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ada vez es mayor el nimero de mujeres que
solicitan someterse a una prueba de diagnéstico prenatal
que determine la posible existencia de alteraciones
cromosémicas -como el sindrome de Down- o fefales -
como espina bifida y anencefalia-. Las técnicas més ufili-
zadas en Espafia son las denominadas amniocentesis, biop-
sia de vellosidades coridles, ecografia y triple screening en
suero materno. La doctora Maria Luisa Martinez-Frias, es-
pecialista en malformaciones congénitas y responsable de
la Fundacién 1.000, recomienda la realizacién de las dos
primeras pruebas Unicamente a los embarazadas que se
encuentren dentro de los denominados grupos de riesgo,
ya que pese a sus bajos efectos nocivos no dejan de ser
técnicas invasivas.

La amniocentesis consiste en la extraccién de

una muesira de liquido amniéfico que rodea dl feto y se
realiza entre las 14 y 18 semanas de gestacién. El diag-
néstico de esta prueba, que se efectia mediante el estudio
del cariotipo de células de liquido amnidtico para destacar
anomadlias cromosdmicas en el feto, ofrece una fiabilidad
del 100% si se redliza correciamente. Ademés, tras la rea-
lizacién de la amniocentesis se puede practicar la medi-
cién de niveles de alfo-fetoproteina en liquido amnistico,
asi como ofras pruebas complementarias en aquellos ca-
sos en los que los especialistas lo estimen oportuno. Esta
prueba estd indicada cuando se sospechen anomalias
cromosémicas por la existencia de antecedentes familia-
res, o bien en mujeres que, por superar los 34 afios de
edad, son consideradas de riesgo. Estadisticamente, las
mujeres mayores de esta edad tienen una probabilidad de

E190% de las embarazadas esta fuera de los gru-
pos de riesgo. Si se somete a técnicas invasivas,
el feto puede fener perijuicios.



engendrar un feto con frisomia 21 -sindrome de Down-
diez veces mayor que las mujeres mas jovenes. El peligro
de aborto espontaneo por la aplicacion de esta téenica va
del 0,5% ol 1%.

La biopsia de vellosidades coriales se realiza con
menor frecuencia que la anterior, en parte porque conlleva
un mayor riesgo de aborfo esponténeo (entre un 1%y un
2%). Ademés, la doctora Marfinez-Frias apunta la sospe-
cha de una posible asociacion entre la aplicacion de esta
técnica en las primeras semanas de gestacién y la apari-
cion en el feto de reduccién de extremidades; motivo por el
que recomienda que esta prueba se realice después de la
semana diez de gestacién. Si se hace con anterioridad,
aconseja que se lleve un cuidadoso control ecogréfico de
la gestacion. La biopsia se redliza al final del primer tri-
mestre de gestacion y, al igual que la amniocentesis, sirve
para descubrir algin fipo de alteraciones.

El 90% de las mujeres embarazadas se encuen-
tran fuera de los grupos de riesgo. Este segmento de
gestantes puede suplir aque-
llos métodos por ecografias
periédicas o el triple scrennig
si desea defectar cualquier
fipo de dlteracion genéfica. Si
los resultados son positivos
deberan ser investigadas me-
diante las pruebas de diag-
nésficos prenatal de cardcter

Grupos de riesgo

La ecografia es sin
duda la técnica de diagnésti-
co més utilizada, ya que se
realiza de forma rutinaria durante el embarazo, permi-
fiendo diagnosticar algunas de las variaciones morfolégicas
fefales. Ademés, la ecografia proporciona unos datos in-
directos, fundamentalmente por la canfidad de liquido
amniético, que puede inducir al médico a sospechar irre-
gularidades del aparato digesfivo o urinario. Una de las
ventajas de esta prueba es que puede redlizarse en cual-
quier momento del embarazo.

