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Qué es el DIAGNÓSTICO PRENATAL?

DEFINICIÓN
Diagnóstico de condiciones fetales antes del 

nacimiento

DEFINICIÓN

nacimiento

Condiciones maternas/obstétricas que puedan tener un / q p
efecto adverso en la salud fetal

Disminuir la morbi‐mortalidad infantil
OBJETIVO



Qué es el DIAGNÓSTICO PRENATAL?

OBJETIVO
Disminuir la morbi‐mortalidad infantil

OBJETIVO

d ó ó ó
DEFINICIÓN más AMPLIA

Predicción – Prevención y Diagnóstico
de condiciones que puedan afectar la salud 

f l/ lfetal/neonatal

P t P t i RCIUParto Pretermino 
Espontaneo

RCIU
Preeclampsia



Población 
general

Población de 
alto riesgoalto riesgo

Parto 
PreterminoPretermino
PE/RCIU



Screening:
• Longitud

Población 
general

• Longitud 
cervical

• Historia + MAP 

Población de 
alto riesgo

+ AUt + PAPP‐A  

Intervención alto riesgo
temprana:

•Progesterona
•AAS +/ Calcio•AAS +/‐ Calcio
Seguimiento 
mas cercano

Parto 
Pretermino
PE/RCIU

Reducir el 
impactoPE/RCIU impacto 
perinatal



Congénito Genético Hereditario

Presente al • Cromosómico Trasmitido de unaPresente al 
nacimiento

Etiologías:

• Cromosómico
•Numérico
•Estructural
•Del/Dup

Trasmitido de una 
generación a otra

• Genético
• Poligénico/ 
multifactorial

•Del/Dup
• Génico

•Mutaciones 
puntualesmultifactorial

• Ambientales
•Físicos (Rx)
•Biológicos (CMV)

puntuales
•Del/Ins 

• Metilación
Biológicos (CMV)

• Químicos (Med)
• Desconocido



Congénito

Cardiopatía 
CongénitaCongénito g

Cardiopatía 
Congénita +

Genético

Congénita + 
deleción 22q11 
(Sme de Di 
George)

H dit i

Progenitor con  la 
misma deleción Hereditario Riesgo de 
recurrencia 50%



Con que herramientas contamos?q

Screening Diagnóstico

•Ecografía
M d

•Cariotipo
QF PCR•Marcadores 

bioquímicos
•QF‐PCR
•Arrays

•NIPT
Arrays

•Secuenciación



Ecografía: mejoría de la tecnologíag j g



Ecografía: Guías de Estandarizacióng

2011

2013

20132013



Ecografía: Guías de Estandarizacióng

2007

20132013

2016



Con que herramientas contamos?q

Screening Diagnóstico

•Ecografía
M d

•Cariotipo
QF PCR•Marcadores 

bioquimicos
•QF‐PCR
•Arrays

•NIPT
Arrays

•Secuenciación



Screening de anomalías de cromosomas 
Trisomia 21Trisomia 21
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NIPT: Test Prenatal No InvasivoScreening de anomalías de cromosomas 
Trisomia 21Trisomia 21

 LR       del riesgo del riesgo    

TN+Bq+
HN+DV+VT

NIPT x 500

x 30

x 200

x 20
HN+DV+VT

TN+Bq x 17 x 6 

TN x 15x 4

Triple Test

Edad 

x 13 

x 6

x 3 

x 1 5 Materna x 6 x 1,5 

Gentileza Horacio Aiello



Ecografía Precoz:
•Localización
Vit lid d

Ecografía Morfológica:
•Crecimiento/LA/Placenta
A t í f t l d t ll d•Vitalidad

•Edad gestacional
•Numero/Corionicidad

•Anatomía fetal detallada
•Predicción de parto 
pretermino: longitud 
cervicalcervical

7‐11 sem
Ecografía precoz

11‐14 sem
Screening 1er 
trimestre

20‐24 sem
Ecografía 

morfológica

32‐36 sem
Ecografía de 
crecimientog

Screening 1er trimestre:Screening 1er trimestre:
•Anomalías de 
cromosomas 
•RCIU/Preeclampsia

Ecografía de crecimiento:
•Presentación/ p

•Anatomía fetal •Crecimiento/LA/Placenta
•Anatomía



Prenatal diagnosis of transposition of the great arteries over a 20‐year period

Ultrasound Obstet Gynecol. 2015 Jun;45(6):678‐82.



