GUIA PARA LASIEM BARAZADAS

PROGRAMA DE
DETECCION PRENATAL DE
ANOMALIAS CROMOSOMICAS

La decision de realizar las pruebas
incluidas en este Programa es

una decision voluntaria y personal,
que debe tomar tras contar con
toda la informacién disponible

El personal sanitario que atiende su
embarazo le hablara de ellas y
responderd a las preguntas

o dudas que pudiera tener

La informacién contenida
en esta guia le ayudard en
la toma de decisiones
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¢Qué es una anomalia cromosdmica?

En el interior de todas las células de nuestro organismo hay unas
estructuras muy pequefas llamadas cromosomas. En ellos estan
los genes que determinan nuestros caracteres biolégicos. Normal-
mente se tienen 46 cromosomas, agrupados en 23 pares.

Una anomalia cromosémica es una alteracion en el numero de cro-
mosomas 0 en su estructura. Estas anomalias surgen al azar en el
momento de la fecundacion y provocan una gran variedad de de-
fectos congénitos que pueden ir desde leves hasta severos.

La mas conocida y frecuente de todas las anomalias cromosdmicas
es la trisomia 21 o Sindrome de Down.

éQué es el Sindrome de Down?
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Las personas que tienen un Sindrome de Down presentan una
alteracion en el par 21: tienen 3 cromosomas en lugar de 2. El
cromosoma extra no se puede eliminar de las células, por lo que
no tiene cura.

Representacion grafica de los Esta anomalia conlleva en algu-
cromosomas (cariotipo) de un nos casos la presencia de diver-
varon con Sindrome de Down sos problemas de salud, los mas
comunes incluyen trastornos del
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Down presentan diferentes ni-
veles de discapacidad intelectual. En la edad adulta algunos son
capaces de desarrollar un trabajo y de alcanzar un nivel acepta-
ble de autonomia. Sin embargo, la mayoria de las personas con
este sindrome necesitan ayuda y apoyo a largo plazo.

Gracias a los avances médicos y los tratamientos psicoeducati-
vos desde edades tempranas, hoy en dia las personas con este
sindrome han logrado alcanzar un adecuado estado de salud y
una mejora en su calidad de vida.



éCon qué frecuencia se produce el Sindrome de Down?

Existe la creencia de que sélo las mujeres mayores pueden te-
ner un hijo o hija con Sindrome de Down, pero eso no es cier-
to, cualquier mujer

puede tener un bebé POSIBILIDAD DE TENER UN BEBE
con este sindrome, CON SINDROME DE DOWN
aunque si es verdad A los 20 afos 1 posibilidad de cada 1.
que el riesgo aumen- A los 30 ailos 1 posibilidad de cada

ta cuanto mayor es la . -
edad de la madre. A los 35 afnos 1 posibilidad de cada

¢Como se puede detectar un Sindrome de Down
durante el embarazo?

En la actualidad podemos conocer si el bebé que se esta ges-
tando tiene una anomalia en sus cromosomas, pero para ello es
necesario obtener una muestra de sus células.

Las pruebas necesarias para obtener este material, son pruebas
invasivas que conllevan un riesgo para el embarazo, fundamen-
talmente el riesgo de aborto después de la puncion. La mas co-
nocida de estas pruebas invasivas es la amniocentesis.

Por ello, se han desarrollado diferentes pruebas para seleccionar
aquellas gestaciones en las que existe una probabilidad lo sufi-
cientemente alta de que el bebé al nacer tenga un Sindrome de
Down, como para justificar la practica de una amniocentesis y el
riesgo que ésta conlleva.

El Servicio Cantabro de Salud ha elegido la denominada Prueba
Combinada del Primer Trimestre, por ser la que aina mejor
eficacia y seguridad, ya que realizada de forma correcta en los
plazos adecuados, permite detectar mas del 90% de casos de
Sindrome de Down u otras anomalias cromosémicas menos co-
nocidas.

La amniocentesis es una prueba invasiva, que
conlleva un riesgo de aborto

Solo debe realizarse cuando exista un
riesgo elevado de Sindrome de Down
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¢A quién va a ofrecerse la prueba combinada del
primer trimestre?

Esta prueba no conlleva ningln riesgo para el bebé, por eso se
ofrecera a todas las gestantes que acudan para control de em-
barazo y que se encuentren en el I trimestre de embarazo.

¢En qué consiste la prueba combinada del primer
trimestre?

Esta prueba de cribado consiste en combinar dos tipos de exa-
menes:

e Un anadlisis de sangre en el que se mide la cantidad de
dos sustancias (Fraccion libre de la Gonadotropina Corio-
hica Humana y Proteina A Plasmatica Asociada al Embara-
z0) que aparecen de forma natural en la sangre de la ges-
tante. Son sustancias que han pasado del bebé a la madre.
Este analisis se realiza alrededor de las 10 semanas de gesta-
ciodn, junto con el resto de andlisis que se solicitan en el primer
control rutinario del embarazo.

e Una ecografia para valorar lo que se denomina la translucencia
hucal, que mide la cantidad de liquido que hay bajo la piel de
la nuca del feto. Esta medicion se lleva a cabo en la ecografia
de control del primer trimestre entre las 11 y 13 semanas de
gestacion.

ANALITICA DE SANGRE ECOGRAFIA

(BHCG Libre + PAPP-A) + (Translucencia Nucal)
(10 semanas de gestacion) (11-13 semanas de gestacion)




Estas dos determinaciones deben realizarse, cada una de ellas,
en unas semanas concretas de la gestacion

La mayor sensibilidad de la prueba se obtiene haciendo
la determinacion sanguinea sobre las 10 semanas,
y ecografia entre las 11-13 semanas

Posteriormente, un programa informatico en el que se introdu-
cen los resultados de estas 2 pruebas, ajusta el riesgo asociado
a la edad de cada mujer y se establece un iINDICE DE RIESGO
individualizado, que nos indica la probabilidad de que su hijo o
hija presente una anomalia cromos mica.

