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MED IOS DE DIAGNOSTICO PARA DETECTAR ANOMALIAS DEL COMPLEJO FACIAL A 
NIVEL INTRAUTER1NO

Se hizo una recopilacidn de material bihliografico referente a medics de diagnostico para detectar anomalias del complejo facial a nivcl 
intrauterine, para ampliar nuestros conocimientos acerca de las diferentes patologias que se presentan en cara, analizando las multiples 
caracteristicas clinicas. Es importantc dcstacar los Sindromes derivados de las alteraciones de crecimiento y desarrollo embrionario 
investigando su etiologia y los problcmas quo aparecen posteriormente en el neonate, ya que son muy variadas las circunstancias envucltas 
y poco seguro el mdtodo para establecer la relacion causa - efecto. La presencia de infecciones muchas veces asintomaticas durante dicho 
periodo puedc afectar la organogenesis y la diferenciacion celular conllevando a producir malformaciones del complejo facial. Hoy en dia 
se hacen estudios desde el vientre para diagnosticar de manera temprana las anomalias cromosomicas que son responsables de diversas 
enfermedades de tipo genetico; Asi mismo toda mujer gestantc deberia realizarse una prueba prenatal (ecografia, ultrasonido, amilisis de 
vellosidad Coridnica, o la amniocentesis) para determinar si el feto presenta algun sindrome u otra alteracion congenita.

Es importante realizar la siguiente pregunta ante la 
presencia de anomalias del complejo facial a nivel 
intrauterino ^Se encuentra el Odontologo en 
capacidad de conocer y/o describir las diferentes 
anomalias prenatales y la identificacion de estas, en 
el complejo facial y en consecuencia poder 
determinar el manejo a seguir en el tratamiento y 
remision?.
Es de gran importancia debido a la falta de 
informacion del odontologo general en el 
procedimiento a seguir ante la presencia de una 
mujer gestante y con antecedentes que conlleven a 
un riesgo de alteraciones del complejo facial. Se 
debe conocer los diferentes medios de diagnostico 
que se disponen hoy en dia, gracias a los grandes 
avances de la tecnologia en los diferentes campos 
de la medicina.
Se pretende brindar al odontologo la informacion 
necesaria de como puede detectar mediante los 
diferentes medios de diagnostico las alteraciones 
del complejo facial que puede presentar un feto 
durante el embarazo para permitirle un adecuado y 
correcto uso e interpretacion de las mismas 
participando activamente en las discusiones 
interconsultas que presenta la practica medica.
El significado principal de los diferentes medios de 
diagnostico en la practica medica y odontologica 
es su papel en la etiologia de un gran numero de
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alteraciones. Virtualmente, cualquier rasgo es el 
resultado de la accion combinada de factores 
geneticos, ambientales, fisicos, quimicos, aunque 
es importante distinguir las alteraciones en las que 
los defectos de la informacion genetica son los 
principales, de aquellos en que los riesgos 
ambientales (incluyendo los intrauterinos) son los 
mas importantes, y de aquellas otras en que la 
causa responsable es una combinacion entre la 
constitucion genetica, medio ambiente, factores 
quimicos y fisicos. En la generacion de un 
desorden se puede encontrar etiologia variada o 
heterogenia que sigue un proceso patogenico para 
producir un fenotipo unico. Etiologia unica con 
mecanismos patogenicos diferentes que producen 
un fenotipo unico y las diferentes causas y 
patogenicidades.
La caracteristica mas tipica del desarrollo de la 
cabeza es la formacion de arcos branquiales o 
faringeos. Estos arcos aparecen en la cuarta y 
quinta semanas de desarrollo intrauterino y 
contribuyen en gran medida a las caracteristicas 
extemas del embrion. En un periodo inicial estan 
constituidas por bandas de tejido mesenquimatico 
separado por profundos surcos, denominados 
hendiduras branquiales o faringeas.
Los arcos branquiales desempenan un importante 
papel en la formacion de la cabeza. Hacia el final 
de la cuarta semana, el centre de la cara esta 
formado por el estomodeo, rodeado por el primer 
par de arcos branquiales.
Cuando el embrion tiene 4 semanas y media
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La musculatura del primer arco branquial esta 
constituida por los musculos de la masticacion 
(temporal, masetero y pterigoideos), el vientre 
anterior del digastrico, el milohioideo, el musculo 
del martillo y el periestafilino externo.
Los musculos de los diferentes arcos no siempre se 
adhieren a los componentes oseos o cartilaginosos 
de su propio arco, sino que a veces emigran hacia 
regiones adyacentes. Sin embargo, el origen de 
estos musculos siempre puede conocerse, dado 
que su inervacion proviene del arco de origen. La 
inervacion de los musculos del primer arco llega 
unicamente por la rama maxilar inferior del nervio 
trigemino. Como el mesenquima del primer arco 
contribuye tambien a la dermis de la cara, la 
inervacion sensitiva de la piel facial es suministrada 
por las ramas oftalmica, maxilar superior y maxilar 
inferior. (Langman J, 1.981).
Desarrollo facial anormal: Los insultos geneticos y 
teratogenicos al proceso embriologico afectan 
grupos celulares susceptibles en mementos criticos 
y favorecen el desarrollo de malformaciones de 
una estructura o una region.
Durante la tercera semana se pueden producir 
alteraciones que afecten la linea media de las 
regiones craneal y facial (displasia frontonasal, 
holoprosencefalia) que afectan el cierre del 
neuroporo anterior, la separacion de las vesiculas 
opticas (hipotelorismo, microftalmia, etc.), 
proceso nasal medio (nariz y labio superior).
Durante la cuarta semana se pueden afectar las 
celulas de la cresta neural que forman el primero y 
segundo arcos faringeos produciendo fenotipos del 
sindrome de primero y segundo arcos como el 
sindrome oculoauriculovertebral (microsomia 
hemifacial) y las disostosis mandibulofacial ( 
Sindrome de Treacher Collins).
Durante la quinta y sexta semana se pueden afectar 
celulas de areas especificas de manera aislada 
(fisura labial o palatina, Pierre Robin) o diferentes 
areas en el mismo estado de desarrollo (fisura labio 
palatina asociada con anormalidades del cerebro y 
otras partes del cuerpo). Ciertas presiones 
intrauterinas pueden favorecer la fusion de suturas 
o craniosinostosis y lesiones de la base craneal.
El Crecimiento craneofacial implica los cambios 
progresivos de forma y tamano de los huesos de 
craneo y cara mediante osificacion endocondral, 
crecimiento sutural y modelacion aposicional, 
donde gran parte de los mecanismos son geneticos 
y otros corresponden a efectos ambientales 
determinados por la actividad funciona!, fuerzas 
extemas, etc.

