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INTRODUCCION

Para poder realizar un diagnéstico genético o microbiolégico del feto se ha de proceder
a la toma de muestras de origen fetal y/o placentario. Estas se pueden obtener de la pla-
centa, mediante una biopsia de vellosidades coriales (BVC); de células fetales presentes
en el liquido amniético mediante una amniocentesis (AC); o directamente de sangre fetal,
habitualmente mediante el acceso a vasos del cordon umbilical o cordocentesis (CC).

Todas ellas tienen un caracter invasivo por lo que generalmente se conocen en conjunto
como técnicas invasivas (Tl) ya que hay que acceder al medio interno fetal, lo que conlleva
ciertos riesgos, siendo el mas importante la pérdida fetal.

El riesgo de pérdida de la gestacién debido a la realizacion de una BCV o AC ha sido muy
debatido en los ultimos afos, y la evidencia indica que la etiologia por la que se realiza la
Tl es la responsable de la mayoria de las muertes fetales (1,2). Asi, aunque el riesgo global
de pérdida gestacional tras una Tl es de 1 en 100, las pérdidas debidas a la propia técnica,
BVC o AC, es de 1 en 500.

El objetivo de las Tl no es solo obtener material para estudio; ademas hay que hacerlo
con el menor riesgo de complicaciones y la mayor tasa de muestras aptas para estudio
posible. Estos dos objetivos son operador/a dependiente. La aplicacion de modelos con-
tingentes en el cribado de anomalias del primer trimestre, como el presentado en la GAP
de la SEGO de 2017 (3), mediante cribado combinado del primer trimestre (CCPT) y test
de ADN libre circulante (test ADN-Ic), ha ocasionado una reduccién de entre un 80% y
90% (4-5) de las Tl realizadas, por lo que la formacién en Tl va a verse amenazada en un
futuro préximo. Para mantener la capacitacion ante este escenario, consideramos funda-
mental un conocimiento completo y adecuado de la técnica y la practica en modelos de
simulacion lo mas similares posible a las situaciones reales.

Las Tl son solo la forma de obtener las muestras y los estudios que se pueden realizar
sobre ellas son muy diversos (tipos diferentes de test genéticos, bioquimicos y microbio-
l6gicos); debemos conocer, dependiendo de los objetivos y las indicaciones, qué tipo de
muestra es la mejor en cada caso y mediante qué técnica la debemos obtener.

Desde la SEGO-SESEGO consideramos que es de especial interés hacer una guia actuali-
zada de las diferentes indicaciones, requerimientos técnicos y de las evaluaciones que se
deberian seguir en los centros en donde se realizan. Esta guia pretende ser muy practica
y hemos prestado especial atencién en cada uno de los pasos que deben seguirse desde
la asepsia, el material, los métodos de introduccién y control ecografico

En la guia se recogen en primer lugar una serie de consideraciones generales que deben
tenerse en cuenta antes y después de la realizacién de cualquier Tl. Posteriormente, se
analizan las indicaciones especificas de cada una de ellas y las recomendaciones técnicas
paso a paso. Asi mismo, abordamos las recomendaciones en caso de gestacién gemelar

Esta pensada para que se pueda leer como un todo o consultar por capitulos indepen-
dientes, de manera que si se quiere obtener informacién de una técnica especifica esta
esté a su disposicion en un solo epigrafe. Por este motivo, al inicio de todos los capitulos
aparecen indicaciones muy similares con las diferencias especificas de cada técnica.

En las gestaciones interrumpidas de forma precoz, especialmente en casos recurrentes,
se deberia realizar un estudio genético. Aunque se ha descrito la posibilidad de hacerlo
en sangre materna (6), en el momento actual la recogida de material de origen placentario
sigue siendo la mejor opcidn, por lo que la guia también incluye las diferencias técnicas
en la obtencién de muestras en estas pacientes.

Existe una indicacién comun a la BVC y a la AC que es el estudio genético en casos de
alto riesgo de cromosomopatias. El alto riesgo es un concepto relativo y modificable segun
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las guias de practica clinica y la disponibilidad de test de cribado avanzados, como es el
test de ADN-Ic.

En el momento actual, en la GAP vigente de la SEGO, el punto de corte de alto riesgo para
trisomia 21 es de 1/250; si se dispone del test de ADN-Ic, se ofertara Tl si el riesgo es >
1/50 y la posibilidad de ADN-Ic entre 1/51-1/250 (o Tl si la mujer asi lo desea); si no se
dispone de ADN-Ic, se ofrecera Tl si el riesgo es > 1/250. Por este motivo, cuando en esta
guia hablemos de alto riesgo tras CCPT, nos referiremos a estos puntos de corte, pero en
cualquier caso puede adaptarse al criterio clinico vigente en cada Comunidad Auténoma
en ese momento (3).

Para finalizar, hemos realizado una actualizacion de los consentimientos informados publi-
cados en la GAP de cribado y diagnéstico de anomalias genéticas de 2017, acordes a
la Ultima evidencia disponible, afadiendo uno especifico para la toma de muestras en
gestaciones interrumpidas de forma precoz.

Esperamos que os sea Util.

REQUERIMIENTOS GENERALES PARA LA REALIZACION DE TECNICAS
INVASIVAS

Las Tl (BVC, AC y CC) son técnicas ambulatorias.
Hay una serie de requisitos comunes a todas ellas y que debemos tener en cuenta:

« Verificacion del motivo de la Tl: es crucial ser consciente de cual es la indicacion
durante todo el procedimiento y del grado de riesgo que la mujer (y/o la pareja) esté
dispuesta a asumir.

+ Asesoramiento genético: en el momento de la programacién de la Tl se deber realizar
el asesoramiento genético por parte de un médico, genetista clinico u obstetra, sobre
la probabilidad de anomalia fetal (cromosémica o monogénica) y sobre el alcance
y limitaciones de los estudios genéticos que se vayan a llevar a cabo. De cada test
genético deben informarse de las posibilidades de no obtener resultado; de los falsos
positivos (FP), falsos negativos (FN) y no concluyentes (NC). Debe decidirse qué prueba
genética se practicara: la “prueba rapida” (QF-PCR o FISH), el cariotipo, el microarray
(cariotipo molecular) o un panel génico, exoma clinico, exoma completo u otros test
especificos. Se deben comentar las limitaciones de cada técnica: la “prueba rapida”
solo determina el nUmero de 5 cromosomas (13, 18, 21, X e Y), el cariotipo no detecta
cambios submicroscopicos, el array-CGH no detecta las anomalias equilibradas y nin-
guna de ellas detecta los defectos monogénicos. A mayor complejidad de la técnica
también se detectan mas variantes de significado incierto y mas hallazgos incidentales,

« Consentimiento informado (anexos): se debe proporcionar a la gestante informacion
sobre el procedimiento, las posibles complicaciones y las medidas de precaucion
que debe seguir. La informacion sobre el procedimiento y sobre el procesamiento de
la muestra debe incluirse en el consentimiento informado. Idealmente debe firmarse
con un plazo minimo de 24 horas antes de la realizacién del procedimiento y leerse
conjuntamente entre la gestante y el/la especialista que le asesore.

« Conocimiento del RhD: en caso de que la gestante sea RhD negativa se pautara
gammaglobulina anti-D (300 pg o 1.500 unidades internacionale [Ul] intramuscular [IM])
antes de las 72 horas posprocedimiento, excepto si se ha realizado un genotipado
prenatal no invasivo con resultado de feto RhD negativo. Como norma general, el RhD
de la pareja no se tomara en consideracion.

« Conocimiento de serologias: virus de inmunodeficiencia humana (VIH), hepatitis B
(VHB) y, en casos de riesgo, virus de la hepatitis C (VHC). La decision de realizar una
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Tl en caso de infeccion materna por VIH, VHB y VHC debe ser consensuada con la
paciente informando del aumento del riesgo de transmision vertical y confirmando pre-
viamente en la medida de lo posible la carga viral indetectable. La AC seria la técnica de
eleccion sobre la BVC ante infeccidn activa materna, aunque habra que individualizar
en funcién del riesgo de alteracién genética. Se debera administrar gammaglobulina
anti-VHB en gestantes con HBsAg positivo. En caso de HBeAg positivo, carga viral
positiva (ADN-VHB), en puncidn transplacentaria inevitable o AC de tercer trimestre,
se administrara inmunoglobulina especifica VHB postprocedimiento (600 Ul IM, dosis
Unica en las primeras 24 horas) (7).

+ Valorar las contraindicaciones relativas al procedimiento:

— Mujeres seropositivas para VHB, VHC o VIH con carga viral alta.
Isoinmunizacion.

Fiebre y/o infeccion materna activa.

Amenaza de aborto y sangrado genital reciente no filiado.

— Gran hematoma intracavitario.

— Alteracion de la coagulacién materna o tratamiento anticoagulante (Tabla I) (8).

Tabla l.
Manejo anticoagulante para la biopsia de vellosidades coriales (8)

Suspension antes del Reinicio después del

Tratamiento anticoagulante

procedimiento

procedimiento

Aspirina No precisa

(dosis de antiagregante 75-300 mg/

dia)

HBPM profilactica 10-12h 6-8h
HBPM Terapéutica 24 h 24 h
Dicumarinicos * INR <1,4 Inmediato

HBPM: heparina de bajo peso molecular; INR: international normalised ratio.

* Excepcional en gestantes

+ Valoracion fetal y placentaria: es necesaria la realizacion de una ecografia detallada,

con estudio anatémico completo del feto si previamente no se ha hecho, en la que
también debemos localizar y valorar la placenta y la insercién placentaria del cordén
umbilical para posteriormente seleccionar la zona mas adecuada para el acceso segun
la técnica que vayamos a realizar.

Recomendaciones posrealizacion de las técnicas invasivas

+ Administracion de gammaglobulina (300 pg o 1.500 Ul IM) en mujer RhD negativa.

+ No existe evidencia de que la realizacién de reposo relativo o absoluto tras las Tl estén
relacionadas con la disminucion de las complicaciones. No obstante, recomendamos
evitar la actividad fisica intensa durante las 24 horas posteriores a la realizacién de la
prueba, dada la falta de estudios al respecto.

+ Signos de alarma para acudir a urgencias: sangrado igual o superior a una menstrua-
cion, dolor abdominal intenso, fiebre o pérdida de liquido amnidtico.
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+ Larealizacidn de una ecografia de seguimiento posprocedimiento coincidiendo con la
entrega de los resultados es una opcion a considerar por cada centro

ESTUDIOS GENETICOS EN MUESTRAS FETALES

Como hemos comentado en la introduccion, las diferentes Tl son la forma en la que acce-
demos a las muestras placentarias o fetales; los estudios genéticos que se realizan sobre
ellas son muy diversos, el tiempo de espera para obtener un resultado sera muy diferente
en funcién de las pruebas y técnicas a realizar. En este apartado exponemos qué pode-
mos esperar de los principales estudios genéticos y el tiempo estimado de respuesta, que
puede ser variable en funcién de los laboratorios o de la organizacién del procesamiento
de las muestras:

+ QF-PCR: cuantifica el nUmero de cromosomas 21, 18, 13, X e Y mediante el estudio de
regiones polimorficas del ADN con repeticiones cortas en tandem (STR). Diagnostica
las aneuploidias de estos 5 cromosomas vy las triploidias. Detecta la contaminacién
materna y es especialmente recomendable antes de procesar un array-CGH.

