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RESUMEN

Objetivos: Valorar la precision de la determinacion ecografica del sexo fetal entre las 11 y las 14 semanas
en una cohorte no seleccionada de gestantes. Métodos: Se realizé un estudio prospectivo transversal en
una serie consecutiva de 636 gestaciones entre las 11 y 14 semanas, en gestantes que acudieron para el
estudio ecografico rutinario de primer trimestre. Se examind la region genital del feto en un plano mediosagi-
tal, visualizando el “signo sagital” y la direccion en la que apunta el tubérculo genital (craneal en los varones,
caudal en las mujeres) ambos indicadores del sexo fetal. La confirmacion clinica del sexo fetal se obtuvo
después del parto por confirmacion telefénica, o por el cariotipo en casos con amniocentesis por indicacio-
nes convencionales. Resultados: Se consiguid asignar el sexo fetal correctamente en el 86,3% de los fetos.
La precision de la asignacion ecografica del sexo fetal fue mayor en varones que en mujeres (el 90,6% de
los varones fueron asignados correctamente vs el 83,1% de las mujeres, p<0,05), y se incremento con la
edad gestacional desde un 72% entre las 11 y 11+6 semanas, un 92% entre las 12 y las 12+6 semanas,
hasta un 95% entre las 13 y las 13+6 semanas. Conclusion: La determinacion ecografica del sexo fetal tiene
una elevada tasa de precision a partir de las 13 semanas, lo que sugiere que las pruebas invasivas para
la exclusion de enfermedades ligadas al X podrian obviarse cuando se identifica un feto varén a esta edad
gestacional. Sin embargo, en fetos identificados como mujeres esta decision debera posponerse hasta una
edad gestacional mas avanzada.

PALABRAS CLAVE: Sexo fetal, ultrasonido, diagndstico prenatal, ecografia del primer trimestre
SUMMARY

Objective: To assess the accuracy of fetal gender determination by ultrasound at 11-14 weeks of gestation in
a large cohort of unselected population. Methods: A prospective cross-sectional study was performed in 636
consecutive pregnancies at 11-14 weeks of gestation, attending for first trimester ultrasound screening. The
genital region was examined in the mid-sagittal plane to detect the sagittal sign and the direction in which
the genital tubercle pointed (cranial for males, caudal for females) both as markers of fetal gender. The cli-
nical confirmation of fetal gender was obtained from telephonic interviews after delivery or from karyotype in
cases scheduled to amniocentesis for conventional indications. Results: Fetal gender was correctly determi-
ned by ultrasound in 86.3% of the fetuses. The accuracy of sex assignment was higher in male fetuses than
in female fetuses (90.6% of the males fetuses vs 83.1% of the females were correctly assigned, p<0.05) and
increased with gestational age from 72% at 11-11+6 week’s to 92% at 12-12+6 week’s, and 95% at 13-13+6
week’s gestation (p<0.01). Conclusion: Prenatal gender assignment by ultrasound has a high accuracy
rate at 13 to 13+6 weeks. These results suggest that invasive testing can probably be performed in fetuses
identified as males at this gestational age. However in fetuses identified as females, the decision regarding
invasive testing should be postponed until a higher gestational age is achieved.
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INTRODUCCION

La determinaciéon ecografica del sexo fetal en
el segundo trimestre se fundamenta basicamente
en la demostracion del pene y escroto en el feto
varén y de los labios mayores y menores en el feto
mujer. Sin embargo, en edades gestacionales mas
precoces estos signos no son utiles ya que no exis-
te diferencia significativa en el tamafo del pene o
del clitoris antes de la semana 14.

Los avances en la tecnologia ultrasonografica
en los ultimos afos han llevado a sugerir la posi-
bilidad de la determinacion del sexo fetal durante
el primer trimestre basandose en la direccion en la
que apunta el tubérculo genital (1), (craneal en los
varones, caudal en las mujeres) o en la identifica-
cién del “signo sagital” que determina la presencia
de un escotadura caudal en las mujeres o craneal
en los varones, cuando se estudia el plano medio-
sagital (2).

La identificacion precoz del sexo fetal por ecogra-
fia puede ayudar a prevenir procedimientos invasivos
innecesarios en pacientes en riesgo de enfermeda-
des ligadas al cromosoma X, tales como hemofilia o
distrofia muscular de Duchene, ya que el diagndstico
invasivo solo seria necesario en embarazos portado-
res de fetos varones.

Hasta la fecha existen escasos trabajos publi-
cados que valoren la precision de la determinacion
ecografica del sexo fetal durante el primer trimes-
tre (3-11). El propdsito de este trabajo es valorar la
precision de la determinacion ecografica del sexo
fetal entre las 11-13+6 semanas de gestacion en
una serie prospectiva y grande de pacientes, asi
como determinar las variables ecograficas relacio-
nadas con esta precision.

