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Rendimiento diagnóstico del 
ultrasonido del primer trimestre para 
alteraciones estructurales

Resumen

OBJETIVO: Evaluar el rendimiento diagnóstico del ultrasonido del primer trimestre en 
la identificación de defectos estructurales detectables y potencialmente detectables en 
esta etapa de la gestación. 

MATERIALES Y MÉTODOS: Estudio  transversal y descriptivo llevado a cabo en el  
Departamento de Medicina Materno Fetal del Instituto Nacional de Perinatología Isidro 
Espinosa de los Reyes entre marzo de 2017 y octubre de 2018. Criterio de inclusión: 
pacientes que acudieron al ultrasonido de tamizaje del primer trimestre y se les efectuó 
la evaluación anatómica fetal temprana. Se realizó un estudio tipo prueba diagnóstica 
con cálculo de índices diagnósticos. 

RESULTADOS: Se encontraron 1652 ultrasonidos del primer trimestre en los que la 
prevalencia de defectos estructurales fue de 2%. Debido a circunstancias ajenas a la 
investigación solo pudo aplicarse el patrón de referencia a 1610 pacientes de las que se 
obtuvo una tasa de detección de 83.62% de alteraciones estructurales y especificidad 
del 100% con el ultrasonido del primer trimestre. 

CONCLUSIÓN: El ultrasonido del primer trimestre es ideal para practicar la primera 
evaluación anatómica fetal, con alta aceptación entre pacientes y médicos. Este estudio 
no sustituye sino más bien complementa la valoración morfológica fetal que se realiza 
en el segundo trimestre; al conjuntar ambas valoraciones la sensibilidad es superior a 
90% para detectar alteraciones estructurales. 

PALABRAS CLAVE: Ultrasonido del primer trimestre; embarazo; tamizaje del primer 
trimestre; prueba diagnóstica; perinatología; ultrasonografía. 

Abstract

OBJECTIVE: To evaluate the diagnostic performance of first trimester ultrasound in 
the identification of structural defects that are detectable and potentially detectable at 
this stage of gestation. 

MATERIALS AND METHODS: Transversal and descriptive study carried out at the 
Maternal-Fetal Medicine Department of the Instituto Nacional de Perinatología Isidro 
Espinosa de los Reyes between March 2017 and October 2018. Inclusion criteria: 
Patients who attended the first trimester screening ultrasound and underwent early 
fetal anatomical evaluation. A diagnostic test-type study with calculation of diagnostic 
indices was performed. 

RESULTS: 1652 first-trimester ultrasounds were found in which the prevalence of struc-
tural defects was 2%. Due to circumstances beyond the research, the gold standard 
could only be applied to 1610 patients from whom a detection rate of 83.62% of struc-
tural alterations and 100% specificity was obtained with the first-trimester ultrasound. 

CONCLUSION: The first-trimester ultrasound is ideal for performing the first fetal ana-
tomical evaluation, with high acceptance among patients and physicians. This study 
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Diagnostic performance of the first trimester 
ultrasound for structural anomalies.
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ANTECEDENTES 

El ultrasonido del primer trimestre del embarazo 
se introdujo con el fin de confirmar el embarazo 
intrauterino, medir la longitud cráneo-cauda 
para calcular las semanas de embarazo, 
determinar la vitalidad fetal, la cantidad y co-
rionicidad de los fetos en el caso de embarazo 
múltiple, entre otras indicaciones.1 Durante las 
últimas décadas, la detección y diagnóstico 
prenatal pasó de practicarse en el segundo al 
primer trimestre.2 El ultrasonido de tamizaje 
de aneuploidias, que se realiza entre las 11 y 
13.6 semanas de gestación, se ha convertido en 
una práctica común; en sus inicios se dirigía a 
obtener una medición de la translucencia nu-
cal; sin embargo, con el paso del tiempo se ha 
extendido a la medición de otros parámetros: 
hueso nasal, ductus venoso, válvula tricúspide y 
valoración ecográfica temprana de la anatomía 
fetal que permita la detección y diagnóstico 
prenatal de alteraciones estructurales.3 En ma-
nos de personal experimentado, con tecnología 
moderna de los equipos de ultrasonido y con 
un enfoque sistemático de la evaluación de la 
anatomía fetal temprana, aproximadamente 
la mitad de las principales anomalías fetales 
pueden detectarse de manera temprana.4

