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TEMA: INDICACIONES, BENEFICIOS Y RIESGOS DE LA
AMNIOCENTESIS EN EL DIAGNOSTICO PRECOZ DE TRASTORNOS
GENETICOS.

RESUMEN

INTRODUCCION: Las enfermedades genéticas son alteraciones en el material genético
que requieren intervencién médica, educativa o social. Se dividen en cromosémicas,
monogénicas y multifactoriales, con ejemplos como el sindrome de Down vy la fibrosis
quistica. EI diagnostico prenatal es esencial para detectar estas alteraciones, y la
amniocentesis, realizada en el segundo trimestre, es una técnica invasiva clave para
identificar anomalias cromosémicas, especialmente en mujeres de 35 afios. La
investigacion se enfoca en la amniocentesis como herramienta para el diagndstico precoz

de enfermedades genéticas.

OBJETIVO: Analizar las indicaciones médicas, los beneficios y riesgos de la
amniocentesis como herramienta de diagndstico prenatal para la deteccién de trastornos

genéticos.

METODOLOGIA: El estudio es de tipo descriptivo y se fundamenta en la revisién de
documentos Yy articulos cientificos publicados en los ultimos cinco afios (2019 — 2024).
La busqueda se la realizo en diversas plataformas académicos, tales como Google
Académico, Scielo, entre otras, con el fin de recopilar informacidn actualizada y relevante

sobre el tema.

CONCLUSION: La amniocentesis es esencial para el diagnostico precoz de trastornos
genéticos, especialmente en casos de edad materna avanzada o ant4ecedentes familiares.
Ofrece beneficios al detectar anomalias cromosémicas, permitiendo decisiones
informadas sobre el embarazo, aunque sus riesgos, como infecciones y hemorragias,
deben evaluarse cuidadosamente. En general, proporciona un equilibrio entre beneficios

y riesgos, requiriendo un enfoque ético y personalizado.

Palabras claves: Trastornos genéticos, Indicaciones médicas, diagnostico prenatal,

factores maternos.



ABSTRACT

INTRODUCTION: Genetic diseases are alterations in the genetic material that require
medical, educational or social intervention. They are divided into chromosomal,
monogenic and multifactorial, with examples such as Down syndrome and cystic fibrosis.
Prenatal diagnosis is essential to detect these alterations, and amniocentesis, performed
in the second trimester, is a key invasive technique to identify chromosomal
abnormalities, especially in women aged 35 years. Research focuses on amniocentesis as

a tool for early diagnosis of genetic diseases.

OBJECTIVE: To analyze the medical indications, benefits and risks of amniocentesis
as a prenatal diagnostic tool for the detection of genetic disorders.

METHODOLOGY: Descriptive study based on the review of scientific documents and
articles published in the last 5 years on various platforms such as Google academic,

Scielo, etc.

CONCLUSION: Amniocentesis is essential for the early diagnosis of genetic disorders,
especially in cases of advanced maternal age or family history. It offers benefits by
detecting chromosomal abnormalities, allowing informed decisions about pregnancy,
although its risks, such as infections and bleeding, must be carefully evaluated. In general,
it provides a balance between benefits and risks, requiring an ethical and personalized

approach,

KEYWORDS: Genetic disorders, Medical indications, prenatal diagnosis, maternal

factors.
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1. INTRODUCCION
Las enfermedades genéticas son alteraciones en el material genético que afectan el
desarrollo del ser humano y requieren intervencion médica, educativa, social 0 una
combinacion de estas. Su manifestacion clinica es muy diversa debido a las

complejidades de los 6rganos o sistemas que pueden verse afectados (1).

Existen numerosas formas de clasificar y categorizar las enfermedades genéticas, pero
generalmente se dividen en tres tipos: cromosémicas, monogenicas y multifactoriales.
Entre las cromosomicas, el sindrome de Down es el mas conocido; dentro de las
monogenicas, se encuentra la sicklemia también conocida como anemia de células
falciformes y la fibrosis quistica; y en la multifactoriales, se incluyen afecciones como
las cardiopatias congénitas, defectos del tubo neural, asi como enfermedades comunes
como la epilepsia, la diabetes, el asma, la esquizofrenia, demencia como el Alzheimer,

trastornos bipolares y ciertos tipo de cancer (1).