PACIENTES Y METODO

La determinaciéon del sexo fetal se realizé de
forma prospectiva en una serie consecutiva de 636
gestaciones viables, unicas o multiples, entre las
11 y 14 semanas, que acudieron para la realiza-
cién de una ecografia rutinaria de primer trimes-
tre entre enero y julio de 2008. Las exploraciones
fueron realizadas por 6 ecografistas diferentes
con una maquina Voluson 730 Expert (GE Medical
Systems, Kretztechnik, Zipf, Austria) o Accuvix XQ
(Medison, Seoul, South Korea). La eleccién de la
via abdominal o vaginal dependié de la preferencia
de cada explorador (82,4% transabdominal, 17,6%
transvaginal) de cara a obtener la mejor imagen del
feto. El tiempo total de exploracién no superé los
20 minutos.

La region genital fetal se exploré en un plano
mediosagital con el feto en posicién neutral (ni
flexionada ni extendida) con el fin de determinar la
direccion del tubérculo genital (1) (craneal para va-
rones y caudal para mujeres). El “signo sagital” fue
valorado de acuerdo con lo descrito por Emerson y
cols (2), siguiendo el contorno de la nalga de dorsal
a ventral para descubrir una protrusion focal que
representa el pene o el clitoris. Un angulo o esco-
tadura caudal entre el eje de la superficie ventral
y el eje del tubérculo indica genitales femeninos,
mientras que un angulo o escotadura craneal indica
genitales masculinos (Figuras 1,2y 3).

Figura 1. Feto femenino con angulo convergente
del clitoris y presencia de notch caudal.

Figura 2. Feto masculino con angulo del pene y pre-
sencia de notch craneal.
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El resultado de los embarazos y la confirmacion
clinica del sexo fetal al nacimiento se obtuvieron a
partir de entrevista telefénica después del parto o
a partir del cariotipo en casos programados para
amniocentesis por indicaciones convencionales. La
tasa de precision para la determinacion del sexo
fetal se calculé como la proporcion de sexos co-
rrectamente identificados respecto al numero total
de casos en los que se realizé la determinacion. El
analisis estadistico se realizé6 mediante el paquete
SPSS 12.0 para Windows. Se utiliz6 el método de
la Chi cuadrado para comparar proporciones y un
valor p<0,05 se consider6 como estadisticamente
significativo.

RESULTADOS

La valoracion del sexo fetal se intenté en 636
gestaciones, 11 de las cuales eran gemelares, con
un total de 647 fetos estudiados. En 40 casos (6,2%)
no se logré una asignacién de género debido a po-
sicién fetal desfavorable, obesidad materna o a la
visualizacion de un angulo intermedio del tubérculo
genital. En los restantes 607 fetos, la confirmacion
del sexo fetal fue posible en 598 casos (98,5%). La
edad gestacional media fue de 12+4 semanas y el
CRL medio fue de 61,2 + 9,5 mm.

El sexo fetal fue correctamente asignado por
ecografia en el 86,3% de los fetos (516/598). La
precision fue mayor en fetos diagnosticados como
varones que en los diagnosticados como mujeres
(90,6% de los varones vs 83,1% de las mujeres
fueron correctamente asignados, p<0,05) y se in-
cremento con la edad gestacional, desde un 64,4%
para un CRL entre 45-49 mm, hasta un 100% para
un CRL entre 80-84 mm (p<0,05) (Tablas I y Il). La

Figura 3. Fetos masculinos y femeninos en diferentes rangos de CRL.

precisiéon entre 11-11+6 semanas fue del 71,9% y
se incrementd al 92% entre 12-12+6 semanas y al
95% entre 13-13+6 semanas (p<0,01) (Tabla IIl).

Tabla |

PRECISION DE LA DETERMINACI,ON DEL
SEXO FETAL SEGUN LA ASIGNACION INICIAL

Asignacion Sexo Precision

ecografica al nacimiento

Mujer 344 (57,5%) Mujer: 286  286/344:83,1%
Varén: 58

Varoén 254 (42,5%) Mujer: 24 230/254:90,6%
Varén: 230

Total 516/598: 86,3%

Tabla ll

PRECISION DE LA DETERI\[IINACI()N DEL
SEXO FETAL EN FUNCION DEL CRL

CRL Precision
(mm) n (%)
45-49 38/59 (64,4)
50-54 79/106 (74,5)
55-59 94/109 (86,2)
60-64 116/122 (95,1)
65-69 80/89 (89,9)
70-74 53/56 (94,6)
75-79 20/21 (95,2)
80-84 36/36 (100)
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Tabla lll
PRECISION DE LA DETERMINACION DEL SEXO FETAL EN FUNCION DE LA EDAD GESTACIONAL

