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INTRODUCCIÓN 

El diagnóstico precoz como objetivo 

El diagnóstico precoz es siempre una de 

las metas de la actuación médica. Su impor­

tancia se relaciona con un múltiple beneficio 

sobre la persona portadora de una enferme­

dad: permite evitar todo aquello capaz de 

empeorar su evolución, iniciar el freno de su 

progresión y, eventualmente, instaurar unas 

medidas terapéuticas antes de nuevas secue­

las irreversibles. En todo caso facilita la emi­

sión prudente de un pronóstico. 

En el terreno de la pediatría, algunas 

prácticas bien establecidas se sustentan sobre 

estas bases. Así, por ejemplo, es rutinario en 

pa'ses industrializados, el cribado neonatal 

para la detección de determinadas enferme­

dades. Con este objeto, en nuestro país, se 

efectúa una prueba analítica en sangre de 

todo recién nacido para detectar el hipotiroi­

dismo y la fenilcetonuria. La elección de un 

cribado universal para la detección de estas 

dos entidades se debe a que se cumplen en 

ellas unas determinadas características: dis-
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ponemos de un sistema de detección simple 

y fiable, ambas tienen una incidencia relati­

vamente alta (1 caso por cada 4500 y 14000 

recién nacidos vivos, respectivamente), y las 

dos cuentan con un tratamiento que comen­

zado precozmente consigue prácticamente 

evitar sus graves manifestaciones posterio­

res. Muchas otras enfermedades congénitas 

no pueden beneficiarse actualmente de esta 

estrategia al no disponer de una prueba diag­

nóstica fiable o una terapia suficientemente 

efectiva. [Kliegman, 1997] 

Diagnóstico prenatal en la medicina actual 

El diagnóstico prenatal (DP) se contem­

pla inicialmente con la misma perspectiva 

que el cribado neonatal mencionado. En rea­

lidad se trata de un paso más en este adelan­

tarse a detectar la ellfermedad ante~ de que 

se manifieste. Entre los beneficios atribuidos 

al DP, caso de demostrar patología, está la 

posibilidad de instaurar una terapia precoz ° 
la preparación adecuada para el nacimiento 

de un hijo enfermo o deficiente. En muchos 

casos, sin embargo, un final fácilmente abor­

dado es la decisión de terminar con el emba­

razo. En caso de que el DP informe sobre la 

normalidad del hijo esperado, se ha destaca­

do su efecto tranquilizador sobre unos 

padres preocupados por la posibilidad con­

traria. [Golbus, 85] 

Entre los métodos actuales de DP suele 

distinguirse entre técnicas invasivas (TI) y no 

invasivas. Las técnicas no invasivas son bien 

conocidas y su principal representante es la 

ecografía; otras más modernas como la reso­

nancia magnética, son de escasa utilización 

clínica actual pero de probable implantación 

en el futuro, si se despejan las dudas sobre su 
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inocuidad [Colletti, 96]. Entre las invasivas, 

unas se efectúan sobre la madre mediante la 

extracción de determinadas analíticas san­

guíneas que pueden informar indirectamen­

te sobre el estado fetal, otras requieren una 

intervención sobre el feto y la madre. Entre 

las primeras se encuentran las mediciones de 

alfa-fetoproteina, hormona gonadotrofina 

corionica, estriol, etc.; una combinación de 

ellas es conocido con el nombre de Cribado 

Bioquímico (CB) o "triple screening". Las 

mas propiamente invasivas son las que 

requieren una acción hacia el feto a través de 

la madre. Entre estas se encuentran la 

Amniocentesis (AC), Cordocentesis (CC), 

Biopsia Corial (BC) y Fetoscopia (FC). 

