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RESUMEN:

Objetivo: Describir y analizar las indicaciones, resultados y complicaciones
relacionadas con la realizacion de procedimientos invasivos en el primer trimestre

(BVC).

Material y Métodos: Se revisaron los datos de una cohorte iniciada en mayo de 2004,
del programa de tamiz de primer trimestre en el Departamento de Medicina Fetal del
Instituto Nacional de Perinatologia Isidro Espinosa de los Reyes (INPer). Para la
clasificacion de riesgos se consideraron cuatro grupos, los primero 3 considerando el
riesgo para cromosopatias y el cuarto por antecedentes de la pareja. El procedimiento
(BVC) se realiz6 por abordaje abdominal con guia ultrasonografica con un equipo
Voluson 730 Expert con técnica de un solo operador utilizando una aguja de 18 Gu y
desde Mayo de 2011 por abordaje transcervical bajo via ultasonografica con un equipo
Voluson 730 Expert pinza BVC de Karl Storz ® . El analisis de las muestras obtenidas
con técnicas de cultivo o moleculares se realiz6 en Departamento de Genética del

mismo Instituto.

Resultados: Se reportan 87 BVC realizadas entre mayo de 2004 y julio de 2011, como
resultado del tamiz de 5285 pacientes, 80 por abordaje abdominal y 7 por abordaje
transcervical. Hasta el momento no se ha reportado ninguna complicacion o pérdida de
la gestacion asociada a la realizaciébn del procedimiento en ninguno de los dos
abordajes (trans-abdominal o trans-cervical). Las indicaciones para la realizacion de
BVC se dividieron en cuatro grupos: 1) tamiz positivo, 2) tamiz positivo + defecto

estructural, 3) defecto estructural y 4) antecedentes de la pareja. De las 87 biopsias



realizadas se encontré un cariotipo anormal en 30 fetos. En el seguimiento pediatrico
reporte de complicaciones a largo plazo asociadas a la realizacion de BVC. Se han
presentado dos casos en los que no se consiguié cultivar satisfactoriamente el tejido

obtenido.

Conclusiones: En el departamento de Medicina Materno Fetal del Instituto
Nacional de Perinatologia se inicié el programa de tamiz y diagndstico prenatal hace
aproximadamente 8 afos, hasta el momento se han realizado 87 BVC por abordaje
abdominal y transcervical derivadas de este programa. En su mayoria estos
procedimientos se han indicado basados en los riesgos para cromosomopatias que
resultaron del proceso de tamiz (67%). La tasa de éxito en obtencién de tejido,
pérdidas de la gestacion y complicaciones a corto y largo plazo son similares a las
reportadas en los centros con mAas experiencia en la realizacion de estos
procedimientos. Se ha tenido una buena aceptacién de los procedimientos parte de los

médicos y los pacientes institucionales.

Palabras Clave: Tamiz de primer trimestre, cromosomopatias, biopsia de vellosidades

corionicas.

Abreviaturas: BVC biopsia de vellosidades coridnicas, TN translucencia nucal, DV
ducto venosos, HN hueso nasal, RT regurgitacion tricuspidea, LCR longitud craneo-

rabadilla.



ABSTRACT:

Objective: To describe and analyze the indications, results and complications of

invasive procedures in the first trimester (Chorionic villus sampling CVS).

Methods: We reviewed data from a cohort that began in May 2004, the screening
program of first trimester in the Department of Maternal-Fetal Medicine in the National
Perinatal Medicine Institute. For the classification of risks we made four groups, the first
3 considering the risk for chromosomal abnormalities and the fourth based on the
couple’s record. The procedure (CVS) was performed by abdominal approach with
ultrasound guidance with a Voluson 730 Expert equipment and since May of 2011 also
by transcervical approach. For the realization of the CVS we followed a strict protocol of
asepsis and antisepsis, two operators technique was used (parallel or tangential) the
puncture was made with a 18Gu needle. Genetic analysis of the sample either

conventional or molecular conducted by the Department of Genetics Institute.

Results: 87 CVS were reported conducted between May 2004 and July 2011 as a result
of first trimester screening 5285 patients, 80 by abdominal approach and 7 by
transcervical approach. So far there have been no reported complications or pregnancy
loss associated with performing the procedure in any of the two approaches (trans-
abdominal or trans-cervical). The indications for the realization of BVC were divided into
four groups: 1) positive screening, 2) positive screening + structural defect, 3) structural

defect and 4) history of the couple. Of the 87 biopsies an abnormal karyotype was found



in 30 fetuses. We have no report of long-term complications following the completion of
CVS and only two cases have occurred in those not successfully managed to grow

tissue obtained at biopsy.