Es muy importante que entienda que esta prueba de cribado no

sirve para confirmar si el bebé tiene un Sindrome de Down, sino

para seleccionar aquellas gestantes con una mayor probabilidad,
a las que se debe proponer una prueba invasiva

Saber si definitivamente lo tiene o no, sélo podra conocerse
mediante la practica de una amniocentesis

¢Qué ventajas tiene esta prueba?

No conlleva ningun riesgo para la gestante ni para el bebé, lo
que permite realizarla a todas las embarazadas.

Su sencillez, ya que no aumenta el nimero de visitas o controles
que se realizan durante el embarazo.

Su rapidez, ya que
permite conocer la
probabilidad de tener
un bebé con Sindro-
me de Down desde
los primeros meses
de embarazo, dado
que el resultado le
sera facilitado en la
misma consulta don-
de le realicen la eco-
grafia.




¢Qué significa un Indice de Riesgo Bajo?

Significa, simplemente, que la posibilidad de tener un Sindrome
de Down u otra anomalia cromosémica es pequefa vy, por tanto,
no se justifica la realizacion de una amniocentesis.

El 95% de las gestantes que realizan la prueba combinada
tiene un riesgo bajo

Es importante entender que un indice de riesgo bajo no excluye
definitivamente que el bebé pueda tener una alteracién cromo-
sOmica, solo que es improbable. Sigue existiendo un pequefo
riesgo, ya que en algunos casos el Sindrome de Down no se de-
tecta con las pruebas de cribado.

Si la prueba informa de un indice de riesgo bajo no se le propon-
drd ninguna otra prueba y continuara con la vigilancia habitual
de su embarazo.

¢Qué significa un indice de Riesgo Alto?

Significa que el riesgo de padecer un Sindrome de Down u otra
anomalia cromosdmica es alto, por lo que se le ofrecerd la realizacion
de estudios complementarios.

El 5% de las mujeres que realizan las pruebas de cribado
tienen un indice de riesgo alto

En el caso de obtenerse un indice de riesgo alto, el ecografista le
informard del significado de los resultados y sera remitida al Servicio
de Citogenética del Hospital Universitario Marqués de Valdecilla,
donde le completaran la informacion y propondran el estudio mas
adecuado segun las circunstancias de su embarazo:

- Realizar una prueba de cribado con mas sensibilidad: Estudio de
ADN fetal en sangre materna.

- Realizar una prueba invasiva para confirmar el diagnéstico:
Amniocentesis.



¢Qué es el estudio de ADN fetal en sangre materna?

Se realiza mediante una extraccion de sangre a la gestante y se basa
en el estudio de ADN (Acido Dexosiribonucleico) fetal presente en la

sangre materna.

Esta prueba se recomienda realizar a partir de 10 semanas de gesta-
cién y no conlleva riesgo ni para la gestante ni para el feto, ya que
s6lo es necesaria una pequena extraccion de sangre materna.

Esta prueba se le ofrecera sélo
cuando exista un riesgo altoy se
den unas condiciones clinicas
especificas.

Aungque tiene una alta sensibili-
dad (99%) es un test de criba-
do, no un test diagndstico, por
tanto ante un resultado positivo
deberd indicarse la realizacion
de una prueba diagnéstica
(Amniocentesis).

sanguineo
materno

5 ADN materno $ ADN fetal libre en sangre materna

¢Qué es la amniocentesis y qué riesgos conlleva?

La amniocentesis es una técnica
invasiva que permite obtener a
través del abdomen materno,
una pequena cantidad de liqui-
do amniético, procedente de la
unidad feto-placentaria, en el
que se realiza el estudio genéti-
co.

La amniocentesis se puede
realizar a partir de las 15 sema-
nas de embarazo.

Se lleva a cabo a nivel ambula-
torio y bajo control ecogréfico.
La puncién puede resultar
molesta, pero no precisa el uso
de anestesia.

Técnica de la Amniocentesis

Aguja de
puncion

Sonda
ecografica




Los resultados se comunicardn a la gestante en un tiempo que
dependera de la técnica elegida y sobre la que se le habrd informado
previamente en la consulta. Excepcionalmente (menos de 1 de cada
100 muestras) no se consigue obtener resultados porque las células
no crecen adecuadamente o bien el resultado no es concluyente.
Cuando esto ocurre, le propondran una segunda amniocentesis.

La amniocentesis es un procedimiento que no esta exento de
riesgo 1 de cada 100 mujeres a las que se realiza una
amniocentesis sufre un aborto postpuncion

éQué sucede si se confirma una anomalia cromosémica?

En el caso de que tras la
amniocentesis se con-
firme un Sindrome de
Down u otra anomalia
cromosomica, desde el
Servicio de Citogené-
tica del Hospital Uni-
versitario Marqués de
Valdecilla recibira toda
la informacion necesa-
ria, sobre las alterna-
tivas existentes, para
poder tomar la deci-
sién que considere mas
adecuada para su em-
barazo.

De cada 800 gestantes
que deciden hacerse la prueba combinada
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40 se consideran de Alto Riesgo
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En 1 se confirma el Sindrome de Down.

En este caso podra decidir entre:

SEGUIR CON INTERRUMPIR
EL EMBARAZO EL EMBARAZO
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