La valoración estructural temprana va en relación 
con las preferencias de la paciente a la hora de 
elegir un método de cribado; cuando se identi-
fica una anomalía en el primer trimestre se tiene 

la ventaja de poder buscar, tempranamente, una 
referencia de atención especializada, con vigi-
lancia estrecha, con participación de un grupo 
multidisciplinario, comprender la patología 
diagnosticada y explorar las opciones de cuidado 
del embarazo: terapia fetal o la interrupción.5

Los estudios previos de evaluación de la eficacia 
diagnóstica del ultrasonido del primer trimestre 
de alteraciones estructurales reflejan diferentes 
tasas de detección que van de 13 a 84%. Esta 
heterogeneidad de tasas de detección se debe 
al tipo de malformaciones que se incluyen en 
el análisis, prueba que se toma como patrón de 
referencia, vía de acceso para el ultrasonido y 
la habilidad y experiencia ultrasonográfica del 
operador.6,7 

La incorporación de la vía de acceso transvagi-
nal en el momento de la exploración del primer 
trimestre aumenta la evaluación anatómica y 
permite mejor visualización de estructuras par-
ticulares: cara fetal, corazón y riñones.8

Para evitar el retraso innecesario en el diagnós-
tico de alteraciones mortales es imprescindible 
conocer cuáles son las alteraciones estructurales 
que pueden y deben detectarse en la valoración 
del primer trimestre. Debe considerarse que exis-
ten defectos fetales que no serán detectados en 
la evaluación anatómica temprana, simplemente 
por la historia natural del defecto.5 Debido a 
esta heterogeneidad de tasas de detección de 

does not replace but rather complements the fetal morphological assessment carried 
out in the second trimester; by combining both assessments the sensitivity is over 90% 
for detecting structural alterations. 

KEYWORDS: First trimester ultrasound; Gestation; First trimester screening; Diagnostic 
test; Perinatology; Ultrasonography.
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lidad, especificidad, valor predictivo negativo 
y positivo.

RESULTADOS 

Se practicaron 1652 ultrasonidos del primer 
trimestre en los que la prevalencia de defectos 
estructurales fue de 2% (Cuadro 2). El 94% de 
las evaluaciones fueron embarazos con feto 
único y 6% gemelares. La edad promedio de las 
pacientes del estudio fue de 30 años y el periodo 
de semanas de embarazo más frecuente en que 
se llevó a cabo la evaluación fue entre las 13 y 
14. Figura 1

El 97% de las evaluaciones del primer trimestre 
se efectuaron por vía abdominal, solo en 3% 
de las pacientes se complementó el acceso 
con valoración por vía vaginal, de las que 64% 
fueron por indicación de mala ventana sónica. 
Del total de valoraciones del primer trimestre, 

defectos estructurales en el primer trimestre, el 
objetivo de este estudio fue: evaluar el rendi-
miento diagnóstico del ultrasonido del primer 
trimestre en la identificación de defectos estruc-
turales detectables y potencialmente detectables 
en esta etapa de la gestación. 

MATERIALES Y MÉTODOS

Estudio transversal y descriptivo, tipo prueba 
diagnóstica, efectuado en el Departamento de 
Medicina Materno Fetal del Instituto Nacional 
de Perinatología Isidro Espinosa de los Reyes 
entre marzo de 2017 y octubre de 2018. Criterio 
de inclusión: pacientes con tamizaje del primer 
trimestre. La evaluación se llevó a cabo con 
un equipo de ultrasonido Voluson E8 (General 
Electric Health Care). Todos los exámenes los 
practicaron especialistas en Medicina Materno 
Fetal con certificación y amplia experiencia en 
ultrasonido del primer trimestre.  

Con base en estudios previos se enlistaron las 
enfermedades susceptibles de diagnóstico y las 
potencialmente detectables en el primer trimes-
tre, que se clasificaron por aparatos y sistemas. 
Esa lista la revisaron médicos especialistas en 
Medicina Materno Fetal ya experimentados y 
por consenso de los mismos se incluyeron en 
el análisis de las enfermedades descritas en el 
Cuadro 1.