Conclusions: The first trimester screening program in the Maternal Fetal Medicine
Department of the National Perinatal Medicine Institute began about 8 years ago, so far
87 CVS have been conducted by transcervical or abdominal approach derived from this
program. Most of these have been indicated based on risk for chromosomal
abnormalities resulting from the screening process (67%). The success rate in obtaining
tissue, pregnancy loss and complications in the short and long term are similar to those

reported in centers with more experience in performing these procedures.

Keywords: first-trimester screening, chromosomal abnormalities, chorionic villus

sampling.

Abbreviations: CVS chorionic villus sampling, NT nuchal translucency, DV ductus

venosus, NB nasal bone, TR tricuspid regurgitation, crown-rump length LCR.



Diagnostico confirmatorio de cromosomopatias en pacientes del programa de

tamiz de primer trimestre mediante Biopsia de Vellosidades Coridnicas
INTRODUCCION:

En 1959 Lejeune y cols reportaron por primera vez la presencia de tres
cromosomas 21 como causa del fenotipo clinico de los pacientes con Sindrome de
Down', dando el sustento biologico de los datos ya descritos en 1866 por John H.
Langdon Down,”> a partir de entonces el conocimiento de la morbilidad y las
complicaciones gque este sindrome ocasiona en los afectados a sido motivo de estudio.
En 1982 se describen los primeros datos prenatales relacionados no solamente con el
sindrome de Down sino con otra serie de cromosomopatias. Actualmente el tamiz
secuencial temprano nos permite la clasificacion correcta de los fetos con alto riesgo de
presentar alteraciones cromosomicas con tasa de deteccion de hasta un 97% cuando
utilizamos de forma combinada marcadores ultrasonograficos y bioquimicos,® sin

embargo el propio tamiza genera la necesidad de la confirmacion diagndstica.

En 1968 Morh propone un procedimiento por el cual se podia obtener tejido
placentario por via transcervical guiado por sonda endoscépica.* En 1975 se reporté el
primer procedimiento en el que se obtenia tejido placentario por via cervical sin
necesidad de guia endoscopica pero con el uso de guia ultrasonogréfica, en dicho
estudio se pudo determinar el sexo fetal en 93 de 100 fetos por medio del andlisis de la
cromatina sexual.” En 1979 se publica la técnica para toma de muestra de vellosidades
coriénicas por via cervical con guia ultrasonografica y se estima que para 1995 ya se

habfan documentado aproximadamente 150,000 biopsias con esta técnica.®,’ ®



Smidt-Jensen y Hahnemann publicaron en 1984 por primera vez la técnica de
biopsia de vellosidades coribnicas por via transabdominal guiada por sonda
ultrasonografica. ° Actualmente se han publicado multiples variaciones en la técnica
original con resultados similares en cuanto a éxito en la obtencién de tejido, pérdida
fetal y éxito en el cultivo. Se considera que un operador es apto para realizar el
procedimiento después de completar una curva de aprendizaje de 50 procedimientos

por abordaje transabdominal.*®

En un principio existia la controversia respecto a cuéal de
los dos abordajes era mejor (transabdominal vs transcervical) sin embargo mdultiples
estudios han demostrado que la seguridad y la eficacia en el procedimiento es similar
con ambas técnicas.’,*?,'®. Posterior a la realizacion del procedimiento se pueden
presentar complicaciones tempranas en menos del 5% de los casos siendo las mas
importante pero no la mas frecuente la perdida fetal, internacionalmente se acepta una
tasa de pérdida fetal posterior al procedimiento que va desde 0.3 hasta 2.4%". Dentro
de las complicaciones tardias que se reportan en menos del 3% de los casos las
principales son alteraciones o deformaciones en extremidades, que actualmente
sabemos esta incrementado mas aun en procedimientos realizados antes de la
onceava semana de gestacion, los mecanismos descritos atribuyen a las alteraciones
la formacién de microtrombos y fendmenos de vasoconstriccion. Actualmente la
recomendacion es que el procedimiento se realice entre la 11 y las 13.6 semana de
gestacion. Un inconveniente del procedimiento es la posibilidad de un mosaicismo

confinado a la placenta, en 1999 se publicé el reporte del European Collaborative

Study on chorionic villus sampling, en el cual se demostré6 que la frecuencia de
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mosaicismo confinado a la placenta era del 1.2% en muestra directa y 0.6% en

cultivos.*

Esta revision tiene el objetivo de describir y analizar la experiencia del
Departamento de Medicina Fetal en relacion a las indicaciones, resultados y
complicaciones en la realizacion de biopsias de vellosidades coridnicas desde el inicio

del programa de tamiz de primer trimestre.
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MATERIAL Y METODOS.

