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INTRODUCCION

Aproximadamente el 6% de los recién nacidos, pre-
sentan al nacer algin tipo de enfermedad congénita.
De ellas, el 2.5% pueden considerarse anomalias
mayores. Hay que tener en cuenta que éstas cifras
se duplican al afio de vida, cuando sus defectos se
ponen de manifiesto.

Los defectos congénitos condicionan el 20% de
muertes perinatales, el 15% de las neonatales y el
10% de las infantiles.

Con el avance en el diagnostico prenatal es posi-
ble determinar alteraciones cromosomicas, metabo-
lopatias y malformaciones o anomalias estructu-
rales.

Segin el anuario estadistico de 1982 en Espanha
se produjeron 600.680 partos en ese afo, de los
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cuales el 5.57% en mujeres de 38 afios o mas. Si se
realizara biopsia corial a todas estas pacientes, se
diagnosticarian aproximadamente 1.500 fetos afec-
tos de una anomalia cromosOmica, que en la actua-
lidad nacen sin diagnostico previo y de los cuales
mas de la mitad van a vivir con diferentes grados de
subnormalidad.

MATERIAL Y METODOS

Se realizaron en nuestro servicio de diagnostico
prenatal 381 biopsias coriales (BC) en pacientes que
reunieron alguna de las siguientes indicaciones cli-
nicas.

—  Edad avanzada de los progenitores (mayores
de 38 anos).

—  Hijos previos afectos de enfermedades heredi-
tarias.

—  Antecedentes familiares de enfermedades he-
reditarias.

—  Progenitores portadores de traslocacion o ano-
malias cromosomicas.

—  Exposicion a agentes teratdbgenos.
Previo a la BC se llevo a cabo asesoramiento ge-

nético con especial énfasis en el arbol genealogico y
se previno a todas y a cada una de las pacientes de
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los riesgos potenciales del procedimiento (aborto,
metrorragias, infecciones, etc.). A las pacientes que
aceptaron someterse a la BC se les practic6 ecogra-
fia inicial para datar el embarazo, estimar la vitali-
dad fetal y otras condiciones que pudieran inferir
en el procedimiento, como las gestaciones gemelares,
presencia de miomas, localizacion placentaria, inser-
ci6n del cordon umbilical o signos de aborto.

Se extrajo sangre de los padres para determinar
grupo sanguineo, cariotipo y alfa-feto-proteina en
la madre. Para la realizacion de la BC, las pacientes
debian estar con la vejiga urinaria ocupada y tuvi-
mos siempre presente que la edad estimada por la
ecografia debe estar comprendida entre 9 y 11 se-
manas con un CRL de 20—40 mm.

Se debe registrar el lugar de la insercion placen-
taria y el punto de la insercion funicular y si es po-
sible la direccién del canal cervical.

Con la paciente en posicion ginecologica, se vi-
sualiza el cervix, se lava la vagina con povidona yo-
dada, en condiciones estériles y bajo control ecogra-
fico se introduce un catéter 14—17 Gauge o cdnu-
las metalicas tipo KCH entre la bolsa amnibtica y la
decidua hasta llegar al corion frondoso; al ilegar a
este sitio, se retira el catéter aspirando. La obten-
cion de vellosidades se comprueba in situbajo el mi-
croscopio, y en caso de no obtener suficiente mate-
rial se debe repetir la toma biopsica.

Las vellosidades extraidas, pesaban entre 5 y 50
mg., una vez separadas del resto que les acomparia,
se procesan por método directo, lo que permite ob-
servar las mitosis en metafase en unas horas. Des-
pués se cultiva para la obtencion de bandas Q y
bandas G y todas son sometidas a estudio citogene-
tico.

RESULTADOS

En los resultados citogenéticos de las primeras
381 BC detectamos 24 anomalias cromos6émicas
(7.03% ): hubo 31 casos de padres portadores de
traslocacion cromosomica, se detectaron 4 hijos
portadores de una traslocacion en equilibrio (14.28)
y 4 fetos portadores de una traslocacién en dese-
quilibrio, lo que en conjunto proporciona un por-
centaje cercano al 29%.

