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RESUMEN

Este estudio describe la evolucion del diagnostico
pre y postnatal del sindrome de Down (SD) en la Comu-
nidad Foral de Navarra desde 1991 a 2009 y analiza su
impacto preventivo a nivel poblacional, asi como los
cambios asociadas a dicha cromosomopatia.

En ausencia de diagndstico prenatal del SD, el cam-
bio en la edad materna desde 1991 a 2009 hubiera conlle-
vado un aumento del 50% en el nimero de nacimientos
con esta cromosomopatia. Sin embargo, el incremento
de la tasa de deteccion prenatal (15,8% durante 1991-
1994 y 64,3% entre 2006-2009) ha condicionado una ligera
tendencia descendiente de su prevalencia al nacimiento,
no estadisticamente significativa, y un aumento en la
edad media de sus madres (32,75+ 5,02 y 34,8+4,82 afios
en el primer y Gltimo periodos, respectivamente). El por-
centaje de SD nacidos vivos, hijos de madres menores
de 35 afios, fue del 66% en 1991-2004 y del 45% en 2006-
2009. Casi una quinta parte de las gestantes rechazaron
el cribado bioquimico o la amniocentesis y un 17% de los
nacimientos con SD tuvieron un resultado de cribado po-
sitivo, pero las madres decidieron continuar el embara-
zo. Estos resultados sugieren que, a pesar de implemen-
tar nuevos y mas sensibles test de cribado, la incidencia
del SD puede mantenerse relativamente alta en nuestra
poblacion, circunstancia a tener en cuenta tanto en la
elaboracion de los planes de prevencion antenatal como
de los de su cuidado postnatal.
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ABSTRACT

This study describes the development of pre and
postnatal diagnosis of sindrome de Down (SD) in the
Autonomous Community of Navarre from 1991 to 2009
and assesses its preventive impact in the population, as
well as to associated socio-demographic changes.

In the absence of a prenatal diagnosis for DS, the
change in maternal age from 1991 to 2009 would have
caused a 50% increase in births with this disorder. Howe-
ver, the antenatal rate detection of DS increased from
15.8% in 1991-4 to 64.3% in 2006-9, giving rise to a decrea-
sing incidence trend, not statistically significant, during
the study period and to a higher mean age of mothers
of live births with DS (32.75+ 5,02 and 34.8+4,82 years
during the first and second periods of the study, respec-
tively). The proportion of young mothers (<35 years) of
live births with DS was 66% in 19914 and 45% in 2006-
9. Close to one fifth of the total population of pregnant
women, however, did not want to go through a maternal
screening test or amniocentesis. Seventeen per cent of
all live births with DS had a positive screening test, but
mothers decided to continue pregnancy. These results
suggest that, despite the application of new and more
sensitive prenatal screening tests, the incidence of DS
may still be relatively high in our population, an impor-
tant factor to be considered for future antenatal preven-
tive programs and adequate postnatal care.
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INTRODUCCION

El sindrome de Down (SD) es la cromo-
somopatia mas frecuente al nacimiento y
se asocia mayoritariamente a la edad avan-
zada de la madre!. El primer programa de
prevencion, establecido en los afos 80, se
basada en el riesgo asociado a este factor,
indicdndose la realizacion de un proceso
invasivo, mayoritariamente la amniocente-
sis, a gestantes de mas de 35 afnos. Durante
las dos ultimas décadas se han desarrolla-
do diversos programas de cribado prena-
tal de cromosomopatias con el objetivo de
identificar mas especificamente las gesta-
ciones a riesgo y disminuir las complicacio-
nes derivadas de las técnicas invasivas de
diagnéstico. La utilizacion de diversos mar-
cadores bioquimicos de segundo trimes-
tre en suero materno (alfa-fetoproteina,
human chorionic gonadotrophic -B-HCG-,
estriol no conjugado o inhibina A), junto
con la medicién de la traslucencia nucal en
el primer trimestre de gestaci6n??, contri-
buyeron a incrementar el valor predictivo
del cribado. Hoy en dia, otros marcadores
bioquimicos de primer trimestre (proteina
A plasmaética asociada al embarazo —PAPP-
A-ylafraccion libre de la B-HCG) confieren
una capacidad de deteccién del 80-90% con
un 2-3% de falsos positivos*. La puesta en
marcha de estos programas de cribado de
SD ha sido un proceso progresivo a nivel in-
ternacional durante las dltimas décadas, y
sus resultados variables, dependientes de
factores geodemograficos®".