« Cariotipo por cultivo corto o método semidirecto en vellosidades coriales: aunque
actualmente esta técnica ha sido sustituida por la QF-PCR, permite un cariotipo en
2-7 dias a partir de las células del trofoblasto, las cuales se replican espontaneamente.
No hay riesgo de contaminacion materna, pero presenta un cierto riesgo de detectar
anomalias confinadas a la placenta (2% de resultados NC).

+ Cariotipo por cultivo largo: con resultado a las 3 semanas. Tiene riesgo de contamina-
cion materna (decidua/sangre materna), pero la posibilidad de detectar una anomalia
confinada a la placenta es baja y la tasa de falsos negativos es inferior a la del cultivo
corto. Se recomienda realizar un cultivo largo siempre que no se haga microarray,
después de QF-PCR o cultivo corto.

« Microarray (cariotipo molecular): permite el diagndstico de microdeleciones y microdu-
plicaciones cripticas para el cariotipo (< 10 Mb) ademas de las aneuploidias, deleciones
y duplicaciones diagnosticables con el cariotipo. No detecta las anomalias equilibradas
ni algunas triploidias. Esta especialmente indicado en malformaciones fetales, creci-
miento intrauterino retardado (CIR) precoz y translucencia nucal (TN) mayor al percentil
99. Cuando se diagnostica una T21 o T13 por QF-PCR, se cancelara el microarray y
se realizara un cariotipo en cultivo largo para descartar una trisomia por translocacion.

« Estudios moleculares especificos: para el diagndstico prenatal de enfermedades mono-
génicas es necesario tener identificada la mutacién en el caso indice y contactado el
laboratorio que realiza estos estudios.

+ Reserva de ADN: en el caso de un feto con anomalias estructurales y con estudio
mediante microarray normal, existe la posibilidad de conservar ADN para la realizacion
de otros estudios genéticos como:

— Panel génico NGS (next generation sequencing): estudia los exones de los genes
relacionados con una patologia fetal especifica, por ejemplo, pliegue nucal persis-
tente (panel RASopatias), CAKUT (en rifiones hipercogénicos), hidrops o displasias
esqueléticas.

— Exoma: estudia todos los exones de los genes OMIM (exoma clinico) o de todos

los genes (exoma completo), indicado en anomalias estructurales multisistema y
anomalias recurrentes.
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TECNICAS INVASIVAS

Cuando sea necesario tomar una muestra para realizar analisis genéticos podemos recurrir
a diferentes Tl para conseguirla. Las indicaciones que presentamos en esta guia para las
diferentes técnicas son las establecidas por las principales guias internacionales, pero
estas pueden variar al adaptarse a los protocolos locales o regionales.

BIOPSIA DE VELLOSIDADES CORIALES

1. Indicaciones de la biopsia de vellosidades coriales

+ Alto riesgo de aneuploidia en el cribado de primer trimestre.
« Alto riesgo de aneuploidia en test de ADN-Ic.
* Translucencia nucal aumentada > percentil 99.

« Anomalia cromosomica en gestacion previa (en trisomias autosémicas se puede recal-
cular el riesgo, en otras anomalias el riesgo de recurrencia es muy bajo). En algunos
protocolos regionales se ofrece el test de ADN-Ic con esta indicacién.

« Anomalia cromosomica parental.

« Anomalia estructural fetal detectada en la ecografia de primer trimestre.

+ Confirmacién de un diagndstico preimplantacional (error < 5% si realizado por FISH y
< 1% si realizado por PCR, microarray o NGS).

+ Pérdidas gestacionales precoces en las que se desee estudio genético (pérdida ges-
tacional recurrente o segun protocolos especificos). En edades gestacionales menores
de 10 semanas se recomienda BVC transcervical.

+ Enfermedad monogénica con diagndstico molecular o bioquimico disponible.

2. Edad gestacional

La BVC -tanto via transcervical como transabdominal- se podra realizar entre las 10+0 y
las 14+6 semanas, aunque es preferible entre las 11+0 y 13+6 semanas. Se ha descrito
la reduccidén de extremidades en la BVC antes de las 10 semanas (9). En placentas de
insercion baja, la BVC transcervical es factible hasta la semana 15. La transabdominal no
presenta un limite claro, pero a partir de las 15 semanas el tamafo de las vellosidades
suele obliterar la aguja, por lo que quedaria reservada a aquellos casos en los que no es
posible el abordaje mediante otra técnica.

3.Técnica

I. Biopsia transcervical de las vellosidades coriales

A. PREPARACION DE LA BIOPSIA DE VELLOSIDADES CORIALES TRANSCERVICAL

Es recomendable que en el momento de la BVC la gestante tenga una replecion vesical
media, que permita la visualizacién ecografica del cérvix, ya que una mayor o menor reple-
cién pueden dificultar el procedimiento.

Los requerimientos de personal y material son los siguientes:
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+ Habitualmente es necesaria la presencia de un ecografista para guiar al operador
durante el procedimiento. En procedimientos complejos la experiencia del especialista
que realiza el control ecoguiado puede ser tan importante como la del operador. En
equipos de muy alta experiencia, el ecografista y el operador pueden ser la misma
persona.

En cuanto al instrumental, los requerimientos minimos son:

« Ecografo.

+ Camilla ginecoldgica.

* Fuente de luz directa.

+ Espéculo vaginal de Collins con mecanismo de apertura lateral.
Pinza de BVC (tipo snake).
+ Gasas y material para realizar asepsia (clorhexidina en base acuosa).

* Pinza de Pean para realizar asepsia.
+ Contenedor con medio de transporte de muestras.

B.VALORACION Y PLANIFICACION
La valoracién ecografica transabdominal previa debera realizarla el operador con tres
cortes bésicos por via transabdominal:
+ Sagital medio: permite definir la localizacién anterior o posterior del corion, asi como
la distancia entre este y el orificio cervical interno (OCI).

+ Transversal: define la lateralidad del corion, que puede ser central, izquierdo o derecho.
« Sagital del cérvix: localizacién del trayecto del canal cervical.
Durante la ecografia previa, el operador localiza el canal cervical, planifica la via de acce-

so al corion y selecciona la zona del corion ideal para la toma de la muestra. Cuando es
anterior se debe prever una via alternativa de acceso por pared posterior.

C. PREPARACION DE LA GESTANTE

+ La gestante se coloca en posicion de litotomia dorsal, con las caderas bien apoyadas
y lo més cerca posible al borde de la camilla, para permitir una mayor maniobrabilidad
con la pinza.

+ El operador realiza asepsia de la zona vulvar y vaginal con clorhexidina acuosa. La
colocacidn del espéculo ha de ser especialmente cuidadosa para evitar una accién
reactiva de la gestante y, si esta se produce, se tendra que esperar el tiempo nece-
sario para que se vuelva a relajar. Se inserta el espéculo vaginal procurando realizar
una apertura no excesiva, que permita que el cérvix quede fijado entre sus 2 palas.
Posteriormente, se realiza asepsia del exocérvix.

D.TRAYECTO POR EL CANAL CERVICAL (DESDE ORIFICIO CERVICAL EXTERNO
HASTA ORIFICIO CERVICAL INTERNO)

La realizacion de la BVC tiene 3 tiempos: el primero consiste en avanzar la pinza hasta el
OCl, el segundo llegar hasta el corion y el tercero realizar la extraccion de vellosidades
coriales (10,11).
Para realizar el primer paso:
+ El operador toma la pinza, comprueba que se abra y cierre correctamente y que su
curvatura sea la adecuada.

+ El operador introduce la pinza en la vagina, cuidando de no contactar con la pared
vaginal y la inserta por el orificio cervical externo (OCE).
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+ Se presiona ligeramente para iniciar el trayecto por el canal cervical y se avanza con
control ecografico continuo. En multiparas el canal es mas corto y esta mas dilatado
y, por tanto, hay poca resistencia al paso. En caso de resistencia a la entrada, se debe
ir girando progresivamente la pinza 360°, hasta encontrar un punto de entrada. Como
ultima opciodn, se coloca una pinza de Pozzi para traccionar y reorientar el cérvix.

+ Todo cambio de orientacidn del avance de la pinza en sentido anteroposterior y lateral
se realiza mediante el movimiento correspondiente del espéculo.

+ En un gran numero de casos el canal tiene un trayecto en forma de “J”, haciéndose
necesario avanzar la pinza en direccion posterior (dorsal) y posteriormente reorientarla
hacia arriba (ventral) para alcanzar el OCI.

+ En Uteros en retroversion, la introduccién de la pinza se inicia con una rotacion del
mango de 180 grados, para aprovechar la curvatura de la pinza en sentido posterior.

E.TRAYECTO DESDE ORIFICIO CERVICAL INTERNO HASTA EL CORION

« Una vez en el OCI, se reevaluara la via de progresién hasta el corion, ya que la loca-
lizacion del OCI no siempre es predecible por ecografia. Si el corion es de insercién
baja esta fase no es necesaria.

+ Para reevaluar la via de progresion que vamos a seguir se realiza en un corte sagital;
valoraremos la distancia desde el OCI hasta el borde proximal del corion, tanto por
la pared posterior si el corion es posterior, como por la pared anterior y posterior si
el corion es anterior. Se fija el extremo inferior de la sonda en el OCI y se desplaza
lateralmente el extremo superior de la sonda hacia la derecha o izquierda (movimiento
en “limpiaparabrisas”), buscando la zona del corion de mayor grosor y ecogenicidad.

+ Una vez se decide la via a seguir, se avanza la pinza por el espacio virtual entre la
decidua y la membrana corial (corion liso). Cuando se accede por la pared posterior
y el Utero esta en anteversion, se debe ir rozando tangencialmente la pared uterina
posterior, con escaso riesgo de romper las membranas. Durante todo el procedimien-
to se debera visualizar la pinza en toda su longitud y especialmente la punta (pero
nunca solo la punta). No se debe avanzar ni un milimetro la pinza sin localizarla
correctamente.

+ La entrada en el espesor del corion debe realizarse por su cara materna, para evitar
una falsa entrada. Una entrada incorrecta sera identificada por el operador por la ima-
gen ecografica (la punta de la pinza deforma la cara fetal de la placenta presionandola
hacia la cavidad) o por una sensacion tactil (mayor resistencia, como si se empujase
una pelota de goma).

