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I N ~ R o D u e e I o N 

La obstetricia tiene entre eue objetivos brin
dar ayuda a lae parejas para el logro de un e~barazo nor
mal plenamente eati~factorio (23). 

!n eu ejercicio prof eeional el obstetra se en-
fren ta ocasionalmente con padecimientos que en forma to-
tal o parcial se d~ben a factor~e gen&ticos¡ por esta -
razón cumple una im?ortunte función en la prevención de 
estas enfermedades mediante la labor del coneejo genéti-
oo que se pro?orciona a la fen:ilia de los pacientes afec
tados (46). 

Antes del·advenimiento del diagnóstico prenatal, 
el consejo genético consistía unicamente en calcular lee 
posibilidades de .:,.ue una pareja tuviere un hijo afectado, 
inf or:narle de los riesgos y ayudarles a llevar e cabo las 
decisiones ~ue tomaran al respecto. Ante le presencia de 
un hijo con eleún trastorno genético se lee podía infor-
mar por ejemplo: que el riesgo de recurrencia para el -
Síndrome de Down del 1 %, para ctrae malformaciones oon-
eéni tas del 5 ~. p&r~ loe errores coneénitoe autosómiooe · 
re~esivoe del metabolie~o del 25 ~ y pare lee condioio-
nee dominantes del 50 % (62). 

Si le pareja en oueati6n no deseaba correr eooe 
riesgos podía 'optar por un control definitivo o temporal 
de la fertilidad, En caso de que la mujer llegara a em
bar azaree o recibiera el consejo genético ya embarazada, 
a ~enu~o, ante e: temor de ~ue el producto estuviera afec
tado, solicitaba la ~r.terru~oi6n del embarazo o euf'r!a a 
lo largo del :nismo es¡;er:H,·;o el ¡•esultado (62). 



- 2 -

Aotu11ll!lente el consejo g~nético consiste en 
i:ú'orrr~r·a los fBI!liliares, con pleni;tud ¡ precisi6n el 
riesgo genético de al¡:nnaa al teracioúea y/o e!".fermeda
des que pueden afectar al :¡;roJucto, la naturaleza, el 
tratamiento dis¡;onible si lo hay y el prondstico del 
trastorno. 

En un mk..ro im,:ortnn'oe de parJ.edmientos debe 
proporcionarse. la inforn:acidn tanto Je los métodos pa
ra diagnosticar com·o de laA comrlicacionea que :puedan 
surgir de ios u.wwos. Uu ;.aeo ·pri:::oruial para propor
cionar un consejo gen~tico en formo adecuada, es esta
blecer en forma correata e:!. diagrÍ6stico de la enferme
dad o la mnlfori::a~i6n. ~or lo tanto deben recordarse 
cuales son loe factJre3 e~iold;~icoa ;..l<fo i:nportantes ·.:._ 
re ac onadoe con las.oalforil:..ciones oon¿~nitae i::últi~ 
ples, ya que aegdn la etiología se empleará'.n loe proce
dimientos· diagn6stiooe :náe dtilee y apropiauoe, 

Loe factores etiol6gicoa pueden ser clasifi
cados en dos 'gru,:os principales: pactares ambientales 
y ?actores genéticos, Los más importantes factores am
bientales son: radiaciones, infecciones, drogas, meta
b61icos y nutricion:ilea i:::iternoa, Con respecto a loa 
padecimientos de naturaleza hereditaria, eatcs pueden 
clasificarse en tres categorías: monogénioos o heren
cia mendeliana simple, polie4nicos o lllll.ltifactorialee 
y croDosomopat!ae o anormalidades cromos6.micaa \4BJ, 

Es por esto .. 1ue actualmente se ponen en :¡;rdc
tioa mdltiplee tdcnicas para el d1aen6stico prenatal en 
épocas fetales tempranas, siendo esto uno de loe progre
sos C?tls estimulantes en !1:edicina, con un futuro bri-
11,nte ya ~ue para 11111chos trastornos gen&ticos, la pa-



- 3 -

reja puede tomar decisiones con base en una certeza so
bre si va n tener o no un producto afectado y· no s6lo 
con base en posibilidad:s (15). 

Decia Ballantyne desde princi;ioe de siglo -
que •En los 11ltimos a~oe se t.a creado la idea tanto 
en loe profesionales como en el plblico en general de 
que debemos preocuparnos no a610 porque nazca el nifio 
sino porque adem!Ía no sea una carga para la sociedad, 
para eue padres y para sí mismo" (15). 

Es importante recalcar que la deóisidn de rea
lizar un aborto debe ser de loe padres 1 no del m'dico. 
El itldioo podrlÍ opinar y orient~; sobre loe problemas 
tlcnicoe del mismo, pero no sobre la moraliüad del pro
cedimiento, por lo que tiene perfecto derocho a renu-
sarse a efectuar un aborto, pero no debe decidir si el 
)ro~ecimiento es ~ara otros bueno o F..alo desde el punto 
de vista moral \62¡, 

J;ste campo de la kedicina está evolucionando 
con tanta rapidez, que siguen '.Cambiando las indioaoio
nea principales para el diasndetico intraut~rino, Loe 
nuevos proe;reso.s y los mayores conoo1mientos sobre l!
~uido amni6t1co y eue ooroponentee darán por reaultaoo 
no e6lo otros avances en el diaenóei;ico prenaial de !QoJ 

enr~rmedad~s genéiioae, sino posiblemente en el deea-
rrollo de la terap{utica prenatal intrauterina l15 1 4~1· 

, ' ' .. '~ ,;, .... ~ ....... -· 



OBJET'rVOS 

1,- Anulizar los casos de diagn6stico prenatal de los 
defectos genéticos que fueron vistos en conjunto 
por los servicios de J.:edicina Ferinatal ;¡ Genética 
en el C ~H, 20 de r; ovien;bre, en el período compren
dido de May~ de 1983 a Agosto de 1984. 

2,- Oonocer algw¡os aspectos epidemiológicos tales 
como: la frecuencia de anon:alías concénitae, 
edad, antecedentes einecoobstétricos y anteceden
tes de trastornos genlticos. 

J,- Identificar las diversas entidades patológicas 
-que motivaron el diagnóstico prenatal, menoionan
dose las más frecuentes, 

4,- '/e.lor¡¡r la utilidad o no ·iJe la r_;ta de munejo de 
la ¡1aohnte para el dia;:nóstico in•enalal, 

5.- :;:xponer los diferentes métodos utilizados tanto 
para el diagnóstico prenatal genético como de sus 
complicaciones. 

6,- Evalu~r la técnica de procesa:niento del líquido 
a!!:lli<Ítico para el cultivo celular·, 

7 ,- ·'Jonoc~r loe resultados de Íos estudios ci togené-
ticos, bio·1uíll!iooa y de alf:::fetoproteinas, 

8,- J •. enoionar las diferentes rutas de manejo ante los 
productos afectados, 

9,- Iniciar la sensibilización de las autoridades pa
ra las ~odifioaoiones legales necesarias a fin de 
aceptar, si procede, el aborto eueenéaico, en prac
tica en otroa paises. 



DIAGNOSTICO B!':!1ATA1 DE :;.os 
DEE'"::JJTOS G'EllETICOS 

De todas las frases ~ue escuchamos y 
leemos la n:ás triste es "bien podría haber 
acontecido", :i:ás. triste aún es la <!UO coti
dianamente vemos: "pasó, l!!!lS no tendr!a 
porqué haber suceilido,,, 11 

?rancie Brett Harte 
~n: ~rs, Judee Jenkins 

El diagnóstico prenatal consiste en averigu.ar, 
en épocas tempranas del embarazo, si un producto está 
afectado por algún trastorno genético (62), 

Las técnicas de diagnóstico genético intra--
u terino han surzido oc:r.o wi instr;.;.T.ento poderoso .:¡,ue -
permite ayudar a los cónyuges con rj~sgo de procrear hi
jos con una anorn:e.lidad eenética, en casos donde existe 
incremento de las probabilidades de una incapacidad -
espeo!f ica, y así ce ahora po~ible diagnosticar si el 
feto está o no afectado {23). 

En la actualidad se acepta un riesgo del 2 al 
4 ~ en la población general de que un embarazo culmine 
con la expulsión de un nii'io coi. un defecto al nacimien
to (57 1 37). Anorrcalidades como el labio y paladar hen
dido, defectos card!acos, estenosis pil6rica, etc. no 
pueden descubrirse in utero y no inducen a los progeni
tores a O)tar por la terci.nación del nuevo embarazo 
cuando la anomal!a se presentó previamente, Se justi
fica la consideración del diagnóstico: int1·auterino 
tan solo en ~resencia de un rie2go manifiesto de anor
malidad es¡ieoífica y cuamio se cuenta con un medio de 
exploraci6n t~bi~n es~ecífico, que correctamente uti
lizado pueda proporcionar un diaenóstico exacto. 
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Cu.ando las oirounstnncias son propioiua ea 
posible emplear una o más de las ai:¡uientes técnicas 
para valorar el estado del fe.to durante el llet-;unüo tri
méstre: Rayos X, .t.lll!liografía, Fetoeco¡¡Íll, Ali'afetopro
teinae en sanere materna y lí~uido ar.:ni6tico, Ultraso
nido, y ;,mniocenteeie .( 23). 

-RAYOS X 

Se puede recurrir a loe Rayos X para valorar 
el esqueleto del teto, el. cual ea visible a partir de 

, las 18 ee11&nae pero, en tér!!dnos generales, deeiu&s de 
laa 20 sei::anas y previa sedación se oll~\ enan :.<arlio.:;ra
f!aa en a.;:.talloa ca:>cs r:e eran rie::::c dr. ;nc.r::i~lidad 

esqueHtica, oomo son el enanisr::o, osteogérie.sis im-
perteota, etc •• Debido a las dificultades técnicas 
y al deseo de evitar radiación durante la gestación 
rara vez se utiliza esta técnica cuando otros medios 
pueden proporcionar la mis~a infor~aci6n (23). 

-Al1NI001Aii'IA 

La a~niografía es una técnica rara vez usada, 
puede utilizarse cuando existe.fuerte sospecha de una 
anor!!Olidad morfolóeica fetal que no puede ser resuel
ta po1• ul trasc11il.o, e implioa la introducción de un me
dio radiopaco, en la cavidad amni6tioa, material que se 
adhiere al feto Y Pirm1te la delimitación del contorno 
de las e~~erficiea fetales que pueden .verse despu~s en 
pl¡¡oas radiográtic¡¡s (23) , 

En lB actualidad se ~iapone de tres 1nstru-
.mentos diagndetioos olaves1 
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fe~oscopía, ultrasonido_ y amniooenteeis para valorar 
~.alforl!!loionee oongénitüs 1 trastornos hereditarios 
monogénicoe y anomalías cromos6micas 1 los oualee in
cluyen más de tres mil enfermedades (10), 

-?EWS'.JOTIA 

La fetosoo1•Ía consiste en insertar el fe-
toacopio fibro6ptico por vía transabdo~nal en lR ca
vidad amnidtio~ y practicar la visualizaci6n directa 
del feto, 

Este método ha sido útil para el diagn6stico 
de trastorno& hereditarios monogénioos y malformaoio-
nes congénitas por obtención de l'!Uestrus·de _sangre fe
tal, biopsia tisular, aepiraoi6n placentaria, y obeer
vaci6n directa de la anatomía del feto entre las 18 a 
20 semana.e ,(24 1 52). 