de edad pueden identificarse cinco formaciones 
mesenquimaticas, a saber: 2 procesos
mandibulares (primer arco branquial) que pueden 
distinguirse caudalmete en relation con el 
estomodeo; 2 procesos maxilares (porcion dorsal 
del primer arco branquial) lateralmente al 
estomodeo, y la prominencia frontal, elevacion 
ligeramente redondeada, que se encuentra en 
situation craneal con respecto al estomodeo. El 
desarrollo de la cara se ve complementado en 
etapa ulterior con la formation de los procesos 
nasales.
Cada uno de los arcos branquiales esta formado 
por un nucleo central de tejido mesodermico, 
cubierto por su lado externo por ectodermo 
superficial y revestido en su interior por epitelio de 
origen endodermico. Ademas de mesenquima 
local, la parte central de los arcos recibe un 
numero abundante de celulas de la cresta, que 
emigran hacia los arcos para constituir los 
componentes esqueleticos de la cara.
El mesodermo original de los arcos forma los 
musculos de la cara y el cuello. De tai manera, 
cada arco branquial se caracteriza por poseer sus 
propios componentes musculares, los cuales 
conducen su propio nervio, y cualquiera que sea el 
sitio al que emigren las celulas musculares llevaran 
consigo su componente nervioso craneal. 
Asimismo, cada arco posee su propio componente 
arterial.
El cartilago del primer arco branquial esta formado 
por una porcion dorsal Hamada proceso maxilar, 
que se extiende hacia delante debajo de la region 
correspondiente al ojo, y una porcion ventral, el 
proceso mandibular o cartilago de Meckel.
En el curso del desarrollo de ambos procesos, el 
maxilar y el cartilago de Meckel, experimentan 
regresion y desaparecen, excepto en dos pequenas 
porciones en los extremos dorsales que persisten y 
forman, respectivamente el yunque y el martillo. El 
mesenquima del proceso maxilar dara origen mas 
tarde al premaxilar, maxilar, hueso cigomatico y 
parte del hueso temporal por osificacion 
membrane sa.
El maxilar inferior se forma de manera analoga por 
osificacion membranosa del tejido mesenquimatico 
que rodea al cartilago de Meckel. Unicamente una 
pequena portion del cartilago de Meckel 
experimenta transformation fibrosa. En 
consecuencia, los procesos maxilar y mandibular 
contribuyen en gran medida a la formation del 
esqueleto facial por osificacion membranosa. 
Ademas, el primer arco contribuye a la formation 
de los huesos del oido medio.
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el sindrome facial de la hendidura media, la 
disostosis craneofacial y la Acrocefalosindactilia.
El Sindrome Facial de la Hendidura Media: 
produce hendidura media de la nariz y el labio 
superior y raramente en el paladar produciendo 
hendidura palatina.
La Disostosis Craneofacial (Sindrome Crouzon): 

junto a la hipoplasia de la hemifacies superior 
contrasta el desarrollo progenico mandibular con 
caida del labio inferior y labio superior corto y 
maloclusion tipo III. El paladar suele ser estrecho, 
ojival y uvula bifida. Dientes en forma de clavija y 
ampliamente espaciados. (Foto 2.)

