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RESUMEN 

Se describe un caso clínico de una tercigesta de 40 años de edad, con un embarazo 

de 35 semanas de gestación, sin antecedentes de importancia, controles prenatales 

en un centro de salud del estado, se realizó ecografía genética, morfológica y del 

tercer trimestre que no detectaron el riesgo de cromosomopatía, siendo referida 

con signos de alarma a un establecimiento de salud de mayor complejidad. Signos 

y síntomas: Contracciones uterinas y no percepción de movimientos fetales. 

Hallazgos clínicos: Contracciones uterinas esporádicas, no se perciben latidos 

cardíacos con Doppler, ecografía obstétrica (latidos cardíacos fetales ausentes). 

Diagnósticos e intervenciones: Gestante añosa de 35 ss de gestación, 

pródromos de labor de parto. La vía de parto fue vaginal con recién nacido muerto 

más síndrome de Down, diagnosticado al momento del parto. Resultados: recién 

nacido óbito fetal con síndrome de Down, riesgo de aneuploidía no detectado luego 

de ecografías genética, morfológica y del tercer trimestre. Conclusión: Los 

marcadores de la ecografía genética y morfológica no diagnostican ni excluyen 

cromosomopatía, sino determinan riesgos específicos y seleccionan población para 

la realización de procedimientos invasivos. 

 

 Palabras claves: Diagnóstico prenatal, síndrome de Down, óbito fetal 
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ABSTRACT  

A clinical case is described of a 40-year-old triplet woman with a 35-week 

pregnancy, with no significant medical history, prenatal check-ups at a state health 

center, a genetic, morphological and third trimester ultrasound was performed that 

did not detect the risk of chromosomal abnormality, being referred with alarm signs 

to a more complex health facility. Signs and symptoms: Uterine contractions and 

no perception of fetal movements. Clinical findings: Sporadic uterine contractions, 

no heartbeats perceived with Doppler, obstetric ultrasound (absent fetal 

heartbeats). Diagnoses and interventions: Elderly pregnant woman of 35 weeks 

of gestation, prodromes of labor. The delivery route was vaginal with a stillborn 

newborn plus Down syndrome, diagnosed at the time of delivery. Results: Stillbirth 

newborn with Down syndrome, risk of aneuploidy not detected after genetic, 

morphological and third trimester ultrasounds. Conclusion: Genetic and 

morphological ultrasound markers do not diagnose or exclude chromosomal 

abnormalities, but rather determine specific risks and select the population for 

invasive procedures. 

 

 

Keywords: Diagnosis prenatal, Down syndrome, fetal death.



 

 

 

I. INTRODUCCIÓN 

El síndrome de Down lleva el nombre del médico británico John Langdon Down, 

quien en 1866 describió por primera vez las características clínicas comunes de 

este síndrome. Aunque él no identificó la causa genética, su trabajo fue 

fundamental para el reconocimiento de este conjunto de características como un 

síndrome específico. Posteriormente, en 1958 cuando el genetista francés Jérôme 

Lejeune descubrió que el síndrome de Down se debe a una anomalía cromosómica: 

la presencia de una tercera copia del cromosoma 21, conocida como trisomía 21. 

Este descubrimiento fue crucial, ya que fue la primera vez que se identificó una 

anomalía cromosómica en humanos, lo que abrió un nuevo campo en la genética y 

el estudio de los trastornos cromosómicos1. 

Además, un grupo de científicos, incluido un familiar del Dr. Down, propuso en 1961 

cambiar el nombre de la condición a "síndrome de Down", citando la posible ofensa 

causada por los términos "mongol" o "mongolismo". En 1965, en respuesta a una 

petición formal de la delegación de Mongolia, la Organización Mundial de la Salud 

(OMS) implementó un cambio formal de nomenclatura2. 

A medida que se avanza en la comprensión del síndrome de Down, es posible crear 

intervenciones más eficaces y programas integrales de atención para mejorar tanto 

la calidad de vida de las personas afectadas como la de sus familias. 

Los elementos que incrementan el riesgo de síndrome de Down son variados y 

podrían asociarse con la edad materna avanzada, historial familiar de la condición, 
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anormalidades cromosómicas en los progenitores, así como la exposición a ciertos 

agentes ambientales durante el periodo gestacional3. 

La edad materna avanzada, definida como mayor de 35 años, constituye el principal 

factor de riesgo relacionado con el síndrome de Down, también denominado 

trisomía 21, esta afección genética se caracteriza por la presencia de 47 

cromosomas en la mayoría de los casos, en contraposición a los 46 cromosomas 

que se encuentran normalmente. Además, se ha documentado que una madre de 

40 años tiene un riesgo 16 veces mayor que una madre de 25 años4. 