Luego de tener la información de la evalua-
ción estructural temprana, se obtuvo la de la 
valoración anatómica que se practica en el 
segundo trimestre (ultrasonido de crecimiento, 
ecocardiografía, cardiología fetal y valoración al 
nacimiento por parte de neonatología, genética 
o patología) para confirmar o descartar la exis-
tencia o no de alteración estructural fetal. 

Todos los datos se analizaron e interpretaron 
en el programa estadístico SPSS versión 25. El 
análisis consistió en la obtención de la sensibi-

Cuadro 1. Enfermedades susceptibles de diagnóstico en el 
ultrasonido del primer trimestre

Sistema nervioso central

• Acrania-exencefalia, encefalocele, holoprosencefalia 
lobar, sospecha de defecto del tubo neural. 

Cara y cuello

• Retrognatia, hendiduras faciales, higroma quístico.  

Corazón

• Sospecha de cardiopatía compleja, canal aurículo 
ventricular, ventrículo izquierdo hipoplásico, anomalía de 
Ebstein, defectos septales amplios.  

Tórax

• Ectopia cordis, pentalogía de Cantrell, hernia 
diafragmática

Abdomen

• Onfalocele,  gastrosquisis, complejo miembro pared, 
síndrome de body stalk, secuencia de bandas amnióticas. 

Genitourinario

• Hidronefrosis, agenesia renal, megavejiga, alteraciones 
cloacales. 

Extremidades

• Pie equino varo, polidactilia, regresión caudal.  
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en 42 pacientes no se encontró información de 
seguimiento, de las que 10 tenían reporte de 
defecto estructural en la valoración del primer 
trimestre, por eso solo se tomaron en cuenta 
1610 pacientes para el cálculo de los índices 
diagnósticos. Figura 2

Cuadro 2. Descripción de defectos estructurales del primer 
trimestre

Defecto estructural del primer trimestre n

Gastrosquisis 3

Onfalocele 3

Hidrops 1

Higroma quístico 7

Hernia diafragmática 2

Encefalocele 1

Acrania-excencefalia 2

Cardiopatía compleja (sospecha) 7

Canal aurículo ventricular 2

Pie equino varo 1

Bandas amnióticas 1

Hidronefrosis 1

Malformación seno urogenital 1

Total 32

Figura 1. Semanas de embarazo de las pacientes a 
quienes se realizó ultrasonido del primer trimestre.
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Figura 2. Algoritmo de prueba diagnóstica.

Ultrasonido del
primer trimestre

(n = 1652)

Patológico
(n = 32)

Sin seguimiento
(n = 10)

Verdadero
positivo
n = 22

Falso positivo
n = 0

Verdadero
negativo
n = 1584

Falso negativo
n = 4

Valoración
subsecuente

Valoración
subsecuente

n = 1588

Sin seguimiento
(n = 32)

No patológico
(n = 1620)

Al tomar en cuenta los defectos estructurales 
reportados en el ultrasonido del primer trimestre 
y compararlos con el patrón de referencia con-
siderado para este estudio, la sensibilidad para 
la detección de malformaciones estructurales 
(incluidas en el estudio) fue de 83.62% (Cua-
dro 3). No hubo reportes de falsos positivos. Se 
identificaron 4 casos falsos negativos que fueron: 
retrognatia, polidactilia y ventrículo izquierdo 
hipoplásico en 2 fetos. 

De igual manera, se realizaron índices diagnós-
ticos por aparatos y sistemas para el diagnóstico 
de alteraciones estructurales del primer trimestre 
que se muestran en el Cuadro 4. 

