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Abstract

In 2000, the Health Department of Andalucia started a project to integrate health care processes (IHCP).
In this context, the field concerning pregnancy, delivery and puerperium was one of the first to be im-
plemented, involving primary care physicians (MCP) as well as obstetricians. The advances in genetics
have led to an improvement in the early diagnosis of genetic disorders. It is essential to improve the
knowledge and training of primary care doctors in genetic screening techniques. Objective: To evaluate
the knowledge of primary care doctors on pre-natal diagnostic techniques, and the perception of their
own capability to offer genetic counselling. Material and methods: Design: Descriptive transversal studly.
Scope: Health District of Valle del Guadalhorce (Malaga) and Condado-Campina (Huelva). Population:
Primary care doctors from these two areas who agreed to participate in the study, excluding pediatri-
cians, emergency doctors and supportive clinicians. Interventions: The knowledge of the primary care
doctors, as well as their perception of their lack of knowledge, was evaluated through a questionnaire.
108 physicians participated, and a total of 100 valid questionnaires were obtained. Data were analysed
using the statistics software package SPSS 13.0 for Windows. Conclusions: The lack of knowledge on
pre-natal diagnostic techniques is really high among primary care doctors.

Key words: bitest, prenatal diagnosis, primary care, genetic counselling, medicine knowledge, prenatal care,
tritest

Resumen

Introduccion: En el afo 2000, la Consejeria de Salud de la Junta de Andalucia pone en marcha los
procesos asistenciales integrados (PAI). El PAI correspondiente al embarazo, el parto y el puerperio, que
implica tanto al médico de atencién primaria como al obstetra, fue uno de los primeros en implantarse.
Los avances en genética han propiciado una mejora en el diagnostico precoz de anomalias genéticas,
por ello es importante el conocimiento y la formacion del médico de atencion primaria en las técnicas
de cribado. Objetivo: Valorar los conocimientos tedricos de los médicos de atencion primaria sobre las
técnicas de diagnostico prenatal y si se consideran capacitados para ofrecer asesoramiento genético.
Disefio: Estudio descriptivo transversal. Ambito: Distritos sanitarios Valle del Guadalhorce (Malaga) y
Condado-Campifia (Huelva). Poblacién: Médicos de atencién primaria de la zona que aceptaron partici-
par, con exclusion de pediatras, médicos de urgencias y dispositivos de apoyo. Intervenciones: Mediante
un cuestionario se evaluaron los conocimientos de los médicos de atencién primaria y su percepciéon
consciente en cuanto a su falta de conocimiento en el tema. Participaron 108 médicos, y se obtuvieron
100 cuestionarios validos. Los datos se analizaron con el paquete estadistico SPSS 13.0 Windows. Con-
clusiones: Existe un alto indice de desconocimiento sobre las técnicas de diagndstico prenatal por parte
de los médico de atencion primaria.

Palabras clave: bitest, diagnostico prenatal, atencion primaria, asesoramiento genético, conocimientos
médicos, atencion prenatal, tritest

pruebas genéticas y su limitada capacidad para proporcio-

Las nuevas técnicas de cribado y diagndéstico prenatal
exigen a los profesionales de atencién primaria una for-
macion actualizada para informar acerca de los riesgos
como pérdida fetal, fiabilidad de los resultados (falsos
positivos y negativos), posibilidades terapéuticas, respe-
tando las decisiones de la embarazada.'*

El médico de atencion primaria tiene una situacion pri-
vilegiada para informar a la pareja sobre las indicaciones y
los resultados de las diferentes pruebas, colaborando en
el cuidado-atencién del embarazo con otros profesionales.
Diversos estudios han puesto en evidencia la dificultad de
los médicos de atencion primaria en la comprension de las
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nar asesoramiento, por lo que nos planteamos realizar un
estudio que pusiera de manifiesto la realidad en nuestra
comunidad.

El objetivo principal de la atencién preconcepcional en
atencion primaria es ofrecer asesoramiento a la pareja,
dandole la informacién necesaria sobre situaciones de ries-
go evitables.