En el Estado Espaiiol, el primer progra-
ma de diagnéstico prenatal de cromosomo-
patias con indicacién de amniocentesis a
madres mayores de 35 ainos, se inici6 du-
rante los primeros afios de 1980. Su desa-
rrollo a nivel nacional fue desigual, depen-
diendo de la regién o autonomia, al igual
que lo fue la puesta en marcha de los pos-
teriores programas de cribado bioquimico
y/o ecogréfico del SD?. Este estudio analiza,
de forma retrospectiva, el desarrollo, co-
bertura y resultados del diagndstico prena-
tal en la Comunidad Foral de Navarra, con
el objetivo de evaluar su impacto a nivel
poblacional y los cambios socio-demogra-
ficos asociados.
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MATERIAL Y METODOS

El estudio analiza 19 afnos (1991-2009)
de desarrollo del programa de cribado y
diagnéstico prenatal de SD del Servicio
Navarro de Salud-Osasunbidea (SNS-O) en
la Comunidad Foral de Navarra. Los datos
correspondientes al cribado de SD, cario-
tipos en liquido amnidtico y sangre perifé-
rica, y producto final de las gestaciones se
obtuvieron a través de la historia clinica
informatizada del SNS-O, de las bases de
datos del servicio de Genética del Comple-
jo Hospitalario de Navarra y del Registro
de Anomalias Congénitas y Enfermedades
Hereditarias de Navarra (RACEHNA). La in-
formacién sobre los recién nacidos totales,
interrupciones de embarazo (IVE) y sus co-
rrespondientes edades maternas se obtu-
vieron a través del servicio de Estadistica
de Navarra.

La Comunidad Foral de Navarra tiene
en la actualidad una poblacién de 650.000
habitantes y cerca de 7.000 nacimientos
anuales. El SNS-O atiende a mas del 90%
de los embarazos y partos de la Comuni-
dad y dispone de un sistema informatico
unificado de historia clinica desde el afio
2002. El servicio de Genética del Complejo
Hospitalario de Navarra es el Gnico centro
de estudios genéticos y coordina los pro-
gramas de diagnéstico prenatal y cribado
de cromosomopatias desde su inicio, asi
como el Registro de Anomalias Congénitas
y Enfermedades Hereditarias de Navarra
(RACEHNA)®. Este registro, de base pobla-
cional, recoge informacién pre y postnatal
de todos los recién nacidos vivos, muertos
e interrupciones voluntarias del embarazo
con defectos congénitos y/o enfermedades
hereditarias nacidos en Navarra desde el
ano 1991.

Los servicios de Consejo Genético y
Diagnostico Prenatal en Navarra se ini-
ciaron en el afio 1991, tras la puesta en
marcha de un Programa de Prevencién
de las Minusvalias, promovido por el Real
Patronato de Prevenciéon de Minusvalias.
Inicialmente los estudios citogenéticos en
liquido amniético se realizaron fuera de
la comunidad foral. En 1995 se establecie-
ron las bases e infraestructura necesarias
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para el desarrollo de un proyecto especifi-
co y centralizado de diagnéstico prenatal
de cromosomopatias a nivel autonémico,
con dos indicaciones de amniocentesis
para SD: edad materna =35 ainos con fecha
de ultima regla y resultado positivo del
test de cribado bioquimico en suero ma-
terno.

El programa de cribado de SD en Nava-
rra se inicié como un proyecto piloto en el
ano 1994, extendiéndose, posteriormen-
te a toda la comunidad foral. Para ello se
establecieron tres nodos de extraccién de
muestras de sangre (Estella, Tudela y Pam-
plona), un laboratorio tGnico para su proce-
samiento (Laboratorio de Analisis Clinicos
del antiguo hospital Virgen del Camino-
HVC) y un centro de coordinacién global
del programa (servicio de Genética del
HVC). Se trataba de un test de cribado de
segundo trimestre, que incluia la determi-
nacion de los niveles de alfa-feto proteina
y beta-HCG en suero materno durante las
semanas 15-16 de gestacion y la estimacion
de riesgo combinado con el correspon-
diente a la edad materna. La cifra de corte
de riesgo se estableci6 en 1:270. En el afio
2006, el test de cribado incorporé la me-
dicién ecografica de la traslucencia nucal
fetal durante la semana 10-13 de gestacién
como factor adicional de estimacién de
riesgo, incluyéndose, ademas, el efecto de
otros factores modificadores como la dia-
betes, el tipo de gestacion, el peso y la et-
nia. El programa participa en el sistema de
control de calidad externo (UKA-NEQAS)
desde el afio 2004. Con el fin de compartir
e integrar toda esta informacion, se disefid
una ficha especifica de cribado de cromo-
somopatias, incluida en la historia clinica
informatizada de cada gestante. En ella se
recoge la informacion ecografica, bioquimi-
ca, genética y pediatrica de cada gestacion.
Esta ficha permite, ademés, programar au-
toméaticamente la fecha de realizacién del
cribado o amniocentesis, estimar el riesgo
para sindrome de Down y otras cromoso-
mopatias, especificar las indicaciones per-
tinentes en cada caso, y recoger los resul-
tados de la amniocentesis y del final de la
gestacion.
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Variables e indicadores

