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INTRCDUGCION

La obatetricia tiene entre sus objetivos brin;.
dzr ayuda a las parejas para el logro de un embarazo nor-
nal rleracente satisfactorio (23).

®n su ejeroicio profesional el obatetra 8¢ en--
frenta ocasionalmente con padecimientos que en forma to--
tal o parcial se d=ben a factoree genéticos; por esta --
razdn curple una importante funcidn en la prevencidn de
estas enferredades wedianfe la labor del coneejo genéti--
co que se proporciona a la familia de los pacientes afec-
tados (48)

‘Antes del-ddvenimiento del diagndstico prenatal,
el consejo gendtico consist{a unicamente en calcular las
posibilidades de ;ue una pareja tuviera un hijo afectado,
informarle de los riesgos y ayudarles a llevar a cabo las
decisiones que tomaran al respecto. ante la presencia de
un hijo con algmin trastorno genético se les podfa infor—-
mar por ejerplo: gue el riesgo de recurrencia para el --
Sindrome de Down del 1 %,‘para,ctras malformaciones con--

énitas del 5 %; parc los errores congénitos autosdmicos -
recesivos del metabolismo del 25 ; y para las condicio--
nes dominantes del 50 ¢ {62).
‘ Si la pareja en cuestidn no deseada correr esos
riesgos podia optar por un control definitivoe o temporal
de la fertilidad. ©En caso de gque la mujer llegara a em-
barazsrae o recibiera el consejo gendtico ya embarazada,
a zmenido, ante el teror de jue el producto estuviera afec-
tado, solicitaba la jinterrurcién del embvarazo o sufria a
lo largo del mismo esjerarin el resultadoe (62),
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Actualmente el consejo gendtico consiste en
informar-a los familiares, con plenitud y precisién el
riesgo genético de algunas alteraciones y/o enfermeda~
des qLie pueden afectar al producto, la naturcleza, el
tratamiento disponible si lo hay y el prondstico del
trastorno. *

Tn un minero importante de padecimientos deve
proporcionarse la inforuacién tanto Je los métodos pa=
ra diagnoSticar como de las complicaciones que puedan
surgir de 10s siswos.. Un 480 prizmordial para propore
cionar un consejo 'genético en forma adecuada, es esta-
blecer en forma corrscta el dia/;ridatico de la enferme-
dad o la malforracién., ror 1o tanto deben recox:darse
cuales gon los factores etlolégzicos ufs importantes —-
re ac onados con las malforzaciones congénitas milti--
ples, ya que segin la etiologfa se empleardn los proce=
dimientos aiagnésticos mfs dtiles y apropiados,

Los factores etiolégicos pueden ser clasifi-
cados en dos ‘gru;:os principales: P actores ambientales
y Paotores genétiocos, TLos mfs importantes factores am-
bientales son: radiaciones, infecciones, drogas, meta-
bélicos y nutricionales paternos. Con respecto a los
padecimientbs de naturaleza hereditaria, estcs pueden
clasificarse en tres catezorizs; monogénicos o heren-
cia mendeliana simple, poligénicos o multifactoriales
y cromosomopatias o anormalidades cromoadzicas (48),

Ee por eato jue actualmente se ponen en préde-
tica miltiples técnicas para el diagnéetico preriatal on
epocas fetalea tempranas, siendo esto uno de 1los progre=-
s03 rds estimulentes en Fedicina, con un futuro brie-
11,nte ya jue para mchos trastornos gené'ticoa, le pa=-
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reja puede tomar decisiones con base en una certeze éo-
bre 8i va a tener o no un producto afectado y no sélo
con base en posibilidadzs (15).

Decda Ballantyne desde princirios de siglo -
que "En los yYltimos aflos se ha creado la idea tanto
" en los profesionales como en el piblice en general de
que debemos preccuparnos no sélo porque nazea el nifio
sino porque ademnfs no sea una carga para la sociedad,
para sue padres y para 3f mismo" (15).

%8 importante recalcar que la decisidn de rea-
lizar un aborto debe ser de los padres y no del nédica.
El nddico poard opinar y orientar sobre los problemas
técnicos del misro, pero no sobre la moralidad del pro-
cedimiento, por lo que tiene perfecto derccho a resu--
sarse a efectuar un averto, pero nc debe decidir ai el
2rocecimiento es para 0tros bueno o ralo desde el punto
de vieta moral (62), "

£ste campo de la liedicina estd evolucionando
eon tanta rapidez, jue siguen combiando las indicacio-
nes principales para el diagnéstico intrauterino. YLos
nuevos progresos ¥y los mayores conocimientoa sotre 1f-
quido amnibvico ¥y sus componentes darén por resultaco
ro s6lo otros avances en el diagnossico prenatal de las
entrvroedades genétioae. Bino posiblemente en el desa--
rrollo de la teraputica prenatal intrauterina {15,44).
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OBJETIVOS

Anulizar los casos de iagndatico prenatal de los
defectos genéticos que fueron vistos en conjunto
por los servicios de Medicina Ferinatal y Genética
en el C,H. 20 de Novierbre, en el perfodo compren-
dido de Mayo de 1983 a Azosto de 1984,

Conocer algunos aspectos epidemiolégicos tales
como: la frecuencia de anoralias conzénitas,
edad, antecedentes ginecoobstétricoa y anteceden-
tes de trastornos gendticos.

Identificar las diversas entidades patolégicaa

-que motivaron el diagnéstico prenatal, menoionan-

dose las mds frecuentes,

Valorsr la utilidad o no e la ruta de munejo de
la paciente para el diaynéatico prenzial.

Zxponer los diferentes métodos utilizados tanto
para el diagndstico prenatal gendtico como da sus
complicacionea.

Evaluar la técnica de procesamiento del 1iquido
arnidtico para el cultivo celular.

Conocér los resultados de los estudios citogend—-
ticos, biojufmicos y de alf.fetoproteinas,
hencionar las diferentes rutas de manejo ante los
productos afectados,

Iniciar la sensibilizacién de las autoridades pa=
ra lza modificaciones legales necesaries a fin de -
aceptar, si procede, el aborto eugenésico, en prac=
tica en otros paises. ’



E DIAGNOSTICC FIENATAL DE LCS
DEFICIOS GENETICOS

De todas las frases gue escuchamos y
leenos la mds triste es "bien podria haber
acontecido", zds triste sun es 1la yue coti~
dianamente vemos: "pasé, mus no tendria
porqué haber sucedido...”

Prancis DBrett Harte
©n: Nrs., Judge Jenkins

El diagndstico prenatal consiste en averiguar,
en épocas tempranas del embarazo, 8i un produdto estd
afectado por alzin trastorno gendtico (62).

‘ Las técnicas de diagnéstico genético intrae-
uterino han surzido z2cmo un instrumento poderoso que -
pernmite ayudar a los cényuges con rizsgo de procrear hi-
jos con una anorralidad genética, en casos donde existe
incremento de las probvabilidades de una incapacidad ——
especifica, y asf es shora posible diegnosticar si el
feto estd o no afectado (23).

En la actualidad se acepta un riesgo del 2 al
4 % en la poblacidn general de que un embarazo culmine
con la expulsidn de un nifio con un defecto al nacimien-
to (57,37). Anormalidades como el labio y paladar hen-
dido, defectos cardfacos, eastencsis pilérica, etc, no
pueden descubrirse in utero y no inducen a los progeni-
tores a optar por la terminacidén del nuevo embarszo
cuando la anomalfa se presentd previamenie. 3e juoti-
ficg la consideracién del diagndstico:intrauterino
t2n golo en presencia de un riesgo manifiesto de anor-
raliéad especffica y cuandio se cuenta con un medio de
exploracidn tambidn eapecifico, que correctarente uti-
lizado pueda proporcionar un diagndéstico exacto.



Cuando las cirounstancias son propicias es
posible emplear una o mds de las siruientes técnicas
para valorar el estado del feto durante el gesundo tri-
n:gtre: Rayos X, Awniografia, Fetoscopia, Alfafetopro-
teinas en sangre materna y 1fquido aunidtico, Ultraso~

‘nido, ¥ Amniocentesis (23).

-RAYOS X

Se puede recurrir a loe Rayos X para valorar
el esqueleto del fetlo, el cual ea viasible a partir de
las 18 semanas pero, en términos generales, desﬁuéa de
las 20 seranas y previa sedacidn se obtienan radiogra-
f{ag en &.uellon cazcs de gran riecsc de zncrmalidad
esquelética, como son el enanisro, osteozénesis im—-
perfecta, etc.. Debido 8 las dificultades técnicas
¥ al deseo de evitar radiacién durante la gestacién
rara vez se utiliza esta téenica cuando otros medioa
pueden proporoionar la misra informacidn (23).

