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Diagndstico prenatal del sindrome de Down: ;Un modelo de “ITV” | para el

embarazo?
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Objetivo

Evaluar la efectividad del diagndstico prenatal
dei sindrome de Down mediante valoracion de
la edad materna y realizacién de una ecogra-
fia en el segundo trimestre del embarazo.

Disefio y sujetos de estudio

Seguimiento retrospectivo 1993-1998 del re-
gistro de embarazadas de la regién de Wes-
sex (Reino Unido).

Medida de resultados

Casos de sindrome de Down identificados en
el registro. Las historias clinicas fueron reque-
ridas para estudiar los datos de laboratorio, la
indicacion de cariotipo, 'edad gestacional, y
diagndstico de visu en el momento del parto.

Resultados
Se identificaron 57 casos de sindrome de

Comentario

Down en un total de 31.259 gestaciones, uti-
lizdndose para el andlisis los 53 identificados
durante el embarazo o en el momento del
parto. La prueba del cariotipo se realizd en
un 6.6% de los embarazos y se detectaron
un 68% de los casos de sindrome de Down
(1.C. 95%: 56%-80%), lo que supuso un valor
predictivo positivo de 1.8%. No se detecta-
ron 17 casos de sindrome de Down, 7 de
ellos por haber rechazado las mujeres la
realizacion de una prueba invasiva. En muje-
res menores de 35 anos de edad, la tasa de
deteccion fue del 53% (1.C. 95%: 30%-76%).
La mayoria de los casos detectados en mu-
jeres jovenes fueron como consecuencia de
un diagndstico de presuncion ecografico pre-
vio, mientras que en las mujeres de 35 0
mas ahos de edad lo fueron mediante la rea-
lizacion de un cariotipo tras una prueba inva-
siva.

Conclusion

La deteccién del sindrome de Down median-
te cribado por ecografia y edad materna es
mas alta de lo esperado y, posiblemente, per-
mite dudar de la efectividad diagndstica com-
parada con el triple cribado bioguimico. La
realizacién de un ensayo controlado y aleato-
fizado permitiria dilucidar cudl de las dos téc-
nicas de cribado es mas eficaz.
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A pesar de que existe evidencia cientifica de
nivel A indicando que la ecografia no es efi-
caz en la mejora de los resultados de un em-
barazo normal (1), es dificil imaginar que en
la actualidad no se indicara esta prueba
" como técnica de cribado. Ello es debido, po-
siblemente, a que la ecografia se ha converti-
do en una prueba de eleccién social. El
deseo social, y sanitario, de tener un hijo
sano también ha promovido la adopcién de
técnicas de cribado bioquimicas tan faciles
de aplicar como complejas de interpretar.
Ambas pruebas, ecografia y marcadores bio-
quimicos, presentan valores de sensibilidad y
especificidad entre bajos y medios segun los
diferentes estudios (1, 2), lo que unido a la
muy baja prevalencia del sindrome de Down
se traduce en unos muy bajos valores predic-
tivos positivos y valores predictivos negativos
muy altos. El aumento de los resultados fal-
sos positivos que esto supone conduce a la
indicacion de pruebas invasivas para estudios
genéticos de confirmacién diagnostica, con
un riesgo importante de iatrogenia, incluido el
aborto fetal que en el caso de la amniocente-
sis es de un 1% (3), y que en determinadas
edades pueden superar los casos detectados
{4). Dado que la capacidad de deteccion del
cribado depende de la experiencia previa del

ecografista 0 de la adecuada construccion
del modelo de regresion y de los valores de
referencia poblacional, es importante desta-
car la necesidad de estudios como éste, mas
orientados a evaluar la efectividad que la efi-
cacia. Los autores parecen concluir que hay
una necesidad de comparar la ecografia con
los marcadores bioquimicos como técnica de
cribado ya que esta lltima podria estar so-
brevalorada en su indicacion diagnéstica. Los
autores del estudio, al igual que el editorial
que lo acompafa (5), obvian cualquier refe-
rencia a los efectos secundarios, al coste de
las pruebas innecesarias, al punto de corte
de edad de 35 afios y a los bajos valores pre-
dictivos positivos del cribado, lo que supone
valorar s6lo el lado beneficioso de las tecno-
logias y contribuye a favorecer la presion so-
cial y sanitaria a la realizacién de las pruebas
de cribado prenatal como estrategia de ga-
rantia de normalidad de un embarazo mas
que como de deteccién de anomalias fetales.
Asi, para garantizar |la normalidad del emba-
razo lo que interesa es valorar los valores
predictivos negativos, que son muy altos, y
no los positivos, muy bajos. Visto de esta
forma, el cribado prenatal es idoneo si, igno-
rando la existencia de riesgos, se comprueba
que los valores predictivos negativos estan

en toro al 99%. Desde esta perspectiva se
produce una conversién del paradigma del
cribado hacia lo que podriamos denominar

n “modelo ITV del embarazo” en el que lo
que prima es la garantia de normalidad sobre
la capacidad de deteccién. jEs Ja salud publi-
ca al revés!
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