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RESUMEN

La translucencia nucal es la representación ecográfica de colección de líquido bajo la piel en la región de la nuca del feto. Es uno 
de los primeros marcadores ecográficos que se han descrito para el tamizaje de cromosomopatías, especialmente trisomía 21. 
Existen diversos mecanismos fisiopatológicos que pueden explicar su incremento. Actualmente, existe una técnica estandarizada 
para su medición, lo que amerita un entrenamiento apropiado y garantiza la uniformidad de los resultados obtenidos por 
diferentes evaluadores. La translucencia nucal tiene una sensibilidad del 75 % para trisomía 21, puede ser combinada con 
marcadores bioquímicos para alcanzar un 90 % de identificación de fetos con trisomía 21, también pueden incluirse en el 
tamizaje otros marcadores ecográficos como el hueso nasal, el ductus venoso y la regurgitación tricuspídea. El objetivo de 
esta revisión es conocer la translucencia nucal como marcador ecográfico, los mecanismos fisiopatológicos involucrados  y su 
aplicación como método de tamizaje.
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ABSTRACT: 

Nuchal translucency is the ultrasound representation of fluid collection under the skin in the region of the nape of the fetus. It 
is one of the first ultrasound markers that have been described for the screening of chromosomopathies, especially trisomy 21. 
There are several pathophysiological mechanisms that can explain its increase. Currently, there is a standardized technique for 
its measurement, which merits appropriate training and guarantees the uniformity of the results obtained by different evaluators. 
Nuchal translucency has a sensitivity of 75% for trisomy 21, can be combined with biochemical markers to achieve 90% 
identification of fetuses with trisomy 21, other ultrasound markers such as nasal bone, venous ductus and tricuspid regurgitation 
can also be included in screening. The objective of this review is to know nuchal translucency as an ultrasound marker, the 
pathophysiological mechanisms involved and its application as a screening method.
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INTRODUCCIÓN

Entre las diferentes herramientas que existen 
para realizar cribado durante el embarazo, el 
ultrasonido es una de las mejores técnicas de 
tamizaje que se pueden usar, es un método no 
invasivo que permite evaluar la anatomía fetal, así 
como la evaluación de marcadores ecográficos que 
identifican aquellos con riesgo incrementado de 
presentar alguna anomalía de tipo cromosómica, 
genética o estructural. Una de las evaluaciones 
ecográficas más importantes se realiza durante 
las 11 y 13 semanas de gestación, desde hace 
algunos años se habla de la inversión de la 
pirámide de cuidado prenatal, donde se establece 
que muchas de las complicaciones que ocurren 
durante el embarazo (maternas y fetales) pueden 
predecirse entre las 11 y 13 semanas y 6 días 
de gestación (1, 2). Esta evaluación tiene como 
objetivos confirmar el embarazo y la viabilidad, 
establecer la edad gestacional, hacer cribado de 
aneuploidías (marcadores ecográficos) y evaluar la 
anatomía fetal de forma temprana (3 - 5). Por lo 
tanto se puede hacer diagnóstico o sospecha de 
alteraciones morfológicas y/o cromosómicas.

TRANSLUCENCIA NUCAL

Uno de los marcadores ecográficos más 
importantes es la medición de la translucencia 
nucal (TN). La TN se define como la representación 
ecográfica de la colección de líquido bajo la piel en 
la región de la nuca del feto  y este término se usa 
independientemente de si tiene septos o no, o de 
si se sitúa únicamente detrás del cuello o envuelve 
todo el cuerpo fetal (6). Sin embargo en estos 
casos, la presencia de septos parece incrementar 
la probabilidad de alteraciones cromosómicas 
independientemente del incremento de la TN (7).

Históricamente, Langdon y Down, en el año 1866, 
describieron que las personas con trisomía 21 

presentaban la nariz pequeña, la cara plana y déficit 
en la elasticidad de su piel, dando la apariencia de 
ser excesiva para su cuerpo (8). En el año 1992, 
Nicolaides y cols. (9) introdujeron el término 
translucencia nucal y para 1994 propusieron la 
combinación de la edad materna con el grosor de 
la TN como método de tamizaje para el riesgo de 
trisomías (10). Desde entonces, se convirtió en 
una de las principales técnicas para la estimación 
del riesgo de alteraciones cromosómicas entre las 
11 y las 13 semanas de gestación. 

