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¢Para qué sirve
el diagnéstico prenatal?

Cuando estas embarazada, quieres estar
totalmente tranquila y segura de que todo
va a salir bien. Para ello, un diagnéstico
precoz es de vital importancia, ya que
permite adoptar las medidas méas adecuadas
y evitar riesgos innecesarios para tiy tu
hijo/a, tanto durante el embarazo como
durante el parto.

El diagndstico prenatal nos permite
identificar, mediante determinadas pruebas
durante el embarazo, los defectos
congénitos mas graves y frecuentes que
pueda tener el feto.

Por otra parte, un diagnéstico prenatal
facilita los cuidados pre y postnatales,
mejora su manejo y prondstico tras el
nacimiento y, en caso de que sea necesario,
permite a los padres tomar la decision que
consideren mas oportuna respecto a la
continuacion del embarazo.

Ademas, hay que destacar también que
un cierto nimero de defectos congénitos
pueden ser tratados mediante un
procedimiento intrauterino, lo que mejora
notablemente su pronéstico.



¢ COmMo sé si mi embarazo es de riesgo?

El porcentaje de embarazos en los que el feto presenta algun
defecto congénito resulta relativamente bajo (5%). Aln
asi, existen una serie de condiciones de riesgo que harfan
aconsejable un diagnostico prenatal que permita detectar la
presencia de problemas.

Este podria ser tu caso si:

» Tu edad es ya avanzada

* Has tenido un hijo/a anteriormente con anomalias
cromosémicas u otros defectos congénitos

« TU o tu pareja sois portadores de alguna anomalia
cromosodmica (translocaciéon u otras)

* Padeces alguna enfermedad ligada al cromosoma X

* Padeces alguna enfermedad crénica como la diabetes o
determinados trastornos endocrinos

» Tienes antecedentes familiares de malformaciones,
trastornos hematicos o alteraciones metabdlicas
congénitas

 Has ingerido medicamentos contraindicados durante el
embarazo.

* Has estado expuesta a radiaciones o productos toxicos

« Has contraido ciertas infecciones durante la gestacion

La posibilidad de que una embarazada sea portadora de
un feto con anomalias se multiplica en funcion de las
condiciones de riesgo que presente.

Ademds, se consideraria de riesgo la deteccion de las
siguientes anomalias a través las exploraciones rutinarias
durante el embarazo:

« Crecimiento fetal por debajo de los valores de normalidad
« Exceso o defecto de liquido amniético
* Alteraciones del ritmo cardiaco del feto

Algunas de estas anomalias son previsibles, ya que se dan
en gestantes que retinen uno o varios factores de riesgo. Sin
embargo, en muchos casos se han presentado anomalias
fetales en embarazadas sin factores de riesgo conocidos.
Por ese motivo, practicamos pruebas bioquimicas (alfa-
fetoproteina, B-hCG, etc.) y biofisicas (ecografia de alta
resolucion) de forma rutinaria a todas las embarazadas, con el
objetivo de identificar posibles defectos congénitos en el feto.



iCual es el proceso?
1.Técnicas de cribado

Antes que nada, es importante distinguir entre las técnicas de
cribado, mediante las cuales se evalta el indice de riesgo para
determinadas anomalias, y las técnicas de diagnéstico, con las
que se identifica, con seguridad, el defecto congénito.

Las técnicas de cribado (de rastreo o screening) tienen como
objetivo identificar cudles son los embarazos que presentan
un indice de riesgo superior a lo esperado, estén asociados a
las condiciones de riesgo antes mencionadas o no.

i Por qué realizar estas pruebas?

- Porque, a diferencia de las pruebas diagnosticas, las
de cribado no utilizan técnicas invasivas, por lo que no
suponen ningun riesgo para el embarazo.

- Porque el hecho de no reunir las condiciones de riesgo
antes mencionadas no garantiza que el feto no presente
un defecto congénito. De hecho, el 70% de los sindromes
de Down, por ejemplo, inciden en pacientes jovenes y sin
ningun antecedente.

