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Resumen

ANTECEDENTES: La anemia de Fanconi es una enfermedad genética de baja frecuen-
cia, con un patrón de herencia autosómica recesiva, asocida con defectos en genes 
encargados de la reparación del ADN (FANCA, FANCC, FANCD2). La translucencia nu-
cal es un marcador ecográfico del primer trimestre y tamizaje para aneuploidias y 
anomalías estructurales, como la anemia de Fanconi. 
CASO CLÍNICO: Paciente de 32 años, con 13.3 semanas de gestación, sin anteceden-
tes patológicos relevantes. En la evaluación del primer trimestre la traslucencia nucal 
se advirtió aumentada (3.9 mm). La biopsia de vellosidades coriónicas, con análisis 
citogenético mediante microarreglos, reportó una deleción en heterocigosis de 73.6 
Kb en la región 16q24.3 del gen FANCA, asociada con anemia de Fanconi. 
CONCLUSIÓN: La evaluación ultrasonográfica temprana permite identificar marcado-
res que pueden asociarse con alteraciones estructurales o genéticasy practicar estu-
dios complementarios para diagnóstico y tratamiento tempranos. 

PALABAS CLAVE: Ultrasonido del primer trimestre; traslucencia nucal; anemia de Fan-
coni; biopsia de vellosidades coriónicas; 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 patrón de herencia autosómi-
ca recesiva, con afectación a la médula ósea. Se caracteriza 
por pancitopenia progresiva, malformaciones congénitas 
y predisposición a neoplasias. Fue descrita en 1927 por el 
médico suizo Guido Fanconi. Afecta diversos órganos, con 
anomalías físicas y hematológicas.1,2 

La fisiopatología de la anemia de Fanconi se asocia con 
defectos en genes encargados de la reparación del ADN 
(FANCA, FANCC, FANCD2), lo que provoca inestabilidad 
genómica. La prevalencia global estimada es de 1 caso 
por cada 350,000 a 500,000 nacidos vivos, con variaciones 
según la población.3

El diagnóstico se establece con base en estudios genéticos, 
mediante biopsia de vellosidades coriónicas o amniocen-
tesis durante el embarazo.1 En el contexto global de las 
técnicas de fertilización asistida, el diagnóstico previo a la 
implantación representa un método útil para el diagnóstico 
y tratamiento tempranos.2

La translucencia nucal es un marcador ecográfico del pri-
mer trimestre, que se practica para el tamizaje de aneu-
ploidias y anomalías 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.4

CASO CLÍNICO

Paciente de 32 años, con antecedente de dos embarazos 
y una cesárea, indicada por macrosomía fetal, el actual en 
curso de las 13.3 semanas, por fecha de la última mens-
truación, con dos consultas de control prenatal, consumo 
de multivitamínicos, sin infecciones urinarias y vaginales. 
Sin recuerdo de problemas patológicos. El ultrasonido del 
primer trimestre reportó: feto único vivo, con frecuencia 
cardiaca de 163 lpm, con movimientos, placenta anterior 
corporal, inserción central del cordón umbilical, bolsillo 
mayor de líquido amniótico de 3.43 cm, longitud craneo-
caudal (LCC) de 6.20 mm para 12.2 semanas de gestación; 
translucencia nucal de 39 mm (Figura 1). La ecografía 
Doppler: IP de ductus venoso de 1.23, IP de arterias uterina 
derecha e izquierda 0.81 y 1.20, respectivamente. Anato-
mía fetal, situs solitus, burbuja gástrica, riñones y vejiga 
sin alteraciones demostrables lo mismo que la anatomía 
cardiaca. 

El cálculo para aneuploidias estimó un riesgo ajustado 
para trisomía 13 de 1:35; trisomía 18 1:7; trisomía 21 1:3 
(Figura 2). 

