1909) fue el primero que notd que la
prevalenciade anomalias cromosémicas estaba asociada
a la edad materna. El riesgo de una embarazada de 25
anos de tener un feto con trisomia 21 es de 1/385.

Cicero y cols mostraron en una publicacién, que
el hueso nasal es visible por ultrasonografia entre
11 — 14 semanas de gestacion en un 99.5% de fetos
cromosémicamente normales y, que el 73% de fetos con
Sindrome de Down el hueso nasal no era visible en éstas
semanas de gestacion).Asi mismo lo confirmé una serie
de casos reportados por Sonek y Nicolaides los que
describen ecograficamente ausencia de osificacion del
hueso nasal).

A toda paciente desde los 35 afos se le debe realizar
un sonograma genético (ultrasonografia genética)a), que
debe ser realizado por un médico especializado y con
experienciaes). Ademas de realizar un estudio Standard
de valores biométricos, se debe realizar también
un estudio mas profundo para detectar anomalias
estructurales, a su vez, buscar una serie de marcadores
ecograficos. Es importante la evaluacion de la “presencia
de hueso nasal“ en el primer trimestre del embarazo, y
“medirlo” en el estudio de 20 — 22 semanas.

Actualmente, los marcadores ecograficos del primer
trimestre se describen como una herramienta de utilidad
para la seleccion de pacientes con riesgo de alteraciones
cromosomicas. Este marcadorecografico puede utilizarse
en el screening para Sindrome de Down durante el
primer e inicio del segundo trimestres de gestacion en
combinacion de otros marcadores ecograficos como la
edad materna y la translucencia nucal, etc. con el objetivo
de aumentar la tasa de deteccion y disminuir la tasa de
falsos positivos. La ausencia de hueso nasal entre las
11 — 14 semanas aumenta el riesgo de trisomia 21 en
146 veces. La presencia de hueso nasal, en cambio,
disminuye el riesgo de trisomia 21 en tres vecesa).

Anatomicamente, las paredes laterales de la nariz
estan formadas por el hueso nasal y el proceso nasal
del hueso maxilar superiormente, y por cartilago y tejido
fribroadiposo inferiormentes).
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El hueso nasal puede ser visualizado entre las 11 + 0
a 13 + 6 semanas de gestacion. La evaluacién del hueso
nasal puede ser realizada cuando el feto tiene una LCC
de 65 a 74mm¢). Este examen requiere la magnificacion
de una vision del perfil fetal donde la cabeza y el térax
estén incluidos, es decir, un corte sagital precisamente
en la linea mediae, 7. Es crucial el angulo de isonasiéon
ya que el hueso nasal posiblemente no es visible
cuando el eje longitudinal del hueso es perpendicular al
transductors).

Figura N° 1
Perfil fetal que muestra el hueso nasal paralelo a la
piel del puente nasal.

Se observa como una linea de mayor ecogencidad.

Segun algunos estudios, éste marcador ecografico es
el que presenta menor cantidad de falsos positivosw), y
segun otros, el hueso nasal tiene un rol menos importante
en la identificacion de fetos con riesgo de trisomia 21
debido a su bajo rate de deteccion().

Cusick W y cols, en su estudio de mediciones del
hueso nasal para determinar hipoplasia para el riesgo de
presentar trisomia 21 en el segundo trimestre, menciona
que el riesgo de trisomia 21 es mayor con altos grados
de hipoplasia del hueso nasalio). Se debe tener en
cuenta que a mayor marcadores positivos, mayor riesgo
de presentar aneuploidia.



Actualmente también se utiliza la ecografia
tridimensional para la valoracién de hueso nasal. Segun
algunos trabajos, permite determinar la ausencia o el
acortamiento del hueso nasal en 40 — 45 % de los fetos
y pese a ello, en un niumero elevado de pacientes con
sindrome de Down se determind la presencia de ésta
estructura 6sea, ).

Es muy importante explicar a la paciente, que éstos
marcadores ecograficos no poseen un valor diagnéstico,
sino de seleccion de negatividad de los mismos y no
elimina completamente la posibilidad de tener una
alteracion cromosdmica que disminuye el riesgo fetal.
Asi mismo, la positividad no significa un cariotipo
anormal, pero la paciente esta en un grupo de alto riesgo
al compararla con otras gestantes de su edad.

En uno de los trabajos publicados por Nicolaides
K. demostré6 que la ausencia del hueso nasal puede
identificarel 69% de trisomia 21 enfetos, loque representa
un falso positivo de 1, 4%. Ha sido establecido que el
screening en el primer trimestre en una combinacién
de ultrasonografia y el test de suero materno pueden
identificar el 97% de fetos con trisomias 21, lo que
representa un falso positivo del 5%:s).

Cicero S y Cols a su vez mencionan que el screening
de trisomia 21, en combinacién con la edad maternay la
translucencia nucal , incluyendo el examen del perfil fetal
para determinar la presencia o ausencia del hueso nasal
puede incrementar la sensibilidad a 85% y decrecer los
falsos positivos cerca del 1%).

Segun Malone F y Cols, la evaluacion del hueso nasal
en el primer trimestre no es un test Gtil para el screeening
de la poblacién general para trisomia 21(12). Pero otros
estudios mencionan que afiadiendo el asesoramiento
ultrasonografico del hueso nasal al grosor de la
transclucencia nucal y analisis en suero materno en el
primer trimestre puede mejorar el rendimiento(1s).

En conclusién, se debe incluir en el estudio
ultrasonografico del primer y segundo trimestres, la
visualizaciony medicion del hueso nasal respectivamente,
en todos los estudios de “rutina”. Actualmente, la mujer
embarazada debe ser correctamente asesorada e
informada por el médico obstetra, a cerca de éstos
estudios, los mismos que nos dan una pauta para
sospechar Sindrome de Down.
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