~AMNIOGRAFIA

La amniografia es una técnica rara vez usada,
puede utilizarse cuando existe fuerte sospecha de una
anormalidad morfoldzica fetal que no puede ser resuel-
ta pox uitrasoniﬁo, e implica la introduccién de un me=
dio fadiopaco. en la cavidad ;mn16tica, material que se
adhiere al feto y pérmite la delimitacidn del contorno
de las superficies fetalea que pueden verse después en
placas radiogrdficas (23) . »

En la actualidad se dispone de tres instru--

.mentos diagndaticos clavess
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feﬁoscdpia, ultrasonido y amniocentesis para valorar
ralforraciones congénitas, trastornos hereditarios
‘monogénicos y anomalias cromosdmicas, los cuales in-
cluyen mis de tres mil enfermedades (10).

=FETOSC0I IA

La fetoscopfa consiste en insertar el fe--
toscopto fibrobptico por via transabdominal en 1a ca-
vidad amniética y practicar la visualizacién directa
del feto, .
Este método ha eido Util para el diagnéstice
de trastornos hereditarios monogénicos y malformacio==
nes congénitas por obtencidn de ruestras-de sangre fe-
tal, biopsia tisular, aspiracién placentaria, y obser-
vacién directa de la anatomfa del feto entre las 18 a
20 aemanas (24, 52), ‘

Dentro del gruio de enfermedadea detectables
estan las hemoglobinopatias: enfermedad de células fal-
ciformes, talasemia beta mayor, hemofilia A4, enferme=e
dad granulomatosa crénica, talasemis delta beta, hemo=-
filia B y la enfermedad de Von %illebrand homocigota
(2, 17, 26, 27, 38, 41, 43). Se hd diagnosticado ==
tembién la distrofia ruscular de Duchenne (32), po--
lidactilis, eindactilia, mierbroa hipopldaicos, ame-
iia de extremidades, meningomielocele, espina bifida,
condrodisplasia punteada, displasia ectodérmica hipo-
hidrétiea, cutis laxo, esclerosis tuberosa, epidermo-
lisis bulosa letal, hiperqueratosis epidermolftica,-
albinisrmo y los Sf{ndromes de Wiscott=ildrich, Jhediak-
Higashi, Retheron, kekel , Ellis-Van Creveld, Ehlers-
Danlos y Arlequin (10, 12, 47).



, Siempre pzra practicar la fetoscopfa se re-
curre primero al ultrzsonide tanto en sus variedades
modo B y/o tiemgo real para examiner al feto y deler-
ninar la posicidn de la placenta para posterjormente,
gon una cdnula en "y", trocar, agujae libres, jerin-
gae con mnticoazulente, analizador e células, hielo,
medios de tincidn de hemcglobina fetal y endossopic de
1.7 rm. se realiza el procedimiento. De las. complica=
cionen de la fetosecpfa estdn el aborte espontineo, he-
morragis vaginal, pérdica de 1fquido amnibtico, lesiom
nes fetalea, infeccidn, lesiones placentarias y parto
prematuro, esta Wltimz siempre y cuando se practigue
en edades rds avanzalas de 1n sestacidn. Teniendo um
5 /5 2e rieszo giobal de périidas feteles don un 10 %
de riesgo de prematurez (10).

~ALFAPETCTROTEINA

La élfafetoyroteina es una glucogroteina cone
tenida en el suero fetal a altas concentraciones, muy
estable, sintetizada primero en el saco vitelino y
deapués en el hisado fetzl, Tncontrdndoce en el suge=-
ro fetal desde la cuarta semana y siendo sus valores
a la déeima gemana de gestacidn 4o 3 mz. por rl.,=--
conforme prosigue el embarazo disminuye 1a concentra-e '
cién aédrica (1), '

Durante el embarazo normal la alfafaetoprote-
ine del 1fguido amnidtico sizue un patrdén dacreciente
similar al observaio en el suera fetal (58) encontran-
dose entre la serana 15 y 22 de gestacidn 1lirnites gque
varfan entre 50 y 10 mcg. por ml., res;ectivamente con
upa proporcidn de 10031 entre la alfafetoproteina eéri-.
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ca y ls de 1fquido arpiético, Esta glucoproteina co--
rresponde al 90 # de las globulinas del suero fetal en-
tre la serana 12 a 16 de gestasidn,

la concentracidn de alfafetoproteina en 1{-
quido arnidtico se produce por la miceién fetal duran=-
te la vida intrauterina (59). Algo todavia desconoeido
es 1la via a través d2 la cual la alfafetoproteina
fetal paca a la circulacidn materna, lo cual se rea--’
liza despuds de 1s serana 12 de gestacidn, logrando
niveles de 2CO a 500 m~, por ml. hacia la serana 30
a )2 (2“ 31)- .

Esta proteina es un signo diégnéatico Bume=
rente dtil en los defectos del cierre del tubo neural
como son la anencafalia y esiina bifida, dade jue es~-
t4 malformacidn facilita la comunicacidén entre el Sis-
tama ®ervieso Central y el liquido'amni6tico, danilo -
como resultado un incremento de la alfafetoproteina en
el lijuido amnidtico (30),

En relacién a los nivelss de la alfafetopro-
teina en el suero rz2terno se han identificado dos fuen-
tes de elevacidn ratoldégica gue son: 1loa defectos del
cierre del tubo neural y la tranafusiéan fetoraterns di-
recta a través de la barrera plucentaria.

Se rnd logrado el dlagndetico & través de lom
niveles de alfafetoproteina en suero materno, en un ==
79 % de los mielomeningoceles y del 28 ¢ de las anence-.
falias entre las 16 y 18 sermanas de geatacidén (34).

Por Yltirmo no nay jue olvicar jue la gesta-
eién miltizle eleva los nivelss de alfafctorreteina en
el suero miterno, ha®ta en el 75 ;! en a,aelios casos
de gestu:idén gemelar (14).
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Asf mismo la contaminacidn de lfquido
amnidtico con sangre fetal puede producir elevacidn
de la alfafetonroteina. Ante la ausencia tanto de
una gestacidn gemeiar como de la contaminacién de san~
gre fetal y la bresencia del incremento de la glfa-—-
fetoproteina habrd jue pensar en un defecto del tubo
neural, en donde la cuantificacidn de la acetilcoli--
nesterasa es de gran utilidad para volver al nfnimo .
las falsas poaitivas y loa diagnbaticos erréneocs (46).

" ~ULTRASONIDO

El ultrzsonide, en 3us 25 =fos en gue ha Bi~
do utilizado par: el diagndstizo obgstdirizo, la reene
plazado gradualmente & lae técnicas radiolégicas.

Como resultado de los incesantes avances electrénicos,
14 demostracién ultrasdnica de la anatomia fetal y del
contenido intrauterino hd progresado deasde progorcio=-=
nar tan solo contornos o0 bosyuejos hasta la definicidn
excelente de lae estructuras anatémicas (18, 53)

| la ultrasonograffa se ha convertido en una
parte integral de la evaluacidn cotidiana del embara--
z0 y del bienestar fetal, este auge de los estudios
ultrasénicos en el diazndstico obstétrico sae dede a
la inocuidad del ultrasonide tanto rara la madre co--
mo para el feto, la rayor rapidez y seguridad diagnés~
tica. Hay gue reeslear ,ue siempre que se practique
con fines iiazndmticos no tiene contraindicacidn 8lee
guna (54).
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la ultrasonosraffa ocupa un lugar importante
en el diagndstico prenatal, siendo de gran utilidad en
la deteccidén de: hidrocefalia, microcefalia, acranea,
encefalocele, mielomeningocele, atresim duodenal, a-
nencefalia, rifién poliquistico, hidronsfrosis congénie
ta, quiste intratordxico, onfalocele, hernia diafrag—-
rdtica, tumor meduloderebral, linfanciectasia del cue-
ro cabelludo, enanismo, displasia de miemtros cortos,
osteogénesis imperfecta, ectrodactilia (5, 25).

Por ahora, la mayoria de estas anomalias con=-
génitas se pueden disgnosticar a partir de la serana
20 a 26 de gestacién (50).