+ Cuando se avanza por la pared anterior en un Utero en marcada anteversion, existe un
mayor riesgo de crear una falsa via. Por lo tanto, el avance de la pinza debe realizarse
de manera muy cautelosa, rozando la pared uterina anterior, angulando de manera
forzada la pinza hacia arriba, mediante un movimiento forzado del espéculo hacia abajo
al mismo tiempo que se presiona con el transductor para disminuir la flexion uterina.

« En un Utero en anteversién, el angulo de acceso puede ser corregido aplicando una
cierta presion con la sonda ecografica sobre la pared uterina anterior. Esta presion sue-
le dar una falsa imagen de que las paredes anterior y posterior del Utero parecen con-
tactar. No debe utilizarse este “falso atajo” ya que se atravesaria la cavidad amnidtica.

+ Cuando el corion es anterior y es imposible avanzar la pinza rozando la pared uterina
anterior debido a la anteversoflexion marcada, una via alternativa es una pared lateral,
si el corion esta lateralizado a la derecha o izquierda, y cuando se llega a fundus se
puede centrar un poco la pinza.
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« Cuando el Utero esta en retroversién, las mismas maniobras se aplican de manera
inversa (pinza hacia abajo, espéculo hacia arriba), especialmente cuando el corion es
posterior.

F. EXTRACCION DE LA MUESTRA DE VELLOSIDADES CORIALES

+ Una vez se alcanza el corion, se avanza la pinza a través de su espesor hasta la zona
mas ecogénica y cercana a la placa corial (cara fetal del corion), pero sin llegar al limite
del saco gestacional. La pinza se orientara siempre que sea posible paralelamente a
la placa corial.

+ Para la toma de la muestra, se abre la pinza y se avanza unos 10-20 mm siguiendo
el trayecto paralelo a la placa corial, cerrandola posteriormente antes de retirarla (Fig
1Ay B).

« Si al retirarla se nota resistencia o se observa una retraccion importante de la placa
corial, debe abrirse la pinza, retroceder unos centimetros, cerrarla y reiniciar la extrac-
cion de la muestra.

+ Se retirara la pinza con la muestra siguiendo la misma ruta de entrada, manteniéndose
bien cerrada en todo.

+ Una vez extraida la muestra de vellosidades, se coloca en el contenedor que contenga
medio de transporte (RPMI), o alternativamente suero fisiologico.

+ La muestra debe evaluarse macroscopicamente, utilizando la fuente de luz y realizando
un movimiento de agitacion suave del contenedor, para confirmar que la cantidad y
la calidad sean adecuadas. Las vellosidades coriales son blanquecinas y de aspecto
coraliforme. La decidua tiene un aspecto de piel de color rojizo obscuro y normalmente
flota en el medio de transporte (Fig. 2).

Figura 1A. Seguimiento ecografico de la pinza de biopsia en el momento de su apertura en corion anterior.
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Figura 1B. Seguimiento ecogréfico de la pinza de biopsia y apertura en el espesor del corion, en una en biopsia transvaginal
con placenta en cara posterior.

Figura 2. Vellosidades coriales extraidas via transvaginal
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* En caso de requerir una segunda muestra, se repiten los mismos pasos, procurando
seleccionar una zona en la que el corion tenga un mejor aspecto ecografico (mayor
espesor y ecogenicidad).

+ En condiciones normales deben realizarse un maximo de 2 introducciones por sesion
y si es necesario se programara una segunda sesion una semana mas tarde. Es muy
importante tener en mente la indicacién del procedimiento, especialmente el riesgo
de la anomalia cromosdmica/genética, asi como la historia reproductiva materna y
la opinién de la pareja. En los casos de muy alto riesgo de anomalia cromosomica,
podria contemplarse una tercera introduccion en la misma sesion para obtencion de
la cantidad adecuada de material. En el resto de los casos, debemos posponer el
procedimiento tras dos introducciones

+ La muestra debe llegar al laboratorio idealmente en el mismo dia y debe conservarse
mientras tanto a temperatura ambiente, nunca en un frigorifico, ni cerca del aire acon-
dicionado.

Il. Biopsia transabdominal de las vellosidades coriales

A. PREPARACION DE LA BIOPSIA DE LAS VELLOSIDADES CORIALES TRANSAB-
DOMINAL

Es recomendable que en el momento de la BVC la gestante tenga una replecion vesical
media, que permita la visualizacidon ecografica del Utero en posicion mas o menos indi-
ferente y permita evaluar si es preferible una replecién completa o, por el contrario, una
vejiga completamente vacia para la realizacién del procedimiento.

Los requerimientos de personal y material son los siguientes:

+ El operador y el ecografista son la misma persona, por lo que se requiere personal con
experiencia capaz de guiarse en estos procedimientos. El ayudante, quien realizara
la conexion al sistema de vacio, no serad necesariamente facultativo, sino que estas
funciones las puede realizar un/a enfermero/a o auxiliar si ha sido adecuadamente
entrenado/a para ello.

En cuanto a instrumental, los requerimientos minimos son:
« Ecografo.
+ Camilla (idealmente regulable en altura).
* Fuente de luz indirecta.
+ Gasas y clorhexidina para realizar asepsia.
+ Sobre con gel de ultrasonidos estéril.
+ Desinfectar el transductor o usar funda o protector de sonda estéril.

« Aguja y jeringa de 5 ml para administracién de anestesia local (se puede usar subcu-
tdnea o IM segun las caracteristicas de la paciente) adecuadamente etiquetada.

+ Anestesia local (lidocaina al 2% o 5% es una buena opcién).

+ Jeringa de 10-20 ml con heparina (con punta de rosca si se usa conector con rosca)
adecuadamente etiquetada.

+ Conector (puede ser un pequefio conector con via de tres pasos a rosca o a click) que
también tendra heparina en todo su recorrido y se dejara conectado a la jeringa con
heparina para la aspiracion de vellosidades coriales.

* Heparina o, en caso de no disponer de ella, se puede emplear el propio medio de
transporte en el que se conservara la muestra posteriormente.

11
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+ Aguja de biopsia corial de 18G-20G (idealmente con punta Chiva y refuerzo sonografico
también en la punta).

+ Placa de Petri o similar con un poco de medio de cultivo para verificacion de la mues-
tra.

+ Pipeta o similar para transferir la muestra de la placa al contenedor.

+ Contenedor con medio de transporte de muestras (si no se dispone de él y no se puede
demorar el procedimiento, puede remplazarse por suero fisiolégico) adecuadamente
identificado.

« Tirita o apédsito pequefio.

B.VALORACIONY PLANIFICACION

La valoracidn ecografica transabdominal previa debera realizarla el operador con dos
cortes basicos:

+ Sagital medio: permite definir la localizacién anterior o posterior del corion, asi como
el fondo uterino, el OCI, vejiga y las asas intestinales.

+ Transversal: define la lateralidad del corion, pudiendo este ser central, izquierdo o
derecho.

Durante esta ecografia previa, el operador localiza el mejor punto de acceso. Para ello,
primero localiza el centro del Utero como el punto de interseccion entre el plano sagital y
transversal previamente obtenidos. En segundo lugar, coloca la sonda sobre este punto
y, fijando uno de los dos extremos cada vez, realiza movimientos en sentido y en con-
trasentido de las agujas del reloj desde las espinas iliacas hasta unos 30-40 grados con
respecto a linea media materna. En algunos casos de placentas posteriores o fundicas se
puede requerir un acceso suprapubico en linea media. Una vez localizado el mejor punto de
acceso, se magnificara la imagen hasta que el fondo uterino quede al fondo del sector de
visualizacién ecogréfica, se ajustara la ganancia para permitir una correcta diferenciacion
del miometrio y del corion y se colocara la sonda de tal manera que permita visualizar toda
la via de acceso desde tejido celular subcutaneo hasta la placenta. Habitualmente, el punto
de entrada en el Utero suele localizarse en el centro de la pantalla. Es importante mantener
una verticalidad absoluta de la sonda, la cual debe siempre permanecer perpendicular a
la espalda materna para evitar errores.

C. PREPARACION DE LA GESTANTE

+ Se coloca a la gestante en decubito supino (puede elevarse levemente la cabeza para
su confort), sin cruzar las piernas y lo mas cerca posible al borde de la camilla proximo
al operador.

+ Se procede a lavado con agua jabonosa del vientre materno y con gel desinfectante
de la sonda y del cable.

Se cubre la sonda con un protector estéril con gel estéril en su interior.

+ Se coloca un pafio estéril sobre la pelvis y miembros inferiores maternos.

El operador realiza asepsia de la piel con clorhexidina preferentemente. Se adminis-
tra anestésico local en el punto de entrada sin necesidad de alcanzar miometrio (de
hecho, es preferible no hacerlo para evitar su contraccidn posterior). Es conveniente
aprovechar este momento para visualizar la aguja, comprobar la adecuacién del plano
y verificar el angulo con el que se anticipa que se incidira en la piel.

12
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D.TRAYECTO DE LA AGUJA (DESDE PIEL HASTA PLACENTAY VICEVERSA)

La realizacion de la BVC transabdominal tiene 3 tiempos: el primero consiste en avanzar
la aguja desde la piel del abdomen materno hasta la placenta; el segundo, tras retirar la
guia del interior de la aguja, en aspirar las vellosidades coriales vy, el tercero, en el que se
lleva a cabo la salida de la aguja. Para ello se deben realizar los siguientes pasos:

— Se introduce la aguja de biopsia, asegurando su visualizacion ecografica en todo
momento para evitar el dano de estructuras maternas o la entrada en cavidad
amnidtica. Un angulo de entrada de 45 grados con respecto a la piel permite una
visualizacién y manejabilidad de la aguja dptima; angulos mayores dificultaran o
incluso imposibilitaran la identificacién de la aguja y angulos menores su mane-
jabilidad, por lo que deben ser evitados excepto en los casos en los que, segun
la experiencia del operador, no se pueda acceder de mejor manera (incluyendo la
via transcervical) (Fig. 3).

Figura 3. Seguimiento ecogréfico de la aguja en biopsia transabdominal, en el momento de su trayecto en el interior del corion.

+ Una vez en la placenta, el ayudante retirara la guia de la aguja y conectara esta a la
aguja a través del conector. Se procedera al aspirado comprobando asi el correcto
sistema de vacio.

« El operador procedera a avanzar y retroceder la aguja por todo el recorrido placenta-
rio posible dentro de su plano de visualizacién ecografica para asegurar el muestreo
correcto de la misma. Al mismo tiempo, el ayudante mantendra un aspirado constante.
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+ Una vez realizado un muestreo adecuado, y siempre tras asegurar que existe material
hematico visible en el conector, se puede proceder a la retirada de la aguja con control
ecogréfico. De la misma manera que durante su introduccién, durante el recorrido de
salida la aguja debe ser visible en todo momento, siendo especialmente cuidadosos en
no realizar cambios de angulos de esta que puedan provocar dafios en las estructuras
maternas. El ayudante debe mantener la aspiraciéon durante todo este tiempo hasta
que, con la salida de la aguja de la cavidad abdominal, penetre aire en el sistema.