Hasta la fecha, se han identificado alrededor de 10.000 enfermedades genéticas, también
conocidas como enfermedades raras, que afectan aproximadamente al 7% de la poblacion
mundial, lo que equivale a unos 500 millones de personas. En Ecuador, la realidad
genética y epidemioldgica esta influenciada por la diversidad étnica de su poblacién, que

incluye comunidades indigenas, mestizas y afro descendientes (2).

Las politicas de salud puablica en Ecuador son fundamentales para la deteccion y
tratamiento de trisomias y enfermedades metabdlicas en la infancia. Los programas de
cribado neonatal y la disponibilidad de servicios médicos especializados son clave para

la identificacion temprana y el manejo adecuado de estas enfermedades (2).

El diagnostico prenatal es esencial para reducir las complicaciones fetales, identificar
posibles alteraciones genéticas en el feto es una de las principales tareas de los médicos.
Para detectar tempranas anomalias cromosdémicas durante el embarazo, es necesario
recurrir a técnicas invasivas como la biopsia de vellosidades coriales y la amniocentesis,

siendo la dltima en la que se enfocara esta investigacion (3).

La amniocentesis es un procedimiento diagndstico prenatal invasivo que se realiza
durante el segundo trimestre de embarazo, su objetivo es identificar anomalias
cromosOmicas, trastornos monogenicos, infeccidn fetal e inflamacién dentro de los sacos
amnidticos, asi como evaluar el nivel de anemia hemolitica, el tipo de sangre y el conteo

de plaquetas (4).



Segun los datos obtenidos a través de estudios de amniocentesis, se estima que la
incidencia de aberraciones cromosomicas en fetos de madres mayores de 35 afios es del
2,26% y en el grupo de mujeres mayores de 40 afios, es te porcentaje aumentaba entre un
2%y 5% (3).

Debido a que las alteraciones genéticas no se pueden detectar a simple vista y el
diagnostico precoz es esencial, mediante la existencia de medios digitales y acceso a
internet se plantea como objetivo de la investigacion analizar las indicaciones médicas,
los beneficios y riesgos de la amniocentesis como herramienta de diagnostico prenatal

para la deteccion de trastornos genéticos.



2. DESARROLLO
La deteccion de anomalias cromosomicas en fetos constituye una de las principales
responsabilidades de los genetistas clinicos y asesores genéticos en el ambito del
diagnostico prenatal. EI avance de la genética a nivel mundial ha facilitado la
implementacién de técnicas diagnosticas para las enfermedades cromosomicas, lo que
posibilita un diagndstico preciso y confiable. La amniocentesis cumple un rol

fundamental en la deteccion de anomalias cromosémicas (5).

La amniocentesis es un procedimiento invasivo que implica insertar una aguja a través de
la pared abdominal de la madre, guiada por ecografia, hasta llegar a la cavidad amniotica
para extraer una muestra de liquido amnidtico, con el objetivo de realizar andlisis

diagnosticos (6).

Este procedimiento generalmente se realiza entre las semanas 16 y 20 del embarazo,
donde se espera que las membranas corioamnioticas se han fusionado, lo que facilita el
acceso a la cavidad amniotica y reduce el riesgo de pérdida del embarazo. Se ha
comprobado que la amniocentesis realizada antes de las 14 semanas aumenta la tasa de
perdida gestacional, asi como la incidencia de talipes fetal, también conocido como pie
zambo; problemas respiratorios, ruptura prematura de membrana después del

procedimiento y fallo en el cultivo (6).