En el grupo de edad avanzada el 9.14% presenta-
ba una cromosomopatia. Esta incidencia coincidid
con la encontrada en la serie de MIKKELSEN en la
que recogia 1401 BC realizadas en el mundo.
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En 84 casos con un hijo afecto de una anomalia
cromosomica se detectaron dos sindromes de Down
(2.63% ) uno de los cuales, curiosamente, era uno
de los fetos de un embarazo gemelar siendo el otro
gemelo normal y de sexo opuesto.

DISCUSION

En los altimos anos el médico es consultado a
menudo sobre la posibilidad de tener un hijo afecto
de una enfermedad congénita y tenemos la obliga-
cibn de dar un consejo genético que es el asesora-
miento objetivo que tiene una pareja respecto al
pronostico de una entidad genética en particular.
Este pronostico se refiere a la posibilidad de que el
feto presente dicha anormalidad que puede ser cro-
mosOmica y/o metabdlica. Las alteraciones cromo-
somicas son aquellas en las que se pueden demos-
trar en el individuo una anomalia en el nimero de
cromosomas o en su estructura. La mds conocida es
la trisomia del cromosoma 21 o sindrome de Down.
Después vienen las traslocaciones. Todas estas ano-
malias cromosOémicas aumentan progresivamente
con la edad. De 35 a 38 afos de edad la incidencia
es de 1.25% y en mujeres mayores de 38 es de un
5% . Las enfermedades metabolicas son aquellas en
las que se hereda un defecto quimico, a menudo
enzimatico que tiene un patron hereditario autoso-
mico recesivo. De casi 250 trastornos metabolicos
hereditarios conocidos, s6lo unas decenas pueden
diagnosticarse prenatalmente. Este diagnostico, se
basa en un estudio enzimatico de las células del li-
quido amnibtico o de las vellosidades coriales. Las
nuevas técnicas de DNA recombinante estan pro-
porcionando cada dia mas posibilidades de diagnos-
ticar no solo a los fetos afectos, sino a los porta-
dores, asi que en el segundo mes de gestacion, he-
mos diagnosticado fetos con hemofilia, talasemia,
enfermedad de Duchenne y mucoviscidosis. En
otras ocasiones no hay alteraciones enzimdticas si-
no metabolicas como en ciertos casos de porfiria, el
sindrome adrenogenital congénito, hipotiroidismo
congénito.

Las malformaciones o enfermedades congénitas
que se acompanan de una alteracién morfologica
del feto son muy variadas en cuanto a su origen y
herencia. Estas anomalias suelen diagnosticarse en
su mayor parte mediante un examen ecografico
detallado a la primera mitad de la gestacioén, entre
las 20 semanas. Esta exploracion la aconsejamos a
toda la poblacion de gestantes ya que en este tipo
de enfermedades, en ocasiones, se puede actuar de
manera terapéutica.
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CONCLUSION

La practica de biopsias coriales via transcervical
realizadas en nuestra Unidad de Diagnoéstico Prena-
tal y analizando sus resultados y complicaciones,
consideramos que es un método invasivo bastante
seguro y eficaz en el diagnostico de enfermedades
prenatales, principalmente genética. De estas biop-
sias, el 48% correspondian a edad avanzada de los
progenitores; 22% a hijos previos afectos de enfer-
medades hereditarias: 8% progenitores portadores
de traslocaciones o anomalias cromosbémicas; el
4% a antecedentes familiares de enfermedad here-
ditaria y el 18% restante a otras, como exposicion
a agentes teratogenos.

Es importante resefiar la edad gestacional como
indicacion para el diagnostico prenatal ya que cons-
tituye el motivo de consulta mas frecuente en nues-
tro medio. Mas grave, sin embargo, es el hecho de
que alguno de los progenitores tenga una anomalia
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cromosomica, ya que se acompafia de un riesgo
muy elevado para la descendencia.

RESUMEN

Desde el punto de vista de diagnostico prenatal,
podemos simplificar diciendo que un feto puede
engendrarse con tres tipos de enfermedades:
A — Alteraciones cromoso6micas.
B — Malformaciones o anomalias estructurales.
C — Metabolopatias.

Y por medio de la biopsia corial transcervical po-
demos diagnosticar de manera precoz las anomalias
cromosomicas, metabolicas que ocasionaria una

disminuciéon de la mortalidad y morbilidad perina-
tal y neonatal.
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