¢En qué consisten estas pruebas?
Las técnicas mas habituales son:

- Un andlisis de sangre de la madre, con el que pueden
identificarse determinados marcadores que permiten
detectar defectos morfoldgicos (espina bifida, por
ejemplo) o cromosémicos (trisomias). Puede realizarse al
final del primer trimestre (8-12 semanas) 0 mas tarde (14-
18 semanas). El indice de deteccion no supera el 60%.

-Una ecografia, que permite diagnosticar la mayoria
de malformaciones, incluidas las cardiacas (mediante
ecocardiografia transvaginal precoz), y detectar la
presencia de un embrién con alteraciones cromosémicas.
Una ecografia efectuada al final del primer trimestre por
personal muy especializado permite detectar alrededor del
80% de las aneuploidias, como el sindrome de Down.

- Cribado precoz combinado de aneuploidias (EBA) entre las
8-13 semanas, que permite detectar alrededor del 90% de
casos de sindrome de Down.



Los resultados que se obtengan con estas pruebas de cribado
nos permitiran decidir si es necesario proceder a realizar una
técnica invasiva de diagnostico, siempre adecuandonos a cada
caso y situacion.

2. Técnicas de diagnéstico prenatal

En Salud de la Mujer Dexeus contamos con las técnicas
de laboratorio y de andlisis genético mas rapidas y
avanzadas, que nos permiten estudiar de manera detallada
el genoma del futuro bebé con mucho mas detalle y de
manera mas rapida que con las técnicas convencionales.

Dado que cada embarazada es Unica y que cada mujer es
distinta, la eleccion de la técnica mas adecuada depende de
las circunstancias personales de cada muijer, de la etapa del
embarazo en que la que se encuentre y del tipo de defecto
congénito que se quiere identificar, y que pertenecera a uno
de estos cuatro grupos:

« anomalias cromosdmicas

« enfermedades genéticas hereditarias
infecciones

« malformaciones fetales

Aungue existen varias técnicas de diagnostico prenatal, las
mas habituales son:

- Biopsia Corial, que se practica entre las 11-13 semanas de
embarazo y nos permite analizar una muestra de la placenta
mediante puncién abdominal o a través del cuello uterino.

- Amniocentesis, que consiste en un analisis del liquido
amnidtico obtenido mediante puncién abdominal. Se
efectla a partir de la semana 16 de embarazo.



Gracias a estos métodos, se pueden identificar anomalias
cromosomicas en el feto, como el sindrome de Down, o
enfermedades genéticas hereditarias, como distrofias
musculares, fibrosis quisticas, enfermedades metabodlicas, etc.

Actualmente se estan introduciendo nuevas técnicas de
analisis genético mas avanzadas, los microarrays o chips
de ADN, que permiten estudiar el genoma del futuro bebé
con mucho mas detalle y de manera mas rapida que con las
técnicas convencionales.

Estas pruebas, practicamente indoloras, implican un
riesgo de pérdida del embarazo de un 1%, por lo que deben
valorarse de manera individual y personalizada.

El andlisis cromosémico puede hacerse mediante citogenética
clasica, que nos permite el estudio morfolégico de todos
los cromosomas y precisa de 2 a 3 semanas de cultivo.
No obstante, en Salud de la Mujer Dexeus contamos con
técnicas de laboratorio mucho mas rapidas, como la
FISH o la QF-PCR, con las que se pueden diagnosticar las
alteraciones numeéricas mas frecuentes de los cromosomas
en cuestion de dias.

En el caso de las enfermedades genéticas hereditarias se debe
realizar, de forma previa a cualquier prueba especializada,
una visita de asesoramiento genético y una identificacion
de familiares portadores. Posteriormente se pueden realizar,
de estar indicadas, una biopsia corial o una amniocentesis,
y solicitar una determinacion bioquimica o un estudio de
ADN. Ademas, gracias a la disponibilidad de nuevas sondas
de ADN, podemos diagnosticar cada vez mas tipos de
enfermedades hereditarias y con mayor facilidad.



