
¿Qué ha aportado la introducción del Test 
Prenatal no Invasivo en el HUFJD?   
¿Sigue siendo necesaria la ecografía del 
primer trimestre?  

MIGUEL ALVARO NAVIDAD 



2 

Defecto congénito: toda anomalía del desarrollo morfológico, estructural, funcional o molecular 
presente al nacer (aunque puede manifestarse más tarde: 40%), externa o interna, familiar o 
esporádica, hereditaria o no, única o múltiple. 

Diagnóstico prenatal: agrupa todas aquellas acciones diagnósticas encaminadas a descubrir 
durante el embarazo un "defecto congénito“ 

 

1. ANOMALIAS CROMOSOMICAS: 12% 

• NUMÉRICAS: T21. ADN lc. CRIBADO COMBINADO 

• ESTRUCTURALES* 
2. ENFERMEDADES HEREDITARIAS MENDELIANAS: 28%. MONOGÉNICAS. Anteced / esporádicas.*  

3. MALFORMACIONES: 60%. Esporádicas. Mayor riesgo si Antecedentes: UNIVERSAL* 

• GENETICA 

• AMBIENTAL: Embriopatías. 

• MULTIFACTORIAL 
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IRC +/- ADN lc: Analítica 9-10 + ECO 12-13. 

1:50 

1:50 

cribado de anomalías numéricas : PROTOCOLO QS T21 
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RESULTADOS FJD 

>1/50 1/50-1/250 bajo riesgo 

Series1 28 94 1760 
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CRIBADO IRC: Marzo-Diciembre** 

NO INDICADO ERROR IRC ALTO 
IRC INTERMEDIO 
MARCADOR POS 

Series1 40 23 94 15 
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ADN lc 

ADN lc x Cribado: 5,7%. Ansiedad**: 2,12% 
 
P Invasiva por IRC: 1,4%. 
Disminución P invasivas  
  Cribado Combinado: 77% 
  Cribado + Ansiedad: 82%. 1-2 Pérdida fetal esperada  

No resultado en 2 casos: 1% 
Necesidad de repetición 8 casos: 4,67% 
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BIOPSIAS CORIALES: 
Trisomia 13: 2 
Trisomia 18: 1 
Trisomia 21: 7 
Sd. Turner: 1 
Triploidia: 2 
 
 
IRC 15 
MARCADORES 4 
 
2 NO CRECIMINETO 
4 Falsos pos del cribado 

AMNIOCENTESIS:  
Trisomia 13: 0 
Trisomia 18: 0 
Trisomia 21: 3.  
 1 IRC  
 2MALF. 
Turner: 0 
Triploidia:  
 
 
 

RECIEN NACIDOS SD DOWN 
 
1 CONOCIDO POR IRC + NIPT 
 
2 NO CRIBADO EN 
MENORES DE 40AÑOS SIN 
MARCADORES, DE ELLOS 1 
PRESENTA CANAL AV 

La introducción del ADN lc  en el cribado de cromosomopatías 
ha supuesto: 
 
oDisminución de P invasivas       pérdidas fetales 

 
oMISMA TASA DE DETECIÓN DE TRISOMIA 21  
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papel ecografía en el  IT 

ECO 
IT 

1.ANOMALIAS 
CRO:  

2.BUSQUEDA 
DE 

MARCADORES 

1.ENFERMEDADE
S HEREDITARIAS 
MENDELIANAS:  
HALLAZGOS DE 

SOSPECHA 

1.MALFORMA
CIONES:  

2.DETECCIÓN 
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1. ANOMALIAS CROMOSÓMICAS: BUSQUEDA DE MARCADORES 

 IT: TN, DV Y HUESO NASAL 

 HALLAZGOS  / MALFORMACIONES: HIGROMA, Cardiopatías (Canal) 

 

2. ENFERMEDADES HEREDITARIAS MENDELIANAS: PRESENCIA HALLAZGOS DE SOSPECHA 

 Poliquistosis renal, Estenosis valvulares 

 

3. MALFORMACIONES: DETECCIÓN Y CLASIFICACIÓN 

PAPEL DE LA ECOGRAFÍA 

¿Sigue siendo necesaria la ecografía del primer trimestre? 
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1. ANOMALIAS CROMOSÓMICAS: BUSQUEDA DE MARCADORES 

 IT: TN, DV Y HUESO NASAL 

 HALLAZGOS  / MALFORMACIONES: HIGROMA, Cardiopatías (Canal) 

 

2. ENFERMEDADES HEREDITARIAS MENDELIANAS: PRESENCIA HALLAZGOS DE SOSPECHA 

 Poliquistosis renal, Estenosis valvulares, cardiopatías conotruncales, FQ..... 

 

3. MALFORMACIONES: DETECCIÓN Y CLASIFICACIÓN 

PAPEL DE LA ECOGRAFÍA 

¿Sigue siendo necesaria la ecografía del primer trimestre? 



PROTOCOLO DE ESTUDIO 





 

 

CLASIF MALFORMACIONES EN I TRIMESTRE 

• Acraneo/exencefalia 

• Holoprosencefalia alobar 

• Onfalocele/ gastrosquisis 

• Cardiopatias: VIH / Canal / derechas...TN / 
DV. 

 

 

Malf. 

diagnostico 
probable  

• Megavejiga 

• Higroma 

• HDC 

Malf Diagnóstico 
posible 

• Agenesia CC 

• Anomalias fosa posterior 

• Microcefalia 

• Atresias intestinales 
 

Malf. NO 
diagnosticables 

Reducciones miembros 
Agenesia renal/ displasias renales 
Cardiopatías  
DTN 



13723 euploides. 3,2% anomalías 
Edad media 12+2 

3,2% anomalías (1,4% aisladas) 
TD: 
 49% IT (29%**) 
 30% IIT 
 15% IIIT 
 6% Postnatal  
TN >p99 en 23% (1,3% sanos) 

¿Sigue siendo necesaria la ecografía del primer 

trimestre? 



2 centros. 5472 gestantes. 12 – 13+6 

2 centros. 5472 gestantes. 12 – 13+6 
Malf Severa / Letal: 1,39% 
TD global 40,6%. Si Malf mayor / letal: 76% 
 TD Cardiopatias: 90% 
 TD SNC: 69% 
TN  
 <p95: 0,98% de las Malf TD 66% 
 >p95 (5,265 de la pob): 8,68% de las malf TD 96% 

57% Cardiop 
  CIV / ConoT 
12% Facial   
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SI 
Cribado Anom 

CRO 

T21, T18 y T13 

Otras 

Cribado Enf 
Mendelianas 

Única estrategia de 
cribado en 

población sin FR 

Cribado de 
malformaciones 

Diagnóstico precoz 

¿Sigue siendo necesaria la ecografía del primer trimestre? 


