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DOCUMENTO INFORMATIVO SOBRE CRIBADO DE ALTERACIONES CROMOSOMICAS EN PRIMER
TRIMESTRE

La mayoria de los recién nacidos son nifios sanos, pero un 1% nacen con un defecto fisico 0 mental
severo. Una de las condiciones mas comunes es el Sindrome de Down o trisomia 21 en la que el feto recibe
un cromosoma 21 extra. Es mas comin en madres afiosas pero puede ocurrir a cualquier edad.

El Gnico modo de diagnosticar con certeza si el feto tiene Sindrome de Down es mediante una
prueba invasiva como la amniocentesis (obtencién de liquido amniético par puncién de la bolsa amniética
mas alla de la 15 semana) o la biopsia corial (obtencion de tejido placentario por puncién o biopsia de la
placenta entre la 11 y la 13 semana). Estas pruebas no deben ofrecerse a la poblacién general por el elevado
riesgo de pérdida gestacional que conllevan (1% en general) incluso aunque el feto sea normal y sano.

Por lo tanto la decision de realizar una prueba invasiva debe tomarse en base a una valoracién no
invasiva del riesgo o probabilidad de que el feto tenga Sindrome de Down.

El diagnéstico prenatal de anomalias cromosoémicas fetales se ha basado hasta época reciente en la
estimacion del riesgo ligado a la edad avanzada de la madre. Este criterio es muy ineficaz puesto que solo
consigue diagnosticar un 30% de los fetos con Sindrome de Down.

En la actualidad se sabe que el método mas preciso para estimar el riesgo es la combinacion de la
informacion de:

e |aedad de la madre .
e  Los hallazgos de la ecografia en la 11-14 semana de gestacién
* Lainformacion obtenida de los niveles de determinadas hormonas en sangre materna

Estos métodos se basan en la observacion de que losfetos con Sindrome de Down presentan con
mas frecuencia marcadores en la ecografia del primer trimestre (translucencia nucal aumentada) o
concentraciones anormales de algunas sustancias en sangre materna (PAPP-A y beta-hCG). Usando estos
marcadores junto con la consideracion de la edad materna se consigue detectar un 90% de los fetos con
Sindrome de Down. Solo un 5% de las gestantes tendran estos marcadores alterados.

Al final del cribado combinado Ud recibira un determinado valor de riesgo de que su hijo tenga un
Sindrome de Down. Este valor no le ofrece un diagnéstico seguro pero puede utilizarse para ayudarle a tomar
la decision sobre realizar o no una prueba invasiva. La decisién es Gnicamente personal pero como norma se
le ofrecera si su riesgo es superior a 1 en 270. Esto significa que incluso con valores de alto riesgo la mayoria
de las gestantes tendra un bebé normal. '

El cribado combinado consiste por lo tanto en la realizacion de una analitica en sangre materna y
una ecografia en el primer trimestre. Ambas pruebas son inocuas. Para interpretar los resultados
necesitamos conocer algunos datos que son imprescindibles para la valoracién de su riesgo individual y que
le agradecemos nos faciliten:

e

¢ Fecha de nacimiento:........ccccovvvieiiccecocnceeneenennn,

¢ Edadi e

¢+ Fechade Ultimaregla:.....cocceovevvcenrneeneeereeeeeenannn.
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¢+ Consumo de tabaco: o Si o No

¢ Diabetes:oSi o No

¢+ Raza:oCaucasica o Negra o Asiatica

¢+ Embarazo conseguido por FIV: o Si a No
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o Deseo que se me realice un cribado combinado bioquimico y ecografico de primer trimestre
o Deseo que se me realice tinicamente ecografia de primer trimestre
o No deseo que se me realice ningun tipo de cribado de alteraciones cromosémicas
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