Se analizaron las siguientes variables
correspondientes a las gestaciones con-
troladas durante el periodo de estudio a
través del SNS-O: edad materna, riesgo es-
timado para SD segin el resultado del test
de cribado bioquimico de 2° trimestre, rea-
lizacién de amniocentesis, cariotipo fetal,
producto de la gestaciéon [recién nacido
vivo (RNV), recién nacido muerto (RNM),
aborto espontaneo (AE) o interrupcién vo-
luntaria del embarazo (IVE)] y defectos al
nacimiento.

Los indicadores analizados en relaciéon
al SD fueron: a) prevalencia total [n® de ca-
sos con SD (vivos, muertos e IVE de segun-
do trimestre de gestacién)/poblacién total
(n® total recién nacidos e IVE de segundo
trimestre de gestacién], b) Prevalencia al
nacimiento [n® de recién nacidos (vivos y
muertos) con SD/n? total recién nacidos].

Analisis estadistico

Los datos se presentan con medias;
las variables categoricas se expresan en
nameros absolutos (porcentaje). La ten-
dencia de la prevalencia del SD se analiz6
con el test de regresiéon de Poisson. Con el
fin de comparar los cambios habidos entre
el inicio y el final del estudio se defini6 al
primero como el periodo previo a la puesta
en marcha del programa de DP (1991-1994)
y al segundo como aquél de la misma du-
racion que incluye los dltimos afios de de-
sarrollo del mismo (2006-2009). Los datos
de prevalencia por 10.000 se presentan en
periodos acumulados trienales. El calculo
del namero de recién nacidos con SD en
funcién de la edad materna se realiz6 se-
gln Morris y col®.

RESULTADOS
Datos demograficos

Entre 1991-2009 se registraron un total
de 105.589 nacimientos, con un incremento
medio anual del 3%. El 23% de los mismos
correspondié a madres con edades iguales
o superiores a los 35 afnos, variando entre
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el 13,1% en 1991 y el 30,1% en 2009. La edad
media materna fue de 29,47 + 4,68 anos en
1991 y de 31,84 + 5,07 anos en 2009. La fi-
gura la representa el cambio en la distri-

bucién de la edad materna de los nifios
nacidos en los primeros (1991-4) y altimos
(2006-9) afos del periodo de estudio.
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- 20069

Total nacimientos

Edad materna (anos)

L S N R

Figura la. Cambios en la distribucién de la edad materna de todos los naci-
mientos en Navarra entre los periodos 1991-4 y 2006-9.

—&— 19914
- 2006-9

Casos x 1000

Edad materna (anos)

Figura 1b. Estimacién del incremento del nimero de gestaciones con sin-
drome de Down (céalculo realizado segiin estimaciéon de Morris y col'’) como
consecuencia de los cambios en la distribucion de la edad maternal entre los

periodos 1991-4 y 2006-9 en Navarra.

Cobertura del programa de cribado
y diagnéstico prenatal del SD

Las solicitudes de consulta de diagnés-
tico prenatal, amniocentesis y test de cri-
bado de cromosomopatias experimentaron
un incremento llamativo y continuado a lo
largo de todo el periodo de estudio, siendo
2,3; 3,8 y 5 veces mayor, respectivamente,
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en la altima que en la primera parte del
mismo. El porcentaje de tests de cribado y
amniocentesis en relacion al nimero total
de partos fue de un 20,2% y un 5% en 1995,
y de un 59,2% y 12,1% en 2009 (Fig. 2). La
sensibilidad del cribado para SD durante el
periodo del estudio fue de un 70% con un
5% de falsos positivos.
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Figura 2. Cobertura del programa de diagnostico prenatal de sindrome de Down en Nava-
rra. Porcentaje de tests de cribado y amniocentesis por n® de partos desde 1995 a 2009.