A medida que aumenta la edad materna, los sistemas reguladores de la 

gametogénesis y los componentes del ovocito, incluidos los microtúbulos y las 

unidades cromosómicas, se ven afectados. Estos componentes son necesarios 

para el proceso de generación de ovocitos. Además, es vital recordar que los óvulos 

están presentes en la mujer desde el nacimiento, por lo que los ovocitos pueden 

verse afectados por la exposición a diversas sustancias tóxicas que podrían 

alterarlos a lo largo de su vida5. 

Este cromosoma adicional pertenece al par 21, lo que da lugar a las características 

distintivas del síndrome. El término "síndrome" se refiere a la agrupación de 

síntomas y signos que definen una condición médica específica. Aunque el 

síndrome de Down es una condición genética congénita irreversible y sin un 

tratamiento conocido, es una de las formas más comunes de discapacidad 

intelectual y del desarrollo. Los niños con síndrome de Down suelen presentar un 

desarrollo motor más lento y problemas de psicomotricidad como parte de sus 

características típicas6. 
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De acuerdo con datos indicados  por la Organización de las Naciones Unidas 

(ONU), Se calcula que la frecuencia del este síndrome a nivel mundial está entre 1 

de cada 1.000 y 1 de cada 1.100 recién nacidos6. 

De acuerdo con los datos del Estudio Latinoamericano de Malformaciones 

Congénitas en América Latina, se reporta un promedio de cerca de 18 casos de 

este síndrome por cada 10,000 nacimientos vivos. Esto indica que en naciones en 

vías de desarrollo, donde el acceso a diagnósticos prenatales es escaso y se ha 

incrementado la cantidad en mujeres de 35 años o más, la incidencia de este 

síndrome al nacer es mayor. 

Según datos del Consejo Nacional para la Integración de la Persona con 

Discapacidad (CONADIS) en Perú, se ha registrado un total de 19,849 individuos 

diagnosticados con síndrome de Down. De este grupo, el 53,4% son varones y el 

46,6% son mujeres; es decir 10,598 hombres y 9,253 mujeres7. 

La Provincia de Cajamarca, en el año 2023, registra un total de 53 personas 

diagnosticadas con síndrome de Down de 4,059 personas con diferente 

discapacidad8. 

En el síndrome de Down, algunas o todas las células presentan una copia adicional 

parcial o total del cromosoma 21, lo que causa un desequilibrio genómico 

considerable con una variedad de derivaciones fenotípicas definidas. Esta 

irregularidad cromosómica se identifica en un 95% de los casos como una 

aneuploidía del cromosoma completo, mientras que el 5% restante se manifiesta 

en forma de translocación o mosaico9. 
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Además, la tasa de detección del síndrome de Down en la ecografía del primer 

trimestre es del 90%, es decir, 10 de cada 100 fetos con síndrome de Down no 

serán detectados10,11. 

De forma similar, al calcular los valores de translucencia nucal en los momentos 

gestacionales óptimos del primer trimestre, se consigue una tasa de detección del 

91% para la trisomía 21, con una disminución en la tasa de falsos positivos al 

3,8%12. 

Esto a veces provoca un retraso en el desarrollo motor, escoliosis, cifosis, 

problemas digestivos y puede provocar complicaciones neurológicas y de las 

articulaciones orales graves. Así como las capacidades visuales y auditivas tienden 

a disminuir, esto puede dar lugar a otros trastornos psicosociales13. 

Diagnóstico Prenatal 

A lo largo del tiempo, el diagnóstico prenatal de la trisomía 21, o síndrome de Down, 

ha sido una prioridad debido a su alta incidencia y sus efectos significativos, como 

el retraso mental severo y la alta tasa de supervivencia postnatal. La detección de 

trastornos cromosómicos se centra en identificar el síndrome de Down, y los 

avances en la medicina materno-fetal, particularmente en el desarrollo de técnicas 

de ecografía, han permitido la implementación de programas de cribado que 

mejoran la identificación no invasiva de estos riesgos. La ecografía se considera el 

mejor método de detección prenatal hasta la fecha y se ha concretado que la 

ecografía debe estar disponible universalmente para todas las mujeres 

embarazadas, dado que todos los fetos deben ser examinados como fetos de alto 

riesgo. Se asocia con una variedad de características fenotípicas, como 
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restricción del crecimiento, una variedad de rasgos faciales y defectos congénitos 

cardiovasculares14. 

Estos rasgos anatómicos son detectables mediante ecografías, lo que permite 

establecer ciertos indicadores ecográficos desde el primer trimestre para identificar 

a las mujeres embarazadas con mayor riesgo de tener un feto con síndrome de 

Down. En líneas generales, los indicadores ecográficos de cromosomopatías se 

definen como irregularidades que no pueden ser categorizadas como 

malformaciones, sino que representan variaciones dentro de los parámetros 

normales. Estos indicadores funcionan como señales de alerta que requieren una 

investigación más detallada para determinar la posible presencia de una alteración 

cromosómica15. 

