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RESUMEN

La probabilidad de que una pareja tenga un hijo con alguna alteracion cromosomica o un defecto estructural varia entre 3% y
5%. Si bien los avances en el tratamiento del feto presentan limitaciones, la evaluacion antenatal fetal ha mejorado en forma
considerable. En los Ultimos afios, los avances en técnicas de imagen, genética y procedimientos invasivos han permitido
comprender la fisiopatologia de muchas enfermedades y su historia natural. En comparacion con la década pasada, nuevas
estrategias en técnicas de screening han permitido disminuir en forma considerable los procedimientos invasivos antenatales.
Aun queda mucho por hacer en parto prematuro, pre-eclampsia y paralisis cerebral fetal. Existen muchas patologias fetales en
donde es posible realizar el tratamiento, obteniendo un buen resultado postnatal. Esto es una alternativa que en anos anteriores
no era posible realizar. Hoy en dia, la normativa, la consejeria a los padres, la planificacién del momento del embarazo, el lugar
del nacimiento y asi la formay via del parto son inmensamente discutidos y habitualmente con una participacion multidisciplinaria.
En los paises donde el aborto es legal, el principal objetivo de los métodos de screening es identificar a fetos afectados y dar
la opcion a los padres del término del embarazo.

SUMMARY

The risk to any pregnant couple of having a liveborn infant with a chromosomal abnormality or structural defect is between 3% and
5%. Though advances in fetal treatment are limited, progress in fetal evaluation has been considerable. The advances in the last
years in imaging technics, genetic and invasive technics as well as a better understanding physiology of many fetal diseases and the
natural history. New developments in screening strategies have, however, resulted in improved performance, which has decreased
the use of prenatal diagnostic procedures substantially over the past decade. Still remains to a large extent the prevention of
preterm labour, pre-eclampsia and cerebral palsy. Many fetal conditions exist for which treatment is possible and gives a good
postnatal outcome. This is an option that years ago would have been denied them. Extensive discussion and parental counselling,
often interdisciplinary, is the norm, and careful consideration is given to timing, method, and place of delivery.
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INTRODUCCION eclampsia y parélisis cerebral del recién nacido,

sin obtener mayores resultados. Actualmente,

Los avances en obstetricia en los Gltimos afios  existen otras patologfas en las cuales el trata-

en técnicas de imagen, genética, y procedi- miento es posible, obteniendo buenos resultados
mientos invasivos han permitido entender la después del nacimiento.

ﬁsiopatologia de muchas enfermedades fetales,

como asi mismo el conocimiento de su historia Dos de las 4reas de mayor preocupacién en el

natural. Los mayores esfuerzos se han concen- cuidado antenatal son la prematuridad y la pre-

trado en la prevencién de parto prematuro, pre- eclampsia. Estas dos entidades afectan al 10% de
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todos los embarazos, no existiendo en los Gltimos
afios cambios en relacién a su prevalencia‘

SCREENING PRENATAL

El test de screening o tamizaje es una prueba
que se utiliza para la determinacién precoz de
enfermedades y que permite conocer la posible
prevalencia de una enfermedad que afecta a la
poblacic’m. Es ofrecido en la gran mayorfa de
los casos universalmente, aunque existen situa-
ciones en que es ofrecido a grupos mds especi-
ficos.

Mis del 90% de las anormalidades estructurales y
cromosdmicas fetales se presentan en embarazos
sin factores de riesgo, aunque es sabido que éstas
aumentan con la edad.

The Nacional Institute for Clinical Excellence recomien-
da hoy en dfa que a toda mujer embarazada se
le ofrezca un test diagndstico con estdndares de
deteccién mayores a 60% y una tasa de falsos po-
sitivos menor a 5%.