El andlisis de la decisién de las emba-
razadas (21.097 gestaciones consecutivas)
en el momento de realizar la ecografia fetal
de primer trimestre (11-13 de gestacion),
muestra que durante el periodo 2006-2009,
un 70,8% optaron por realizar un cribado de
SD, oscilando entre un 81,2% entre las me-
nores de 35 anos y un 24,1% entre las de 38
o mas (Tabla 1). Casi un 55% de las madres
de este tltimo grupo decidieron inicialmen-

te realizar una amniocentesis y posterior
estudio citogenético del liquido amniético,
en tanto que soélo eligieron esta opcién un
31,2% de las del grupo comprendido entre
los 35y 37 ainos. Un 18,4% del total de la po-
blacién gestante rechaz6 cualquier tipo de
cribado o diagnéstico de cromosomopatias,
a excepcion de la ecografia fetal de segundo
trimestre, siendo ligeramente superior en-
tre las madres de mas edad.

Tabla 1. Opciones de prevencién de sindrome del Down elegidas por las embarazadas en
la semana 11-13 de gestacion en Navarra por grupos de edad durante el periodo 2006-2009

Edad materna (ainos)

Total

Plan a seguir (opcion elegida) <35 35-37 =38
No desea seauir 2.806 669 360 3.865
g 18,0% 18,1% 21,0% 18,4%
Ammiocentesis 117 1.152 1.016 2.285
0,8% 31,2% 54,9% 10,8%
. L 12.627 1.874 446 14.947
Cribado bioquimico 81.9% 50 7% 94 1% 70.8%
Total 15.550 3.695 1.852 21.097
100,0% 100,0% 100,0% 100,0%

Diagndstico y prevencion del SD

Durante el periodo de estudio se reali-
zaron un total de 9.682 amniocentesis, de-
tectandose 427 alteraciones cromosdmicas
(4,4%). Un 50% de ellas fueron trisomias del
cromosoma 21 y un 25% adicional corres-
pondieron a otras aneuploidias. Mas de la
mitad de estas gestaciones se interrumpie-
ron voluntariamente y un 44% fueron recién
nacidos vivos. La indicacién mayoritaria de
amniocentesis a lo largo de todo el periodo
fue la edad materna. Durante los afios 2006-
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2009, esta indicacién correspondi6 al 74%
de las pruebas invasivas, un 17% se realiza-
ron por resultado positivo del test de criba-
do y un 5% tras detectarse un defecto fetal
mayor por ecografia. La tasa de deteccién
de alteraciones cromos6micas fue signifi-
cativamente inferior en el grupo de indica-
cion exclusiva por edad materna. E146% del
total de cromosomopatias se identificaron
entre el 22% de las amniocentesis indicadas
por test de cribado positivo o defectos eco-
graficos del desarrollo fetal (Fig. 3).
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Figura 3. Porcentaje de indicaciones de amniocentesis y sus correspon-
dientes tasas de deteccion de alteraciones cromosémicas en Navarra.

Tabla 2. Casos con sindrome de Down en Navarra identificados desde 1991 a 2009 por tipo de nacimiento

Sindrome Down

Ano ,,Z;’i‘;‘f,s Total Nacidos Nacidos  Interrupciones  Abortos  Prevalencia Prevalencia
vivos muertos  del embarazo  espontaneos total nacimiento
1991 4.789 11 10 1 0 0 22,75 22,97
1992 4.549 9 8 0 1 0 19,60 17,59
1993 4.688 5 4 0 1 0 10,57 8,53
1994 4.650 13 9 0 3 1 27,69 19,35
1995 4.627 15 13 0 1 1 32,11 28,10
1996 4.830 11 3 0 7 1 22,56 6,21
1997 4.967 14 6 0 8 0 27,92 12,08
1998 4.952 15 3 0 12 0 30,01 6,06
1999 5.122 12 4 0 8 0 23,21 781
2000 5262 14 6 0 7 1 26,37 11,40
2001 5.710 27 10 0 16 1 46,86 17,51
2002 5.802 11 6 0 5 0 18,79 10,34
2003 6.180 9 2 0 7 0 14,43 3,24
2004 6.293 20 11 0 8 1 31,46 17,48
2005 6.149 19 4 0 14 1 30,62 6,51
2006 6.551 25 9 1 15 0 31,79 15,26
2007 6.595 32 11 0 20 1 48,01 16,68
2008 7.029 31 8 1 19 3 43,72 12,80
2009 6.844 24 12 0 11 1 34,73 17,53

