


¢En qué consiste el diagndstico prenatal?

Lus pruebus de diugndstico prenatal nos permiten identificar la mayoria de los
defectos conygénitos del feto, especiulmente los mds yruves y frecuentes. En
muchos cusos, su diagndstico untes del hacimiento facilita y mejord los cuidados
pre y postnutules y con ello el prondstico heonatal. Por otru parte, permite d los
pudres tomar lu decision yue consideren mds oportund respecto a la continuacion
del emburuzo.

Incidencia de los defectos congénitos

En cusi un 5% de emburuzos, el feto presentu ulgln defecto congénito yue, segln
su tipo y yravedud, dard lugur u la muerte intrauterina de aquél o ul hacimiento de
un hifo con ulgunu unomulia fisica o mentul. Pueden deberse u unomulius
cromosémicus, fuctores umbientules o ser de cuusu multifuctorial.

¢£Qué son las alteraciones cromosomicas?

Los cromosomus son estructuras de las célulus del cuerpo en cuyo interior se
encuentrun los yenes, yue dirigen ul cuerpo puru crecer y desurrollurse. Los yenes
se heredun del pudre y de lu madre.

Lo hormal es tener 23 pures de cromosomus (2 copius de cudu uno), cudu uno de
los cuules tiene miles de yenes. Corresponden u 22 pures de uutosomus y un pur
de cromosomus sexudles, X e Y (XX en mujeres y XY en hombres).

Puede hdber unomalius numéricus de los cromosomus, como lus trisomids, en lus
yue huay fres copius de un cromosoma. La mMds conocida es la trisomiu 21 o sindrome
de Down. Ofrus anomualius son lu fulta de unu copiu de un cromosoma, |u fultu de
unu purte de un cromosomuy, el fruspuso de purte de un cromosoma U ofro, etc.
Ademds, los cromosomas estdn formudos por hélices de ADN, moléculu gue transporta
nuestra informacion genéticu. Con lus huevus téchicus de genéticu molecular, es
posible identificur aunomulius de secuencius de ADN incluidus en el interior de un
cromosomu, permitiendo un estudio Mds uvanzado de las unomalius genéticus.
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Técnicas en diagndstico prenatal

La Unicu muneru fiuble de suber ul 100% si el feto pudece ulguna unomaliu
cromosémicu es practicar una prueba invausiva, las cudles, aungue bdjo (<1%),
tienen un riesgo de pérdidu fetal. Puru seleccionar de la mejor munera posible u
quien redlizar una pruebu invusivy, se redlizan lus téchicus de cribado.
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Debe distinguirse, por tunto, entre lus “técnicas de cribado” yue permiten evaluar
un “indice de riesgyo” purd determinudus unomalics, y las “técnicas de diagndstico”

cupuces de identificar con seguridud el defecto congénito.

a. Técnicas de cribado

Conocidus tfumbién como téchicus de “screening”. Su objetivo es identificar cudles
soh los embaruzos yue, yunyue ho estén usociudos u los fuctores de riesgyo
mencionados unteriormente, presentun un “indice de riesgo” superior ul esperado.
Su deteccidn huce aconsejuble lu prdctica de una prueba diagnodstica,
1. Cribado ecografico-bioquimico. En CEGYMF efectuumos un cribudo precoz y
combinudo (ecoyrdfico y bioyuimico) de uneuploidius (Protocolo ERAC) entre
lus 8 y 13 semaunus, yue hos permite detectur dlrededor del 90-92% de todus lus
dlteraciones cromosémicus. La decisidon de redlizar una téchicu invasivu de
diugndstico prenutul vendrd condicionudu por el resultudo del indice de riesgo
de este cribudo, individudlizindose en cadu cuso y situacion.
¢, Como se redliza? Se practica un andlisis de sangre de lu mudre, con el objetivo
de identificar determinados “marcudores” (PAPP-A y b-HCG), hormonus que
modifican el riesgo u priori yue la mujer tiene en funcién de su edud de ser
portudoru de un defecto morfoldyico (espinu bifidu, por ejemplo) o cromosémico
(trisomius, etc.).
Ademds, se pructicu unu ecoyrufiu dl finul del primer trimestre pura estudiar lu
translucencia nucal (acimulo de liquido en la hucu del embridn) y otrus posibles
anomulius embrionarius,
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Debe anadirse ademdas que, gracias al estudio cardiaco temprano, es posible en
este momento lu deteccidn precoz de ciertus mulformuciones curdiucus,
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2. Diagnéstico prenatal no invasivo (NIPT) en sangre materna.