Tabla 1. Test de Screening para
sindrome de Down

11-14 semanas
Translucencia nucal: (TN)
Test combinados: (TN, hCG, PAPP-A)
14-20 semanas
Test triple: (hCG, AFP, Ue)
Test cuadruple: (hCG, AFP, Ue, inhibina A)
11-14 semanas y 14-20 semanas
Test integrados: (TN, PAPP-A, inhibina A, hCG, AFP y Ue)
Test integrados: (PAPP-A, inhibina A, hCG, AFP y Ue)

TN: Translucencia nucal

hCG: Gonadotrofina coridnica humana
PAPP-A: Proteina A asociada al embarazo
AFP: Alfafetoproteina

Ue: Estradiol

Inhibina A: Inhibina A

DIAGNOSTICO GENETICO PREIMPLANTACIONAL

El diagnéstico genético preimplantacional es
una alternativa real para detectar anomalfas
cromosémicas y diagnosticar aneuploidfas, sean
estas translocaciones balanceadas parenterales o
reordenamientos cromosémicos?. Son técni-
cas invasivas y de alto costo. Tienen utilidad en
mujeres de alto riesgo obstétrico o al momento
de implantar embriones normales en la cavidad
uterina. La técnica mis utilizada es la biopsia
de blastémeras, en la que una o dos células son
removidas para estudio genético de un embrién
originalmente formado por 8 a 10 células. La
limitante es el escaso tiempo entre la toma de
la muestra y el momento de la transferencia del
embrién en la cavidad uterina.

DIAGNOSTICO PRENATAL NO INVASIVO

Las técnicas invasivas como la amniocentesis o
la biopsia de vellosidades coriales conllevan un
r1esgo de pérdida fetal, razén por la cual se han
desarrollado técnicas no invasivas. Una de las téc-
nicas no invasivas consiste en el aislamiento de la
circulacién materna de células fetales tales como
glébulos rojos nucleados, células Stem Cells y cé-
lulas del trofoblasto® * %, El mayor inconvenien-
te de esta técnica es la escasa cantidad de células
fetales encontradas en la circulacién materna,
encontrando una célula fetal por cada 10* a 10°

células maternas(®.

Otra alternativa es la identificacién de ADN fe-
tal libre en la circulacién materna. El 3 a 6% del
ADN circulante corresponde a ADN fetal. Se
sabe que el ADN fetal estd aumentado en estados
de aneuploidfa(7>.

Una tercera técnica es el anilisis del ARN libre.

En un futuro proximo, todas estas técnicas proba-

blemente desplazarén a las técnicas invasivas®.



TERAPIA FETAL

El primer procedimiento de cirugfa fetal abierta
fue realizado por Harrison en el afio 1982 en un
caso de uropatfa obstructiva®”. Posteriormente se
realizaron procedimientos invasivos en espina bi-
fida, hernia diafragmdtica, malformacién adeno-
matosa quistica, estenosis de valvulas cardiacas y
uropatfa obstructiva. Los procedimientos requie-
ren de operadores entrenados y deben ser realiza-
dos en centros de alta complejidad“**.

Tabla 2. Patologia fetal y procedimientos
Espina bifida
Teratoma sacrococcigeo
Malformacion adenomatosa quistica| Aspiracion, shunts o extipacionin Utero
Hernia diafragmética Oclusion traqueal con baldn in Utero
Valvas ureterales Vesicocentesis - derivaciones
Valvuloplastia in Utero

Cierre del defecto in (tero
Ablacién con laser in Utero

Valvulas cardiacas estenéticas

EMBARAZO GEMELAR Y TRANSFUSION FETO FETAL

Una de las complicaciones mds importantes del
embarazo gemelar es el sindrome de transfusién
feto-fetal, con una mortalidad de un 30 a 50%.
Se presenta en el 15% de los gemelos monocoria-
les. A lo largo del tiempo se/han empleado varias
técnicas en su tratamiento. Estas induyen la am-
nioreduccién, la septostomfa, la reduccién selecti-
va de un gemelo y la coagulacién ldser de los vasos
placentarIOS\ ). La clave del tratamiento radica en
un diagndstico precoz y un tratamiento oportuno
en un centro especializado. Hoy en dfa, a rafz de
los trabalos publicados en Francia por Yves Ville
el afio 2004, la coagulaaon l4ser endoscoplca de
las anastomosis arterio-venosas es el tratamiento
de eleccién para esta patologfa antes de las 26
semanas de gestaaon‘”’)

