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INTRODUCCIÓNINTRODUCCIÓN (1(1--13)13)

El higroma quístico es debido a anomalías de los

linfáticos yugulares. Tienen una prevalencia de 1%.

Un 50% son fetos con alteraciones cromosómicas,

sobre todo Trisomía 21 y Sd Turner. Se asocia

frecuentemente a hidrops no inmune, empeorando su

pronóstico. Un tercio de los fetos euploides tienen

anomalias estructurales, la más frecuentes, las

cardiopatías; y el 0,5-6,5% presentan Sd genéticos o

de desarrollo. De un 15-30% sobrevivirán sin ninguna

patología.patología.

El higroma quístico, la hepatomegalia, las cardiopatías*

son anomalías fetales inespecíficas que pueden darse

en Enfermedad Metabólicas Congénitas.

CASO CLÍNICOCASO CLÍNICO

� Gestante marroquí, 21 años,
consanguinidad, G2A1

� Eco 12:

� Higroma quístico

� Se realiza biopsia corial: cariotipo
46 XX.

� ECO 16:

� Se realiza ecocardiografía en la que
no se aprecian malformaciones

HIGROMA QUÍSTICO
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� ECO 20:

� La ecocardio y la morfológica son normales, por lo que se informa a la pareja y se

decide continuar la gestación con controles mensuales

� Eco 25:

� Polihidramnios

� Aumento del perímetro abdominal

� Hepatomegalia

CASO CLÍNICOCASO CLÍNICO

� Hepatomegalia

� Hipertrofia del ventrículo derecho.

� TSOG y serología TORCH: negativas.

SOSPECHA HIPERTROFIA 

VD. SEM 25

HEPATOMEGALIA SEM 25
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� Comentado con el Servicio de Pediatría se

decide finalizar gestación en Hospital de

Referencia por motivos neonatales

� Cesárea electiva en semana 35. El neonato

pesa 2625 gramos y presenta:

� hipocalcemia, hipoglucemia, ictericia

� foramen oval permeable, ductus arterioso

persistente, hipertrofia biventricular

CASO CLÍNICOCASO CLÍNICO

persistente, hipertrofia biventricular

� Hepatomegalia

� opacidad corneal bilateral

� 11 pares de costillas, pectus carinatum

� Se sospecha enfermedad de depósito, se

remite al Hospital de Referencia, no se ha

llegado a un diagnóstico concreto.

� Actualmente presenta un buen estado de

salud y persiste la hepatomegalia congénita

no filiada.

HEPATOMEGALIA SEM 33

AC SEM 33
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CONCLUSIONESCONCLUSIONES (1(1--13)13)

• El estudio a seguir tras el diagnóstico de un higroma quístico incluye como primer paso, la
obtención del cariotipo, ya que se asocia en un 50% a alteraciones cromosómicas.

• Si el cariotipo es normal se indica una ecocardio y ecografía morfológica precoz en la
semana 16, la cual se corroborará en la semana 20. Se continuará con controles ecográficos
mensuales hasta finalizar el embarazo para controlar el desarrollo fetal.

• El 20-40% presentan un cariotipo normal.

• En nuestro caso el protocolo a seguir ante un higroma fue correcto.

• El hallazgo de la hepatomegalia, obliga a solicitar diversas pruebas (cariotipo, TORCH,
PTOG…), para determinar la etiología.PTOG…), para determinar la etiología.

• Tras el nacimiento, la presencia de la hepatomegalia junto con el resto de hallazgos
(malformaciones cardiacas y óseas y opacidad corneal) orientaron hacia una enfermedad de
depósito, por lo que fue remitida a la Unidad de Metabolopatias del Hospital de Referencia,
donde continua en estudio.
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