Hay que diferenciar entre asesoramiento genético y
diagnostico prenatal. Segun la definicion de la Socie-
dad Americana de Genética Humana, el asesoramiento
genético es un proceso de comunicacion por el cual se
pretende dar a los individuos y las familias que tienen
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una enfermedad genética o que presentan un riesgo de
padecerla, la informacién sobre su condiciéon, proporcio-
nando ademas la informacion que permita a las parejas
con riesgo tomar decisiones reproductivas con suficiente
conocimiento de causa.

Después de dicho asesoramiento genético, el paciente
debe ser capaz de tomar sus propias decisiones de forma
autonoma, consciente e informada.®® El diagndstico pre-
natal se refiere al conjunto de técnicas que posibilitan la
deteccién de varios tipos de enfermedades congénitas en
el feto, especialmente en el primer y el segundo trimestre
de la gestacion.>"

El diagnostico prenatal genético comprende el conjunto
de técnicas que permiten la deteccién de anomalias cro-
mosoémicas o de mutaciones en el ADN de alguin gen espe-
cifico. Requiere la realizacién de procedimientos invasivos,
por lo que la técnica debe estar justificada por factores de
riesgo presentes en la gestante o en la familia. Inicialmente
debe de ofrecerse a todas las gestantes el seguimiento de
la gestacion mediante técnicas no invasivas: el cribado du-
rante el primer o el segundo trimestre para la deteccion de
cromosomopatias y un seguimiento ecogréafico adecuado
para la deteccion de posibles malformaciones fetales. En
caso de que este Ultimo arroje un resultado positivo, se
ha de informar sobre la posibilidad de realizacion de una
prueba diagndstica con técnicas invasivas.'?

Pruebas no invasivas de diagndstico prenatal

El cribado bioguimico en sangre materna identifica a las
gestantes con mayor riesgo de tener un bebé afectado por
alguna cromosomopatia o por ciertas malformaciones. De-
be realizarse durante determinadas semanas de la gesta-
cion para que sea fiable e informativo.

Los tipos de cribado bioquimico usuales son: el test
combinado (se realiza en el primer trimestre); utiliza la
medida de la translucencia nucal mediante ecografia y
la determinacion de dos hormonas presentes durante la
gestacion (bitest): la beta-gonadotrofina coriénica hu-
mana (BHCG) y la proteina A plasmatica asociada con el
embarazo (PAPP-A).” La realizacion simultanea de estas
pruebas entre las semanas 11y 14 es mas sencilla, es mas
sensible si se realiza la analitica entre las semanas 9y 11
y la ecografia entre las semanas 12y 14.415

El llamado tritest (entre las semanas 15 y 17): deter-
mina en sangre materna los niveles de alfa fetoproteina
(AFP), estriol no conjugado (ENC) y BHCG producidos por
el feto, por la placenta o por ambos. Valorado junto con
la edad gestacional, la edad materna, el peso corporal, el
origen étnico y el tabaquismo, se identifican embarazos
con riesgo aumentado de cromosomopatias (trisomias 18
y 21) o defectos de cierre del tubo neural.

El seguimiento ecogréfico de la gestacion es esencial
para el diagndstico de malformaciones. Se aconseja un
minimo de tres ecografias (una en cada trimestre de ges-
tacion).'®'” La primera ecografia (entre las semanas 11y
14) confirma la evoluciéon normal del embarazo, calcula la
edad gestacional y mide la translucencia nucal. La segun-
da ecografia (en torno de las 20 semanas) corrobora el
desarrollo normal y realiza un cribado de malformaciones
fetales. Debe tenerse en cuenta que se pueden detectar
un 70% de las malformaciones graves, pero no el 100%
de las anomalias. La tercera ecografia (en la semana 32)
es para cribado de anomalias estructurales de aparicion
tardfa, y la valoracién del crecimiento y el bienestar fetal.

La ecografia es fundamental en la ejecucién de las
técnicas de extraccion de tejidos fetales (amniocentesis,
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biopsia de vellosidades coriales, funiculocentesis) y en tra-
tamientos sobre el feto.

El cribado combinado del primer trimestre tiene una
tasa de falsos positivos del 5%, y presenta mayor sensi-
bilidad (85%) que el del segundo trimestre (65%). Puede
aplicarse a todas las gestantes, independientemente de la
edad, disminuyendo asf el nimero de pruebas invasivas.