« Tras la retirada de la aguja se puede comprimir suavemente el punto de puncién vy
colocar una tirita o apdsito sobre el mismo, de manera similar a una extraccién de
sangre convencional.

E. PREPARACION DE LA MUESTRA DE VELLOSIDADES CORIALES

+ Una vez retirada la aguja del abdomen materno, se deposita su contenido sobre una
placa de Petri previamente rellena con una pequena cantidad de medio de transporte
para vellosidades coriales. Se debe prestar especial cuidado en asegurar un vacia-
miento completo del posible material retenido en el interior de la aguja.

+ Se comprobara que la muestra sea adecuada, retirando posibles coagulos de sangre
materna para evitar contaminacién y asegurando una cantidad de material suficiente
para la realizacion del o de los analisis necesarios. La mejor forma de valorar la muestra
es colocando la placa sobre el foco de luz de un microscopio y mirando a través de
este; sin embargo, un pequeio foco de luz colocado bajo la placa puede ser suficiente
para su evaluacion macroscopica al igual que con la BVC transcervical (Fig. 4). Las
vellosidades coriales son blanquecinas y de aspecto coraliforme. La decidua tiene un
aspecto de piel de color rojizo obscuro y normalmente flota en el medio de transporte.

« Con la ayuda de una pipeta se depositara la muestra en el interior del contenedor
con medio de transporte que habra sido previamente etiquetado con los datos de la
paciente y el procedimiento.

+ Se recomienda la comprobacion del etiquetado, asi como de cualquier documento
identificativo que se envie al laboratorio antes de su colocacién en un sobre o con-
tenedor que permita un cierre seguro que evite su apertura antes de su llegada al
laboratorio.

« Una vez extraida la muestra de vellosidades, se coloca en el contenedor con medio
de transporte (RPMI), o alternativamente con suero fisioldgico.

+ La muestra debe evaluarse macroscopicamente, utilizando la fuente de luz y realizando
un movimiento de agitacion suave del contenedor, para confirmar que la cantidad y la
calidad sean adecuadas.

* En caso de requerir una segunda muestra, se repiten los mismos pasos, procurando
seleccionar una zona corial de mejor calidad, aunque en condiciones normales no
deberia ser necesario. En cualquier caso, deben realizarse un maximo de 2 punciones
por sesidn y si es necesario se programara una segunda sesién unos dias e incluso una
semana mas tarde. Es muy importante tener en mente la indicacion del procedimiento,
especialmente el riesgo de la anomalia cromosdmica/genética, asi como la historia
reproductiva materna y la opinion de la pareja En casos de muy alto riesgo y siempre
individualizando el riesgo-beneficio, puede forzarse una tercera puncion.

+ La muestra debe llegar al laboratorio idealmente en el mismo dia y debe conservarse
mientras tanto a temperatura ambiente, nunca en un frigorifico, ni cerca del aire acon-
dicionado.

14



gapSEGQ

Figura 4. Aspecto de las vellosidades coriales extraidas via transabdominal con aguja de biopsia

4. Complicaciones de la biopsia de vellosidades coriales

+ Pérdida fetal: existe un riesgo similar al de la AC cuando la BVC se realiza por parte de
un operador experimentado, aproximadamente de 1/100 de forma general, si bien el
atribuible a la técnica es de 1/500. El resto de las perdidas estaran relacionadas con
la indicacién de la BVC.

« Corioamnionitis: muy poco frecuente después de BVC con una incidencia < 1/1.000 (9).

* Rotura prematura de membranas (RPM): muy poco frecuente después de una BVC
transcervical, y con clinica muy leve por la cantidad escasa de liquido amnidtico en
una edad gestacional temprana. Su incidencia es < 1/1.000.

+ Hematoma placentario: de escasa relevancia cuando no es masivo o retrocorial. Debe
documentarse la presencia de un hematoma previo al procedimiento.

+ Despegamiento corial: de escasa relevancia cuando no es masivo. Debe documentarse
su existencia previa al procedimiento.

+ Muestra insuficiente o inadecuada: la tasa de “no-resultado” debe ser inferior al 3%
(12), por lo que conviene monitorizar al centro y al laboratorio.
5. Biopsia de vellosidades coriales en gestaciones gemelares

« La BVC es el procedimiento de eleccion en la gestacion bicorial, ya que una even-
tual interrupcidn selectiva de uno de los gemelos comportara menos complicaciones
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cuanto mas precozmente se realice (13). El mayor inconveniente de la BVC en gesta-
ciones bicoriales es la confusion de muestras entre 2 coriones adyacentes. Por este
motivo, puede considerarse conveniente que el/la médico mas experto realice la guia
ecogréfica.

« En la planificacion de la BVC en una gestacion multiple es indispensable realizar un
mapeado documentado de los sacos gestacionales, fetos y coriones existentes. Se
ha recomendado que estos procedimientos se realicen preferentemente en centros
que ofrezcan la reduccidn selectiva, para facilitar la correcta identificacién de los fetos
cuando esta es la opcién que decide la pareja en caso de un gemelo afecto.

* En gestaciones bicoriales con dos placentas adyacentes es indispensable delimitar
con precision el territorio de cada una. En estos casos la recomendacion es tomar la
muestra cerca a la insercion del cordon de cada gemelo.

+ En la via transvaginal, se recomienda tomar la muestra de cada placenta con pinzas
diferentes, evitando asi la contaminacion entre ellas. Cuando solo se disponga de
una pinza debe asegurarse de que no queden restos de la primera muestra antes
de acceder al segundo corion. No es necesario evitar el paso a través del corion del
gemelo A en el momento de la toma de la muestra del gemelo B. Si un corion no es
accesible por via transcervical, puede realizarse una BVC via transcervical y la otra
por via transabdominal.

+ Si las muestras se van a tomar via transabdominal, puede realizarse con dos pun-
ciones distintas, con una sola puncién realizada con una aguja de biopsia especial
para gemelares (tiene una “doble aguja” que evita la contaminacién con el material
extraido en primer lugar) o con una puncién para biopsia abdominal y una biopsia
transcervical para el cogemelo. El mejor método debe ser evaluado individualmente
para cada paciente y debe ser explicado siempre al ayudante antes de su comienzo
(briefing). Durante el procedimiento debe confirmarse en voz alta y con comunicacion
(feedback) continua entre el operador y el ayudante. No es necesario evitar el paso a
través del corion del gemelo A en el momento de la toma de la muestra del gemelo B
siempre que la guia esté correctamente introducida en la aguja.

Para evitar confusiones, es recomendable realizar de manera sistematica primero la BVC
del gemelo Ay en segundo lugar la del gemelo B.

En general, se recomienda obtener muestras de los 2 coriones, aunque se trate de una
anomalia discordante, ya que es preferible disponer de un resultado normal en el feto
aparentemente sano, antes de realizar una interrupcion selectiva.

En las gestaciones monocoriales se recomienda actuar como en la gestacion Unica. En
caso de fetos monocoriales diamnioticos discordantes para una anomalia, es preferible
posponer el procedimiento y realizar dos AC.

6. Biopsia de vellosidades coriales en pérdidas gestacionales precoces

En una pérdida gestacional precoz, la BVC presenta una tasa superior de obtencion de un
cariotipo, en comparacion con el andlisis de los restos ovulares posevacuacion uterina.
Con respecto a los requisitos comunes a las Tl, la BVC en la pérdida gestacional precoz
presenta ciertas particularidades:

* No hay contraindicaciones.
+ Edad gestacional: entre 5y 15 semanas.
+ Se debe obtener un consentimiento informado especifico para este tipo de BVC,
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explicando para qué se van a procesar las muestras y las expectativas de conseguir
resultados en funcién de la indicacién y la posibilidad de no resultado.

+ No es necesario conocer las serologias, pero si el RhD.
Existen algunas variaciones en la realizacion de la técnica de la BVC en estos casos:

+ Al haber menor cantidad de corion y este ser de peor calidad, la obtencion de vello-
sidades es mas dificultosa.

+ La muestra se debe tomar aiin mas proxima al saco gestacional, para disminuir la
posibilidad de contaminacién con la decidua materna.

+ Podran realizarse hasta 5 introducciones, para asegurar el resultado.

+ Remitiremos muestra de enjuague bucal materno para descartar contaminacién mater-
na en caso de cariotipo 46,XX.

No hay ninguna variacién en la realizacion de la BVC transabdominal para este supuesto,
pues la edad gestacional a partir de la cual puede ser apropiado elegir esta via es la misma
que en gestaciones evolutivas. Antes de la semana 10 de gestacion, la via transcervical es
de eleccion y la via abdominal debe quedar Unicamente para casos muy excepcionales.

AMNIOCENTESIS

La AC es un procedimiento invasivo que consiste en la introduccién de una aguja a través
de la pared abdominal materna, hasta alcanzar la cavidad amniética bajo guia ecografica
continua, con la finalidad de aspirar una muestra de liquido amnidtico y poder realizar
estudios con fines diagnosticos.

Son raros los casos de fracaso de cultivo (< 1%) o de contaminacion materna. Proporcio-
na cariotipos de buena calidad y facil interpretacion y la tasa de mosaicismos es menor
que para la BVC (13). Ademas, es Util para el diagndstico de un espectro mas amplio de
enfermedades fetales, como la infeccion fetal y los estudios bioquimicos de las enferme-
dades metabdlicas.

1. Indicaciones de amniocentesis

+ Alto riesgo de aneuploidia en test de ADN-Ic cuando no se ha realizado previamente
una BVC.

+ Alto riesgo de trisomia 18, 13 y aneuploidias sexuales en ADN-Ic en fetos en los que
no se objetiva malformacion fetal sugestiva de alteracion cromosomica, dada la posi-
bilidad de mosaicismo placentario (14-18).

+ Por norma general, para confirmar un test positivo de T21 se puede usar la QF-PCR
tanto en vellosidad corial como liquido amnidtico. Sin embargo, si el resultado de la
QF-PCR se ha realizado sobre tejido placentario y es positivo para T18, y especialmen-
te para T13 y monosomia X sin hallazgos ecograficos, se debe esperar al resultado del
cultivo largo de vellosidad corial. Aun asi, un 3% de esos casos requerira realizacion
de AC posterior, por lo que la eleccion de la Tl se debe hacer de forma individualizada
en funcion de los resultados, la edad gestacional y los hallazgos ecograficos.

+ Cribado de aneuploidias de alto riesgo para trisomias (por CCPT o cribado triple o cua-
druple de 2.° trimestre) cuando no se ha realizado BVC y no se realice test de ADN-Ic.

+ Translucencia nucal > p99 cuando no se ha realizado previamente una BVC.

« Anomalia cromosomica en gestacion previa (en trisomias autosémicas se puede recal-
cular el riesgo, en otras anomalias el riesgo de recurrencia es muy bajo) cuando no
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se ha realizado previamente BVC. En protocolos regionales para esta indicacion se
recomienda test de ADN-Ic.

