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Analizar el espectro de diagnósticos diferenciales 
ante el hallazgo de anomalías ecográficas en el 
HN; abordando particularmente aquellos menos 
frecuentes, es decir, excluyendo a las 
estadísticamente mas frecuentes T21 y T18.
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OBJETIVOS

Análisis retrospectivo de 8 casos diagnosticados 
con Hueso Nasal Corto y/o Plano, como hallazgo 
en examen morfológico fetal (22 semanas).

Fueron descartados 5 casos por presentar 
cariotipo anormal compatible con 
T21 (4 casos) y T18 (1 caso).

MATERIAL Y MÉTODOS



El examen ecográfico del HN es rutinario en la actualidad en los 
estudios obstétricos durante todo el embarazo.
La detección prenatal de estas alteraciones se asocia 
particularmente a síndromes cromosómicos; algunos de ellos 
no tan frecuentes, objetivos a revisar en este trabajo.

Entre ellos se destacan:

1- Sindrome de Treacher-Collins (disostosis mandibulofacial): 
hipoplasia de hueso cigomático, alteraciones mandibulares, anomalías en 
oído externo (sordera conductiva), coloboma, paladar hendido, entre 
otros. Inteligencia Normal.

2- Síndrome de Wolf-Hirschhorn: (delecion 4p-). Nariz en “casco 
griego”, retraso mental y del crecimiento. Microcefalia. Filtrum corto. 
Micrognatia.

3- Enfermedad de Conradi (condrodisplasia punctata): nariz ancha 
y aplanada, calcificaciones articulares, dismorfias craneofaciales, talla 
corta neonatal, cataratas, cardiopatías.
Sus variantes son: rizomielica o no rizomielica.

4- Fenotipo Binder: hipoplasia mediofacial, nariz corta y puente nasal 
plano. Maxilar inferior protuberante, por hipoplasia de maxilar superior.

5- Síndrome de Fryns: hernia diafragmática, hipertelorismo, 
micrognatia.

6- Malformaciones por exposición a teratógenos: ácido valproico o 
dicumarinicos (antagonistas de la vitamina k).

DISCUSIÓN Y RESULTADOS
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En nuestra serie se recopilaron datos de 3 RNV 
(1 muerte intrautero) con los siguientes resultados:

RN1: Condrodisplasia Punctata: cariotipo normal. Diagnostico por array.
RN2: Sindrome de Treacher-Collins: cariotipo normal.
RN3: aún en estudio: cariotipo normal.

CONCLUSIONES
Las alteraciones craneofaciales se pueden presentar como 
malformaciones aisladas de cara o como resultado de un 
conjunto de alteraciones parte de un síndrome genético o no 
genético.

Cuando se asocian a un síndrome o, con otras anomalías, los 
defectos faciales son mas fáciles de identificar.

Debemos destacar ante este hallazgo la importancia de tener en 
cuenta otros diagnósticos diferenciales además de las clásicas 
trisomías (21 o 18), estadísticamente más frecuentes.
Siempre deben ser significativos los hallazgos ecográficos 
anormales sutiles en la cara fetal y tener presente al realizar 
exámenes obstétricos que la malformación mas importante es 
“la segunda”; en general, la llave del diagnostico presuntivo 
definitivo.
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