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El Hospital reduce las amniocentesis con la
implantacion del test prenatal no invasivo

Desde enero se han realizado 41de estas pruebas, que consisten en un simple analisis de sangre

CLAUDIA
CARRASCAL

SEGOVIA. Una de las principales
preocupaciones de las gestantes son
las enfermedades genéticas, como
el sindrome de Down o el de Ed-
wards, que pueden afectar a sus be-
bés todavia en formacién. Con el fin
de dar un paso mas en la deteccién,
Sacyl puso en marcha el pasado 15
de enero el Test Prenatal no Invasi-
vo (TPNI), una prueba de cribado
avanzado que permite descartar ano-
malias cromosomicas en los nona-
tos. En el Hospital General de Sego-
via, el test se aplico por primera vez
el pasado 18 de enero. Seis meses y
medio después, el responsable en
funciones del servicio de Ginecolo-
gia y Obstetricia, Luis Ignacio Ver-
did Martin, considera que ha supues-
to un gran avance con resultados
muy positivos.

El proceso es indoloro, no inva-
sivo y muy comodo para la madre,
ya que tan solo requiere un analisis
de sangre. Lo més complejo es el pro-
ceso posterior a la extraccion, que
consiste en obtener de la sangre ma-
terna el ADN fetal circundante para
su posterior secuenciacion. El rigu-
roso trabajo de laboratorio requeri-
do -incluye la multiplicacién, me-
dicion y procesado del ADN extra-
celular del feto- se realiza en el Hos-
pital Rio Hortega de Valladolid y los
resultados definitivos se obtienen
en dos semanas, explica.

La fiabilidad de esta técnica es del
99%, segiin el doctor Verdd, quien,
no obstante, indica que no es el pri-
mer recurso que emplea, ni tampo-
co estd destinado a todas las emba-
razadas. El triple ‘screening’, tam-
bién conocido como prueba de de-
teccion triple, es el primer paso. Este
cribado inicial se realiza en todos los
casos de embarazo y consiste en una
analitica de sangre, en la semana
diez u once y una ecografia en la se-
mana doce.

Al introducir los datos de estos
primeros resultados y la edad de la
madre se obtiene la probabilidad de
riesgo de que el feto padezca algu-
na alteracion cromosémica. Solo en
caso de que el rango se sitie entre
uno de cada cien y uno de cada mil
casos se realiza la prueba periférica
no invasiva. Si la probabilidad es ma-
yor se recurre directamente a la am-
niocentesis, para extraer liquido am-
nidtico y realizar el diagnostico.

A pesar de su eficacianoesun
prueba gue se pueda realizar a todas
las embarazadas porque los ensayos
que se han realizado de este test en
miles de mujeres, solo han demos-
trado su fiabilidad y eficacia en ca-
sos de gestantes con cierto riesgo,
es decir, cuando el bebé tiene al me-

|

nos una posibilidad entre mil de pa-
decer alguna de estas enfermedades
genéticas. Un rango que se aplica en
Castilla y Ledn y que es muy supe-
rior al de la mayoria de comunida-
des en las que se ha implantado este
test, como Madrid, donde se reali-
zZacon I'iESgOS mayores, como ma-
ximo cuando los marcadores indi-
can que la probabilidad es de un caso
de cada 250.

«El Sacyl ha ampliado este mar-
gen con la finalidad de detectar fal-
s0s negativos, porque entre los 250
y los 1.000 casos se considera una
zona gris con riesgo medion, sefia-
la. Por eso, aunque desde el punto
de vista economico no resulta ren-
table para el sistema sanitario, esta
decision supone una gran ventaja
desde el punto de vista médico.

Es un test que no tiene ningin
tipo de limitacion, pero hay casos
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en los que su resultado no es 1til ni
determinante, por lo que se opta por
otras pruebas. Una de estas situacio-
nes se produce cuando hay geme-
los y uno de ellos muere. «EITPNI
no tiene sentido porque no hay ma-
nera de saber si el ADN pertenece
al feto vivo o al muertoy, afirma.
Entre las grandes ventajas del Test
Prenatal No Invasivo se encuentran
la detecci6n de un mayor porcenta-
je de trastornos genéticos y también
reducir al menos en tercio las am-
niocentesis, seglin Verdi, ya que
hasta enero se hacia esta puncién
abdominal siempre que riesgo fue-
se de un caso de cada 250. Ahora solo
se realiza de forma directa cuando
la prueba de deteccién triple da un
riesgo mayor a uno de cada cien ca-
508, asimismo, estd indicada si el test
periférico da un resultado po- E
sitivo. Esto supone acabar,
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en un elevado numero de las

E pacientes, con el riesgo de
aborto de entre un 1y 2% que im-
plica la amniocentesis. Otra de las

«Por encima de los 35
anos, las probabilidades
de que el nonato padezca
una cromosomopatia

se multiplican»,

afirma Verdu

nC.C

SANIDAD. Las alteraciones cro-
mosomicas en cualquiera de los
progenitores o un hermano con
alguno de estos sindromes son cla-
ros factores de riesgo, aunque la
edad también es determinante.
«Por encima de los 35 afios las pro-

babilidades de que el nonato pa-
dezca una cromosomopatia se
multiplicany», manifiesta Luis Ig-
nacio Verdu Martin. Hasta el pun-
to de que entre los 22 y 32 anos
las posibilidades aumentan pro-
gresivamente, pero de forma muy
lenta y 1a media estd en uno en
cada mil nacimientos. A los 35
anos, la probabilidad es de uno de
cada 250 bebés; a los 38, uno de
cada 100; a los 40 el riesgo es do-
ble, es decir, uno de cada 50 casos;
y alos 45, uno de cada 25.

