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Detección prenatal de sindrome de Down a través de [a integración de
pruebas realizadas durante e[ primero y segundo trimestre

Integrated Screening for Down's Syndrome Based on Tests Performed during the First and Second Trimesters.
Wal.d N, Watt H, Hackshaw A. N Eng J Med 1999; 341:46L-t .

0bjetivo
EvaLuar La capacidad de predicción de Los djferentes métodos de ras-
treo para sindrome de Down integrados en un nuevo esquema o

" prueba integrada ".

Diseño
Se anaHzaron las propiedades de [a "prueba integrada" comparándo-
[a con los rastreos ya existentes para eL primero y e[ segundo trimes-
tre, asÍ como sus variedades.

Lugar

Department of EnviromentaI and Preventive Medicine, Wolfson Insti-
tute of Preventive Medjcjne, St. Barthotomew's and the RoyaI London
School of Medjcine and Dentistry. Gran Bretaña.

Pacientes
Para eL rastreo del primer trimestre se tomaron datos de mediciones de
B H CG y proteína plasmática A asociada aI embarazo (PAPP-A) de 77 em-
barazadas con un feto con sindrome de Down y 383 controtes; y [a me-
dida del ptiegue n uca[ de 326 fetos con sjndrome de Down y 9541 6 con-
trotes. Para e[ rastreo durante e[ segundo trimestre se uütizaron los do-
sajes de «feto proteÍna. BHCG, estriol no conjugado e inhibjna A en 77

embarazadas con un feto con s'indrome de Down y 385 controtes.

Descripción de las pruebas

Para e[ rastreo durante det primer trimestre se utjtiza La medición eco-
gráfica del ptiegue nucaI fetaI entre las 10 y Las 14 semanas, a[ que se
[e puede agregar e[dosaje de BHCG y PAPP-A. Para e[tamizaje delse-
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gundo trimestre se dosa «feto proteína, BHCG, estriol no conjugado
(tripte test) y en a[gunos centros, también inhibjna A (cuádrupLe test).
E[ test de referencia o estándar de oro es eL anáUsjs cromosómico pre-
nataI o posnatal.

Medición de los resultados
Se determinó [a tasa de deteccjón o sensibjLidad (proporción de afec-
tados con resuLtado positivo det test), [a tasa de faLsos positivos y [as
chances (odds) detener un niño Down luego de un resultado positivo
deltest (ta relación de Los casos afectados con los no afectados).

Resultados
Con una una tasa de fatsos positivos de 5%, [a prueba integrada tuvo
u n a sensi bj fida d de 9 4"k (69"k, 7 6ok y 85% pa ra e I tri p Le y e I cuá d ru p [e
tamizaje deL segundo trimestre y para eL primer trimestre respectiva-
mente). Utjlizando un punto de corte de 1:120 La tasa de fatsos positi-
vos fue de 0.9% y La tasa de deteccjón (sensibitidad), de 85%. Para Lo-

grar una tasa de detección simitar durante eI primero y e[ segundo tri-
mestre. eL punto de corte debió fijarse en 1:540 y L:630 respectiva-
mente, con tasas de fatsos positivos de 4.9o/o y 9.S%. La chance de
Down de [a prueba integrada fue de 1:9; para ettamizaje del" primertri-
mestre, L:45 y para eL de[ segundo, 1:89.

Conclusiones
La estrategia integrada detecta más casos de síndrome de Down con mucho
menos fa[sos posiüvos que [as estrategias disponibles actuatmente.

Courrurnnro

En un principio. La edad materna fue e[ único método para identificar
a Las madres con probabilidad de tener un feto afectado con sindrome
de Down, ya que l'a misma aumenta con La edad.
En 1,984, Merkatz describjó que Las madres portadoras de un feto con
sindróme de Down tenían njvels de o< feto proteína en e[ suero 25%
menores que los de Las madres controtes. Desde entonces. se han incor-
porado una serie de marcadores serológicos t-e (estrioL no conjugado.
BHCG, jnhibjna A. PAPP-A) y ecográficos 3 (pliegue nucal), que per-
miten catcular eL riesgo de cada embarazo indíüduat de tener un niño
afectado por síndrome de Down a Ltérmino deL mismo. Este cá Lcuto deri-
va del riesgo materno correspondiente a cada edad y de un modelo
basado en la distribución Gaussiana de los diferentes marcadores.

EI uso de esta metodoLogÍa puede anaUzarse en diferentes escenarios.
Desde una perspectiva socjaL, La búsqueda de fetos afectados con
enfermedades cromosómicas o malformaciones tiene íntima retacion
con Las ideas, vatores y conceptos que cada sociedad tiene sobre La

saLud, La enfermedad y La discapacidad; y con [a forma en que cada
socjedad desea djstribujr Los siempre Hmitados recursos para [a aten-

ción de [a salud. En este contexto y con un marco normativo coher-
ente; tras l"a djscusión de los aspectos éticos a y [egales pertinentes, La

"prueba integrada" representa un mejoramiento en tas herramientas
existentes ya que permite [a deteccjón de mayor número de fetos afec-
tados con menor pérdida de fetos sanos por procedimientos invasjvos.
En e[ marco de Los protocolos de atención prenatal, se recomienda e[
uso de procedimjentos diagnósticos invasivos por encima de l"os 35
años. La "prueba integrada" disminuiría significativamente e[ número
de mujeres sometjdas a estos procedimientos, eütando La pérdida de
fetos sanos, asícomo Los costos concomitantes. En La pobtación menor
de 35 años (pobtación de bajo riesgo) permite una mayor detección ya
que estas mujeres, de otra manera, no realizaí¿n ningún proced-
imiento invasivo.
Desde eL punto de vista jndiüduaL es indispensabLe eL asesoramiento
objetivo sobre los beneficjos y las [imitaciones del mismo; explicando
que un resu[tado desfavorabLe puede hacer necesaria una evatuacjón
más detatlada a través de métodos diagnósticos más invasivos con sus
correspondientes riesgos.
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