Objetivos, material y métodos 

Con objeto de pulsar el estado actual del 

DP mediante técnicas invasivas (TI) en nues­

tro entorno y su relación con los resultados 

perinatales, se evaluaron las comunicaciones 

presentadas al XVI Congreso Nacional de 

Medicina Perinatal celebrado en Cádiz en 

Noviembre de 1997. Este congreso tiene 

lugar cada 2 años y es el exponente más 

representativo del estado de la investigación 

clínica y asistencia perinatal en España. En 

esta reciente edición, que acogió 47 ponen­

cias y 711 comunicaciones, estuvieron repre­

sentadas la práctica totalidad de Universida­

des y Centros de investigación y asistenciales 

más significados del Estado. 

La recogida de datos se efectuó a través 

del libro de Ponencias, comunicaciones y 

posters publicado durante el congreso 

[SEGO-AAp, 97]. La evaluación de los resú­

menes se efectuó tras una selección en la que 

se separaron los que exponían el uso de TI en 
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casos esporádicos de aquellos que describían 

su utilización en series o grupos de población 

más amplios. Para simplificar, hemos deno­

minado a los primeros "resumen de Casos" y 

a los segundos "resumen de Series". 

Para los estudios de Series se elaboró una 

plantilla en la que se recogía el título, la 

comunidad autónoma de procedencia del 

trabajo, las indicaciones de las pruebas diag­

nósticas, el número y tipo de pruebas efec­

tuado, sus resultados y la evolución perina­

tológica. 

Resultados: 

En el citado congreso de un total de 711 

comunicaciones, 282 tenían temática obstétri­

ca. De las 19 referidas específicamente a DP 

con procedimientos invasivos, 11 contenían 

descripciones de series amplias de estudio 

sistemático ("Series"), mientras que 8 se refe­

rían a casos aislados o peque-os grupos de 

ellos ("Casos"). La procedencia geográfica de 

los trabajos de Series se repartió entre Cata­

lunya 5, Andalucía 2, Murcia 2, Canarias 1 y 

Valencia 1. La temática de las 11 Series estaba 

repartida del siguiente modo: 8 estudios 

sobre diagnóstico genético, 2 sobre patología 

infecciosa (varicela y toxoplasmosis) y uno 

sobre plaquetopenia. 

Los estudios de Series incluyen un total 

de 6.950 AC y 139 CC específicamente cuan­

tificadas. Los objetivos de dichas TI fueron el 

estudio genético de la muestra en todos los 

casos excepto 109 que se practicaron para la 

determinación de anticuerpos (74 anti Vari­

cela y 35 frente a Toxoplasma Gondii). Una 

de las series está dedicada al seguimiento 

mediante TI de embarazos en madres afectas 

de Púrpura Trombocitopénica Idiopática, 
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aunque su resumen no explicita los resulta­

dos. 

Los motivos para la indicación de la AC 

para estudios genéticos fueron en todos los 

casos la sospecha de un riesgo mayor que el 

de la población general de un hijo afecto de 

alteración cromosómica o la simple petición 

de los padres. Entre los motivos para las sos­

pechas de riesgo se citan los antecedentes 

familiares, la edad materna avanzada o el 

resultado positivo del CB para cifras de ries­

go estimado mayor a 1/270. 

El resultado final del embarazo tras la 

detección de anomalías se especificó única­

mente en 6 de las 11 series y fue de 26 casos 

de aborto provocado y 25 de muertes fetales 

accidentales tras el procedimiento (si bien se 

precisa que no todos los casos fueron atribui­

bIes al mismo). No se registraron tratamien­

tos efectuados sobre el feto a resultas del 

diagnóstico en orden a un intento curativo 

del mismo. 

La proporción de muertes fetales tras la 

práctica de la AC se hizo constar en tres tra­

bajos: 1.7 %, 2.5% Y 15% -esta última en una 

serie de embarazos gemelares-o Uno de los 

trabajos estaba dedicado al control de la cali­

dad de las TI en un seguimiento de 5 años. 

Los parámetros que se analizaron fueron la 

efectividad en la obtención de material por la 

punción, el seguimiento de los casos y las 

pérdidas fetales accidentales. Este último 

objetivo se consideraba cumplido cuando no 

superaba el 3%, y el estudio concluía que éste 

no se consiguió para todas las técnicas. 

