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RESUMEN

Dentro del concepto de diagnéstico prenatal se
engloban todas las acciones diagndsticas dirigidas a
descubrir un defecto congénito durante la gestacién. El
porcentaje de fetos con defectos congénitos se encuentra
entre el 3y 6 %.

Todas las gestantes son sometidas durante el primer
trimestre a un screening diagndstico de cromosomopatias
congénitas que abarca andlisis de sangre mas datos
ecograficos. Esta prueba tiene una fiabilidad alta, que
ronda el 83%. Si esta prueba da como resultado alto
riesgo de feto con cromosomopatias, la mujer gestante es
sometida a una serie de pruebas diagnoésticas siendo la
mayoria de ellas invasivas.

Durante la realizacion de dichas pruebas
diagnosticas la gestante requiere una serie de cuidados
especificos que seran realizados por la matrona. Es por
ello, que esta debe estar preparada y formada para poder
asistirla y prestarle los mejores cuidados.

En este articulo se recogen las principales pruebas
diagnosticas que se utilizan en la actualidad para detectar
un defecto congénito y lo mas importante, las necesidades
y los cuidados que requieren este tipo de pacientes
sometidas a estas pruebas.
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ABSTRACT

Within the concept of prenatal diagnosis all
diagnostic actions to discover a congenital defect during
pregnancy is included. The percentage of fetuses with
birth defects is between 3 and 6%.

All pregnant women are subjected in the first
quarter to a screening diagnosis of congenital
chromosomal blood covering more data sonographic. T
his test has a high reliability, which is around 83%. If this
test results with high risk for chromosomal fetus, the
pregnant woman is subjected to a series of diagnostic
tests being most invasive of them.

While performing these diagnostic tests the mother
requires a number of specific care to be carried out by the
midwife. That is why this must be prepared and trained to
assist and provide you with the best care.

In this article the main diagnostic tests currently
used to detect a birth defect collected and most
importantly, the needs and the care they require this type
of patients undergoing these tests.
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INTRODUCCION

CONCEPTO

En el concepto de diagndstico prenatal se engloban
todas las acciones diagnodsticas dirigidas a descubrir
durante el embarazo un defecto congénito. Entre el 3 y el
6 % de los fetos tienen un defecto congénito.

Los defectos congénitos pueden agruparse en:

1.-Anomalias cromosémicas: las padecen entre el 0.5
y el 0.6 % de todos los fetos y constituyen el 12 % de todos
los defectos congénitos. Se estima que uno de cada 500
recién nacidos padece una de estas anomalias. De todas
las cromosomopatias, la mas frecuente es la trisomia 21.

2.-Enfermedades hereditarias mendelianas: estas
presentes en el 1.4% de todas las gestaciones y explican
el 28% de todos los defectos congénitos. Entre ellas se
incluyen los errores congénitos del metabolismo, pero
también otras enfermedades relativamente frecuentes,
como la mucoviscidosis, la distrofia miotdnica, el rifidon
poliquistico y la neurofibromatosis.

3.-Malformaciones estructurales: afectan al 2-3% de
todos los fetos y suponen el 60% de todos los defectos
congénitos. Si bien algunas constituyen o forman parte de
un sindrome congénito, en la mayoria de los casos son
embriopatias producidas por farmacos, infecciones y
agentes toxicos o quimicos que interfieren en la
morfogénesis del embridn.

DIAGNOSTICO DE LAS CROMOSOMOPATIAS

En el diagnostico de las cromosomopatias hay que
considerar tres etapas:

1.-Identificacion de las gestantes con riesgo

A pesar de que hay métodos eficaces para
diagnosticar las anomalias cromosdmicas durante el
embarazo, un gran porcentaje de ellas se descubren
después del nacimiento. Esto es asi porque los métodos
existentes no estdn exentos de riesgo, se necesita un
laboratorio muy complejo con personal muy
especializado y econémicamente son muy costosos.

Por estas razones se hace imprescindible identificar
alas gestantes con riesgo de ser portadoras de un feto con
una anomalia cromosémica. Para la seleccion de las
embarazadas de riesgo se utilizan tres tipos de
marcadores: clinicos, bioquimicos y ecograficos.

a) Marcadores clinicos:

Los principales marcadores clinicos del riesgo de
una cromosomopatia son la edad materna, los
antecedentes obstétricos y la existencia de progenitores
con anomalias cromos6micas.

-Edad Materna: Cuanto mayor es la edad de la
embarazada, mas se incrementa la posibilidad de que el
feto padezca una cromosomopatia y, de forma especifica,
un sindrome de Down. El riesgo aumenta lentamente
hasta los 31 afios, de tal forma que a los 25 afios es de 1/
1250 nacidos, ya los 32 afios de 1/800. A partir de esta
edad el riesgo aumenta, siendo a los 35 afios 1 /274, a los
40 afos 1/79 y alos 49 afios 1/8.

