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Explorando el esqueleto fetal:

la imagen multimodal perinatal en
displasias 6seas
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OBJETIVO DOCENTE

» Describir las principales indicaciones y los protocolos de adquisicion de imagenes de
resonancia magnética (RM) y tomografia computarizada (TC) fetal en el diagndstico
prenatal de las displasias oseas.

* Evaluar el papel de la imagen post mortem para detallar el estudio 6seo y orientar el
estudio genético.
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REVISION DEL TEMA

e Las son un grupo heterogéneo de trastornos genéticos caracterizados por
alteraciones en el desarrollo, crecimiento y mineralizacion del esqueleto.

e Existen >450 entidades descritas.

* Laincidencia de cada displasia es baja, pero en conjunto presentan una incidencia
aproximada de

* Espectro clinico amplio: desde formas leves compatibles con la vida hasta formas graves con
alta morbimortalidad perinatal.

* El diagndstico precoz y preciso por imagen es clave para establecer el prondstico y planificar
el manejo multidisciplinar perinatal.
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RESUMEN DE LA IMAGEN FETAL PRENATAL AVANZADA

ECOGRAFIA

Tiene limitaciones incluso en centros
especializados.

Principal modalidad de diagndstico prenatal.

Indicaciones y protocolos especificos.

Deteccion de malformaciones asociadas.

Mejora el consejo perinatal.

Imagen precisa del esqueleto fetal.
Anticipar diagndstico y evitar interrupciones
no justificadas. Dosis muy reducidas.
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ECOGRAFIA
* La es fundamental para la sospecha inicial de displasias 6seas en

controles rutinarios.

.. . : . Método de eleccién para
* Es una técnica segura, accesible y no invasiva =% cribado

* Detectables desde la semana 12-13 (sobretodo las formas graves), aunque la mayoria se
diagnostican en el

 Alta sensibilidad (>90%) en centros especializados ({, S en formas leves/atipicas).

* Baja especificidad para definir el tipo de displasia.
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HALLAZGOS DE SOSPECHA POR ECOGRAFIA

Acortamiento de huesos largos
(<p5 o < -3DE para la EG)

Hallazgos mas prevalente y orientador

Rizomelia (acortamiento proximal), mesomelia (acortamiento medio) o

Desproporcion entre segmentos 6seos )
Prop & acortamiento global

Anomalias en la mineralizacion ésea Hipomineralizacién o mineralizacion ectépica
Deformidades toracicas Torax pequeno/displasico, relacion cardiotoracica alterada
Alteraciones craneofaciales Macrocefalia, puente nasal plano, micrognatia, frente prominente
Malformaciones en manos y pies Braquidactilia, polidactilia, equinovaro, dedos en garra
Alteraciones vertebrales Cuerpos vertebrales andmalos, escoliosis, platispondilia

Asociacion de malformaciones sistémicas (SNC, cardiacas, genitourinarias, etc)

Polihidramnios y otros signos indirectos de afectacion funcional

Estos hallazgos sugieren una posible anomalia esquelética y justifican la derivacidn a centros especializados
para realizar estudios complementarios.
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Ecografia fetal de 31 semanas, con
diagnostico de sindrome de Raine, en
la que se observa una hipoplasia
facial grave: hipertelorismo con
exoftalmos, hipoplasia nasal vy
retrognatia.

Ecografia fetal de 28 semanas, con diagndstico de disostosis
espondilocostal, en la que se observa alteracion morfoldgica
del cuerpo vertebral osificado con un defecto central en soma
vertebral e irregularidad del arco posterior.
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-LF 1.93cm
GA 15s6d -5.02 SD
EPU 18s5d

Acortamiento de la longitud femoral (<-3DE) como hallazgo mds prevalente y
orientador de displasia 6sea por ecografia.

Ecografia fetal de 15 semanas con diagndstico de osteogénesis
imperf nl rv rtamien ver malformacion , . - .
perfecta, en la que se c?bse ? acortamiento severo y matfo lac ° Ecografia fetal de 37 semanas con diagnodstico de acondroplasia, en la que se
del hueso femoral (1), asociado a imagen de callo de fractura en humero ., o .
. - observa un didmetro biparietal aumentado para la edad gestacional (p90) y
(flecha blanca) y deformidad humeral con gran angulacién (2). .
un acortamiento femoral severo (<p1).