Tasa de detección de Defectos Congénitosg



Con que herramientas contamos?q

Screening Diagnóstico

•Ecografía
M d

•Cariotipo
QF PCR•Marcadores 

bioquimicos
•QF‐PCR
•Arrays

•NIPT
Arrays

•Secuenciación



NIPT: Test Prenatal No Invasivo
Trisomia 21
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NIPT: Test Prenatal No Invasivo
Trisomia 21

 LR       del riesgo del riesgo    

Trisomia 21

NIPT x 500x 200

TN+Bq+
HN+DV+VT

TN+Bq

x 30

x 17

x 20

x 6 TN+Bq

TN

x 17 

x 15

x 6 

x 4

Triple Test x 13 x 3 

Edad 
Materna x 6 x 1,5 

Gentileza Horacio Aiello



HallazgoHallazgo 
Ecografico Diagnóstico

Aislado o Asociado?

Otras anomalías estructurales Síndrome Genético

Cariotipo
QF‐PCR

Ecografía especializada
Ecocardiograma fetal

Arrays
Secuenciación

…

Neurosonografia fetal
Resonancia Magnética

……



Defecto ecográfico N Cariotipo Anormal
N  (%)

N Array Anormal (Riesgo residual) 
N (%)

Cardiopatía 186 63 (33.9) 123 21 (17.1)cc

Solo Cardiopatía 92 15 (16.3) 77 12 (15.8)

RCIU 90 22 (24.4) 68 8 (11.8)

Solo RCIU 49 5 (10.2) 44 4 (9.1)

cc

( ) ( )

Esqueléticos 46 9 (19.6) 37 3 (8.1)

Solo esquelético 23 1 (4.3) 22 1 (4.5)

SNC 185 45 (24 3) 140 11 (7 7)SNC 185 45 (24.3) 140 11 (7.7)

Solo SNC 95 12 (12.6) 83 3 (3.6)

TN≥3.5mm 380 195 (51.3) 185 9 (4.9)

Solo  TN≥3.5mm 337 169 (50.1) 168 7 (4.2)

Otros 420 108 (25.7) 312 25 (8.0)

Solo otro 234 29 (12.4) 205 11 (5.4)Solo otro 234 29 (12.4) 205 11 (5.4)

N Engl J Med. 2012 Dec 6;367(23):2175‐84



Mielomeningocele (n=40)g ( )

Defecto aislado Defecto asociado
n=31 (77%)   n=9 (23%)    

Anomalías cromosómicas
n=3

Otros defectos
n=6

47,XX,+18
69 XXY

Anomalías renales (4)
Limb-Body Wall complex

Unidad de Diagnóstico y Tratamiento Fetal, HIBA, 2007

69,XXY
69,XXY

Limb Body Wall complex
Cardiopatía



Hernia Diafragmática (n=19)g ( )

Defecto aislado Defecto asociado
n=12 (63%)   n=7 (37%)    

Anomalías cromosómicas
n=3

Otros defectos
n=6

47,XY,i(14)(q1.0),+14,+21
47 XX +18

Sindrome de Fryns
Pentalogía de Cantrell

Li b B d W ll l

Unidad de Diagnóstico y Tratamiento Fetal, HIBA, 2007

47,XX,+18
46,XX(7)/47,XX,+8 (43) Limb-Body Wall complex

Atresia anal



Onfalocele (n=22)( )

Defecto aislado Defecto asociado
n=4 (18%)   n=18 (82%)    

Anomalías cromosómicas

n = 11 (61%)

Otros defectos

n = 7 (39%)

Unidad de Diagnóstico y Tratamiento Fetal, HIBA, 2007



Diagnóstico Prenatal

Equipo Multidiciplinario

Asesoramiento

Equipo Multidiciplinario

Seguimiento
Terapia Fetal

Conducta Perinatal
Tratamiento Neonatal

Disminuir la morbi‐mortalidad infantil
OBJETIVO

Disminuir la morbi‐mortalidad infantil
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