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Resumen
Fundamento:  los  defectos  del  sistema  nervioso  central
constituyen  anomalías  congénitas  frecuentes  por  lo  que  es
necesario  un  diagnóstico  certero  para  el  asesoramiento  y
manejo oportuno de los casos.  La ecografía básica tiene un
alcance limitado debido a sus características propias, por lo que
se han incluido técnicas ecográficas en el examen prenatal para
mejorar la exactitud diagnóstica.
Objetivos:  describir  los  hallazgos  obtenidos  a  través  de
neurosonografía  avanzada  y  comprobar  la  utilidad  de  la
aplicación de este procedimiento para el diagnóstico.
Método:  se  realizó  un  estudio  observacional,  analítico  y
transversal.  Se  estudiaron  125  gestantes  con  sospecha  de
defectos del sistema nervioso central en las que se emplearon
técnicas  de  neurosonografía  avanzada.  Se  analizaron  las
siguientes variables: edad de la embarazada en años cumplidos,
edad gestacional en semanas y días, provincia de procedencia,
región  del  país,  hallazgos  ecográficos  según  defectos
congénitos, distinción de estos últimos de acuerdo al grupo y
tipo,  confirmación  del  defecto  identificado  previamente  por
ecografía básica y aportes de la neurosonografía. Se obtuvieron
las frecuencias absolutas y relativas de las distintas categorías;
se  aplicó  una  prueba  de  hipótesis  de  diferencia  de  dos
proporciones para una muestra con un nivel de significación
estadística α=0,05.
Resultados: predominó el grupo etáreo entre 20 y 37 años y
las gestantes del segundo trimestre. La mayoría procedió del
Occidente del país. La ventriculomegalia predominó como grupo
y tipo de defecto congénito. No hubo diferencias significativas
en  los  diagnósticos  de  ambos  niveles  de  atención.  En  44
gestantes la neurosonografía aportó diagnósticos adicionales.
Conclusiones: los principales tipos de defectos hallados fueron
la  dilatación  ventricular  y  la  agenesia  del  cuerpo  calloso,
agrupados  en ventriculomegalia  y  las  anomalías  de  la  línea
media.  La  neurosonografía  avanzada  ayudó  a  la  precisión
diagnóstica de los defectos del sistema nervioso central.

Palabras  clave:  defecto  congénito,  diagnóstico  prenatal,
ultrasonografía,  sistema  nervioso  central,  asesoramiento
genético

Abstract
Foundation: defects of the central nervous system constitute
frequent  congenital  anomalies,  so  an  accurate  diagnosis  is
necessary for advice and timely management of cases. Basic
ultrasound has a limited scope due to its own characteristics, so
ultrasound  techniques  have  been  included  in  prenatal
examination to improve diagnostic accuracy.
Objectives: describe the findings obtained through advanced
neurosonography  and  verify  the  usefulness  of  applying  this
procedure for diagnosis.
Method: an observational, analytical and cross-sectional study
was carried out. 125 pregnant women with suspected central
nervous  system  defects  were  studied  in  whom  advanced
neurosonography techniques were used. The following variables
were analyzed: age of the pregnant woman in years, gestational
age in weeks and days, province of origin, region of the country,
ultrasound findings according to congenital defects, distinction
of the latter according to group and type, confirmation of the
identified  defect  previously  by  basic  ultrasound  and
contributions from neurosonography. The absolute and relative
frequencies  of  the  different  categories  were  obtained;  a
hypothesis test of difference of two proportions was applied for
a sample with a level of statistical significance α=0.05.
Results:  the  age group between 20 and 37 years  old  and
pregnant women in the second trimester predominated.  The
majority came from the west of the country. Ventriculomegaly
predominated as a group and type of congenital defect. There
were no significant differences in the diagnoses of both levels of
care.  In  44  pregnant  women,  neurosonography  provided
additional diagnoses.
Conclusions: the main types of defects found were ventricular
dilation  and  agenesis  of  the  corpus  callosum,  grouped  into
ventriculomegaly  and  midline  anomalies.  Advanced
neurosonography aided in the diagnostic accuracy of  central
nervous system defect.
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Introducción

Los  defectos  congénitos  (DC)  son  anomalías
estructurales  o  funcionales  de  órganos  o
sistemas de órganos presentes al nacimiento.(1)