3 CONGRESO
- NACIONAL

VALENCIA

20 - 23 MAYO 2026
PALACIO DE CONGRESOS

SEeRam EFERM -

Limitaciones de la ecografia

Dependencia del operador y de la calidad del equipo:
* Lainterpretacion ecografica depende en gran medida de la experiencia del operador.

Condicionantes técnicos:
* Edad gestacional avanzada
* Oligoamnios
* Obesidad materna
* Malaventana acustica

Dificultad para evaluar el cartilago y huesos no osificados:

* En fetos pequefios, gran parte del esqueleto esta formado por cartilago, dificultando la deteccion
temprana de displasias dseas.

Dificultad para caracterizar con precision el patréon esquelético completo.
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RESONANCIA MAGNETICA

* La RM fetal se ha consolidado como una en la evaluacién prenatal de displasias
Oseas sospechadas por ecografia.

* Mejora significativamente la precision diagnodstica
* Permite establecer el prondstico vital
* Contribuye a la planificacion del manejo perinatal, facilitando la preparacidon de equipos multidisciplinarios

* Proporciona una orientacion genética mas precisa

* En un estudio con 89 casos referidos por sospecha ecografica de displasia dsea:

* La RM fetal excluyé el diagndstico en el 48% de los embarazos.
Gilligan LA, Calvo-Garcia MA, Weaver KN, Kline-Fath BM. Fetal magnetic resonance imaging of skeletal dysplasias. Pediatr Radiol. 2020;50(2):224-233.

* Las principales limitaciones de la RM son: menor resolucién para estructuras éseas pequefas (costillas, vértebras),
dificultad para evaluar la mineralizacion ésea y menor disponibilidad.
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* Mejor caracterizacion anatdmica:

* Evaluacion detallada de estructuras dseas y tejidos blandos

e Evaluacién de volimenes pulmonares fetales: — | Indicador de letalidad

* Permite calcular volimenes pulmonares observados/esperados (O/E).

* Un se asocia significativamente con letalidad en displasias 6seas.

e Caracterizacion del cartilago no osificado:

* Mejor evaluacién de estructuras cartilaginosas no visibles en ecografia.

 |dentificacion de anomalias del sistema nervioso central (SNC), de la médula espinal y otras malformaciones
complejas asociadas

* Contribuye a una valoracion global mas completa.

* Ausencia de radiacidon ionizante
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RESONANCIA MAGNETICA

* Intervalo 6ptimo: semana 26-32
 Evitar ingesta de productos excitantes (café) o ayuno de 4h = Opcional

* Se realiza en principio en respiracion libre, salvoen el T1

[ 1

L J
Empezar con SSFE/HASTE T2 del abdomen materno en los 3 planos:
Cabeza fetal: Cuerpo fetal:

* SSFSE + FIESTA en 3 planos
* DWIb600 en 3 planos

* T1 meconio en coronal

e SSFSE + FIESTA en 3 planos
e DWI b600 en transversal

. * i
GRE T2*/5W1 = Opcional * T2 Corte grueso (fetografia)

CRITERIOS DE CALIDAD: Orientacidon y angulacion adecuadas en planos ortogonales. Ausencia de artefactos por movimiento.

Revision por radidlogo antes de sacar a la paciente de la maquina.

Debido al movimiento fetal, cada secuencia actia como topograma dinamico para la planificacion de la siguiente.
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Imagenes potenciadas en T2 de RM fetal de 21 semanas con diagndstico de displasia tanatoférica, en
las que se observa anomalia del patréon de sulcacion en cara inferomedial de ambos |6bulos
temporales, con surcos profundos y displasicos y afectacidon bilateral de hipocampos, asociado a
megalencefalia. Macrocrania relativa. Cuerpo calloso normoconformado. No hay ventriculomegalia.
Fosa posterior sin alteraciones.
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Imagenes de RM fetal con diagndstico de
acondroplasia, en Ilas que se observa
macrocefalia relativa con base de craneo corta y
estrechamiento del foramen magno (1). Surco
temporal transverso profundo (2), rotacion
incompleta del hipocampo e hipersulcacién del
I6bulo temporal mesial, asociado a aumento de
espacios subaracnoideos (3).