FISIOPATOLOGÍA DEL AUMENTO DE LA 
TRANSLUCENCIA NUCAL

El aumento de la TN tiene una sensibilidad 
alrededor del 75 % para trisomía 21 (11), además 
el aumento de tamaño de la TN también ha sido 
relacionado con otras alteraciones cromosómicas, 
como trisomía 18, trisomía 13, defectos cardiacos, 
a otras malformaciones fetales y a síndromes 
genéticos (12). Los mecanismos implicados en el 
incremento de la TN se describen a continuación:

a) Anomalías cardiacas. En los fetos 
cromosómicamente sanos, como aquellos 
con anormalidades cromosómicas, existe 
asociación entre el aumento de la TN y la 
probabilidad de malformaciones cardiacas 
(13). En los fetos cromosómicamente 
normales, la prevalencia de anomalías 
cardiacas mayores aumenta con el grosor 
de la TN de forma exponencial, del 1,6 por 
mil en aquellos con una TN por debajo del 
percentil 95, a aproximadamente el 1 % para 
una TN entre 2,5 a 3,4 mm, al 3 % para una 
TN de 3,5 a 4,4 mm, al 7 % para una TN de 
4,5 a 5,4 mm, al 20 % para una TN de 5,5 a 
6,4 mm y al 30 % para una TN de 6,5 mm 
o más (14). Sin embargo utilizar la TN como 
método de tamizaje para malformaciones 
cardiacas mayores solo lograría identificar 
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un 30 % de las mismas, utilizando como 
punto de corte el percentil 99 (15).

b) Congestión venosa en cabeza y cuello. Puede 
ocurrir por compresión mediastínica superior 
como en casos de hernia diafragmática 
o tórax estrecho asociado a displasias 
esqueléticas (14).

c) Alteración en la composición de la matriz 
extracelular. Los cromosomas 21, 18 y 13 
codifican gran parte de las proteínas que 
forman parte de la matriz extracelular; en los 
fetos con alteraciones de estos cromosomas 
se ha descrito que presentan alteración en 
la composición de la matriz extracelular que 
puede estar relacionada con la expresión 
de los genes (16, 17).  Por otro lado, la 
composición de la matriz extracelular 
puede estar alterada en aquellas patologías 
asociadas al metabolismo del colágeno  como 
en la acondrogénesis tipo II u osteogénesis 
imperfecta tipo II (18), en las anomalías de 
los receptores del factor de crecimiento de 
los fibroblastos como en acondroplasia y 
displasia tanatofórica o en trastornos del 
metabolismo del factor de biogénesis de 
los peroxisomas, como en el síndrome de 
Zellweger (14).

d) Anemia fetal. Causas genéticas de anemia 
fetal como alfa talasemia y anemia de 
Fanconi se han asociado al aumento de la 
TN (19, 20).

e) Trastornos en el desarrollo linfático y 
alteraciones del drenaje linfático. Un retraso 
en el desarrollo del sistema linfático interfiere 
sobre el flujo normal entre el sistema 
venoso y linfático. En fetos con síndrome 
de Turner se ha observado hipoplasia de los 
vasos linfáticos (21). También, en fetos con 

cromosomas normales y aumento de la TN, 
se ha observado deficiencias en el drenaje 
linfático por hipoplasia o aplasia de los vasos 
linfáticos asociada a síndrome de Noonan 
(22); en patologías neuromusculares se 
ha observado incremento de la TN, esta 
puede deberse a las alteraciones del drenaje 
linfático secundarias a la disminución de los 
movimientos fetales (23). 

f) Infección fetal. Las infecciones fetales no 
parecen estar relacionadas con el aumento 
de la TN (24), pero cabe destacar que la 
infección por parvovirus B19  se ha asociado 
con el incremento de la TN, este incremento 
puede ser secundario a la anemia fetal o falla 
cardiaca que se origina por esta infección 
(25, 26).