El crecimiento del maxilar superior y la mandibula 
se orientan por la base craneal y la vida aerea, 
ademas estan balanceados entre si gracias a la 
formacion de los dientes y rebordes alveolares, 
resultando en crecimiento con direccion antero 
inferior.
En pacientes fisurados se generan dificultades para 
la alimentacion y respiracion por lo que estas 
personas manifiestan efectos generales notorios 
como menor estatura y dimensiones faciales, 
tambien alteraciones del maxilar superior y la 
odontogenesis.
En los pacientes con alteracion del crecimiento, es 
importante considerar el desarrollo morfologico 
facial, las adaptaciones funcionales y la iatrogenia 
quirurgica.
El proceso dismorfogenico implica la alteracion 
embrioldgica mas los cambios secundarios que se 
suceden durante la etapa fetal por patrones de 
deglucion y posicion lingual alterados, etc., mas 
los cambios intrinsecos mas alia de la region 
fisurada como alteraciones de la base craneal.
Las adaptaciones funcionales hacen referencia a la 
disminucion del tamano de la via aerea, hipertrofia 
de cometes y de la mucosa nasal, respiracion bucal 
con depresion lingual y mandibular, etc.
Los estudios sobre iatrogenia quirurgica indican 
que la cirugia en fisuras aisladas de labio o paladar 
no afectan las relaciones funcionales maxilares 
pero en fisuras labio palatinas el efecto es marcado 
con reduccion del crecimiento antero-posterior y 
alteracion de los rebordes alveolares. (Hernandez 
G, 1.998)
La teratologia se relaciona con todos los aspectos 
del desarrollo prenatal anormal que incluyen 
estudio de causas y patogenesis de defectos 
congenitos.
Se estima que entre el 7 y 10% de los defectos de 
nacimientos humanos resulta de acciones 
desorganizantes de farmacos o drogas, virus y 
otros factores ambientales (Thompson y col, 
1.991).
La patologia del labio y paladar hendido en la 
deteccion prenatal de la hendidura facial cada vez 
se utiliza con mayor frecuencia, para determinar el 
tipo de deformacion por su localizacion (linea 
media, unilateral o bilateral, Foto 1.) y extension 
(si solo esta afectado el labio o el paladar o 
ambos). El labio fisurado que es la anomalia facial 
congenita mas frecuente, puede presentarse por 
malformaciones congenitas las cuales son 
anomalias de los genes, aberracidn existente en 
uno de los gametos, influencia nociva de los 
factores extemos en el curso de la ortogenia.
Dentro de las anomalias de los genes: se encuentra

Acrocefalosindactilia (Sindrome de 
Presenta el tercio medio de la cara 
desarrollado (opistognatia), prominencia de la 
mandibula, macroglosia y puede haber fisura 
palatina. En estado de relajacion los labios 
presentan muy a menudo una configuracion 
trapezoidal. El paladar es ojival y puede presentar 
hendidura profunda, uvula bifida, hipoplasia 
maxilar y protrusion mandibular, hay mesoclusion 
III con mordida abierta anterior o cruzada, retardo 
en la erupcion dentaria. (Foto 3.)



lengua a causa de la pequenez de la cavidad bucal, 
macroglosia, paladar estrecho y mas corto, 
enfermedad periodontal. (Foto 6.)
(Revisiones Bibliograficas para el Medico general, 
1.999)

La Disostosis Maxilofacial (Sindrome de Treacher 
Collins o Sindrome de Franceschetti- 
Awahlenklein): se presenta con una hipoplasia 
mandibular (opistognatia) con un angulo gonion 
mas obtuso de lo normal y la rama ascendente 
deficiente, Paladar hendido, maloclusion dentaria 
con mordida abierta crecimiento de maxilar 
inferior es retardado. (Foto 4.)

La etica involucra la busqueda de lo que es mejor 
para los individuos, grupos y sociedades en el 
contexto de problemas de toma de decision de lo 
que es moral.
Las tendencias tecnicas van a introducir nuevas 
decisiones eticas en el diagnostico prenatal que van 
a involucrar cada vez mas los intereses de la 
sociedad. Se acepta que las tendencias tecnicas van 
a introducir nuevas y mas complejas posibilidades 
de eleccion para los medicos, padres y personal 
que desarrolla las politicas, necesitando cada vez 
mas expresar los intereses de la sociedad. Algunas 
de estas tendencias son: Metodos mas tempranos y 
seguros de diagnostico prenatal, posibilidades de 
tamizaje para todos los embarazos, terapia fetal, 
terapia de genes con celulas somaticas humanas, 
investigacion sobre la pre-implantacion del 
embrion humano, terapia genetica en la linea 
germinal humana, eleccion del sexo fetal. En 
diagnostico prenatal, la realizacion de tecnicas 
invasivas, puede originar conflictos eticos en cinco 
etapas diferentes del proceso diagnostico: en el 
momento de suministrar la informacion, en el 
instante de sentar la indicacion, en el acto de la 
realizacion de la prueba, en la comunicacion del 
diagnostico, en la toma de decisiones posteriores.
Respecto a la informacion, deben ser consideradas 
como conductas poco eticas las siguientes: no 
informar el riesgo de defectos congenitos, ni de las 
pruebas disponibles para detectarlos, por razones 
ideologicas o por simple negligencia profesional, 
proporcionar una informacion sesgada (infra 
valoracion o supra valoracion de los riesgos de la 
prueba) y, finalmente, proporcionar una 
informacion defectuosa o parcial sobre las reales 
posibilidades de cada prueba (para lo que sirve y 
para lo que no sirve).
En el momento de sentar la indicacion deben 
considerase conductas poco eticas aquellas que 
propician una politica abusiva y liberal de