246 An. Sist. Sanit. Navar. 2013, Vol. 36, N° 2, mayo-agosto



CARACTERISTICAS DEMOGRAFICAS DEL SINDROME DE DOWN EN NAVARRA

Tabla 3. Evolucién del diagndstico pre y posnatal del sindrome de Down (SD) durante los periodos

1991-4 y 2006-9

Periodo de Diagnoéstico PREnatal Diagnostico POSTnatal
estudio 95506  »35afios  Total  <35afios =35afios  Total
1991-4 1 5 6 21 11 33
Casos de SD (17%) (83%) (100%) (66%) (34%) (100%)
diagnosticados 20069 20 52 72 18 22 40
(28%) (72%) (100%) (45%) (55%) (100%)
) 19914 1/16063 6/2613 21/16063  11/2613
Namero de 0,6 23,0 13,1 42,1
SD/10.000
partos 2006-9 20/16951  52/10067 18/16951  22/10067
118 51,7 10,6 21,8
Edad media 19914 38,86+3,04 32,7545,02
materna (afios) 2006-9 36,08+4,47 34,81+4,82

Durante los 19 afios de estudio se diag-
nosticaron un total de 317 casos con SD, un
55% de ellos durante el periodo antenatal
(Tabla 2). La tasa de deteccion prenatal del
SD muestra una tendencia ascendente a lo
largo del periodo de estudio, siendo de un
15,8% (6/39) sobre el total de casos en el
primer periodo y de un 64,3% (72/112) en
el dltimo (Tabla 3). Sin embargo, el nimero
de procedimientos invasivos por caso de
SD diagnosticado prenatalmente no vari6
significativamente a lo largo del periodo de
estudio (49:1).

La prevalencia total del SD aument6 sig-
nificativamente (p<0,001) alo largo del perio-

do de estudio, siendo de un 17,64 por 10.000
en el primer periodo y de 42,80 por 10.000
en el dltimo (Fig. 4). Sin embargo, su pre-
valencia al nacimiento muestra un discreto
descenso, estadisticamente no significativo
(p=0,31), situandose en un 15,76 por 10.000
en el Gltimo periodo del estudio. Estos resul-
tados se asocian a un incremento llamativo
de la edad materna, circunstancia que con-
lleva un mayor nimero de gestaciones con
SD. La figura 1b representa el ntimero de re-
cién nacidos con esta cromosomopatia (cal-
culo realizado segtin estimaciéon de Morris y
col'%) que habria habido en Navarra en au-
sencia de programas de deteccién prenatal.

—&— Prevalencia total SD x 10.000

—m— Prevalencia de SD al nacimiento
x 10.000

R2=0,6676

R? = 0,0656

1991 1992 1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009

Figura 4. Evolucién de la prevalencia total y al nacimiento del sindrome de Down (SD) en Navarra du-

rante el periodo 1991-2009.
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Edad materna de los casos con SD

Un 17% de los embarazos con SD diag-
nosticados prenatalmente entre 1991-1994
correspondieron a madres jovenes, incre-
mentando hasta un 28% en el Gltimo perio-
do del estudio. Por el contrario, en el grupo
de SD recién nacidos esta proporcion dis-
minuy6é desde un 66% hasta un 45% (Ta-
bla 3) durante el mismo periodo de tiempo.
Consecuentemente, la tasa de SD diagnosti-
cados prenatalmente en madres jovenes en
relacion al namero total de partos fue 20 ve-
ces mayor en 2006-9 que en 1991-4; este in-
cremento fue ligeramente superior al doble
en el grupo de madres de =35 afios. La edad
media de las madres de nifios nacidos con
SD aumenté de 32,75+5,02 afios en el pri-
mer periodo (1991-1994) a 34,81+4,82 afios
en el altimo (2006-2009), en tanto que la de
los casos diagnosticados prenatalmente
disminuyé de 38,86+3,04 a 36,08+4,47 aios
en los mismos periodos.