Indicaciones médicas maternas para realizar amniocentesis

Se calcula que alrededor del 20% de las concepciones humanas presentan alguna
anomalia cromosomica, aunque la mayoria de ellas se interrumpen de manera espontanea,
es por ello que existen varias indicaciones médicas para la realizacion de la

amniocentesis, como por ejemplo (3):

- La edad materna avanzada > 35 afios es la principal razon para recomendar el
diagndstico prenatal citogenico, debido al mayor riesgo de tener un hijo con alteraciones
cromosémicas, como la trisomia 21 (sindrome de Down), trisomia 10 (sindrome de
Edwards), trisomia 13 (sindrome de Patau) y las aneuploidias 47, XXX y 47, XXY (7).

Se estima que el 0.92% de los recien nacidos vivos tienen defectos cromosémicos, ya
sean numéricos o estructurales. El sindrome de Down es el mas comun de estos defectos,
con una prevalencia de 1 por cada 800 recién nacidos vivos, cifra que se mantiene

constante en diferentes poblaciones del mundo (8).



- Antecedentes familiares de primer grado con defectos congenitos, que incluye historia

de amniocentesis en el hijo, el progenitor y el hermano del progenitor.

- Anomalias ecogréficas fetal en el embarazo actual: se incluyen marcadores ecograficos

como defectos estructurales fetales significativos, ademéas de exposicion a teratbgenos

(7).

- Antecedentes de abortos recurrentes: se considera aborto recurrente cuando la paciente

ha tenido dos 0 mas abortos espontaneos.

- Antecedentes de muerte fetal no estudiada: se refiere a los fetos que fallecieron de
manera intrauterina a partir de las 20 semanas de gestacion sin haber sido sometido a

estudios adicionales (7).

- Consanguinidad en las parejas: matrimonio entre familiares de sangre que comparten al
menos ancestro comin, no mas distante que un tatarabuelo. Antecedentes de muerte
neonatal considerando la muerte ocurrida desde el nacimiento hasta los 27 dias de vida
posnatal (7).

Indicaciones médicas fetales para realizar amniocentesis
Segun las evidencias disponibles, se sugiere que este procedimiento no se lleve a cabo
antes de las 15 semanas de gestacion, se demostrado que la amniocentesis realizada antes

de las 15 semanas aumenta la tasa de perdida gestacional (9).

- Cribado de aneuploidia con riesgo > 1/250 para trisomia 21 o 18 (por test combinado o

cribado bioguimico de segundo trimestre)
- Anomalia fetal ecogréfica (detectada durante la ecografia morfoldgica)

La fuerte relacién entre las anomalias cromosomicas y las malformaciones hace posible
que un alto porcentaje de fetos con cariotipo anormal sean identificados durante un
examen ecografico detallado. Dado que la ecografia se considera una técnica de cribado,
su objetivo principal es seleccionar un grupo especifico de la poblacion sobre el cual se
puedan aplicar técnicas de estudio citogenética fetal. Asi tras el analisis ecografico, se
puede estimar el riesgo tedrico de que un feto presente anomalias cromosdmicas y; en

consecuencia, recomendar un procedimiento invasivo (10).

- Confirmacién de un resultado por DNA fetal libre.



- Confirmacién de un diagnostico preimplantacional (error < 5% si era per FISH i < 1%

si era per PCR, microarray 0 NGS).
- Confirmacion de un resultado no conclusivo en vellosidades coriales.
- Crecimiento intrauterino restringido (CIR) severo precoz (< 24 semanas)

- CIR severo <28 semanas con presencia de: marcadores ecograficos (excluyendo

oligoamnios) / anomalia menor o biometrias (LF o PC) < -3DE

- Sonograma genético con riesgo resultante > 1/250 - Anomalia discordante en gemelos

monocoriales diamanticos
- Riesgo de enfermedad monogeénicas con diagnostico molecular.

- Riesgo de infeccion fetal con PCR disponible (CMV, toxoplasma, parvovirus-B19,
varicela, rubeola, herpes 1-2, enterovirus)

- Riesgo de coriomanionitis o inflamacién intra amniotica.

