CASOS CLINICOS de

C) Ginecologia y
yObsfefricic de

México

FEMECOG

Correspondencia
Francisco Javier Castro Apodaca
francisco.castroapodaca@uas.edu.mx

ORCID

https://orcid.org/0009-0003-9233-0591
https://orcid.org/0000-0002-1857-1595
https://orcid.org/0009-0001-1562-3679
https://orcid.org/0009-0005-8085-9476
https://orcid.org/0009-0006-9307-2119

Recibido: septiembre 2024
Aceptado: noviembre 2025

Este articulo debe citarse como:
Sandoval-Quifionez PA, Osuna-Alvarez O,
Castro-Apodaca FJ, Gdmez-Meza AH, Maga-
na-Ordorica D, Pefia-Garcia GM, Hurtado-Ri-
vera MP, Godoy-Rodriguez N, Chavez-Gon-
zalez EL. Diagndstico prenatal de anemia
de Fanconi con translucencia nucal aumen-
tada. Casos Clinicos de GOM 2025; 2 (12):
230-233.

https://doi.org/10.24245/gom.v2i12.87
www.casosclinicosdegom.org.mx

Diciembre 2025

Diagnoéstico prenatal de anemia de
Fanconi con translucencia nucal
aumentada

Prenatal diagnosis of Fanconi anemia with
increased nuchal translucency.
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Resumen

ANTECEDENTES: La anemia de Fanconi es una enfermedad genética de baja frecuen-
cia, con un patrén de herencia autosémica recesiva, asocida con defectos en genes
encargados de la reparacion del ADN (FANCA, FANCC, FANCD?2). La translucencia nu-
cal es un marcador ecografico del primer trimestre y tamizaje para aneuploidias y
anomalias estructurales, como la anemia de Fanconi.

CASO CLINICO: Paciente de 32 afios, con 13.3 semanas de gestacién, sin anteceden-
tes patoldgicos relevantes. En la evaluacion del primer trimestre la traslucencia nucal
se advirtié aumentada (3.9 mm). La biopsia de vellosidades coridnicas, con analisis
citogenético mediante microarreglos, reportd una delecién en heterocigosis de 73.6
Kb en la regidon 16q24.3 del gen FANCA, asociada con anemia de Fanconi.
CONCLUSION: La evaluacién ultrasonografica temprana permite identificar marcado-
res que pueden asociarse con alteraciones estructurales o genéticasy practicar estu-
dios complementarios para diagndstico y tratamiento tempranos.

PALABAS CLAVE: Ultrasonido del primer trimestre; traslucencia nucal; anemia de Fan-
coni; biopsia de vellosidades coridnicas; microarreglos.

Abstract

BACKGROUND: Fanconi anemia is a rare genetic disorder with an autosomal reces-
sive inheritance pattern. It is associated with defects in genes responsible for DNA
repair, such as FANCA, FANCC, and FANCD2. Nuchal translucency is a first-trimester
ultrasound screening test for aneuploidies and structural abnormalities such as Fan-
coni anemia.

CLINICAL CASE: A 32-year-old patient with no relevant medical history and 13.3 weeks
of pregnancy. During the first-trimester evaluation, increased nuchal translucency (3.9
mm) was noted. Chorionic villus sampling with cytogenetic analysis using microar-
rays reported a heterozygous deletion of 73.6 kb in the 16q24.3 region of the FANCA
gene, which is associated with Fanconi anemia.
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CONCLUSION: Early ultrasound evaluation allows identification of markers associated with structural or genetic abnormalities, en-
abling the performance of complementary studies for early diagnosis and treatment.

KEYWORDS: First trimester ultrasound; Nuchal translucency; Fanconi anemia; Chorionic villus biopsy; Microarrangements.