Se revisaron los datos de una cohorte iniciada en mayo de 2004, del programa
de tamiza de primer trimestre en el Departamento de Medicina Materno Fetal del
Instituto Nacional de Perinatologia (INPer). La evaluacién ultrasonografica entre las 11y
13.6 semanas de gestacion se basa en la somatometria, revision estructural, evaluacion
de la placenta y liquido amniotico, evaluacion hemodindmica y busqueda de
marcadores para cromosomopatias (TN, DV, HN, RT). La medicion de dichos
marcadores se realiz6 por médicos materno fetales certificados por la Fetal Medicine
Fundation (FMF). La evaluacién de primer trimestre se realiza de manera rutinaria a
todas las pacientes que ingresan al Instituto entre las 11 y las 13.6 semanas de
gestacion. El calculo de riesgo se realizd con el programa del mismo organismo (FMF)
integrando los marcadores ultrasonograficos, la evaluacion estructural y los
antecedentes maternos para el analisis y el célculo de riesgos. Para la clasificacion de
riesgos se consideraron cuatro grupos, los primeros 3 en base el riesgo para
cromosopatias y el cuarto por antecedentes de la pareja: bajo riesgo (menor de
1:1000), riesgo intermedio (entre 1:100 y 1:1000), alto riesgo (mayor de 1:100) y el
cuarto grupo por antecedentes de la pareja. La clasificacion de riesgos se realizo
considerando el riesgo basal por edad materna, posterior a la evaluacion
ultrasonografica se calcul6 el riesgo basado en LCR , TN y FCF, en las paciente que se
ubicaron en el grupo de riesgo intermedio se re-calculo utilizando los marcadores
emergentes HN, DV, RT. Los datos obtenidos de esta evaluacion se integraron al
expediente clinico de cada paciente. Las pacientes clasificadas en el grupo de alto

riesgo fueron asesoradas por el departamento de genética perinatal y se les ofrecié un
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procedimiento diagnéstico confirmatorio (BVC). Los procedimiento se realizaron al
Departamento de Medicina Fetal médicos especialistas certificados en Medicina
Materno Fetal. El procedimiento se realizé por abordaje abdominal (figura 1) con guia
ultrasonografica con técnica de un operador con un equipo Voluson 730 Expert (GE
Healthcare Milwakee WI USA). Desde Mayo de 2011 se realiza también el abordaje
transcervical con guia ultrasonografica con la utilizacion de la pinza de BVC de Karl
Storz® (figura 1) la via de abordaje se decidi6 de acuerdo a las caracteristicas fisicas
de la pacientes, la edad gestacional, liquido amnidético y la localizacion placentaria. En
todos los casos se realizdé evaluacion estructural del feto previo a la realizacion del
procedimiento. Para la técnica abdominal de BVC se siguié un protocolo estricto de
asepsia y antisepsia, utilizando clorhexidina al 0.2% para la preparacion de la piel y
lavado quirdrgico de manos y ropa estéril para el operador que realizd la puncién.
Previo a realizar el procedimiento se infiltr6 la piel, tejido celular subcutaneo,
aponeurosis y musculo con lidocaina al 2% utilizando una jeringa de 3cc con aguja de
13 mm y 29Gu. La puncién se realiz6 exclusivamente por médicos adscritos del
departamento, especialistas en Medicina Materno Fetal, se utilizd la técnica de un
operadores en paralelo, con una aguja de 18 Gu (figura 2) introduciéndola hasta 3cm
del espesor de la placenta para la obtencion de tejido placentario, haciendo vacio con
una jeringa convencional de 20cc. Para la técnica transcervical se realizd ultrasonido
transvaginal para ubicacion y medicion del cérvix asi como localizacion de la placenta y
su relacion con el orificio cervical interno. Se realiz6 asepsia de la region vulvar y
posteriormente de la cavidad vaginal con clorhexidina al 0.2%. Con guia

