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Estudio de incidencia
de trisomia 21
en Gran Canaria

Incidence of trisomy 21
in Gran Canaria (Spain)

RESUMEN

Objetivos: Conocer la incidencia de la trisomia 21
en nuestra poblacion y la tasa de deteccion
prenatal con el actual método de cribado
poblacional.

Material y método: Estudio observacional,
longitudinal, retrospectivo, entre el 1 de enero de
1995 y el 31 de diciembre de 2002.

Resultados: La incidencia global de la trisomia 21
en nuestro medio es de 2,09 cada 1.000 recién
nacidos. Uno de cada 3 casos de trisomia 21 se
diagnostica en mujeres no anosas. La tasa de
deteccion de la edad materna en nuestro medio es
del 45,606%. El 58,18% de los diagnosticos posnatales
de sindrome de Down se realizaron en gestantes
menores de 35 afios, en quienes solo se diagnostico
prenatalmente el 13,51% de las trisomias 21.

Conclusiones: El cribado poblacional de la
trisomia 21 en nuestro medio es insuficiente.
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Proponemos un cribado secuencial, que combina la
edad materna y la translucencia nucal con cribado
bioquimico entre las semanas 11 y 14.

PALABRAS CLAVE

Sindrome de Down. Cribado prenatal.
Translucencia nucal. Cribado bioquimico.
ABSTRACT

Objectives: To determine the incidence of trisomy

21 in our population and the prenatal detection
rate of maternal age as the screening method.

Material and methods. We performed an
observational, longitudinal, retrospective study from
January 1st 1995 to December 31st 2002.

Results: The overall incidence of trisomy 21 in our

population was 2.09/1000 newborns. One of every
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three cases of trisomy 21 was detected in women
aged less than 35 years. Maternal age as a
screening test had a detection rate for trisomy 21
of 45.66%. Postnatal diagnosis of Down syndrome
was made mainly in women aged less than 35
years (58.18%). Of these, only 13.51% of had a
prenatal diagnosis of trisomy 21.

Conclusions: Screening for trisomy 21 is
insufficient in our population. A sequential
screening program, based on maternal age, nuchal
translucency and maternal serum biochemical tests
between weeks 11 and 14, should be performed.

KEY WORDS

Down syndrome. Prenatal screening. Nuchal
translucency. Serum biochemical screening.

INTRODUCCION

Las anomalias cromosémicas son la principal cau-
sa de muerte perinatal y de discapacidad infantil!. Su
diagnostico, y en particular el de la trisomia 21, es
en la actualidad una auténtica demanda social, ade-
mas de una necesidad sanitaria. El esmerado y cos-
toso cuidado?? que se presta a los nifos con sin-
drome de Down ha conseguido en las altimas
décadas un aumento de su supervivencia, una me-
jora de su calidad de vida y una mayor integracion
social. Las parejas tienen un mayor conocimiento de
las posibilidades de diagnostico prenatal, por lo que
suelen demandar a los tocologos todo tipo de prue-
bas diagnosticas desde estadios gestacionales tem-
pranos, que les aseguren la normalidad del feto®.

Con cada recién nacido con trisomia 21 se pone
en marcha un elaborado programa de atencién sani-
taria multidisciplinaria, consensuado en el ambito na-
cional, entre las diversas asociaciones de padres de
hijos con sindrome de Down vy las diversas autorida-
des sanitarias’.

En nuestro medio, la Unica indicacion aceptada
para la realizacion de una amniocentesis genética es
un criterio epidemiologico de riesgo: la edad materna
igual o superior a 35 afos, que segtn lo publicado en
la bibliografia tiene una tasa de deteccion del 30%!.

41

El objetivo principal del estudio es conocer la in-
cidencia real de la trisomia 21 en nuestra poblacion,
la distribucion de los casos de trisomia 21 en fun-
cion de la edad materna y la capacidad de diagnos-
tico prenatal de dicha anomalia cromosémica, utili-
zando como Unico criterio de amniocentesis
genética la edad materna superior a 35 anos. Como
objetivo secundario, y derivado de los resultados del
estudio previo, se valorard la necesidad de introdu-
cir el cribado bioquimico y ecografico temprano co-
mo criterios complementarios a la edad materna pa-
ra la deteccién de aneuploidias en nuestra
poblacion.