Gran parte de ellos son severos y permanentes,
sin posibilidad de mejorar  con tratamiento;  de
ahí la importancia de establecer un diagnóstico
precoz  en  aras  de  o f recer  un  mane jo
multidisciplinario  que  permita  medidas
preventivas a través del asesoramiento genético.(2,3)

En  Cuba,  constituyen  la  segunda  causa  de
muerte en lactantes y de niños de 1 a 4 años de
edad, así como entre los 5 y 14 años.(4)

La ecografía básica es el método de imagen más
utilizado para el estudio morfológico fetal.(5)  En
Cuba fue introducido en la década de los años 80
del pasado siglo, a través del Programa Nacional
de  Diagnóstico,  Manejo  y  Prevención  de
Enfermedades Genéticas y Defectos Congénitos,
que se extendió a nivel de áreas de salud, en
correspondencia con los tres niveles de atención
del  Sistema  Nacional  de  Salud  (primario,
secundario y terciario), allí los ultrasonidos son
realizados por especialistas certificados.(6,7)

Los DC del  sistema nervioso central  (SNC),  se
encuentran entre las anomalías congénitas más
frecuentes.(4) Presentan gran variedad en cuanto
a  gravedad,  aparición  y  presentación,  por  la
complejidad en el desarrollo embriológico de este
sistema. En la mayoría de los casos aparecen en
gestantes que no pertenecen a grupos de riesgo.(3)

El  primer  diagnóstico  prenatal  realizado
mediante ecografía básica tuvo lugar a nivel del
SN ( 8 )  pero  a  pesar  de  la  experiencia  del
examinador  la  ecografía  básica  en  general,  y
especialmente de estas estructuras, presenta un
alcance  limitado  en  cuanto  a  su  precisión
diagnóstica. Se reportan niños que nacen con DC
del SNC que no fueron diagnosticados por este
procedimiento prenatal,  y  otros  en los  que se
describieron  imágenes  compatibles  con  dichas
anomalías, que no se visualizan al momento del
nacimiento. A ello se le añade la dificultad de
corroborarlas  en  estudios  anatomopatológicos,
por la lisis que sufre el tejido cerebral.(9)

La evaluación detallada del SNC fetal a través de
ultrasonido,  con  visualización  completa  y
sat isfactor ia,  también  conocida  como
neurosonografía  avanzada,  requiere  de  una
pericia  específica y de sofisticados equipos de
ultrasonido con el que se incrementa la precisión
del  diagnóstico.  Aunque  se  conoce  que  en

algunos centros de genética médica del país se
h a n  o b t e n i d o  i m á g e n e s  m e d i a n t e
neurosonografía  avanzada,  no  se  reportan
trabajos  que  demuestran  su  implementación.

Los  objetivos  de  esta  investigación  fueron
describir  los  hallazgos  obtenidos  a  través  de
neurosonografía  avanzada  y  comprobar  la  de
utilidad de la aplicación de este procedimiento
para el diagnóstico.

Métodos

Se realizó un estudio observacional, analítico y
transversal, entre mayo del 2020 a diciembre del
2022, en la consulta de referencia nacional del
Hospital  Docente  Ginecobstétrico  Ramón
González Coro, de la Habana, Cuba. A partir de
267 gestantes, con diagnóstico presuntivo de DC
del SNC a través de ecografía básica, realizadas
por  especialistas  certificados  para  el  nivel
secundario de atención en Servicios de Genética
Médica.

Fueron seleccionadas 125 embarazadas, que no
presentaron signos ecográficos compatibles con
DC de otros  sistemas de órganos y  dieron su
consent imiento  para  part ic ipar  en  la
investigación.  A  ellas  se  le  realizaron  los
procedimientos de neurosonografía avanzada, de
acuerdo  a  lo  recomendado  por  las  guías
estandarizadas  internacionalmente.(10)  Estos
procedimientos  fueron  realizados  por  tres
especialistas (uno en ginecobstetricia y dos en
medicina general integral), todos acreditados y
certificados  en  ecografía  prenatal  en  el  tercer
nivel de atención.