DISCUSIÓN

Hasta hace un tiempo, la valoración morfológica 
del segundo trimestre tenía como propósito diag-
nosticar defectos estructurales lo más temprano 



9

Núñez-Sánchez GC, et al. Rendimiento del ultrasonido del primer trimestre

posible en el curso de la gestación; sin embargo, 
en los últimos años la valoración anatómica del 
primer trimestre ha adquirido gran importancia 
debido a que estos defectos estructurales pueden 
detectarse más tempranamente. Lo anterior va en 
relación con lo referido por Syngelaki y su grupo 
como pirámide invertida para estratificar el riesgo 
desde el primer trimestre de la gestación.7 	

Se han reportado diferentes tasas de detección 
de alteraciones estructurales identificadas en el 
primer trimestre que van de 18 a 84%. Estas va-
riaciones se deben al tipo de defecto estructural 
que se incluye en el análisis, sobre todo por la 
inclusión o no de malformaciones cardiacas,3 
cuya complejidad y algunas veces falta de expe-
riencia para su diagnóstico limita su detección.9

Karim y su grupo hicieron una revisión sis-
temática y un metanálisis para determinar la 

sensibilidad y especificidad del ultrasonido 
del primer trimestre en la detección de anor-
malidades fetales. Reportaron una tasa de 
detección de 32.35% de todas las alteraciones 
estructurales en valoraciones efectuadas en 
población de bajo riesgo, mientras que en 
poblaciones de alto riesgo fue de 61.18%. 
Encontraron que un patrón que puede modi-
ficar la tasa de detección es la aplicación de 
un protocolo anatómico estandarizado para 
detectar anomalías fetales en pacientes de alto 
y bajo riesgo.15 

En 2008 Gutiérrez Gutiérrez llevó a cabo un 
trabajo de tesis de eficacia de la detección de 
defectos estructurales en el primer trimestre, 
con sensibilidad de 78%. El estudio no incluyó 
a las malformaciones cardiacas en el análisis 
de los datos.11 

Bardi efectuó un estudio para evaluar el 
porcentaje y tipo de anomalías congénitas diag-
nosticadas en la ecografía del primer trimestre 
en un entorno de atención primaria sin seguir 
un protocolo estandarizado para la evaluación 
anatómica fetal. Los datos se complementaron 
con las valoraciones llevadas a cabo a las 20 
semanas y en los desenlaces del embarazo en 
1.8% de los fetos se encontraron alteraciones, 
de las que 0.7% eran cromosómicas y 1.1% 
estructurales. De todas las anomalías detectadas 
antes del nacimiento, 27% se detectaron en la 
exploración del primer trimestre. Todos los ca-
sos de anencefalia, encefalocele, onfalocele y 
megavejiga se diagnosticaron; sin embargo, la 
detección de alteraciones estructurales, como 
gastrosquisis y defectos cardiacos congénitos en 
el primer trimestre, fue 67 y 19%, respectivamen-
te. Se concluyó que el adiestramiento adicional y 
la aplicación de un protocolo sistematizado para 
la evaluación anatómica del primer trimestre sin 
duda mejora la detección temprana de anoma-
lías estructurales.12

Cuadro 3. Índices diagnósticos 

Índice Valor

Sensibilidad 83.62%

Especificidad 100

Valor predictivo positivo 100

Valor predictivo negativo 99.74

Cuadro 4. Sensibilidad y especificidad por aparatos y 
sistemas de alteraciones estructurales en el  ultrasonido del 
primer trimestre

Aparato o sistema Sensibilidad Especificidad

Sistema nervioso 100 100

Cara y cuello 50 100

Corazón 77 100

Tórax 100 100

Abdomen 100 100

Genitourinario 100 100

Extremidades 50 100

Otros 100 100
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La comparación entre estudios previos y el aquí 
comunicado resulta difícil debido a la dispari-
dad de criterios aplicados para el análisis. En 
contraste con otros, nuestro estudio solo incluyó 
alteraciones estructurales de diagnóstico posible 
en el primer trimestre, incluidas las cardiopatías; 
se obtuvo una tasa de detección de 83.62%, si-
milar a la publicada. Diez casos con reporte de 
defecto estructural en la valoración del primer 
trimestre ya no continuaron su seguimiento. 
Aunque no tenemos la certeza diagnóstica, de-
bido a la complejidad y gravedad del defecto, 
las pacientes pudieron tomar otra determina-
ción del curso del embarazo y lo más probable 
es que se confirmó el diagnóstico. Al no tener 
información del seguimiento o desenlace de 
esos casos, no se incluyeron en el cálculo de los 
índices diagnósticos, aunque si se consideraran 
verdaderos positivos en la tasa de detección 
de defectos estructurales en el ultrasonido del 
primer trimestre sería mayor. 