Amniocentesis precoz
Se lleva a cabo antes de la semana 20 y su objetivo principal es diagnosticar enfermedades
cromosOmicas 0 genéticas. Las indicaciones para realizar una amniocentesis precoz se

dividen en cinco (11):

e Edad materna mayor de 37 afios

e Progenitor presenta translocaciones cromosémicas.

e El hijo anterior tiene anomalias cromosomicas.

e Familias con enfermedades recesivas autosémicas ligadas al sexo, cuyo
diagndstico puede realizarse a partir de liquido amniético.

e El hijo anterior tiene un defecto del tubo neural.

Amniocentesis intermedia
Se realiza entre la semana 20 a 35 de gestacion, que sea justificada, sobre todo por un
problema de inmunizacion en el factor Rh o para evaluar el desarrollo de los pulmones

en caso de tener riesgos de un parto prematuro (11).

Amniocentesis tardia
Después de la semana 35, la amniocentesis generalmente tiene como objetivo evaluar la

madurez del embarazo y detectar posibles signos de sufrimiento fetal. Una vez



determinada la indicacion para realizar la amniocentesis, antes de la puncion se realiza un

examen de ultrasonido simultaneo para diagnosticar o conocer o siguiente (11).

e Embarazo multiples

e Viabilidad del feto

e Edad gestacional

e Localizacion de la placenta y la posicion del polo cefalico fetal.

e Malformaciones fetales, asi como la presencia de mola o enfermedad genética.

Impacto de la amniocentesis en el diagnostico

Se estima que cada afo, en el mundo, mueren 303.000 recién nacidos durante las primeras
cuatro semanas de vida debido a alteraciones congénitas. En América Latina los defectos
congénitos son la segunda causa de muerte neonatal e infantil, después de la
prematuridad. En muchos casos, los bebes que sobreviven quedan con alguna
discapacidad (12).

En América latina, la prevalencia de discapacidades debido a defectos congénitos es de
aproximadamente el 4,5 lo que ha llevado a la implementacion de politicas de
sensibilizacion sobre la morbimortalidad infantil y a promover el acceso a la prevencion
y tratamiento de estos defectos. Debido al impacto de las anomalias congénitas en el
mundo. El andlisis de liquido amnidtico se considera de gran relevancia para la consejeria

genética durante el embarazo (4).

Un estudio realizado en la Unidad de Medicina Materno Fetal de NORFETUS en
Santander muestra que de 124 amniocentesis realizadas el 12,1% se detectaron anomalias
cromosomicas, de las cuales tanto la trisomia 13 como la 18 obtuvieron 4 casos cada una,

por otra parte el sindrome de Down obtuvo un 20% de los casos (4).

Es necesario ofrecer a la gestante informacién detallada sobre el procedimiento de la
amniocentesis, las posibles complicaciones y las precauciones a tomar. La informacion
referente al procedimiento y al manejo de la muestra debe ser incluida en el
consentimiento informado, el cual debe ser firmado, preferentemente, al menos 24 horas

antes de la realizacion de la prueba (13).

Se han sugerido muchos factores de riesgo asociados al incremento del riesgo de pérdida
fetal posterior a la amniocentesis, aunque su asociaciébn no ha sido probada

consistentemente. Los factores de riesgo posibles que se incluyen en este grupo son:



miomas uterinos, malformaciones mullerianas; separacién corioamnidtica, hematoma
retrocoridnico, sangrado materno previo o actual, indice de masa corporal >40Kg/m2;
multiparidad (> 3 partos), infeccién vaginal manifiesta, historia de tres 0 més pérdidas
(14)

Este tipo de pruebas conlleva tanto riesgos como beneficios, los beneficios suelen ser
mayores, ya que proporciona informacién detallada sobre el crecimiento del feto y sus
complicaciones. Aunque los riesgos existen, si la prueba se realiza de manera correcta, el

impacto y las complicaciones seran minimos.