Para  la  exploración  ecográfica  bidimensional
neurosonográfica  se  utilizó  el  transductor
transvaginal  modelo  C10-4EC  y  frecuencia  de
10-4  MHz de  un  equipo  de  ultrasonido  marca
Philips EPIQ 5. Se realizó un examen multiplanar,
que  comprendió  cuatro  planos  coronales
(transfrontal,  transcaudal,  transtalámico  y
transcerebelar) y dos sagitales (sagital medio y
el parasagital o corte de los tres cuernos).

A partir del registro de los casos estudiados con
este procedimiento se analizaron las siguientes
variables:  edad  de  la  embarazada  en  años
cumplidos, edad gestacional en semanas y días,
provincia  de  procedencia,  región  del  país,
hallazgos ecográficos según defectos congénitos,
distinción de estos últimos de acuerdo al grupo y
tipo,  confirmación  del  defecto  identificado
previamente por ecografía básica y aportes de la
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neurosonografía.

Se tuvo en cuenta la relación entre la conclusión
diagnóstica de la neurosonografía y la ecografía
básica, en relación a si coincidían o no y si la
neurosonografía  realizaba  aportes  o  no  al
diagnóstico.

Los  datos  se  resumieron  en  el  programa
estadístico  Statistical  Package  for  Social
Sciencies (SSPS) versión 19.0 para Windows y el
programa para análisis epidemiológico de datos
tabulados (EPIDAT) versión 3.1;  a través de la
estadística  descriptiva  para  las  variables
cualitativas  se  obtuvieron  las  frecuencias
absolutas  y  relativas  (porcentajes)  de  las
distintas  categorías.

La comparación de proporciones se realizó con la
prueba Chi cuadrado (c2). En las tablas de dos
entradas  (2×2)  se  utilizó  la  prueba  el  c2  de
Pearson  y  cuando  existió  25  %  o  más  de
frecuencias  esperadas  menores  que  cinco,  se
empleó la prueba exacta de Fisher. Se estimaron
Odds Ratio  (OR) univariados con su respectivo
intervalo  de  confianza  de  95  %.  Se  aplicó  la
prueba  de  hipótesis  de  diferencia  de  dos
proporciones para una muestra con un nivel de
significación estadística α=0,05.

Fue  util izado  el  Mapinfo  Pro  v2023  para
representar  la  información,  de  acuerdo  a  las

provincias del país.

Esta  investigación  cumplió  con  todos  los
requisitos  y  principios  establecidos  en  la
Declaración  de  Helsinki  2013  referente  a  las
investigaciones  que  se  realizan  en  seres
humanos.(11) Se solicitó autorización a la dirección,
al departamento de Docencia e Investigaciones,
al  Consejo  Científico,  Comisión  de  Ética  del
Hospital  Docente  Ginecobstétrico  Ramón
Gonzá lez  Coro ,  para  l l evar  a  cabo  la
investigación  que  fue  aprobada  a  todas  las
instancias. A todas las gestantes que participaron
en  la  invest igac ión  se  les  so l i c i tó  su
consentimiento  para  la  realización  de  los
estudios.

Resultados

De las 125 embarazadas estudiadas con defectos
congénitos  del  SNC,  29  (23,2  %)  tenían  19  o
menos años y 6 (4,8 %) con 37 o más años de
edad.  Con  relación  a  la  edad  gestacional  del
diagnóstico en 70 casos (56,0 %) se realizó entre
las 14 y 27,6 semanas y en 54 (43,2 %) con 28 o
más  semanas  de  gestación.  Se  observa  a
continuación  un  mapa  donde  aparecen  la
distribución de las embarazadas, de acuerdo a su
procedencia; 72 de ellas (56,8 %) del total eran
de  la  región  occidental;  39  de  ellas  (31,2  %)
residían en la Habana. (Fig. 1).