La Disostosis Otomandibular (Sindrome del 
primer arco branquial): se caracteriza por la falta 
de formacion de la rama y condilo del maxilar 
inferior, asimetria facial, producida por la 
hipoplasia del hueso maxilar superior e inferior. En 
el interior de la cavidad bucal se puede observar 
disminucion en la anchura del paladar desde el rafe 
palatino medio a la superficie lingual de los 
dientes. Presenta hendidura palatina, labio 
fisurado, fistulas salivales.
El Sindrome de Pierre Robin: tiene como 
caracteristica la glosoptosis y hendidura palatina, 
hipoplasia del maxilar inferior que impide el 
descenso normal de la lengua, produce dificultad 
de succion por la fisura palatina.
Acondroplasia del Maxilar Inferior: este es 
hipoplasico, hay protrusion mandibular, 
alteraciones de la relacion oclusal de ambas 
arcadas dentarias, apinamiento dentario en la parte 
anterior.
La Aracnodactilia (Sindrome de Marfan): presenta 

una boveda palatina abombada hendidura palatina, 
uvula bifida dientes largos y estrechos, progenie 
con mesoclusion y en la osteogenesis imperfecta 
las alteraciones de los dientes son evidentes por 
presentar alteration en la formacion de la dentina 
hallandose cambio de esmalte, los mas afectados 
son los formados en la primera fase de la vida con 
raices delgadas.
En la anomalia autosomica se encuentra:
Trisomia 21 (Sindrome de Down) o Mongolismo: 
la aberration autosomica mas frecuente se 
caracteriza por trisonomia del par cromosomico 21 
aumenta con la edad de la madre, presenta labios 
anchos, boca entreabierta por donde protruye la

V
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indicaciones (por razones economicas) o por el 
contrario desaconsejan su realizacion facilitando 
informacion incorrecta sobre riesgos. En lo 
relative a la realizacion de la prueba, esta claro que 
no deberia efectuarla aquel que no tenga una 
experiencia suficiente, y puede considerarse poco 
etica su realizacion negligente o sin tomar las 
medidas adecuadas para salvaguardar la seguridad 
y confidencialidad de los resultados.
La comunicacion del diagnostico igualmente puede 
ser motive de conflictos eticos. Parece evidente 
que la informacion debe ser cuidadosa, personal y 
adecuada a la formacion y mentalidad del que la 
recibe. Si el resultado es claramente patologico 
existe una notable unanimidad en que no debe 
efectuarse un consejo excesivamente 
unidireccional, sino discutir con la paciente todas 
las posibles opciones.
Despues de analizar estos topicos eticos que 
acompanan al Diagnostico Prenatal, es importante 
reflexinar sobre posibles posiciones y actitudes al 
respecto, se debe perder el “miedo” a hablar sobre 
estos temas, buscando “educar” en los diferentes 
campos del Diagnostico prenatal, evitando asi 
suministrar informaciones erroneas y precipitadas a 
nuestras pacientes, muchas veces producto de 
trasfondos ideoldgicos. (Hernandez C, 1.999) 
Como objetivo general se planteo describir los 
medios de diagnostico para detectar anomalias en 
el complejo facial a nivel intrauterine y como 
objetivos especificos se plantearon los siguientes. 
Describir las tecnicas de diagnostico prenatal no 
invasivas, describir las tecnicas de diagnostico 
prenatal invasivas, describir la evaluacion del 
DNA, e identificar las patologias del complejo 
facial.

METODO
El tipo de estudio fue una revision bibliografica, 
cuyo objeto de estudio fueron los medios de 
diagnostico para detectar las anomalias del 
complejo facial a nivel intrauterino.
Como unidades tematicas se tuvieron en cuenta las 
patologias del complejo facial, las tecnicas de 
diagnostico prenatal invasivas y finalmente la 
evaluacion del DNA. Las fuentes de informacion 
para el efecto de esta investigacion se visitaron las 
siguientes bibliotecas: Biblioteca Colegio 
Universitario Colombiano, Biblioteca Luis Angel 
Arango, Biblioteca Pontificia Universidad 
Javeriana, se revisaron 10 libros, 3 revistas, 12 
articulos publicados en Internet.

RESULTADOS
TECNICAS DE DIAGNOSTICO PRENATAL 

NO INVASIVAS

Tamizaje Bioquimico de Cromosomopatias:
Hasta hace pocos anos el criterio fundamental para 
establecer el riesgo de anomalia cromosomica fetal 
en una determinada gestacion, era la edad de la 
madre; con base en la relation entre la edad 
matema y el riesgo de Sindrome de Down y otras 
trisomias. Con esta politica de accion se logran 
identificar el 30% de los fetos con Sindrome de 
Down con una tasa de falsos positives del 10%. 
Este bajo indice de deteccion estimulo el estudio 
de otras alternativas de tamizaje.
A partir de este hallazgo se investigaron otros 
“marcadores” sericos matemos, entre ellos la 
Gonadotropina Corionica (HCGSM) que mostraba 
niveles mas elevados y el estriol no conjugado 
(uE3SM) niveles mas bajos con capacidad 
discriminativa en presencia de fetos con alteracion 
del complejo facial. La estimation del riesgo en 
una determinada gestante se hace multiplicando el 
riesgo asociado a su edad para la edad gestacional 
especifica (conocido por estudios 
epidemiologicas), por el indice de probabilidad 
derivado de los niveles sericos de cada marcador.