La experiencia y familiaridad con la amniocentesis puede disminuir el riesgo de pérdida
fetal asociada al procedimiento. Punciones mdltiples, el liquido amniotico sanguinolento
y la presencia de anomalias fetales puede incrementar el riesgo de pérdida fetal. El efecto
de otros factores de riesgo es menos consistente (14).

La relevancia de un diagndstico temprano y preciso radica en la diversidad de opciones
terapéuticas disponibles para cada defecto congénito. Algunas malformaciones pueden
resolverse exitosamente con cirugia intrauterina, mientras que otras requieren tratamiento
médico o quirurgico inmediato después del nacimiento para asegurar la supervivencia del
nifio (15).

Riesgos de la amniocentesis

La realizacion de la amniocentesis conlleva varios riesgos como hemorragias, infecciones
bacterianas, puncién de 6rgano abdominal, sangrado feto maternal, perdida del embarazo,
lesion fetal por puncién, perdida de liquido amnidtico, complicacion durante el parto,
problemas neonatales y a largo plazo (16).

La frecuencia de hemorragia materna fetal es considerablemente mayor después de la
amniocentesis. Esto puede estar relacionado con la duracién del procedimiento, la
frecuencia de la puncién y el trauma mecénico asociado. Ademas, las hemorragias
causadas por procedimientos diagnosticos invasivos aumentan la presencia de
anticuerpos en el 50% a 83% de los casos. Otros estudios encontraron que la
amniocentesis incrementa el riesgo de isoinmunizacion en aproximadamente un 30%
(17).



Beneficios de la amniocentesis

El diagnostico temprano de anomalias cromosdmicas se ha convertido en una herramienta
esencial en el control del embarazo. La amniocentesis permite identificar de manera
segura a los fetos con mayor riesgo de presentar anomalias, trastornos cromosémicos, lo
que permite a los padres tomar decisiones informadas sobre el manejo del embarazo, asi

como la posibilidad de realizar intervenciones oportunas si es necesario (8).

El diagnostico prenatal incluye un conjunto de pruebas que se realizan durante el
embarazo con el fin de identificar defectos congénitos en el feto. Estos defectos pueden
estar presentes en alrededor del 6 -8% de los nacimientos y pueden involucrar alteraciones

a nivel molecular, morfoldgico, estructural o funcional (18).

Dependiendo de su origen, se clasifican en enfermedades hereditarias monogenicas o
mendelianas, anomalias cromosomicas, enfermedades multifactoriales y malformaciones
teratdgenos causadas por factores ambientales. La amniocentesis ayuda a detectar

trisomias mas comunes (18).

« Sindrome de Down: Trastorno que causa discapacidades intelectuales y otros
problemas de salud.

o Fibrosis quistica: Afeccion de las glandulas mucosas y sudoriparas que causa
mucosidad gruesa, lo que provoca problemas respiratorios y digestivos.

o Enfermedad de células falciformes: Grupo de trastornos de los glébulos rojos que
causan anemia y otros problemas de salud.

o Enfermedad de Tay-Sachs: Trastorno que destruye células nerviosas, causa

problemas mentales y fisicos y causa la muerte en la infancia temprana (poco comun).
Esta prueba también puede utilizarse para:

o Revisar el desarrollo pulmonar del bebé si usted esta en riesgo de dar a luz
demasiado pronto (parto prematuro). En este caso, la amniocentesis se realiza mas
adelante en el embarazo.

« Diagnosticar una infeccidn u otras ciertas afecciones en el bebé.

A si mismo se menciona que mediante la amniocentesis se puede diagnosticar infecciones
fetales como el citomegalovirus, parvovirus y toxoplasmosis; coriomanionitis o infeccién

dentro del Utero; evaluacién de enfermedades como la isoinmunizacion Rh. También se


https://www.quironsalud.es/valencia/es/cartera-servicios/diagnostico-prenatal

usa de manera terapéutica o por tratamientos como una amniocentesis de descomprension
en casos de polihidramnios o0 acumulo excesivo de liquido, transfusion de sangre fetal en

fetos con anemia o hemolisis grave (19).