Los indicadores ecográficos para trisomías, especialmente para el síndrome de 

Down, son fundamentales en el diagnóstico prenatal. La translucencia nucal (TN) 

es uno de los más significativos, con un grosor aumentado en alrededor del 75% 

de los fetos afectados. La ausencia de hueso nasal (HN) se presenta en 

aproximadamente dos tercios de los casos, y las alteraciones en la circulación, 

evidenciadas a través del Doppler pulsado, afectan cerca del 50% de los fetos, 

mostrando cambios en el flujo del ductus venoso (DV) y posibles problemas 

cardíacos, como regurgitación o insuficiencia tricúspide. Estos hallazgos permiten 

realizar un cribado más efectivo para la detección de trisomías en la etapa 

prenatal16. La capacidad de detección de la trisomía 21 basada en estos cuatro 

indicadores es considerablemente alta, alcanzando alrededor de un 93%, con una 

tasa de falsos positivos del 2,5%. 
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Un método diagnóstico adicional y altamente eficaz es la prueba combinada, que 

incluye la consideración de la edad materna, la medición de marcadores 

bioquímicos en el suero y la evaluación de marcadores ecográficos clave, como la 

translucencia nucal. Esta prueba para detectar cromosomopatías se lleva a cabo 

en el primer trimestre del embarazo, entre las semanas 11 y 14, y ofrece una tasa 

de detección del 90%, con una tasa de falsos positivos del 5%14. Los resultados de 

esta evaluación se clasifican en tres niveles de riesgo: bajo riesgo, con una 

probabilidad de aneuploidía inferior a 1 en 1000; riesgo intermedio, entre 1 en 101 

y 1 en 1000; y alto riesgo, superior a 1 en 10017. 

Si el riesgo calculado es igual o superior a 1 en 200, se sugiere realizar una prueba 

invasiva para un análisis citogenético, que es el método definitivo para diagnosticar 

cromosomopatías. Entre las pruebas invasivas recomendadas están la 

amniocentesis, que puede hacerse a partir de las 14 semanas de gestación, y la 

biopsia de vellosidades coriónicas (BVC), indicada para embarazos de menos de 

13 semanas. No obstante, en el pasado la amniocentesis genética era la manera 

invasivo más común, actualmente se prefiere la BVC como método principal debido 

a la ventaja de obtener resultados más tempranos. Sin embargo, tomar muestras 

de células fetales para la amniocentesis y la BVC conlleva un riesgo de pérdida 

fetal que varía entre el 0,5% y el 1%18. 

Luego de realizar una revisión exhaustiva de los antecedentes, se identificó 

diversos estudios pertinentes en relación con este tema. 

Vásquez et al.19. En el 2020, cuidad de la Habana, en su publicación titulado 

“síndrome de Down y su pesquisa durante el primer trimestre de la gestación”; con 

el propósito de reducir la necesidad de pruebas invasivas. Este estudio 

retrospectivo de corte transversal analizó a 3439 gestantes entre el 3 de enero de 
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2006 al 30 de diciembre de 2008. Se observó que la edad de la madre mostraba 

sensibilidad del 87% en la prueba, pero una tasa del 99% en falsos positivo. Por 

otro lado, la medición de la translucencia nucal demostró una 10% de  una 

sensibilidad. Además, no se encontró asociación entre el hueso nasal y los 

cariotipos positivos para el síndrome de Down. Los resultados sugieren que el 

riesgo basado solo en la edad avanzada de la madre conlleva a una alta tasa de 

falsos positivos. Se concluyó que combinar este marcador con la evaluación de los 

13 marcadores ecográficos del primer trimestre puede mejorar la efectividad del 

diagnóstico y reducir la necesidad de pruebas invasivas 

Viñals et al.20. En el 2022, Santiago, en su investigación titulada “características 

ecográficas y anomalías congénitas en fetos con síndrome de Down”, el objetivo 

principal fue describir y analizar los hallazgos ecográficos en estos fetos. Todos los 

casos fueron diagnosticados prenatalmente en nuestro centro mediante pruebas de 

reacción en cadena de la polimerasa cuantitativa fluorescente para aneuploidías. 

Se revisaron los informes genéticos y ecográficos, y se realizó un seguimiento 

posnatal. Se encontró que el 73% de los diagnósticos de SD se realizaron entre las 

semanas 11 y 14 del embarazo. La edad promedio de las madres fue de 35,7 años. 

Además, el 83% de los fetos con SD evaluados entre las semanas 11 y 14 

mostraron una translucencia nucal de ≥ 3,5 mm. En conclusión, se destacó que el 

ultrasonido es una herramienta altamente sensible para sospechar el síndrome de 

Down prenatalmente y detectar sus posibles anomalías asociadas. 