Las tecnicas son las siguientes: 
bioquimico de cromosomopatias, 
ecografico de cromosomopatias y 
estructurales, Diagnostico prenatal en 
fetales en sangre matema, Ultrasonido obstetrico. 
El tamizaje bioquimico de cromosomopatias se 
subdivide en: Alfa Feto Proteina, Gonadotropina 
Corionica Humana, Estriol no conjugado.
El Tamizaje ecografico de cromosomopatias y 
defectos estructurales son los siguientes: ecografia 
de 10-14 semanas (defectos mayores), ecografia de 
18-22 semanas (marcadores ecograficos de 
cromosomopatia y el detalle anatomico fetal).
La ecografia tridimensional se subdivide en: La 
ecografia de la superficie fetal (macizo facial, 
extremidades, genitales), La evaluacion del 
esqueleto fetal. La medicion del volumen (peso 
fetal, liquido amniotico, y placenta), La 
confirmation de la presencia de anomalias, y por 
ultimo La evaluacion de la extension y severidad 
de la malformation presente. (Foto 7.)
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La tecnica se basa en la generacion de ondas 
ultrasdnicas desde un transductor que se envian al 
organismo, donde debido a diferencias acusticas de 
tejidos e interfaces reflejan nuevamente en el 
transductor y desde ahi se transforma en senales 
electricas que se reconstruyen como imagenes en 
pantalla osciloscopica. Dado que se utilizan ondas 
acusticas y no rayos x.
El ultra sonido es invaluable para la valoracion del 
embarazo temprano mediante la observacion de la 
membrana amniotica y la placenta. Esta 
identificacion es importante para excluir 
gestaciones ectopicas o aphembrionica, aunque la 
del embrion vivo es necesaria para diagnosticar un 
embarazo potencialmente viable. Se considera que 
un embarazo con embrion vivo debe mostrar 
limites entre 9 y 18 mm de diametro de la 
membrana amniotica. Se recomienda que los ultra 
sonidos se efectue de manera seriada para evitar 
casos falsos positives y poder documentar de 
manera definitiva la progresion anormal, de un 
embarazo antes de tomar decisiones de evaluacion 
uterina.
TECNICAS DE DIAGNOSTICO PRENATAL 
INVASIVAS
Las tecnicas son las siguientes. La biopsia de 
vellosidad corial, la embrioscopia y fetoscopia, la 
amniocentesis clasica, la celocentesis, el 
diagnostico pre-implantacion, y la evaluacion del 
DNA.

Actualmente, gracias a los avances realizados en 
las areas de la inmunologia, de la separacion 
celular y de la biologia y citogenetica molecular, 
resulta posible estudiar y caracterizar las diferentes 
poblaciones celulares fetales presentes en la 
circulacion periferica de la mujer embarazada. Los 
principales tipos celulares son: Linfocitos, celulas 
trofoblasticas y eritroblastos.
Ultrasonido Obstetrico:
Este estudio de imagenologia se utiliza 
ampliamente en obstetricia para la deteccion del 
sexo del feto, asi como para el diagnostico prenatal 
de diversos Trastomos que afectan directamente al 
producto o a la madre. (Foto 8.)

Con esta estrategia aplicable a cualquier edad, se 
logro incrementar el indice de deteccion al 60% 
asumiendo un 5% de falsos positives 
(amniocentesis realizadas en fetos no afectos con 
altearacion del complejo facial).
Alfa Feto proteina (AFP): Es una glicoproteina 
cuya secuencia de aminoacidos presenta una 
homologia de 40% con la albumina. Se sintetiza 
inicialmente en el saco vitelino y posteriormente en 
el higado fetal. Su concentracion en la sangre fetal 
aumenta hasta alcanzar un maximo de 300 mg/100 
ml durante las 10-13 semanas de embarazo. La 
Alfa Fetoproteina puede migrar de la circulacion 
fetal a la materna a traves de dos mecanismos, 
como son: Difusion transplacentaria y Difusion 
transamniotica desde la orina fetal. La 
Gonadotropina Corionica Humana (hCG): Es una 
glicoproteina compuesta por dos subunidades alfa 
y beta, que pueden circular libres o unidas. La alfa- 
hCG se sintetiza en el citotrofoblasto y su 
concentracion aumenta desde las semanas 8-10 de 
embarazo hasta el final. El estriol no conjugado 
(uE3): Es una hormona esteroidea, los niveles de 
estriol conjugado se encuentran disminuidos en 
mujeres portadoras de fetos con sindrome de 
Down. El mecanismo fisiologico intimo de la 
disminucion de uE3 en estos embarazos permanece 
incierto. La sintesis de uE3 depende de la corteza 
suprarrenal y el higado fetal por un lado y la 
placenta por otro. La inmadurez funcional de 
alguno delos organos implicados en el circuito de 
sintesis de uE3 en fetos con sindrome de Down, 
podria explicar los niveles bajos hallados en suero 
mat emo.
Tamizaje Ecografico Secuencial 
Cromosomopatias y Defectos Estructurales:
A pesar del incremento significative en los indices 

de deteccion logrados mediante la implementation 
del tramite bioquimico para las diferentes 
cromosomopatias, surge la evaluacion ecografica 
del feto, en busca de “que sugieran compromiso 
fetal, como la alternativa que ofrece los mas altos 
indices de inyeccion.
El tamizaje ecografico secuencial se realiza 
entonces en dos etapas del embarazo: entre Las 10 
a 13 con la ecografia transvaginal y entre las 16 a 
22 Semana con la ecografia de detalle anatomico. 
Diagnostico Prenatal en Celulas Fetales 
Circulantes en Sangre Materna:
Las investigaciones se centran en el aislamiento de 
las celulas fetales que atraviesan la barrera 
placentaria y circulan en sangre materna. Dichas 
celulas al ser nucleadas constituyen una fuente de 
cromosomas y de DNA fetal para diagnostico 
prenatal.