« Anomalia cromosoémica parental.
+ Malformaciones fetales ecograficas (detectadas en ecografia morfoldgica).

+ Despistaje de anomalias monogénicas con diagnostico molecular o bioquimico dis-
ponible en liquido amnidtico.

+ Despistaje de infeccion fetal con diagnéstico disponible por PCR en liquido amniético
(CMV, toxoplasma, parvovirus-B19, varicela, rubeola, herpes (9-10), enterovirus).

+ Confirmacién de un resultado no concluyente en BVC.
* CIR severo precoz (< 24 semanas)

+ CIR severo < 28 semanas con presencia de: marcadores ecograficos (excluyendo
oligoamnios), anomalia menor o biometrias (LF o PC) < -3DE.

« Marcadores ecograficos de aneuploidia de segundo trimestre con riesgo resultante >
1/250 y no se realice ADN-Ic. (19)

+ Anomalia discordante en gemelos monocoriales biamnidticos.
* Despistaje de corioamnionitis.

2. Edad gestacional

En base a la evidencia actual, se recomienda que este procedimiento no se realice antes de
las 15 semanas de gestacion (12,20,14,21), se hara preferiblemente a partir de la semana
16, cuando presumimos que se han fusionado las membranas corioamnioticas, hecho
que facilita el acceso a la cavidad amniotica y minimiza por tanto el riesgo de pérdida
gestacional.

Se ha demostrado que la AC precoz, previa a las 14 semanas, tiene una mayor tasa de
pérdida gestacional, ademas de un incremento en la incidencia de talipes fetal, morbilidad
respiratoria, RPM posprocedimiento, asi como fallo de cultivo (22-24).

3. Preparacion de la amniocentesis

Los requerimientos de personal y material son los siguientes:

+ El operador y el ecografista son la misma persona, por lo que se requiere personal con
experiencia, capaz de guiarse en estos procedimientos. El ayudante, quien realizara
la conexion al sistema de vacio, no serd necesariamente facultativo, sino que estas
funciones las puede realizar un/a enfermero/a o auxiliar si ha sido adecuadamente
entrenado/a para ello (25-28).

En cuanto a instrumental, los requerimientos minimos son:
+ Ecografo con prestaciones acordes a la técnica y transductor abdominal.
+ Camilla (idealmente regulable en altura).
* Fuente de luz indirecta.
+ Guantes estériles.
+ Gasas y clorhexidina alcoholica al 2% para realizar asepsia.
+ Dispensador de gel de ultrasonidos estéril.
+ Tallas o campos estériles.
+ Desinfeccidn del transductor o funda estéril para la sonda ecografica.

18



gapSEGQ

+ Aguja de AC de calibre 20G O 22G (14,29-31).
+ Adaptador, alargadera con llave de 3 pasos (opcional).

+ 1 jeringa de 3-5 ml para desechar los primeros 2 ml y minimizar la contaminacién
hematica materna.

« 2 jeringas 10-20 ml o tubos de succion de 10 ml sin ningun aditivo con adaptador para
los mismos.

+ Tapones de jeringa para su transporte en la misma o tubos de transporte sin aditivo.
+ Apdsito cutaneo pequeno.

4. Valoracion y planificacion

En la valoracién ecogréfica transabdominal previa se confirmara en primer lugar la viabili-
dad fetal y que la edad gestacional sea la adecuada para el procedimiento; y en segundo
lugar se debe realizar un barrido de la totalidad de la cavidad uterina para localizar la ubi-
cacion placentaria, insercion del corddén umbilical y la laguna maxima de liquido amnidtico,
pudiendo asi planificar la trayectoria de entrada mas adecuada de la aguja.

El barrido se debera realizar con la magnificacion suficiente para que el fondo uterino
quede en la parte inferior de la pantalla. Se ajustara a su vez la ganancia para permitir
una correcta diferenciacion de tejido subcutaneo, plano muscular, cavidad abdominal
materna, miometrio, placenta y liquido amnidtico. Se colocara la sonda de tal manera que
permita visualizar toda la via de acceso, desde tejido celular subcutaneo, hasta la cavidad
amniética. Habitualmente, el punto de entrada en Utero debe localizarse en el centro de
la pantalla. Es importante mantener una verticalidad absoluta de la sonda, la cual debe
siempre permanecer perpendicular a la espalda materna, independientemente del contorno
del abdomen para evitar errores.

5. Preparacion de la gestante

Se coloca a la gestante en decubito supino (puede elevarse levemente la cabeza para su
confort), sin cruzar las piernas y lo mas cerca posible al borde de la camilla préximo al
operador.

Se colocara un campo estéril sobre la pelvis y miembros inferiores maternos y el operador
llevara a cabo el procedimiento con guantes estériles. Se recomienda gel ecografico estéril
para evitar la contaminacion bacteriana (30) previo a la asepsia de la piel preferiblemente
con clorhexidina al 2% y se realizara desinfeccion del transductor o se usara funda estéril
para la sonda ecogréfica.

La AC genera una ansiedad considerable en las mujeres. La mayoria de las gestantes no
refiere la AC como una técnica dolorosa si no que la califica como una incomodidad equi-
valente a la de la venoclisis. No se ha demostrado que el uso de anestésico local reduzca
el dolor de este procedimiento (31), por lo tanto, no existe evidencia clinica actual que
justifique el uso de analgesia en la AC (32).

6. Trayecto de la aguja (desde la piel hasta la cavidad amniética):

+ La aguja debe entrar lateralmente a la sonda, a unos 2-3 cm de distancia y coincidien-
do con la mitad del ancho de la sonda. La presién de la sonda sobre la piel debe ser
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leve ya que si se presiona demasiado sera mas dificil la visualizacion de la aguja en su
recorrido por el tejido celular subcutaneo.

+ La aguja debera ser visualizada de forma continua (12,28-30), disminuyendo con ello
el riesgo de lesion fetal o de lesidn intestinal materna (Fig. 5).

Figura 5. Visualizacion ecografica del trayecto de la aguja durante una amniocentesis

« La puncién del utero puede ser dolorosa por lo que la entrada al mismo debe de ser
decidida, sin dudar, con un movimiento firme hasta la cavidad amnidtica y, aunque el
angulo de entrada no se ha relacionado con lesién en la membrana, la entrada lo mas
perpendicular posible disminuye el recorrido de la aguja a nivel miometrial y evita el
despegamiento de la membrana de la pared del utero (30).

+ Se recomienda, de manera rutinaria, evitar la entrada de la aguja a través de la insercion
del corddn en la placenta y, si es técnicamente posible, evitar el paso transplacentario
(especialmente en mujeres Rh negativo) (12,29-31,33) salvo que se trate del Unico
acceso seguro hasta la laguna de liquido amniético (contraindicado en isoinmunizacion
o infecciéon materna por VIH, VHC y VHB). Si fuera preciso el paso transplacentario
(debe preferirse a una via no transplacentaria con cierto riesgo al fracaso, por ser cer-
cana al feto o por ser muy periférica en relacion con la cavidad uterina), se recomienda
realizar la puncién a través de la parte mas delgada de la placenta.

7. Aspiracion del liquido amniético

Una vez situada la aguja en la cavidad amnibtica, se retira el estilete interno de la aguja y
se conecta el adaptador unido a una jeringa y se aspira. La aspiracién puede ser realizada
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por el operador, por un asistente o utilizando un mecanismo de succién (34,35), debemos
aspirar de 15 a 30 ml (dependiendo de la indicacion) de liquido amniético, idealmente sin
contaminacién con células hematicas maternas (para minimizarla se ha recomendado
eliminar los primeros 2 ml, utilizando una jeringa pequefia de 3-5 ml) (14).

En caso de una puncion fallida, si decidimos retirar la aguja y localizar un nuevo punto de
entrada, deberemos realizar un cambio de aguja. Si tras dos intentos de puncion uterina no
se ha logrado obtener la cantidad minima de liquido amniético adecuada para el analisis,
se debera programar una nueva puncién en una semana. Si solo se obtienen 1-2 ml, se
puede solicitar exclusivamente mediante una QF-PCR (36).

Antes de retirar la aguja se debe desconectar la jeringa del conector para minimizar conta-
minacién en la salida y, al igual que se realizd con la entrada, se debera visualizar la aguja
en todo momento.

Debe confirmarse la viabilidad fetal, comprobar que no exista sangrado en el punto de
entrada de la aguja en la cavidad uterina, cumplimentar los datos relevantes en la solicitud
de laboratorio y etiquetar e identificar adecuadamente todas las muestras.

8. Complicaciones de la amniocentesis

A la hora de valorar complicaciones, los estudios han de incluir mujeres con riesgo similar
para anomalia cromosomica en los grupos de intervencién y control (29,37). Cuando esto
se lleva a cabo, la tasa de complicaciones de la AC es baja o insignificante, especialmen-
te cuando este procedimiento se realiza en centros especializados, por operadores con
experiencia.

La tasa de complicaciones son las siguientes:

+ Riesgo de pérdida fetal: de forma general el riesgo de la AC es aproximadamente de
1/100, pero al igual que sucede en la BVC, se ha estimado que el riesgo debido a la
técnica es de 1 de cada 500 casos. El resto de las perdidas estaran relacionadas con
la indicacién del procedimiento.

+ Riesgo de RPM del 0,3% (3 de cada 1.000 procedimientos) que tiene mejor prondstico
que cuando ocurre de manera espontanea.

+ El riesgo de corioamnionitis es < 0,1% (< 1 de cada 1.000 procedimientos) (12).

+ Otras complicaciones como hemorragia placentaria, hematoma de la pared abdominal
o traumatismo fetal, son excepcionales (14).

+ Las complicaciones maternas severas, sepsis e incluso muerte materna han sido
descritos en un pequefio numero de casos (posible causa puncién inadvertida de un
asa intestinal).

Otros aspectos para tener en cuenta:

« El fallo en el cultivo de liquido amniético ha sido descrito en aproximadamente 0,1%
de las AC, riesgo que se incrementa cuanto mayor es la edad gestacional y cuando
el liquido es hematico.

+ Mosaicismo de células amnioticas. Ocurre en aproximadamente 0,25% de las AC.

+ Remitiremos muestra de enjuague materno en caso de puncién transplacentaria o
liguido amnidtico hematico.
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9. Amniocentesis en casos especiales: consideraciones clinicas

Gestacion multiple

Los operadores que realizan la técnica en embarazos multiples deben tener un alto nivel
de experiencia en ecografia y realizacion de Tl. Se debe estudiar detenidamente el nimero
de sacos, colocacion fetal y placentaria, para garantizar que se tomen muestras separadas
de cada feto (38).

En gestaciones bicoriales es mas frecuente utilizar dos punciones separadas, aunque
puede realizarse con una sola puncién, obteniéndose liquido del segundo saco amniético
a través de la puncidén de la membrana interamnidtica, con baja tasa de complicaciones
(89). Especialmente en estos casos deben desecharse los primeros 1-2 ml de muestra de
liquido amniético posterior al paso de membrana divisoria para evitar contaminacién con
el primer gemelo (40).