ANTECEDENTES

La anemia de Fanconi es una enfermedad genética, de ex-
cepcional frecuencia, con un patrén de herencia autosémi-
carecesiva, con afectacion ala médula 6sea. Se caracteriza
por pancitopenia progresiva, malformaciones congénitas
y predisposicion a neoplasias. Fue descrita en 1927 por el
médico suizo Guido Fanconi. Afecta diversos érganos, con
anomalias fisicas y hematoldgicas.'?

La fisiopatologia de la anemia de Fanconi se asocia con
defectos en genes encargados de la reparacién del ADN
(FANCA, FANCC, FANCD2), lo que provoca inestabilidad
gendémica. La prevalencia global estimada es de 1 caso
por cada 350,000 a 500,000 nacidos vivos, con variaciones
segun la poblacion.?

El diagnodstico se establece con base en estudios genéticos,
mediante biopsia de vellosidades corionicas o amniocen-
tesis durante el embarazo.’ En el contexto global de las
técnicas de fertilizacion asistida, el diagnéstico previo ala
implantacion representa un método util para el diagnéstico
y tratamiento tempranos.?

La translucencia nucal es un marcador ecografico del pri-
mer trimestre, que se practica para el tamizaje de aneu-
ploidias y anomalias estructurales. Se considera aumen-
tada si supera los 2.5 a 3.5 mm, y puede encontrarse en
padecimientos genéticos de baja frecuencia, entre ellos la
anemia de Fanconi.*

CASO CLINICO

Paciente de 32 afos, con antecedente de dos embarazos
y una cesarea, indicada por macrosomia fetal, el actual en
curso de las 13.3 semanas, por fecha de la dltima mens-
truacion, con dos consultas de control prenatal, consumo
de multivitaminicos, sin infecciones urinarias y vaginales.
Sin recuerdo de problemas patoldgicos. El ultrasonido del
primer trimestre reporté: feto Unico vivo, con frecuencia
cardiaca de 163 Ipm, con movimientos, placenta anterior
corporal, insercion central del cordén umbilical, bolsillo
mayor de liquido amniético de 3.43 cm, longitud craneo-
caudal (LCC) de 6.20 mm para 12.2 semanas de gestacion;
translucencia nucal de 39 mm (Figura 1). La ecografia
Doppler: IP de ductus venoso de 1.23, IP de arterias uterina
derecha e izquierda 0.81 y 1.20, respectivamente. Anato-
mia fetal, situs solitus, burbuja gastrica, rifones y vejiga
sin alteraciones demostrables lo mismo que la anatomia
cardiaca.

El calculo para aneuploidias estimé un riesgo ajustado
para trisomia 13 de 1:35; trisomia 18 1.7; trisomia 21 1:3
(Figura 2).
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Figura 1. A) Liquido cefalorraquideo de 6.2 mm en fetometria a las 12.2
semanas de gestacién. B) Hueso nasal, paladar superior integro, diencé-
falo, mesencéfalo, cuarto ventriculo y cisterna magna sin alteraciones;
translucencia nucal de 38 mm.

FMF Trisomies Trisomia Riesgo a priori (33 years) Riesgo ajustado
13 1:2766 1:599

D' Mebcnefnd 18 1:881 1:33
21 1:364 1:13

Figura 2. Resultado de la calculadora FMF para trisomias.

La biopsia de vellosidades coriales (Figura 3) para diag-
nostico citogenético de microarreglos CGH prenatal, con
analisis de 500 nanogramos de ADN genémico purificado
de células de tejido fetal, y con datos clinicos de translu-
cencia nucal aumentada. EI ADN fetal se marcé con fluores-
cencia y se comparé con un ADN de control de referencia,
se hibridé con un microarreglo genémico humano (Agilent,
AMADID code#31746 hg19) mediante hibridacién genémi-
ca comparativa (aCGH). Las variantes de nimero de copias
(CNVs) se compararon con una base de datos del laborato-
rio, y con las bases de datos genéticas (OMIM, DECIPHER,
DGV, ClinGen, ClinVar, GenCC, DDG2P), con referencia a las
condiciones clinicas de la paciente.