DISCUSION

El estudio demuestra claramente el
cambio y evolucion en Navarra de los dos
factores que mayoritariamente influencian
la prevalencia al nacimiento del SD, la dis-
tribucién de edad materna en la poblacion
y la tasa de deteccion de cromosomopatias
durante la gestacion. El incremento en la
edad materna desde 1991 a 2009 hubiera
conllevado un aumento del 50% en el na-
mero de recién nacidos con SD, con una
prevalencia estimada al nacimiento de un
18,4/10.000 durante la primera parte del
periodo del estudio y de un 26,5/10.000 du-
rante la altima. El desarrollo de los progra-
mas de cribado y diagnostico prenatal ha
contribuido eficientemente a prevenir esta
cromosomopatia, si bien su prevalencia al
nacimiento no varia significativamente a
lo largo de los 19 aios, siendo de un 15,76
por 10.000 en el Gltimo periodo del estudio.
Estos resultados en nuestra comunidad
son similares a los observados en otras
poblaciones consideradas pioneras en la
implementacion y desarrollo de programas
de prevencién de defectos congénitos, ta-
les como Inglaterra y Gales!!, Estados Uni-
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dos'2'3, Francia'4, Bélgica'® o Paises Bajos!.
La comparaciéon de nuestros resultados
con los de otras comunidades auténomas
del Estado Espaiol no resulta facil, dada
la escasez de estudios poblacionales y las
diferencias autonémicas en la definicién y
desarrollo de programas de cribado y diag-
nostico prenatal de cromosomopatias. La
Comunidad de Asturias!” describe cambios
similares en la prevalencia de SD durante
los afios 1990-2004, si bien las cifras, tanto
de prevalencia total como al nacimiento,
son inferiores a las observadas en Navarra.
Por otro lado, el ECEMC!® describe un des-
censo significativo de la frecuencia del SD
en diversas comunidades autébnomas entre
los periodos 1980-1985 y 1986-2006, con
una incidencia global en este Gltimo perio-
do de un 10,50 por 10.000 y una importante
variabilidad interregional. Es muy proba-
ble que estas diferencias sean secundarias
a las caracteristicas de ese registro (base
hospitalaria) y a su menor (22%) y desigual
cobertura (entre un 6% y un 78%) en las
distintas comunidades auténomas.

Como era previsible, el programa de
prevencion del SD en Navarra ha condicio-
nado un cambio importante en las carac-
teristicas socio demograficas asociadas a
dicha cromosomopatia. Por un lado, el por-
centaje de diagnésticos prenatales de SD
se increment6 significativamente en ambos
grupos de edad materna a lo largo del pe-
riodo de estudio, especialmente entre las
menores de 35 anos. Asi, en este grupo, el
nimero de SD por 10.000 nacimientos diag-
nosticados prenatalmente fue veinte veces
mayor en el Gltimo periodo de estudio que
en el primero, en tanto que solo se duplico
en el grupo de madres de edad avanzada
(igual o mayor de 35). Estos cambios con-
tribuyeron a aumentar la edad materna de
los recién nacidos con SD y a disminuir su
prevalencia al nacimiento en aproximada-
mente un 20% en el grupo de madres jove-
nes y en un 50% entre las de =35 anos (Tabla
2). Hay que tener en cuenta, sin embargo,
que este efecto del programa de diagnos-
tico prenatal esta sobrestimado ya que un
25% aproximadamente de las gestaciones
con SD diagnosticadas por amniocentesis
finalizarian espontaneamente de forma
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prematural. En cualquier caso, los cambios
secundarios al desarrollo del programa de
cribado de SD y su rapida aceptacioén entre
la poblacién gestante de Navarra, son se-
mejantes a los observados en otras pobla-
ciones y constituye un factor fundamental
en la prevencion de esta cromosomopatia.

Un aspecto de gran interés en este
estudio es su capacidad para determinar
la cobertura poblacional del programa
de cribado y diagnéstico del SD y el gra-
do de aceptacién del mismo por parte de
las gestantes. El nimero de gestantes que
realizaron un estudio de cribado y/o diag-
nostico de cromosomopatias increment6
paulatinamente a lo largo del periodo de
estudio, si bien los datos sugieren una ten-
dencia a mantenerse en torno al 70%. Este
porcentaje es superior a las predicciones
estimadas por Nicholson y Alberman en
1992 y las descritas posteriormente en
otras poblaciones'®??!, Es probable que
nuestros resultados sean consecuencia de
una combinacién de factores, tales como
un adecuado control de la poblacién ges-
tante, una mayor cobertura de los servi-
cios de Consejo Genético, asi como el fa-
cil acceso y la completa gratuidad de los
servicios, circunstancias que no siempre
confluyen en otras poblaciones. La com-
paracion de nuestros resultados con los
de otras comunidades auténomas resulta
dificil, dado el escaso niimero de estudios
poblacionales de cobertura publicados al
respecto.