Edad gestacional CRL Precision global Precision para Precision para
(semanas) (mm) (%) mujeres n (%) varones n (%)
11a11+6 45-55 138/192 (71,9) 84/122 (68,9) 54/70 (77)

12 a12+6 56-67 242/263 (92) 133/148 (89,9) 109/115 (94,8)
13 a 13+6 68-84 136/143 (95,1) 69/74 (93,2) 67/69 (97,1)

Al comparar el comportamiento del abordaje va-
ginal o abdominal para la determinacion del sexo
fetal se encontré que la via abdominal alcanzé una
mayor precision con un 88,4% de diagndsticos co-
rrectos frente a un 76,2% de la via vaginal (p<0,01).

DISCUSION

En los ultimos afios se ha propuesto la deter-
minacioén del sexo fetal durante el primer trimestre.
En 1990 Bronshtein y cols (1), describieron que los
principales hitos para el diagndstico de sexo mas-
culino eran el signo de la “cupula” que representa el
escroto y el falo dirigido en sentido craneal (pene),
mientras que en el sexo femenino aparecen 2 o 4
lineas paralelas representando los labios y el falo
dirigido en sentido caudal (clitoris).

Emerson y cols (2), describieron el “signo sa-
gital” como un marcador ecografico para la predic-
cion del sexo fetal a partir de la 142 semana de ges-
tacién. En un plano mediosagital, la presencia de
una muesca angular en el borde craneal del falo se
interpreta como sexo masculino, mientras que en
las mujeres esta muesca aparece en el borde cau-
dal del clitoris. Utilizando este signo Mazza y cols
(8), alcanzaron una precision global del 94% en el
primer trimestre y del 100% a partir de un DBP de
23 mm. Ademas estudiaron gestaciones consegui-
das por FIV e informaron de una precision absoluta
en la identificacion del sexo fetal a partir de los 69
dias postfertilizacion correspondientes a 11+6 se-
manas (12).

Como una alternativa al “signo sagital”, Efrat y
cols (10), han propuesto la medicion del angulo del
tubérculo genital respecto a una linea horizontal
trazada sobre la zona lumbosacra. El feto se asigna
como sexo masculino cuando el angulo es superior
a 302, mujer si es inferior a 10° e indeterminado en
los casos con un angulo intermedio. Utilizando este
método refieren una precision global del 98,6% que
alcanza el 100% a partir de la 13° semana de ges-
tacion.

Whitlow y cols (6) y Hsiao y cols (11), utilizan
un método que combina el estudio del plano sagital
y transverso de los genitales y refieren una preci-
sion del 85% y 91.8% respectivamente. Pedreira
(7) también sugiere el estudio del plano transver-
so en el que asigna como sexo masculino cuando
aparece un tercer punto ecogénico, ademas de los
dos puntos o lineas ecogénicas que se observan en
ambos sexos.

El advenimiento de la ecografia 3D ha permiti-
do utilizar esta técnica para la evaluacién del sexo
fetal. Empleando esta tecnologia Lev-Toaff y cols
(13), informaron de una precisiéon del 100% entre
las 11 y las 14 semanas, aunque la limitacion de su
estudio radica en que solo 12 fetos en su serie es-
taban comprendidos en esta edad gestacional. Mi-
chailidis y cols (14) refieren una precision del 85%
utilizando la tecnologia 3D.

Segun los resultados de nuestra serie podemos
afirmar que la ecografia tiene una precisién mode-
rada a baja (72%) para la determinacién del sexo
fetal por debajo de un CRL de 55 mm y concuerdan
con los resultados de otras publicaciones (3,6,7,11)
que refieren una proporcion de asignacion correcta
entre el 72% y el 78% a las 11 semanas de gesta-
cion. Sin embargo para CRLs superiores a 56 mm
(12 semanas), encontramos una tasa de precision
global del 93,1%, que alcanzé un 100% para un
CRL entre 80 y 84mm. Whitlow y cols (6), refieren
que el sexo fue correctamente asignado en el 86%,
87% y 92% de los casos a las 12, 13 y 14 sema-
nas. Efrat y cols (10), alcanzaron niveles mayores
de precision, con un 99,6% de varones y 97,4% de
mujeres correctamente diagnosticados entre las 12
y las 14 semanas. Hsiao y cols (11), informan de
tasas de acierto del 92,6% y 98,9% a las 12y 13
semanas respectivamente. Mazza y cols (8), propo-
nen que a partir de un DBP de 22 mm la precision
es del 99-100%.