El triple screening en suero materno consiste en

medir los niveles de alfa-fetoproteina, de esriol conjugado
y de una determinada hormona -la gonadotropina
coriénica humana- en la sangre materna. Se realiza ge-
neralmente duranfe el segundo trimesire de embarazo,
preferiblemente entre las semanas 16 y 18 de gestacién,
sin que suponga peligro alguno para la madre ni para el
feto. La deteccién de niveles alterados no conduce a nin-
gun diagnéstico certero, sino que sirve para delimitar un
subgrupo de riesgo dentro del 90% de las mujeres que a
priori estarian fuera de él. Por tanto, esta formula evita la
préctica masiva de la amniocentesis, cuyo coste y nocivi-
dad es mucho mayor. Asi, la doctora destaca la inocuidad
de este método cientifico y defiende su utilizacién como
paso previo a la préctica de alguna de las dos técnicas de
diagnéstico de carécter invasivo. Sin embargo, €l triple
screening no se practica de forma generalizada en los
cenfros sanitarios espafioles. La Seguridad Social dnica-
mente cubre los gastos de las pruebas de diagnéstico pre-
natal més especifico: amniocenteis y biopsia de vellosidades
a las mujeres de los grupos de riesgo.
Hay que tener en cuenta que junto a la edad y anteceden-
tes familiares existen otros condicionantes que pueden in-
crementar la aparicién de la trisomia 21: haber padecido
abortos de repeticién, no haber suspendido el consumo de
anticonceptivos durante el primer mes de embarazo o ha-
ber estado expuesta a sustancias txicos o radiactivas.

Una prueba prenatal a mujeres
que no estan en los grupos de
oo riesgo puede suponerles un cos-
te de hasta 100,000 pesetas.

Cobertura social

Por contra, las futuras madres que no cumpliendo
ninguno de estos requisitos quieran someterse a una prue-
ba de diagnéstico prenatal de mayor definicion que la
ecografia, deberan asumir un coste que puede alcanzar
las 100.000 pesetas. A este respecto, la directora de la
Fundacién 1.000 advierfe: «Ante una angustia agudizada
de la gestante por motivos personales, como puede ser
trabaijar con nifios con sindrome de Down, es recomenda-
ble, aunque no se presuma riesgo, hacer la prueba para
poder disminuir el miedo al parto».

La demanda de este fipo de pruebas esta directa-
mente relacionada con el acceso a la informacién y el
nivel cultural de las parejos, segin el informe redlizado
por el Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones
Congénitas (ECMC) a peticion del Real Patronato de Pre-
vencién y Afencion a Personas con Minusvalia. El estudio
revela que no sélo en el diagnésfico prenatal, sino en la
preparacién y planificacion del embarazo, asi como en la
asistencia
a los
tocologos,
las muje-
res de sec-
tores mar-
ginales y
las de me-
nor nivel
de instruc-
cién ocu-
pan los 4l-
timos lu-
gares en
los estadis-

ficas de demandas para someterse a estas pruebas. )

TELEFONO GRATUITO PARA UNA
INFORMACION PERMANENTE

Martinez-Frias insiste en-la-imporfancia-de asistir
regulormente a las consultas ginecolégicas durante la ges-
tacién, asistencia que es mayor en las grandes ciudades.
Este hecho explica que las poblaciones desinformadas que
viven en nicleos urbanos se sometan a estas pruebas por

prescripcién facultativa de su especidlista.
Pero la informacién:no sélo co’ndﬁ:?:nu la solicitud| de este tipo
de pruebas sino que; segin afirmala doctora; «motivarla oposi
cidn'y el rechazo:de:algunos colectivos religiosos, como la Aso-
ciacién Pro Vida». A este respecto, la especidlista aclara: «las prue-
bas de diagnéstico prengtal, como su nombre indica, ofrecen una
informacién cientifica“sobre fa salud del feto; sin obligar a naday.
Asimismo, sefiala |a conveniencia de conocer durante el periodo de
gestacién la existencia de una trisomia 21, por ejemplo, ya que-en el
supuesto de que la madre se decida a parir, la calidad de vida sera mucho

mayor.

Si.una mujer, que de antemano renuncia al aborto por convicciones religio-
sas, se somete a esta prueba y se le advierte que su hijo o hija tendra sindrome

de Down, contaré durante los meses de embarazo con el asesoramiento y apoyo

de especialistas, al objeto de que pueda prestar al bebé la estimulacion precoz que
necesita para aumentar su capacidad de respuesta y calidad de vida. «La materni-
dad'y paternidad responsable empieza desde el momento de la concepcién y el
si nigcado de estas pruebos no es ofro que conocer el estado’de salud' del feto»,
aclara Martinez-Frias.

La Fundacién 1:000 cuenta con un servicio de informacion telefénica sobre factores
de riesgo para el desarrollo prenatal, llamado «SITE», a disposicién de todas las
personas inferesadas. Este servicio estd atendido por profesionales especializados en
el efecto de los tetratégenos sobre el fefo, que contestan gratuitamente cada pregunta
de forma individudlizada y con informacion al dia. El teléfono es el {21) 394 15 89:





