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Segiin la OMS, en el afio 2004 los defectos congénitos (DC) fue-
ron causa directa de unos 260.000 fallecimientos en el mundo
(alrededor de un 7% de todas las muertes de recién nacidos).
Esto supone la primera causa de defuncién en los contex-
tos que presentan menores indices generales de mortalidad,
como la Regién de Europa, donde hasta un 25% de los casos
de muerte neonatal se deben a DC.

La prevencién de los DC es, por tanto, una gran prioridad
sanitaria. Sin embargo, con notables excepciones, los éxitos
de la prevencién primaria (reduccién de la exposicién a facto-
res de riesgo, principalmente en el periodo preconcepcional)
y terciaria (prevencién de las complicaciones de la enferme-
dad a través de la rehabilitacién y la correccién) son aun
limitados.

La prevencién secundaria (la deteccién precoz y el trata-
miento) descansa principalmente en el diagndstico prenatal
(DP), actualmente nuestra arma mas eficaz en la prevencién
de los DC. En estos momentos, el DP esta sujeto a una evolu-
cién frenética que permite cada dia un abordaje mas completo
enrelacién con 2 aproximaciones: las técnicas de imagen, que
seran tratadas en otros numeros de esta revista, y las técnicas
de laboratorio, objeto de este monografico.

Hemos solicitado a un grupo de expertos que nos descri-
ban algunos de los avances mas novedosos en las técnicas
de laboratorio aplicadas al DP. Por un lado, nuevas técni-
cas de diagnoéstico rapido nos permiten el diagnéstico fiable
de las anomalias cromosémicas mds frecuentes con mucha
mayor rapidez que las técnicas citogenéticas convencionales.
Por otro, la resolucién de las diversas técnicas se incrementa
dia a dia. Por ejemplo, los microarrays de dosis permiten la

deteccién de duplicaciones y deleciones de material genético
con una precisién y resolucién inimaginables hace solo una
década y nos han descubierto un nuevo grupo de patologias
que son en conjunto mas frecuentes que el sindrome de Down.
Su aplicacién en gestaciones con y sin riesgo es actualmente
objeto de un vivo debate, ya que permiten una resoluciéon
muy superior a la citogenética convencional, pero a costa de
un determinado ntimero de hallazgos de significado incierto
que pueden implicar una gran angustia en la gestante. Por
otro lado, las nuevas técnicas de secuenciacién masiva nos
permiten el diagndstico de un niimero de enfermedades men-
delianas nunca imaginado y pueden acabar desterrando en
un futuro los microarrays. Estas técnicas y otras estan por fin
rompiendo poco a poco el binomio técnica invasiva/prueba de
laboratorio. El diagnéstico prenatal en sangre materna ya es
una realidad.

Las nuevas tecnologias estan con nosotros y apuntan a una
revolucién total en un campo muy dinamico y ya acostum-
brado a la evolucién constante. Estamos cruzando las puertas
del futuro. ..
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