¢ Qué otros defectos congénitos
podemos identificar?

Para un diagndstico completo y preciso, Salud de la Mujer
Dexeus te ofrece el asesoramiento de diferentes especialidades
implicadas en el consejo pre y postnatal (pediatria, genética,
cardiologia pediétrica, patologfa clinica, neonatologia, etc.),
que evaluaran las posibilidades de repeticion de los defectos
congénitos en futuros embarazos y plantearan las condiciones
mas favorables para un éptimo resultado perinatal.

Gracias a un equipo multidisciplinar y a la tecnologia mas
avanzada, podemos detectar anomalias como:

* Infecciones (toxoplasmosis, rubeola, etc.). Cuando
se prevé un alto riesgo de infeccion fetal, se realiza un
estudio de PCR en liquido amniético o, en casos muy
especificos, una funiculocentesis (andlisis de sangre
fetal que se obtiene mediante una puncién del cordén
umbilical). La confirmacién de la infeccion (anticuerpos
fetales, datos bioquimicos y hematolégicos, genética
molecular, etc.) permite realizar un pronoéstico y adoptar la
decision terapéutica mas adecuada.

Alteraciones congénitas cardiacas, identificables gracias
a la ecocardiografia con tecnologia Doppler Color.

Malformaciones fetales (defectos fisicos), que pueden
detectarse mediante una ecografia 2D de alta resolucion
alrededor de las 20 semanas del embarazo y permite
identificar defectos fisicos con entidad suficiente como
para ser reconocidos visualmente. Este tipo de anomalias se
presentan en un porcentaje del 2-3%, incluso en gestantes
sin riesgo aparente.

* Alteraciones del crecimiento fetal, sospecha de
sindromes genéticos, anomalias de desarrollo, etc.

En algunos casos puede realizarse una ecografia
tridimensional (Eco3-D), que permite la reconstruccion del
feto en los tres planos del espacio y una vision volumétrica del
futuro bebé. Gracias a esta tecnologia, reciente en obstetricia
(con recursos como vision de la superficie corporal, vision
especifica del esqueleto, etc.), que ponemos a tu servicio en
nuestro centro, podemos detectar algunas anomalfas dificiles
de identificar con las ecografias convencionales.



En el Centro de Diagnéstico Prenatal de Salud de la Mujer
Dexeus, velamos por la seguridad y la tranquilidad de las
futuras madres y sus bebés, ofreciendo un asesoramiento
multidisciplinar que garantiza el mejor diagnéstico.

Estas en buenas manos

Nuestro servicio tiene una larga trayectoria y experiencia en
el diagndstico prenatal y en el cuidado pre y postnatal de
madre e hijo. Asf, gracias a un interés constante en incorporar
la tecnologia mas pionera y a la amplia experiencia de
nuestro equipo y su abordaje multidisciplinar, somos
un referente europeo en el dmbito del diagnéstico prenatal
tanto a nivel docente y asistencial como de investigacion.

Porotra parte, la continua actividad docentey de investigacion,
junto con el alto numero de publicaciones generadas por
nuestro equipo, nos convierte en sede frecuente de cursos
y congresos internacionales. Nuestra Seccién de Medicina
Fetal, junto con sus laboratorios asociados, esta capacitada
para ofrecer el diagndstico prenatal en cualquiera de
sus variantes y posibilidades: citogenética, citogenética
molecular (estudio del ADN), bioquimica, ultrasonografia,
Doppler, neurosonografia, ecocardiografia fetal, ecografia
3-D, resonancia magnética fetal, etc.

En Salud de la Mujer Dexeus contamos, ademds, con
Unidades de Cuidados Intensivos y Cirugia Neonatal
altamente especializadas y preparadas para proporcionarte,
desde el primer momento, la asistencia mas adecuada.

Si quieres recibir informacion més detallada, ponte en contacto con nuestro Servicio
de Atencion a la Paciente o visita WWW.dexeus.com
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