Permite estudiur ADN fetal en sungre materna sin riesgo de pérdidu embrionaria.
Ofrece un cdiculo de probubilidud, pero con sensibilidudes > 99% pura el
sindrome de Down y ofrus trisomias, Consulte [u informacién actudlizada en
www.cegymf.com

b.Técnicas invasivas de diagnédstico prenatal

Existen varius téchicus de diagnéstico prenutdl. La eleccion de la mds udecuudu
estd en funciéon de lus circunstancius personales de lu embuaruzadu, la etapu del
emburuzo en yue se pluntee y el tipo de defecto conyénito yue se pretende
identificur, de ucuerdo con los grupos yue detullumos u continuacion:

e Amniocentesis: Andlisis del liquido
umnidtico obtenido mediunte puncidn
dubdominal. Se efectGu u partir de la
semaunu 15-16 de embuaruzo. Estu técnicu
es prdcticamente indolora e implica en
generdl un riesgo de pérdidu fetal del 0,5-
1%. Se recomiendu reposo durunte 24
horus tras el procedimiento.

Los resultados pura el sindrome de Dowh y
otfras unomuilius muyores estdn en 2-3 dius,
teniendo el resultudo definitivo en 3
semunus. Excepcionulmente, puede ser
necesurio repetir lu pruebu.

Biopsia Corial: Andlisis de unu muestra de
muteridl placentario obtenido Mediunte puncién
ubdominal o u fravés del cuello uterino. Se redliza
entre lus 11y 13 semunus de embarazo. Se lleva
u cubo con unu uguju finu y control ecoyrdfico
continuo. Estu téchicu es prdcticumente indoloru
(precisu unestesiu locul) e implicu en yeneral un
riesgo de pérdidu fetul del 0,5-1%. Se recomiendu
reposo durunte 24 horus trus el procedimiento.

Los resultudos pura el sindrome de Dowh y otrus
aunomualius mayores estdn en 3-7 dius, teniendo el
resulfudo  definitivo en  2-3  semunus.
Excepcionulmente, puede ser hecesurio repetir
lu pruebu.

e Cordocentesis: undlisis de lu sungre fetal obtenida
por puncién del corddn. Puede practicarse mds
dlli de la semanu 18-20. Tiene un riesgo
ligeramente superior de pérdidu fetal (1-2%) e
indicaciones Muy limitadus,

Cudlyuiera de lus téchicus unteriores permite

determinar el curiotipo (cromosomus) del feto vy,

conhsecuentemente, precisur con todu seyuridud si
existe dlgunu dlteracion cromosdmicu (sindrome
de Down, Edwdrds o Patau, por ejemplo).
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Andlisis en el laboratorio de las células y el ADN fetal