En los resúmenes no se han encontrado 

referencias a consideraciones éticas, angustia 

familiar, soporte emocional o consejo a las 

familias. 
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Comentarios y discusión 

Con la presente exposición no se preten­

de deducir el estado actual del DP de los 

resúmenes de un Congreso, por más que éste 

sea el oficial convocado por las Sociedades 

Españolas de Pediatría y Ginecología-Obste­

tricia. Somos conscientes de que ni esta fuen­

te es un registro nacional ni una encuesta glo­

bal (que no existen), ni el obligado carácter 

escueto de dichos resúmenes permite siem­

pre una perfecta obtención de los datos obje­

to del estudio. Sin embargo los resúmenes, 

con todas sus limitaciones, dan cuenta de la 

realidad actual con la frescura de las comuni­

caciones médicas, lejos de la oficialidad de 

las publicaciones, siempre más mediatizadas 

por la tendencia a la exposición preferente de 

las experiencias más positivas para el crédito 

de los autores. A pesar, pues, de las impor­

tantes limitaciones de nuestras fuentes, cree­

mos que este análisis nos permite ofrecer una 

cierta idea del estado de la cuestión en nues­

tro país y, al hilo de ella, plantear algunas 

reflexiones. 

No desearíamos que estos comentarios 

pudieran interpretarse como un juicio ético a 

determinados profesionales. Se trata de acer­

carse de algún modo a una realidad y valo­

rarla desde una perspectiva general ética. 

Por ello no se citan pormenorizadamente los 

títulos completos de los trabajos selecciona­

dos ni sus autores. 

Un último preámbulo, antes del análisis 

de los resultados obtenidos, para precisar 

que nuestros comentarios van a ceñirse a 

algunos aspectos periféricos y evitarán argu­

mentos de fondo que pensamos exceden el 

presente estudio. Abordar la cuestión de 

fondo del valor de la vida nos llevaría a la 
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consideración de que el respeto a esta vida 

incipiente merecería que los riesgos de los 

métodos diagnósticos fueran proporciona­

dos a la gravedad de la enfermedad supues­

ta. Y en todo caso, que el fin de la acción 

diagnóstica debería favorecer la curación o 

alivio del paciente, por más que en este caso 

permanezca ligado de un modo especial a su 

madre que no es ajena a las decisiones tera­

péuticas [Sutton, 90] 

El primer hecho que constatamos en este 

análisis es la masiva utilización de estos proce­

dimientos invasivos de DP. Uno de los trabajos 

efectuados para cuantificar la renuncia a estas 

técnicas, expone cómo a lo largo de 4 años (92-

95) se hicieron en un sólo Centro un total de 

4113 indicaciones de TI, de las que únicamen­

te no se efectuaron 65 por renuncia familiar. 

Los datos obtenidos no nos permiten 

indagar en las causas de esta difusión. Posi­

blemente tendencias actuales de exigencia de 

seguridad, banalización del aborto, jurispru­

dencia y medicina defensiva consecuencia de 

ella, tengan que ver con este hecho. 

Sin duda un punto muy significativo es el 

que proviene del análisis de los objetivos de 

las técnicas diagnósticas que se describen. 

Aunque las TI pueden utilizarse como herra­

mienta diagnóstica y terapéutica sobre fetos 

con enfermedades como una eritroblastosis, 

transfusión feto-fetal, plaquetopenia, valora­

ción de madurez fetal, cultivos microbiológi­

cos ... etc. [DiLiberti, 92], los resultados del 

presente estudio parecen apuntar a que, en 

nuestro país, las TI son utilizadas en gran 

medida para el diagnóstico de defectos gené­

ticos ( 8 de los 11 estudios de Series tenían 

este objetivo). A la luz de los resúmenes estu­

diados todavía merece más atención consta-
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tar que, ni en un solo caso, las AC fueron 

seguidas de actuación terapéutica sobre el 

feto y sí en cambio de la inducción del abor­

to. Este hecho contrasta con la tendencia cre­

ciente a considerar al feto como paciente y al 

desarrollo de terapias que, intra o extra­

útero, luchan por la supervivencia de niños 

de edades gestacionales cada vez menores. 