También existe la prueba del ADN fetal en sangre ma-
terna, de reciente introduccién, que debe considerarse
como una prueba incruenta de cribado, pero dado que es
muy novedosa, no hemos preguntado a los médicos de
atencién primaria sobre ella.

Estas pruebas no son diagndsticas, sino que propor-
cionan un resultado probabilistico. Un riesgo aumentado
indica una probabilidad suficientemente elevada para jus-
tificar otras pruebas diagnosticas.'® Esto implica informar
cuidadosamente a las pacientes, por la existencia de fal-
s0s positivos y falsos negativos. '

Para un diagnostico de certeza es necesaria la realiza-
cion de una prueba diagndstica invasiva. La eleccion de
una técnica u otra dependera del momento de la gesta-
cion y la indicacion.

Pruebas invasivas

Biopsia de vellosidades coriales. Se realiza entre las
semanas 9y 12, a partir de 30 a 40 mg de tejido placen-
tario obtenido por puncién transabdominal o transcervi-
cal guiada por ecografia. Estd indicada para diagnostico
citogenético de alteraciones cromosémicas y estudios mo-
leculares de enfermedades genéticas en parejas con an-
tecedentes. Presenta riesgo de aborto e infeccién uterina,
con una tasa de pérdidas embrionarias del 1%.'® Entre sus
desventajas se destacan la mayor posibilidad de contami-
nacion de la muestra fetal por células maternas o microbia-
nas si la extraccion es transvaginal, la posibilidad de errores
diagndsticos (falsos positivos y falsos negativos) debidos a
discordancias feto-placentarias o por existir mosaicismos
confinados a placenta. La ventaja principal es que esta téc-
nica permite un diagnostico mas temprano. Si la indicacion
para realizar la técnica es el riesgo de enfermedad mono-
génica, la vellosidad corial ofrece un mayor rendimiento
en la obtencion del ADN fetal, necesario para realizar los
estudios genéticos moleculares.

Amniocentesis. Consiste en la extraccion de 15 ml de
liquido del saco amnidtico mediante puncion abdominal
bajo control ecografico. Se realiza entre las semanas 15y
17. Las complicaciones (< 0.5%) son traumatismo materno
o fetal, infeccion, aborto, amenaza de parto pretérmino.'®

La obtencion del cariotipo fetal requiere una fase previa
de cultivo celular, por lo que el resultado puede tardar
cuatro semanas desde la obtencién de la muestra, difi-
cultando la toma de decisiones por implicaciones emo-
cionales (interrupcién voluntaria del embarazo). Las alte-
raciones cromosdmicas mas frecuentes (trisomias 13, 18,
21y la monosomia X) pueden detectarse en pocas horas
mediante técnicas moleculares (FISH o QF-PCR) a partir
del liquido amniotico.™

Funiculocentesis (cordocentesis). Se realiza a partir
de la extraccion de 1 a 3 ml de sangre fetal del cordén
umbilical, a través del abdomen, bajo control ecografico
(desde la semana 18 hasta el final embarazo). Tiene unas
indicaciones mas limitadas, se realiza cuando las otras
técnicas no estan indicadas en embarazos avanzados y
en situaciones especiales: algunas enfermedades hema-
toldgicas (beta-talasemias y anemia falciforme, enferme-
dad hemolitica fetal), errores congénitos del metabolis-
mo, enfermedades infecciosas (rubéola, citomegalovirus,

H http://www.siic.info



H http://www.siic.info

toxoplasmosis), retraso del crecimiento
intrauterino, y para la confirmacion de
diagndsticos dudosos obtenidos con
las otras técnicas. Presenta una tasa
de pérdidas fetales mayor del 2%, és-
tas pueden ser tempranas (muerte o
aborto esponténeo en las dos semanas
posteriores) y tardias a las 4 a 20 sema-
nas.'® Con frecuencia presenta una alta
tasa de contaminacion materna, lo que
hace que los resultados no sean fiables
(requiere la realizacion del test de Klein-
hauer para determinar la presencia de
hemoglobina fetal).z

Indicaciones del asesoramiento
y del diagndstico prenatal™

Antecedentes de cromosomopatias
en hijos anteriores, anomalia cromo-
sémica en cualquiera de los progeni-
tores, sindrome de Down u otra ano-
malia cromosdmica en un miembro
cercano de la familia, embarazos con
riesgo de trastorno genético mendelia-
no grave, hijo previo o un progenitor
con un defecto del tubo neural, alto
riesgo de cromosomopatia tras las
pruebas de cribado prenatal (bitest,
tritest), anomalias fetales detectadas
ecograficamente, nifio previo con mal-
formaciones graves multiples sin estu-
dios citogenéticos.