NO se considera en general como indicacién la edad
paterna avanzada, por cuanto que, aunque algunos
autores defienden que existe un efecto edad paterna
similar al de la madre en padres por encima de los 55
afios.




-Antecedentes obstétricos: El hecho de haber tenido
otro hijo con una malformacién o retraso mental,
aumenta el riesgo de tener otro hijo con una
cromosomopatia. Globalmente, de todos los recién
nacidos con una cromosomopatia, en menos del 10%
existe antecedente.

-Progenitores con anomalias cromosémicas: Cuando
uno de los progenitores es portador de una anomalia
cromosoémica el riesgo aumenta y debe ser cuantificado
en cada caso.

b) Marcadores bioquimicos

Hay marcadores bioquimicos del primer y del
segundo trimestre, y ambos tienen sus ventajas e
inconvenientes. Como marcadores del primer trimestre
los que mas se utilizan son la fracciéon B de la hCG y la
proteina denominada PPAP-A. En el segundo trimestre, se
ha empleado el denominado triple cribado, constituido
por la hCG completa o la fracciéon B, la alfafetoproteina
(AFP) y el estradiol no conjugado.

En los ultimos afios se estan utilizando con éxito
marcadores bioquimicos en el primer trimestre como se
ha sefalado antes. La valoracién de estos marcadores
puede realizarse entre las 9 y 13 semanas, aunque la
mayoria de los autores la aconsejan entre las 9 y 11
semanas, porque de esta forma el ecografista podria
contar con el resultado de los marcadores bioquimicos
siempre y cuando esta se realizase a las 12 semanas.

Utilizando estos dos marcadores ( hCG y PPAP-A) se
detecta el 65% de las gestantes portadoras de un feto con
sindrome de Down con un 5% de falsos positivos.

¢) Marcadores ecogrdficos

Se denominan asi a las imagenes del feto o de sus
anejos que sugieren la posibilidad que exista una
anomalia cromosémica. De una forma convencional,
puede dividirse en: marcadores de los anejos ovulares,
marcadores biométricos, estigmas y malformaciones
fetales.

Casi todos los marcadores se visualizan en el
segundo trimestre, pero el que mas valor tiene es la
ecotranspariencia o sonoluscencia nucal también
denominada translucidez o edema nucal. Aunque también
se pude valorar en el segundo trimestre cuando tiene una
alta sensibilidad es entre las 9 y 14 semanas siendo la
semana 122 la edad mdas adecuada. La mediciéon puede
hacerse  mediante ecografia transabdominal o
transvaginal. Cuando el grosor es igual o superior a 3 mm
aumenta el riesgo de que el feto tenga un Sindrome de
Down u otro tipo de anomalia. El riesgo se eleva a medida
que aumenta el grosor de la ecotranspariencia nucal.

Utilizando conjuntamente la edad materna y la
ecotranspariencia nucal algunos grupos obtienen una
sensibilidad entre el 70 y 85% con una tasa de falsos
positivos del 5%.

Ultimamente, se estd valorando la ausencia de
tabique nasal, detectada entre las semanas 11 y 14, como
indicador de trisomia 21.

Existen tres tendencias para valorar la presencia de
defecto congénito:

1.- Emplear conjuntamente la edad materna, los
marcadores ecograficos del primery segundo trimestre, y
el doble cribado bioquimico del segundo trimestre. De
esta forma se detectarian mas del 80% de las anomalias
cromosdémicas y se evitaria el cribado bioquimico del
primer trimestre.

2.-Emplear conjuntamente la edad materna, el doble
cribado del primer trimestre y los marcadores ecograficos
del primer trimestre. Se detectaria un 85% de los
Sindromes de Down y el diagndstico de riesgo se haria
mas precozmente, pero se perderian las mujeres que
acuden en el segundo trimestre.

3.- Otra opcidén es utilizar solamente la edad de la
madre y los marcadores ecograficos. Se identifican mas
del 70% de las portadoras de fetos con anomalias
cromosoémicas.

2.-Procedimientos de obtencién de muestras

La muestra para realizar el diagndstico se puede
obtener mediante biopsia corial, amniocentesis o
cordocentesis. Cada uno de estos procedimientos tiene
sus ventajas e inconvenientes, aunque hay casi
unanimidad en admitir que el procedimiento de elecciéon
es la amniocentesis.

En los ultimos afios se intenta el diagnéstico en
células trofoblasticas recogidas en el canal cervical
también en células fetales aisladas en la sangre de a
madre.

o Obtencion de células trofoblasticas del
endocérvix.