Se presenta la distribución de casos según los
grupos y tipos de defectos congénitos descritos.
Se obtuvo que la ventriculomegalia fue la más
frecuente en ambos casos, tanto en la ecografía

del  segundo  nivel  (34,4  %)  como  en  la
neurosonografía  avanzada  (28,0  %).  Las
anomalías de cerebelo y fosa posterior ocuparon
el segundo lugar de frecuencia y dentro de estas,
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la malformación de Dandy Walker (9,6 % en la
ecografía  de  segundo  nivel  y  7,2  %  en  la
neurosonografía avanzada). Los defectos de línea
media  fueron  el  tercer  grupo  de  frecuencia  y
dentro de ellos predominó la agenesia de cuerpo
calloso, la cual se presentó en el 20,8 % de las
ecografías de segundo nivel y en el 16 % de las
neurosonografías de avanzada. Los defectos del
tubo  neural,  tumores,  quistes  intracraneales,

defectos  vasculares  y  las  alteraciones  del
desarrollo cortical fueron menos frecuentes. En
23  casos  (18,4  %)  que  inicialmente  se  había
sospechado un DC del  SNC no se confirmaron
anomalías  por  la  neurosonografía  avanzada,
resultado que fue estadísticamente significativo
con una p<0,001, OR=0,03 (IC95% 0,004-0,26).
(Tabla 1).
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Se observa a continuación que el 64 % de los
diagnósticos  emitidos  por  el  segundo  nivel
coincidieron, según grupo de defectos del SNC.
Entre  ambos  porcentajes  existen  diferencias
estadísticamente  significativas  a  favor  de  la
coincidencia  en  el  diagnóstico,  sin  embargo,

confirma -y a su vez aporta- nuevos elementos al
diagnóstico  en  el  20,8  %  de  los  casos  con
diferencias significativas con respecto a los que
no se confirmaron y no aportaron; y no confirma
-pero aporta- nuevos diagnósticos en el 14,4 %.
(Tabla 2).

Se observa a continuación que el 48 % de los
diagnósticos  emitidos  por  el  segundo  nivel
coincidieron  con  los  del  tercer  nivel.  No
existieron diferencias significativas entre los que
concordaron en uno y otro nivel y los que no.
Entre  ambos  porcentajes  no  existieron

diferencias  estadísticamente  significativas,  sin
embargo,  confirma  -a  su  vez  aporta-  nuevos
elementos al  diagnóstico  en el  20,8  % de los
casos con diferencias significativas con respecto
a los que no se confirmaron y no aportaron y no
confirma, pero aporta nuevos diagnósticos en el
14,4 % de los casos. (Tabla 3).
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En la  neurosonografía  avanzada se  obtuvieron
aportes diagnósticos adicionales, tanto en casos
confirmados como en aquellos en los que no se
confirmó  la  sospecha  diagnóstica  inicial.  Los
mayores  porcientos  correspondieron  a  la
ventriculomegalia  y  los  quistes de la  bolsa de
Blake (7 casos que representaron el 15,9 %, en
ambos casos). En varios casos los defectos del
SNC no se presentaron de manera aislada sino
c o n c o m i t a r o n  v a r i o s  d e  e l l o s .  L a
ventriculomegalia  estuvo  presente  en  nueve
casos  (7,2  %),  con  alteraciones  del  cuerpo
calloso:  tres  pacientes  (2,4  %),  con  síndrome
Dandy Walker, cuatro con quistes intracraneales

(3,2 %), en dos casos con hipoplasia del cerebelo
(1,6 %), y en uno con quiste de la bolsa de Blake
y  en  uno  con  esqu izencefa l ia  (0 ,8  %,
respectivamente).  Las  anomalías  del  cuerpo
calloso, en dos pacientes estuvieron asociadas a
quiste  de  la  bolsa  de  Blake  (1,6  %),  dos  con
holoprosencefalia (1,6 %), una microcefalia (0,8
%)  y  un  síndrome  Dandy  Walker  (0,8  %).  La
megacisterna estuvo presente en un síndrome
Dandy Walker (0,8 %), en una con quiste de la
bolsa  de  Blake  (0,8  %)  y  dos  pacientes  con
quistes  intracraneales  (1,6  %).  Un  caso  con
lisencefalia, esta estuvo asociada a hemorragia
subaracnoidea (0,8 %). (Fig. 2).
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Discusión

Con la puesta en práctica del Programa Nacional
de  Diagnóstico,  Manejo  y  Prevención  de
Enfermedades Genéticas y Defectos Congénitos
-vigente en Cuba desde los inicios de la década
del 80 del pasado siglo- se ofrece el servicio de
diagnóstico prenatal ultrasonográfico básico para
identificar  anomalías  estructurales  a  las
embarazadas  en  los  tres  trimestres  de  la
gestación,  por  medio  del  Subprograma  de
Diagnóstico Prenatal de Defectos Congénitos por
Ultrasonido. Este se realiza en correspondencia a
la organización de la Red Nacional de Genética
Médica, desde los departamentos municipales y
provinciales,  hasta  el  Centro  de  Referencia
Nacional para el Diagnóstico Prenatal, ubicado en
el  Hospital  Docente  Ginecobstétrico  Ramón
González  Coro.(6,7)

La neurosonografía avanzada está dirigida a una
población  seleccionada,  con  alto  riesgo  de
defecto  congénito  del  SNC  identificado  por
hallazgos en ecografía básica.  Debe ser hecho
por especialistas entrenados y requiere además

de un nivel tecnológico alto.(12,13)

Mientras los planos de estudio del examen básico
son  tres:  transventricular,  transtalámico  y
t r a n s c e r e b e l a r ;  e n  e l  e s t u d i o  d e  l a
neurosonografía  se  incluyen  los  seis  planos
previamente señalados; así como estudio de la
corteza  cerebral  y  la  columna  vertebral,  que
permiten abordar el estudio del SNC a través de
vistas más detalladas.(12,13)

La edad de las embarazadas incluidas en este
estudio  coincidió  con  la  hallada  por  otras
investigaciones, se describe que es a esa edad
en particular en la que generalmente transcurren
los embarazos, sin constituir un factor de riesgo.(1,3)

Aunque varios autores han encontrado que las
adolescentes han tenido una mayor proporción
entre  las  que  presentaron  defectos  del  tubo
neural, atribuidas a un bajo consumo de ácido
fólico  que,  predispone  a  la  acumulación  de
homocisteína,  responsable  de  los  defectos  del
tubo neural;(14) en este estudio en la mayoría de
ellas  no se confirmaron estas anomalías,  y  se
concluyeron como fetos sanos o con condiciones
que constituían variantes normales, sin embargo,
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sí se halló en las embarazadas adolescentes un
número  importante  de  ventriculomegalia,
resultados que concuerdan con los encontrados
en artículos de revisión, en los que se establece
la adolescencia como factor de riesgo para esta
condición.(14)

Las embarazadas de 37 y más años de edad,
grupo  considerado  como  factor  de  riesgo,
presentaron predominantemente defectos en el
grupo de la ventriculomegalia y anomalías de la
línea media. Con frecuencia a estas edades se
presentan defectos múltiples,  como lo  refieren
otros autores, donde estas dos alteraciones se
presentan  en  numerosos  síndromes  genéticos
frecuentes  a  estas  edades(15)  no  obstante,  es
importante destacar que en la muestra estudiada
no se incluyeron casos con signos ecográficos
compatibles  con  DC  de  otros  sistemas  de
órganos u otros diagnósticos.

Aunque  la  neurosonograf ía  avanzada
generalmente  se  realiza  entre  las  26  a  30
semanas, (16)  en  los  casos  incluidos  en  esta
investigación  en  forma  general  predominaron
edades gestacionales más tempranas, que es lo
es  esperado,  en  correspondencia  a  la
organización  del  Subprograma  de  Diagnóstico
Prenatal de Defectos Congénitos por Ultrasonido,
en que la ecografía básica del segundo trimestre
se aplica entre las 20 y las 22 semanas. Es en
este  estudio  donde  se  diagnostica  el  mayor
número de DC del SNC.(7)

Al realizar el análisis particular de la distribución
de defectos, según la edad gestacional, llama la
atención  que  los  del  tubo  neural  no  fueron
remitidos en el  primer trimestre,  como era de
esperar; sino en el segundo y tercer trimestres.
Ello  no  o  coincide  con  lo  reportado  en  la
literatura, pues son DC que suelen sospecharse
desde etapas tempranas de la gestación.(2,17)

El  único  caso  en  el  que  se  halló,  en  esta
investigación,  una  malformación  vascular
(correspondientes  a  un  aneurisma  trombosado
de la vena de Galeno) fue diagnosticado en el
tercer trimestre y se considera que este debió
haber sido un DC de diagnóstico más temprano.(17)

Es posible que ello ocurriera por la presentación
poco habitual de esta anomalía.