DOPPLER Y PREDICCION DE PREECLAMPSIA

La pre-eclampsia es una condicién caracterizada
por hipertensién y proteinuria en la mujer emba-

razada. Se presenta en aproximadamente un 3%
de los embarazos. Es causante a nivel mundial de
aproximadamente 100.000 muertes maternas al
ano. El 25% de los recién nacidos ba]0 1500 gr.
son producto de esta condicién. El inicio y curso
de esta enfermedad es 1mpredec1ble y lleva al des-
pliegue de grandes recursos sanitarios. La clave de
su mane]o es la deteccién precoz de la enfermedad,
a través de la correcta y oportuna determinacién
de hipertensién arterial y proteinuria. El origen
de esta enfermedad generalmente se encuentra
en la placenta, por lo que en la gran mayorfa de
los casos se observa un flujo placentario anormal,
que se puede evaluar a traves del doppler de arteria
uterina, principalmente en el segundo trimestre
del embarazo. Es el examen con mejor valor pre-
dictivo positivo para esta condicién. Es dtil en la

identificacién de embarazos de alto riesgo, lo que
sumado a la deteccién de marcadores bioquimicos
especfﬁcos como la protefna PAPP-A, Inhibina A,
Activina A, fibronectina, PIGF, y SALT-I, son de
gran ayuda en la realizacidn de test de screening y
en la evaluacién de la fisiopatologfa de una pla-
centacién insuficiente.

El valor predictivo es similar en poblacién de alto

y bajo riesgo. Un 20 % de los embarazos con un

doppler anormal desarrollard una pre-eclampsia en
el transcurso del embarazo 7%,

Recientemente Papageorghlou y cols concluyen
que el doppler de arteria uterina es superior a la
historia de la paciente para clasificar a las muje-
res en un nivel determinado grupo de riesgo para

Tabla 3. Marcadores bioquimicos de pre-eclampsia
Proteina-A asociada al embarazo

Inhibina-A

Activina-A

Fibronectina

Factor de crecimiento placentario

Factor de crecimiento del endotelio vascular
Factor soluble fms-like tyrosin kinasa 1




desarrollar pre—eclampsia“‘”. La combinacién de
la historia materna y doppler de arteria uterina es
atn superior en la clasificacién de grupo de r1esgo
en el embarazo.

Estos marcadores deben ser analizados en el fu-
turo en estudios prospectivos longitudinales que
permitan medir la real capacidad en la prediccién
de pre—eclampsia.

PREDICCION DE PARTO PREMATURO

A pesar de innumerables investigaciones a lo largo
de los afios, la tasa de prematurez se ha manteni-
do estable en las dltimas décadas. La prematuri-
dad contribuye con el 65% de las muertes neona-
tales y con un 50% al grupo de nifios con secuelas
neuroldgicas. El parto prematuro de comienzo
espontdneo y la rotura prematura de membranas
son responsables del 80% de los partos de pre-
término. Una de las herramientas para predecir
el parto prematuro es la medicién de la longitud
cervical mediante ecograffa transvagmal Tiene
un buen valor predictivo, adn en poblaaon de
bajo riesgo. La posibilidad de un parto prematuro
antes de las 32 semanas de gestacién en embara-
zadas con una longitud cervical menor de 15 mm
es de un 50%?Y. El valor predictivo es similar
para los embarazos gemelares.

La identificacién de fibronectina en la mucosa
vagmal después de las 22 semanas de gestacién
tiene una fuerte correlacién con parto prematuro.
Ambos test son los mejores predictores en una
poblacién de alto riesgo.

PRESENTACION PODALICA EN EMBARAZOS
DE TERMINO Y VERSION CEFALICA EXTERNA

El 3 a 4% de los embarazos de término tienen
el chagnosnco de presentacién podalica. Estudios
recientes han demostrado un aumento notable
en la morbimortalidad perinatal al someter a es-
tas pacientes a un parto Vaginal. Existe un 1%
de probabilidad de una muerte perinatal durante

el parto vaginal y un incremento de un 2,4% en
secuelas neonatales mayores. La operacion cesdrea
como alternativa al parto vaginal conlleva un pe-
quefio aumento de la morbilidad materna (riesgo
relativo 1,29. 95% intervalo de conﬁanza)@’/\ La
versién cefilica externa puede reducir los partos
en podélica hasta en un 60%, pero no es ofreci-
da universalmente®”. De acuerdo a la evidencia,
serfa necesaria la implementacién en todas las
unidades maternales de este procedimiento como
una alternativa real a la operacién cesdrea.