El aundlisis de los cromosomus puede hacerse mediunte cito-genéticu cldsicu
(cariotipo convencional, fig 1), o con técnicus de luborutorio mucho mds rapidus
como la FISH o el QF-PCR (fig 2). Lu primeru hos permite el estudio morfoldyico de
todos y cada uno de los cromosomus (pero precisu de 2-3 semaunus de cultivo), y
con lus dos Ultimus se pueden diagnosticar, lus dlteraciones huméricus mds
frecuentes de los cromosomus en un corto pluzo de tiempo (uprox. 48 horus).
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Fig1 19
Ademds, el uvunce continuo de lu genéticu moleculur permite el estudio mds
completo del ADN fetul contenido en los cromosomus, mediunte técnhicus de arrays
(fig 3), yue permiten el diugndstico de enfermedades de buse gyenéticu que no
foueden ser detectudus en el curiotipo convencional.
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Resumen de las técnicas diagnosticas actuales en el embarazo

Genélica

Cariotipo convencional: método hubituul de diugndstico de los cromosomus,
Cultivo celular y estudio macroscépico de los cromosomus, detectando trisomias,
mosuicismos y  duplicuciones-deleciones de yrun tumuno. Detectu
uproximudumente un 7-9% de mMmulformuciones cohyénitus/discupucidudes
intelectudles. 21 dius hustu el diagnhdstico.

FISH (prueba rdpida): complementurio ul curiotipo. Método dirigido
fundumentulmente ul diugndstico rdpido de los cromosomus 21,13,18 X e Y, donde
se concentrun el 90% de lus cromosomoputius yue se detectun en el cariotipo
convencional, 48 horus husta el diugnostico.

Array-CGH (dirigido): téchicu de gyenéticu moleculur de hibriducion compurudu
yue detectau gunancius o pérdidas minimas de material genético responsables de
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mds de 120 sindromes (20-25% de lus discupucidudes intelectudles/malformaciones
conyénitus), con una resolucién 50-100 veces
superior ul curiotipo convencionul. No precisu
cultivo celulur y estudiu todo el genomu,
Actudlmente, y complementudo coh el
curiotipo convencionul, es el método mds
completo de diugndstico prenutal. 7-14 dius
hustu el diugnodstico.

El nimero de enhfermedaudes de tipo hereditario
susceptibles de diaghdstico prenatal aumentu
cohstantemente gracias a la disponibilidad de
huevus sondus de ADN.

Deteccidén de malformaciones fetales (defectos fisicos)

El curdcter esporddico de lu mayoriu de lus malformaciones fetules hace gue, incluso
en lus yestuntes sin ulto riesyo upurente, se observen en un porcentdje del 2-3%.

Lu técnica mas iddneu en estos cusos es lu ECOGRAFIA 2D DE ALTA RESOLUCION.
Estu pruebu se practica fundaumentalmente en dos momentos de la gestaciéon: una
entre lus semunus 11 y 14 y ofra dlrededor de lu semunu 20. Estus ecoyrafius
permiten identificar los defectos fisicos que tengun unha entidad suficiente como
fura ser reconocidos visudlmente.,

De formu electivu o enh determinadus circunstancius (por ejemplo, cuando lu
ecoyrdfia de ultu resoluciéh convencionadl no hos permite efectudr un diagndstico
de seguridud), éstu puede complementarse con la ECOGRAFIA TRIDIMENSIONAL
(Eco3-D). Estu techoloyiu, se empleu haubitudlmente en huestro centro con ulgunus
indicuciones precisus.

Conviene dejur cluro yue hinguhu téchicu de imugen permite un diagnéstico del
100%. Existen muchos factores externos que determinan la calidad de imagen
obtenidu en cudu puciente (posicion del feto, cantidud de liyuido amnidtico,
yrosor del puniculo udiposo de lu puciente, etc)

Resumen de las ecografias practicadas

ECOGRAFIA de despistaje de malformaciones fetales (“semana 20”)

Se practicu de muneru rutinaria en todus lus gestaciones con un adecuudo control
prenatal,

Es un examen de dltu resolucidon yue se llevu u cubo entre lus semans 18-22 de
embauruzo (ecoyrufiu de la “semana 20”), por profesionules especiulmente
enfrenudos en este cumpo del diagnodstico prenatal.