Dentro del erufo de enfermedades detectables 
estan las hemoglobinopatías: enfermedad de células fal
ciformes, talasemia beta mayor, hemofilia A, enferme-
dad granulomatosa crónica, talasemia delta beta, hemo
filia B y la enfermedad de Von 'liillebrand homocigota 
(2 1 17, 26, 27 1 38, 41, 4)), Se há diagnosticado -
también la distrofia muscular de Duchenne (32), po-
lidactilia, eindactilia, miembros hipoplásicoe, ame-
lia de extremidades, meningomielocele, es~ina bífida, 
condrodisplasia ~unteada, displasia ectodérmica hipo
hidrótica, cutis lruco, esclerosis tuberosa, epidermo
lisis buloea letal, hiperCJ,ueratosia epiderrnolítica,
allliniemo y los Síndromes de ·:1iscott-.Udrioh, '.lhediak
Higashi, Netheron,Mekel, Ellis-Van Creveld, Ehlers
Danlos y ~lequín (10 1 12, 47). 
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Siempre p.ra i:racticar la :fetoscop!a ae re
curre primero al ultr~sonido tanto en eua variedades 
modo B y/o tiempo real rara exruninc.r al feto y deter
minar la posición de la ~lacenta para ~osteriormente, 
oon una cánula en "Y", trocar, agujas librea, jerin
eaa con antiooag\ilante, analizador de células, hielo, 
medios de tinoión de he~oglobina fetal y endoscopio de 
1.7 mm. se realiza el procedim1ento, De las complica
cionoo de la fetoscop!a están el aborto eapontruieo, he
morragia vaginal, p~rdi~a de l!~uido amni6tico1 lesio~ 

nea fetales, infeooión, lesiones placentarias y parto 
prematuro, esta últil!lll. siem~re y cuando se practique 
en ed:ides ref.s a·1anza-:as de 11:. :;.ietaci6n. Tenie!ldo un 
5 :, ,;;e ries:;o iáo'bal de pér:lióas fetelcil 0011. un 10 ¡t 
de riesgo de prematurez (10), 

-AU.\?O:TC~CTEI!iA 

La alfaf etorrotein~ es una eluoo.rroteina con
tenida en el suero fetal a al tus c:oncen traciones, mu.y 
estable, sintetizada .r·ri¡¡;ero en el saco vitelino y 
deBDuéa en el hÍ~ado f et~l. -:noontrá.~do~9 en el eue-
ro fetal desde la cuarta ae!Dllna y siendo sus valores 
a la déoi~..!I se~ana de gestación de 3 n:e. ¡or ml.,-
oonforme proeieu.e el embarazo disminuye la ooncentra-
oidn cérica ( 1 ) • 

Durante el embarazo norm¡¡l la alfa:fetoprote
ina del líquido amniótico sizue u.n patrón decreciente 
similar a~ observado en el suero fetal (58) encontran
dose entre la serrBna 15 y 22 de gestación líwitee q~e 
var!an entre 50 y 10 mog, ror ml. res;eotiva~ente con 
una proporción de 100:1 entre la al:fafetoproteina séri-. 
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ca y la de líquido a~.ni6tico, Esta elucoproteina co-.
rresponde al 90 ;~ de las globulin&s del suero fetal en
tre la sel:!B.na 12 a 16 de gestaci6n, 

La OO!l()entraci6n de alfaf'etoproteina en lí
quido a!I!!li6tico se produce por la mioción fetal duran
te la viGa intrauterina (59). 4leo todavía deeconocido 
es 1'l vfa a través d~ la cual la alfafetoJ,Jroteina 
fetal pa~a a la circulación materna, lo cual se rea--· 
liza después de la se~ana 12 de eestaoión, loerando 
niveles de 200 a 500 !!l.'.:• por ml. hacia la aettana JO 
a 32 (21, 31 ), 

Esta proteina es un aieno di~gnóatioo aWDB-
cente dtil en los defectos del cierre. del tubo neural 
cooo son l<i anenc-afnlia y ee_¡.ir;a bífida, dado ~ue ea-
ta malformación facilita la coJllUZlicación entre el Sie
t~"-ia ~ervioso Oentral y el lí~uido ·a~niótico, dan1o -
oomo resultado un incremento de la alfafetoproteins en 
el lí·:i.ttido Bltlli6tioo (30), 

En relación a loe nivel~s de la alfafetopro
teina en el suero i.:aterno se han identificailo dos fuen
tes de elevaci6n patol6gica .;.ue son: los defectos del 
cierre del tubo neural y ~a transfusión fetomaterna di
recta a través de la barrera pl~centaria. 

Se há logrado el diagndetico a través de loe 
niveles de alfaf etoproteina en suero materno, en un --
79 ~ de los mielomenineoceles y del ~8 ~ de las a~ence
faliae entre las 16 y 18 semanas de eestaci6n (34), 

Por últiz:o no ilay .:¡ue olvic:ar 1ue la eesta
ai6n O.Ílti;le eleva loe niveles de alfaf~to;rcteina en 
el siie!'o ·ir,:; terno, hasta en el 75 ;; en a ,ctell.os casos 
ue eeatb~ión gemelar (14). 
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As! l!lismo la contaminación de líquido 
amniótico con e~ngre fetül puede producir elevación 
de la alfafeto~roteina, Ante la ausencia tanto de 
una gestación gemelar como de la contaminación de san
ere fetal y la presencia del incremento de la alfa--
f etoproteina habrá ~ue pensar en un defecto del tubo 
neural, en donde la cuantificación de la acetilcoli-
nesterasa es de eran utilidad ~ara volver al mínimo . 
las falsas positivas y lo~ diagnósticos erróneos (46), 

-ULTRASONIDO 

El ultr~eonido, en aus 25 'tos en que ha si
do utilizado ¡;r.r:. el diae.nóstbo oba té ~t--~ JO, l.a rGe!.':
plazado gradualmente a lae técnicas radiológicas. 
Como resultado de los incesantes avances electrónicos, 
la demostración ultrasónica de la anatol!lÍa fetal y del 
contenido intrauterino há progresado desde proforcio-
nar tan solo contornos o bos~uejos hasta la definición 
exce1ente ue l:is estructuras anatómicas (18, 53) 

La ultrasonozraf:!a se ha convertido en una 
parte intee~al ~e la evalua~ión cotidiana del embara-
zo y del bienestar fetal, este auge de los estudios 
ultrasónicos en el dia~nóstico obstétrico se debe a 
la inocuidad del ultrasonido tanto fara la IJ:adre co--. 
ir.o ¡:ara el feto, la a:a;¡or rapidez y ae.'!Uridad diagnós
tica, Hay ~ue rec~loar ~ue siem~re que ee practique 
con fines uia~~ósticos no tiene contraindicación al-
guna (54) • 

• 
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La ultrasonofrafía ocupa un luear importante 
en el tliaen6stico prenatal, siendo de gran utilidad en 
la detecci6n de: hidrocefalia, micro~efalia, aoranea, 
encefalocele, mielomeningooele, atreaia duodenal, a
nenoefalia, ril1ón poliquís.tico, hidronefrosis oongéni., 
ta, ~~iste intratoráxico, onfalocele, hernia diafrag-
mática, tumor modulooerebral, linfanei~ctaaia del cue
ró cabelludo, enanismo, displaaia de miemtroe cortos, 
osteogé'.'lesis imperfecta, ectrodac tilia _( 5, 25). 

Por ahora, la mayoría de estas anomalías con
~éni tas se ~eden diagnooticar a parti~ de la se~ana 
20 a 26 de gestaci6n (50). 

La amniocenteeis es U!la técnica em;.¡lea..:a 
desde hace muchos al1os para <livarsas finalidades. 
Siendo el pionero en :.:éxioo el Dr. Horacio Uzeta en 
la mitad de la década de los treinta, practicando la 
fotografía endouterina. Dentro de las finalidades de 
·la ~ocentasis están la ~eterminaoi6n de~ volÚII!en 
del líquido amni6tico 1 .ILünejo de la paciente iaoin~u
nizada al .sistema Rh, estlidioa de maduraci6n fetal, 
estudios radiozráficos diagn6at1Óos y medida& tera-
p,uticae (33). la indicaci6n l!lás reciente correspon
de al diagn6stino prenatal para estudios citogenéti-
oos 'J bio iUÍ!nicoa para el cliaen6etioo de _¡;c.deaimien-
tos eenéticos y errores innatoa del metabolismo, 

La a!:;lliocentesis es la t1fonioa :::!::s utiliz:i.da 
en el diagn6stico prenatal de defectos ~ené~iooe, la 
cual consiste en la obtenci6n de lí~uido a~~i6tico pa-
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ra estudiar sus co~~onentes como son: las células del 
amnios, las células fetales descamadas de la piel, tu

bo digestivo, v!as genitourinaria y respiratoria, pro
teinas fetales particularmente la alfaf etoproteina y 

loe metabolitoe que contiene (56 1 62), 
Antes <le practicar la ar:;nioceD.te:ia ae rea

liza la micoión espontánea o inducida, para no alterar 
la posición de la placenta y útero, aa! oomo para evi
tar la punci6n vesical con la subsecuente aapiraoi6n 
de orina, Se utiliza el ultrasonido para confirmar la 
edad geataoional, localizar la placenta y elegir el ai-· 
tio de ¡;unci6n, as! .como la detecoi6n de la actividad · 
car<liaca fetal, Dallo que en caso de a•ieenoia. de acti
vidad cardiaca fetal 6 edad gestacional nenor se sus-
pende o se difiere el procedimiento, Siempre antes de 
llevar a cabo la all!lliocentesie se deberá de advertir a 
loe int~reeados que ln punci6n ~uede fallar, ~ue el 
cultivo celular no siempre ae loera, que el resultado 
que se obtiene es en relación a def~ctos genéticos y 
que un resultado normal no garantiza un producto libre 
de malfor~~oio:iee coneénita3, 

La á¡:·oca del ei:ibarazo en la que se realiza 
la a.."llliocenteeia dependerá del tipo de estudio que se 
vaya a realizar y de loe fines que persigue el diag-
n6etioo prenatal, en ge:ieral de la 15 a 17 6 de las ·16 
a 18 samanas oua:ido se plar.taa el <liagn6etioo para la 
detecci6n de ano~Bl!as cro~oa6micae y defectos del cie
rre <lel tubo neural. "'.sta eta;:ia del e:~barazo es la -
l!láa apro_¡,iada· por encor..trar una cantidad de lÍ'l,uiclo -
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ar~1i6tiéo de aproximadamente 200 ml,, un feto de 16 cm. 
de longitud, lo .:itte huce :¡ue el procedimiento sea rds 
ecoeei;;le y contar con el tier:po suficiente ¡.ara ter
minar el diaen6stico antea de que el feto sea viable 
(45), 4hora bien, cuando .se desea estudiar metabolitos 
urinarios como en el caso de la hiperplasia auprarre-
nal con:::Jni ta deber>t' hacerse de:i1:ués de la ee:r.a:ia 22 
del embarazo, ya que para esa edad eostn~ional habrá 
suffoiente cantidad de matll:olitos en el líquido ac
ni6tico provenientes del feto (17). 