En nuestra opinidn la ecografia 3D no afiade
precision al diagndstico del sexo fetal, pero las
imagenes reconstruidas en superficie nos pueden
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ayudar a observar pequefios detalles del desarrollo
de los genitales. Asi hemos podido observar como
el tubérculo genital acaba en punta en las mujeres
y es algo mas rectangular en los varones (Figuras
4y5).

Existen varios factores que pueden afectar a la
correcta identificacion del sexo fetal. En primer lu-
gar, la motivacion y habilidad relativa del operador,
incluso para ecografistas altamente entrenados en
ecografia del primer trimestre, es necesaria una
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Figura 4. Reconstruccién en superficie de feto mas-
culino con un CRL de 61mm con tubérculo genital
cuadrangular.

Figura 5. Reconstruccion en superficie de feto fe-
menino con un CRL de 60 mm con tubérculo genital
apuntado.

curva de aprendizaje para el estudio del sexo fe-
tal. En segundo lugar, la resolucion del transductor
empleado. Aunque la resolucidn de la ecografia va-
ginal es superior a la abdominal, en nuestro estudio
esto no supuso una ventaja ya que la precision del
abordaje abdominal fue mayor. Este hecho puede
explicarse porque la obtencion de un plano medio-
sagital perfecto es mas facil con la via abdominal
que con la vaginal, una de cuyas desventajas re-
conocidas es su limitada maniobrabilidad. Ademas,
el hecho de que el abordaje vaginal fuera utilizado
en los casos mas desfavorables (obesidad mater-
na, utero en retroflexion, edades gestacionales mas
precoces) puede contribuir a explicar la menor pre-
cision de esta via. En tercer lugar, el cambio en el
angulo del tubérculo genital durante la exploracion.
Se ha sugerido que la direccién en la que apunta
el falo masculino es vertical debido a la congestion
permanente de los cuerpos cavernosos del pene
que produciria una erecciéon mantenida. Sin embar-
go, este fendmeno puede ser intermitente y comun
a ambos sexos en el primer trimestre (15). La ma-
duracién progresiva del mecanismo responsable
de la ereccién del pene en el varon, junto con el
desarrollo del escroto, que al final del primer trimes-
tre obliga al pene a adoptar una direccién vertical,
harian que este fendmeno del cambio de angulo
sea menos probable a partir de las 13-14 semanas
y que en consecuencia, el diagndstico del sexo sea
mas preciso.

La utilidad clinica de la determinacion no invasi-
va del sexo fetal radica en poder evitar el diagndstico
invasivo en gestaciones de riesgo para patologias
ligadas al cromosoma X, ya que la identificacion
de un feto varén indica hemicigosidad para el X y
por lo tanto la determinacion del cariotipo sélo seria
necesaria en estos casos. Ademas en embarazos
con riesgo de hiperplasia suprarrenal congénita, la
identificacion temprana de un feto varén puede ser
ventajosa ya que permitiria la interrupciéon precoz
del tratamiento con dexametasona.

Hoy en dia existen dos métodos alternativos
para la determinacién no invasiva del sexo fetal en
el primer trimestre: la ecografia de alta resolucion
entre las 11-14 semanas y el aislamiento de DNA
fetal (free fetal DNA) en plasma materno.

En la actualidad ya existen multiples trabajos
que informan de la precision de la ecografia en el
primer trimestre para el diagndstico del sexo fetal
(Tabla 1V). La mayoria informan de una precision
absoluta solo a partir de semana 13 y en general
las tasas de acierto son mayores cuando la asig-
nacién es en sentido femenino (6,7,10,11), lo que
significa que es mas probable que los fetos varo-
nes sean incorrectamente diagnosticados (58/288:
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20,1% en nuestra serie) y en consecuencia el diag-
néstico invasivo errébneamente evitado.

La demostracion de que existen niveles signi-
ficativos de DNA fetal en plasma materno desde
edades gestacionales tempranas junto con el rapi-
do desarrollo en la sensibilidad de las técnicas PCR
ha permitido la determinaciéon del sexo fetal tan
temprano como la 62 semana de gestacion. Existe
ya abundante literatura a este respecto y la mayo-
ria acuerda en referir sensibilidades por encima del
90%, muchas cercanas al 100% (16). Esta elevada
precision aparentemente mayor que la de la eco-
grafia convierte a esta técnica en un método mas
fiable para la determinacion precoz del sexo fetal.