La vía de acceso del ultrasonido puede modificar 
la tasa de detección de alteraciones estructura-
les porque la exploración por vía vaginal tiene 
mayor éxito en la detección de alteraciones 
estructurales en el primer trimestre, sobre todo 
identificación de alteraciones cardiacas porque 
permite mejor valoración del corazón fetal en 
esta etapa.13 La mayor parte de los estudios 
analizados combinaron la valoración por vía 
abdominal y vaginal, como los de Kenkhuis 
y colaboradores9 quienes evaluaron la detec-
ción de alteraciones estructurales del primer 
trimestre tomando como prueba de referencia 
la valoración al nacimiento o estudio postmor-
tem, reportando sensibilidad de 83.3%; sin 
embargo, las ecografías fueron realizadas entre 
las 12 y 17 semanas de gestación en población 
de alto riesgo de alteraciones estructurales y 
51% de las exploraciones fueron abdominales 
y transvaginales. Yagel y su grupo14 refieren una 
sensibilidad de 84%; en su estudio incluyó solo 
embarazos de alto riesgo y todas las valoraciones 

fueron por vía transvaginal. Karim y coautores15 
obtuvieron la misma sensibilidad con valoración 
por vía abdominal y transvaginal, tomando una 
ecografía morfológica temprana a los fetos con 
translucencia nucal aumentada. Un aspecto 
importante a tomar en cuenta de nuestro estudio 
es que la totalidad de las pacientes incluidas 
fueron de primer trimestre de la gestación, a di-
ferencia de Lim y colaboradores16 que incluyeron 
pacientes incluso con 17 semanas de embarazo, 
etapa que ya corresponde al segundo trimestre. 
La población incluida en nuestro estudio fue de 
alto y bajo riesgo, por lo tanto los resultados de 
índices diagnósticos se podrían aplicar a la po-
blación en general. Solo 3% de las valoraciones 
incluidas en nuestro estudio se complementaron 
por vía vaginal, por lo que consideramos que 
llevar a cabo más valoraciones tempranas por 
vía vaginal podría aumentar la tasa de detección 
de alteraciones estructurales del primer trimestre, 
sobre todo cardiacas porque refieren una tasa de 
visualización de un corte de 4 cámaras, incluso 
de 85 y de 82% para conductos de salida en la 
exploración que se practica en el primer trimestre 
con acceso transvaginal.17 Es necesario tomar en 
cuenta que la precisión para la detección tempra-
na de cardiopatías congénitas está estrechamente 
relacionada con la experiencia del operador.18 

Otro dato de importancia es la prueba que 
se considera patrón de referencia porque en 
este aspecto también existe heterogeneidad 
en los diversos estudios. Syngelaki y su grupo 
examinaron el rendimiento de la exploración 
ultrasonográfica del primer trimestre para detec-
tar anomalías no cromosómicas; sin embargo, 
se tomaron como verdaderos positivos los 
casos de interrupción electiva del embarazo, 
abortos espontáneos y óbitos sin corroborar 
el diagnóstico con examen postmortem.7 Otro 
patrón de referencia considerado en diferentes 
estudios fue el ultrasonido estructural del se-
gundo trimestre porque Hernández-Andrade 
y colaboradores tomaron como referencia la 
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exploración anatómica de las 20 semanas, 
con una tasa de detección de alteraciones 
estructurales de 63.3% en el ultrasonido del 
primer trimestre. Por lo anteriormente expuesto 
es que se dificulta la comparación de tasas de 
detección de defectos en el primer trimestre.19

Un estudio similar al aquí comunicado es el 
de Petousis, que tuvo como objetivo evaluar el 
rendimiento de la ecografía en la detección de 
alteraciones fetales no cromosómicas aplicando 
un protocolo de examen anatómico estándar, 
propuesto por la International Society of Ultra-
sound in Obstetrics and Gynecology (ISUOG) 
a las 11 a 13.6 semanas en embarazos únicos 
de pacientes que asisten a una exploración de 
rutina a las 11 a 13.6 semanas. Al igual que en 
este estudio, todos los exámenes los practicaron 
especialistas en Medicina Materno Fetal certi-
ficados por el Fundación de Medicina Fetal y 
aplicaron el protocolo descrito por la ISUOG. 
La incidencia de defectos estructurales en este 
estudio fue de 1.7% (n = 57) de los 3361 casos 
restantes. Reportan una tasa de detección de 
47.3%. Entre sus diagnósticos informan todos 
los casos de acrania, onfalocele, megavejiga, 
anomalía del tallo corporal y detección de 
36.4% de los defectos cardiacos mayores, 38% 
de defectos en las extremidades y 100% en las 
hendiduras faciales.20