Aunque el riesgo real de la !11".niooentesis es 
menor del 1 ~ (8), las parejas que tienen un riesgo me
nor al 1 ~de tener un producto.afectado, no son candi
datos adecuacos para el diagnóstico prenatal. 

La amniocenteais en el embarazo múltiple es 
cuestionable por el grado de dificultad que ofraoe el 
lograr aspirar varios sacos aruii6tioos o bien, por el 
hecho de encontrar una anormalidad en uno de los fetos 
y estar ante el dilema de interrumpir la gestaci6n o -
dejarlo a término (11) 1 de esto se deo~rende tal vez 
la raz6n del ;arqué, para ~lgunos autores, el e~barazo 
múltiple es llJla contraindicación para el procedimiento 
( 19). 

acru~udo 

micas, b) 
ple y :i) 

';orial. 

Las indicaciones para la amniocenteeis se han 
en tres tipos: a) laa aberraciones croreoad
enfer~edades de transmisión U.endeliana air.

r-.alforrracionea <:lonz:.foi tas üe tipo l!lll tifac-

:ao abe:::'!'aciones orc~o:i6:ticac nl momento u'!l 
nacimiento, se tra~ucen en ret~;ao reental y/o múltiples 
:a!forr~ciones con~énitas. Por otro lado, se cree ~ue 
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el 50 a 60 j~ de loa abortos espontáneos tempranos ( 6) 1 

· y el 6 a 7 fo de. loa 6bi tos ;¡ !'lUertes neona te.les ( 4) son 
por anol!'.alfas cromosór:iéas, 

··:l ries:o de recurrencia .para la l;areja pue
de clasificarse en tres categor!as (40) y son; 

A, Grupo de Alto aiesgo: Está formado por 
a1uellos casos en que uno de loe proge
nitores ee portador de una translocaoi6n 
e inversidn cromo36I!lioa, Del 2 al 5 ~ 
de los niffoe oon S!ndrome de DoWn tie-
nen uua tr1nsloca~i6n y en una cuarta 
:¡:.a.-~e aleu.:;.o d~ loo !~11,lree ea portador 
del ororrc.~o::a. ·anor:r,-il. Si la ma<lre es 
portadora de la tranalocacidn, tiene del 
10 a 20 % de probabilidadee de reourren
oia y/o preeentaci6n, si es el fadre, tie
ne del,2 al 5 '°'de rieseo. (28, 39), En. 

loe caeos de inversiones cromosdmicaa el 
riee~o de recurrenoia cuando la madre ea 
la afectada ee del 10 a 15 ~ ¡ si ee el 
padre es del 2 al 5 % (55), 

B, Grupo de il.iesgo roderado: Está fori:ado 
pÓr las 1112jeres embarazadas de 40 6 más 
allos, padres mayorea de 55 a~os, parejas 
que hayan tenido un .l<ijo con Síndrome de 
Down (trisom:!a 21), S!ndrome de ?atau (tri
aom:!a 13) o de loa crooosomas sexual ea 
como son el Síndrome de :Urner, Superhem
bra, Klinefelter y auo varietladee, F.n 
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casos de:D.!adres afioeae el riesgo de te
ner un hijo con Síndrome de Down es ina-
yor al 1 %, situacidn que ee evi~ente co
mo se muestra en el cuadro 1 en donde se 
aprecia la ~elacidn de la edad materna y 
el riesgo. Nohay ciue olvidar g,ue el Sín
drome ae Down está dado en el 93 a 96 % 
por trieomía~ 2.a 5 ~por tranelocacidn, 
2 a 4 ~ por trisomía mosaico y en menos 
del 1 % por otras anomalías cromosdmicae 
(42). En relacidn a loa padres mayores 
de 55 ai!oa se ha encontrado que el ries
go de una trisom!a 21 en.aproxi!l'.Bdamente 
el ~oble (491 74). 

c. Grupo de Bajo Rieszo: Está const~tuido 
por ::ujeres emb3razadas de 35 a 39 aflos 
con antecedente'e de recién llllcido nuerto 
inexplicablemente, abortos ee11ontáneos 
múltiples, exposicidn previa a la eesta
cidn a radiaciones ionizantes y agentes 
quil!lioternpéuticos en uno o en ambos miem
bros 1e la pareja. 
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· cuadro l. aiesao de tener un hijo vivo oon Síndrome 
de Down 1 Edad materna desde los 20 hasta 
los 49 anos 

Edad 1.:a terna 

20 
21 
22 
23 
24 
25 
26 
27 
28 
29 
30 
31 
32 
33. 
34 
35 . 
36 
37 
38 
39 
40 
41 
42 
43 
44 
45 
46 
47 
48 
49 

Riesgo. de Síndrome de ~own 

1/1923 
1/1695 
1/1538 
1/140!3 
1 11299 
1' 1205 
1 11124 
1/1053 
1/990 
1/935 
1/C!l5 
1¡1826 
1/725 
1/592 
1/465 
1/365 
1/?87 
1/225 
1/177 
1/139 
1/109 
1/85 
1/67 
1/53 
1/.l 1 
1/32 
1/25 
1/20 
1/16 
1/12 

·Datos de Hook y Chambers (1977') 
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Las enfer:::iedac!es ¡.ende lianas se han podido 
diae~ostic~r in utero en un nÚ!:'.ero impor~ante, siendo 
aproximadamente 75 padecimientos cataloeaGos co~o e-
rrores inr.atos del metabolismo. El diagndstico se rea
liza ya sea por el aoúmulq de metabolitos o la demostra
ción directa de la deficiencia específica de una enzima 
en el lí~uido iutni6tioo (62), 

Los errores congénitos del metabolismo se 
heredan practicamente de dos formas: a) A través de 
la herencia autos6mioa recesiva,. en el cuadro 2 en-
contraeos el enlistado de los· trastornos metabólicos 
hereditarios ·1ue se :¡ueden detectar por medio de la 
arJtiocentenis, 

b) Eor otro lado, cont'1!!;os con otro tipo de 
padecimientos hereclit&rios recesivos ligaclos al oromo
soma X ~ue no son erroreo innatos del ~etabolismo como 
es el caso de la hemofilia, daltonismo, diabetes insí
pida, displasia ectodérmica anhidr6t1ca, distrofia rous
oular de n.tohenne y otras que con la identificación 
del sexo se plede c~lcular el riesgo dei padecimien-
to pero sin poder distineuir a los varones afectados 
de los sanos (29, 68). 

No todas las malf'ormaoionee oongéni tas son 
detectables por la wnniocente~is, sino es con la aso
ciación de diferentes métodos prenatales es que se ·lo
era dia6llostic3rlas. 

:O:ntre las enfer::iedades ·1ue se pueden identi
ficar· están los defectos del cierre del °t'Jbo neural co
mo son la anencefe.lia :; l~· es.::,ina bífida, los que a 
través de la determinacidn .de la alfa!etoproteina en 
líquido a:--'li6+,ioo ;¡ el ultrasonido .¡ue se riuede diag
nosticar. 
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cuadro 2. Trastornos metab6lioos hereditarios que 
se pueden diagnosticar durante el se¡zunJo 

trimestre del embarazo 

Trastornos del metabolismo de los l!pidos 

Enfermedad del almacenamiento de éateree 
del colesterol 

Enfercedad de Fabry 
Hipercoleaterolemia familiar 
Enfermedad de Farber 
Enfermedad de Gauoher: tipos infantil 1 

del adulto · 
Ganglioaidoaia 11111 de loa "·Pºª I 'I II 
Gangliosidosia Gr2 del tipo I (enfermedad 

de Tay-Sachs) 
Gall8lioaidosie GLí2 tlel tipo II .( enfernedad 

de :;andhof:f) 
Gane;liosidosis Gli!2 del tipo III 
G!U'.gliosidosis Gll1 Enfermedad de Kra1'be (leuoodistrotia de cé

lulas globoidee) 
Leuoodistrofia metaoromática: tipos infElll-

til, juvenil 1 adulto) 
Deficiencia m!ltiple de eul!atasa 
Deficiencia de neu.rru!linidasa 
Enfermedad de ¡;eiriann-Fick de loe tipos A, 

:a, y o 
!nfermednd de i!e:tsum 
Enfer:::edad de 'toJ.?:.,;~ 

Trcetornos del metnbolis!!'.O de los l!llloopolisacéridos (LPS) 

Síndrome de Hurler (Ll'S IH) 
Síndrome de Scheie (!il'S IS} 
Síndro~e de Hunter (~~S IIA y :B) 
S!ndro:?te de l:arteaux-Iamy (!JS VIA y !l) 
s!ndrone de Sanfilipfo (1:.::s !IIA y E) 
Síndrome de li.or.¡uio ElS IV) 
:Deficienoia de 3eta-Glucoronide.se. (1'7l'S VIII) 
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Tr~stornoa del l!letabolieKo de loe Ellllinoácidoe y 
y de loA 'ci4oa o:~ánicoa 

Deficiencia de areinaaa 
Aciduria arqui?:linosuoc!nica 
Citruline:da 
fJiet:!.tioninuria 
•1istinosis 
Deficiencia de re~uctasa de la dihidro-

pteridina (variante de teniloetonuria) 
.\ci~en:ia glutdrica 
Hieticlinemia . 
Hococistinnria: tir,os que reaccionan y .¡_ue 

no re<.~oionan a la vita1:ú.na !l¡; 
~eficiencia ele liasa de la 3-hidroxi, 3-n€-

til.gutaril-coenzima A 
Hiperornitine:nia (atrofia girica de coroi-

des y retina) 
l!ipervalinemia 
Acidemia isoval4rica 
Enfermedad de orina de jarabe de arce: ti

pos grave e inter:rd.•ente 
Deficiencia detreductaea de metilenotetra-

hidrof olato · 
.\oidemia metil:nnl6nica1 tirios· q_ue reaccio

nan y ~~e. no reaccionan·a la vitar:ina B12 Deficiencia de prolidasa . · 
Aoidemia propi6nióa (hiperelicinelJlia cet6-

sica) · 
Sa1J!U'O;?inuria 
~eficiencia.de o~idaea de sulfito 

Eucoli¡:.i·~osb ~~l ti.,·ú ! 
~:ucolir;idosis <:lll. tipo II (enfermedad de 

células I) 
~;uoolipidosis dol ti,;o ¡¡¡ 
l·'.ucoli¡;idosis del tipo I'T 

·---- -~ --. .. 
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CUAJEO 2, (Continuacidn) 