Complicaciones de la amniocentesis
Las complicaciones de la amniocentesis son escasas pero estan presentes, pueden ser de

tipo materna o fetal, como:

- Pérdida fetal: El riesgo de pérdida fetal es del 0,1% cuando la amniocentesis es realizada
por un operador experimentado en el segundo trimestre, después de la fusion de la
membrana amnidtica con el corion. Algunos estudios indican que este riesgo aumenta 1%
si la puncion es transparentaria, y entre 1 — 2% si el operador tiene poca experiencia,

mientras que en centro con alta especializacion el riesgo es inferior al 0.01% (13)
- Ruptura prematura de membranas: riesgo del 0.3%.

- Corioamnionitis: la infeccion intraamnidtica es muy infrecuente, sin embargo su tiempo
de incubaciéon es corto y su progresion rapida, generalmente 24 horas tras el
procedimiento. Puede evolucionar a sepsis materna y finalmente conducir a la muerte

materna (13).

- Otras: hemorragia placentaria, hematoma de la pared abdominal o traumatismo fetal,

muy infrecuentes (13).

Contraindicaciones de la amniocentesis

- Mujeres seropositivas para VHB, VHC o VIH con carga viral alta
- Isoinmunizacién

- Fiebre y/o infeccion materna activa

- Amenaza de aborto y sangrado genital reciente no filiado

- Separacién de las membranas corioamnioticas (detachment)

- Gran hematoma intracavitario

Alteracion de la coagulacion materna o tratamiento anticoagulante

Consideraciones éticas en el diagndéstico prenatal
La declaracion de la OMS sobre ética y servicios de genética establece que el diagnéstico

prenatal debe llevarse a cabo Gnicamente por razones relacionadas con la salud del feto.



En la mayoria de los casos, el diagnostico prenatal brinda tranquilidad a los padres al
confirmar que el feto se encuentra saludable; sin embargo, en los casos restantes, la
solicitud de diagndstico prenatal plantea la dificil decision de continuar con un embarazo
de un feto con defecto congénitos graves o interrumpirlo si se diagnostica malformaciones

graves (20).

Esta toma de decisiones ha generado un debate ético en torno al derecho de decidir quien

vive y quien no, a través del aborto eugenésico (20).

Impacto psicoldgico en el diagnostico prenatal
El diagnostico de un hijo siempre implica cambios en la dinamica familiar, pero cuando
se recibe un diagnostico de una enfermedad, los futuros padres enfrentan una situacion
inesperada, preocupante, desconocida y confusa, que generalmente tienden a interpretar
de manera negativa. Esto transforma las expectativas sobre el hijo que se espera y requiere
lidiar con la perdida de la figura del hijo sano idealizado. El diagnostico de una condicién
critica genera ansiedad, desorientacién, angustia y culpa, en muchos casos, también
surgen sentimientos de frustracion, rabia, desesperacion y la sensacién de que los recursos

familiares son insuficientes para afrontar la situacion (21).



3. CONCLUSION
La amniocentesis es una herramienta valiosa en el diagnostico precoz de trastornos
genéticos, especialmente cuando existen indicaciones especificas como la edad materna
avanzada, antecedentes familiares de enfermedades genéticas, o la presencia de anomalias

en embarazos anteriores.

Entre sus principales beneficios se destaca la capacidad para detectar anomalias
cromosOmicas y genéticas de manera temprana, lo que permite a los padres tomar

decisiones informadas sobre el manejo del embarazo por parte de los médicos.

Sin embargo es fundamental tener en cuenta os riesgos asociados a este procedimiento,
como infecciones, hemorragias, etc, que requieren una evaluacion cuidadosa antes de su
realizacion. En general la amniocentesis ofrece un balance entre sus beneficios
diagndsticos y los riesgos, lo que hace necesario un enfoque ético y personalizado en su

aplicacion.
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