=& NIC 2ETE51S

1a amniocentesis es una téenica empleada
desde hace muchos afios para civersas finalidades.
Siendo el pionero en México el Ir, Horacio Uzeta en
1a mitad de la década de 1los treinta, praciicando la
fotografia_endouterina. Dentro de las finalidades de
e arniocentssis estdn 1o Zeterminacién del volumen
del 1fquido azniético,. ranejo de la paciente isoinmu=-
nizada al sistema Rh, estudios de maduracién fetal,
eatudios radiozrdficos diagnésticos y medidas tera--
péuticas (33). 1= indicacién mds reciente correspon-
de al diagnéati~o prenatal para estudios citogendti--
cos y viojufnicos para el diagnéstico de pedecimien-—
tos gendticos y errores innatos del metabolismo.

la azniocentesis es la tdenica mis utilizada
en ¢l disandsiico prenatal de defectos genéticos, la
cual consiste en la obtencidn de 1fjuido arniético pa-
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ra estudiar sus conionentes como son: las cdlulas del
amnios, las ¢élulas fetales descamadas de la plel, tu-
bo digestivo, vias genitourinaria y respiratoria, pro-
teinas fetales particularmente la alfafetorroteina y
1los metabolitoa gue contiene (56, 62),

Antea de practicar la amniocentesis se rea-
liza la miccidn espontdnea ¢ inducida, para no alterar
la posicidn de la placenta y dtero, asi como para evie
tar 1la puncidn vesical con 1la subgecuente espiracién
de orina. Se utiliza el ultrasonido para confirmar la
edad gestacional, localizar la placenta y elegir el si--
tio de puncidn, aaf como 1la deteccién de la actividad
cardiccs fetal, . Dado gque en caso de ausencia de acti-
vidad cardiaca fetnl 6 edad gestacional menor se sus--
pende o se difiere el procedimiento. Siempre antes de
llevar a cabo la arniocentesis se deberd de advertir a
log interesados que la puneidn puede fallar, jue el
cultivo celular no siempre se logra, que el resultado
gue se obtienie es en relacién a defsotos gendticos y
que un resultado normal no garantiza un producto libre
de malforruciones congénitas,

la §poca del embarazo en la gue s¢ realiza
1a amniocentesis dependerd del tipo de estudio que se
vaya a realizar y de los fines jue persigue el diag--
néstico rrenatal, en genercl de la 15 a 17 ¢ de las 46 -
a 18 samanzs cuandio se plantea el diagnéstico para la
deteccién de anomalfas cromosémicas y defectos del cie-
rre.del tubo neural. =sta etapa del exbarazo es la =~
mds apropiada por encontrar una caniidad de 1fguido -=
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nidtico de aproximadamente 200 ml,, un feto de 16 cm.
de longitud, 10 jue hace jue el procedimiento sea rds
acoeaille y'contar con el tiempo suficiente jara ter-
minar el diagnéstico antea de gue el feto sea viable
(45). ahora bdien, cuando se desea estudiar metabolitos
urinarios como en el caso de la hiperplasia suprarre--
nal concénita deverd hacerse deapuds de la semana 22
del embarézo. ya gue para cfa edad gestazional habrd
suficiente cantidad de metatolitos en el 1fquido ar-
nidtico provenientes del feto (17).

Aunque el rieego real de la amnioocentesis es
menor del 1 % (8), las parejas que tienen un riesgo me-
nor al 1 £ de tener un sroducto afectado, no son candi-
datos adecuados para el diagndstico prenatal,

La amniocentesis en el embarazo mfltiple es
cueationable por el grado de dificultad gue ofrace el
lograr aspirar varios sacos amnidticos o bien, por el
hecho de encontrar una anormalidad en uno de los fetos
y estar ante el dilera de interrumpir la gestacién 0 -
>de3arlo a término (11), de esio se desprence tal vez
la razén del porgué, para algunos autores, el ercbarazo
m{ltiple es una contraindicacién para el procedimient
(19). . :

Tas indiccciones para la amniocentesis ge han
arrutndo on tres tipos: a) 1las aberraciones cromosdé-
micas, b) enfermedzdes de transmisidn ¥endelimna sir=
Ple v 2) malformaciones nonzinitas de tipo multifac-;
torial. )

Zag alerracionas erczosdricas al momento del
nacimiento, se traducen en retvzso mental y/o miltiples

malforraciones conzénitas. For otro lado, se cree que
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el 50 a 60 ¢ de los abortos esgontdneos temyranos (6),
‘yel6a73 de los ébitos y muertes neonatales (4) son
por enomalfzs cromosdridas,

%1 rieszo de recurrencia para la pareja pue-
de clasificarse en tres categorias (40) y son:

A

B,

Grupo de Alto Riesgo: 3Zstd formado por
ajuellos ¢asos en que uno de los proge-
nitores es portador de una translocacién
¢ inversifn eromoadmica, el 2 al § %

de 1os nifics on Sfndrome de Down tie—
nen una transloensidén y en una cuarta
parte alzuno d2 lom rudres es portador.
del crorozorma anormal. 51 la macdre es
portadora de la translocacién, tiene del
10 a 20 % de probabilidades de recurren=
cia y/o presentacidn, si es el radre, tie-
ne del 2 al 5 % de riesgo (28, 39). En.
los casos de inversiones cromosémicas el
rieszo de recurfencia cuando la madre es
la afectada en del 10 a8 15 % y 61 es el
padre es del 2 al § % (55).

Grupo de Rizago Yoderado: Eetd formado
por las mijeres embarnzadas de 40 & mds
aflos, padres mayores de 55 aflos, parejas
que hayen tenido un hijo con Sinirome de
Down (trisomfa 21), Sfndrome de Patau (tri-
somfa 13) o de los cromosomas sexuales
coo son el Sfndrome de Turner, Superheme
bra, Klinefelter y suc variedades. %n
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casos de:madrea afiosas el riesgo de te-
ner un hijo con S{ndrome de Down es ma--
yor al 1 ¢, situacidn que es eviiente co-
zo se miestra en el cuadro 1 en donde se
aprecia la relacidn de la edad materna y
el rieszo., Nohay que olvidar que el Sin-
drome de Down estd dado en el 93 & 96 &
por trisomfa, 2.8 5 % por translocacidn,
2a 4 £ por trisonfa mosaico y en menos
del 1 # por otras anomalfas cromosémicas
(42). En relacién a los padres mayores
de 55 afios ae ha encontrado que el ries-
go de una trisonfa 21 en aproxiradarente
el doble (49, 74).

Grupo de Bajo Rieszo: Estd constituido
por mijeres embarazadas de 35 a 39 afios
con antecedentes de recidn nacido muerto
inexplicablemente, abortos espontineos
mdltiples; exposicién previa a la gesta-
cién a radiaciones ionizantss y agentes
quimtoterapéuticos en uno o en ambos miem-
bros de la pafeja.
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‘Quadro 1., Riesgo de tener un hijo vive con Sfndrome
de Down, =dad materna desde los 20 hasta
103 49 ajioe

Edod Materna Riesggo. de Sfndrome de Down
20 1/1923
21 1;1595
22 1/1538
23 1/1408
24 171299
25 11205
26 11123
27 171053
28 1/990
29 1/935
10 17885
3 17826
32 1/725
33 1/592
34 1/465
35 1/365
36 1/287
kY4 1/225
38 1117
39 1/139
40 1/109
1 1/85
42 1/67
43 1/53
44 1741
45 1/32
46 1/25
47 1/20
48 1/16
43 1/12

‘Datos de Hook y Chambers (1977)
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Las enfermedades I.endelianas se han podide
diagnosticar in utero en un mimero imporiante, siendo
aproxiradamente 75 padecimientos catalogalios como e--
rrores inratos del metabolismo. ELl diagndstico se rea-
liza ya sea por el acumulc de metabolitos o la demostra-
cidn directa de la deficienzia eapecifica de una enzima
en el liiuicdo amnidtico (62),

.- Los errores congénitos del metabolismo se
heredan practicamente de dos formas: a) A través de
la herencia autosémica recesiva, en el cuadro 2 en--
contracos el enlistado de los trastornos metabélicos
hereditarios jue se pueden detectar por medio de la
arniocentesis, ‘

'b) EFor otro lado, contazos con otro tipo de
padecimientos herediterios recesivos ligados al cromo-
soma X que no son errores innatos del metatolismo como
_es el caso de la hemofilia, daltonismo, disbetes insi-
pida, displacia ectodsrmica anhidrdtica, distrofia mus-
oular de Duchenne y otras gue con la identificacidn
del gexo se fuede calcular el riesgo del padecimien=
to pero sin poder distinguir a los varones afectados
de los sanos {29, 63).

Fo todas las malformaciones congénitas aon
detectables por la amniocentezis, sino ¢s con la aso~
ciacidn de diferentes métodos prenatales es gue ge 1lo=
gra dlagnosticarlas. )

Zntre las enfermedades ue se pusden identi-
ficar estdn loa defectos del cierre del tubo neural co-
mo son la anencefelia y 1a espina bifida, los que a
través de la determinacién de la alfafetoproteina en
1{guido arnidtiso y el ultrasenido jue se puede diag-
nosticar.
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cuadro 2. Trastornos metabdlicos hereditarios que
ge pueden diagnosticar durante el sezunio
trimestre del embarago

Trastornona del metabolismo de los lipidos

Enfermedad del almacenamiento de dateres
del colenterol

Enfernmedad de Fabry

lﬁ?ercoleaterolemia familiar

wnrermedad de Ferber

Enferpedad de Gaucher: ¢ipos infantil y
del adulto )

Gangliosidonis My de los tipoa I y 1T

Gangliosidosis G, del tipo I { enfermedad
de Tay-Sanhg)

Gangliosidosis Glis el tipo II {enfermedad
de 3andhoff)

Gangliosidosis GM2 del tipo ITI

Gangliosidoals G

Enfermedad de K.ra%'bo {leucodistrofia de cée
lulas globoides)

Leucodistrofisn metacromdtica: tipos infan~
til, juvenil y adulto)

Deficiencia miltiple de sulfatasa

-Deficiencia de neuranminidasa

Enf;rmadgd de Neimann-Fick de leos tipos A,
¥ . )

Enfermedad de Refsum

Trestornos del metabolisro de o8 macopolisacdridos (1:P5)

Sfndrome de Hurler (1S IH;
Sindrome de Scheie (MIS IS

S$indrome de Hunter (¥F3 IIiA y B) ‘
Sfndrome de Fartesux-Lamy {}FS VIA y 3B)
Sfndrome de Sanfilippo (IS ITIIi y B)
Sindrome de Forquio {}3S IV)

Deficiencia de Beta-flucoronidasa (175 VIII}
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Trastornos del metavolisro de los aminodeidos y
‘ y de loa deidos orsdnicos

Deficisncia de arginasa

Aciduria arguiminosuccinica

Citrulinexia .