La biopsia de vellosidades coriales (Figura 3) para diag-
nóstico citogenético de microarreglos CGH prenatal, con 
análisis de 500 nanogramos de ADN genómico purificado 
de células de tejido fetal, y con datos clínicos de translu-
cencia nucal aumentada. El ADN fetal se marcó con fluores-
cencia y se comparó con un ADN de control de referencia, 
se hibridó con un microarreglo genómico humano (Agilent, 
AMADID code#31746 hg19) mediante hibridación genómi-
ca comparativa (aCGH). Las variantes de número 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 clínicas de la paciente. 

Figura 1. A) Líquido cefalorraquídeo de 6.2 mm en fetometría a las 12.2 
semanas de gestación. B) Hueso nasal, paladar superior íntegro, diencé-
falo, mesencéfalo, cuarto ventrículo y cisterna magna sin alteraciones; 
translucencia nucal de 38 mm.

Figura 2. Resultado de la calculadora FMF para trisomías.

Figura 3. Biopsia de vellosidades coriales.
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El cariotipo femenino se reportó normal. Se identificó una 
deleción en heterocigosis de 73.6 kb en la región 16q24.3 
dentro del gen FANCA (exones del número 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 mutación en una sola copia y, por lo tan-
to, es insuficiente para originar la enfermedad. Se analizó a 
los padres mediante microarreglos para establecer si eran 
portadores de la deleción detectada, o bien ésta es “de-novo”. 
El cariotipo molecular completo se encuentra en la Figura 4.

El embarazo se llevó a término, mediante cesárea por de-
cisión de la madre, con obtención de un recién nacido sin 
alteraciones anatómicas aparentes. 

DISCUSIÓN

La translucencia nucal aumentada (≥ 3.5 mm), diagnostica-
da en el primer trimestre, no solo representa un indicador 
clínico para las aneuploidias más frecuentes, sino tambien 
para identificar alteraciones genéticas menos comunes.5 
En gestaciones con translucencia nucal aumentada y cario-
tipo normal, la aplicación de nuevas técnicas moleculares, 
como los microarreglos, ha permitido el establecimiento 
de diagnósticos más precisos.5-8 Incluso ha demostrado 
gran valor diagnóstico en reportes con translucencia nucal 
moderadamente aumentada.9

La anemia de Fanconi, aunque poco frecuente en el contex-
to prenatal, es un síndrome genético grave caracterizado 
por inestabilidad genómica y defectos en la reparación del 
ADN. Un caso documentado describe un feto con translu-
cencia nucal aumentada en el estudio del primer trimestre, 
con restricción del crecimiento y alteraciones en el siste-
ma nervioso central durante la evaluación del segundo 
trimestre y con cariotipo normal. El diagnóstico de ane-
mia de Fanconi se estableció luego de una manifestación 
clínica posnatal con anemia aguda, hipotonía y un tumor 
en el riñón.10 En el caso aquí reportado, la deleción identi-
ficada y que caracterizaba al paciente con una mutación 
en una sola copia fue un hallazgo, pues el diagnóstico no 
se sospechó. Se solicitó el estudio de microarreglos por 
la translucencia nucal aumentada y para descartar otro 
diagnóstico más probable. 

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 evaluación más amplia que incluya técnicas 
moleculares más precisas y de forma dirigida, pruebas 
funcionales o genéticas más específicas para anemia de 
Fanconi, cuando existan hallazgos ecográficos sugerentes 
o antecedentes familiares. Esto permite una identificación 
más temprana y precisa optimizando el asesoramiento 
genético y la atención 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 síndromes genéticos poco frecuentes en fetos con 
cariotipo normal. La identificación temprana de un aumento 
en la translucencia nucal debe orientar al clínico hacia la 
ampliación diagnóstica con otras técnicas moleculares: 
microarreglos y un protocolo de seguímiento ecográfico 
estructurado a lo largo del control prental. La anemia de 
Fanconi, aunque excepcional en el periodo prenatal, debe 
contemplarse como parte del diagnóstico diferencial. Este 
enfoque permite optimizar el consejo genético, anticipar 
posibles complicaciones y ofrecer una atención médica 
multidisciplinaria integral a las familias. 
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