Viteri et al.21. En el 2023, Pinar del Río, en su investigación titulada “Métodos para 

el diagnóstico prenatal precoz del síndrome de Down”, El síndrome de Down es un 

trastorno genético causado por la trisomía del cromosoma 21. El propósito de este 

estudio es describir los métodos para diagnosticarlo precozmente. La esperanza de 
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vida de quienes lo padecen ha aumentado, y su prevalencia en Ecuador supera la 

media mundial. Se subraya que el diagnóstico prenatal temprano puede lograrse 

mediante pruebas no invasivas, pero se requiere una invasiva para confirmarlo. La 

translucencia nucal se reconoce como el indicador ecográfico más efectivo para 

detectarlo, mientras que pruebas invasivas como la amniocentesis y la biopsia de 

vellosidades coriónicas, aunque confirman el síndrome, presentan riesgos ya sea 

la madre y el feto, Por consiguiente, se sugiere su aplicación únicamente en casos 

donde se haya identificado previamente un riesgo. 

El siguiente caso clínico describe el uso de la ecografía genética y morfológica del 

primer y segundo trimestre de gestación respectivamente, junto a la edad materna 

avanzada y marcadores ecográficos básicos para la detección del riesgo de 

cromosomopatía o aneuploidías fetales durante el primer o segundo trimestre de 

gestación, con las cuales no se logró determinar el alto riesgo de cromosomopatía 

como en este caso de Trisomía 21. La confirmación clínica y genética del síndrome 

de Down se obtuvo al momento del parto. El objetivo de la discusión de este caso 

clínico fue describir el nacimiento de un óbito fetal con síndrome de Down en el que 

ningún marcador ecográfico de la ecografía genética y la del segundo trimestre 

predijeron en forma temprana un alto riesgo de aneuploidía durante el embarazo y 

siendo diagnosticado en el post parto.
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II. PRESENTACIÓN DEL CASO CLÍNICO 

Gestante de 40 años de edad, con grado de instrucción secundaria completa, 

ocupación cosmetóloga, religión católica. Antecedentes familiares y personales sin 

importancia. Antecedentes gineco-obstétricos: G3 P1011. G1: parto vaginal. G2: 

gestación no evolutiva. G3: actual. FUM: 06/07/23. FPP: 13/04/2024. EG: 10 

semanas por FUR. El 11/09/2023: Inicia su primer CPN en centro de salud del 

estado, no refiere molestias, atendida por obstetra. Examen físico: PA: 90/60 

mmHg, peso: 48.5 kg, FC: 76 lpm, FR: 19 rpm, T: 36.7 °C, Sat O2: 93%, talla: 1.45 

m, IMC: 23.96. Aspecto general: AREG, AREH, AREN. Diagnóstico: gestante de 

10.1 semanas por FUR. Plan: se solicita ecografía obstétrica genética entre las 11-

13.6 semanas, análisis de laboratorio y Papanicolaou (PAP), recibiendo 

antianémico como tratamiento. El 22/09/2023: Acude a toma de PAP, atendida por 

obstetra, no refiere molestias y funciones vitales estables. Examen físico sin 

alteraciones. Diagnóstico: 1. Gestante de 11.5 semanas por FUR. 2. Toma de PAP. 

El 11/10/2023: Paciente acude a 2do CPN, atendida por médico-cirujano, niega 

molestias. Examen físico: PA: 80/60 mmHg, FC: 68 lpm, FR: 18 rpm, T: 36.5 °C. 

Aspecto general: AREG, AREH, AREN. Examen obstétrico: abdomen: AU: 13 cm, 

SPP: indiferente, LCF: 130-135 lpm, DU: ausente, MF: ++. Diagnóstico: gestante 

de 13.6 semanas por FUR. Resultado del perfil prenatal dentro de parámetros 

normales. Ecografía obstétrica genética: gestación única activa de 13.4 semanas 

por BF, morfología conservada, con marcadores ecográficos para aneuploidías 
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normales. El 11/11/2023: Acude a su 3er CPN, niega molestias y percibe 

movimientos fetales, niega pérdida de líquido amniótico y sangrado vaginal siendo 

atendida por obstetra. Examen físico: PA: 95/60 mmHg, FC: 80 lpm, FR: 18 rpm, T: 

36.8 °C, peso: 51.9 kg. Aspecto general: AREG, AREH, AREN. Examen obstétrico: 

abdomen: AU: 16 cm, SPP: indiferente, DU: no se evidencia, LCF: 135 lpm, DU: 

ausente, MF: ++. Aparato G-U: sin alteraciones. Extremidades: sin edema. 

Diagnóstico: gestante de 18.2 semanas por ecografía del primer trimestre / 18 

semanas por FUR. Plan: antianémicos y vigilar signos de alarma. El 11/12/2023: 

Paciente acude a su 4to CPN, refiriendo leve cefalea, percibe movimientos fetales, 

niega pérdida de líquido amniótico y sangrado vaginal siendo atendida por obstetra. 

Examen físico: PA: 90/50 mmHg, FC: 72 lpm, FR: 18 rpm, T: 36.5 °C, peso: 51.8 

kg, talla: 1.45 m. Aspecto general: AREG, AREH, AREN. Examen obstétrico: 

abdomen: AU: 23 cm, SPP: indiferente, DU: ausente, LCF: 132 lpm, MF: ++. 