La deteccién precoz de patolo-
gias en gestantes es un campo con
un gran potencial y con muchos

La edad, principal factor de riesgo

avances pendientes. Sin embar-
go, Verdi advierte de que mien-
tras no estén validados no tiene
ningin sentido que se apliquen
de forma habitual porque pueden
generar dudas infundadas. Tam-
poco es relevante hacerlo para pa-
tologias que tan solo se dan en uno
de cada 100.000 casos, porque aun-
que la prueba arroje un resultado
positivo la probabilidad de que
realmente el no nato padezca la
enfermedad seguira siendo infi-
ma, en torno a uno de cada 10.000.

Por eso, aunque tanto con la
amniocentesis como con el Test
Prenatal no Invasivo podrian re-

velar mucha informacion genéti-
ca como alteraciones sexuales, en-
tre las que figuran el sindrome de
Turner o el de Klinefelter, o la po-
sibilidad de determinar el factor
Rh no se aplica por la escasa pro-
babilidad, comenta.

Esto no quiere decir que en ca-
508 concretos no se realicen prue-
bas diagnosticas de las carece la
Seguridad Social, porque, en su
opinién, una de las ventajas de la
Sanidad en Espafa es que cual-
quier prueba indicada, aunque no
se realice en centros publicos, si
es necesaria en cualquiera de las
especialidades se realiza en clini-
cas privadas y lo financia el Sacyl.

Complejidad

Mis complicado es que a corto pla-
zo se puedan diagnosticar trastor-
nos como el autismo por la eleva-
da complejidad genética que su-
pone y en todo caso no seria el
TPNI el que permitiera este avan-
ce, segin el doctor. El test no in-
vasivo tampoco ofrece la posibi-
lidad de cribar casos de hemofilia,
distrofia muscular, malformacio-
nes o la enfermedad de Hunting-
ton.

El campo de la genética es de-
licado y conlleva dilemas éticos
complejos, apunta Verdd, quien
considera que lo mds importante
es no perder de vista la perspecti-
va médica. Todo aquello que no
sea por la seguridad del paciente
o del feto no es razonable. Por eso,
a su juicio, aunque la investiga-
cién seguira avanzando, el diag-
nostico precoz de patologias ge-
néticas en no natos ha dado uno
de sus dltimos pasos con este test
y a efectos de aplicacién en pa-
cientes en un plazo medio «no va
adar mucho mads de si y no por cri-
terios economicos sino de utili-
dadn.

particularidades es que se aplica para
detectar tres alteraciones concretas
la trisomia 21 o Sindrome de Down,
la trisomia 18 o Sindrome de Ed-
wards y la trisomia 13, también co-
nocida como sindrome de Bartho-
lin-Patau, puesto que permite de-
terminar el numero de cromosomas
de cada uno de estos grupos.

En el Hospital General de Sego-
via se han realizado desde el 18 de
enero un total de 41 test periféricos.
De ellos, solo uno dio positivo, es
decir, la gestante tenia una proba-
bilidad superior a uno de cada mil
de padecer estos trastornos. Sin em-
bargo, 1a amniocentesis dio normal,

por lo que el feto no padecia estas
cromosomopatias. Eso si, Verdi con-
firma que cuando la amniocentesis
también es positiva la mayoria de
las madres optan por interrumpir
de forma voluntaria el embarazo,
tan solo algunos casos aislados de-
ciden seguir adelante y tener un
bebé con estos sindromes.

Por otra parte, certifica que solo
seis meses después de que el Siste-
ma Sanitario de Castillay Len pu-
siera en marcha de este test perifé-
rico, en la ciudad ya se han evitado
siete amniocentesis. No obstante,
advierte de que tampoco Se espera
una reduccion drasticas de las am-

Los centros privados
cobran entre 400

y 700 euros por

esta prueba

niocentesis en los proximos meses,
ya que hasta enero los propios gine-
cologos recomendaban a las gestan-
tes realizarse esta prueba en centros
privados, debido a su caracter me-
nos invasivo y seguro. Motivo por
el que mientras que en 2013 el Hos-
pital realizé un total de 100 amnio-
centesis, en 2014 paso a 75, los tres

ultimos afios la cifra ha rondado las
45 y enlo que va de afio se han he-
cho tan solo 13.

Estos datos demuestran que una
parte importante de las pacientes
ya optaban por este test, por el que
tenian gue pagar entre 400 y 700
euros. «Llevamos varios afios lu-
chando para que esta prueba se rea-
lice en el sistema piiblico porque no
era justa la desigualdad que genera-
ba entre aquellas gestantes que po-
dian costedrsela y las que no. Toda-
via mas cuando se trata de un test
indicado, 1itil, eficaz y que ahorra
costes a la sanidad al reducir el nua-
mero de amniocentesisy.,