MEDICIÓN DE LA TRANSLUCENCIA NUCAL

La TN debe ser medida cuando el feto presenta 
una longitud cráneo caudal (LCC) entre 45 y 84 
mm, el feto debe estar en una posición neutral, 
se debe obtener un corte sagital y la imagen 
debe ser ampliada hasta que solo incluya la 
cabeza fetal y el tórax superior. Por otra parte, 
la membrana amniótica se debe identificar por 
separado del feto. La vista media de la cara fetal 
se define por la presencia de la punta ecogénica 
de la nariz y la forma rectangular del paladar 
anterior, el diencéfalo translúcido en el centro y 
posteriormente la membrana nucal. Si el corte 
no es exactamente medial, la punta de la nariz 
no se visualizará y aparecerá la extensión ósea 
ortogonal en el extremo frontal del maxilar. Los 
calipers se deben colocar en la parte interna de 
la membrana (on-on) para medir la TN como la 
distancia máxima entre la membrana nucal y el 
borde del tejido blando que recubre la columna 
cervical. Se deben realizar 3 mediciones y elegir la 
mayor (3) (Figura 1).



La TN puede medirse exitosamente mediante 
ecografía transabdominal en aproximadamente 
95 % de los casos; en los demás, es necesario 
realizar ecografía transvaginal. Los resultados de 
la exploración transabdominal y transvaginal son 
similares (27). La curva de aprendizaje para medir 
la TN y obtener resultados buenos y reproducibles 
se alcanza después de 80 exploraciones por vía 
transabdominal y después de 100 exploraciones 
por vía transvaginal (28).

En algunos casos (5 % a 10 % de los casos), el 
cordón umbilical puede estar rodeando el cuello 

fetal, lo que puede incrementar falsamente la 
medida de la TN. En estos casos, las medidas de 
la TN por encima y por debajo del cordón son 
distintas y a la hora de calcular el riesgo, resulta 
más apropiado utilizar la media entre ambas (29). 

En los fetos euploides, el grosor de la TN 
aumenta con la LCC. La mediana y el percentil 
95 de la TN para una LCC de 45 mm son de 1,2 
y 2,1 mm y los respectivos valores para una LCC 
de 84 mm son de 1,9 y 2,7 mm. El percentil 99 
no cambia significativamente con la LCC y es 
aproximadamente 3,5 mm. El aumento de la TN se 
define como un valor por encima del percentil 95 
de acuerdo a la LCC. La prevalencia de alteraciones 
cromosómicas, malformaciones estructurales y 
muerte fetal dependerán de que tan incrementada 
se encuentre la TN (14) (Tabla 1).

La medición de la TN debe ser realizada por 
personal de salud entrenado y con una técnica 
estandarizada como la descrita anteriormente, 
esto permite la uniformidad de los resultados, 
se recomienda que los datos sean sometidos a 
procesos de auditoría para evaluar el desempeño 
del operador (14)  La Fetal Medicine Foundation 
(FMF) es una institución que de forma gratuita, 
a través de su página web, ofrece auditoría, 
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Figura 1. Medición de la translucencia nucal

Tabla 1. Relación entre el grosor de la TN y la prevalencia de anomalías cromosómicas, 
muertes fetales, anomalías fetales mayores y recién nacido sano (euploide y sin malformaciones) 

Translucencia nucal Anomalías 
cromosómicas

Muerte fetal 
(Euploide)

Anomalías mayores 
(Euploide)

Recién nacido 
sano

< percentil 95 0,2 % 1,3 % 1,6 % 97 %
Percentil 95 – 99 3,7 % 1,3 % 2,5 % 93 %
3,5 – 4,4 mm 21,1 % 2,7 % 10 % 70 %
4,5 – 5,4 mm 33,3 % 3,4 % 18,5 % 50 %

5,5 – 6,4 mm 50,5 % 10,1 % 24,2 % 30 %

≥ 6,5 mm 64,5 % 19 % 46,1 % 15 %
Tomado de: Souka y cols. (14)
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certificación y soporte informático o programas 
para cálculo de riesgo. La certificación permite 
mantener un control de calidad en el cribado 
basado en la TN.

