i CORREO CIENTIFICO MEDICO
DE HOLGUIN

i

) ISSN 1560-4381
‘CADO CCM 2017; (1)

PUNTO DE VISTA

Marcadores bioquimicos, una herramienta para el diagndstico de

aneuploidias

Biochemical Markers, a Tool for the Aneuploidy Diagnosis

Damaris Rodriguez Padréon?, Lourdes Mérida Robles Garcia?, Eliset Sanchez Ramirez3

1. Especialista de Primer Grado en Embriologia Clinica. Especialista de Segundo Grado en Medicina
General Integral. Asistente. Facultad de Ciencias Médicas Mariana Grajales Coello. Universidad de
Ciencias Médicas. Holguin. Cuba.

2. Especialista de Primer Grado en Embriologia Clinica. Profesora Auxiliar. Facultad de Ciencias
Médicas Mariana Grajales Coello. Universidad de Ciencias Médicas. Holguin. Cuba.

3. Especialista de Primer Grado en Embriologia Clinica. Especialista de Primer Grado en Medicina
General Integral. Asistente. Facultad de Ciencias Médicas Mariana Grajales Coello. Universidad de

Ciencias Médicas. Holguin. Cuba.

Actualmente se dispone de un amplio conocimiento del cariotipo humano y de las anomalias
cromosomicas, por lo que se introducen nuevas tecnologias que mejoran el diagndstico de estas

enfermedades!.

El tamizaje para cromosomopatias, forma parte del cuidado prenatal de todas las mujeres
embarazadas, lo cual tiene una relevancia para la deteccién y manejo oportunos de un feto con
algun problema y para contribuir a mejorar su supervivencia y calidad de vida postnatal, asi como

ofrecer una preparacion psicoldgica a la familia®.

Existen diferentes estudios para el tamizaje de cromosomopatias, el empleo de cada una
dependerd de los factores de riesgo que tenga cada pareja, e implica el empleo de marcadores

séricos y ultrasonograficos en semanas especificas del embarazo.
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En los ultimos 15 anos un extenso volumen de investigacion desplazan el diagndstico de las
anomalias cromosdmicas hacia el primer trimestre de la gestacién, ya que la evaluacién integral,
morfoldgica vy fisioldgica del feto durante esta etapa del desarrollo constituye el eje fundamental

de la medicina fetal embrionaria?.

En los afios ochenta del siglo XX, se introduce un nuevo método de cribado que tiene en cuenta
no soélo la edad de la madre, sino también la concentracidon de varios productos fetoplacentarios
en la circulacién materna, estos son los marcadores bioquimicos, el mas antiguo corresponde a la
determinacion de niveles de alfafetoproteina sérica (AFP)'2, Luego se utilizan dos pruebas para la
determinacién de fetos con riesgo de aneuploidias en el suero materno, que son la determinacion
de la fraccién libre de la gonadotropina coridnica humana conocida por sus siglas en inglés como
hCG-B y la proteina plasmatica A asociada al embarazo, también conocida por sus siglas en inglés
como PAPP-A.

El nivel de hCG-B libre en la sangre materna normalmente disminuye a medida que progresa la
gestacion, pero en presencia de un feto con cromosomopatia tiende a estar elevada y la PAPP-A
deprimida. Cuando los dos métodos se utilizan juntos alcanzan una sensibilidad de 62% para las
aneuploidias con una tasa de seleccidon positiva de 5% en poblaciones no seleccionadas de
menores de 35 afios de edad. La sensibilidad se incrementa a 75% - 80% con igual porcentaje de
falsos positivos en mujeres de 35 o mas afios de edad3. También se puede comprobar en
numerosas investigaciones que el uso combinado entre las 11 y 13,6 semanas con PAPP-A y hCG-

B asociado a la medicion de translucencia nucal, permite un alto indice de deteccidon?s 23,

En los ultimos afos, diferentes metabolitos de secrecion fetoplacentaria son descritos como
potenciales marcadores en el primer trimestre, descubriéndose que los embarazos trisdmicos se
asocian a concentraciones alteradas de estos productos en el suero materno, ademas de los antes
mencionados, se incluyen estradiol (E3) y la inhibina-A, esta Ultima afiade el 5% mas de

sensibilidad al marcador triple, formandose entonces un marcador cuadruple.

Es interesante que estos marcadores bioquimicos permitan disminuir la practica de amniocentesis
innecesarias pues tienen una sensibilidad entre el 70%-90% segun diferentes grupos de estudio
ajustado a una tasa de falsos positivos del 5% vy el indice de deteccion se encuentra entre 80%-
929% para una tasa de falsos positivos entre 3,4% vy 5,2%. El costo de la determinacién de estos

marcadores es inferior a la realizacion de amniocentesis durante el segundo trimestre.
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La determinacién precoz del nivel de riesgo permite anticipar las actitudes diagndsticas y
propuestas terapéuticas lo que beneficiaran a la madre y al feto; permite la aplicacién de técnicas
invasivas mas precoces que la amniocentesis, como la biopsia corial. La reduccidn del tiempo de
espera en obtener informacidon diagndstica conlleva menor repercusioén psicolégica y morbilidad

materna en caso de la realizacion de interrupcion de la gestacion3 4,

Con estas herramientas, la practica de usar a la edad Unicamente como factor de riesgo para la
realizaciéon de pruebas diagnésticas es muy cuestionada, ya que todas las mujeres de cualquier
edad tienen riesgo de tener un hijo enfermo, por tanto, se requiere de una estrategia que permita
saber cuales son las mujeres embarazadas que tienen feto afectado, para ello es necesario contar
con una o varias pruebas bioquimicas y ultrasonograficas, que permitan identificar de una gran
poblacion de bajo riesgo, a una pequefa poblacién de alto riesgo, a la que se le ofreceran las

pruebas diagndsticas especificas, que suelen ser muy costosas para el sistema de salud publica®.
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