La Biopsia de Vellosidad Corial:
Las vellosidades coriales derivan del 
trofoectodermo, poseen la misma constitucion 
genetica que el feto reflejado por tanto la situacion 
cromosomica, bioquimica y genetica del mismo.
La biopsia de vellosidad corial (BVC) ftie realizada 
al final de la decada de los 60 mediante 
histeroscopia (Hahnemann y cols 1968) pero esta 
tecnica se asocio con bajo exito, fue abandonada a 
favor de la amniocentesis. En los anos 70 el deseo 
de un diagnostico precoz hizo que se reviviera la 
biopsia de vellosidad corial. Esta tecnica esta 
indicada en: riesgo de cromosomopatia, riesgo de 
enfermedad monogenica, riesgo de infeccion 
intrauterina, el diagnostico mediante tecnicas de 
biologia molecular, y en determinaciones 
bioquimicas y enzimaticas.
La tecnica se realiza entre las 10 a 13 semanas de 
fecundacion. Existen fiindamentalmente dos tipos 
de tecnicas: la via transcervical y la via 
transabdominal
Biopsia de Vellosidad Corial Transabdominal: 
Paciente en decubito supino, asepsia de pared 
abdominal con soluciones yodadas, puncion con 
aguja de 20g y 9 cm hasta la placenta, se retira el 
mandril y conexion de aguja de 20 cc con medio 
de cultivo realizando el vacio, se utiliza 
movimiento de vaiven bajo presion negativa y por 
ultimo se recoge la muestra en medio de cultivo 
separando las vellosidades de los coagulos 
sanguineos, Esta contraindicada en presencia de 
miomas.
La Biopsia de Vellosidad Corial Transcervical: se 
toma en posicion de litotomia, se Introduce el 
cateter a traves del canal endocervical, puede 
realizarse a traves de aspiracion con cateter de 1 
7G y 21-26 cm o a traves de pinza de Storz de 2 
mm y 20 cm. Una vez localizado el cateter en la 
placenta no difiere en nada de la realizada por via 
transabdominal.
Se contraindica en infeccion cervico-vaginal activa, 
la via a utilizar depende fundamentalmente de tres 
factores como son la localization placentaria, la 
existencia de una contraindicacion y la experiencia 
del operador en una y otra tecnica.
Complicaciones, Aborto: riesgo de 0.8% con 
respecto a la amniocentesis. Hemorragia: Suele ser 
de poca importancia. Perdida de liquido amniotico. 
es del 0.4%. Infecciones: poco frecuentes en un 
0.3 %. Existen a este respecto dos situaciones 
inconvenientes: Contamination con celulas 
matemas: Caracteristicas de muestras escasas y 
precoces ya que en estas el punto de toma se situa 
en intimo contacto con la decidua.

Mosaicismos: Corresponde a una mutation del 
trofoblasto o de las celulas del mesodermo 
extraembrionario. En cualquier caso ante la 
presencia de un mosaicismo es mandatorio la 
confirmacion en liquido amniotico.
Embrioscopia y Fetoscopia:
Mediante la embrio-fetoscopia es posible realizar 
una valoracion mas precisa de posibles 
malformaciones fetales. La embrioscopia se 
realizaba inicialmente por via transcervical, 
utilizando diferentes tipos de histeroscopias, con 
diametros variaban de 6 a 22 mm. El sistema 
dptico se introducia a la cavidad extracelomico 
bajo guia ecografica, sin comprometer el amnios, 
por lo que esta tecnica debia aplicarse entre las 7.5 
y las 44 semanas de embarazo, estando limitada al 
diagnostico de sindromes genericos graves con 
alto riesgo de recidiva, que pueden ser 
diagnosticados con base a defectos estructurales 
extemos antes de alcanzar la 11 semanas de 
embarazo. No es posible su aplicacion despues de 
las 11 semanas de embarazo, debido a que el 
espacio extracelomico ha desaparecido 
presentandose un alto riesgo de trauma del amnios. 
Durante el primer trimestre de embarazo es 
preferible, sin embargo, efectuar el examen del feto 
mediante ultrasonidos hacia las 11-12 semanas; el 
cual se aplica actualmente a embarazadas de bajo 
riesgo con la finalidad de datar el embarazo asi 
como para realizar una valoracion gruesa de la 
anatomia fetal, siendo las malformaciones fetales 
mas frecuentes diagnosticadas en este estadio, 
hendiduras faciales y algunas anomalias geneticas.
Resulta poco probable, sin embargo, que pueda 
efectuarse un diagnostico complete del feto 
mediante ultrasonidos a las 12 semanas y en el 
caso de fuertes sospechas de defectos estructurales 
concretes que puedan ir acompanados de 
anomalias adicionales no detectables mediante 
ultrasonidos; se presenta la fetoscopia 
transabdominal como una alternativa adicional.
El perfeccionamiento y desarrollo posterior de esta 
tecnica, ha permitido una vision directa del feto 
mediante un endoscopic de fibra optica que puede 
conducirse hasta la cavidad amniotica a traves de 
una aguja de 20-21 G durante la amniocentesis. 
Existen varies puntos problematicos en cuanto a la 
aplicacion de esta tecnica:
Se recomienda suma prudencia al diagnosticar una 
anomalia fetal en el primer trimestre del embarazo. 
Esto es especialmente importante si tenemos en 
cuenta que la fetoscopia permite una valoracion 
incompleta de la anatomia externa del feto y con la 
exploration por ultrasonidos en este estadio del 
embarazo pueden pasarse por alto anomalias