[Harrison, 91; Cockburn, 97] 

Son especialmente llamativos dos trabajos 

(sobre la detección de infección fetal por vari­

cela y toxoplasmosis) que parecen reflejar la 

voluntad de la madre como única base de 

determinadas actuaciones médicas. En ellos 

se expone el caso de 7 embarazadas con sig­

nos de infección a las que se les ofrecieron 

nuevas TI para identificar con mayor certeza 

el posible paso de la infección al feto. Estas 

madres rechazaron dichas pruebas y optaron 

por el aborto. Todo parece indicar que aquí 

subyacia además una incorrecta comprensión 

por su parte del riesgo real de enfermedad en 

su hijo, puesto que estudios amplios [Dufour, 

96; Enders, 94] indican que la probabilidad de 

afectación del feto por una infección materna 

por varicela durante el primer o 2" trimestre 

de la gestación es mínima (0.6%). 

Otro hecho destacable es la cuantificación 

de los riesgos de la técnica de la AC. Así, de 

los estudios que detallan resultados se dedu­

cen cifras mayores de mortalidad fetal que 

las referidas en la bibliografía médica (osci­

lantes entre 0.5 y 2% [Plouffe, 94; Dick, 96]). 

La proporción de muertes fetales encontra­

das aquí (entre 1.7 y 15%) habla de los peli­

gros de esta técnica y debería ser un referen­

te más a la hora de decidir su indicación. 

Un buen número de trabajos de Series 

revisados (4 de 11) describen la utilización del 
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Cribado Bioquímico (CB) para el diagnóstico 

prenatal. La base científica para su práctica es 

la asociación encontrada entre bajas concen­

traciones de alfeto-proteína y altas de gonado­

trofina coriónica en sangre materna, con una 

mayor posibilidad de ser portadora de un hijo 

afecto de Sdr. de Down. Este método, a pesar 

de sus grandes limitaciones, ha alcanzado una 

importante difusión y no sólo ha sido adopta­

do por numerosos hospitales, sino que se ha 

planteado su extensión para el control de todo 

embarazo a cargo de la administración. Una 

de estas limitaciones del CB a la que nos refe­

rimos es su baja sensibilidad (alrededor del 

60%)[Steer, 95; Fletcher J, 95]; es decir la posi­

bilidad de obtener un resultado normal en 

una persona de riesgo sería del 40%. Este serio 

inconveniente pondría en peligro la viabili­

dad de cualquier otro método de diagnóstico 

de cribado [Fletcher R H, 89; Steer, 96]. 

El uso del CB para el control generalizado 

de los embarazos sigue, en síntesis el siguien­

te proceso. Se ofrece a la embarazada la prác­

tica de este sencillo análisis de sangre (CB). Un 

resultado del CB positivo viene seguido de la 

indicación de amniocentesis. (El significado 

de un CB positivo es tener un riesgo estadísti­

co dos o tres veces mayor al habitual de ser 

portadora de un hijo afecto de Sdr. de Down, 

es decir mayor a 1/250 frente al 1/700 que es 

el general). Una vez indicada la amniocentesis 

(AC), ésta mediante el cariotipo de las células 

del líquido amniótico obtenido, permitirá 

detectar -esta vez sí con una fiabilidad supe­

rior al 95%- el mencionado síndrome. 

Un único estudio de los revisados fue diri­

gido específicamente a comprobar la eficacia 

del CB en nuestro medio. Los datos aportados 

al resumen no permiten conclusiones con vali-
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dez estadística, pero en la franja de edad de 

madres menores de 35 años (para el que más 

se invoca la utilidad del procedimiento), éste 

no se mostró eficaz: Se efectuó la prueba en 76 

embarazadas y de las 6 en que ésta fue positi­

va ningún hijo presentaba el síndrome; en 

cambio de entre las 70 con CB negativo hubo 

un recién nacido con Sdr. de Down. 