ultrasonografica (Voluson 730 Expert GE Healthcare Milwakee WI USA) abdominal se
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realizé la colocacion de espejo vaginal y una vez identificado el orificio cervical interno
se introdujo la pinza hasta el sitio de mayor ecogenicidad de la placenta para realizar el
movimiento de apertura de la pinza y toma de material.  En todos los casos se realizé
una evaluacién macroscoOpica para corroborar la presencia de tejido previo a ser
enviado para su analisis (figura 3). Las muestras fueron debidamente rotuladas con los
datos de la paciente (nombre completo, edad y nimero de expediente clinico). El
andlisis genético de la muestra ya sea convencional o molecular es realiz6 por el
Departamento de Genética del mismo Instituto. El resultado del procedimiento es

entregado y explicado por parte del Departamento de Genética del INPer.
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RESULTADOS:

Se reportan 87 BVC realizadas entre mayo de 2004 vy julio de 2011, como
resultado del tamiz de 5285 pacientes, de los 87 procedimientos, 80 (92%) se realizaron
por abordaje abdominal y 7 (8%) por abordaje transcervical. La distribucion por grupos
de edad de las pacientes se muestra en la figura 4. Hasta el momento no se ha
reportado ninguna complicacién o pérdida de la gestacién asociada a la realizacién del

procedimiento en ninguno de los dos abordajes (trans-abdominal o trans-cervical).

Las indicaciones para la realizaciéon de BVC se dividieron en cuatro grupos: 1)
tamizaje positivo, 2) tamizaje positivo + defecto estructural, 3) defecto estructural y 4)
antecedentes de la pareja. En la figura 5 se muestran las indicaciones de todos los
procedimientos realizados (87) y en la figura 6 se muestran las indicaciones de los

procedimientos realizados solamente en pacientes mayores de 35 afios.

En el cuadro | se muestran las alteraciones estructurales por las cuales fue
solicitado el procedimiento en 17 pacientes del grupo 2 y 3, solo en 3 de ellas la
alteraciones estructural fue la principal indicacion del procedimiento, en el resto (14) la

indicacion fue conjunta la alteracién estructural mas el resultado tamiz.

De las 87 biopsias realizadas se encontré un cariotipo anormal en 30 fetos
(34%), las tres alteraciones numéricas mas frecuentemente encontradas fueron trisomia
21 (Sd. De Down), trisomia 18 (Sd. de Edwards) y monosomia del X (Sd. de Turner),
(Figura 7). En el cuadro Il se muestran las principales alteraciones cromosdémicas segun
grupo de edad (menores de 20 afios, de 20 a 34 afios de edad y 35 afios o mas) al

momento de la realizacion del procedimiento.
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Considerando solo el grupo 1 y 2 de indicaciones, se realizaron 72 BVC, en
estas se encontraron alteraciones cromosomicas numéricas en 29 (40%), en la figura 8
se muestra la distribucion de estos procedimientos segun el resultado de tamiz, alto
riesgo, riesgo intermedio, bajo riesgo. Las 29 alteraciones cromosomicas numéricas
(100%) fueron encontradas en el grupo de alto riesgo donde se realizaron 59

procedimientos, como se muestra en la figura 9.

De las 87 BVC se realizaron 48 (55%) en mujeres mayores de 35 afios, en estas
pacientes se encontrd un cariotipo normal en el 62% de los casos y anormal en el 38%,
los resultados de los procedimientos realizados en este grupo etario se pueden ver en

la figura 10.

En los fetos que se encontrd6 un higroma quistico (12), se detectaron
alteraciones numeéricas cromosomicas en el 92% de los casos, y el resto 1 feto no
tuvimos el resultado dado que el cultivo realizado para el analisis no crecié en forma
satisfactoria, en la figura 11 se muestran las alteraciones cromosomicas encontradas

en ellos.