internas asociadas. Los riesgos existentes para la 
retina fetal en formacion siguen siendo objeto de 
discusion., pero los ninos sometidos a 
embrioscopia transcervical durante el primer 
trimestre no han mostrado anomalias visuales.
Amniocentesis Precoz con Amniofiltracion:
La Amniocentesis Precoz hasta ahora se venia 
practicando antes de las 15 semanas de embarazo, 
por la facilidad tecnica de la funcion y porque la 
cantidad de celulas variables obtenidas son 
suficientes para el cultivo celular satisfactorio.
Publicaciones recientes demuestran que es posible 
practicar la amniocentesis antes de las 15 semanas 
(Amniocentesis Precoz) obteniendo practicamente 
los mismos resultados que con las amniocentesis 
convecional de las 15 semanas.
Cuando la amniocentesis se practica en el primer 
trimestre del embarazo (antes de las 12 semanas) 
pueden presentarse varios inconvenientes. En 
primer lugar dificultades en el cultivo celular, 
debido a que el numero de celulas viables obtenido 
es menor, lo que puede ocasionar fallas en el 
cultivo o un crecimiento celular mas lento.
Tecnica: Asepsia de la piel, Puncion ecoguiada 
hasta alcanzar la cavidad amniotica, aspiracion de 
la primera fraccion (1 ml), Conexion del circuito 
de amniofiltracion, aspiracion de 10 cc de liquido 
amniotico a traves de la conexion sin filtro 
(conexion iibre), para purgar el circuito y realizar 
cultivos de control en paraielo, aspiracion de 10 cc 
de liquido amniotico a traves del primer filtro (FI) 
y reinyeccion mediante la conexion libre. 
aspiracion del 10 cc de Liquido Amniotico a traves 
del segundo filtro (F2) y reinyeccion mediante la 
conexion libre. desconexion del circuito y marcaje 
de los filtros. El circuito se remite al laboratorio en 
bloque.
Ventajas. La amniofiltracion permite la obtencion 
de un numero de celulas muy superior al que se 
obtiene habituaimente mediante la amniocentesis 
clasica, logrando asi acortar el tiempo de 
obtencion del cariotipo.
Amniocentesis Clasica.
Tecnica invasiva mas comun en el diagnostico 
prenatal. Practicada entre las 15 y las 17 semanas 
de embarazo, se ha convertido en el modelo de 
referencia para comparar tecnicas dirigidas ala 
obtencion de tejido fetal. Las indicaciones para la 
realizacion de la amniocentesis son: riesgo de 
cromosomopatia, edad materna superior a los 35 
anos, hijo anterior con cromosomopatia, 
progenitor portador de anomalia cromosomica, 
sospecha ecografica de cromosomopatia, 
diagnostico ecografico de malformation fetal, 
riesgo de enfermedad ligada al sexo, riesgo de

enfermedad monogenica, antecedentes de hijo 
anterior portador de defecto congenito, riesgo de 
infection intrauterina y determinaciones 
bioquimicas y enzimaticas.
Tecnica:
Se realiza una exploration ecografica previa 
evaluando las caracteristicas del utero numero de 
fotos, insercion placentaria y del cordon umbilical, 
caracteristicas del liquido amniotico y morfologia 
fetal, identification del punto idoneo de puncion, 
evitando el maximo atravesar la placenta, se realiza 
asepsia de la pared abdominal con una solution 
antibacteriana de amplio espectro. Se procede a 
hacer puncion con una aguja de 20-22, provista de 
Estilete para minimizar el riesgo de contaminacion 
materna. Con la punta de la aguja correctamente 
situada en la cavidad amniotica, se retira el mandril 
y el liquido debe fluir lentamente gota a gota, 
aspiracion del primer ml de liquido amniotico con 
la finalidad de disminuir el riesgo de contaminacion 
materna, el cual se desecha. Aspiracion del 
volumen izquierdo de liquido procurando no 
extraer mas de 20 ml en total, luego se desconecta 
y retira de la jeringa, retirando la aguja bajo vision 
ecografica. Confirmacion de vitalidad fetal 
mediante ecografia.
Celocentesis:
Durante el primer trimestre del embarazo el saco 
amniotico esta rodeado por la cavidad exoceldmica 
la cual se deriva del mesodermo extra embrionario. 
la tecnica consiste en la obtencion de liquido 
celonico mediante la insercion transvaginal de una 
aguja 20 G, este liquido es analizado como 
material genetico mediante tecnicas de hibridacion 
In situ (FISH) y reaccion en cadena de la 
polimerasa (PCR), estando el diagnostico 
restringido a aneuploidias que comprometen los 
cromosomas X, Y, 13, 18 y 21 tecnica continua 
como experimental.
Diagnostico Pre-implantacion:
El diagnostico preimplantacion (DPII) es una 
forma muy precoz de diagnostico post natal, que 
posibilita el estudio genetico de gametos y/o 
embriones con la subsiguiente selection de 
aquellos no afectos para ser transferidos. Por lo 
tanto la finalidad del diagnostico preimplantacion 
es lograr embarazos de fetos no afectos en parejas 
con alto riesgo de transmitir enfermedades 
geneticas a su descendencia. En este sentido 
entonces, el diagnostico preimplantacion debe 
interpretarse como una alternativa al diagnostico 
post natal en el primer trimestre del embarazo, y 
como una opcion diagnostica de la que pueden 
beneficiarse determinadas parejas de alto riesgo 
genetico.
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♦