Nietationinuria

Distinesia . ’

Deficiencia de reductasa de 1a dihidro-
pteridina (variante de fenilcetonuria)

Acideria glutarica

Histidinemia .

Homociatinuria: t¢ipos gque reaccionan y yue
no rezzcionen a la vitamina 3

Teficiencia de 1iasa de la 3-hidfoxi, 3-me--
tilgutaril-coengima A

Hiperornitinemia (atrofia girica de coroi-
des y retina)

Hipervalinemia

Acidemia isovalérica

Enfermedad de orina de jarabte de arce: ti-
pos grave e intepmitvente

Deficiencia detreductasa de metilenotetra-
hidrofolato - - B

Acideris metilmalédnica: +tinos:que reaccio-
nan y gue no reaccionan-a la vitamina 340

Deficiencia de prolidasa . '

Acid:mi?.propiénica (hiperglicinenia setéd-
aica

Sacarosinuria

Deficiencia de ovidesa de sulfito

iueolipidesis

uweolizidosis Jzl tire I :
Fucoliridosis del tipo II (enferm=dad de
. célules I) s

rueolipidosis del 4ipo 111

Yucoliridosis del tipo IV
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oUATRO 2, (Continvacién)

Traatornos del metabo‘iamo de los carbohidratos o
“1as glucoproteinas

Aspartilglucosaminuria

Pucodiconis

Deficiencia de galactocinasa

Galactoseria

Deficiencia de deshidrogenasa de la glu-
cosa-6-fosfato (36FD

Enfermecades del almacenamiento del glu=-

cbgeno de los tipos 1I, I1I, IVy V y

deficiensia de la Posforilasa de 1la cinnaa

¥anoeicosinm

Leficiencia e ﬂ.rhf'i’asn del piruvato

peficivncia de i3 vzatdilana del piruvnato

weficiencia de deshilrogenosa del piruveso

Trastorros diversos

Porfiriu interm.tente aguda

Deficiencia de d2saminasa de la adenosina

Teficiencia de alfa-antitrinsina

Enfernedad granulozatosa crénica

Hiverylasia sggrarrenal nonvenita

sindrome nefrético congéni

Abrosis quistican

Hipofosfatemia

hﬁmhdﬂt@ohmuaxsuﬁnmua
de sulfatasa de esteroides .

Sindrome de Leach=Nyhan

neficiencia de fosfatasa dcida lisosdmica

sindrome de Llenke de pelo ensortijado

Aciduria ortétiea

Xeroderrda picrentosa



-2l -

1a técnica de la amniocentesis consiste en
realizar bajo aneatesia local, la introduceién de una
aguja de raquia calibre 21 & 22 por via transabdomi-e
nal, hesta la cavidad amniética con téenica aséptica,
se retira 1a gufa y se eliminan les primeras gotas de
lfquido amniético, con el fin de evitar contaminacidn,
luego se es;ira con Una jerinsa de 20 a 30 ml. de 1f-
quido amniético. Ya obtenido el 1{fquido) se deberd =
corroborar si 1o que se obtuvo fud 9fectivamente 1i-
quido anniético u orina, en caso de que sea hemitico
84 es contapinacidn fetal o materna me.iante la prue-
ba de Kleihaver-Betke, Del 5 al 22 ¥ de las puncioc--
nes son herdticas y entre el 1 al 10 7 de las puncio-
nes son fallidas vor no obtener lijuido amnibtico,

¥1 1fquido se coloca en tubos de ensaye y
e wavia al laloratorio jara ou procassamiento. Tn
oaso de gue la puncién sea fallida, se intenta una
nueva sesidn y sl .déata no es exitosa se prograpa a
.1a paciente 7 -afas desrués pera wna nueva puncién, de-
pendiendo de la edad gestacional y la situacidn de 1=
tlacenta, : : :
£l cultivo se 1leva & cabo colocanio el 1=
quido en medios especiales, y tratados oon colcimida
para romper el huso y detener el progreso de la mito-
8is en la metafase para, bor dltimo, a travéda de tine
ciones por técnicas de bandeo identificar adecuada-
mente los crowosomas en un cinimo de tres semanas (9),
Se reporta gue existe hasta en un 10 ;! de fracaso en
el cultivo, ’ '



) Dentro de la® complicaciones del procedi-
miento estdn la puncidn fetal, amnioitis, pérdida de
1fquido amnidtico, sejticemia materna, insuficiencia
respiratoria ideor{iica neornatal, anomalias ortopée—
dicas postursles mayores en el neonato como pié varo y
luxacidn congénita de la cadera, muerte fetal, hemorra-
gia fetal, aborto del segundo trimestre hasta enun 3 %
isoinmunizacién al facior Rh en wn 5 4, 1a cual puede
ser prevenida con la aplirzcidn de garazlobulina Anti
D a dosis de 150 a 300 meg. (22).

Por lo que reszecta a las contraindicaciones
de la amniocentesis, se enumeran a la amenaza de abor=
to, embarazo tardio, enferm: lades mentcles de la ma-
dre, inssguridel en la rareja obicr, alzvno de loe
cényuges que no estd de acuesdo y al cnestionable
embarazo miltiple (19).

© Por Yltimo hay zue recordar gue de acuerdo
a lo establesido internacionalmente, lo certeza dizg-
néstica de la amniocentesis genéiica es de 95 a 100 4
(60).

Tl diaendstico prenatal modifica el riesgo
probabiliséico, abatiendo a eero o elavando a 1C0 7,
lo que permits sea una nueva dimensién del consejo
genético y con ello varios objetivos (17):

1. Tratajento Erenﬁtai: J0v0 €n el cuBoO
de la acidemia metilmalénica, la cual
es corregida con la administracidn de
altcs deosis de vitamina Be12,

2. Tratamiento neonatali 3a esrecifico se-
rfa la hizerplasia suprarrenal congénita,
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en donde logranio el diagnésiico, al mo-
mento del nacimiento permitird iniciar
las medidas terapéuticzs adecuadas.
Aborto Selectivo: s en esta drea don-
de el dingndetico prenatal cobra su ma-
yor importancia por las implicaciones
rédicas, legales, recrales, soclales y
religiosas que intervienen cuando se
rlantea la interrugcidn de la geatacidn.
Sin pretender ignorar estes 1mplica;
ciones, pero convencidos también de que
una discusidn sobre las miamaa‘estar{a
fuera de lugar, nos hemos perzitido
mencionar ayuellas alteraciones gend-
tioas jue plantean la posibilidad de
practicar el llamado aboric seléctive o
eugenéaico y son: cromosoropatfas, Sin-
drowes detido a la herencia monofacto=-
rial y a la ligada al cromosoma X, 0 ==
bien, por dltirmo, aquellas melformaciones
econzénitas poligénicas (7, 17).

Zn estos cesos, €l aborto aelectivo
se propone en nombre de la Tugenesia
(17) ¥ les permite a los padres contem-
plar otras opciones reproduciives dige
ponibles, como serfan la decisidén de no
rrocrear hijos, adopcidn, inseninacidn
artificial heterdlosz, fecundacidn in
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vitro, y transferencia de embrién,
Cada una de ellag segin el tipo de al=-
teracidn genétioca o la ine sOn reze—-
ponsables y sortaitorea (36, 42),

*tn cuanto a las -penas rasadas, per=-
mitdsenos lamentarlas moderadamente;
en cuanto a las que pueden sobrevenir,
tusjuenos sabianmente la manera de
yrevenirlas"

John ebster
En: The Iuckess of kalfi
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Se realizé un esiudio prospectivo abier~
to y transveraal de las jacientes que fueron aten-
didas en el servicio de consulta externa de ledicina
Ferinatal y Genética del J.H. 20 de Novienbre, ---
I.5.5.3.7.5. para Diagndéstico frenatal Gendtico que
se llevaron a cabo de May6 de 1983 ‘& Acosto de 1984,

Se excluysron fpaoientes zon la- indicacién
de diarndstico prenatal genético jue, pese a ser
captaias en los servicios de ledicina Ferinatal y
renética, no estuvieron de acuerdo con el procedie
miento. :

£l total de las pacienteé incluidas en
nuestro estudio fué de 46, cifra aceptable rara nues=
tra poblae ién. '

Se elatord un protocolo de estucdio para la
rezolsccidn de datos con las sisuientes variabdles:

1. Edad |

2. Antecedentes de trastcrnos zendticos

3. Antecedentes Ginecoobatétricos

4, Indicaciones del .estudio

5, Antecedentes de importancia durante la

gestacidn :

6. Ultrasonido: edad gestacional, cantidad
de 1fquido amnidtico, sitie
de implantacidn placentarin
¥y vitaliczd fetal.

Tv a-onioosrntesiar eitlo de puncidn, sesio-

nes, nimero de punziones,
renoso rostruncién,
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2. JGomplicaciones postpuncidn: abortos

9, Ifjuido amniético: volimen, caracteres,
contarinacidén hemd-
tica, cultivo.