CÁLCULO DE RIESGO USANDO LA TN

Para el cálculo de riesgo de trisomías existen 
esencialmente dos enfoques para cuantificar la 
desviación de la TN respecto a la mediana normal. 
Un enfoque consiste en restar la mediana normal 
de la medida de la TN y producir una desviación en 
mm denominada delta de la TN. El otro enfoque 
consiste en dividir la TN por la mediana normal 
para obtener un valor múltiplo de la mediana 
(MoM) (30). Sin embargo, actualmente se utiliza 
el modelo mixto de la TN, en el cual se reconoce 
que la TN sigue dos distribuciones, una de las 
cuales depende de la LCC, mientras que la otra es 
independiente de la LCC (31).

La distribución en la cual la TN aumenta con la 
LCC es la misma para los fetos cromosómicamente 
anormales y normales pero la proporción de 
fetos que sigue esta distribución es mayor en el 
grupo euploide (mayor del 95 %) que en el grupo 
aneuploide, siendo aproximadamente un 5 %,  
30 %, 15 % y 20 % para las trisomías 21, 18, 13 y 
síndrome de Turner respectivamente (31).

Por el contrario, la proporción de casos en los 
cuales la TN no cambia con la LCC es menor para 
el grupo euploide y mayor para el aneuploide. La 
mediana de la TN es diferente, siendo de 2 mm en 
los euploides, 3,4 mm, 5,5 mm, 4,0 mm y 9,2 mm 
para las trisomías 21, 18, 13 y síndrome de Turner 
respectivamente (31).

Para facilitar el cálculo de riesgo, los autores 
recomiendan hacer uso de las calculadoras 
gratuitas de la FMF (www.fetalmedicine.org).

El tamizaje de cromosomopatías en primer 
trimestre, que combina la edad materna y el grosor 
de la translucencia nucal,  tiene una sensibilidad del 
75 % para trisomía 21 (11) y puede ser mejorado 
si se añaden otros marcadores ecográficos o 
bioquímicos. Entre los marcadores bioquímicos 
están la fracción beta libre de la gonadotrofina 
coriónica humana y la proteína-A plasmática 
asociada al embarazo, a este tipo de cribado se 
le denomina Prueba Combinada, tiene una tasa 
de detección para trisomía 21 del 90 % con una 
tasa de falsos positivos del 5 % (12). También se 
han descrito marcadores ecográficos adicionales 
que se pueden utilizar en el tamizaje, estos son la 
ausencia del hueso nasal, ductus venoso con onda 
A en reversa y regurgitación tricuspídea, estos 
marcadores pueden mejorar discretamente la tasa 
de detección y disminuir la tasa de falsos positivos 
(32 - 34). Estos marcadores pueden realizarse en 
todas las gestantes o alternativamente, solo en 
aquellas con un riesgo intermedio (1 en 100 a 1 en 
1000) tras el test combinado (35). Los cocientes 
de probabilidad de estos marcadores (36) pueden 
verse en la Tabla 2.

Tabla 2. Cociente de probabilidad de marcadores 
secundarios del 1er trimestre

CP (+) CP (-) CP 
AISLADO

Hueso nasal 15 0,82 3,9

Ductus venoso 10,2 0,49 4,4

Regurgitación 
tricuspídea 14,3 0,53 5,8

CONCLUSIÓN

La TN es uno de los marcadores ecográficos 
más importantes y utilizados en la medicina 

CP: cociente de probabilidad. Tomado de: Illa y cols. (36). 
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fetal, conocer los mecanismos implicados en el 
incremento de la TN y las distintas estrategias 
de tamizaje garantiza poder brindar un adecuado 
asesoramiento a las gestantes. Es esencial  recordar 
que para obtener resultados reproducibles y 
uniformes entre distintos evaluadores se debe 
cumplir con los estándares de calidad propuestos 
para la medición de la TN, el personal de salud 
que realice exploraciones ecográficas fetales debe 
recibir la formación adecuada y sus resultados 
deben someterse a una rigurosa auditoría.
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