♦

♦

♦

♦

♦

♦

♦

Las malformaciones se han transformado en 
un problema de salud publica, por que de los 
ninos hospitalizados un numero importante 
esta por esta razon. Hay que intervenirlos 
quirurgicamente e implica rehabilitacion y por 
lo tanto, recursos que debe derivar el estado.
La mayoria de malformaciones se registran en 

familias sanas y sin antecedentes, incluso 
aunque scan de caracter hereditario por que 
existe una tasa de mutacion; entonces no es 
comun el hecho que si el padre o el abuelo 
tuvo cierta malformacion, el nino este 
expuesto a tenerla.
Las malformaciones congenitas involucran una 
carga genetica, por que todo lo que pasa a 
cada uno en la vida desde como se es, esta 
dado en parte, por la conformacion genetica e 
interrelacion con el medio hambiente.
Prepararse para el nacimiento de un hijo no 
solo significa rodearlo de comodidades si no 
preveer desde el comienzo del embarazo su 
bienestar fisico. Numerosos han sido los 
avances en meteria de diagnostic© prenatal 
tanto que permiten estimar los riesgos de 
madre e hijo desde temprano.
Aun con numerosos riesgos , como la edad o 
ciertas enfermedades, muchos embarazos 
llegan a feliz termino. Pero esa no es razon 
suficiente para no practicarse ciertos 
examenes que se consideran reglamentarios.
A medida que la madre cumple anos mas 
riesgo tiene de concebir un hijo con 
malformaciones. Mientras que hasta los treinta 
aparece un caso por cada dos mil embarazos, 
a partir de los treinta y cinco ocurre en uno de 
cada doscientos setenta y seis y aumenta hasta 
uno de cada cien a los cuarenta afios.
A traves de los controles medicos algo se 
puede descubrir. Incluso en el sistema de 
salud publico las embarazadas son sometidas a 
una o dos ecografias, se les controla la altura 
uterina y los movimientos fetales. En estos 
controles rutinarios podria haber sospecha de 
que algo no esta bien.
Cuando se considera que las posibilidades de 
malformacion son altas, bien sea a 
consecuencia de la edad o debido a otros 
factores, se recomienda que se realice un 
cariotipo del feto que puede obtenerse 
mediante una amniocentesis, una biopsia corial 
o una coriocentesis.

La principal desventaja del diagnostico 
preimplantacion es la necesidad de someterse a 
una fecundacion in vitro (Fl V), procedimiento que 
presenta tasa de exito del 25-30% y la 
incertidumbre y desesperanza que conlleva la 
espera para la confirmation o no del embarazo.
EVALUACION DEL DNA
El progreso revolucionario hecho en biologia 
molecular durante las dos ultimas decadas origino 
el desarrollo de los metodos de DNA 
recombinante que mejoraron en gran medida la 
comprension sobre la escritura y a la funci on de 
genes humanos.
La tecnologia de DNA recombinante tiene 
implicaciones muy importantes en todas las 
disciplinas medicas y en especial la gentiica 
humana ya permite la localization de genes y la 
determinacion de las secuencias de DNA.
Diagnostico genetico:
El diagnostico genetico puede practicarse 
mediante deteccion genetica del Gen mutante o 
por metodos indirectos. La deteccion directa: de 
un gen anormal solo es posible cuando se conoce 
la naturaleza de la mutacion. Si el gen anormal 
tiene una deteccion parcial, insercion o reacomoda, 
se utiliza analisis de endonucleasa de restriction 
con mancha southern. Los fragmentos de DNA 
con gen donado se utilizan como sondas 
moleculares para marcar el gen, demostrando el 
sitio alterado del gen en comparacion con un 
testigo norma. En fecha reciente se desarrollo una 
nueva tecnica de amplification de genes Hamada 
reaction en cadena de polimerasa (RCP).
Esta tecnica tendra un gran efecto en el uso de 
sondas de DNA en el diagnostico, porque es mas 
sencilla y toma menos tiempo, la R.CP aumenta de 
manera importante. La cantidad de secuencias de 
DNA para analizar mediante sintesis enzimatica 
sencilla de 100.000 y 1.000.000 copias de 
segmento de DNA originar en corto tiempo. La 
deteccion indirecta: de genes anormales se usa 
cuando: se conoce el gen, pero hay 
heterogeneidad extensa del defecto molecular 
entre familias y cuando se desconoce el gen, que 
causa una enfermedad pero se sabe su localization 
en algun cromosomia.
Prevention:
La tecnologia de DNA recombinante tiene la 
posibilidad de prevenir enfermedades geneticas al 
facilitar la deteccion de portadores de genes 
defectuosos y permitir el diagnostico prenatal. Los 
estudios en familia tambien aclaran el tipo de 
herencia, lo que permite una determination mas 
precisa de riesgos de recurrencia y acciones 
apropiadas.
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RECOMENDACIONES
Los investigadores recomiendan detectar 
tempranamente las patologias que afectan el 
complejo facial para asi diagnosticar 
oportunamente y disminuir un poco el impacto 
psicologico en la pareja que tenga un hijo con 
alteraciones geneticas; Ademas se recomienda que 
toda mujer embarazada sea sometida a un chequeo 
complete para descartar que su hijo presente 
alguna anomalia genetica y asi poder disminuir los 
costos operatives en el manejo de estas patologias.
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