DOPPLER Y ALOINMUNIZACION POR
GLOBULOS ROJOS FETALES

En el pasado la amniocentesis seriada era la téc-
nica de eleccién empleada en el diagndstico y ma-
nejo de la anemia fetal aloinmune. El lfquido am-
nidtico era sometido a estudio de densidad Gptica

ara finalmente obtener valores aproximados de
hematocrito fetal que permitfan tomar conductas
en relacién al manejo del feto. El desarrollo del
doppler fetal revoluciond el estudio de estas pato-
logias‘ La técnica consiste en medir en la circula-
cion fetal el peak de velocidad sistélica méximo que
alcanza la columna sangufnea. Tedricamente esta
medicién se puede realizar en cualquier vaso fetal.
Sin embargo, se preﬁere la arteria cerebral media
ya que es fdcilmente identificable y los resultados
muestran una baja variabilidad intra e inter obser-
vador®’), Mediante este calculo se puede concluir
el hematocrito fetal y por lo tanto, realizar si el
caso lo amerita, una transfusién intrauterina de
glébulos rojos.

Mari et al reporta que la medicién del peak de ve-
locidad sistélica de la arteria cerebral media tiene
una sensibilidad de un 100% y una tasa de falsos

positivos de un 12% en la prediccién de anemia
fetal®¥,

El uso de esta técnica de monitorizacién reduce
hasta un 70% los métodos invasivos utilizados
tradicionalmente con la consiguiente disminu-
cién de la morbimortalidad fetal®”. La condicién



sine qua non para el éxito de esta técnica es el grado
de preparacién y la experiencia del operador que
realiza el examen.

NUEVAS TECNICAS DE IMAGEN

1. Resonancia Magnética

A pesar de la alta resolucién de los nuevos equipos
de ultrasonido, adn existen limitaciones en el diag-
néstico de algunas malformaciones fetales. La obe-
sidad materna o la presencia de oligohidroamnios
fetal contribuyen a estas limitantes. La resonancia
magnética permite obtener imdgenes en tiempos
menores a 400 ms lo que elimina practicamente
todos los artefactos en la imagen dertvados del mo-
vimiento fetal. No han sido descritos efectos no-
CIvos para el feto. Este examen es particularmente
atil en el diagndstico de enfermedades del SNC,
teratomas sacrococcigeos, hernia diafragmatica y
anormalidades de la columna fetal.

2. Ecografia 3D

Por un largo tiempo su utilidad no fue mayor a la
proporaonada por una buena imagen en dos di-
mensiones. Trabajos més recientes han demostra-
do su utilidad en la evaluacién de algunas anoma-
lfas fetales de la cara fetal y en espina bifida®®27,

Un reducido ndmero de estudios han mostrado
su capacidad para estudiar érganos fetales in-
ternos. Serfa dtil en la medicién de voldmenes
de érganos fetales. Dudiey en una revision sis-
tematica realizada el afio 2003, concluye que la
ecografia 3D puede aumentar la precisién diag—
ndstica en la estimacién y deteccién de malfor-

maciones fetales®®,

ETICA PERINATAL

Cualquiera sea la definicién del comienzo de la
vida, asf como también, la consideracién como ser
humano, implica enormes connotaciones desde
el punto de vista de los principios éticos funda-
mentales y los que tienen relacién con el respeto
a la dignidad humana, la defensa de la libertad,
la igualdad y solidaridad, el didlogo como una
forma de resolver conflictos, el fomento al res-
peto activo hacia las posturas morales razona-
bles aunque no sean propias. Actualmente, los
problemas éticos se centran en situaciones que
pretenden la curacién de ciertas enfermedades y
temas relacionados con la fecundidad como son,
por ejemplo, la utilizacién de células troncales y
las téenicas de fertilizacién asistida respectiva-
mente.
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