También se ha valorado el uso combinado del
analisis de DNA fetal junto con la ecografia. Costa
y cols (17), presentan una serie de 131 embarazos
de riesgo para enfermedad ligada al cromosoma X
valorados mediante analisis de DNA fetal y ecogra-
fia en el segundo trimestre demostrando una sen-
sibilidad y especificidad del 100%. Por el contrario

Mazza y cols (18), valoraron 18 casos mediante es-
tudio de DNA fetal entre las 7 y 12 semanas y eco-
grafia a las 12 semanas; mientras que la ecografia
alcanzé una precisiéon del 100%, la sensibilidad del
estudio del DNA fetal solo llegé al 50%. Hyett y cols
(9), evaluaron 30 embarazos con DNA fetal entre
las 7 y 12 semanas seguidos de ecografia a las
12-14 semanas; el sexo fetal fue diagnosticado con
una precision absoluta a las 10 semanas y poste-
riormente confirmado por ecografia, pero lo que es
mas importante, un 46% de las mujeres decidieron
no realizarse un test invasivo en base a estos re-
sultados.

Puede concluirse que ambas técnicas no inva-
sivas ofrecen un método fiable de determinacion
del sexo fetal. Las ventajas del analisis molecular
radican en su precocidad y en que es mas fiable
en aquellas circunstancias que se asocian a desa-
rrollo ambiguo de genitales externos, sin embargo,
el diagnodstico de sexo femenino es un diagnosti-
co de exclusion. La ecografia tiene la desventaja

Tabla IV

PRECISION DE LA ECOGRAFIA EN EL PRIMER TRIMESTRE PARA LA ASIGNACION
DEL SEXO FETAL

Autor n Gestacién Técnica Precisiéon
(semanas) (cuando intentado) EG para Sexo no
precision asignado
Varén Mujer  Global del 100% (%)
(%) (%) (%)

Efrat et al 157 11-13+6 TA 86,7 98,7 92,4 13-13+6 8,7
(1999) (3)
Benoit 578 12-13+6 TV 98,4 100 98,9 13-13+6 37,7
(1999) (4)
Mazza et al 312 BPD: 18-29 TAy/o TV 91,5 95,9 93,6 13+2 12,5
(1999) (5)
Whitlow et al 447 11-14 TAo TV 87,8 84,1 85 NC 15
(1999) (6)
Pedreira 106 11-14 TA NR NR 82,1 NC NR
(2000) (7)
Mazza et al 2182 BPD: 18-29 TAy/o TV 88,5 99,1 94,1 13+4 9
(2004) (8)
Hyett et al 32 10+5-13+2 TA 100 100 100 NR 9,4
(2005) (9)
Efrat et al 613 12-13+6 TA 99,6 97,4 98,6 13-13+6 7
(2006) (10)
Hsiao et al 441 11-13+6 TA 92,5 91,2 91,8 NC 11
(2008) (11)

BPD: diametro biparietal. NR: no informado. NC: no conseguida. TA: transabdominal. TV: transvaginal.
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de no ser aplicable con fiabilidad hasta la semana
12-13, pero sin embargo, puede aplicarse por igual
al diagndstico de ambos sexos y combinarse para
confirmar el diagnostico molecular de sexo femeni-
no. Tanto genetistas como otros profesionales de la
salud que tratan con mujeres con estas patologias,
deberian conocer que existen en la actualidad es-
tas opciones de diagndstico no invasivo del sexo
fetal.

Ademas de la utilidad clinica en casos de en-
fermedades hereditarias, otra cuestion es la que se
refiere al aspecto sociocultural que supone la satis-
faccién de la curiosidad de los progenitores acerca
del sexo de su futuro hijo. En nuestra experiencia la
mayoria de los padres desean conocer este dato lo
antes posible a pesar de las limitaciones e impre-
cision del método. No hay que olvidar que la iden-
tificacion precoz del sexo fetal puede tener impli-
caciones de largo alcance en paises en desarrollo,
donde puede favorecer el aborto selectivo de fetos
femeninos con los consiguientes desequilibrios de-
mograficos (19).

CONCLUSION

A pesar de la elevada proporcion de fetos co-
rrectamente diagnosticados, la decision de evitar
una prueba invasiva no debe tomarse en fetos con
un CRL inferior a 80 mm. El sexo fetal deberia ser
reconfirmado con posterioridad, preferiblemente en
la semana 20. Ademas, siempre debera tenerse
en cuenta la rara posibilidad de una discordancia
entre el sexo fenotipico y genotipico. Se necesitan
estudios mas amplios, que confirmen las tasas de
precision de la ecografia en el primer trimestre, an-
tes de introducir este método en la practica clinica
rutinaria.
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