De igual manera, Vania y coautores llevaron 
a cabo un análisis retrospectivo de 6046 em-
barazos, 6114 fetos (incluyeron embarazos 
gemelares) en quienes se efectuó la explora-
ción en las semanas 11 a 14 con el propósito 
de evaluar el rendimiento de la ecografía del 
primer trimestre en la identificación de ano-
malías estructurales fetales en una población 
no seleccionada. La prevalencia de anomalías 
estructurales mayores fue de 1.89%, similar a 
la aquí reportada y a la de otros estudios. En 
esos ensayos se informa una tasa de detección 
de 79% de todas las anomalías estructurales 

importantes. Las tasas de detección más altas 
se consiguieron para defectos de la pared abdo-
minal (100%), anomalías mayores del sistema 
nervioso central (88%), defectos cardiacos 
(74%) y anomalías esqueléticas (71%).21,22

Debido a la diversidad de alteraciones estruc-
turales identificadas en el primer trimestre, de 
evolución y pronóstico muy variable, no existe 
un patrón de referencia perfecto para todos los 
defectos identificados en este periodo de la 
gestación.23,24 En el Instituto Nacional de Perina-
tología Isidro Espinosa de los Reyes se dispone 
de un equipo interdisciplinario para la atención 
de fetos con alteraciones estructurales, en el 
que intervienen los especialistas de los servicios 
de cardiología fetal, neonatología, genética, 
radiología, patología, entre otros; por eso se 
tomó como patrón de referencia la valoración 
más objetiva de la que se tenía información. 
Esto significa que aunque podría considerarse 
un patrón de referencia imperfecto se pensó 
adecuado porque es la valoración más objetiva 
con la que se cuenta. Incluso, podría ser más 
completa que la utilizada en otros estudios. Esta 
característica de la prueba de referencia podría 
asumirse como una fortaleza, lo mismo que el 
hecho de que todas las valoraciones las hicieron 
médicos con especialidad en Medicina Materno 
Fetal con amplia experiencia en el tamizaje y 
evaluación anatómica temprana (11 a 14 sema-
nas) en comparación con otros estudios donde 
la valoración la efectuó un médico adiestrado 
en ultrasonografía.

Una limitante de este estudio fue que los datos 
se recolectaron de manera retrolectiva, por me-
dio de información contenida en el expediente 
electrónico; a pesar de ello, en todos los casos se 
tuvo amplia información de la madre, el feto y el 
recién nacido porque esa información se obtuvo 
del Departamento de Medicina Materno Fetal y 
del resto de las especialidades implicadas en el 
estudio de las pacientes. 
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CONCLUSIONES

Los desenlaces muestran que el ultrasonido 
del primer trimestre es ideal para practicar la 
primera evaluación anatómica fetal, con buena 
aceptación por parte de las pacientes y médicos. 
Este estudio reporta una de las tasas más altas 
de rendimiento diagnóstico que incluye a las 
malformaciones cardiacas gracias a la imple-
mentación de equipos de mejor resolución, a 
la mayor experiencia del personal que efectúa 
la valoración y a que el Instituto Nacional de 
Perinatología tiene un programa de tamizaje 
del primer trimestre debidamente consolidado. 
Consecuencia de la alta variabilidad de tasas de 
detección de alteraciones estructurales y, en gran 
parte, a la historia natural de esas alteraciones, 
la valoración anatómica del primer trimestre no 
sustituye sino más bien complementa la eva-
luación morfológica fetal que se lleva a cabo 
en el segundo trimestre porque la sensibilidad 
al conjuntar ambos estudios es mayor al 90% 
para detectar alteraciones estructurales, como 
lo sugieren los estudios previos
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