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INTRODUCCION

El Diagnéstico Prematal (DP) de enfermedades genéticas por andlisis de
las células fetales presentes en el liquido amniético., obtenido por amnic-
centesis a partir de las 16 semanas de gestacidn se ha convertide en un
estudie de rutina en casos de riesgo. A pesar de ser la amniocentesis una
téenica altamente confiable y de bajo riesge de complicaciones (0.5:1 %)
tiene 1la desventaja del tiempo que demoran los resultados de los estudios
cromosémicos (de 3 a 4 semanas). lo cual conlleva a una gran ansiedad de la
par=ja y de las interrupciones del embarazo: dichos estudios se realizan
por métodos extraovulares entre las 20 y 25 semanas de gestacidn,

Una alternativa muy prometedora surge con los estudios de wvellosidades
coriénicas. tejide placentario de idéntica constitucién genética que el
embrién. el cual permite realizar el DP de enfermedades cromosémicas. hemo-
glebinepatias y algunas enfermedades metabélicas en el primer trimestre del
embarazo, entre las 9 y 12 semanas de gestacién. A partir de 1983 Simoni.
Brambati et al.. en Milano, Italia comenzaron aldcsarrollar una experiencia
masiva de DP cromosémico por biopsia coriénica.

Estos métodos han cobrado enorme auge hasta nuestros dias. En septiembre
de 1987, L. Jackson renortd en su registre internacional 115 centros con
32 018 casos estudiados por la técnica de biopsia coridnica.
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De las posibles complicacicnes la mas importante es la pérdida del
cmbarazo. 1a cual  oscila del 2 al 9 % de los casos (promedio 3,75 %) de
acuerdo con la técnica ecxpleada y la habilidad del operador.

Las técnicas de UP croaosdmice en el primer trimestre del embarazo supe-
ran  los métodos convencionales de cultivo de liguido amnidtico. pues per-
miten abreviar el tieapo de chieancidin de los resultados y en los cascs en
o cuales se detecte una alteracion fetal (l1a mis frecuente: el sindrome
de  Uown)  la  interrupcicdn del enbarazo puede realizarse entre las 10 y 13
Sucianas por métodeos menas ricesgosos. Por otra parte, se disminuyen conside-
rabloemente  los costos de los andlisis por el ahorro de reactiveos y tiempo
de cultivo.

Una limitante de la biopsia coridnica estd dada por la captacién precoz
de  los embarazos de riesgo. pues éstos deben ser remitidos a las consultas
de genética antes de las 12 semanas de gestacién. Es necesario trabajar en
la divulgacion de estos métedos diagnésticos.

En  Ciudad de La Habana comenzamos a trabajar en la intreduccién de las
téenicas doel DP en el primer trimestre del embacazo. como parte del Pro-

grawa Macional de Diagndstico y Prevencién de las Enfermedades Genéticas,
on 1966,

ERESULTADOSH#¥YSEVALUAGIONSDE*LA<EXPERIENCIA CUBANA

En marzeo de 1927, =ze iniciaron leos estudios diagndsticos en parejas de
riesgo, ¥y es la indicacion mas frecuente la avanzada edad materna (35 anocs
the: edad u'mayulusl. lasta el 24 novicmbre se han estudiado 65 caszos cuyos
resultades se resumen como sigue:

= Total de casos: 6%
= ladicaciones:
. Citogenédticas: 61
. Hemofiliag: 2
. Drepanocitemia: 2
- Interrupciones de embarazos: 2 (por sexo).
- Resultados patoldgices: 1 mosaico de trisomia 8.
- Complicacioncs: un aborto por rotura de membranas.

Tenlendo. en cuenta los resultades obtenidos, las ventajas inherentes al
procedimiento diagnéstico y el desarrollo alcanzado en Cuba en cuanto a
disponibilidad de servicios de genética. consideramosz factible su extenzién
al nivel nacional en aquellas provincias que cuentan con laboratorios de
citogenética (figura).
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FIGURA.
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