Hasta el momento no encontramos complicaciones a largo plazo asociados a la
realizacion de BVC y solamente se han presentado dos casos (2%) en los que no se
consiguio cultivar satisfactoriamente el tejido obtenido en la biopsia y por lo tanto no se

pudo obtener el resultado.
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DISCUSION:

A pesar de que el diagnostico prenatal se realiza de manera rutinaria en paises
de primer mundo desde hace varias décadas, nuestro pais se encuentra aun en la
etapa de implementacién de estos programas. Desde hace 8 afios nuestra institucion
cuenta con la infraestructura, los recursos humanos y la vision para implementar y
poner en practica un programa completo de tamiz y diagndstico prenatal. Desde hace 4
afos nuestro departamento ha formado una red de unidades de medicina fetal con mas
de 30 hospitales en el pais, centro y sur América con el fin de que los programas que
se desarrollan y validan en nuestra unidad puedan ser replicados en los centros donde
nuestros egresados son los responsables de conducir los programas en medicina
Materno Fetal y de esta forma la poblacion en general obtenga los beneficios directos
de una mejor atencién prenatal. La sensibilizacién al grupo médico y por consecuencia
a los pacientes tendra como resultado parejas informadas con capacidad de tomar las
mejores decisiones en su embarazo. En nuestra experiencia posterior a una sesion de
asesoria sobre resultados, riesgos Yy beneficios logramos una porcentaje de aceptacion
de procedimientos invasivos en primer trimestre que varia entre el 50 - 60 %, muy por
debajo de lo que nosotros mismos pretendemos conseguir, este porcentaje tan bajo lo
podemos explicar por varios motivos: 1) la confianza en el procedimiento de segundo
trimestre (amniocentesis) que desde hace 20 afios se realiza en nuestra institucion que
compite contra una técnica de aplicacion reciente que en algunos reportes de la
literatura muestra mayores tasas de pérdidas. Debemos de recordar que cuando
realizamos un procedimiento invasivo antes de la semana 15 para considerar su riesgo

de pérdida tendremos que sumarle el riesgo de pérdida propio que se presenta antes
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de la semana 20 (1.0 -1.5%) por lo que la falta de conocimiento de esta informacion
podria transmitirse a los pacientes siendo ellos los que toman la decision de un
procedimiento tardio. Tal como se menciona en los resultados hasta el momento no se
ha presentado ninguna complicacion materna o fetal en nuestra serie. En los ultimos
afios el porcentaje de aceptacion se ha venido incrementado con el asesoramiento
inmediato al tamiz por ultrasonido donde se ofrece la informacion completa de las
opciones de procedimientos invasivos tempranos previa a la consulta de diagnéstico
prenatal. El programa de tamiz a funcionado de manera correcta identificando al 5.3%
de la poblacion estudiada con riesgo alto que corresponde a la tasa de procedimientos
invasivos que idealmente tendriamos que estar realizando. Que actualmente solo

representa el 1.6% de la poblacién total y el 30% de la poblacién con tamiz positivo.

Hasta el momento se han realizado 87 biopsias de vellosidades coriénicas, 80
por via transabdominal y 7 por via transcervical, en la evaluacién genética convencional
(cariotipo) se han diagnosticado 30 fetos con alteraciones cromosdmicas numéricas, en
relacion a estas cifras debemos analizar que no todos los procedimientos fueron
realizados derivados del programa de tamiza para cromosomopatias sino que algunos
fueron realizados por la presencia de defectos estructurales en la evaluacién
ultrasonografica o por antecedentes de la pareja, también se debe mencionar que
actualmente sabemos qgue no solo las alteraciones cromosomicas producen una TN
alterada, sino también defectos cardiacos, alteraciones génicas, defectos venosos y
linfaticos, se debe hacer mencién que no todas las pacientes a las cuales se les
realizd6 el procedimiento derivado del riesgo del tamiz para cromosomopatias

clasificaron como alto riesgo (riesgo mayor de 1:100) sino que algunas de ellas se
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clasificaron como riesgo intermedio (menor de 1:100 pero mayor de 1:1000) y después
de la explicacion de resultados decidieron la realizacion del procedimiento para
confirmacion del diagnéstico (figura 8). Un punto importante a resaltar segun los
resultados mostrados en las figuras 8 y 9 es que se realizaron 59 procedimientos como
resultado de un tamizaje con riesgo alto, de estas 29 (49%) resultaron con cariotipo
anormal, en la misma gréfica se muestra que se realizaron 13 procedimientos en
pacientes con resultado del tamizaje en riesgo intermedio y cabe hacer notar que no se
encontrd ninguna alteraciébn cromosémica en estos fetos, mostrando nuevamente la
eficacia en la clasificacion de la evaluacién ultrasonografica de primer trimestre como
proceso de tamiz para detectar pacientes con alto riesgo para cromosomopatias. En
relacion al punto de corte para la realizacién de procedimientos invasivos, es importante
mencionar que nosotros actualmente manejamos la indicacion de biopsia por tamizaje
cuando el resultado es un riesgo mayor o igual a 1 en 100, sin embargo algunos centros
se pretende bajar este punto de corte a un riesgo igual o mayor a 1 en 50, en nuestra
experiencia si hubiéramos considerado el punto de corte de 1 en 50 se hubieran
detectado los 29 (100%) fetos con cariotipos anormales que encontramos en los
procedimientos realizados que tuvieron como principal indicacién el resultado del

tamizaje.