10. Determinacidn de alfafetoproteina

11, Estudios 3Bioquiricos

12. *¥studio Jitogenético

%1 origen de las pacientes se conterpla a
trevés de la ruta de manejo para Dimgnéstido irenmatal
Genético el cual puede ser intra o extra hospitalario
(Fig. 1), El segundo contacto puede ser el servicio
de Gené*tica o el servicio d: iedicina Terinatal, don-
de Be hacen los comentarios al caso, informando some-=-
ramente lo que se vi a efectuar y lo que se pretende
con el estudio para canalizar debidamente el caso.

Se otorza el consejo gendtico y se informa
ampliamente del procediniento (Amnioccentesis) y se
ingresa al prograns, previa-gutorigacidn por escrito
(“onsentimiento, Informacién y Liberacién de respon-
sabilidad ig. 2). FPosteriormente el resultaio se
envia a i‘edicinz lerinatal y si es norzal se maneja
al recién nacido por el servicio de Fediatria con un
seguimiento por 2 afios. 8i el resultadc es franca--
‘mente patolégico la interrogante supone varias resoliu-
eionen, Perp de acuero a nuestras leres, s6lo se —=
permite orientacién a la pareja por el cuerpo médi--
¢0 gue intervino,

I1 consejo gendtico se inicid, en el srimer
contaeto, veriando Gesde 24 hre. hasta 30 dfas previos
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el proceiimiento, de;endiendo de las semenas de gesta=-
c¢ién, considerando como la éroca optima entre la se—-
mana 15 a 17, : )

‘ Participaron en el prograra 5 personas y
aiempre fueron las misras pa.ra llevar a cado las die-
tintas etapas, :

. Siempre se realizé el ultrasonido en su va-
riedad de tiempo real. vaciamento vasical ¥ oo utilizé
1a téonice de aguja libre, de acuerdo a lo mencionado
en las generalidades del trabajo. En loes casos de in-
sercién placentaria anterior y extensa se pospuso la
puncién el tiempo necesario hasta oonseguir las condi-
ciones 6ptiras para ésta, A tolae las ruestras se les
practicd estudio citogendtico utilizando la téonica de
subsultivo, .

Por 1o que respecta a la determinacién de ia
alfafetoproteina en liquido amnidtico, ge utilizd la
téonica de radioinmnoandlisis.
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CONSENVINIENTC, IRICAMAZION Y
LIBZRATION DT RES.ONSABILIDAD

A JUIEN 3CITSFONDA:

Los avajo firmantee hemos solicitado de los
Doctores del Servicio de icedicina Ferinatal del ¢.H.

20 de woviembre, I,5.3.5.7.B., qQue intenten efectuar
un anélisis cromosémico, una investizacidn de altera-
ciones innatas del metabolismo o .amhas cosas a nuestro
futuro pijo. Kos percataros de jue las cdlulas reaque-
ridas rara efectuar dicho andlisis se obtienen del 1f-
quido amniético, por medio de un procelimiento de am=-
niocentesis transabdominal que rejulere gque se penetren
las paredes abdominal y uterina de la madre por medio
de uns aguja hipodérrica, Ademds se delerminardn las
concentracionea de alrfafetoproteina con otjeto de in—-
veatisar defectos del tubo neural,

Ixplicado y comprendido los siguiente pé-
rrafoa aceptamos: :

1, {ue aungue la amniocentesis transabéoe-
ringl es uns téenica de utililad comprobada Jue se ha
usado amplisrente, se conasidera extraordinariamente
pezuasfio el pelisro de la misma para la radre o para
el Te%o, no se pueden gerantizar jue el procedimiento
no zroduzea lesién a cualquiera de elles, o que no
inicie tratajo de aborto, lo jue rosiblerente darfa
por resul4ado gborio esponténeo,

‘ 2. <12 pueie fracasar cualquier intento
sera Otterar lijuido empnidtizo sor meiio de la amnio-
sentesis 4ransabdominal,
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3. Zue cualguier intenito para obtener una
miesira de cultivo.tisuler viable de las oélulas el
1fauido apnidtico puede fracasar, o jus los prearadcs
cromosdiicos, las investigaciones ercvrmosdmicas o artas
cosag pueden ser de mala calidad e inestables para dar
un diarnéetico certero, )

4, Que aunjue se considera extraordinariae
mente pequefia la posibilidad de interpretar errdnea-
mente los cariotigos eromosémicos, 1a investigacién
cromosémica. 0 amtas cosas, pueden garantizar un diss-
ndstico completc y correcto del estado el feto basdn-
dose en loa cariotipos, en la investizacién se asotom
0 en arbas co=a. .

5, <ue 2l c:ridtipo eromozd.sive novil, el
valor norral de la alfafeto.roteina o ¢l andlisis bio-
quimico particular normsal no garantizan gue el nifio .
nacerd sin defectos del nacimiento o reiraso mental,
¥ otros trastornos genédticos,

6. iue en sjuellos casoa de falla en log
procedimientos serdn nacesarios su rezeticién previo
acuerdo y revaloracidn del caso.

Al reconocer plesamenie la posibilidad de
eatos peligros y limitasiones de las itécnicas e inter=-
pretaciones del andlisis ermosémico, de la investiza-
¢idn cromosémica o arbas coszs de nuestro futuro hijo,
hemos decidido gue 2: intente el andlisis y, en conse=
cuencia, 1o solicitamos.



For 1o tan%o, literaros a 1os Doctores Gel
servicio de leiicina Ferinatal y al laborztorio de
citogenétiza del C.H. 20 de Noviembre de cualqhier
reaponaabiliéad a causa de lesidén, ya sea fisica o
mental, que pudisra ser sufrida por nosotros o por
nuzsiro futuro hijo, cormo vesultado de los factores
7 peligros de law téenicas y las valoracicnes que se
requieran para este diugnéstico, segzuf se ha mencio-
nado aguf, y por lo tanto, asumimos todos los ries-
gos inherentes al procedimiento.

PIRIA S ESTIGO
FIRNA 1E57I20

*erura 2,



RESULTADOS

ATTAEIMIES OBSTEIRINO0S

GESTARICH Ko. |N=46 (1007)

) 8 17.4 3

I - 17 29 §341 %

V - I 7 1501 ,5’0

X = VI 2 44 %

46 100

CUATRO 1

ANTZIZIDENTES O3STRIRICOS

PARIDAD ) T04ARCRIOS o, | JESARZAS [No.

I 8 I T I 7

mm-v|1s| 1 (3] 1 |

vex (4| 1 |3] 1z |

x-xirzj1 | 1v v 0
- QUATRO 2

71 ranzo de gegtacitnes varid de 1 2 17, con
wia frecvercia mayor de 2 & 4, ~orrespondiendo ¢ un «=
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63.1 7 seguido del grupo de las prinigestas oon un 17.4 1'5_-
En relaeidn a la paridad, el srupo myorita}cio eorreapon-
de al de 2 a 4 pertos, Respecto a los abortos y cégdreas.
predoniné el antecedente de 1, Nuestra peciente con el ma-
yor mimero de gestaciones, partos y abortos fué de 17, 13
¥ 3 respectivamente para cada evento,

INDIS.LOIONTS

URITAS
4) Aterraziones Sromogdmicas (GY (10)
3) Defectcs de Cierre de Tubo Heural (D) (1)
0) alformacicnes Jongénitas (3) (6)
D) Errores Zongénitos del ketabolismo (1) (1)
E) Edad () (22)
?) Agenfe tetratégeno (T) (1)
@) Abortos Previos (i) (1)

WIEDA
A) Halformaciones Jonzénitas y aberraciones Cromosd=
micas (C=G) (2) .
B) iralformaciones Jongénitas y Defectos de Clierre de
tubo neural (¢-D) (1)
ibervaciones Cromosémicas y Defectos ds Cierre de
tubo neural (G=D) (1)