N

Imagenes RM fetal con diagndstico de osteogénesis imperfecta, en
las que se observan los hallazgos caracteristicos de esta entidad:
hipomineralizacién de los huesos de la calota y deformidad de
extremidades y caja toracica secundaria a fracturas.
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Imagenes potenciadas en T2 de RM fetal de 32 semanas con diagndstico de sindrome de Raine. Se observa
dismorfia craneal con escalonamiento de huesos frontales por sospecha de craneosinostosis bicoronal y metdpica
(morfologia “en limén”) y engrosamiento de la diploe craneal (1). Hipoplasia mediofacial con escaso desarrollo del
maxilar superior, marcada micro-retrognatia y hendidura palatina central en maxilar superior (2). Hipertelorismo
significativo con distancia interocular e interorbitaria aumentada y exoftalmos (3). Térax de morfologia acampanada
por costillas de aspecto corto (5) e hipoplasia pulmonar con voliumenes <p1 para su EG (4).




VALENCIA

20 - 23 MAYO 2026
PALACIO DE CONGRESOS

&JII

|

TOMOGRAFIA COMPUTERIZADA

* Herramienta complementaria en la valoracion de displasias 0seas en casos muy seleccionados.

(82-94%) v (91%).

* Laevolucion de la TC fetal ha estado marcada por avances tecnoldgicos y cambios en los protocolos
para reducir la dosis de radiacion y optimizar la seguridad fetal.

(
L

* Sospecha de displasia 6sea GRAVE.

—

» Diagnéstico incierto/inconcluso tras otras modalidades de imagen.

* Cuando la informacion obtenida puede modificar el manejo prenatal o planificacion perinatal.
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Evaluacion global del esqueleto con reconstrucciones 3D

Facilita la deteccion de alteraciones multifocales y planificacion
de intervenciones neonatales

Visualizacion detallada del esqueleto fetal

Evaluacion precisa de la morfologia dsea
Valoracion de la mineralizacion ésea
Deteccidn de fracturas, deformidades, anomalias vertebrales...

Mayor capacidad para diferenciar tipos de displasias dseas

Facilita el asesoramiento genético y planificacidon perinatal

Alta concordancia con el diagndstico postnatal

Muestra alta sensibilidad y especificidad, con tasas de
concordancia diagnostica >90%

Exposicion a radiacion ionizante

Aungue el riesgo es bajo gracias a los protocolos de ultra-
baja dosis

Limitaciones en la evaluacion de tejidos blandos y
cartilago no osificado.

Restricciones técnicas y logisticas

Requiere equipamiento especializado
Experiencia en la adquisiciéon y reconstrucciones de imagenes

Coordinacién multidisciplinaria
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Tomografia multidetectora en modo volumétrico, con cortes finos (0,5 - 1 mm), sin contraste intravenoso,
y cobertura anatdomica limitada al esqueleto fetal

Guias de Fetal Imaging Task Force de la European Society of Paediatric Radiology.

* Las guias ACR 2023 establecen que dosis NO se asocian a eventos adversos clinicamente observables

* Requiere de consenso multidisciplinar y consentimiento informado firmado para su realizacion

* Tener siempre en cuenta los | Criterios ALARA% (As Low As Reasonably Achievable)

/ PARAMETROS PARA OPTIMIZAR LA RADIACION \

* NO se realiza topograma de planificacién
* | FOV al minimo
* 1 Pitch >1
* | Voltaje (kV) en gestantes con menor volumen abdominal (80-100)
e | Tubo de corriente (mA)
k Reconstruccion iterativa avanzada (como MBIR) /
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EVOLUCION DE DOSIS FETAL EN TC ABDOMINO-PELVICO

35

30 A

Dosis fetal estimada (mGy)
= [ N N
o wu o w

w
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0 T T T T T T
1990 1995 2000 2005 2010 2015 2020 2025

Ao (periodo tecnoldgico representativo)

* 1990-2000: Dosis fetal relativamente altas (24-30 mGy) sin técnicas modernas de
reduccion de dosis debido al uso de TCMD iniciales.

* 2000-2010: Reduccidn de dosis estimada con la adopcidn gradual de modulacién
automatica de corriente y primeros algoritmos iterativos

* 2010-presente: Combinacién de AEC + reconstruccion iterativa avanzada y protocolos
de baja dosis permite niveles de dosis fetal mucho mas bajos (1-10 mGy).

