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Diagnostico prenatal en el embarazo

EL SINDROME DE DOWN
;Qué es el Sindrome de Down?

El Sindrome de Down o trisomia 21 (tres cromosomas 21 en lugar de los dos habituales) es
la anomalia cromosdmica mas frecuente.

El riesgo de tener un bebé con sindrome de Down aumenta con la edad. Eso no significa que
una mujer joven no pueda tener un feto afectado por esta anomalia o que una mujer de 39
afos no pueda tener un feto sano. Existen marcadores ecograficos y en sangre materna que
nos pondran en alerta y que nos permitiran realizar un diagnéstico.

¢Como detectamos el riesgo de Sindrome de Down?

Las pruebas invasivas (amniocentesis y biopsia de corion) son el Unico sistema seguro para
detectar el Sindrome de Down. Ademas, existen otras pruebas que pueden alertar sobre la
presencia de este sindrome y que son las siguientes:

- Ecografia de 12 semanas: el estudio de translucencia nucal nos permite detectar el 80 %
de fetos afectados. Asimismo existen otros marcadores de 22 linea que varios grupos
internacionales estan investigando y que también nos pueden alertar sobre la existencia de
un Sindrome de Down como la ausencia del hueso nasal, el estudio del ductus venoso (un
vaso que conecta la vena umbilical con el corazén del feto), el angulo facial y otros. Estos
marcadores pueden ser de gran utilidad en los riesgos intermedios (ni muy altos ni muy
bajos). En Institut Marqueés estudiamos sistematicamente estos marcadores en la ecografia
de primer trimestre que se realiza entre las 11-14 semanas de gestacion.

-Test combinado de primer trimestre: consiste en la practica de una ecografia alrededor
de las 12 semanas para estudiar el pliegue nucal y un andlisis de sangre (Triple screening).
Nos permite detectar un 90% de los casos de Sindrome de Down. El resultado nos da un una
probabilidad de riesgo y en funciéon de éste podremos tomar la decision de realizar una
prueba invasiva (biopsia de corion, amniocentesis) para tener un diagndstico correcto y
definitivo.

- Triple screening de segundo trimestre (analisis bioquimico) a las 14-16 semanas. Lo
realizamos cuando no hemos llegado a tiempo de hacerlo en primer trimestre. Permite
detectar el 65% de los casos.

- Ecografia de 20 semanas buscando marcadores ecograficos o anomalias anatémicas
tipicas. En un 30 % de los fetos con sindrome de Down esta ecografia sera normal.



Queremos que te sientas como en casa. W