Se han propuesto varios métodos para obtener
células trofoblasticas: aspiracion del moco cervical,
lavado del endocérvix y escobillado endocervical durante
el primer trimestre. El producto asi obtenido se observa
en un microscopio de inmersiéon para detectar la
presencia de células. El estudio de cromosomas sexuales
XY y de los autosomas 21, 18 y 13 se ha podido hacer
mediante hibridacién fluorescente in situ.

o Obtencién de células fetales en sangre
materna

Existe un considerable interés en el desarrollo de
técnicas no invasoras de diagndstico prenatal que, si
alcanzaran una razonable relacién coste-beneficio serian
sin ninguna duda mundialmente aceptadas. El unico
método de diagnostico prenatal no invasor es el
aislamiento de células nucleadas fetales que circulan por
el lecho vascular materno y sobre las que se pueden
estudiar los cromosomas y el ADN.

El numero de células fetales presentes en la sangre
materna oscila entre 1 por cada 105y 1 por cada 108, y
pueden hallarse desde las primeras 5-6 semanas de
gestacion. Las células fetales estudiadas son células
trofoblasticas, linfocitos y eritrocitos. Las células
trofoblasticas se han descartado por la dificultad que
supone identificarlas y porque, al igual que sucede con la
biopsia corial, su utilizacién conlleva un 2-3% de
diagnosticos falsos por mosaicismo.

3.-Identificacidn de las anomalias cromosémicas

En la practica clinica se utilizan basicamente dos
procedimientos: el primero de ellos es la lectura rapida
del cariotipo cuando se obtienen células en mitosis; esto
se consigue en la biopsia corial. El otro procedimiento es
el cultivo de células fetales o trofoblasticas deteniendo la
mitosis en la metafase para realizar el cariotipo en un
numero suficiente de células.

JUSTIFICACION

Toda gestante, bajo su consentimiento, es sometida
a unas series de pruebas con la finalidad de ver la
probabilidad existente de tener un feto con alguna




alteraciéon cromosOmica, anomalia funcional o
estructural. La mujer, en la que se le detecta alto riesgo de
alteracion cromosdémica, es sometida a una prueba
invasiva para confirmar el diagnéstico. Todo ello crea en
la gestante una situacién de estrés y angustia ante tal
incertidumbre.

Debido a ello, la matrona tiene que estar preparada
y saber cudles son los cuidados que requieren este tipo de
pacientes. En este articulo se estandariza y unifica los
cuidados primordiales que necesitan estas pacientes.

OBJETIVOS

Elaborar un plan de cuidados estandarizado, que
unifique y garantice unos cuidados de calidad a las
gestantes que son sometidas a este tipo de pruebas
diagnésticas.

METODOLOGIA

Este articulo se centra en la revision de los estudios
basados en la evidencia cientifica existente en:

-Las principales bases de dados: Pubmed, Cochrane
Plus, Cuiden y Medline.

-Bibliografia de Tratados de Obstetricia y
Ginecologia y de diagnoésticos enfermeros. (NANDA, NOC,
NIC)

-Revistas cientificas: Nure Investigacion, Matronas
Profesion y Matronas Hoy.

-Protocolos existentes en los hospitales de la
Comunidad Andaluza.

BIBLIOGRAFiA

RESULTADOS

Tras el estudio y la revision de las principales bases
de datos y bibliografia consultada hemos realizado un
plan de cuidados estandarizados basdndonos en la
Taxonomia NANDA. El plan de cuidados que se debe llevar
a cabo con la gestante sometida a estas pruebas
diagnosticas es el siguiente:

CONCLUSIONES Y DISCUSIONES

El deseo de toda mujer gestante es tener un hijo sano
y sin ningun tipo de alteraciones. Como protocolo en
todos los hospitales espafioles, a toda mujer gestante se le
practica una serie de pruebas con la finalidad de detectar
alguna alteraciéon cromosémica, funcional o estructural en
el feto.

Cuando la gestante acude a la primera consulta de la
matrona, esta le explica en qué consisten estas pruebas y
la finalidad que tienen. A la hora de realizarselas, la mujer
normalmente se encuentra en un estado de ansiedad, ante
el miedo de que le digan que hay algin problema. Durante
la realizacion de todas estas pruebas, la mujer estara
apoyada y acompafiada en todo momento por la matrona,
la cual le prestara los mejores cuidados ante tal situacion.

Es sumamente importante realizar una valoracién
de enfermeria exhaustiva de cada caso en concreto con el
objeto de individualizar el plan de cuidados, ya que las
necesidades y cuidados varian de una mujer a otra
estando en la misma situacion.
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