En gestaciones monocoriales, especialmente si se realiza por riesgo gestacional de aneu-
ploidia, una puncion uUnica es suficiente (41). Ante una anomalia ecografica discordante
(sospecha de heterocariotipo), se deben obtener dos muestras; en estos casos, se deberd
realizar siempre doble puncién uterina ya que la puncién de la membrana interamnidtica
esta contraindicada por el riesgo de septostomia.

La tasa de aborto espontaneo en gestaciones gemelares es mas alta, llegando a duplicar
tasa de pérdida de los embarazos uUnicos (42-45).

Amniocentesis en el tercer trimestre

Las indicaciones mas frecuentes para la realizacién de AC en tercer trimestre son: obten-
cion de cariotipo tardio y el despistaje de corioamnionitis subclinica en gestaciones con
RPM.

En el tercer trimestre, debido al tamafio fetal que ocupa la mayor parte de la cavidad, el
riesgo de puncion fallida y de contaminacion hematica de la muestra es superior al del
segundo trimestre (46,47).

Cuando la AC se lleva a cabo en presencia de RPM las tasas de fracaso de la técnica son
mas altas (48). Las complicaciones graves son poco frecuentes, no se han observado
diferencias significativas frente a los controles con respecto al riesgo de mal resultado
obstétrico (49).

Hay estudios que sugieren tasas de fracaso del cultivo mas altas en AC del tercer trimestre
(50).

10. Recomendaciones posprocedimiento

+ Se debe advertir e informar a la paciente de los signos o sintomas de alarma, motivos
por los que debe acudir al servicio de urgencias:

Fiebre (> 38 °C).

+ Sangrado vaginal.

Pérdida de liquido amnidtico por vagina.

Dolor abdominal moderado/intenso tipo colico.
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* No existe evidencia de que el reposo disminuya las complicaciones de la prueba.
Por precaucion recomendamos evitar la actividad fisica intensa durante las 24 horas
posteriores a la realizacion de la prueba

+ No se recomienda ninguin tratamiento farmacoldgico particular, aunque el uso de para-
cetamol puede ser considerado posterior al procedimiento en caso de incomodidad
abdominal significativa (30).

+ La administracion de progesterona o tocoliticos posterior a una AC no ha demostrado
beneficio claro en términos de desenlaces clinicos relevantes (35).

+ Si la madre es RhD negativa se debe administrar 1.500 Ul de gammaglobulina anti-D
en dosis Unica, idealmente de manera inmediata tras el procedimiento, o en su defecto,
necesariamente antes de las 72 horas pospuncion.

+ Se debera administrar gammaglobulina anti-VHB en gestantes con HBsAg positivo. En
caso de HBeAg positivo, carga viral positiva (ADN-VHB), en puncion transplacentaria
inevitable o AC de tercer trimestre, se administrara inmunoglobulina especifica VHB
posprocedimiento (600 Ul IM, dosis Unica en las primeras 24 horas) (7).

+ Se recomienda consulta de asesoramiento genético cualificado en caso de resultado
anormal de los estudios genéticos (14).

CORDOCENTESIS

Consiste en la obtencidn de sangre fetal generalmente mediante puncién del cordén umbi-
lical fetal con fines diagnésticos o terapéuticos. Puede realizarse en un asa libre de cordon,
en la insercion del corddn en la placenta, o también en la porcién intrahepatica de la vena
umbilical via higado fetal; en circunstancias excepcionales la muestra de sangre fetal se
puede obtener mediante cardiocentesis.

Los requerimientos para la prueba son los generales del resto de las Tl descritos en la
guia; pero siempre teniendo en cuenta que cuando se vaya a realizar entre las semanas
24 y 34 hay que considerar la maduracion pulmonar.

1. Indicaciones

Sus indicaciones son mas selectivas y su uso mas restringido que la AC y la BVC, ya que
las dos técnicas anteriores presentan menos riesgo de aborto para obtener el cariotipo
fetal y el resultado y tiempo de espera es el mismo. Especificamente puede usarse para
estudio del hemograma fetal, previo a transfusiones, o como factor prondstico de ciertas
infecciones. Aunque en algunas guias clinicas se indica en casos de mosaico fetal tras
AC, no parece que pueda aclarar en mejor manera este diagnéstico.

2. Edad gestacional adecuada

Puede realizarse desde que podamos acceder técnicamente, por su mayor tamafo, al cor-
dén umbilical, generalmente desde la semana 18 de gestacion hasta el final del embarazo.
3. Preparacion de la cordocentesis

Es el procedimiento invasivo que requiere mayor experiencia por parte del operador. En
términos generales, el operador y el ecografista que guia el procedimiento son la misma
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persona. El ayudante que toma las muestras o realiza las conexiones y administra los
tratamientos, en caso de transfusién de sangre, por ejemplo, no tiene que ser necesa-
riamente un facultativo, pero si alguien entrenado adecuadamente para ayudar en esta
técnica (51-52).
En cuanto a los requerimientos materiales:
+ Ecografo.
Camilla (idealmente regulable en altura).
* Fuente de luz indirecta.
+ Pafos y guantes estériles.
+ Gasas Yy clorhexidina alcohdlica al 2% para realizar asepsia.
+ Sobre con gel de ultrasonidos estéril.
« Desinfeccién del transductor o funda o protector de sonda estéril.

+ Anestesia local materna (lidocaina al 2% o 5%, no se suele usar debido al menor
grosor de la aguja de CC).

« Jeringa de 1 ml para administracidon de anestesia y/o relajantes musculares fetales, si
estuviera indicado, adecuadamente etiquetada.

+ Jeringas de 1ml para diversas muestras fetales.

+ Conector (puede ser un pequeiio conector con via de tres pasos a rosca o a click) que
también tendra heparina en todo su recorrido y se dejara conectado a la jeringa con
heparina en casos de transfusiones de sangre al feto.

+ Aguja de 20G y 15 cm de longitud (idealmente con punta Chiva y refuerzo sonografico
también en la punta)

+ Tubo adecuado de muestras especificas que se vayan a solicitar (hemograma, bioqui-
mica, serologia, cariotipo...).

- Tirita o apésito pequefio.

4. Valoracion y planificacion

La valoracién ecografica transabdominal previa debera realizarla el operador y permite
visualizar la localizacion anterior o posterior de la placenta y buscar la insercién del cordén
umbilical en la misma como punto preferente para realizar la CC, ya que es la parte del
cordon fija y evitamos desplazamientos del mismo al puncionar.

Si la placenta se encuentra en cara posterior, podremos elegir un asa libre de cordén para
la puncion, intentando que la aguja se introduzca longitudinalmente al mismo, obteniendo
un plano longitudinal del cordon y no transversal.

Es importante tener un tamano de imagen lo mas aumentado posible y mantener una
verticalidad absoluta de la sonda, la cual debe siempre permanecer perpendicular a la
espalda materna para evitar errores

5. Preparacion de la gestante

+ Se coloca a la gestante en decubito supino (puede elevarse levemente la cabeza para
su confort), sin cruzar las piernas y lo mas cerca posible al borde de la camilla proximo
al operador.
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+ Se procede al lavado con agua jabonosa del vientre materno y con gel desinfectante
de la sonda y del cable.

Se cubre la sonda con un protector estéril con gel preferiblemente estéril en su interior.
+ Se coloca un pafio estéril sobre la pelvis y miembros inferiores maternos.
El operador realiza asepsia de la piel con clorhexidina preferentemente.

+ En la mayoria de los centros se considera un procedimiento limpio y no se administran
antibioticos de forma profilactica.

6. Trayecto de la aguja (desde la piel hasta el cordén umbilical y viceversa)

La realizacion de la CC tiene 3 tiempos: el primero, avanzar la aguja desde la piel del
abdomen materno hasta el cordén umbilical; el segundo, tras retirar la guia del interior de
la aguja, aspirar sangre fetal; y el tercero, consiste en la salida de la aguja. Para ello se
deben realizar los siguientes pasos:

+ Puncién con aguja de calibre 20G y 15 cm. Se introducira bajo control ecografico a
través del abdomen materno y del miometrio hasta la penetracion en la luz de un vaso
funicular (preferiblemente la vena). La técnica de manos libres se usa mas comunmen-
te, con el operador guiandose a si mismo la aguja mediante ecografia. Si la placenta es
anterior, se recomienda la puncion del corddn a nivel de su insercién placentaria; si la
placenta es posterior, se tomara la muestra de un asa libre del cordon o de la porcion
intrabdominal de la vena umbilical. (Fig. 6).

Figura 6. Imagen de ecografia transabdominal, mostrando la introduccién de la aguja de cordocentesis a través del abdomen
materno hasta la vena umbilical fetal en su eje longitudinal.

« Una vez en el interior del cordon, se retira el fiador (instilar con solucion salina puede
ser Util para confirmar la posicion correcta), se conecta la jeringa impregnada de una
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pequefa cantidad de heparina, y se obtiene la cantidad de sangre fetal necesaria
segun la indicacién. Se debe tener precaucion para evitar las arterias umbilicales. La
aspiracion con jeringa es realizada por un asistente hasta obtener la muestra de sangre.

+ En procedimientos prolongados, como es una transfusiéon de sangre, puede con-
siderarse administrar un relajante muscular al feto como atracurio (0,4 mg/kg IM) o
vencuronio (0,1-0,2 mg/kg IM).

+ Si comprobamos ecograficamente que la aguja esta en el lugar correcto y no obtene-
mos sangre fetal, a veces basta con rotar la aguja 180° para poder obtener la muestra.

- Retirada de la aguja, con control ecografico posterior del lugar de puncion y de la
actividad cardiaca fetal (53).

7. Preparacioén de la muestra de sangre fetal

+ Se recomienda la comprobacion del etiquetado asi como de cualquier documento
identificativo que se envie al laboratorio, previamente a su colocacién en un sobre o
contenedor que permita un cierre seguro que evite su apertura antes de su llegada al
laboratorio.

+ La muestra debe llegar al laboratorio idealmente en el mismo dia y debe conservarse
mientras tanto a temperatura ambiente, nunca en un frigorifico, ni cerca del aire acon-
dicionado.

« Identificacién del origen fetal de la sangre (volumen corpuscular medio [VCM] de los
hematies fetales > 105 fl). En los casos de entrada transplacentaria podemos espe-
rar una mayor probabilidad de contaminacién con sangre materna y de hemorragia
feto-materna.

* Los tubos y cantidad de muestra segun los estudios mas comunes a solicitar son:
Hemograma, Kleihauer-Betke, PCR en microbiologia (EDTA, 1ml), estudios de citoge-
nética o genética molecular (EDTA, 1ml), estudios bioquimicos, test de Coombs directo
(tubo seco, 1ml), gasometria (jeringa heparinizada 0,3 ml).