Aparato G-U: sin alteraciones. Extremidades: miembros inferiores sin edema. 

Diagnóstico: 1. Gestante de 22.4 semanas por ecografía del 1er trimestre / 22 

semanas por FUR. 2. Ganancia de peso bajo. Plan: se solicita ecografía obstétrica 

morfológica, examen de orina, Hb y vigilar signos de alarma. El 11/01/2024: 

Paciente acude a su quinto CPN. Asintomática, percibe movimientos fetales, niega 

pérdida de líquido amniótico y sangrado vaginal. Atendida por médico-cirujano. 

Examen físico: PA: 90/50 mmHg, FC: 69 lpm, FR: 20 rpm, T: 36.6 °C, peso: 53.6 

kg. Aspecto general: AREG, AREH, AREN. Examen obstétrico: abdomen: AU: 25 

cm, SPP: LCD, DU: ausente, LCF: 133 lpm, MF: +++. Aparato G-U: sin alteraciones. 

Extremidades: sin edema. Resultados de exámenes de laboratorio sin alteraciones. 

Ecografía morfológica: gestación única activa de 25.5 semanas por BF, morfología 

conservada. Diagnóstico: 1. Gestante de 27 semanas según ecografía del 1er 
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trimestre / 26 semanas por FUR. 2. Ganancia de peso adecuada. Plan: continuar 

con tratamiento prenatal y vigilar signos de alarma. El 11/02/2024: Paciente acude 

a su 6to CPN, estando asintomática, percibe movimientos fetales, niega pérdida de 

líquido amniótico y sangrado vaginal, siendo atendida por obstetra. Examen físico: 

PA: 110/70 mmHg, FC: 65 lpm, FR: 20 rpm, T: 36.5 °C, peso: 57.1 kg. Aspecto 

general: AREG, AREH, AREN. Examen obstétrico: abdomen: AU: 31 cm, DU: 

ausente, LCF: 136 lpm, SPP: LCD, DU: ausente, MF: ++. Aparato G-U: sin 

alteraciones. Extremidades: sin edema. Diagnóstico: 1. Gestante de 31.1 semanas 

por ecografía del 1er trimestre / 32 semanas por FUR. 2. Ganancia de peso 

adecuada. Plan: se solicita ecografía obstétrica y actualización de perfil prenatal, 

continuar con tratamiento y vigilar signos de alarma. El 25/02/2024: paciente acude 

a su 7mo CPN, no refiere molestias, percibe movimientos fetales, niega pérdida de 

líquido amniótico y sangrado vaginal, atendida por obstetra. Examen físico: PA: 

100/70 mmHg, FC: 69 lpm, FR: 18 rpm, T: 36.4 °C, peso: 57.1 kg. Aspecto general: 

AREG, AREH, AREN. Examen obstétrico: abdomen: AU: 31 cm, DU: ausente, LCF: 

142 lpm, SPP: LCI, DU: ausente, MF: +++. Aparato G-U: sin alteraciones. 

Extremidades: miembros inferiores: edema 1+/4+. Resultados de exámenes de 

laboratorio sin alteraciones. Conclusión de ecografía obstétrica del tercer trimestre: 

gestación única activa de 32.1 semanas +/- 3 semanas por BF. Se solicita Test no 

estresante (NST) con resultado: feto activo-reactivo. Diagnóstico: 1. Gestante de 

33.3 semanas por ecografía del 1er trimestre / 34 semanas por FUR. 2. Ganancia 

de peso adecuada. Plan: continuar tratamiento y vigilar signos de alarma. El 

03/03/2024: Paciente acude a su 8vo CPN no refiere molestias, percibe 

movimientos fetales, niega pérdida de líquido amniótico y sangrado vaginal, 

atendida por obstetra. Examen físico: PA: 110/60 mmHg, FC: 78 lpm, FR: 20 rpm, 
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T: 36 °C, peso: 58.4 kg. Aspecto general: AREG, AREH, AREN. Examen obstétrico: 

abdomen: AU: 32 cm, SPP: LCI, LCF: 146 lpm, DU: ausente, MF: ++. Aparato G-U: 

sin alteraciones. Extremidades: miembros inferiores: edema 1+/4+. Diagnóstico: 1. 

Gestante de 34.3 semanas por ecografía del 1er trimestre / 35 semanas por FUR. 

2. Ganancia de peso adecuada. Plan: continuar con tratamiento y vigilar signos de 

alarma. El 10/03/2024 a las 11:00 a.m. paciente ingresa por emergencia de gineco-

obstetricia refiriendo no percibir movimientos fetales desde hace más o menos 48 

horas, sin pérdida de líquido amniótico ni sangrado vaginal .es atendida por médico-

cirujano, quien determina una EG de 35.3 semanas por ecografía del1er trimestre. 