Un estudio elaborado en Oxford [Fletcher 

J, 95] efectúa los cálculos para una campaña 

masiva de detección del Sdr. de Down en una 

población de medio millón de habitantes. 

Concluye que con un cribado universal 

mediante CB a toda embarazada y posterior 

consejo de la práctica de AC si el primero 

resulta positivo, se puede conseguir una dis­

minución de los 11 casos previsibles por año a 

7. El "precio" que esta operación tendría -sin 

incluir el de las vidas humanas perdidas en 

personas con Sdr. de Down- se cuantifica en 

2.9 muertes de fetos normales y 160.000 libras 

(sin contar con el gasto de las AC, que correría 

por cuenta de las familias). Otra estrategia cal­

culada fue la de ofrecer la AC a toda embara­

zada de 35 años o mayor. En este caso se prac­

ticarían unas 660 AC anuales y el número de 

fetos normales muertos sería de 6.6. 

En los resúmenes analizados se refleja la 

práctica habitual en muchos centros de nues­

tro país. Se trata de una combinación de las 

dos expuestas en el estudio de Oxford, (CB 

ofrecido a toda embrazada y AC en las que el 

primero resulta positivo y en las mayores de 

35 años). Aunque no parece que esta práctica 

provenga de una política sanitaria estatal, en 

algunas comunidades autónomas los proto­

colos de seguimiento del embarazo especifi­

can el ofrecimiento de estas técnicas siguien­

do las pautas expuestas. 
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Es de destacar que ninguno de los traba­
jos analizados se cuestione el componente 
ético de las TI o aspectos como los riesgos y 

la fiabilidad de estos procedimientos. La 
gran difusión de estas técnicas (que puede 
considerarse eugenesia), en ocasiones vivi­
das como algo casi impuesto y la angustia 

innecesaria que estas puedan generar, son 
otros aspectos ampliamente estudiados y 
debatidos por algunos autores [Sutton, 90¡ 

Statham, 93¡ Marteau, 93 y 95¡ Warner, 96¡ 

Mattei, 97] y que no aparecen reflejados en el 
Congreso estudiado. 

Muchos de los aspectos negativos de la 
detección prenatal pueden tender a dismi­
nuir con el avance científico. Disminuirán los 

riesgos de determinadas técnicas y mejorará 
la capacidad predictiva de otras. Sin embar­
go, desde una antropología realista será difi­
cilmente aceptable la desvirtuación del que­
hacer médico que supone dejar de 
diagnosticar para curar o aliviar a un ser 
humano que, por otro lado, es considerado 
cada vez más como paciente. La vertiente 
eugenésica de la generalización de estas téc­
nicas con sus implicaciones de limitación de 
libertad etc., son otros aspectos que merecen 
ser tenidos en cuenta. Parece necesaria una 

reflexión de la sociedad y de los profesiona­
les de la salud para devolver al embarazo su 
estatus de proceso natural. Su control huma­

nizado permitirá descubrir indicios de enfer­
medad que, cuando no puedan ser curados, 
médicos, familias y la entera sociedad debe­
rán asumir solidariamente. 

Conclusiones: 
Un número importante de embarazos 

controlados médicamente en nuestro país 
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parecen recibir la indicación de TI para des­
cartar patología fetal. 

La AC presentó una tasa de muertes feta­
les entre 1.7 y 15% (esta última en gestacio­
nes gemelares), cifras superiores a las citadas 
comunmente en la bibliografía médica. 

En los estudios de Series, los resultados 
del DP que descubrieron alguna anomalía, 
no se vieron seguidos de actuación terapéuti­
ca sobre el feto. 

Algunos aspectos éticos, así como cues­
tiones acerca de la fiabilidad, riesgos y com­
ponentes emocionales de las TI, temas esca­
samente abordados en el congreso analizado, 
merecen reflexiones ulteriores. 
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