Trastornos del metabolismo· de los carboh1.ciratos o 
lae glucoproteinae 

Aepartilglucoeaminuria 
rucodiso1ia 
Deficiencia de ealactocinaea 
Galactosemia 
Deficiencia de cieahidJ.·o~enasa de la e;lu

cosa-6-foafa to (G6PD) 
Enfermedades del aliracenal!liento del glu

c6geno de los tipos II, III, IV y V y 
defioiefr1ia c~e la .t:osforilaea de le cinaea 

r-ranosic.osiF! 
:.eficienda ·!e (',,i·h~·:t".is'.l del piruv.:.t0 
Defic'it-ncia de ,; 'ª'~ '·:~~ülr.~a del pir•..:;;:l to 
:;eficiencia de deslu.~roi::;e110.~a de.1 ¡;.irtwr.;':;o 

Trastornos diversos 

l'orfi'rirl intermitente acuda 
Deficiencia de dasa:ninasa de la adenosina 
Deficiencia de alfa-antitripsina 
Enfermeua<l eramllo!!atosa crdnica 
Jil.uerplasia sqprarrenal _,oonp;éni h 
Síndrome nttrótioo oong .. nito 
.i'ibrosill qu1s.t1on 
Jlipof.osfa temia. 
!ctiosis del tipo ligado a X (deficiencia 

rle sulfa tasa de asteroides) 
Síndrome de Lesch-Nyhan 
:!leficiencia de foefiltaea tioida lieoedmica 
s!ndro~e de ~erute de pelo ensortijado 
Aciduria or'tdtica 
Xerodertlin pi·~.E;entosa 
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La técnica da la W!llliocentesis consiste en 
realizar bajo anestesia local, la introducción de una 
aguja de raquia calibre 21 • 22 -por vía transabdomi-
nal, hasta la cavidad al!llliótica con téonica aséptica, 
se retira la guía y se allminan las primeras 80tas de 
líquido amniótico, con el fín de evitar contaminaoión, 
.luego_ se aa;ira ·con una jerinea de 20 a )O !lll. de lÍ

quido amniótico. Ya obtenido el lÍ.¡uido~ se deberá -
corroborar si lo.que se obtuvo fué ~fectivamente lí
quido al:ll'liótico u orina, en caso de que sea hemátioo 
si es contaminación fetal o materna me~iante la prue
ba de Kleihaver-Betke. Del 5 al 22 ;~ de las puncio
nes son hereátioas y entre el 1 al 10? de las puncio
nes son fallidas por no obtener 1Í'1uido a:nni6tioo. 

111 líquido ae coloca en tubos de ensaye y 

se ..;.:1·1í:a. al lt. bora torio :;aro. ~':. ;;rocesJ.clento, :;n 
caso de que la punción sea fallida, ·se intenta una 
nueva sesión y si .. ésta no es. exitosa se prograrea a 
la.paciente 7 -días dea¡ués para una nueva punoi6n, de
pendiendo de la edad gestacional y la situación de la 
placenta. 

El cultivo se lleva a cabo oolocando el lí
quido en medios esp~ciales, y tratados con colcimida 
para romper el huso y detener el progreso de la mito
sis en la metafase para, por Último, a través de tin
ciones por técnicas de bandeo identificar adecu~da
cente los cro~osomas en un i::!nimo de tres se~as (9). 
Se reporta q_ue existe hc;.sta en un 10 ;~ de fracaso en 
e:l cultivo. 
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Dentro de las complicaciones del procedi
miento están la puncidn fetal, al!'1lioitis,. p~rdida de 
l!quido amnicStico, ee¡,ticemia materna, insuficiencia 
res1;iratoria ideo¡::hica neonatal, anomalías ortoplf
dicae poaturales ma~oree en el naonato como pié varo y 

lwcacicSn congénita de la cadera, !l!Uerte fetal, hemorra
eia fetal, aborto del segundo trimestre hasta en un .3 % 
isoinmii.nizacidn al f&otor Rh en un 5 / 1 la cual puede 
sér prevenida con la apli~~oi6n de gaca&lobulina Anti 
D a uosis de 150 a 300 mcg, ( 22), 

Por lo que res;eota a las contraindicaciones 
de la amniocenteais, se enumer.'\11 a la amenaza de abor
to, e~rarazo t~rdío, enferm~\adea mentales de ln ma
dre, ins~euriC.~:l en la r:·areja obicr., a!:·:no de los 
c6nyuges que no está de acu~i·uo y el cuestionable 
embarazo múltiple (19). 

Por úl til!:o hay ·:;.ue recordar que de acuerdo 
a lo estableJido internacionalmente, la certeza diag
n6stica de l:i att.."lio~P.ntesis eené';ica es de 95 a 100 ,1, 

(60), . 
El diaen6stico prenatal modifica el rieseo 

probabilístico, abatienJo a cero o elevando a 1CO 1, 
lo que permite sea una nueva dil!lensidn dol consejo 
gen~tioo y con ello varios objetivos (17): 

l. ·~:-:i-:J:,Je!:'!:'o .':renr~t·~.l~ ;o::.o en el ce.so 

de la ncidemia mstilmaldnica, la cual 
ea corregida con la adl!!inistracidn de 
:iltcs ·loeis de vit!Íoina ll-12, 

2, Tratariiento neonatal'i 3n esi;eo!fico se
ría la hiJerplasia auprarren~l coneénita, 
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en donde loirando el diasn6stico, al mo
mento del nacimiento per~tirá iniciar 
las medidas terapéuticas adecuadas. 

3, ~borto Selectivo: F.a en esta drea don
de el dingn6atico prenatal cobra su ma
yor importancia por las implicaciones 
~édicaá, legales, ~orales, so~iales y 

religiosas que intervienen cuando se 
plantea la inter!'U~ci6n de la eestaoión. 
Sin pretender ignorar estas implica~ 
oicnea, pero convenoidoe tambi~n de que 
.una discuei6n sobre las mismaa estaría 
fuera de l:~gar, nos hemos percl ti..:o 
mencionar ª'luellao al teraoiones ::;ené
tioas ~ue plantean la posibilidad de 
practicar el lla:nado abortú aalectivo o 
eugenésico y son: cromoso~o~atías, S!n
dro~es debido a la her~ncia monofacto-
rial y a la li~ada al cromosoma I, o -
bien, por último, aquellas !Ullformaoionea 
con~énitas poli~éni~as (7, 17). 

::n estos casos, el aborto selectivo 
se propone en nombre de la Eugenesia 
{17) y les permite a los padres contem
plar ~trae opciones re~roduo~ivaa dis
poni blea, como aer!an la decisi6n de no 
r:rocr'3al' hijos, adopci6n, inse!!linaci6n 
B!'tific!.ul heterólo:o<., fi:cnnciaoión in 
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vit!º• y transferencia de embridn, 
Cada una de ellas segÚn el tipo de al
teracicSn ¡;enética &e la l'-'·'= son re;o-
ponaables y :;,orta1iorea ()6, 42), 

"En cuanto a las·penas pasadas, per
rnitásenos lamentarlaa moderadamente¡ 
en cua:,to a las que pueden sobrevenir, 
bus~uemos sabiamente la :nanera de 
prevenirlas" 

John ·:iebster 
En1 The M¡ot.eaa ot i<alfi 



Y ~ _ T O J C 3 

Se realizd un estu~io .i:rospectivo abier
to Y. transversal de las ~acientes que fueron ?ten
didas en el servicio de consulta externa de JJedioina 
Ferinatal ¡ Genética del •J,H, 20 de Novie1:1bre, --
I.3.S.s.r.:;;. para Diae;nda~ioo rrenatal Genético q,ue 
se lle·iaron a cabo de Y.ayo de 1983 ·a ,',_::oato de 1984. 

Se excluyeron p<.oientea .Jon la indioacidn 
de dia;:n6stico premital genético ;¡ue, p'se a ser 
oaptajas en los servicios de l'.edicina Ferinatal y 
Gen~tica, no estu~ierón de acuerdo con el procedi
miento, 

El total de las pacientes incl~idas en 
nuestro estudio fué c!e 46, cifra· aceptable p.ra nues
tra ;-oblación. 

Se elaboró un protocolo de estudio para la 
r~~ol•coi6n de datos con las sieuientee variables: 

1, Edad 
2, Antecedentes de traatcrnos 3enétioos 
J, Antecedentes Ginecoobstétricos 
4, Indicaciones del ~atudio 
5. Antecedentes de importancia durante la 

gestacid.n 
6, Ultrasonido: edad gestacional, cantidad 

de Hq•;ido arnniótico, sitio 
de i~~~anta~ión placentaria 
y vitaliüad fetal. 

7, ;,.:.nioo.0 ::tezi3: si ':io de puncidn, sesio
n~s, número da ~unciones, 
reposo ~ost~uncidn. 
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e. 'J_omplioaciones postpunci6n: abortos 
9, Lí~uido a!!llli6tico: volúi::en1 caracteres, 

conta::.inaci6n he:tá
tica, cultivo. 

10. Deterninaoi6n de alfafetoproteina 
11, Estudios 3ioquímicos 
12. Estudio :litoeenético 

~l orieen de las pacientes se contem~la a 
través de la ruta de manejo para Diaen6stióo Erenatal 
Genético el cual puede ser intra o extra hospitalario 
(Fig. 1). El aesundo ccnt~oto puede ser el servicio 
de Genética o el servicio d~ ¡.:eüicina re!'inatal, don
•le _se hac~n los cc:nentarios .;1 c1so, inforltlln.:o some-
rsmente lo que se_vá a efectJar y lo que se pretende 
con el estudio para canalizar debiaamente el caso. 

Se otorga el consejo genético y se informa 
ampliamente del prooedir:úento (Amniooentesie) y se 
ineresa 11 progra~a, previa·autorización ~or escrito 
(~onaentimiento, Infor:!lnción y Liberaoi6n de !'espon
eabilidad Fie. 2), Fosteriormente el resulta~o se 
envía a Fedic:!.m:.. : e!'inato.l ;¡ si es normnl se D1Sneja 
al recién naci~o por el servicio· de rediatría con un 
seguimiento por 2 af.oa. Si el resultado ea tranca-
mente patológico la interrogante eu!Jone varias resolu
ciones, Pero de ac•¡ero a nuestras le~·es, s6lo se -
pe~mite orie.ntaci6n a la :parejn por el cuerpo ddi-
oo ~ue 'intervino • 

. ::::1 oon_aejo ¡:¡enlStico se inici6, en el ,::rimer 
oontc.cto, vc.d . .:.n.:o aesue 24 hre, !:&ata 30 d:!as previos 



- 27 -

al procedimiento, de;endiendo de las sex:ianas de geata
cidn, considerando oomo la éroca optima entre la se-
n:ana 15 a 17. 