<«
~

ALLIRG 3

Ias indicacionzs arc el .estudio fusron ajru-
vad=s en zacientes con antece lentes dnicos y mixtos,
sorreszoale 2 un 91,3 7 21 gruzc de las dnicas y con la
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siguiente distribueidn: casi un 50 # (47.9%) a 1a e-
dad, un 21.6 % para‘ loe aberraciones cromosémicas, un
13 ¢ para malforraciones congénites miltinles en produc-
tos previos, y un 8.8 % para el resto, ¢omo 10s’ errores
conséniton del metaboliemo, zzentes teratéséencs, defec-
tos del cierrs dcl tubo neurcl, abortes r.révioa. en un
2.2 # para cada uno de €1los, De lae mixtas correspon=
den. & un 8,7 #, con un 4.3 % a las malformaciones cone
génitae 'y aberraciones cromoséricas y un 2.2 # para male
formaciones conrdnitas y defecton de cierre de tubo --
neural as{ ocomo aberraciones cromosdmicas y defectos de
clerre de tubo neural. ) '

DISTRITDUCION IE LaS INDICACICITZS

EDAD
PATYIEHTR
I 7]
Loarkss] Rt A Mo o 4
. 3 ©
<3‘)’ 6 5 ¢ 6 | 13.1
+ QG G
( (14 {30.5Y
L ¢
¢ G - :
3135 | 8 4z 8 | 17.4
' 0-D A
: § G4D
%39 {14 (] 8 ¢ ¢ 22 | 47.9
D 4
c o]
p {10} «69.5H
so-t8 | 8(8)] 2 10 [ 2146
22
(47.9°) 24 (52.13) 461 100

(+) 1 PACIMITE R=FCRTO FADIINITITO VIRAL

DUAIRC 4
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5e formaron cueiro grapos, correspondiendo
al de 36 a 39 =fiom el wmavoritario con 47.9 X, sesuidos
por el de 40 a 48 afioa con un 21.6 %, de 31 a 35 ailos
conun 17,4 # y, por ¥ltimo, el ds 24 a 20 afios con un
13.1 % .

En este miswo cuadro se aprecia que el 47,9 #
de las indicacicnes corresponden a la edxd y ¢l rcstan-
te 52,1 # a diversos antecedentos con un rango de edad
de 24 a 43 afioa. Lgruzando desde los 24 a 35 y de los
36 a 48 affos nos 4 un 30,5 % y un 69,5 ;! respectiva~—
mente, ‘

' Cabe hacer mencién que el \nico ceso de erro-
res ccncdnitos del metabolisro correszende a una jareje
é_ue son poritacores y que habfen encenirado a J hijos --
con ganrliosidosia generalizada GM=I, en donde se deter=
=iné la bete-galactosidasa en células amnidiicas en el
Instituto de Invectigaciones Biormédicas de la Universie
ded acional Autdénoma ie 1dxico; siendo eaialozodo por
gl resulicdo wbioiulrizo 7 el resultado del carictino -
de 46 XX como una rortadora sana, dicho estadio fué --
ecnfirzpie a) mes de neoida,

ade£a teneros incluido en este cuadro un -
ceso de una naciente de 26 afios, que durante el primer:
trimestre de 1z mestacién cursd eon un proceso viral no
esyecificado que motivé se le practic=se esinlio ultra=-
gsonozrifico, el cusl reveld miliiples malforzasionss,
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24D GESTAYIGHAL, INSTRIICH TLAJZNIAIA (U.8.),
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ETAD PLATTITARIA IIICTES
aNANTC Y 70, M TS
(SRACTCEAL ' fapa zosn il wrmol P o2r P TS EP
(LI U.3
/(14 1414 12| 2 1 11 2
15 15]8J412}2 6111 1
16 169 ] 1 4|2 2 5121 1 1
17 s |1]s]|e2 3l 2] 2]
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7 30 Jo{8l3l11]3 1 512] 1
stl1gl1e 11 | 3} 2 Jesftc]11] 2 2

BINI0 D% _
FUNNIONES

ou.zRe 5

7l rango &7 edad mestacional »ira la amnioccen~
tesis varid de la serzna 13 e 30, con un 76,5 i3 entre la
sernng 15 2 19, wn 15,6 5 entre la sepana 20 a 30 :',r urn
Te9 5 entre la serana 13 a 14, Qorresyonde & 18 seza=
288 19 ; 16 lag cif»:g mayores siendo casi un 20 & -
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(19,3 7Y v 17.6 % reszectivizente.

2ybo trez czsog en Lo3 que la edad gestzoio--
. nal per clirica y por ulirasonido no corresrond{an, en
dos era mayor por anencrrea psro por ultrasonido era ren
nor y en un0 era menor por amencrrea y mayor por ultra-
8onico.

En lo referente a la inserzidn plazentaria se
encontré con mayor freouencia para placentas en la cara
anterior con un 37.3 7, seguida en un 3.4 4 para las -
posteriores, 21.6 ;7 para las anterolaterales, 5.8
la9 “osterolgtevales y un 3.9 % para las fﬁndlcaa.

' ' £n relacién al sitio ds puncidn el predomi=
nente fué el suprazibico en 51,1 7, sesu¢do en un 21,5
les fundicss, 19.6 ;* a nivel de las partes fetalea, y io
nenor proporcién corresyonde a las efeotuadas en log -
bordes de 1a inmercidn placentaria y varios eitios en un
3.9 4 respectivamente. En una de les punciones efectua=~
®as cerca de la insercién placentsria 1a raciente abortd
en forca espontdnca,

SEIICHTS, TUIEHTCS, rULTICHES

To. D3 | INTENTOS Y | TOTAL |

§TSICHZS fo. TE PUNCIONES | wyrolonzs | FACHEDIO
1 N B0R SESION

1.63

B PYRRET I
51 83

0. DT FINICITI - ¥R
v 2.0TTNTS

24 30 29 1,80

OUAIRO 6
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e crograraron 51 scsiones con unoe 0 variog
intentos, se tuvo éxito en la yrirera puncidn en 24 =
casos, en 15 casoa fueron nececarizs dos punciones y
en 7 casos se intentd en tres o mds veces, totalizando
83 muncicnes, con un promedio de 1,63 puncién por se-—
eién y 1.80 por paciente.

OAZSATES DN LIUID0 A 502100

youvan|  CARMOTERTS CONTATRACION %0 S%
zx%mfnc- FATROSOOPICO SANGUINTA OBTUVO
’ : 177 | s=v=ro [ w36,
420.= 3 oriRT = 14

e N
-

AUARILLZRTO = 35
18 2 63 13

40 BKIGUT 0RO = 1| 1| 2.0 115.6) 15.7
. . Ds .
241 = dmooNIAL = 1| %} # : %

[
-
(=]

!
ld

51 = 100% 48 = 100 83 = 1003

JUATRO 7

=1 voldren de fguito amnildtico obtenide va=
716 de 0 a' 80 ml, . Eablerndo ocurrido reapsctivamente
en urn Bolo easo para or:os cifras, la corresponiiente o
0 ml. pess & diez puncion:3 en dos sesiones prasticalss
v en el czso de SO md, jor corrasponder o un polihidran-
nios.. Zn el 75,5 ;5 de las puncionss se otituvo entre 21



a 40 ml,, con predominio de uwn 32,3 % para 30 ml., se-
guido de un 27.4 # pars 35 =ml.. Jon un 17.6. % vara 20
o menos nl. y un 3.9 # rara 41 o rds .,

Se detectaron ocuatro tintes diferentec de 1{-
quido amniético, en el que predominé el ararillento con
un 73 4 seuido del claro (a ua de roce) enun 23 3
er a8lo un caso sm"-uinolento 7 otro meconial corres=-
. pordisnio & un 2 <! para cada wno.

la contaminacidn con senore se deterzind a
sinple vista en 1a jeringa, to;:nindose como lave ajues
11a que no alcanzé a-tefiir la ruestra siendo un 21,7 &
de las panciones, severa en dos casos que corresponde
aun 2,4 7, en uno so arrecizba ua lizero tinte rosado
¥ en el otro francanente rojo, siendo un total de 24,1 ;
5in contaminacién se encontrd un T59. %. Siemrra gue
30 presentd la contacinacidn se prac 4106 otra mneidn -
para evitarla., En 1) punciones, o sea 15.7 # no se ot-
tuve liquico aznidtico y en el rastante 84.3 /5 se obtu-
vo con las vsfi_e_qtes antes mencionzias.