AEC: Automatic Exposure Control

Radiologia. 2016;58(6):496-500

RADIOLOGIA
Seram
www.elsevier.as/rx
COMUNICACION BREVE
Tomografia computarizada fetal de baja dosis para (!‘)Cmssmk

diagnosticar displasias dseas

A. Montoya Filardi*, M. Guasp Vizcaino, J. Gomez Fernandez-Montes
y R. Llorens Salvador

COMPARATIVA DE DOSIS DETC FETAL EN
NUESTRO CENTRO

TC fetal de 2015
e 120 kV * Dosis efectiva: 5,79 mSv (pLpx0,015)

* 175mA * Dosis absorbida fetal: 10,29 mGy

!

TC fetal de 2025
100 kV * Dosis efectiva: 3,13 mSv (pLpx0,015)

e 100 mA * Dosis absorbida fetal: 5,65 mGy
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Sindrome de Jarcho-Levin (disostosis espondilocostal): displasia 6sea de herencia autosdmica recesiva con mutacidon del gen DLL3,
caracterizada por malformaciones vertebrales y de |a caja tordcica.

Imagenes de TC fetal de 35 semanas en las que se evidencian fusiones de los arcos costales posteriores (1), costilla bifida (2) y mala alineacion
vertebral con cuerpos vertebrales de tamafio y morfologia diferentes (3).
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Sindrome de Jarcho-Levin (disostosis espondilocostal).

Reconstrucciones volumétricas 3D (1. y 2.) y reconstrucciones MIP (3. y 4.): Columna vertebral irregular con cuerpos vertebrales no apareados y
alteracidn de su curvatura normal, multiples fusiones costales, y asimetria de espacios intercostales por costillas hipoplasicas o ausentes.
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Vértebra en mariposa

Hemivértebra

Blogue vertebral

Sindrome de Jarcho-Levin (disostosis espondilocostal).

Reconstruccion volumétrica 3D. Vértebra irregular en “zig-zag” (pebble-like spine) con presencia de vértebras con una hendidura central
(vértebra en mariposa), hemivértebras y fusiones vertebrales (bloque vertebral); todas ellas caracteristicas de este sindrome.
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Sindrome de Raine: se caracteriza por una dismorfia craneofacial, de herencia autosdmica recesiva por mutaciones en el gen FAM20C, que codifica una
guinasa en la mineralizacion ésea.

TC fetal de baja dosis con reconstrucciones 3D y MIP. Se observa una marcada hipoplasia mediofacial y de la base del craneo, con 6rbitas poco
profundas, hipertelorismo, puente nasal deprimido y frente prominente. Asimismo, alteracién de la morfologia craneal con braquicefalia y fontanelas y
suturas ensanchadas, descartando la craneosinostosis sospechada por RM. Alteracion del tamafio de la caja toracica con 13 pares de costillas.
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Displasia cleidocraneal: displasia 6sea de herencia autosémica dominante por mutaciones en el gen RUNX2,
fundamental para la diferenciacion de osteoblastos.

TC fetal de baja dosis con reconstrucciones 3D y MIP. Destaca la hipoplasia de ambas claviculas (flechas blancas),

retraso en la osificacion craneal con presencia de suturas y fontanelas amplias (1), y la ausencia de ambos pubis
con hipoplasia del isquion (2).
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IMAGEN POST-MORTEM

* Las modalidades de imagen post-mortem empleadas para evaluar displasias 6seas son la
yla

| N

e Usoinnovador de la post-mortem: Protocolo en nuestro hospital

« En nuestro centro se emplea por su alta resolucién espacial y mayor contraste a baja energia — | 38 Kvy 68 mA

* Permite visualizar estructuras dseas pequefias o hipomineralizadas con mayor definicién que la radiologia convencional.

* Su potencial diagndstico en la imagen post-mortem esta escasamente documentado y
probablemente subestimado, con escasos estudios acerca de sus aplicaciones en medicina forense.

* Se realiza tras la interrupcion del embarazo o fallecimiento perinatal.

* Permite la caracterizacion del patron fenotipico dseo y orientar la interpretacion
de resultados genéticos.