8. Complicaciones y riesgos de la cordocentesis

« Hemorragia: complicacion frecuente cuando la técnica no se realiza de forma trans-
placentaria en la insercién del corddn. Sucede al retirar la aguja de la zona de puncién
venosa, con una duracion media de 35 segundos; relacionada con el grosor de la aguja
y la dificultad del procedimiento.

+ Pérdida fetal: su incidencia se situa alrededor del 1-2%, dependiendo fundamental-
mente de la gravedad de la patologia fetal y de la experiencia del operador. En casos
de feto viable, este procedimiento deberia realizarse en un entorno donde puede garan-
tizarse la realizacién de una cesarea de emergencia si hubiera algun accidente (53).

« Hemorragia feto-materna: es mas comun cuando la CC se realiza transplacentaria,
y en procedimientos como transfusion de sangre que son mas prolongados. Podria
causar aloinmunizacion materna y es raro que pueda resultar en anemia fetal severa.

+ Bradicardia fetal transitoria en el 5-10% de los casos, especialmente si se punciona
una de las arterias, debido probablemente a una respuesta vasovagal causada por el
vasoespasmo local.

26



gapSEGQ

+ Hematoma de corddn: en aproximadamente el 17% de los casos, generalmente asin-
tomatico, pero puede asociarse con bradicardias mas o menos transitorias y el manejo
sera expectante dependiendo de las semanas de gestacion y/o de si hay signos de
pérdida de bienestar fetal.

+ Pérdida hematica o de liquido amnidtico: en alrededor del 0,5-1%, se suele resolver
con el reposo.Infeccién: es una complicacién rara que ocurre en menos del 1% de los
procedimientos.

« Fallo del procedimiento en aproximadamente 5% segun experiencia del operador.

FORMACION Y AUDITORIAS

Es necesario, como en todas las técnicas médicas, tener un entrenamiento previo antes
de realizar estos procedimientos. Este entrenamiento deberia de comenzar en modelos
de simulacion en los que se pueda ganar la habilidad de dirigir y controlar la aguja seguin
avanza en el modelo a lo largo de toda su trayectoria y controlar el punto final de su des-
tino deseado.

El entrenamiento clinico deberia de empezar por los procedimientos mas sencillos, como la
AC, y bajo supervision en todo momento, para pasar posteriormente a la BVC con placenta
en cara anterior, si es via abdominal, y posteriormente a la CC. El nUmero minimo de proce-
dimientos que son necesarios para demostrar competencia varia ampliamente en la lite-
ratura (desde 45 a 300).

Es deseable, como en todas las técnicas médicas, un control de calidad que registre el
numero de procedimientos anuales, las complicaciones de los mismos y los problemas
técnicos desde su realizacién a su resultado.
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ADENDUM

CONSENTIMIENTOS INFORMADOS DE TECNICAS INVASIVAS EN
DIAGNOSTICO PRENATAL

CONSENTIMIENTO INFORMADO
DE BIOPSIA DE LAS VELLOSIDADES CORIALES

El presente documento tiene por finalidad cumplir con lo prescrito en la Ley 41/2002, de 14 de
Noviembre, Basica Reguladora de la Autonomia del Paciente y de Derechos y Obligaciones en
Materia de Informacién y Documentacion Clinica (en lo sucesivo la Ley 41/2002). En concreto,
con los principios informadores, el derecho a la informacion sanitaria del paciente, su derecho
a la intimidad, el consentimiento informado, y el correlativo deber del médico responsable de
velar por el interés del paciente y los mencionados derechos.

CENTRO SANITARIO: SERVICIO DE:

OBJETIVO DEL PROCEDIMIENTO

Consiste en la obtencion de una pequefia muestra de la placenta (corion) entre la semana 10.2
y 14.2 de la gestacion. Se puede realizar por via vaginal, mediante una pinza de calibre fino que
se introduce por el cuello del Utero; o por via abdominal, a través de una aguja. Los resultados
son similares.

DESCRIPCION DEL PROCEDIMIENTO

La prueba se realiza de forma ambulatoria.

No hace falta venir en ayunas. Dura aproximadamente 15-20 minutos y, aunque es un poco
molesta, no requiere anestesia. En algunos casos puede ponerse una pequefia cantidad de
anestesia local en el abdomen antes de introducir la aguja para minimizar las molestias.

El material obtenido permite realizar estudios genéticos, moleculares y bioquimicos.

EN SU CASO LA INDICACION DE LA BIOPSIA DE CORION ES (SELECCIONAR):

e Alto riesgo de aneuploidia en ADN fetal en circulacién materna

e Alto riesgo de aneuploidia en el cribado de primer trimestre

e Translucencia nucal aumentada > percentil 99

e Anomalia cromosdmica en gestacion previa

e Anomalia cromosémica en los progenitores

e Anomalia estructural fetal detectada en la ecografia de primer trimestre
e Pérdidas gestacionales precoces

e Confirmacion de un diagnostico preimplantacional

e Enfermedad monogénica

e Otras (texto libre):

RECOMENDACIONES TRAS LA TECNICA

Tras el procedimiento podrad irse a casa.

¢ No existe evidencia de que el reposo disminuya las complicaciones de la prueba. Por pre-
caucion recomendamos evitar la actividad fisica intensa durante las 24 horas posteriores a
la realizacién de la prueba.
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e Sisugrupo sanguineo es Rh negativo se ha de poner una dosis (1.500 unidades internacio-
nales [Ul]) de gammaglobulina anti-D, siempre dentro de las primeras 72 h tras la técnica.

e Encaso de presentar sangrado igual o superior a una regla, dolor abdominal intenso de tipo
cdlico, fiebre o pérdida de liquido amnidtico (liquido transparente y a temperatura corporal)
debera acudir a urgencias.

RIESGOS GENERALES ¢éQUE COMPLICACIONES PUEDEN APARECER?

Cualquier actuacién médica conlleva riesgos. La mayor parte de las veces los riesgos no se ma-
terializan, y el procedimiento no produce dafios o efectos secundarios indeseables. Sin embar-
g0, a veces no es asi, siendo necesario, por ello, que la paciente/usuaria conozca los riesgos que
pueden aparecer en este procedimiento:

e Pérdida fetal: aunque el riesgo global de pérdida fetal tras una biopsia corial es de 1 en 100
casos, solo en 1 de cada 500 veces la pérdida del embarazo serd debida a la prueba en si.
En la mayoria de los casos la pérdida de la gestacidn estara relacionada con el motivo por
el que se le realizd la biopsia corial y podria haberse producido el aborto de forma esponta-
nea, aunque no se le hubiera realizado.

e Corioamnionitis: muy rara después de biopsia corial con una incidencia < 1/1.000.

e Rotura prematura de membranas: muy rara después de una biopsia corial via transcervical
o transvaginal. Su incidencia es < 1/1.000.

¢ Hematoma placentario: de escasa relevancia cuando no es masivo o retrocorial.

e Despegamiento corial: de escasa relevancia cuando no es masivo.

LIMITACIONES DE LA TECNICA

e Puede no conseguirse extraer material placentario suficiente y de buena calidad para su
andlisis o que el laboratorio no pueda emitir un diagndéstico con seguridad (0,5-1%). En es-
tos casos puede realizarse posteriormente una amniocentesis.

e Aunque habitualmente el cariotipo de la placenta coincide con el del feto, en algunas oca-
siones (0,1-1%) pueden aparecer anomalias cromosdmicas raras que afecten Unicamente a
la placenta. En estos casos el diagndstico se tendrd que confirmar mediante el analisis de las
células fetales que hay en el liquido amnidtico (mediante amniocentesis).

e En algunas anomalias infrecuentes puede ser necesaria la obtencion de sangre de los 2
progenitores.

e Enfuncionde laindicacion de la biopsia corial, se realizaran unos u otros estudios genéticos,
pero dado que es imposible descartar todas las anomalias genéticas, un resultado normal
no excluye la posibilidad de que el recién nacido pueda tener algln tipo de defecto genético.

¢CUANTO TARDA EL RESULTADO?

En un plazo aproximado de 3-4 dias laborables podremos darle un resultado preliminar en el
que se descarten las anomalias cromosdmicas mas frecuentes (nimero de cromosomas 21, 13,
18 y sexuales), lo que nos permite descartar, entre otros, el sindrome de Down. En los casos en
los que se indiquen otras pruebas, los tiempos son variables. Para la realizacién de un cariotipo
completo, habitualmente se requiere de 3 a 4 semanas. En el plazo de 10-15 dias tendremos el
resultado del microarray (es decir, el estudio de los 23 pares de cromosomas con una resolucion
mavyor al cariotipo), si estuviera indicada la realizacion del mismo.

En el caso de haber realizado otras pruebas especiales, el tiempo de espera puede variar.
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¢QUE OTRAS ALTERNATIVAS TIENE?

Optar por una biopsia de corion, una vez habiendo sido informada, es una decisién completa-
mente personal. Otras alternativas incluyen:

e No hacer ninguna otra prueba y esperar al parto, realizando el estudio genético al recién
nacido si se precisara.

e Endeterminadas indicaciones, hacer un estudio de ADN-libre circulante en sangre materna
(analisis de sangre). No es una prueba diagndstica, por lo que su resultado es orientativo y
en caso de alto riesgo debe confirmarse con una técnica invasiva. Solo informa del riesgo
de las alteraciones cromosémicas numéricas mas frecuentes (cromosomas 21, 13y 18). No
estd indicado cuando la ecografia muestra hallazgos que no son normales ya que en estos
casos las alteraciones genéticas pueden ser muy diversas.

En funcién de la indicacion, otras posibles alternativas podrian ser:

e Hacerse otro tipo de técnica invasiva como la amniocentesis (obtencion de liquido amnio-
tico a través de una puncién del abdomen de la madre) no recomendada antes de la 16.2
semana de forma habitual. El riesgo de pérdida fetal atribuible a la técnica es similar.

e Cordocentesis (extraccién de muestra de sangre fetal del cordén umbilical).

¢ No hay ninguna cientificamente recomendada mejor que esta para su diagndstico.

e Otras: especificar:

INFORMACION CLINICA Y MUESTRAS BIOLOGICAS

Autorizo que el excedente de material bioldgico utilizado para pruebas diagndésticas y la infor-
macion clinica asociada se pueda utilizar para investigacion.

También puede hacer falta tomar imagenes, como fotos o videos. Sirven para documentar me-
jor el caso.

También pueden usarse para fines docentes de difusién del conocimiento cientifico. En cual-
quier caso seran usadas si usted da su autorizacién. Su identidad siempre serd preservada de
forma confidencial.