Examen físico: PA: 80/50 mmHg, FC: 73 lpm, FR: 19 rpm, Sat O2: 93%, T: 36.2 °C, 

peso: 57 kg, talla: 1.45 m. Aspecto general: AREG, AREH, AREN. Examen 

obstétrico: abdomen: AU: 32 cm, SPP: LCD, LCF: no se auscultan con Doppler, 

MF: ausentes. Genitales externos: no sangrado vaginal ni pérdida de líquido 

amniótico, al tacto vaginal D: 1 cm, I: 30%, MO: I. Diagnóstico: 1. Gestante de 35.3 

semanas por ecografía del primer trimestre. 2. Óbito fetal. Plan: referencia a 

establecimiento de salud de mayor complejidad, colocación de vía salinizada, 

control de funciones vitales y vigilancia de signos de alarma. El 10/03/2024 a las 

12:10 p.m. paciente es atendida en hospital del estado, ingresando por tópico de 

emergencia de gineco-obstetricia con la misma sintomatología obstétrica. Examen 

físico: PA: 110/60 mmHg, FC: 72 lpm, FR: 18 rpm, T: 36.8 °C, Sat O2: 93%. Aspecto 

general: AREG, AREH, AREN. Examen obstétrico: abdomen: AU: 32 cm, SPP: 

LCD, LCF: ausentes, DU: 2/10. GE: D: 4 cm, I: 85%, AP: -2, MO: íntegras. 

Diagnóstico: 1. Gestante de 35.6 semanas por ecografía del 1er trimestre / 36 

semanas por FUR. 2. Trabajo de parto fase activa. 3. Óbito fetal. Plan: se solicita 

ecografía obstétrica, mediante la cual se corrobora ausencia de latidos cardiacos 
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fetales, no registrándose la conclusión en físico; exámenes de laboratorio y pasar 

a centro obstétrico. Rp: DB+LAV / vía salinizada / CFV+OSA. Resultado de 

exámenes de laboratorio sin alteraciones. Paciente ingresa a centro obstétrico, se 

produce parto vaginal a las 14:31 horas, obteniendo un recién nacido muerto con 

APGAR: 0-0, peso: 2390 g, sexo: femenino, registrándose como causa básica de 

muerte: síndrome de Down, según consta en el certificado de defunción. El 

11/03/2024: paciente hemodinámicamente estable, afebril, cursa con evolución 

favorable, sale de alta con indicaciones médicas. 
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III. SEGUIMIENTO Y RESULTADOS 

TRAZABILIDAD 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

Ingresó al 
Centro de 
Salud la 
Tulpuna 
(Durante 

Gestación) 

FECHA FECHA FECHA FECHA 

11/09/2023 
Hora 08:33 a.m. 
Ingresa a iniciar su 
control 

22/09/2023 
Hora 09:40 
a.m. 
Ingresa al 
servicio de 
CACU 
 

11/10/2023 
Hora 08:33 a.m. 
(por médico- 
cirujano) 
2 control 
prenatal 
Reevaluación 
de análisis y 
ecografía 
genética. 

11/11/2023 
Hora 13:48 
p.m., 3 
control 
prenatal 
Reevaluación 
de 
Papanicolaou 

11/12/2023 
Hora 15:48 p.m. 
4 control prenatal 
 

11/01/2024 
Hora: 08:40 
a.m. (por 
médico- 
cirujano) 
Reevaluación 
de exámenes 
de laboratorio 
y ecografía 

11/02/2024 
Hora: 09:28 a.m. 
Control prenatal 

25/02/2024 
Hora 07:50 
a.m. Control 
prenatal, 
reevaluación 
de exámenes 
de 
laboratorio, 
ecografía 

03/03/2024 
Hora: 09:00 a.m. 
Control prenatal 

   

Refirió y 

aceptó 

Hospital 

Simón 

Bolívar 

10/03/2024 

Hora 11:00 h 

Ingresa 

a tópico 

emergencia de 

ginecobstetricia 

10/03/2024 

Hora 12:00 

p.m. h 

Se 

hospitaliza a 

centro 

obstétrico 

PARTO 

VAGINAL 

(14:31p.m) 

10/03/2024 

Hora 20:30 h 

Se hospitaliza a 

hospitalización 

11/04/2024 

Hora 10:30 h 

Alta 
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➢ Resultados evaluados por el médico y por el paciente 

Gestante referida del centro de salud la Tulpuna con Dx.: Segundigesta 36 

semanas por FUR, Óbito Fetal. 

10/03/2024 

12:100 p.m.: Dx. Gestante de 36 ss, trabajo de parto fase activa, óbito fetal: LCD: 

Ausente; TV: D: 4CM, I: 85%, AP: -2, MO: integras. Se solicita ecografía obstétrica, 

exámenes de laboratorio. 

14:31 p.m.: gestante con dilatación completa pasa a sala de partos (recién nacido 

muerto- óbito fetal con anomalía cromosómica-trisomía -21. 

20:30 p.m.: evolución favorable afebril ventilando espontáneamente con vía 

periférica permeable y evolución favorable. 