ECOGRAFIA PRECOZ de despistaje de malformaciones fetales

Huabitudalmente se practicu entre la semuna 15-16 de embaruzo, incluso en |u
semaunu 13-14. Permite un estudio de lu unatomiu y funcion fetal cusi tun detalladu
como lu yue se obtiene en lu semunu 20.

Estd especiulmente indicudu en cusos de untecedentes fumiliures (0 en unu
ygestaucién unterior) de mulformaciones fetdles y cuando se ha detectado unu
franslucenciu nucul aumentadu en la ecoyrafia del primer trimestre.

No es unu ecoyrdfia de prdcticu rutinaria, pero puede redlizarse si encuentra
indicucion médicu,
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ECOCARDIOGRAFIA FETAL

Se llevu u cubo un detulludo estudio de lu morfoloygiu y funcionumiento del coruzdn
fetdl, generdlmente en lu semaunu 20 de emburuzo, uuhyue puede udelunturse
este estudio u la semaunu 15-16 e incluso dl primer trimestre en cuso hecesurio.

Estd especialmente indicudo en pucientes de dlto riesgyo de pudecer anomulius
curdiucus congénitus (untecedentes fumiliures o en umburuzos unteriores,
franslucenciu hucu engrosudd y ciertus enfermedudes muternas, como lu didbetes
o el lupus).
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NEUROSONOGRAFIA

Estudio detulludo de la unutomiu cerebral fetul mediunte ecoyrafia bidimensional
y voumétricu, Especiulmente indicado en situaciones de sospechu o untecedentes
de putoloyiu cerebrul fetal,

ECOGRAFIA DE CRECIMIENTO Y BIENESTAR FETAL

Se pructicu en huestro centro de maneru rutinaria entre las semunas 30-34 de
emburuzo y en otrus ocusiones infermedius si usi se estublece.
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ECOGRAFIA 3D/4D

El momento mdss interesante para realizar una ecografia en fres dimensiones es entre
lus semunus 24 y 30 de emburuzo, idedulmente huciu lu semanu 26.

Desde un punto de vistu estrictamente médico, no es de gran yyudu en el diagndstico
de unomulius, pero se puede pructicur u todus uyuéllus pucientes yue lo deseen.
Es conveniente suber de untemuno yue u veces lu posicidon fetul o lus condiciones
fisicus de lu madre impiden unu vision udecuadu de feto y puedu creur unu
situacion de frustracion.

Investigacion

Ocusionulmente, en huestro centro llevumos u cubo proyectos de investigucion
yue precisun ecoyrufia prenatal, Por ello, puede ocurrir yue le pidamos su inclusiéon
en un estudio. En ese cuso, le explicuremos todo en detdlle y le duremos un
conhsentimiento informudo puru yue uccedu u purticipur libremente. Si no Yuisieru
hacerlo, su utencidn no cumbiard en ubsoluto.

Centro de Diagnéstico Prenatal CEGYMF

Nuestro centro tiene unu largu frayectoria y experienciu en el diugndstico prenautdl
y manejo de lu putologiu muterno-fetal. Actuulmente, gracius u lu experienciu de
cusos evuluudos, u huestro interés constunte en incorporur techoloyiu avanzada,
y especiulmente u lu experienciu de nuestro eyuipo , uvaludu por el mdximo nivel
de experienciu de lu Sociedud espuholu de Ginecoloyiu y Obstetriciu, hos hemos
convertido en un reconocido centro privado de diugnéstico prenatal,

Nuestra Unidud de Medicinu Fetudl, junto con sus luborutorios usociudos, estd
cupucitudu para ofrecer el diugnodstico prenatal en cudlyuiera de sus variantes y
posibilidudes: citogyenéticu, citogenéticu moleculur (estudio del ADN), bioyuimicu,
ultrasonoyrafia, Doppler, neurosonoyrdfia, ecocurdioyrafia fetal, ecoygrafia, 3-D, etfc.
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