Las principales alteraciones cromosomicas numéricas diagnosticadas han sido
trisomia 21, monosomia del X y trisomia 18, que coincide con lo reportando en la
literatura, en muchos de los casos se han realizado con éxito técnicas de diagndéstico
molecular principalmente para diagndéstico de distrofias musculares, displasias Oseas,

deteccion de delecion 22g11.2, microdeleciones o desbalances por antecedentes
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maternos o paternos. En la figura 4 podemos observar que el 55% de las alteraciones
cromosomicas detectadas se encontraron en pacientes mayores de 35 afios, esto no
coincide con la distribucion por edad que conocemos de las alteraciones cromosémicas,
pues es bien conocido que el mayor niumero de estos defectos se encuentra en
pacientes menores de 35 afios por la prevalencia de embarazo en ese grupo, sin
embargo en nuestro caso consideramos que esto se debe a que nuestro Instituto es
uno de los centros de referencia mas importantes de nuestro pais para pacientes de
alto riesgo y uno de los criterios para aceptacién es la edad materna mayor a 35 afios,
por lo tanto nuestra prevalencia de pacientes obstétricas mayores a 35 afios oscila

entre el 30 y el 35%, muy por arriba de la prevalencia encontrada en poblacion abierta.

En el cuadro | se muestra las alteraciones estructurales fetales que llevaron a la
realizacion de un procedimiento diagnéstico, ya sea como unico o en forma conjunta
con los resultados del calculo de riesgo del tamiza, es evidente la superioridad de la
presencia de un higroma quistico como condicionante para un procedimiento
diagnéstico, un dato muy importante que se encontrd fue que el 92% de los fetos con
higroma que fueron sometidos a un procedimiento diagndstico resultaron con cariotipo
anormal , estos resultados nuevamente nos orientan a pensar que el higroma quistico,
es la forma mas severa de presentacion del espectro de como podemos encontrar la

translucencia nucal debido a que comparte hipotesis etioldgicas.

Dentro de esta revisidn no se encontré hasta el momento ninguna complicacion
o pérdida asociada a la realizacién de la biopsia, considerando lo publicado en la
literatura en donde la tasa de pérdida varia entre un 0.5 y un 2% nuestra sera similar.

Esto puede ser explicado por dos puntos, 1) los procedimientos son realizados por
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médicos especialistas en medicina materno fetal con una amplia experiencia en
procedimientos invasivos durante la gestacion, 2) para la realizacién del procedimiento
se sigue un estricto protocolo de asepsia y antisepsia y el procedimiento es 100%
guiado por US tratando de evitar situaciones que potencialmente pudieran producir
complicaciones, verificando posicion del Utero, la posicion de la placenta, liquido
amnidtico, la presencia de asas intestinales entre otros factores, eligiendo la via de
abordaje mas conveniente (trans-abdominal o transcervical) segun las condiciones

encontradas en cada paciente.

El programa de tamiza y diagnéstico prenatal que ofrecemos en el Departamento
de Medicina Materno Fetal en el INPer, es punta de lanza no solo en nuestro pais sino
en latinoamerica y es comparable a cualquiera de los programas establecidos en los
paises pioneros en este campo, sin embargo ain no conseguimos nuestro objetivo
final, que el programa de tamiz en el primer trimestre pueda convertirse en una norma
nacional que tanga obligatoriedad y cobertura para la totalidad de la poblacién. Al
sensibilizar a la poblacién médica y pacientes se puede cambiar la forma de entender
el proceso de tamiz, sus beneficios basados en deteccion oportuna de fetos de alto
riesgo, confirmaciones tempranas y la reduccion de procedimientos invasivos con el

resultado agregado de disminuir las pérdidas fetales y los costos.
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CONCLUSIONES:

En el departamento de Medicina Materno Fetal del Instituto Nacional de
Perinatologia se inici6 el programa de tamizaje y diagndéstico prenatal hace
aproximadamente 7 afos, hasta el momento se han realizado 87 BVC por abordaje
abdominal y transcervical derivadas de este programa. En su mayoria estos
procedimientos se han indicado basados en los riesgos para cromosomopatias que
resultaron del proceso de tamizaje (67%). La tasa de éxito en obtencién de tejido,
pérdidas de la gestacion y complicaciones a corto y largo plazo son similares a las
reportadas en los centros con mAas experiencia en la realizacion de estos

procedimientos.
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FIGURAS:

Figura 1: Pinza para BVC de Karl Storz
Fuente: Unidad de Investigacion del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)
en el INPer
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Figura 2: Aguja de 18 Gu para BVC
Fuente: Unidad de Investigaciéon del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)
en el INPer
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Figura 3: Revision Macroscopica de tejido obtenido en la biopsia.
Fuente: Unidad de Investigacién del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)
en el INPer
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Distribucion por grupo de edad de las biopsias
CEIVELER

0

N=87 Menor de 20 afos De 20 a 34 afios 35 afios o mas

Figura 4: Distribucion por grupo de edad de las biopsias realizadas
Fuente: Unidad de Investigacion del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)
en el INPer
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Indicaciones para la toma de BVC

3 (3%)

14 (16%)
58 (67%)

Figura 5: Indicaciones paratoma de BVC en todos los procedimientos realizados

¥ Tamizaje
™ Tamizaje + Defecto
Estructural

M Defecto Estructural

M Antecedentes

Fuente: Unidad de Investigacion del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)

en el INPer
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Indicaciones para toma de BVC en pacientes
mayores de 35 afios

2 (4%
(4%) ¥ Tamizaje

4 (8%)
™ Tamizaje + Defecto

37 (77%) Estructural

M Defecto Estructural

H Antecedentes

Figura 6: Indicaciones paratoma de BVC en pacientes mayores de 35 afios
Fuente: Unidad de Investigaciéon del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)
en el INPer
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Alteraciones cromosdmicas encontradas

N=30 Trisomia 18 Trisomia 21 Monosomia X

Figura 7: Alteraciones cromosdmicas detectadas por BVC
Fuente: Unidad de Investigacion del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)
en el INPer
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Procedimientos realizados segun el resultados del
tamizaje

0
N=72 Alto Riesgo (> 1:100) Riego Intermedio (<1:100 > 1:1000) Riesgo Bajo (< de 1:1000)

Figura 8 : Procedimientos realizados segun el resultado del tamizaje.
Fuente: Unidad de Investigacion del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)
en el INPer
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Alteraciones cromosdmicas segun resultados
del tamizaje

Alto Riesgo (> 1:100) Riego Intermedio (<1:100 > Riesgo Bajo (< de 1:1000)
1:1000)

Figura 9: Alteraciones cromosdmicas numeéricas encontradas segun resultado del
proceso de tamizaje
Fuente: Unidad de Investigacion del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)
en el INPer
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Resultados de los procedimientos realizados en pacientes
mayores de 35 afos

Trisomia 18 Trisomia 21 Monosomia del X Cariotipo normal

Figura 10: Resultados de los procedimientos realizados en pacientes mayores de 35 afios
Fuente: Unidad de Investigaciéon del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)
en el INPer
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Alteraciones cromosomicas en fetos en los que se
encontrd higroma quistico

Monosomia X Trisomia 21 Trisomia 18 No crecio cultivo

Figura 11: Resultados cariotipos en fetos con higroma quistico
Fuente: Unidad de Investigaciéon del departamento de Medicina Materno Fetal (UNIMEF)
en el INPer
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CUADROS:

Cuadro I: Alteraciones estructurales como indicacién de BVC

Higroma Quistico 12 (70%)
Comunicacion Interventricular 1 (6%)
Angulacién de huesos largos 1 (6%)

Craneoraquisquisis 1 (6%)

Derrame Pleural 1 (6%)

Megavejiga 1 (6%)

Fuente: Unidad de Investigacién del departamento de Medicina Materno Fetal

(UNIMEF) en el INPer
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Cuadro

[I: Alteraciones cromosomicas por grupo de edad

Menores de 20 afos 0 1 (50%) 1 (50%) 2
De 20 a 34 afios 5 (50%) 3 (30%) 2 (20%) 10
Mayores de 35 afios 4(22%) 10 (56%) 4 (22%) 18

Fuente: Unidad de Investigacién del departamento de Medicina Materno Fetal
(UNIMEF) en el INPer
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