11/03/2024 

09:00 a.m.: evolución favorable ventilando espontáneamente con vía periférica 

permeable con evolución favorable, hemodinámicamente estable. 

10:30 a.m.: Alta médica en buenas condiciones. 
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➢ Resultados importantes de la prueba de seguimiento 

 

 

 

 

 

 

 

 

EXAMEN DE 
LABORATORIO 

10/09/2023 
02/10/202

3 
17/10/2023 02/01/2024 10/01/2024 17/02/2024 19/02/2024 10/03/2024 

HEMOGRAMA               

Hto. 45.00%    42.00%   38.9% 

Hb. 15.10 gr/dl     13.90 gr/dl   12.20 gr/dl 

GLUCOSA 83 mg/dl             

CITOLÓGICO     Negativo         

ECOGRAFIAS 
OBSTÉTRICAS 

 

 
Gestación 

de 13 
ss(genétic

a) 

  

Gestación 
de 25 

ss(morfológi
ca) 

  

Gestación 
de 32 ss 
(ecografía 
3er 
trimestres 

    

MONITOREO 
FETAL 

      
Activo- 
Reactivo 

    

SEROLÓGICO               

HEP. B  Negativo           

VIH No reactivo            

RPR No reactivo         

examen 
completo de 

orina 
              

color Amarillo     Amarillo   Amarillo  Amarillo 

aspecto 
Ligeramente 

turbio  
   

Ligeramente 
turbio  

  Transparente  Transparente 

pH 5     6   6  6 

leucocitos 0 - 1 x C     6 - 8 x C  1 - 2 x C  1 - 2 x C  

Células 
Epiteliales 

28 – 30 x C    28 – 30 x C  6 – 8 x C 6 – 8 x C 

hematíes 2 – 4 x C     0 -1 x C  1 - 2 x C  1 - 2 x C  

Gérmenes 
Reg. 

Cantidad x C 
   

Reg. 
Cantidad x C 

 + Negativo 
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IV. DISCUSIÓN 

En los últimos años, se ha observado la presencia de anomalías cromosómicas en 

diversos trastornos, tanto malignos como aquellos en los que el retraso mental es 

una complicación asociada. Gracias al avance en técnicas y métodos de bandeo 

cromosómico, se ha logrado identificar alrededor del 90% de estas anormalidades 

durante la gestación. 

Además, durante el primer trimestre del embarazo, es posible detectar anomalías 

cromosómicas mediante la utilización de marcadores de cromosomopatía. La edad 

materna es un factor de riesgo importante, ya que se ha observado que después 

de los 35 años, hay un incremento en la probabilidad de que el bebé presente 

alguna enfermedad cromosómica 22. 

Aunque la principal meta de la ecografía genética ha sido identificar principalmente 

la trisomía 21, la anomalía cromosómica más común, ha resultado en un beneficio 

adicional al detectar otras cromosomopatías, particularmente la trisomía 13 y la 

trisomía 18. 

La combinación de la edad materna y la medición de la translucencia nucal, que es 

el marcador principal, logra una tasa de detección del 90% con una baja tasa de 

falsos positivos del 5%. Esta tasa de detección puede ser mejorada mediante el 

uso de pruebas combinadas ampliadas, que incluyen la evaluación de marcadores 

secundarios como la regurgitación tricúspide, el ductus venoso y la visualización 

del hueso nasal11. 
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El síndrome de Down es una variación cromosómica que se presenta en 1 de cada 

1.100 nacidos vivos, por lo que se puede decir que el síndrome de Down es una 

enfermedad rara en este sentido7. 

Todas las publicaciones indican que la incidencia depende mucho de la edad 

materna, ya que una aumenta con la otra, pero existen diferencias en los datos 

entre ellas. La sensibilidad y la especificidad de la ecografía genética, se encuentra 

entre el 85 y 95% respectivamente, para el diagnóstico de anomalías genéticas. 

La relación entre la edad materna avanzada y el aumento en la incidencia del 

síndrome de Down es un hecho bien reconocido en la genética médica. Este riesgo 

elevado se origina en el proceso de meiosis, donde se producen los óvulos. Con el 

envejecimiento materno, se incrementa la probabilidad de errores en la separación 

cromosómica durante la meiosis, lo que puede resultar en la no disyunción del 

cromosoma 21. Este fallo genera un óvulo con una copia extra de dicho cromosoma 

que, al ser fertilizado, produce un embrión con trisomía 21, la causa genética del 

síndrome de Down. Comprender este proceso es crucial para aconsejar a las 

mujeres sobre los riesgos de la maternidad a edades avanzadas y para planificar 

el manejo adecuado del embarazo9. 

El óbito fetal, que se refiere a la muerte del feto dentro del útero después de las 22 

semanas de gestación, es una complicación profundamente devastadora en 

cualquier embarazo. En el contexto del síndrome de Down, aunque el riesgo de 

óbito fetal es más alto debido a complicaciones como malformaciones cardíacas 

congénitas, restricción del crecimiento intrauterino e insuficiencia placentaria, es 

importante enfatizar que la condición genética en sí no es la causa directa de la 

mayoría de los casos de muerte fetal. En su lugar, son las complicaciones 
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relacionadas con el síndrome de Down, como las malformaciones cardíacas 

severas o la insuficiencia placentaria, las que pueden contribuir a un desenlace 

fatal23. 