Los datos de cobertura del programa
de cribado y diagnéstico prenatal del SD
en relacion al total de partos en Navarra
son concordantes con los resultados de la
decision tomada por mas de 21.000 gestan-
tes controladas consecutivamente a través
de los centros de Atencién a la Mujer del
area de Pamplona entre los afos 2006 y
2009. Es interesante sefnalar que un 18% de
las gestantes decidieron no participar en
el cribado bioquimico o diagnéstico pre-
natal de cromosomopatias mediante am-
niocentesis, si bien aceptaban el cribado
ecografico de primer y segundo trimestre;
este porcentaje de rechazos fue ligeramen-
te superior entre las madres mayores de 38
afos, circunstancia contraria a la descrita
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en otras poblaciones?. Por otro lado, el
porcentaje de mujeres que expresd su de-
seo, en el primer trimestre de gestacion,
de realizar un test de cribado de segundo
trimestre es un 10% inferior al que real-
mente lo realizé. Esta diferencia, aunque
parcialmente atribuible al riesgo de abor-
to espontaneo, sugiere que un porcentaje
importante de mujeres cambia de opinién
o de circunstancias personales en el trans-
curso de las tres o cuatro semanas que me-
dia entre la obtencién de la informacion y
su definitiva decisién de realizar el cribado
de segundo trimestre. Estos datos reflejan
y apoyan la relevancia de realizar un ade-
cuado proceso de informaciéon que facilite
la toma de decisiones de forma auténoma
por parte de las mujeres gestantes.

Las 2/3 partes (28/42) de los nifios naci-
dos con SD correspondieron a embarazos
cuyas madres no quisieron realizar un test
de cribado o una amniocentesis; de ellos,
un 9,5% (n=4) presentaban signos ecogra-
ficos altamente sugestivos de cromosomo-
patias y otros 7 (17%) tuvieron un resulta-
do positivo en el test de cribado de SD. De
estos resultados se deduce que en nuestra
poblacién y durante el Gltimo periodo de
estudio, una cuarta parte del total de ni-
nos nacidos con SD se diagnosticaron pre-
natalmente o tuvieron un test de cribado
bioquimico/ecografico positivo, si bien las
madres decidieron continuar con el emba-
razo; un 16,5% adicional fueron falsos nega-
tivos del test de cribado. Estos datos son
de gran importancia a la hora de planificar
futuros programas de prevencién y cuida-
do postnatal de los nifios con SD, ya que
el cambio social en la percepciéon y acep-
tacién de la discapacidad asociada a esta
cromosomopatia puede ser un factor rele-
vante a tener en cuenta en el futuro.

Uno de los puntos fuertes de este es-
tudio es su caracter poblacional y la alta
calidad de los datos referentes a las gesta-
ciones y su producto final, dada la coordi-
nacién centralizada de los programas de
cribado, diagnéstico prenatal y registro
de defectos congénitos de base poblacio-
nal. La capacidad de detecciéon de los ca-
sos con SD es practicamente total ya que
todas las gestaciones, cariotipos fetales
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(pre y postnatales) y nacimientos del sis-
tema publico de salud (méas del 90% del to-
tal) se controlan, desde 1991, a través de
las fuetes de informacion utilizadas para la
realizacién de este estudio. Para la identi-
ficacion del resto de los casos se han con-
sultado el CMBD (Conjunto Minimo Bésico
de Datos), la historia Clinica Informatizada
del CHN y la Asociacion de SD de Navarra.
Estas circunstancias, junto a una correcta
estandarizacién y universalizaciéon de los
programas de prevencién de cromosomo-
patias, son los elementos esenciales para
evaluar su impacto y aceptacion en la po-
blacién y definir, en tltimo lugar, planes de
prevencion (primaria y secundaria) y cui-
dado postnatal, basados en las necesida-
des de la poblacion y la adecuada relacion
coste-beneficio,
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