Figura 3. Biopsia de vellosidades coriales.
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El cariotipo femenino se reporté normal. Se identificé una
delecién en heterocigosis de 73.6 kb en la regién 16q24.3
dentro del gen FANCA (exones del numero 4 al 37 de un
total de 53), mutaciones o deleciones que afectan a los dos
alelos del gen que se asocia con anemia de Fanconi. El feto
es portador de una mutacién en una sola copiay, por lo tan-
to, es insuficiente para originar la enfermedad. Se analiz6 a
los padres mediante microarreglos para establecer si eran
portadores de la delecion detectada, o bien ésta es “de-novo”.
El cariotipo molecular completo se encuentra en la Figura 4.

El embarazo se llevé a término, mediante cesarea por de-
cision de la madre, con obtencién de un recién nacido sin
alteraciones anatémicas aparentes.

DISCUSION

La translucencia nucal aumentada (= 3.5 mm), diagnostica-
da en el primer trimestre, no solo representa un indicador
clinico para las aneuploidias mas frecuentes, sino tambien
para identificar alteraciones genéticas menos comunes.®
En gestaciones con translucencia nucal aumentaday cario-
tipo normal, la aplicacién de nuevas técnicas moleculares,
como los microarreglos, ha permitido el establecimiento
de diagndsticos mas precisos.>® Incluso ha demostrado
gran valor diagndstico en reportes con translucencia nucal
moderadamente aumentada.®

La anemia de Fanconi, aunque poco frecuente en el contex-
to prenatal, es un sindrome genético grave caracterizado
por inestabilidad genémica y defectos en la reparacién del
ADN. Un caso documentado describe un feto con translu-
cencia nucal aumentada en el estudio del primer trimestre,
con restriccion del crecimiento y alteraciones en el siste-
ma nervioso central durante la evaluacién del segundo
trimestre y con cariotipo normal. El diagnéstico de ane-
mia de Fanconi se establecié luego de una manifestacion
clinica posnatal con anemia aguda, hipotonia y un tumor
en el rifdén.’® En el caso aqui reportado, la delecién identi-
ficada y que caracterizaba al paciente con una mutacion
en una sola copia fue un hallazgo, pues el diagndéstico no
se sospechd. Se solicité el estudio de microarreglos por
la translucencia nucal aumentada y para descartar otro
diagnéstico mas probable.
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La evidencia sugiere que, si bien la anemia de Fanconi es
muy poco frecuente en el periodo fetal, la translucencia
nucal elevada, incluso en un cariotipo normal, debe mo-
tivar a una evaluacion mas amplia que incluya técnicas
moleculares mas precisas y de forma dirigida, pruebas
funcionales o genéticas mas especificas para anemia de
Fanconi, cuando existan hallazgos ecograficos sugerentes
o antecedentes familiares. Esto permite una identificacién
mas temprana y precisa optimizando el asesoramiento
genético y la atencion médica prenatal.

CONCLUSIONES

El caso reportado hace hincapié en el valor de la translucen-
cia nucal como marcador no solo de aneuploidias, sino tam-
bién de sindromes genéticos poco frecuentes en fetos con
cariotipo normal. La identificacién temprana de un aumento
en la translucencia nucal debe orientar al clinico hacia la
ampliacion diagnéstica con otras técnicas moleculares:
microarreglos y un protocolo de seguimiento ecografico
estructurado a lo largo del control prental. La anemia de
Fanconi, aunque excepcional en el periodo prenatal, debe
contemplarse como parte del diagnéstico diferencial. Este
enfoque permite optimizar el consejo genético, anticipar
posibles complicaciones y ofrecer una atencién médica
multidisciplinaria integral a las familias.
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Figura 4. Cariotipo molecular completo e identificacion de una delecién en heterocigosis de 73.6 kb, en la regiéon 16g24.3

dentro del gen FANCA.
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