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egún la OMS,  en el año 2004 los defectos congénitos (DC) fue-
on causa directa de unos 260.000 fallecimientos en el mundo
alrededor de un 7% de todas las muertes de recién nacidos).
sto supone la primera causa de defunción en los contex-
os que presentan menores índices generales de mortalidad,
omo la Región de Europa, donde hasta un 25% de los casos
e muerte neonatal se deben a DC.

La prevención de los DC es, por tanto, una gran prioridad
anitaria. Sin embargo, con notables excepciones, los éxitos
e la prevención primaria (reducción de la exposición a facto-
es de riesgo, principalmente en el periodo preconcepcional)

 terciaria (prevención de las complicaciones de la enferme-
ad a través de la rehabilitación y la corrección) son aún

imitados.
La prevención secundaria (la detección precoz y el trata-

iento) descansa principalmente en el diagnóstico prenatal
DP), actualmente nuestra arma más  eficaz en la prevención
e los DC. En estos momentos, el DP está sujeto a una evolu-
ión frenética que permite cada día un abordaje más  completo
n relación con 2 aproximaciones: las técnicas de imagen, que
erán tratadas en otros números de esta revista, y las técnicas
e laboratorio, objeto de este monográfico.

Hemos solicitado a un grupo de expertos que nos descri-
an algunos de los avances más  novedosos en las técnicas
e laboratorio aplicadas al DP. Por un lado, nuevas técni-
as de diagnóstico rápido nos permiten el diagnóstico fiable

e las anomalías cromosómicas más  frecuentes con mucha
ayor rapidez que las técnicas citogenéticas convencionales.

or otro, la resolución de las diversas técnicas se incrementa
ía a día. Por ejemplo, los microarrays de dosis permiten la
detección de duplicaciones y deleciones de material genético
con una precisión y resolución inimaginables hace solo una
década y nos han descubierto un nuevo grupo de patologías
que son en conjunto más  frecuentes que el síndrome de Down.
Su aplicación en gestaciones con y sin riesgo es actualmente
objeto de un vivo debate, ya que permiten una resolución
muy superior a la citogenética convencional, pero a costa de
un determinado número de hallazgos de significado incierto
que pueden implicar una gran angustia en la gestante. Por
otro lado, las nuevas técnicas de secuenciación masiva nos
permiten el diagnóstico de un número de enfermedades men-
delianas nunca imaginado y pueden acabar desterrando en
un futuro los microarrays. Estas técnicas y otras están por fin
rompiendo poco a poco el binomio técnica invasiva/prueba de
laboratorio. El diagnóstico prenatal en sangre materna ya es
una realidad.

Las nuevas tecnologías están con nosotros y apuntan a una
revolución total en un campo muy dinámico y ya acostum-
brado a la evolución constante. Estamos cruzando las puertas
del futuro.  . .
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