2  CONGRESO

VALENCIA 9O NACIONAL
20 - 23 MAYO 2026 3 =~
PALACIO PECONGRESOS l“-_-.:}m_—h
| N
Rx convencional Mamografia

Estudio postmortem del mismo feto de 17 semanas con sindrome de costilla corta-polidactilia realizadas mediante radiografia convencional (1)y
mamografia (2). Notese la notable diferencia en la resolucidn y contraste entre ambas imagenes, pudiendo delimitar con mayor precision las estructuras
Oseas pequefas y corticales finas, lo que facilita la identificacion de alteraciones déseas sutiles.
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Sindrome de costilla corta-polidactilia: es un grupo de displasias esqueléticas letales de herencia autosémica recesiva, causadas por mutaciones en genes
relaciones con la funcién ciliar (DYNC2H1, WDR35...), y caracterizadas por alteraciones dseas con frecuentes malformaciones viscerales.

En estas imagenes de mamografia postmortem, se observa leve platispondilia y tdrax estrecho con arcos costales acortados y horizontalizados (11 pares derechas
y 12 pares izquierdas) y escapulas cuadrangulares (1). Huesos iliacos con morfologia “de tridente”, que constituye un dato radiolégico clave para el diagndstico (2).

Asimismo, acortamiento severo de huesos tubulares largos con metafisis picudas en ambos extremos de los huesos largos de los miembros superiores (3) y
alteracion en “peladura de banana” de los fémures en vista lateral (4). Polidactilia postaxial bilateral en manos sin asociar polidactilia en pies (5). La mineralizacion
dsea es normal, sin signos de fractura.
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Cortesia del Dr. Jaime Ferrer
(AP del HUIP La Fe)

Displasia tanatoforica: displasia 6sea letal de herencia autosémica recesiva causada por mutaciéon del gen FGFR3.

Imagenes post-mortem realizadas con mamografia en las que se evidencian los hallazgos mas caracteristicos de esta displasia: macrocrania relativa,
térax estrecho con costillas cortas, huesos largos cortos e incurvados con metéfisis irregulares y fémures con morfologia de “teléfono de géndola”.
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Sirenomelia: malformacidn congénita extremadamente raray letal, de etiologia no claramente definida y sin patron claro de herencia mendeliana.

Imagenes post-mortem mediante TC fetal que evidencian fusion completa de extremidades inferiores, asociada a ausencia de huesos pélvicos,
sacro rudimentario y alteraciones vertebrales lumbo-sacras.




VALENCIA

120 - 23 MAYO 2026

| N

N

CORRELACION IMAGEN-GENETICA

* Los hallazgos de imagen perinatal son esenciales para la orientacion inicial del diagndstico genético

de displasias dseas.

» El fenotipo observado permite sospechar el tipo de displasia y seleccionar el enfoque molecular mas
adecuado, priorizando paneles de genes especificos o secuenciacion de exoma.

Los hallazgos de imagen guian la
seleccion de pruebas genéticas

A ©
s .%
~ A

Los resultados genéticos permiten confirmar
el diagnodstico sugerido por la imagen
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l * Clinica
* Serie 6sea completa

* Confirmacion molecular

. l’ _ EVALUACION POSTNATAL
Derivar a hospital terciario

Papel de laimagen
post-mortem

+
Ecografia nivel lll

* Letalidad
Consejo genético + Riesgo de recurrencias

* Asesoramiento a familias
RM FETAL \

* Evaluacién pulmonar

_ , Orientacion i ESTUDIO GENETICO PRENATAL
* Descartar otras malformaciones no 6seas radiologica (sinecesario)

l * Amniocentesis/BVC
. . * Panel de displasias
TC FETAL baja dosis . Exoma
(casos seleccionados)
* Mineralizacién

* Fracturas
* Costillas
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CONCLUSIONES

El diagndstico prenatal por imagen de las displasias d0seas es clave para establecer el prondstico y
orientar el seguimiento gestacional y el manejo perinatal.

La ecografia constituye la técnica de primera linea, complementada por la RMy, en casos
seleccionados, por TC fetal de baja dosis para una mejor valoracion de la mineralizacion y anatomia
esquelética.

La integracion de los hallazgos radiologicos con el estudio genético mejora la correlacion imagen-
genotipo, permitiendo un asesoramiento mas preciso, una planificacion individualizada del parto y un
manejo multidisciplinario coordinado.
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