MATERIAL Y METODO

Se realiz6 un estudio observacional, longitudinal,
retrospectivo, en el periodo comprendido entre el 1
de enero de 1995 y el 31 de diciembre de 2002. Las
variables analizadas fueron: nimero de partos y re-
cién nacidos (global, y estratificado por anos y por
edad materna); nimero de pruebas invasivas reali-
zadas (global, por anos y por indicaciones); nimero
de cariotipos con trisomia 21 en el liquido amnio6ti-
co (global, por afos y por edad materna); nimero
de recién nacidos con diagnostico posnatal de triso-
mia 21, mediante cariotipo en sangre periférica neo-
natal (global, por anos y por edad materna); nime-
ro de interrupciones legales del embarazo por
trisomia 21 (global, y estratificado por afos y por
edad materna), y namero de abortos en pacientes a
quienes se realizO amniocentesis.

Numero de partos y recién nacidos

En el periodo de estudio se registraron en nues-
tro centro 59.740 partos, con un total de 60.582 re-
cién nacidos. Hubo 842 partos de embarazos geme-
lares; en este estudio no se pudo precisar su
corionicidad. El rango de edades de las gestantes en
el momento del parto estaba entre los 13 y los 53
anos; la distribucion se expone en la tabla 1. En la
figura 1 se presenta el nimero de partos por edad
materna. El grupo de edad en que mas partos se re-
gistraron fue el de 30 anos. Si se sitda el punto de
corte en los 35 anos, solo el 15,2% de las partu-
rientas atendidas en nuestro centro pueden consi-
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Tabla 1 Distribucion de las gestantes a estudio en funcion de la edad en el momento del parto en el Hospital
Universitario Materno Infantil de Canarias

Edad Gestantes Edad Gestantes Edad Gestantes Edad Gestantes
<11 0 22 2121 33 3.339 44 68

12 0 23 2.396 34 3.038 45 23

13 4 24 2.539 35 2.576 46 10

14 26 25 2.893 30 1.954 47 7

15 156 26 3.305 37 1.517 48 3

16 448 27 3.580 38 1.122 49 0

17 802 28 3.930 39 833 50 1

18 1.207 29 4.112 40 520 51 0

19 1.512 30 4.468 41 326 52 0

20 1.639 31 4.134 42 206 53 1

21 1.874 32 3.772 43 120 > 53 0

derarse anosas, con un total de 9.103 partos en el

5.000 - periodo de estudio. Las pacientes con menos de 35
4.500 - anos representan el 84,7% de la muestra, con un to-
4.000 1 tal de 50.637 partos. En el periodo de estudio se ob-
3.500 1 serva una tendencia al alza de las pacientes anosas
3.000 1 en el momento del parto. En la tabla 2 se expone,
2.500 - por afos, la proporcion de recién nacidos de ma-
2.0004 dres anosas y no anosas en el momento del parto,
1.500 asi como el total de partos y recién nacidos de ca-
1.000 - da ano.
500 1

O-

A2 A2 RGP 200 RPN D 22 DN Pruebas invasivas

Figura 1. Distribucion de niimero de partos (y) en funcion de la
edad materna (x) expresada en anos, en el Hospital
Universitario Materno Infantil de Canarias.

Entre el 1 de enero de 1995 y el 31 de diciembre
de 2002 se realizaron en la unidad de diagnodstico
prenatal 6.978 amniocentesis genéticas, con las si-

Tabla 2

Proporcion de recién nacidos de madres afiosas y no afiosas en el momento del parto, por afios,

en el Hospital Universitario Materno Infantil de Canarias

Ario Partos
1995 7.052
1996 7.129
1997 7.305
1998 7.154
1999 7.660
2000 7.787
2001 7.882
2002 7.771
Totales 59.740 ¢

N.° recién nacidos

7.139
7.231
7.407
7.256
7.748
7.892
8.033
7.876
0.582

Recién nacidos con
madre < 35 anos (%)

Recién nacidos con
madre 2 35 anos (%)

792 (11,09) 6.347 (88,90)
912 (12,61) 6.319 (87,38)
994 (13,41) 6.413 (86,58)

1.071 (14,76)
1.294 (16,70)
1.336 (16,92)
1.439 (17,91
1.450 (18,41)
9.288 (15,33)

6.185 (85,23)
6.454 (83,29)
0.556 (83,07)
6.594 (82,08)
6.426 (81,58)
51.297 (84,60)
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guientes indicaciones: anosidad, 5.032 (72,11%); an-
tecedentes familiares, 727 (10,41%); cribado bioqui-
mico —aportado por la paciente— patologico, 569
(8,15%); ansiedad materna, 423 (6,06%); diagnostico
ecogrifico de malformacion fetal, 98 (1,40%); mar-
cadores ecogrificos de cromosomopatia, 88 (1,26%),
y teratdgenos, 41 (0,58%).

Cariotipos con trisomia 21

En el periodo de estudio, la Unidad de Citoge-
nética del Hospital Universitario Materno Infantil de
Canarias registrO un total de 127 cariotipos con tri-
somia 21, entre los realizados en liquido amni6tico
y en sangre periférica neonatal. Los tipos de triso-
mia 21 detectados se distribuyeron de la siguiente
manera:

— Trisomias 21 en liquido amnidtico: 58. El
98,27% fueron trisomias regulares (57) y hubo un
mosaico 46, XY [71/47, XY, +21 [10].

— Trisomias 21 en sangre periférica neonatal: 69.
En 65 casos las trisomias 21 fueron regulares
(95,58%). En 3 casos las trisomias 21 regulares esta-
ban asociadas a otros trastornos cromosoémicos he-
redados de los padres: 47, XX, +21, inv (9)
(p11,q12); 46, XX, der (13;14) (q10;q10) +21, y 47,
XY, t (1;4) (p22;q26) +21. Hubo 2 mosaicos: 46, XY
[271/47, XY, +21 [21] y 46, XY [211/47, XY, +21 [7]. Se
identificaron 2 (2,89%) translocaciones robertsonia-
nas 46, XX, der (14;21) +21.

En la tabla 3 se expresa la distribucion de los ca-
riotipos con trisomia 21 por afios y por tipo de
muestra. Para el estudio de los cariotipos en sangre
periférica, se realizO una busqueda de la variable
«dad materna» en la historia clinica del neonato. En
14 casos no fue posible localizar las historias clini-
cas por diversas razones (recién nacido que no lle-
g0 a ingresar, registro erroneo de nimero de histo-
ria clinica en la base de datos del laboratorio de
citogenética, trascripcion errénea de letras en docu-
mentacion referida a pacientes con nombres extran-
jeros, pérdida de la historia clinica en archivo, etc.).
Los 69 cariotipos con trisomia 21 en sangre periféri-
ca neonatal presentaron la distribucion por anos y
edad materna que se sefala en la tabla 4. Si se ex-
cluyen los 14 casos en los que se desconoce la edad
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Tabla 3 Distribucion de cariotipos con trisomia 21
por tipo de muestra y afos, en el Hospital
Universitario Materno Infantil de Canarias
Ario Trisomia 21 en Recién nacido Total
liquido amniotico con trisomia 21
1995 6 11 17
1996 7 6 13
1997 8 13 21
1998 4 9 13
1999 10 10 20
2000 7 7 14
2001 3 8 11
2002 13 5 18
Total 58 69 127
Tabla 4 Distribucion de los cariotipos con trisomia
21 en sangre periférica neonatal por afios
y edad materna, en el Hospital Universitario
Materno Infantil de Canarias
Ano Edad Edad Edad Total
< 35 anos > 35 anos desconocida
1995 5 3 3 11
1996 4 2 0 6
1997 5 6 2 13
1998 6 2 1 9
1999 5 3 2 10
2000 2 5] 2 7
2001 4 2 2 8
2002 1 2 2 5
Total 32 23 14 69

materna, quedan un total de 113 cariotipos con tri-
somia 21 que, considerando el tipo de muestra y la
edad materna, tienen la distribucion por aflos que se
representa en la tabla 5.

Dentro del grupo de las gestaciones gemelares
(842, con 1.684 recién nacidos), se registraron 3 fe-
tos afectos de trisomia 21. Un feto se diagnostico
prenatalmente, en una paciente de 40 afos, con
una gestacion bicorial biamnidtica, con un feto afec-
tado y uno sano. Los otros 2 fetos proceden de una
gestacion monocorial monoamnidtica, en una pa-
ciente de 36 anos, en la que se establecio el diag-
noéstico posnatalmente, por rehusar la amniocente-
sis.

Prog Obstet Ginecol 2004;47(4):168-76
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Tabla 5 Distribucion por tipo de muestra, edad materna y afios de los cariotipos con trisomia 21, en el Hospital
Universitario Materno Infantil de Canarias, excluyendo los casos con edad materna desconocida
Edad < 35 anos Edad > 35 anos
Ano Liquido ammniético* Recién nacidos  Liquido amniético  Recién nacidos**  Total trisomia 21
1995 2 5 4 3 14
1996 2 4 5 2 13
1997 0 5 8 6 19
1998 0 6 4 2 12
1999 1 5 9 3 18
2000 0 2 7 3 12
2001 0 4 3 2 9
2002 0 1 13 2 16
Total por tipo de muestra 5 32 53 23 113
Total de trisomia 21 por edad 37 76 113

*La indicacion de amniocentesis en estas 5 pacientes < de 35 afnos fue: en los 2 casos de 1995 un cribado bioquimico con riesgo
aumentado; en los 3 casos restantes, el hallazgo de malformaciones en la ecografia del segundo trimestre, sugerentes de

cromosomoputiu.

*Hijos de pacientes de 35 anos o mas que rehusaron hacerse la amniocentesis o a las que no se les realiz6 por iniciar tardiamente el

control gestacional.

Interrupcion voluntaria del embarazo y aborto
espontaneo en cariotipos con trisomia 21 en
liquido amnidtico

En 2 de los 58 cariotipos con trisomia 21 regis-
trados en el laboratorio de citogenética en muestras
de liquido amnidtico, no fue posible determinar la
evolucion de la gestacion por no haberse registrado
ningln ingreso de las pacientes en el hospital con
posterioridad al informe del cariotipo.

En los 56 casos restantes, 52 gestantes se acogie-
ron al segundo supuesto legal para realizar una in-
terrupcion voluntaria del embarazo (IVE) (92,85%) y
en 4 (7,14%) casos la gestacion termind en un abor-
to espontdneo previo (gestantes con diagnostico de
aborto tardio al acudir a realizarse la amniocentesis)
o posterior a la amniocentesis.

RESULTADOS

Considerando todas las variables de estudio, la
incidencia global de trisomia 21 en nuestro medio es
de 2,09 por cada 1.000 recién nacidos. Debe acla-
rarse que la incidencia real es mayor, pero no es po-
sible calcularla, ya que en nuestro centro no se rea-
lizan de manera sistematica estudios de cariotipo en
los abortos espontineos. Estratificando la incidencia

Prog Obstet Ginecol 2004;47(4):168-76

por anos, ésta ha experimentado pocas variaciones
en el periodo de estudio, y ha oscilado entre el 1,36
y el 2,83%o. Considerando como «otal de trisomias
21» la suma de cariotipos andémalos en sangre peri-
férica y en liquido amnidtico, la estratificacion por
anos de la incidencia del sindrome de Down se ex-
pone en la tabla 6.

Estratificando la incidencia por edad materna, se
observa que la trisomia 21 aparece en el 0,72%o0 de
las gestantes menores de 35 anos, mientras que en
las gestantes de 35 anos o mis la incidencia se ele-
va hasta el 8,18%o. La distribucién en ambos grupos

Tabla 6 Incidencia de trisomia 21, por afios y
global, en el Hospital Universitario Materno
Infantil de Canarias
Ano Total de Total de Incidencia (%o)
recién nacidos trisomia 21
1995 7.139 17 2,38
1996 7.231 13 1,79
1997 7.407 21 2,83
1998 7.256 13 1,79
1999 7.748 20 2,58
2000 7.892 14 1,77
2001 8.033 11 1,36
2002 7.876 18 2,28
Totales 60.582 127 2,09

44



Cortés E, et al. Estudio de incidencia de trisomia 21 en Gran Canaria

ST

16 20 22 24 25 26 28 29 30 31 32 33 34

1107
1001 -
90+
801
701
601
501
40+
301
20+

“onannHRANN

35 36 37 38 39 40 41 42 43 44 45

Figura 2. Incidencia de trisomia 21 (y), expresada en %o, en
menores de 35 anos (x), en el Hospital Universitario Materno
Infantil de Canarias.

Figura 3. Incidencia de trisomia 21 (y), expresada en %o, a
partir de 35 anos (x), en el Hospital Universitario Materno
Infantil de Canarias.

etarios se expone, por anos, en la tabla 7, y se es-
pecifica para cada edad materna, de manera global,
en las figuras 2 y 3.

La incidencia de trisomia 21 en gestaciones ge-
melares, consideradas globalmente, es del 1,82%o.

DISCUSION

La incidencia de trisomia 21 es aproximadamente
10 veces superior en gestantes de 35 anos o mis

(con 8,18 casos por 1.000 recién nacidos) que en las
menores de 35 anos (con 0,72 casos por cada 1.000
recién nacidos). Sin embargo, dado el volumen de
gestantes por debajo de los 35 anos en nuestro me-
dio, en este grupo de edad se registran aproximada-
mente uno de cada 3 casos de sindrome de Down:
el 32,74% (37) de los cariotipos con trisomia 21. En
el grupo de las gestantes de 35 aflos o mas, se re-
gistra el 67,25% (76) de los cariotipos con trisomia
21. Debido a que en nuestro medio se utiliza Gnica-
mente la edad materna superior o igual a 35 afos

Tabla 7 Incidencia de trisomia 21, estratificada por afios y grupos etarios maternos, en el Hospital Universitario
Materno Infantil de Canarias
Edad < 35 anos Edad > 35 arios

Ano Recién nacidos Down (SP + LA) Incidencia (%o) Recién nacidos Down (SP + LA) Incidencia (%o)
1995 6.347 7 1,10 792 7 8,83
1996 6.319 6 0,94 912 7 7,67
1997 6.413 5 0,77 994 14 14,08
1998 6.185 6 0,97 1.071 6 5,60
1999 6.454 6 0,92 1.294 12 9,27
2000 6.556 2 0,30 1.336 10 7,48
2001 6.594 4 0,60 1.439 5 3,47
2002 6.426 1 0,15 1.450 15 10,34
Total 51.294 37 0,72 9.288 76 8,18

SP: sangre periférica neonatal; LA: liquido amnidtico.
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Tabla 8 Tasas de deteccion y falsos positivos de los diversos test de cribado para trisomia 21
Test de cribado D (%) TFP (%)

EM 30 5
EM + B-hCG y PAPP-A séricos en semana 11-14 60 5
EM + TN en semanas 11-14 75 5
EM + TN + HN en semanas 11-14 90 5
EM + TN + B-hCG y PAPP-A séricos en semana 11-14 90 5
EM + TN + HN + B-hCG y PAPP-A séricos en semana 11-14 97 5
EM + cribado bioquimico en semanas 15-18 60-70 5
Deteccion de malformaciones fetales y marcadores ecograficos en semanas 16-23 75 10-15

EM: edad materna; B-hCG: gonadotropina coridénica humana beta; PAPP-A: pregnancy-associated plasma protein-A; TN: translucencia
nucal; HN: hueso nasal; TD: tasa de deteccion; TFP: tasa de falsos positivos. (Tomada de Nicolaides, 2003.)

para la indicacion de amniocentesis genética, nos
encontramos con que de los 55 recién nacidos con
sindrome de Down, el 58,18% se dio en mujeres me-
nores de 35 afos, y el 41,81% en mujeres de 35 afios
o mas. Usando dicho criterio en condiciones ideales
de aplicacion, se podria diagnosticar solo el 67,25%
de las trisomias 21 de nuestro medio prenatalmente:
las correspondientes a gestantes de 35 anos o mas.
Es decir, en nuestro medio se excluye automadtica-
mente a casi uno de cada 3 fetos con sindrome de
Down. En la muestra analizada, se diagnosticaron
prenatalmente 58 fetos con trisomia 21, lo que su-
pone el 45,66% del total de cariotipos con trisomia
21 (127) registrados en el Laboratorio de Citogenéti-
ca del Hospital Universitario Materno Infantil de Ca-
narias. Esta cifra tan baja se debe principalmente a 2
factores:

— Ausencia de aplicacion de métodos de cribado
complementarios a la edad materna.

— Elevado porcentaje de mujeres de 35 afos o
mas (30,26%) en las que no se llevo a cabo la am-
niocentesis por rehusar tras ser informadas o por ini-
cio tardio del control gestacional.

En el grupo de edad de menos de 35 anos solo
se diagnosticod prenatalmente el 13,51% (5/37) de los
sindromes de Down.

Se realiz6 una revision bibliografica sobre el con-
cepto de «ribado de cromosomopatias», y se encon-
tr6 un acuerdo generalizado en considerar insufi-
ciente y arbitrario el criterio de la edad materna
como unica indicacion de realizacion de pruebas in-
vasivash 0,

Prog Obstet Ginecol 2004;47(4):168-76

En un reciente e interesante articulo editorial, Ni-
colaides! hace una exhaustiva revision de los diver-
sos métodos de cribado de las cromosomopatias, y
en €l se describen las tasas de deteccion y de falsos
positivos para la trisomia 21 (tabla 8).

En dicho editorial, Nicolaides introduce también el
concepto de «ribado secuencial», por el que es posi-
ble calcular para cada paciente su riesgo individual. Pa-
ra llevarlo a cabo, se parte del «iesgo basal> de cada
paciente (que depende de la edad materna y la edad
gestacional). Posteriormente, dicho riesgo se multiplica
por una serie de factores que son el resultado de los
hallazgos ecograficos y los tests bioquimicos que se lle-
van a cabo durante la gestacion. Cada vez que el ries-
go basal se multiplica por un factor, el resultado pasa
a ser el nuevo aiesgo basal, que se multiplicard por el
riesgo derivado del siguiente hallazgo.

La importancia del cribado secuencial es que per-
mite indicar la realizacion de pruebas invasivas en
los casos en que verdaderamente el riesgo de cro-
mosomopatia esté aumentado, con independencia
de la edad materna. En la actualidad los tests bio-
quimicos se pueden realizar en 2 momentos: entre
las semanas 11 y 14 (conocido como «ribado del
primer trimestre») y entre las semanas 15 y 18 («cri-
bado del segundo trimestre»).

— En el cribado de segundo trimestre se ha des-
crito el driple test», basado en la determinacion de
gonadotropina coridnica humana beta (B-hCG), o-fe-
toproteina y estriol no conjugado (UE3), que puede
ampliarse al «cuddruple test,, al incluirse la inhibina
A. La combinacion de la edad materna con la bio-
quimica del segundo trimestre llega a tasas de de-
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Tabla 9 Comparacion de costes de cribado poblacional de trisomia 21 y cuidado posnatal de nifios con sindrome
de Down
Variable Coste Rango
Ecografia para TN 156 100-300
Cribado bioquimico de primer trimestre 126 75-300
Cribado bioquimico de segundo trimestre 105 50-150
Consulta de consejo genético (1 h) 90 100-200
Biopsia de vellosidades coriales o amniocentesis (incluyendo consulta con genetista) 1.162 500-2.000
Interrupcion de embarazo en primer trimestre 576 350-1.200
Interrupcion de embarazo en segundo trimestre 1.018 530-1.245
Coste de un nino con sindrome de Down 577.248 400.000-800.000

TN: translucencia nucal. (Tomada de Caughey, et al, 2002.)

teccion del 60-70%, con una tasa de falsos positivos
del 5%. El principal problema de este tipo de criba-
do es que depende de una adecuada datacion ges-
tacional con ecografia temprana, ya que de otra ma-
nera la tasa de deteccion pasa a ser del 10%!.