Material y método

Estudio descriptivo transversal para
valorar el nivel de conocimientos teori-
cos y la percepcién de desconocimien-
to de los médicos de atencién primaria
sobre técnicas de diagndstico prenatal
realizado durante febrero-marzo 2010.

Ambito del estudio: distritos sanita-
rios Valle del Guadalhorce (Mélaga) y
Condado-Campifna (Huelva), con 125y
153 profesionales facultativos, respec-
tivamente. Se excluyeron pediatras,
dispositivos de apoyo y facultativos de
urgencias, por lo que quedaron final-
mente 220 médicos.

La investigacion se llevd a cabo en
dos etapas. En la primera, o de pre-
paracion metodologica, se definio el
constructo cognitivo-conductual a eva-
luar (revision de documentos, andlisis
de expertos sobre las técnicas de uso
comun en la atencién del embarazo).
Luego se seleccioné el método, el pro-
cedimiento y la técnica de evaluacion:
dado que la revisién bibliografica no
encontré ningun cuestionario que se
ajustase al objetivo del estudio, se utili-
zb un cuestionario original (16 pregun-
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Tabla 1. Técnicas diagnésticas invasivas y no invasivas.

Técnica no invasiva Edad gestacional y determinaciones

Bitest combinado

Primer trimestre (semanas 11 a 12 de la gestacion)

Ecografia

Sangre materna (determinacion)

Medida translucencia nucal

Beta gonadotropina corionica (BHCG)
Proteina A plasmatica asociada con el embarazo (PAPP-A)

Tritest

Segundo trimestre (semanas 15 a 17 de la gestacién)

Sangre materna (determinacion)

BHCG

Alfa feto proteina plasmética (AFP)
Estriol no conjugado (ENC)

Técnica
invasiva

Material
extraido

ILEL
gestacional

Ventajas

Desventajas

(semanas)
Amniocentesis | Liquido 15-17 Técnica mas fiable. Resultados entre
amnidtico. los 4y 5 meses
(el diagnostico de gestacion.
procede de los Implicaciones
amniocitos, emocionales
células maternas.
procedentes Riesgo de aborto:
del feto) 0.5%-1%.
Biopsia Vellosidad 9-12 Técnica mas temprana para | Contaminacion
vellosidades corial el diagnostico prenatal con células de
coriales origen materno.
Discordancias feto-
placentarias
Riesgo de aborto:
1%-2%
Funiculocentesis | Sangre fetal Desde la Permite realizar el Es la técnica
semana 18 | diagndstico prenatal de més tardia.
algunas enfermedades Contaminacién con
hematolégicas, metabdlicas | células de origen
o infecciosas. Confirma los materno
resultados dudosos obtenidos | Riesgo de aborto: 2%
mediante las otras técnicas

Cuestionario de evaluaciéon de conocimientos sobre diagnéstico prenatal
por parte de los médicos de familia

Por favor, marque con una “X" en la columna correspondiente.

Pregunta

Si | No

¢Se encuentra usted capacitado para hacer consejo genético?

;Tiene claras las diferencias entre cribado prenatal y diagnéstico prenatal?

¢Conoce las diversas técnicas que existen de cribado bioquimico en el embarazo?

;Conoce en qué consiste el bitest?

¢Conoce en qué consiste el tritest?

¢Conoce la utilidad de los estudios ecograficos en el diagnéstico prenatal?

¢Sabria explicar a su paciente en qué consiste la amniocentesis?

|| || & |w |

;Se siente capacitado para informar a su paciente de las complicaciones de la
amniocentesis?