Partioiparon en el programa 5 personas y 
siempre fueron las mismas .Para llevar a cabo las dia
tintas etapas • 

. · Siem¡¡re se' rea11z6 el ultraso.nido en su va
riedad de tiempo rea·l, vaoiamento vesical y ee utilizd 
la téonioa de a,::Uja libre, de acuerdo a lo mencionado 
en las generalidades del trabajo. En los casoa de in

seroidn placentaria anterior y eictenaa ae pospuso la 
punoidn el tiempo necesario hasta conseguir laa oondi
oiones dptin:as ps.ra lleta, A todas laa .!!:ttestrae se les 
praotiod eotiidio c.1 togenétioo utiliziÍndo la técni.oa de 
suboultivo, 

ior lo que respecta a la determinacidn da 1a 
alfafetoproteina en líquido amnidtico, se utilizd la 
Uonica de radioinmtUlcianálisis. 
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CCNS:::N'il:iIENTC, Ili3'0llh:.\'JIO!l Y 

LIB:<:RA~ION DE JESiONSABILIDAD 

A ~UIEU ac:u::SFONDA: 

Los abajo firmantes hemos solicitado de loe 
Doctores del Servicio de !•,edioina l'erinatal del O.H. 

20 C.e l;oviembre, I.S.3,S,T.E,, que intenten efectuar 
un análisis oromos6mioo, una i~vestieaoi6n de nlter~
ciones innatas del metabolismo o ll!!lbae cosas a nuestro 
futuro hijo, nos percatareos de :¡,ue las célulao req,ue
ridas para efectuar dicho análisis se obtienen del lí
quido a=i6tico, por medio de un proce0.amiento de am-- . 
niocentesie transabdominal que re~uiere ~ue se penetren 
las paredes abdominal y ute~ina de la m:iJre por reedio 
de unn aeuja hi¡;odér?:J.c::1. Ade~s se determinarán las 
concentraciones de alfafetoproteina con objeto de in-
veati¿~r defectos del tubo neural. 

:::Xplica~o y oomprendido loe sieuiente ¡A
rrafos aceptamos: 

1, ~ue aunque la.:lll~iocentesie transabdo
~r.al es una t9cni'a de utili~ad comprobada ~ue se ha 
usaC.o arepli~T.ente, se considera extraordinariaree~te 
pe::·.i.~f'.o el peli;:ro de la msll!!l :tara la !:!adre o para 
el fe~o, no se pueden ¿arantizar ~ue el procedimiento 
no ;;irod•,¡zoa lesi6n a cual:¡uiera d,e ellos, o que no 
inicie t::oal:ajo de o.borto, lo :¡ue r.osible~ente daría 
por resuJ.~ado abor~o ea~ontáneo, 

2. ~'le :pue;;.e fracasar oucl'l.liier i,r.':ento 
~ara o:ter.ar lí;~i~o Wtlli6ti~o jor me~io de la aitnio
:entesia trcnsa~ao!!Jnel. 
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3. ~ue cual~uier intento ~ara obtener una 
muestra Je cultivo.tisular viable de las células del 
lí.:¡_u i~o :i.t'.ni6tico ruede fracasar 1 o· ~i.:e los ¡;re;arad.:-s 
crornos6~coa 1 las investigaciones cr~=os6micas o a~bgs 
cosaa pueden ser de rr.:ila calidad e inestables rara dar 
un diu.!;n6stioo certero, 

4, :<ue aun:¡ue se considera extraordinaria
mP.nte ~e~uer.a la posibilidad de interpretar err6nea
~ente los ca~iotipos orornos6micos 1 la inv~stigaci6n 
cromoa6mica.o am~as cosas, pueden garantizar un diae
n6sticc completo y correcto del estado dol feto basán
dose en loa cariotipos 1 en la inveeii¿r.dt.n °3e aetoa 
o en aJJ:bas oosa, 

5, ~ue al c.Jrio~ir,o cro~:océ.:ll)o ri~·:::.:•.:, el 
valor nor!l!al de la alfafeto1roteina o ol an.{lisis bio
~uírnico particular norn~l no garantizan ~ue el niBo 
nacerá sin ..:.efectos del ~ci!!liento o retr:.ao mental, 
y otros trastornos gen&ticos, 

6, ~ue en ~~uellos caeos de falla en los 
procedimientos será.~ naoeaarioa su re~etici6n previo 
acuerdo y revaloraoi6n del caso, 

Al reconocer pli:.1amente la po11ibilid!id de 
estos pelieros·y limita~iones·de las técnicas e inter
pretaciones del análisis ormoe6mioo, de la 1nvestiea
oi6n oror.ios6micá o air.bas cosas de nuestro fubro hijo, 
her?:os rl~oidi.:o ·~ue e; intente el a'!álisis y, en oonse
cuenoia, lo s'olioi tamos, 
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Por lo tanto, liberaE.os a los Doctores del 
servicio de ~e¿icina :eri11E:tal y ~l labor~tori~ de 
oi togenéti·JB del o.H, 20 de Noviembre de cual~¡¡ier 

responsabilidad a causa de lesión, ya sea física o 
mental, que ~udi~ra ser si.;frida por nosotros o por 
nuestro futuxo hijo, co~o resultado de· los factores 
¡ peligros do:l lr.n técnicas J las valoraciones que se 
requieran para este dir.en6stico, segwi se ha mencio
nado· BiUÍ 1 y por lo ·tanto, asw!li~oa todos los ries
gos inherentes al pr~cedimiento. 

TES:'IGO -------

?IRl1:A ---------- ns:IGo -------

:'ieura 2, 



RESULTA!IOS 

Gt:STA'JICl! !io, N•46 (1~) 

I a 17,4 ~ 

II - I'I 29 63.1 ;f, 

v-x 7 15.1 ~ 

X - XVII 2 4.4 :' 

46 100.? 

CUA:EO 1 

Pl:tID;.:) !70 A3C:!'.WS no. 'JES.\..~2.\S !io • 

I . 8 I 7 I 7 

II - !.V 16 II 3 II 2 

V - ::: 4 El 3 III 2 

I - XIII 1 IV 1 IV o 

IJUAl.."lO 2 

El ran~o de ze~tacion~a varió de 1 a 17, con 
un:i frec1.,'?:".cia mayor de 2 i;. 4, ".lOrrP.spondiendo ~. un --
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63.1 ·t> seg-..ii'do del erupo de ks primgestas con un 17,4 ~. 
En relacidn a la paridad, el gl'll~o l:!Zyorit~io correaron-· 
de al de 2 a 4 partos. Res¡;¡ecto a los abortos y ce.~dreo.s, 

predo::rl.n6 el antecedente de 1. Nuestra pe.ciente con el ma
yor nW:iero de gestaciones, pu"tos y abortos fué de 17, 13 
y 3 res)eotiva:!lente ?Br:i ciada evento. 

INDI:J.', no:::::s 

UNIIJ.l.S 

A) l.'berra~iones Oro::q¡¡6:!lioae (G) (10) 

!l) Defectos de Cierre de Tubo Heural (D) ( 1) 
C) : al!or!!:'lCi OMS 'Jon.:;~nitas ( 'J) ( 6) 

D) Errores ·Jongénitoe del ¡,:etabol:i.smo (lil) (1) 
E) Edad (E) ( 22) 

P) ,,\eente tetrat6geno (T) (1) 

G) Abortos PreVios (A) (1) 

l 0:I7.'~AS 

A) 1.!alforl!l!lcionee croneéni taa y l.berraoionos Cromos6-
l!lioae (C-G) (2) 

B) ¡,:alformaoiones •Jon¡¡éni tas y Defectos de Cierre de 
tubo neural (C-D) (1) 

C) Aber!'acioneo Cromos6mioae y Defectos de Cierre de 
tubo n~ural (G-D) (1) 

nr::.mc 3 

I.aa in~icacions: ~aro el .estuiio fueron a;r~
:riad~a en ::acientee con antoce :entes i.bicoe y 1!lixtos, 
':O!'"re;··::o!l·:.9 s 'J..'1 91.3 .~ ~l 3ru~o de las tl'licaa y con la 



- 34 -

siguiente dietrib:.ic.i6n: casi un 50 '/, (47.9~) a la e
dad, un 21.6 % para las aberraciones cromos6micas, un 
13 ~ para malformaciones con,::énitae ~ti,les en produc
tos previos, y un 8.8 1- rara el resto, como loa· erroreo 
con~énitos del metabolismo, ª"2ntee terat6zenoe, defec
tos del cierr3 del tubo neural, aborto3 r.revios, en un 
2.2 ~ para cada uno de ellos. De las mixtas correspon
den. a un 8, 7 %1 con un 4 • .3 ¡! a las lllEllfor;;iacionee con
génitas ·y aberraciones cromos6cicas y un 2.2 ~ p¡¡,ra mal
tormaciones con~énitae y defectos de cierre de tubo -
neural asf oomo aberraciones oromosómicas y defectos de . ' 

ciene 'de tubo ncural. 

DISTiUDU•JIO!J DE LAS I!!DIC.\O!úil!:S 

- . 
FC·::? ?C 

t:' .. , •. n .... ·¡i·.~ ., ~ ··,.-··•,i"';'C.O lTn. "' 
(.30 

G e 
6 ~ G 6 13.1 

(+) 0..(1 G 
(14 '30,5 ~ 

¡~ e 
G G 

~ 

31-35 8 0-G T 8 17.4 
0-D A 

Q G~D 

36-39 14 (E) 8 o G 22 47.9 
D G 
e e w 'Gg.5~ 
G 10 21.6 40-48 8 (E) 2 G 

22 
(47,9;; 24 (52.1,~) 46 100 

(+) 1 PN::Iill':'E a.,;;r·c:!TO O'A.."J;)JIJ>T'.!TO VI'iL',J, 

CUA:!.i:XO 4 
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Se for=on cv.atro Zl''..l;¡>os, oorreaponci.iendo 
al de 36 a 39 años el ir.a:·orita:·io con 47,9 ;'., se.'l'llidos 
por el de 40 a 48 años con un 21.6 ~. de 31 a 35 aíloa 
con un 17.4 % y, por último, el de 24 a 29 años con un 
13.1 ,-1.. 

En este rtls1~0 cuadro se aprecia que el 47, 9 ;t, 
de las indicaciones 'corres.:.>onden a la ed:::d ;; el rtstan
te 52,1 ~ a diversos antecedentos con un rango de ed~d 
de 24 a 4& anos. 1.eru:::11:1do desde los 24 a 35 y de loa 
36 a 48 ru1oa nos ~ un 30, 5 ~ y un 69, 5 ;; respectiva
mente. 