— En las semanas 11-14, el cribado se basa en la
determinacion de B-hCG (aumentada en los fetos
afectos de trisomia 21 unos 2 MoM —multiples of the
media— respecto a los fetos cromosOmicamente
normales) y PAPP-A (pregnancy associated placental
protein A) (disminuida unos 0,5 MoM en fetos con
trisomia 21 respecto a los fetos normales). Combi-
nando este tipo de cribado con la edad materna y la
translucencia nucal se identifican aproximadamente
el 90% de los casos de trisomia 21 para una tasa de
cribados positivos del 5%%2,

Ademais, también es util para la deteccion de
otras cromosomopatias, con una tasa de deteccion
del 90% para una tasa de cribados positivos del 1%?.
Hoy dia, se propone como cribado mis racional y
mis coste-efectivo!™ la evaluacion del riesgo indivi-
dual basado en la edad materna, la medida de la
translucencia nucal y la medida de B-hCG y PAPP-A
en las semanas 11-14, que conducirian a una tasa de
pruebas invasivas de aproximadamente un 2%, en
los casos mas favorables.

En nuestro medio se realiza una media de 870
amniocentesis al ano, que supone el 11,6% de la po-
blacion gestante. Si se alcanzase la tasa del 2% se-
fialada por Nicolaides, el total de amniocentesis por
afo en nuestro centro pasaria a ser, en condiciones
ideales, de unas 150.

a7

Estudios prospectivos’ y de coste-efectividad? se-
nalan que incluso la translucencia nucal en las se-
manas 11-14, sola o con cribado bioquimico, tiene
mayor efectividad clinica y mayor coste-efectividad
que el cribado bioquimico del segundo trimestre.
Otra ventaja del estudio ecogrifico de las semanas
11-14 es que permite el diagnostico de malforma-
ciones fetales (tipo defectos de tubo neural o de pa-
red abdominal, tradicionalmente diagnosticados en
el segundo trimestre?) y el seguimiento de aquellos
fetos que, por tener una translucencia nucal aumen-
tada, tienen mayor riesgo de presentar otras anoma-
lias estructurales, como los defectos cardiacos, a pe-
sar de tener cariotipos normales.

Debe ofrecerse, ademas, un estudio ecografico en
el segundo trimestre, con el fin de detectar malfor-
maciones fetales mayores o defectos menores (in-
cluyendo la hipoplasia nasal), que potencialmente
llevarian a la deteccion de mas del 70% de los fal-
sos negativos del cribado de las semanas 11-141,

Los estudios coste-efectividad®? incluyen, ade-
mas, la comparacion entre los gastos generados
por los diversos tipos de cribado poblacional de
cromosomopatias y los derivados de los recién na-
cidos con cromosomopatia. Al margen de conside-
raciones éticas, estos estudios demuestran que
existe una justificacion econémica para emprender
acciones destinadas al diagnostico prenatal de la
trisomia 21 y otras aneuploidias. En la tabla 9
Caughey et al? aportan, en dolares, con cifras de
noviembre de 2002, datos que reflejan que el cos-
te del programa de atencién a un nino con sin-
drome de Down es muy superior a los costes ge-
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nerados por los programas de deteccion precoz de
trisomia 21 con interrupcion posterior de los fetos
afectados.

CONCLUSIONES

En nuestro medio, el cribado de la trisomia 21 es
incompleto y muy insuficiente, y en la actualidad se
priva a todas las gestantes menores de 35 afos de
cualquier posibilidad de diagnoéstico prenatal de di-
cha trisomia. La bibliografia apoya la idoneidad, des-
de el punto de vista clinico y por coste-efectividad,
de realizar un cribado poblacional a todas las ges-
tantes, con independencia de la edad, ya que este
factor esta incluido en el cilculo del riesgo indivi-
dual de cada paciente.

Con la actual dotaciéon de infraestructuras en los
centros de atencion especializada (CAE), estamos en
condiciones de iniciar un programa de cribado po-
blacional basado en la combinaciéon de edad mater-
na, translucencia nucal y cribado bioquimico del pri-
mer trimestre (B-hCG y PAPP-A).

La deteccion de pacientes de riesgo a edades ges-
tacionales mas tempranas permitiria distribuir las
pruebas invasivas entre biopsias de vellosidades co-
riales y amniocentesis, con lo que se adelantaria el
diagnostico final de los cariotipos fetales y las posi-
bles actuaciones terapéuticas, con la consiguiente
mejora en la calidad de la atencion prestada a la
gestante de nuestra comunidad. Una vez iniciado el
programa de cribado, se pueden realizar estudios
prospectivos que permitan evaluar en nuestra po-
blacion las tasas de deteccion y de falsos negativos
de estos métodos.
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