Por su parte, la mayoría de las alteraciones del
desarrollo  cortical  identificadas también fueron
diagnosticadas en el tercer trimestre, tal y como
se reporta en la literatura, pues es en esa etapa
cuando se ha alcanzado mayor diferenciación y

definición de esas estructuras.(12)

La  mayoría  de  las  gestantes  provienen  de  la
región occidental. Ello se explica porque es allí
donde  se  concentra  la  mayor  cantidad  de
población  del  país, (18)  y  es  donde  radica  el
servicio  de  referencia  nacional,  que  implica
dificultades de traslado y alojamiento de aquellas
residentes de zonas más lejanas.

Los tipos de defectos congénitos diagnosticados
en ambos niveles de atención no coinciden con
los obtenidos por Catalán y cols. quienes hallaron
fundamentalmente anomalías de línea media y,
dentro  de  ellas,  las  variantes  anatómicas  del
Cavum Septum Pellucidum  (CSP);  mientras  en
esta  investigación  se  correspondió  a  la
ventriculomegalia  y  la  agenesia  del  cuerpo
calloso.(13)  Ello  puede  estar  relacionado  por
hallazgos  causales  en  esta  investigación  o  a
características propias de la población de este
estudio.  Muchos  de  estos  defectos  de  forma
aislada siguen una herencia multifactorial  y su
frecuencia varía de acuerdo a la  población en
particular.

La similitud hallada en los casos analizados en
esta investigación, tanto en los grupos como en
los tipos de DC del SNC, demostró similitud en la
agudeza  diagnóstica  en  los  especialistas
certificados  a  través  de  la  Red  Nacional  de
Genética Médica, lo que también pudo influir en
los  resultados  estadísticos  obtenidos,  no
obstante, el hecho que en un grupo de fetos no
se confirmó el defecto congénito sospechado en
el ultrasonido básico, puede atribuirse al hecho
de que la  disponibilidad  tecnológica  es  de  un
grado  superior  en  el  Servicio  de  Referencia
Nacional, además de que es indudable que los
especialistas  que  realizan  la  neurosonografía
fetal  avanzada o exhaustiva tienen una mayor
experiencia y estos estudios se realizan con una
mayor disponibilidad de tiempo.(12)

Por  medio  del  análisis  de  los  parámetros,  la
coincidencia de los resultados obtenidos, entre la
ecografía básica y la neurosonografía del tercer
nivel,  se  observó  que  en  este  estudio  fue  un
complemento al diagnóstico definitivo.

Algunos  autores  plantean  que  la  resonancia
magnética  nuclear  constituye  un  estudio  más
preciso,  cuando  existen  limitaciones  para
completar el diagnóstico ecográfico, y que ambos
estudios -ultrasonido y resonancia -se deben usar
en conjunto, de modo que se complementen.(19)
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Los principales defectos congénitos hallados,  a
través de la neurosonografía avanzada en este
estudio,  fueron  la  dilatación  ventricular  y  la
agenesia  del  cuerpo  calloso,  agrupados  en
ventriculomegalia y anomalías de la línea media;
se demostró la importancia de la ecografía del
segundo nivel, para la sospecha diagnóstica de
los  defectos  congénitos  del  sistema  nervioso
central y la neurosonografía de avanzada como
una  prueba  capaz  de  discernir  con  mayor
precisión las anomalías a este nivel.

Como limitaciones de este estudio se enumeran
en  primer  lugar:  la  resolución  tecnológica
utilizada en la realización de las ecografías de
segundo nivel;  y en segundo lugar:  el  tamaño
muestral,  el cual pudo influir en los resultados
obtenidos.

Se  quiere  agradecer  a  las  embarazadas  que
accedieron a colaborar en esta investigación.

Una  de  las  recomendaciones  de  este  estudio
radica en la necesidad de hacer extensivo a los
servicios municipales y provinciales de genética
médica que realizan el diagnóstico prenatal por
ecografía, cursos de capacitación sobre técnicas
de  neurosonografía  avanzada,  que  incorporen
cortes adicionales a la evaluación básica y así
mejorar  la  exactitud  en  el  diagnóstico  sin
incrementar significativamente la complejidad de
la exploración.
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