Finalmente, otro factor es la presencia de infecciones como la rubéola, en este 

caso, este aspecto no se presentó en las primeras semanas de embarazo, por lo 

que se puede concluir que el principal y más importante factor de riesgo para el 

desarrollo del síndrome de Down en el feto es la edad de la madre, lo cual ha sido 

confirmado por diversos estudios. 

A pesar de que la probabilidad de cromosomopatías aumenta con la edad materna, 

se recomienda realizar un minucioso cribado de aneuploidías en todas las mujeres 

embarazadas durante el primer trimestre9. 

Los signos detectados por ecografía durante el primer trimestre del embarazo, que 

pueden indicar un mayor riesgo de síndrome de Down, ahora forman parte de los 

servicios de atención prenatal disponibles regularmente para la población. 

Además, mejorar la precisión en la identificación y corrección de posibles fallas en 

la evaluación de los indicadores ecográficos del primer trimestre, como la 

consistencia en los criterios de medición, el tiempo necesario mínimo, la calidad de 

los equipos y la certificación de los profesionales en ecografía, podría ayudar a 

reducir aún más las tasas de resultados falsamente positivos. 
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V. CONCLUSIONES 

1. Las ecografías para detectar el síndrome de Down presentan limitaciones 

significativas, ya que no identifican todos los casos y pueden generar falsos 

negativos en una tasa que varía del 5% al 10%. Esto significa que algunos 

casos de síndrome de Down pueden no ser detectados por esta técnica, 

subrayando la importancia de utilizar pruebas adicionales para asegurar una 

evaluación más precisa y completa. 

2. La sensibilidad media del diagnóstico ecográfico fetal en la búsqueda de 

cromosomopatía es de 85%; por lo tanto, el resultado normal del estudio 

ecográfico no garantiza que el feto no pueda nacer con una aneuploidía, sin 

alteraciones o retraso mental. 

3. Los falsos negativos en la detección ecográfica del síndrome de Down 

representan una limitación critica, ya que la ausencia de marcadores 

ecográficos claros no garantiza la ausencia de la condición.  

4. En este caso recalca las limitaciones de las ecografías genética y morfológica 

en la detección de ciertas anomalías cromosómicas, como el síndrome de 

Down. 

5. El riesgo de que el feto presente anomalías cromosómicas, como el síndrome 

de Down, se incrementa considerablemente con la edad materna, 

especialmente a partir de los 35 años. Este riesgo es aún mayor en mujeres de 

40 años o más. 
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6. Los fetos con síndrome de Down tienen una probabilidad más alta de óbito fetal 

en comparación con los fetos que no presentan esta anomalía cromosómica. A 

pesar de que muchos de estos fetos sobreviven hasta el momento del parto, el 

riesgo de muerte en el útero es mayor debido a las complicaciones vinculadas 

al síndrome. 

7. En este caso muestra que tener una edad materna avanzada aumenta el riesgo 

de tener un bebé con síndrome de Down y de enfrentar problemas que pueden 

causar la muerte del feto. La coincidencia en las semanas de gestación cuando 

ocurre la muerte fetal sugiere que los fetos con síndrome de Down en mujeres 

mayores tienen más probabilidades de morir en el tercer trimestre, lo que 

subraya la necesidad de un seguimiento prenatal riguroso y especializado. 
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VI. ANEXOS 

ANEXO 01: HISTORIA CLÍNICA (CONTROL PRENATAL) 
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ANEXO 02: HISTORIA CLÍNICA DE EMERGENCIA DEL CENTRO DE SALUD 
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ANEXO 03: EXÁMENES DE LABORATORIO. 
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ANEXO 04: INFORME ECOGRAFÍA GENÉTICA 
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ANEXO 05: INFORME ECOGRAFÍA OBSTÉTRICA – MORFOLOGICA 
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ANEXO 06: INFORME ECOGRAFÍA OBSTÉTRICA – 3er TRIMESTRE 
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ANEXO 07: INFORME CARDIOTOCOGRÁFICO (TEST NO ESTRESANTE)  
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ANEXO 08: CARNET PERINATAL ATENCIONES PRENATALES EN CENTRO 

DE SALUD 
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ANEXO 09: REFERENCIA A ESTABLEMIENTO DE MAYOR COMPLEJIDAD
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ANEXO 10: CERTIFICADO DE DEFUNCIÓN FETAL  
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ANEXO 11: FOTOS RECIÉN NACIDO MUERTO (SÍNDROME DOWN) 
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ANEXO 12: CARTA DE AUTORIZACIÓN PARA ESTUDIO DE CASO CLÍNICO 

 

 

 

 