Oabe hacer menoidn que el tínioo caso de erro
reo ce:r.::;énitos del :;;stabolisr.o corres;cnde a tl.'la parejE. 
q11e son porta<:ores y que habían en,::;enill'111lo a 3 hijos -
con gn.'l¡:liosidosis e:eneraliznda GM-I, on doi•de se deter
:::in6 la beta-galaotoaidasa en células amni6tious en el 
Instituto de Invectieaoio!'le.;; Bio!!!dtlioas de la Universi
d<>.d ::aoional AutÓML'la ¿8 ;.:é:cico¡ siendo oatalozado por 
e:!. resulta.do bio::u!:--ioo J el re:lt'.l taiio del c~ricti::;o -
de 46 :a: como una i:orta'1ora oana, dicho estúdio :t'ttd -
ocn.fir::ai:o al mes de ni:.oi0.t1, 

.~de.-áa tenereoe iné!luido en este cuuclro U!l -

oe.30 de una ¡¡aci~nte de 26 Bf!oe, que durante tl primer 
trimestre de la eestaoi6n ours6 con un proceso viral no 
esrecific~.do 'lUe motiv6 se le practicase e:i~.;;lio '41 tra
aono3r~fioo, el ou~l reveló l!lÍltiples r.:al!or:::aoiones, 
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3JA:> l}ES'2A·1ICHlJ., nrs~;zcr :?L,\,J~~·:;:i • .;...1:.i\ (U .s.)' 
S!:!IC !.': :=ti' .. J!C!~-::3 

!:·TSE.JIO!i SI:::'IC :::: 
EDAJJ ?!.L 'J~iT.A.ttIA !L-:;.J:;:C!SS 

Ho, 
~··.:sTA'JIC::~u AliT _"e:,, A!·TT :=os~ ¡;i 

.::Vwi; LA'l' T.,\T • CITTlO !' "!:-~ 'P 'TS e 

i.11!2~! J.~ U.3 

~H 14 4 2 2 1 1 2 

15 15 8 4 2 2 6 1 1 
16 16 9 1 4 2 2 5 2 1 1 
17 17 13 1 5 2 3 2 2 1 
F ) 3 !~ 3 1 2 1 1 
19 . 19 10 5 2 2 1 4 2 3 1 

'"' 3º 
30 8 3 1 3 1 5 2 1 

51 19 16 11 3 2 26 10 11 2 2 

i= --- s::· ~t.~: 1;:src..;. ? --- .?c~:::c 
I'F --- l'.:...::t;s r.:c.c:,;; ·rs --- ·r.:.:.nc:; 3rnos 
rF --- T .... ~1r:;-:::..3 :.-: PL:'117.:;'2.\ 

ou1.:r::a0 5 

::1 rru).;;:O h edad ¡:e1t'.lcior..al :?<.ra la ~iooe.r.
tesis varió de k se:r_:¡na 13 a JO,· oon un 76,5 ~~ en_'üre la 
se:E.na 15 a 19, U.'1 15,6 ~entre la sei:iana 20 a JO y un 
7, 9 .~ ~in tre la sc::.::.na 13 a g, 0orreaponde a le.a se::a

:ias 1 ~ ~· 16 he ci:i'r:.s !!!El;/o!'es siendo ca~i ur. 20 ( -
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(19.5 :) :¡ 17,6 ;'! resrectiv;::.e::":e, 
?.u":Jo tres c~.sos en los que le. eda.i. gest2.oio-

no.l ¡:or clÍnica y por ultrasonido no corrP~¡iond!e.n, en 
doe era ~yor por anencrrea pero por ultrasonido era r.e
nor y en uno era menor por m:enorrea y l!:R:¡Or por ultra

soniC.o, 
En lo reférente a la inoer~ión pla~entaria se 

encontró con my_or frecuencia para placentas en la cara 

anterior con un 37,3 ~. seguida en un 31.4 ~para las -
poaterioree, 21.6 ~para las anterolateralea, 5,8 (,en 
l?.s ~osterole,teralea· y un 3,9 ~-para ·laa fúndioaa. 

En rel~cidn al eitio d~ ¡unción el predol!li
nante fué el au;ira:,lbico en 51.1 ;~, seeuido. en im 21. 5 ·' 

las fún•lic;¡a 1 19.6 ~ a ni-;el ele las partes fetales, y la 
nenor proporcidn corresponde a las ef eotuadaa en los -
bordes de la in.eeroión placen~arin y varios sitios en un 
3.9 1= res)?e~tivor-ente, En una de las punciones efec't':.a
das cerca de la inserción placenta.ria ln re.ciente abortó 

en .torca espontán~a. 

rro. D3 INTEl!TOS .Y TOTAL DE 
:f:tCLGDIO 

S'SSIC?ES tio. l1E PU!'Tr:lIONES rtlTOIONES 

1 2 3 POR S~SIO!T 

1.63 
24 15 7 

51 83 
:70. :>::o i-r:'Jic.:: :; re~ 

?.'i.'JI::NT~ 

24 30 29 1.eo 



1 
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. Se :r.ro.:;rci::aron 51 sesiones con uno o ve.rio9 
intentos, se tuvo éxito en la l:.ri:::ere. :iunoión en 24 ~ 
casos, en 15 casos ±"~i.e;ion necezari~ .. 3 dos pu..'1ciones y 

en 7 caaos se intentó en tres o ir.ás veces, totalizando 
83 J.l!l.~oiones 1 con un promedio de 1.63 ¡;;unción por se~ 
si6n 11.ao por J)aciente, 

VO!.U..iilli OA.'V.OTEñ!S OOHTi\lmTAOION !\O SE 
:c;xTRAilX• i'.AIJROSOOl?I('O SA!{GtiIN<:ti. O:STUV'O (ml.) 

L:'T:. S':'Y:::RO iEG. 
-t20.= 9 IJ!..'1!:' = 11 

21 Al.:ARILL:=.:IlTO " 35 a = 40 18 2 63 .13 
40 s1.:m:;¡; O!,:;::;TO = 1 

21•7 2.4 75.,9 15.7 
~41 = 2 ~'.ECOHIAL e 1 

"' 
'f, r.; 

51 = 100;~ 46 = 10<>,1 63 100,-; 

GUA:."RO 7 

:::l volili:en de l:íquiolo a::.nidtico obte::·.ido ·re.
ri6 de o a·ao ml •• Habieneo ocurrido reapeotival!lente 
en un solo caso ~ara a~:aa cifres, la corresJ)on~iente a 
O irJ.. J.lese a rliez J?li.n~iO!~o:i en <los sP.sio~es praJticaJ.:::.3 
y en el o::.so de .SO ml. ¡i'or corras:ionder c. un :POlihidi'am· 
nios •. :F.n el 7!3,5 ;; de las punciones se o"ctuvo entre 21 
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a 40 ml. 1 con·~re~o!!lir.io üe ~~"l 33,3 ~para 30 llll., se
guido de un 27.4 f. para 35 ~ •• Jon un 17,6.;l !Jara 20 
o itenos i:µ. y un 3.9 ;: ¡;ara 41 o L'"áa ::1 .. 

Se detectaron ouatro tintes diferentea de lí
quido ~6tioo, en el ~ue predol!lin6 el a:!lal'illento con 
1A.n 73 ~ sg~¡ido del clero_ (a_ua de roca) en un 23 ), y 
en s6lo un caso san:;uinolento J otro meconial corres-
¡iondisnio a un 2 -;l para cada uno. 

La contaminación con sa.,~re se deter:d.n6 a 
sil:iple vista en la jeri-"181', tocdndose como lave aque

lla ~ue no alcanz6 n tel'Iir la nuestra siendo un 21.7 % 
de las ~cionee, se!era en dos_casos que·corresponde 
a un 2,~ ;f, 1 e.."l uno se a::recie.ba un. li::ero tinte rosado 
y en el otro frEL'lca.nente rojo, siendo un total. de 24, 1 ;:. 
Sin contEL"'!irw.oión se en~ontr6 un 75,9 %. Siem!re que 
so ~resentd la cont::.::in~ci6n se Dractioé otra ptuici6n -
para evitarla. F.n 13 !JU-"lCiones, o sea 15.7 ~ no se oc
W\"O l:['l.uic'..o a::nidtico y en el r·ostanto 84.3 .~ se obtu
vo con las Vlrie.!lte3 antes mencionc~as. 

46 1co;'. 
!·<B ?A!.J,A T:FniiICA :o::i no om-:;:~. nm:w.u.o 

!JEL <::ULTIVO l·!.\TmL\!. El! SEV!l.F AS no. 

13 a 19 = 6 1 
15 a 19 = 4 1 

4 1 16 B 17 = 1 1 
17 a 25 • 8 1 
19 a 25 = 6 1 

5 
4= a.1 . 1= 2,2 .. 10. 9,: " •' 

;i.;~o a 
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~e J?~actic6 en 5 casos la reietioidn del es
tudio, en 4 (8.7 ;~) por falla en la t~cnica del cultivo, 
1 ( 2.2 ¡~) por no as_;,irar líc:iuirlo 9.:midtico, siendo U!l -

total de 10.9 /,. El 1..~terralo en aemanas entre U!l!l. y -

otra eesidn fué de 1 a 8 eel:é::.n~s. 

R:l'OSO m Ii01AS DITEBRUl'OIO.M DEL Elr!BARAZ< 

I!i?6DIATO TOTAL 
Jin•r::itTAt DOt1;I'!ILIO ES?OHl'A!r..A ~UlllllRGI'!J 

2· .. 15 
3 = '27 
4. 7 60 1 2 (*) 

~5·2(+) I-:!S. L.u.r.c. 
(2.17 ;l) (4.34 ;I!) 

(+) "20 !BS, (*) = T!lISú~IA 21 
i 11:.l'Il'LES MALPOR!iAOIOliES 

OUAJRO 9 

Se pror>oroion6 re¡;oso a·Jsoluto a li.s r.aoien
tes post!ll"..niooenteeia en el hospital con \L~ prori~dio de 
3 Ere. un m!ni:no de 2 Hre. y un llllÚ:irio de 20 Hra., esta 
iilti!'.'.a en un a6lo oneo, por haberse cletectalo contracti
lidad uterina poatpunoidn. Poeterior~ente las pacientes 
perinaneoier~n en su do!!.icilio en reposo por un per!odo 
de €0 horas. 