©

¢Sabria explicar a su paciente en qué consiste la biopsia de las vellosidades coriales?

10. | ¢Se siente capacitado para informar a su paciente de las complicaciones de la biopsia
de las vellosidades coriales?

11. | ¢Sabria explicar a su paciente en qué consiste la funiculocentesis?

12. |¢Se siente capacitado para informar a su paciente de las complicaciones de la
funiculocentesis?

13. | ¢Le gustaria adquirir conocimientos sobre diagnéstico prenatal?

Po

favor, indique en la columna “Respuesta” la cantidad que considere:

Pregunta

Respuesta

14. |Indique en qué semanas de gestacion se realiza la amniocentesis

15. |Indique en qué semanas de gestacion se realiza la biopsia de las vellosidades coriales

16. |Indique en qué semanas de gestacion se realiza la funiculocentesis

iiiMuchas gracias por su colaboracion!!!

Figura 1. Cuestionario de evaluacién de conocimientos sobre diagnéstico prenatal por parte de los

médicos de familia.

tas) disefado por los investigadores, de cumplimentacion
voluntaria y anénima. Se eligieron preguntas que explora-
sen conocimientos basicos de las técnicas de diagndstico
prenatal contestables en cinco minutos (tiempo invertido
en un estudio piloto previo entre cinco médicos, elegidos
al azar). El cuestionario (Figura 1) consta de 13 preguntas
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dicotémicas (si 0 no) y tres (las preguntas 14, 15y 16) de
respuesta libre. Las preguntas 8, 10, 12 y 13 evaltan en
qué medida los médicos eran conscientes de su descono-

cimiento.

Para la segunda etapa se enviaron 220 cuestionarios a
los centros de salud, de los cuales se recibieron por correo
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Figura 2. Conocimiento de las distintas técnicas.

interno un total de 100 cuestionarios vélidos para el ana-
lisis.

Las respuestas obtenidas en los cuestionarios se intro-
dujeron en una matriz de datos y se realizd un anélisis
de frecuencias mediante el programa de analisis SPSS,
version 13.0.

Resultados

El andlisis de frecuencias de las respuestas obtenidas
puso de manifiesto los siguientes resultados.

Un 73% de los médicos de atencion primaria no se con-
sideran capacitados para realizar asesoramiento genético.
Sin embargo, el 64% si tiene en claro las diferencias entre
cribado bioquimico y diagndstico prenatal.

Solo el 23% sefald correctamente la fecha de realiza-
cién de la amniocentesis, aunque el 97% sabria explicar
el procedimiento y el 75% se considera capacitado para
informar sobre sus complicaciones.

Con respecto a las técnicas de cribado bioquimico, sélo
el 19% sabe en qué consiste el bitest, porcentaje que des-
ciende a un 17% en relacion con el tritest.

Las técnicas mejor conocidas son la ecografia y la am-
niocentesis, un 86% conocia la utilidad de la ecografia
(Figura 2).

Respecto del conocimiento acerca de las complicaciones
de las pruebas invasivas, es mayor en la amniocentesis.

Un 16% de los participantes conoce la fecha de rea-
lizacion de la biopsia de vellosidades coriales y el 55%
sabe explicar en qué consiste, pero el 61% no se siente
capacitado para informar de sus complicaciones. Sélo el
11% sabe la fecha de realizacion de la funiculocentesis,
el 30% podria explicar en qué consiste y el 83% no sa-
bria informar de sus complicaciones (Figura 3). Al 98%
le gustaria adquirir conocimientos sobre las técnicas de
diagnostico prenatal.

Discusion
La tasa de respuesta al cuestionario por parte de los
médicos, aun cuando puede parecer baja, estd en con-
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Biopsia de las
Amniocentesis vellosidades Funiculocentesis
coriales
100% 1 0 0
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Figura 3. Conocimiento de complicaciones y semana de gestacion a rea-
lizar la prueba.

sonancia con lo encontrado en la bibliografia respecto de
cuestionarios aplicados en nuestro &mbito, al ser de carac-
ter voluntario, anénimo y no ofrecer aspectos adicionales.?!