TERICICH BRL ESTUDI0 46 L qco:

TOR FALLA TEOWICA | FOR NO OBTZiaR. | INZEAVALO

DEL STLTIVO MATERIAL  |EW smuras | TO

13a19=6] 1

o lsat19=4 14

4 4 16a17=1] 1

17825 =2 1

19825 =6] 1

-
4= 2, ,‘ 1= 2.2 ,lz 1'.’-“.9,’
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Se practicd en 5 cascs la rereticidn del es-
tudio, en 4 (8,7 ;%) por falla en la téenica del cultivo,
1 (2.2 4) por no asiirar lijuido amnidtico, siendo un -
total de 10,9 %, =1 intervslo en semanas enitre win y -
otra sesién fué de 1 a & sercnzs,

IANEVO DE LA RASIZDE

RCFOSO ZiT HORAS INTZRAUPCION DEL EXBARAZQ

1, n
Erigggﬁo nc:f:ggﬁm ESPONTANZA | JUIRURGIOH

2215

3=27

4=1 60 - 1 2 (¥)
y5=2 (0] B L.U.I.C.

(2417 1) (4.34 %)

(+) = 20 H3S, (*) = TRISGIA 21
I ULTIPLES MALPORMACIONES

CUATRO 9

Se proporeiond reposo ausoluto & lus pacien=
tea pogtamniocentesis en el hospital con un vromwdio de
3 rs, un nfnimo de 2 Hre. y un méxino de 20 Hrs., esta
ltiro en un 8410 caso, por haberse deteetaio contraeti-
1ided uterina postpuncién, Fosteriorrente las pacientes
periuanecierpn en su doriecilio en reposo por un perfcdo
de €0 horas,
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n un solo caso, o sea, un 2.17 5 se rre=-
sen+8 interrupeidén espontdneca da la zestecién (abtorto)
qie apmerité legzrado uterino instrumental'co;nplezientario.
%n dos casce, o ses, un 4,34 hubo interrupeién guimir-
gica, uno por haberse enconirado una Trisormfa del par
21 {sindrome de Down por trisomfa remular) diagndstico
que Tud confirrado en sanzre del cordén wmbilical; el
otro corrcapondfa al producto gue por ultrasonido se
detectd miltivles malforraciones conszénitas y lfquido
neconial durante la zmniocentesis, Axbas interrupecio-
nes (aborios seleotivos) fueron realizados en forma
extrahospitalaria vor un médico no identifiocado y por
decigién de la narefa,

ALFAWIPCIROTINA U000

106AT f1-10 [11-20{21-30 [31-40[ 20242

170, 16 | 6 2 2 | 26
i 61.6] 23 7.7 71.7}100
NORNAL=FASTA 30 ¥0G/LL




ALPAITTCOIRCTINNG HO RETCRD.LT

45 = 100 5| mo.|

R 170 “O"TAR 12 2644
CON La TW30HICA
PALLY EN 13
TEOHIIA 4 | 8.6
L13. m-:uIOTICO
@z3TACION
GE =LaR 1 2.3
GESLA0ICE
(+) o 1] 2.3

rorat | 20 | 44

{+)} GCTR4 THAJICH 3ANIULN ZA
TRIVIA

TUATRO 11

De 108 46 casoa en 108 que se practicé armnio-
cehteaia, 26 se rerortaron, correspondiendo a un 61,6 %
son niveles de 1 a 10 mcz./ml., 23 # entre 11 a 27 mog./
ml, y T«7 7 tanto pora niveles de 21 & 30 como de 21 a -~
40 mcz,/ml,, considerande la cifra norral hasta 30 mog.,/
m. (3.5, 20 de Noviertre). =n relacibn a los 2 estudica
contenplados nor srriba del ranso de la aorzalilsd, ane-
bos productos no han n2cido.y pese = un sezuimiento minuci-
oso ultresonozrdfico no se le hd devectado ralforpacidn
concénita alguna,




- 42 -

De los 20 casos en 1los que no se reporté re~
sultado fué por varias razones; siendo un 26,4 ;' por no
tener adn la téenica montada para d.terminar esta prote-
ina en 1fquido amnidtico y fueron los primeros 12 casos,
un 8,6 % o sea 4 czsom por falla en la téenica, un 4.4 33
o sea 2 casos por no ottener liquido arnidtico y un 2,2 <
0 sea 1 caso para una gestacidn gemelsr y otra avanzada
secundaria a una contaminacién sanmuinea respectivamen—
te., Loa esimdios reportados se daterminaron con la téc-
nica de radioinmunoandlisis,

E3IUDI0 JITCGENZTINC REZGRTAIC

EASOULINO FEIING
46 &y 46 XX

To. 1T (43.68) | 22 (56.43)

I b N P
%o, 0 1 (+) 0 0

g_Lsic
= ACRCL (+)= TRISCKTA 21
= PATOLOGIZO 4
1 19 = 100
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- ZSIUDIO JI20GENEITIN0 KO REXCRTAN0

NO SE OBTUVO| GESTACICH| GESTATICH [NO 432210

3. AINIOPIod AvANzADA | GmcEran L

1 1.(%) 1 4 (*
(2.17%) (2.17§) (2.17%) (8.6§ﬁ;

(*) PALLA Di SULTIVC

JUATRL 1 ‘

Se obtuvieron 39 esluiios citogenéticos de
46 estudios solicitados, 38 rostraron un cariofipo nore
mal, 17 (43.6 %) de los cunles fueron 46 TY y 22 (6.4 2)
46 X. Con alteracidn ge encontrd un producto (2.6 1) de
sexo masculino con trisomfa del par 21 {Sfndrome de Down
por trisomfa regular), Dentro del grupo del sexo feme-
niro se encontrd el proinsio enzendrado por los jadres
rortedores de la gangliosidosis gererslizeda Gi-I y que
bioquimiccrente fué norval, =n el grupo del sexo mascu-
lino se ensontrd un producto adn no nacido, que la indi=-
cacibn del estulio era wa vrodusto rrevie con dintrofia
ruscilar de mchenne, .lLos res*antes 7 estudios citogené-
ticos no reporiados correszonden a; 4 casos en los ine
la sacien’e no zcepntd rezetir 1a puneidn ¥ 3 casos ue
corresyondieron; & 1 gesin2idn saueler, 1 erbaraso dc o=
48 avanzade y & ofro en iue no se obtuvo 1lfiuido amnié-
tico.
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ASTTITDITNES O0B3TITRIZCS i

Los antecedentes otstdtricos de las po-
cientes incorporadas & un prozrazz Je diagnéstico
prenatal genético arortan diferentes eafccues., A
este respecto las cifras encontradas en este estudio
rog reflejan cue en este gruso 4e pacientes, existe un
nivel alto de informazién miiica que se mznifiests 3
través de la inzuietud de encontrar los rétcdos mfs -
avanzeios hoy en dia zara oonocer si aca portedoras de
una gestacidn con un producto afectado o no.(Suadro 1
72 '

I IoAICHES

Ias inijicaciones ypars la amniocentenia gené-
‘tica ason de diversas £ndoles, las encontrales en ente
estudio aon las mismes como las que se han reportado
en la lit:rzture, siemire y cuando jue consideremos -
21 -ruzo de las indiccniones zixtas y alrunas de las
indiscolones iriczs como lo rezoriado por Nadler (40)
¥ 3imeni y cols.(49) core indicaciones misceldnezs.

Zor lo yue res;scta a las cifras enceatra-
ias en relacidn a 1a indicacidn por edad, estas son
rerores a las renortadas por otros autores como Young
v 30ls, (61) en un 77,7 %, Allanson y Jols., (3) en
an 63,3 4, y sironi y Jols. (49) con un 53,2 4. Tn
el resto de lus indicaciones las eifrae son similares
o lzg reportaca: por Simoni y Jols. (49)e (Cusiro d y
4. :
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Toan GESTATICNAL Y L HICHTETESIS |

. La €roca el enmtzrazo en le gue se realiza 7
la a:niqcentesis rendtica como ya quedd asentado, en
general, verfas de las 15 a 18 gemanzs de gestacidn -
considerando gue la cantidad de 1fjuide ernidtico pre=
.sen%e en esc momento es el idéneo,

Ia cifra mayor encontrada en este estudio se

apega a 1o referide por otros autorea, (3, 8, 19, 21, .
23, 45, 49, 51, 57, 60, 62). (suadro 5).

INSTRZION PLAYINCARIA

“Ia insercién vlacentcria es una variable con
una trascendencia ruy importante en todo estudio de -
awniocenteeia rendsics. [2ta v.riatle no fud analiza-
da en otros estudios tanto de E.U.A., Canadd y Turopa.
For 10 que consileramos oportuno en este eatudio inclu~
irle por la relaridn que existe eatre las puncicnes =
panguinolentas y las inserciones anteriores, por laa ‘
difioultades téonicas jue se presentan al momento del
procediriento. {7uadro 5).

CSITIO TT IULNICNTS

‘£l eitio de la insercién placentaria, detec-
tado a través de la ultrasonograff{a es vital, necesario
v trascendental para determiner el sitio de la puncidn
durante la cmniocentesis,

Te las cifres encontradas en relacién al sitio
de puncidn eztas son 9imileres a las reportadas por -
founs 'y Jols (60) en un 6% ¥, Squire y Jols, (51) en un
51 ;% gara las puncionss su.razdvicas, (3usdro 5).
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3751CH78, I.TENI0S ¥ '*tr “Av Un MTIIICHES
8 evluerte que 1=s c¢ifras encontradas no

. son las esyeradas, pero si_nos reflejan 1. capacidad :
del personal cue interviene en el grograma %tanto en la
prdetica del ultrasonido para la localizaciln placen=-
taria come de le amniogentesis, Ior 1o aue ypodenos --
inferir que ests cajacidnd es acentatle, (Sumdro 6).

