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En este nUmero de nuestra revista, dos articulos
tienen relacion con el diagnostico prenatal de
malformaciones congénitas y alteraciones
cromosomicas. El primero refiere la experiencia del
Hospital Dr. Sétero del Rio, con 404 pacientes
evaluadas entre 2010 y 2019 por sospecha de
malformaciones congénitas (MC) o marcadores de
aneuploidias, a una EG promedio de 29 semanas. En
algo méas de la mitad se realiz6 estudio genético,
encontrando resultado anormal en el 40% de los
casos. No sabemos cuantos recién nacidos hubo con
malformaciones no diagnosticadas ya que el trabajo
sblo analiza las pacientes evaluadas por sospecha
ultrasonografica.

El segundo trabajo proviene del Hospital Clinico
de la Universidad de Chile y analiza la frecuencia de
las 3 alteraciones cromosomicas consideradas letales
en la ley de interrupcion voluntaria del embarazo
(trisomias 9,13 y 18), en los estudios citogenéticos
prenatales (en liquido amniético o sangre fetal),
realizados entre 2000 y 2017. Hubo 2305 muestras,
de las cuales 19% correspondieron a dichas
aneuploidias. La mayor parte de las muestras fueron
en liquido amniético (93.5%), y un 43% del total de
examenes realizados resultaron anormales.

Es interesante que el porcentaje de muestras
anormales es similar en ambos trabajos, alrededor de
40%. Como los autores del primer trabajo mencionan,
también llama la atencion el hecho de que la edad
gestacional promedio del examen realizado fue 29
semanas, lo que es una edad avanzada para los
esfuerzos que se han hecho en el diagnéstico precoz
de aneuploidias, con el fin de practicar la terminacién
del embarazo, o aborto, precozmente.

Ambos trabajos reconocen en sus referencias el
aporte del pediatra Julio Nazer que es probablemente
quien mas publico en Chile respecto de este tema,
permitiendo conocer mejor la epidemiologia nacional
al respecto.

En relacibn a malformaciones congénitas, si se
examina nuestra Revista Chilena en los ultimos 20 o
25 afios, existen muchos casos clinicos reportados,
pero también experiencias mayores como las de
Gonzélez y colaboradores en el Sétero del Rio
(1999)1, las del CERPO (2004)2, las numerosas
contribuciones de Vifials y Giuliano en Concepcion
(2002 y otras)34, las de Rubén Gonzalez en el SSMS
(2005)5, por ejemplo. La sensibilidad diagnostica del
ultrasonido (US) para MC en las series nacionales
muestra resultados similares a las series extranjeras,
alrededor del 50%.

Los dos estudios clasicos mas importantes para
establecer la incidencia de anomalias congénitas
mayores y menores fueron el de Marden y cols.
(1964)6 y el de Chung y cols. (1987).” En ambos
estudios el porcentaje total sumando anomalias
congénitas mayores y menores se acerca al 16% de
los RN examinados; para el primer estudio, 2% de
malformaciones mayores y 14% con alguna
malformacion menor en 4412 recién nacidos (RN); y
para el segundo, 6% malformaciones mayores, y 15%
de anomalias totales en 52332 RN. En Chile, el
estudio mas importante es el de Nazer (2011)8 que
incluye varios paises latinoamericanos analizando
2.409.207 RN, con un 2.7% de malformaciones
mayores en general, y 3.1% en Chile (3.9% en estudio
posterior del 2014)°.

En la medida que los paises se desarrollan,
prematurez y malformaciones congénitas son las dos
causas mas importantes de morbimortalidad perinatal.
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La discusion hasta avanzados los afios 80
respecto de ecografia y embarazo era en relacion a si
toda paciente embarazada debia tener ecografia, y el
NIH (EE.UU) en la época aconsejaba examen
selectivo s6lo por un numero de indicaciones
especificas. Los estudios randomizados al respecto,
comparando ecografia de rutina versus selectiva, no
han mostrado reduccion de la mortalidad perinatal?©.

En la actualidad el US forma parte rutinaria del
control prenatal, y en la Gltima guia nacional,
correspondiente al afio 2015, donde muchos
médicos del pais trabajamos, sugerimos, como otros
centros del mundo, realizar 3 examenes durante el
embarazo, cada uno de ellos con fines especificos (11
a 14,22 a 24 y 30 a 34 semanas).

Hoy muchas pacientes acuden a mas examenes
ultrasonograficos de los indicados, reemplazando
incluso controles prenatales formales. AlUn mas,
algunos médicos utilizan esta herramienta diagnéstica
en su consulta. Y si bien debemos reconocer que las
imagenes hoy ofrecidas por la tecnologia son
atractivas, el hacer bien las cosas exige que los
centros académicos y con programas de posgrado en
la especialidad respondan preguntas que antes no
existian:

¢ Son los objetivos del control prenatal los mismos
del pasado? Si la deteccion de MC o de
cromosomopatias es un objetivo, ;como lo hacemos?
¢ Realizamos ecografia entre las 11 y 14 semanas, y
ademas diagnostico prenatal no invasivo en sangre
materna? ;En toda la poblacion? ;A qué edad
gestacional?

Si se trata de hacer un aborto seria importante un
diagnostico lo mas precoz posible, porque vaciar el
Utero puede ser mas sencillo que a edades
gestacionales mayores, y socialmente los cercanos a
la paciente quizas no se enteren del embarazo. Si no
se trata de hacer un aborto, el diagnostico precoz no
parece tan importante. En el futuro el diagnéstico
prenatal en sangre materna sera de muy bajo costo, y
se podria plantear realizarlo a toda la poblacién con
un examen de US a cierta edad gestacional de
acuerdo a los objetivos buscados. La evidencia hoy
disponible muestra que el examen materno no basta,
y que por lo tanto no reemplaza al examen de US12.

Si el diagnéstico prenatal de las MC es un objetivo,
es evidente que debemos incluir una adecuada
evaluacion cardiaca, dado que esas malformaciones
estan entre las mas frecuentes al nacer13.

Y, finalmente, todo aquel que haga un diagnéstico
prenatal de alguna anormalidad, asume una
responsabilidad que obliga a dedicarle tiempo
suficiente a esos padres, acompanarlos, apoyarlos
psicolégica y emocionalmente, e informarlos
adecuadamente, con otros especialistas, acerca de la
certeza  diagnostica, pronostico, y posibles
intervenciones fetales o neonatales. Desde el punto
de vista de politicas puablicas, debe ademas
alcanzarse un equilibrio entre los costos econ6micos
de un programa y lo que es mejor para los miembros
de la sociedad.

En la actualidad existe preocupacion por la
medicion de calidad en todas las especialidades
médicas, y existen indicadores aceptados, de modo
que los Departamentos y servicios clinicos deberan,
tarde o temprano, evaluar sus porcentajes de
induccion de trabajo de parto, de operacion cesarea,
de necesidad de transfusiones sanguineas, y
también, por cierto, el diagnostico prenatal de
malformaciones congénitas. AUn mas, estas cifras
deberan ser conocidas y de dominio publico, por
centro o establecimiento, y también por individuo, de
modo que cada paciente decida donde se controlara
no s6lo de acuerdo a los costos, sino también de
acuerdo a los resultados mostrados.
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