;.. 41 -

::n un aolo caso, o sea, ~ 2.17 .~ ae pre
se::t6 interrupci6n espontá::ea da la ::;eat!\ci6n (aborto) 
c¡:.\e Bl!leri t6 le.:;rauo uterino inst1'1.1.1"ental· co;~¡ilecientario. 
::::n eles casos,. o sea, un 4,34~ hubo interru¡;o16n quirúr
cica, uno por haberse encontrado una :risom:[a del par 
21 {Síndrome de Do"llll·por trisornía re~ar) d1aan6stico 
c1ue fué CO!rl'irr'1cl0 en sr~_:::re li.el corclón umbili.oal; P.1 
otro oorreBl.lOndía al pro.~ucto c;.ue por ultrasonido se 
detect6 l:!l.tltiples !llalforl!!:loiones con~énitus y líquido 
ceconial durante la CJ!llliocentesis, A~bas interru~cio

nes (abo:.o·:.os selectivos) fueron realizados en :t'orm 
extrahospitalaria :¡..or UD módioo no identi:f'ioado ;¡ por 
decisi6n de la ;:iar~ja, 

·I·'JG/'~ 1-10 11-20 21-30 31-40 TC~.~: 

!To • 16 6 2 2 26 

.. 61.6 23 7,7 7.7 100 ¡• 

!"0'.U-.~L=f.ASTA '.)O 1-:'JG;TL 
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46 = 100 
,, 

!iO, :·~ 
;' 

PCR i'O ao:-·:k1 12. 26,4 
COl! L.\. ~::;JiiI~A 

PAL!:..\. EH L\ 
':':.xJHI·JA 4 8.6 

NO O:B'~ ;:r;a ION Dl 2 4,4 Ln. li.i·.liIOTICO 

G:SSlWJIO!i 

GE! ::::LA."t 2,l 

G"".SJ!i:1IG' 
(+),;::.~::·A.DA 2.l 

TOT.U. 20 44 

( +) cc::x;.: IiiAJICii 3,;u¡.1t'E :-.i. 

ffi?TIA 

'JU:.!JRO 11 

De los 46 casoa en los que se praotic6 ~o-
o nnteeia 1 26 se reportaron, correspondiendo a UJ'l 61,6 ;I 
'3Dn nivele~ rle 1 a 10 1:10::;./!!ll, 1 23 ;!, entre 11 a 2·:· !!.Of!.,/ 
ml. y 7,7 ío tan·~o ;¡:>ara !liVeles de 21 a 30 co!!.o de 31 a -
40 ::!cg,/ml. 1 oonsiderMdo la cifr.;i. nor!:'.'.11 hasta 30 moe,/ 
ml. (J.~. 20 de Noviecbre), "".n relaci6n a loe 2 estildic3 
1Jonte:::iplados J.lOr m"riba C.el ran.e:;o rle la nor:r,::.liC.e.C.1 fü'!-

bos p!'oductos no .han naciclo.y pese s:. un seaul.C!iento !tinuci
oso ultraeonosráfico no se le hi de'!;ectaiio iralfor.cación 
con~énita alguna, 
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De los 20 casos en loe que no se·report6 re
sul~a~o f'.lé por varias razones¡ siendo un 26.4 (, :por no 
tener alin la· t6cnica montada para d, ter:!linar esta prote
ina en l!quido air.:ii6tioo ¡ fueron loe primeros 12 casos, 
un 8,6 % o eea 4 caaoa por talla en la .t,onica, un 4.4 ~ 
o sea 2 casos :por no ol:tener líquido !l!.:.'1i6tico 'I un 2.2 ¡) 

o sea 1 caso :para una eeatación gemelar y otra avanz!lda 
secund~ria a u.~a conta!llinaci6n sancruínea respectivamen
te. Los ea~~dios reportados se determinaron con la téc
nica de radioiIT3Uloauálieia. 

JLASCULII10 
6. 

!io, 17 (43,6;~) 

¡; p 

o 

z:= :ro:.::.L 
?= ?ATOLOGI'lO 

N p 

o o 

(+ )= '..'3ISCEii. 21 

3~ = 100 ,'. 

·J".,"A!EC 12 
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NO SE OBTUVO GESTAOIC!l GESTA·JIC·ll UO A•J':::TO 

!LI~, AJ:ó!OTior A'/ :.:.lZA"!JA GEEELU lHJ;riA 
l'UilJION 

1 1 ~·> 1 4 (*l (2.17;,) (2,17;·) ( 2, 17,'.) (S,6~~ 

( *) _F.\LLA DO:: ·JULTIV(. 

46 = 1 ce ¡l 

Se obtuvieron 39 ea~u~ioe citogenétiooa de 
46 estudios solicita.loa, )8 r.ostraron tll'l cF.1riotipo nor
mal, 17 (43,6 ;q de los ouulee fueron 46 -a y 22 U,6,4 ,~) 

46 xr.. Con alteración se encontró un _producto (2,6 ~~) de 
sexo masculino con trisomía del par 21 (Síndro~e de Dovn 
por trisomía recular), Dentro del grupo del sexo fe~e
nbo se e.'100.·.tró el prc-c:·.•~to on~enllrado por los ¡:a(lres 
¡;ortadores de la ea.>i<:liosidoais ¡¡;er.•:raliza:ia a¡,:-I y ;:¡,ue 
bioquímioi:.:!:ente tué nor~nl. :::n el grupo del sexo mascu
lino se enoontrd un producto a1$.n no nacido, que la 1ndi
cacidn del eetu.:io era t\..'1 :.iroduoto previo con di:::tro:f'fo 
l!:Usc·üar de ;!:\tchenne, -Loe reetmtes 7 es tucaos ci toe;ed
ticos no reportados oorrea:iomlen a¡ 4 casos en los 1ue 
la ~;acien~e no e.ce;1tó re::·etir J.a pu.nei6n y 3 casos ~ue 
oorreo1:onc1ieron; a 1 ,so:-3tc.o-ión r:;i:....elar, 1 e~·¡:.s.razo de c
daC: avz.:::.zada y a otro er . .-;_ue ::o se obti.wo lí::.uido m:-.::icS
tico. 
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Los antecedentes obstétricos de las :;J'-
cien~es incor~oradaa a un prO_µ'a;!.':. ~e ¿iaen6stico 
prenatal genético a~ortan diferentes enfcq_ues, A 
este respecto las cifras encontradas en este estudio 
i:os reflejan c;.1.te en .este er·ur:o !:Ie pacientea, e..'tiate un 
nivel al to de in!orm::i6n mác:ic.:; q_ue se ~'lifiesta a 
trsvés de la ino_uietud de encontrar loii !'tÍtcdoe n:áe -
avanz~dos hoy en d!a ~ara conocer ei son portadoras do 
una gestac16n con un producto afectado o no,(Cuadro 1 

j" 2). 

r:··_· .. :r :;,\ ~ rc11·-:s 
Las in:iioaoionee pari> la a::niocenteaie gené

. tica aon de üiversas {ndoles, las enoontra~ae en eote 
estudio son las ::!.is~es cono las 'lue se han reportado 
en la li t=r;;tura, sie:n;,;·re :r cuando que consideremos -
~l :n::o d.e las indior. ~iones ::ixtas ;¡ al(;Ullas de he 

:'.r..:.:.~;;.oiones ·~io2.s oo::o lo re.:;ortuüo por 1:adler (40) 
y oi~cni y cols,(49) co~o indicaciones misceldnees, 

?or lo que re.s;~ctc. a las cifras enco:itrn
da3 en relación a J.8 indicaci6n por edad, estas son 
menores a las re~ortadas por otros autores como YOU!IB 
:¡ Jole. (G1) en UJl 77.7 f,, Alla.'lllon y •'.lolB, (3) en 
un 63,.) .~ 1 y Si!!!O!li :! '.lols, (49) oon un 53,2 ~. 7.11 
el reJto de l~s indici.~iones la<> cifras son si!!lilares 
a lc.s reporta.::a'l l:or Si!~oni y Jol3, (49), (';ua·lro 3 y 
4). 
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~~;..IJ G!:S:'rl'1IC!~!J.. Y .;:·J~IC'J:!·~:'ESIS r 

La ér.oca ~el e~"::ara::o en la q_ue se realiza ;.~ 

la a::'.lliocente¡¡fs ce!".~tica como ya q,ued6 asentado, en 
general, varía de las 15 a 18 semnn~s de gestación -
co~siderando ~ue la ca.'1tidatl du l{~uido a~niótico rre
'eente en ese ~o~ento es el idóneo. 

La cifra m:iyor encontrada en este estudio se 
apega a lo referido ~or otros autoree. (J, a, 19, 21, 
23 1 45 1 49 1 51 1 57 1 60 1 62). (iJuadro S). 

Il13!:3.:JION ?LAT'fü'.'.'..."!IA 

La inseroi6,! placentaria es una variable con 
una trasoendenoia 1·~•;; im¡:•irtai:te en todo estudio de -
a::..'1iooen':r,sia ¿;ené;:.c•.. ::i:a ·; .r:!.al:le no fué a1'aliZR
da en ot~oa estuüios ta.'1to de E.U.A., Canadá y Europa, 
For lo que oonsi~erll!!:os ·oportuno en este estudio inclu
irlo por la rela~ión :1ue existe entre las puncicnes -
sanguinolentas y las inserciones anter:.ores, ;.lor laa 
c1ili0l<l tades técnic~s ;;.ue a.e preoen tan al momento del 
procedimiento. (IJuadro 5). 

S!::'IO :~ :;\;":7"!IfF"'S 

·~1 sitio de la inserción placentaria, detec
tado a tr:.vb de la ultraaonoeraf:l:a ea vital, necesario 
y trasc~n·~ental para deter~in!:'.r. el sitio de la ¡¡unción 
durante la arr.niooente2is. 