YCIUI =1 D3 LISUID0 L NIOTISC

T1 conocer con exactitud la edad gestacional
v 1a eantidad de lfquido axznidtico presente por el ultra-
sonido, son elementos bdsicos para la obténcidn del fqui-
do amnidtico, Las cantidades de 1fguido arnidtico obteni-
lag en este estudio son suzeriores a las rejortaias en el
prinver progravs sistendtico Jde dimgndstico prenctal reali-
zaco on wéxico (€ a 30 ml.; con un promedio de 13.4 ml.)
(57), pero acorde con los obienides ror otros autores
(20 & 30 mL.) (16, 19,.56, 60, 61), (Cuadro 7).

JoRACTERES MAJROSZ0:I30S DEL LI;U.IiO ANICTICO

%s evidente que las diferentes tonalidaias‘del
1{juido amniético ottenido corresponden por un lado a las
condiciones feso-placentarias existentes en ese monento
de 1la tesitacidén y a la contaminacidn sanguinea durante la
armiccantesis (Juadro- 7).

SCUTIIEANTCE SAHGUIFRYL

La contaminacidn san=ufnes es un n:cidente fre-
cuesnte =l efzctucr lz emniocentesis, Hoy en dfz, como yz
1o acentomos, coscila entre el 5 nl 22 4 (56, 60), en este




estuiio se anzontré una cifra ligeramente mayor (24.1 1),
Tor lo gue resrecta a la incapoeided rars aspirar 21 1f~e
quido arnidtino curarite la amniocentesic como ya t;gbién
se asentd en las generalidades, es del 1 al 10 % (16), -
en el estudio fué Yiseramente mayor (15.7 ). Lo cual
habla gue ain no s& +iene suficiente exieriencia. (Tuadro
7).
R¥PZZIJI0N DFL TSTURIO

%1 hecho de regetir und puncidn en una nacien-
te que forma parie de un programa de diugndstico orengdtal
genético, estd aujeto a diferentes factéres, siendo uno de
ellos la falla en 1a téenica de cultivo celular, Zn relo-
eién a las oifras enocniradas nor repetiocién del ostudio
el éorresyondiante a esie rubro de falla en la téenicz de
ocultive estd deniro de las resnortadas dentro de la litere=
tura (10 %) (16). (Zuadro 8).

LANZIO DT LA FAJITEDR

B4 sido gizmpre motivo de wna #ran preocuia-
cién, las complicacionzs yue re:ulten de 1a realizacidn
de la amniocentesis genétioca, tal iarece gue hes:iy el ro-
nento sélo me hd prezentado una ds ellas (atorio ecpontd
neo) con una incidenczia de 2,17 % ex ecte estudio, cifra
que es inferior a lo asentado anteriormente del 3 % (56)
y otroa renories como el de Squire y Cols. (51) de 3.7 ¥,
asi como ligeranente superior al de Young y cols. (60) de
1.5 #. (Cuadro 9).

ALPAFZICIROTZING _

ts pefﬁinente mencionar gue cste eg el semundo
ﬁrograma sistendtico.de .isgndatico prencial gendtico en
¥éxico y que a su inicio no se contabe oon la tecnologia
rara la determinacidn de la alfafetoproteins sn 1iquido



ennibtico y que ante la insistencia de les narejos solie
citantes no 32 yudo posterzar el estudio con el fin de
determinar esta g‘ncoproteiaa, razén por la cual en laa
prinerae 12 amniocentesis no ge determiné, Tor lo que
respecta & los esiuilos no reportados por falla en la =
té:nica, nos deruestran la insuficients exporiénqia‘en
el razejo de la misfa. (Zuadro 10 y 1),

: ESTUDIO ‘I“CP“““IJO v
' la amniocentesis zendtioa es uno de loa méto-
dos de diagnbstico prenatal, hoy en dfs oatalovados CO=
“mo uno de los progreace nfs estimlantes en Iedioina. ya
gque wer:rtite conoser con certeza si la pacients es yortaf
dora Qe waa gestacidn con producto afectado,
Infortandazente en este ‘trabvajo hubo resulta-
493 de estudios citogenéticos patolbgicos. Lo oifrn sn-
contrada de estos estudios es de 2,6 % y corresponde al
reportado por eutores tales como Simoni y Qols. (49) de .
2,5 #, al de Allanson y-Cola. (3) de 2,8 !, ro 3iendo naf
e o encontrado en olros estulios como el de Toung y Jols.
(61) de 1,2 % 3y al de Syuire y Sols. (51) de 1,3 %,
_Tetamos ea eazern de la resolucién obstétricn
de un poreentaje bajo .de pacientes que me encuentran to-
davia embaragadas y que jor tal razén ignorames el resul-
tado del fenotino de esos productos. Zor otro lado, ir-
Lormazos zuz 1os'hijéd del reatente zruro le pacicnias -
han precentido un fenotipo norral correspondiente al del
cariotipo ya ~n%es practicado.
T1 diszaéstlco eidc Jeqéﬁico‘obtenido'fué de
4.8 5 cifri bostante inferior a 10 yo establesido inter
nac~,t.1aeﬂﬁe de 85 a 100 7 (€0), »or e ave podemos in-
ferir sue exiaten inSuf1c4en te exzeriencia en la obtenoién
de li-wide anridiico ¥ sotre 53Go en la %denina del culti-
vo celulsr, (Zuedro 12 y 13)
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“ate trabajo‘preaent‘a. los resultados ;relimina=-

_res del sezundc rrograma esirterdtico de diagnda

stico preratal de loa defeotos rendticos on | ée

xico.

Mé imposidble dotorminar 1a frecuencia absoluta

_ de las anorelfas congénitas, encentrdndose una

frecuencia relativa ‘de 5.1 $p nisma que es lige=-
razente supsrior en oo ~par 16;; con lo publicado
en la literatura.

Z1 91,3 & correspondid a indiomoiones vnicas, -

prevaleciendo 1a edad raterna avanzada (mayor de
36 afios) en un 47.9 %'. seguido del 21,6 7 para
1as aberraciones cromosémicas y un 8.7 % para las
inddeaciones ixtas eon predorinio de Las malfore .
maciones conzdnitas y nberraci.ones congé-utas an.
un 4¢3 fa

Se apre:16 la eficiencia que existe en la o
ruta de monajo para el diagnéetico prexatal.y su
utilidad; al prevenir en forma importante el abore
to en aquellas. pacientes gue de-primera intencifn

" acudfan molicitendo una interrupcoién de le gesta=

eidn, influencialas por el riesgo ')z'bbab!.lfstioo
¥ que posterior a su estudio con resultade normal

- me avité.

Se utilizaron tres métodoc pna el ciegnéstioo -
prenetal ‘e los de-o;nqs gonéticos; la amniccen= |
tesos, 12 Ceterminzéidn de alfafetoproteins en 1{-
quito anibtico y el ultrasonido,
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Se encontré un 2,17 ¢ de complicaciones para la
amniocentesis correspondiendo a un aborto espontd-
neo y un &.6 7 por concepto de alfafetoproteina no
reportada por falla en la téonica,

Se detectd en un 17.4. ¢ falla en 1la tdenica de cul-
tive, atribuible a la deficiente calidad de loa ~
suboenltivos utilizados.

Fué posible determinar en un caso por ser el dni=-
00 indicado el estudio bioqufmido siendo este nor-
mal, gracias a la colaboracién del Instituto de
Investizaciones Biomédicas de la U.NoAMe; un =
74.8 % para los estudios oitogenéticos y en tan =
8dlo el 43.4 4 la alfafetoproteina.

Jomo medidas teraréuticas se practicaron dos lerra-
dos uterinos fuera de la inatitucidn y por un mé-
dico no identificado ante la evidencia de dos pro-
ductos afectados. 7o se llevé a cado ninsuna me-
dida conservelora.

%n el rorento aciual no se hd iniciado la eensibi-
lizacién para le lesislzcién del avorto sugendsico,
pero se informa que los resultados preliminares de
este sezundo programa sistemdiico de diagndstico =
prenatal de defectos genéticos, estd en poder de
las autoridades de la instituoidn. =ste tratajo

e3 una aportacidn que podrd conatituir un elemen~
to rds de consulta, andlieic y de estudio pera las
antoridades corretentes, tales como las cdraras de
de diputaces y =s=ncdores, Los gobernadores y legis-




laturas de leo :=ntidodes federativas y el pre=-
aidente de la Rezdblica encorgadas de prorover

las inieiativas de ley y legislar en su caso, B50=
brs 1a meteria.
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