Los diferentes sistemas de organizacion sanitaria hacen
dificil la comparacién con estudios realizados en otros
ambitos. Nagle y colaboradores,?? en 2008, realizaron un
estudio similar en Australia, en el que concluyeron que la
falta de tiempo, la escasez de conocimientos y las creencias
religiosas son los factores que mas influyen a la hora de
informar a la embarazada sobre las pruebas de deteccién
genética.

Winquist y colaboradores,?® estudiaron en 2008 el uso
de las técnicas de diagndstico prenatal en una provincia
de Canada, y concluyeron que hay un bajo uso de estas
técnicas, muy influenciado por los conocimientos del pro-
fesional y los dilemas éticos. No todos los médicos ofre-
cen asesoramiento, y los que lo hacen lo limitan a las mu-
jeres con riesgo alto, en contra de las recomendaciones
de las sociedades cientificas, que aconsejan proporcionar
informacion a todas las mujeres, independientemente de
su edad u otros factores de riesgo. Destacan motivos éti-
cos para estos resultados.

Metcalfe y colegas, en 2005, analizaron en Melbour-
ne, Australia, los conocimientos de los médicos antes de
participar en talleres de formaciéon en asesoramiento y
diagnostico prenatal y después de haberlo hecho. Con-
cluyeron que los conocimientos de los médicos de aten-
cién primaria en estos aspectos son escasos, por lo que
es necesario formar a los profesionales en pruebas de
diagndstico prenatal.

Gagnon y colaboradores®* midieron la implicacién de
los médicos de atencién primaria canadienses al informar
a sus pacientes sobre la realizacion de pruebas de criba-
do para el sindrome de Down, que obtienen una baja
puntuacién en la toma de decisiones compartidas con
las embarazadas. En otros estudios, las embarazadas han
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manifestado querer participar en la toma de decisiones
para someterse a los exdmenes y quieren que los médicos
sean sensibles a sus deseos de informacién. Las mejores
puntuaciones corresponden a los médicos residentes.
Otro pardmetro es la limitacion del tiempo de consulta,
que impide la comunicacidon médico-paciente.

Al igual que en los estudios previos, nuestro trabajo
ha puesto de manifiesto, la escasez de conocimientos
basicos de los médicos de atencién primaria sobre los
protocolos de cribado y diagnéstico prenatal. Si bien la
amniocentesis es el procedimiento de diagnéstico prena-
tal mas conocido, la mayoria de los médicos de atencién
primaria desconocen un aspecto basico, como es la edad
gestacional a la que se debe realizar.

La aplicacion correcta de los protocolos de cribado bio-
quimico y ecogréfico es esencial para evitar la realizacion
de pruebas invasivas innecesarias. Todos los médicos de
atencién primaria deberfan estar al corriente de los pro-
tocolos establecidos en su comunidad para poder derivar
a sus pacientes en tiempo y forma a los servicios corres-
pondientes, con el fin de que todas las mujeres puedan
beneficiarse de un seguimiento adecuado de la gesta-
cion. Sin embargo, de nuestro estudio se desprende que
una proporcion nada despreciable de médicos de aten-
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cién primaria ni siquiera tienen clara la diferencia entre el
cribado bioquimico y el diagnéstico prenatal.

Es comprensible que la gran mayoria no se conside-
ra capacitada para ofrecer asesoramiento genético; sin
embargo, todos deberian tener una formacién minima
suficiente para reconocer situaciones de riesgo y derivar
correctamente a sus pacientes a otros especialistas que
puedan proporcionar dicho asesoramiento.

Conclusiones

Aunque el embarazo esta incluido en la cartera de ser-
vicios de atencion primaria, la mayoria de los médicos de
atencién primaria (73%) no se considera capacitada para
dar asesoramiento genético en el embarazo, ni siquiera
de forma basica.

En la bibliografia consultada existe un comun denomi-
nador: la falta de conocimientos de las técnicas de diag-
noéstico prenatal, excepto para la ecografia.?

Los médicos de atencidon primaria necesitan una mayor
formacién sobre estas técnicas para asesorar correcta-
mente a las embarazadas de su cupo. En este sentido,
cabe destacar que practicamente la totalidad de los pro-
fesionales de atencion primaria son conscientes de la ne-
cesidad de recibir formacién en esta area.
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