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DIAGNOSTICO DE MALFORMACIONES
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Sr Editor:

Leimos con interés el articulo de Albinagorta y Campodénico acer-
ca de la aplicacién del algoritmo de la Fundacién de Medicina Fetal
(FMF) en el tamizaje prenatal de aneuploidias en el primer trimestre
de gestacion. Los autores promueven la normalizacion de la meto-
dologia de tamizaje prenatal de aneuploidias en el primer trimestre
en nuestro pais respaldada por la evidencia cientifica y que sea apli-
cable a nuestro contexto clinico, teniendo en cuenta las caracteristi-
cas de la practica médica en el Perd™.

Rossiy Perfumo realizaron una revision sistematica acerca de la efi-
cacia de la ultrasonografia temprana (11-14 semanas) para el diag-
néstico de malformaciones fetales, incluyendo busqueda realizada
en las bases PubMed, MEDLINE, Embase, Cochrane Library, and Cli-
nicalTrials.gov, en el periodo enero 2000 a diciembre 2012, cuyo cri-
terio de inclusién fue examen anatdmico fetal por ultrasonografia
temprana y diagnostico de malformaciones fetales confirmadas por
examen posnatal y post mértem. De este modo seleccionaron 13
articulos que cumplian estas condiciones, con un total de 78 002 fe-
tos con estudio ultrasonografico entre las 11y 14 semanas incluidas.
Se constatd 996 fetos con malformaciones, siendo diagnosticados
el 51% de casos por la US; las anormalidades nucales fueron las mas
detectadas (92%) mientras que las relacionadas a cara, miembros y
anormalidades genitales las menos diagnosticadas (34% cada una).
Cabe destacar que la presencia de multiples malformaciones tuvo
una tasa de deteccién mayor que las malformaciones independien-
tes (60% y 44%, respectivamente, P=.005). Ademas, la deteccién por
via abdominal y vaginal obtuvo mejores resultados para la deteccion
que las mismas de forma independiente (62%, 51% y 34%, respecti-
vamente, p<0,001)@.

Como parte de la evaluacion integral del feto durante el primer tri-
mestre, la ultrasonografia se ha convertido en una herramienta de
gran importancia®. Se utiliza para confirmar la presencia uterina del
feto, la viabilidad fetal, determinar la edad gestacional, valoracion
de anatomia fetal, valoraciéon Doppler de arterias uterinas, medi-
cion de longitud craneo-caudal (LCN) del feto, riesgo de aborto®“s,
La evaluacion ultrasonografica de la translucencia nucal entre las 11
a 14 semanas gestacionales se aplica para la deteccion de aneuploi-
dias, asi como defectos cardiacos y otros sindromes genéticos, por
lo que este procedimiento ha sido implementado como parte de la
evaluacién rutinaria en otros paises®”. La edad materna, anteceden-
te de hijos con cromosomopatias, marcadores bioquimicos como la
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gonadotrofina coridnica beta (hCG beta libre) y
la proteina plasmatica A asociada al embarazo
(PAPP-A) son aspectos que también deben te-
nerse en cuenta junto con la translucencia nu-
cal, ya que permiten incrementar la sensibilidad
de este tamizaje hasta en 95%, con una tasa de
falsos positivos de 5%G4. Actualmente se ha
agregado otros marcadores ecograficos, como
hueso nasal, flujo tricuspideo, angulo maxilofa-
cial y ondas alfa de pulso venoso®, que tienden
a incrementar la sensibilidad y disminuir la tasa
de falsos positivos. Otra ventaja es la disminu-
cion de la frecuencia de pruebas invasivas.

Sobre la base de la informacion presentada, la
realizacion de ultrasonografia durante el primer
trimestre de gestacion se convierte en una ne-
cesidad, cuya implementacién metddica en la
practica rutinaria permitira la deteccion tempra-
na de anomalias cromosdmicas y malformacio-
nes, ofreciendo informacién util para que el cli-
nico tome una decisién adecuada con respecto
al tratamiento, que permita una mejor calidad
de vida para estas personasy sus familiares.
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