De las oifrae encontradas en relaoi6n al aitio 
de punoi6n ea~<.s son !:limila:-es a las re¡,ortai::as ¡¡o!' -
"íOU."l!: ·y Jols (óO) en un 6e ;'., Squire y Jols, (51) e!! un 
51 ;~ ¡.ara las ;¡.•.mcionea (l'.•~ra;Ú'bicas. (Juadro 5), 
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s-:51c:~-:-s, !.· Li!Ji'.:OS y '.·rr.~r-:11..1 DT. H .. ~-JIC!IES 

?.s evider.te ;ue l::.s dfrus encontradas no 
son lus esrerarlas, pero sí_ nos reflejan 1. capacici.ad · 
c!el personal 'il\e in·terviene en el grograma tanto en la 
prdctica del ultrasonido ~ara la localizacidn placen-
taria cono de la arrl1iO-:Jenteois, .Cor lo •¡ue iione!1los -
inferir q_ue esta ca;acid:.d es ace¡0tr."cle, {'::unci:?:'o 6), 

vc:;.Ui.- ~n n-:; LI 11:r::-;o .;: 1n oTn e 
~l conocer con exactitud la edad geatacional 

y la cantidad de líc1uido a:::ni6tico presente por el ultra
sonido, son elementos báai'Jos.para la obtencidn del líqui
do a~mi&+.ico, Las c:.ntidad<:is de 1!•1tüdo uruni&tiao obteni-
1ae en este eotu.dio aon eu::oriores a lo.3 rer•o:?:'ta.'i11a en el 
pri~er proerax::a siste:iiático J.e rlie:rrn6stico pren::.tal reali
¡;ei;:.o ¡;:, : .. 1faico ( 6 a 30 ml, ; con un promedio de Ü, 4 mJ., ) 
(57) 1 pero a~orde con los obtenidos ~or otros autores 
(20 a 30 ml.) (16 1 191 .56, 60 1 61), (Cuadro 7) • 

. 1.ctNJT~F,:) J;!,\."JROS 1'J0~:1.JOS D~L LI ;ur:oo ,.\I;:N!C'.I'IOú 

TI:s evidente ciue laa diferentes tonaliü:.,'.es del 
l:huido amniótico· Obtenido cor1•e.,pO!lden por un lilllO ~ laá 
condiciones feto-plncen':;aria11 existentes en' ese momento 
de la ~estaci6n y a la contaminación aaneuínea durante la 
&é:niocentesis (oJuaaro 7). 

tJc:::::.·IFi'. ~!e:·~ s:~~·:Gerr~ui 

La CO!!t?.~".inac.i6n aan::;d'.ne 0
, en un o.~c1t~ente· fre

cue!;.te a.l Gf·::~tttcL· la o.mniooe!'.t~sio. Hoy en '1Í:. 1 coma 'J'Z. 

lo acentanos, oscila entre el 5 ul 22 ;·I ( 56 1 60) 1 en este 
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ec.:-':·,c.:io se ancontró una cifra li.:;eran:e.:rte ~,~·or (24, 1 ;~). 
Ior lo q_u9 re::i:~cta a la inc<.pc.riidad i·:i.r<:. üa:pirar c?l lí-
quiC' o aF.:..'1iÓti'.:o r:t:rarite la arruliocentecie: co::io yo t.:~:bieín 

se asentó en las generalidades, es del 1 al 1 O ;~ ( 16) 1 -

en el e::rtuliio fué li:;;erar.:r,nte i:.a:¡or ( 15; 7 ,(), Lo cual 
habla c¡ue atin no se tiene stlficiente ex_:arienoia. ( ~uadro 
7). 
R'.'"i':.:: ::I•JION D~':L r:STT.i'CJIO 

El hecho de repetir una ¡_¡w1ci ón en una ;:,::cie:1-

te que forl!!B. parte ,de un :rroerama rle dii:.gn6atico prencttal 
cenétioo, está ,3ujeto a diferentes factores, siendo uno ele 
ellos la falla en l~ téonioa de cultivo celular, 3n rela-. . 
oi6n a lna o!fras encontradas !,JOr repetioi6n del ea:t1.1dio 
el corr0S!'0!1Ui9nte a eate !"lbl'O •Je falla C!l la téC!li'.l:l de 
cultivo está dentro de las r¡¡i;orta11as <1•;"..tl'o de la litera
tura (10 f,) (<16), (auadro 8), 

Há sido si_-::!!pre l!!Otivo de un.."l crr.n ;.ireocu:;o.
ci6n, las oomplioucionea ;ue re:ulten de la rcalizaci6n 

de la a:!ll11ocenteais gGnétioa, tal ¡;,arece que has ::a el t:o
!!lento s6lo ae há· ¡;re3entado una cls ellas (nro::to o::pontd
neo) oon una inciden~ia de 2,17 ;t. en eote estudio, cifra 
que es inferior. a lo asentado ant_eriormente del 3 ;! ( 56) 
y otros re11ortea oomo el de Squire y <Jols, (51) de 3, 7 ;·;, 
e.o! col!lo li¡:;er~.;:mte superior al de Young y cola, (60) de 
1,5 %. (Cuadr9 9), 

;J.?~· ... ?::rzc~JO"~Jnr.;. 

Es ¡¡Ú·~inente :r?encionar .:11c cote ea el secundo 
pro¡;¡ran:a si~":e~:á tic o .de .. L¿;nóstico ;;ren..: tul aenétioo en 
~·éxico y que a su inicio no se contab~ con la tecnoloe:!a 
para la deter!!lin.'1.ci6n de la ·alfofeto¡;roteina en l:!gy.ido 
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e.:nni6tico y q_ue· ante la· insieter.cia de lt.s l;areja8 soli
citantes no se ;udo poster~ar.el estudio con el f!n dt 
deter:ninar esta ehoo¡¡roteina1 razón por la cual en loa 
primeras 12 amniocenteeis no s~ determin6. ror lo que 
respecta a los estuGios n.o. re¡iortadoe por falla en la o. 

dJnica, nos dei:.u-astran la insufioien~e ex¡¡eriencia en 
~l r..a..1ejo de la cls~.a. · (<Jua.:ro 10 ~· 11 ), 

;..>~t"'J!O nxr,·=:·:::TI'.lO 

La am.~iocentes18 een~tica 88 uno de 109·méto
dos de dia¡¡ndstioo prenatr.1 1 hoy en dfa ?atalogados o.o-

. mo uno de los proBreeos u.de estil:l.ll.Mtea ·en. l·'.edioina, ya 
que ;··er:tite cono'ler con certeza si la paoients efl :,iorta
dora de U!l"- gésta~ión con producto ateotado, 

Infort''1!1"!<lt:.i::en~e en ~ate trabajo hubo' raault?.
doa ü~ estudios citoeen6ticos patol6&iéos, le oifrn ~n
oontrada de estos estudios. 18 de 2,6 ~ y corresponde al 
rer.ort:i.do por autoras tales cor.:o Simoni y Oole. (49) de 
2.5 ~. al de Allanson ;¡·Cole. (3) de 2.8·;~, r.o :iienilo i:1d 
a lo encontrado en otros estu~ios como el de 1011118 y ~ola. 
(61) de 1,e ~y ai el.e S=!uire 'J .()ols. (51) de 1,3 ;~ • 

. ?.atamos e11 ea:.ern· de la resoluoidn oblt,trion 
de un ¡ioroentaje bajo .de paoientee ~ue se encuentran to
davía embarazadas y·~ue ~or tal razón ienor~~oe el resul
tado del fenotipo de esos productos, For otro l~do, 1c-
.tor=oe :¡u~ loe 'hijoa del restante a;~'\.t¡.o :le ;¡;aci"r.';~"· -
han :.irepentoi<Jo un fenotipo nor.!J:fll oorrea.:iondiente al del 
carioti¡io ya ~n~es ¡iraoticado. 

: 1 <ib.zn6e ~ico (!1 tc.:;e:1é'.loo obtenEo i\'.~ d~ 

74. 8 ,;, cifr¿ bc.et!ln';e inferior a lo ya establecido int(ll'
na.ci ~~.::~en ':e ele 95 a 100 ;\ ( 60) 1 ;o!' lo 'lUe .:iode:~os in
ferir ~ue.exieten insuficiente ex;e~iencia en la obten~i6n 
c],e H-:uicl9 a~:i6tico y so"::.re ·~.iüo en la i¡écnioa del cul ti
vo celul~r. (?uadro 12 y 13) 



J O N J L U S I O R ~ S 

1,· ~ate trab<\jo preeenta loe resultados ;relimina
rea del eeenndo ;ro!f!l!"..a ei.~te::á";ioo de cliae;nd
atioo prenatal ~e loe de:f'~o";os ,:;~:~~ticoe ~n :.é-1 
z:l.oo. 

2, P'utl impo9ible determinar la freoue.no!a abeoluta 
. de las anol!!l!.l!ae ool'l81n1tae, enoontrándose una 

treouuoia .reiati.va 'de 5, 1 ~. cla::ia que ee liee
raz::entt auperior en oouparai:!id~ oon ·10 :publicado 
an la 11,eratura. 

3, ·31 91,3 ;'. oorrea,¡;Ímd16 t\ indioaaionea \lnioae, -
prevaleoiendo la edad materna avanzada (~.a,yor de 
36. L"los) en un 47,9 ~·, H&UidO del 21.~ ;: para 
las aberrao1onee oromoedl!!ioaa y 1.ln 8,7 ~ para laa 
indii:!ado.nee ::.ixtl\a oon rredo!!:inio de :.aa !!ll!l:f'or- · 
maoiones ()On:~ln!tao y. aberrai:!ionea oonsénitas en. 
un 4,3 ;!. 

4,. Se apr~~id la efioienoia que existe en la 
ruta de m2.najo para el diagn6atioo prenatal'.'.! eu 
utilidad¡ al prevenir en forma importante el abor
to en a1u1Uas. pao1.e.nteri que de· primera 1Jltenoi6n 
aoud!an eolioit~..nQo una interruRoidn di la eeeta~ 
oidn, i~.tlu~nciadas r,or el riesco !,lrobabil!etioo 
1 que posterior a au estudio con resultado normal 
ae 4Vitd, 

5. Se utilizaron trea 111~todoa para el cliasndsti.oo -
rir.or.r.t:;.l ·'e ·los deieot11e g1n&tiQOS¡ la .amr.ioo1n- . 
teeoa, ls letermi.nr.oidn de·a1tatetoprot11na en l!
q,uii.'.' a .. :."li6tico 1 el ttl traeonido, 
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6. Se encontró un 2.17 1' de co~plicaciones para la 
n:miocentesis correspondiendo a un aborto es11ontd
neo y un 8.6 ~ por concepto de alfa!etoproteina no 
reportada por falla en la t&cnica. 

7. Se detectd en un 17.4.% falla en la t&cnica de cul
tivo, atribuible a la deficiente calidad de los -
subcultivos utiiizados. 

B. ?1,lé posible determinar en un caeo por ser el i1ni
oo indicado el estudio bioquímico siendo este nor
mal, gracias a la colaboraoidn del Inetituto de 
Investie;acionee Iliom&dicas de la U .lf .A,)!,; un -
74.8 ,C JllU'ª ioe estudio• oitogenhicos 1 en tan -
sdlo el 43,4 % la al!'a!etoproteina, 

9, Jamo medidas tera¡:éutica• ee practicaron dos lef'.1°<1-
dos uterinos fuera de la institucidn 1 por un mé
dico no identificado ante la eviilenoia de dos pro
ductos afectudos, Ho se llevd a cabo nin_,.rwia me
dida conserva1ora, 

10, 'n el momento actual no se há iniciado la sensibi
lizacidn para la lecisl~cidn del aborto eugcnésic~, 
pero se informa que los resultados preliminares de 
este se:rundo programa sistemático de d.iaendstico -
prenatal de defectos genéticos, está en poder de 
las autoridades de la institucidn, :ate trabajo 
e3 una aporta~i6n que podrá oonsti~iir un elemen
to ais de consulta, análisis y de dstudic para laa 
autoridades co~:etentes, tal~s como las oái;:aras de 
de diputat'.01 s· e13nadores, los gobernadores y lee;ie-
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l.~turas de lea ~:1tido.des federativas 1 el :pre
sidente de la ~eJÚblica encureadaa de proreover 
los iniciativas de ley y leeialar en su caso, so
bM la !!'.a te ria. 
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