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DROTOCOLOS ASISTENCIALES Cribado de cromosomopatias

NOVEDADES DESDE LA VERSION ANTERIOR

e Se actualiza la iconografia, indicando la fuente (Fetal Medicine Foundation)
e Se actualizan los dinteles de riesgo, introduciendo el test prenatal no invasivo en sangre
materna.
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1. INTRODUCCION

El objetivo de cribado de cromosomopatias conocer el riesgo de aneuploidia de cada paciente, en
particular, trisomias 21, 18 y 13.

Hoy en dia el método de cribado de cromosomopatias de primera eleccidn es el screening combinado
bioguimico + ecografico que, junto a la edad materna, suponen tasas de deteccion de hasta el 90% con
una tasa de falsos positivos del 5%, porcentaje que puede incrementarse hasta un 96% si se incluyen
marcadores ecograficos secundarios. Se incluyen las trisomias mas comunes: 21, 13y 18.

El calculo del riesgo especifico para cada gestante se basa en la modificacidn del riesgo “a priori” de una
determinada trisomia establecido por la edad materna y la edad gestacional, a través de los valores de
los cocientes de probabilidad derivados de los marcadores empleados, obteniéndose asi un riesgo “a
posteriori”. Dicho calculo se llevara a cabo mediante el software de la Fetal Medicine Foundation.

En el caso de la donacién de ovocitos, el riesgo basal queda establecido por la edad de la donante. En
aquellos casos con una gestacion previa con una trisomia 21, 13 o 18, el riesgo basal de la gestacion
actual aumenta en un 0.75%. Hay que asegurarse de incluir dicho dato en el calculo del riesgo final.

2. MARCADORES BIOQUIMICOS

Los marcadores bioquimicos incluidos en el screening combinado del primer trimestre son la fraccién
libre de la gonadotropina coridénica humana (BHCG) y la proteina plasmatica asociada al embarazo
(PAPP-A). La extraccion puede llevarse a cabo entre las semanas 8 y 13+6 aunque lo ideal es hacerlo
entre la 8 y la 10, siendo la eficacia maxima en la semana 102.

La solicitud de extraccion de dichos marcadores se realiza desde el Centro de Salud y los resultados
estaran disponibles cuando la gestante acuda a su cita en las consultas. Los valores de estas hormonas
se encuentran influidos por el peso materno, tabaquismo, edad gestacional, paridad, etnia, presencia
de diabetes y método de concepcidn, de manera que la medida utilizada es expresada en multiplo de la
mediana normal esperada (MoM) tras haberse ajustado segun los factores comentados anteriormente.

PROTOCOLOS ASISTENCIALES. OBSTETRICIA
HOSPITAL UNIVERSITARIO VIRGEN DE LAS NIEVES
https://www.huvn.es/asistencia_sanitaria/ginecologia_y_obstetricia

1de3



e — : . Junta de Andalucia
el W\/V\ vac G“"eco{ogm Y A Consejeria de Salud y Familias

ARIO VIRGEN DE LAS NIEVES Obstetricia

LOS ASISTENCIALES Cribado de cromosomopatias

3. MARCADORES ECOGRAFICOS

Translucencia nucal (TN): La imagen ideal para su medida es
aquella con magnificacion suficiente que incluya la cabeza
fetal y el tercio superior del tronco. Deben ser visibles la punta
de la nariz, paladar y diencéfalo. La medida se tomard en la
zona mas ancha, de borde interno a borde interno. Se
realizaran varias medidas y se usard la mayor. El feto debe
estar en posicidn neutral, con la cabeza alineada con la
columna.

Marcadores ecograficos secundarios:
Es recomendable la realizacién de marcadores secundarios, especialmente en gestaciones con
resultado de cribado de alto riesgo.

e Frecuencia cardiaca fetal: Para medirla debe obtenerse una imagen transversal o longitudinal
del corazdn con la que mediremos de 6 a 10 ciclos cardiacos con el Doppler de onda pulsada. La
frecuencia sera calculada mediante el software ecografico.

e Visualizacién del hueso nasal: La imagen que debe obtenerse es la misma que para la medicion
de la TN. Se apreciaran tres lineas a nivel de la nariz fetal: |a linea superior representa la piel,
por debajo de ésta se aprecia una linea mas gruesa que es el hueso nasal, enfrente del huesoy
a nivel superior aparece una tercera linea que es la punta de la nariz. Se considera que el hueso
nasal estd ausente/ hipoplasico si no se ve o aparece con ecogenicidad menor a la piel

subyacente.

o indice de pulsatilidad del ductus venoso: Para medirlo la
imagen debe estar aumentada de manera que el tdrax y
abdomen fetal ocupen toda la pantalla obteniéndose un corte
ventral medio sagital. Utilizaremos el mapeo de flujos para
identificar el ductus venoso y posteriormente el Doppler
pulsado con una muesca pequefia (0.5-1.0 mm), una angulacién
menor a 309, filtros a baja frecuencia (50-70 Hz) y velocidad de
barrido alta (2-3 cm/s) para obtener las OVF del Ductus venoso.

o Flujo tricuspideo: Para su medicion, debe ampliarse la
imagen para el que térax ocupe toda la pantalla. Debe obtenerse
un corte de cuatro cdmaras apical y usaremos el Doppler pulsado
con muestra grande (2-3 mm) colocada sobre la valvula
tricuspide, angulo de insonacion menor a 302 y velocidad de
barrido alta (2-3 cm/s). Consideraremos anormal la presencia de
regurgitacion con duracién mayor a la mitad de la sistole y
velocidad mayor a 60 cm/s.
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4. ALGORITMO DE ACTUACION

Una vez realizado el cribado de aneuploidias en funcidn del riesgo obtenido:

e Riesgo superior a 1/50: La paciente sera referida a la Unidad de Medicina Fetal para
valoracion de prueba invasiva o Test Prenatal No Invasivo (TPNI).

e Riesgo 1/50-1/500. Se informara a la paciente de que presenta un riesgo intermedio, lo
gue supone dicho riesgo y se ofertara la realizacion de un test prenatal no invasivo en
sangre materna.

e Riesgo inferior a 1/500 se considera un bajo riesgo de aneuploidia.
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