PROTECCION DE DATOS DE CARACTER PERSONAL

Los datos de caracter personal pertenecientes a las personas intervinientes obtenidos con
motivo de la suscripcion del presente documento seran tratados de conformidad con la Ley
41/2002, de 14 de Noviembre, Basica Reguladora de la Autonomia del Paciente y de Derechos
y Obligaciones en Materia de Informacién y Documentacién Clinica, asi como el Reglamento
2016/679, de 27 de Abril, General de Proteccion de Datos y la Ley Organica 3/2018, de 5 de
Diciembre, de Proteccién de Datos Personales y Garantia de los Derechos Digitales. Los mencio-
nados datos de caracter personal seran tratados por el centro médico donde se va a practicar la
intervencién quirurgica (responsable del tratamiento) y para la finalidad de prestacion de trata-
miento médico asi como para el cumplimiento de la obligacion legal (constancia de suministro
de informacién previa y otorgamiento de consentimiento). En todo caso, las personas cuyos
datos personales se obtienen podran ejercitar sus derechos de acceso, rectificacion, supresion,
oposicién, limitacion y demds reconocidos en la legislacion ante el responsable.
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AUTORIZACION

La paciente/usuaria, y en defecto de su capacidad, las personas a ella vinculadas por razones
familiares o de hecho, ha/n recibido del médico responsable que suscribe este documento la
informacidn clara, comprensible, completa, adecuada a la situacién de la paciente/usuaria y
previa al procedimiento sefialado.

Del mismo modo, la paciente/usuaria manifiesta que ha comprendido las explicaciones e infor-
macion las cuales se han facilitado en un lenguaje claro y sencillo por el facultativo médico res-
ponsable que le ha atendido, le ha permitido realizar todas las observaciones y le ha aclarado
todas las dudas que le he planteado.

La paciente/usuaria, en su defecto, la persona a ella vinculada, ha sido informada y ha entendi-
do plenamente los riesgos posibles. Si surge alguna complicacion, la paciente/usuaria y, en su
defecto, quienes desempefien las funciones de representacion en los términos previstos en el
articulo 9.3 de la Ley 41/2002, prestan el consentimiento para que se haga lo que sea necesario
y convenga.

Finalmente, y habiendo dado el debido cumplimiento al deber de informacion, la paciente/
usuariay, en su defecto, su representante a estos efectos, manifiesta mediante la firma del pre-
sente documento su consentimiento al procedimiento descrito al inicio.

Por ultimo, se reconoce el derecho a revocar libremente el consentimiento prestado en cual-
quier momento. El ejercicio de este derecho se realizard mediante remisién de escrito firmado
por la paciente/usuaria y, en su defecto, por su representante, al médico responsable para su
incorporacion a la historia clinica?.

Meédico responsable:

D.N.lL.:

Numero de colegiado:

Centro médico adscrito:

Firma del médico responsable:

'3. Se otorgara el consentimiento por representacion en los siguientes supuestos:

a) Cuando el paciente no sea capaz de tomar decisiones, a criterio del médico responsable de la asistencia, o su
estado fisico o psiquico no le permita hacerse cargo de su situacion. Si el paciente carece de representante legal, el
consentimiento lo prestaran las personas vinculadas a él por razones familiares o de hecho.

b) Cuando el paciente tenga la capacidad modificada judicialmente y asi conste en la sentencia.

¢) Cuando el paciente menor de edad no sea capaz intelectual ni emocionalmente de comprender el alcance de la
intervencion. En este caso, el consentimiento lo dard el representante legal del menor, después de haber escucha-
do su opinién, conforme a lo dispuesto en el articulo 9 de la Ley Orgénica 1/1996, de 15 de Enero, de Proteccion
Juridica del Menor.

Entregar copia del documento firmado a quienes lo suscriban.
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Nombre y apellidos de la
paciente/usuaria:

D.N.L:

Firma:

Nombre y apellidos del
representante:

D.N.L:

Razon del vinculo con la paciente
(familiar, de hecho):

Firma y fecha:

Centro médico responsable del
tratamiento:

Direccion para ejercicio de los
derechos:

REVOCACION DEL CONSENTIMIENTO INFORMADO

e He leidoy entendido la hoja informativa para la realizacién de una biopsia corial.

e Hetenido la oportunidad de hacer las preguntas que he considerado necesarias y estas han
sido contestadas satisfactoriamente.

¢ Adecuadamente informada y libremente, he decidido no realizarme una biopsia corial.

Nombre y apellidos de la
paciente/usuaria:

D.N.L:

Firma:

Nombre y apellidos del
representante:

D.N.l.:

Razon del vinculo con la paciente
(familiar, de hecho):

Firma y fecha:
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Meédico responsable:

D.N.L.:

Numero de colegiado:

Centro médico adscrito:

Firma del médico responsable:

Centro médico responsable del
tratamiento:

Direccion para ejercicio de los
derechos:
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CONSENTIMIENTO INFORMADO
DE BIOPSIA DE LAS VELLOSIDADES CORIALES PARA ESTUDIO GENETICO
EN PERDIDAS GESTACIONALES PRECOCES.

INFORMACION PREVIA A LA REALIZACION DE LA BIOPSIA CORIAL

El presente documento tiene por finalidad cumplir con lo prescrito en la Ley 41/2002, de 14 de
Noviembre, Basica Reguladora de la Autonomia del Paciente y de Derechos y Obligaciones en
Materia de Informacién y Documentacién Clinica (en lo sucesivo la Ley 41/2002). En concreto,
con los principios informadores, el derecho a la informacion sanitaria del paciente, su derecho
a la intimidad, el consentimiento informado, y el correlativo deber del médico responsable de
velar por el interés del paciente y los mencionados derechos.

CENTRO SANITARIO: SERVICIO DE:

OBJETIVO DEL PROCEDIMIENTO

Consiste en la obtencion de una pequefia muestra de la placenta (corion). Se puede realizar por
via vaginal, mediante una pinza de calibre fino que se introduce por el cuello del Utero (la forma
mas habitual); o por via abdominal, a través de una aguja.

DESCRIPCION DEL PROCEDIMIENTO

La prueba se hace de forma ambulatoria en la consulta de medicina fetal, o en el quiréfano, si
se va a realizar una evacuacién quirurgica del Utero (legrado).

En caso de hacerse en consultas, dura aproximadamente 15-20 minutos y, aunque es un poco
molesta, no requiere anestesia. En algunos casos puede ponerse una pequefia cantidad de
anestesia local en el abdomen antes de introducir la aguja para minimizar las molestias. En caso
de realizarse en quirdfano, generalmente se hara con sedacion antes de la evacuacion uterina.
El material obtenido permite realizar estudios genéticos, moleculares y bioguimicos.

RECOMENDACIONES TRAS LA TECNICA

Las que se le indiquen por el procedimiento de evacuacion uterina.

¢QUE COMPLICACIONES PUEDEN APARECER?

e Muy escasas en relacion con la prueba.
e Las escasas complicaciones suelen estar relacionadas con el procedimiento de evacuacion
uterina y le seran explicadas en el consentimiento especifico del tratamiento.
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LIMITACIONES DE LA TECNICA

e Puede no conseguirse extraer material placentario suficiente y de buena calidad para su
analisis o que el laboratorio no pueda emitir un diagndstico con seguridad (5%). Aunque
habitualmente el cariotipo de la placenta coincide con el del feto, en algunas ocasiones (0,1-
1%) pueden aparecer anomalias cromosémicas raras que afectan Unicamente a la placenta.

éQUE OTRAS ALTERNATIVAS TIENE?

e Remitir una muestra del material ovular obtenido en la evacuacion uterina al laboratorio de
genética, si bien el rendimiento diagndstico es inferior.
e No hacer ninguna otra prueba.

INFORMACION CLiNICA Y MUESTRAS BIOLOGICAS

Autorizo que el excedente de material bioldgico utilizado para pruebas diagndsticas y la infor-
macién clinica asociada se pueda utilizar para investigacién.

También puede hacer falta tomar imagenes, como fotos o videos. Sirven para documentar me-
jor el caso.

También pueden usarse para fines docentes de difusion del conocimiento cientifico. En cual-
quier caso seran usadas si usted da su autorizacién. Su identidad siempre sera preservada de
forma confidencial.

PROTECCION DE DATOS DE CARACTER PERSONAL

Los datos de cardcter personal pertenecientes a las personas intervinientes obtenidos con
motivo de la suscripcion del presente documento serdn tratados de conformidad con la Ley
41/2002, de 14 de Noviembre, Basica Reguladora de la Autonomia del Paciente y de Derechos
y Obligaciones en Materia de Informacién y Documentacion Clinica, asi como el Reglamento
2016/679, de 27 de Abril, General de Proteccion de Datos y la Ley Organica 3/2018, de 5 de
Diciembre, de Proteccién de Datos Personales y Garantia de los Derechos Digitales. Los mencio-
nados datos de caracter personal seran tratados por el centro médico donde se va a practicar la
intervencion quirurgica (responsable del tratamiento) y para la finalidad de prestacién de trata-
miento médico asi como para el cumplimiento de la obligacion legal (constancia de suministro
de informacion previa y otorgamiento de consentimiento). En todo caso, las personas cuyos
datos personales se obtienen podran ejercitar sus derechos de acceso, rectificacion, supresion,
oposicion, limitacion y demas reconocidos en la legislacion ante el responsable.

AUTORIZACION

La paciente/usuaria, y en defecto de su capacidad, las personas a ella vinculadas por razones
familiares o de hecho, ha/n recibido del médico responsable que suscribe este documento la
informacion clara, comprensible, completa, adecuada a la situacién de la paciente/usuaria y
previa al procedimiento sefialado.

Del mismo modo, la paciente/usuaria manifiesta que ha comprendido las explicaciones e infor-
macion las cuales se han facilitado en un lenguaje claro y sencillo por el facultativo médico res-
ponsable que le ha atendido, le ha permitido realizar todas las observaciones y le ha aclarado
todas las dudas que le he planteado.
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La paciente/usuaria, en su defecto, la persona a ella vinculada, ha sido informada y ha entendi-
do plenamente los riesgos posibles. Si surge alguna complicacion, la paciente/usuaria y, en su
defecto, quienes desempefien las funciones de representacién en los términos previstos en el
articulo 9.3 de la Ley 41/2002, prestan el consentimiento para que se haga lo que sea necesario
y convenga.

Finalmente, y habiendo dado el debido cumplimiento al deber de informacién, la paciente/
usuariay, en su defecto, su representante a estos efectos, manifiesta mediante la firma del pre-
sente documento su consentimiento al procedimiento descrito al inicio.

Por ultimo, se reconoce el derecho a revocar libremente el consentimiento prestado en cual-
quier momento. El ejercicio de este derecho se realizard mediante remision de escrito firmado
por la paciente/usuaria y, en su defecto, por su representante, al médico responsable para su
incorporacién a la historia clinica?.

Meédico responsable:

D.N.l.:

Numero de colegiado:

Centro médico adscrito:

Firma del médico responsable:

Nombre y apellidos de la
paciente/usuaria:

D.N.l.:

Firma:

Nombre y apellidos del
representante:

D.N.L:

'3. Se otorgara el consentimiento por representacién en los siguientes supuestos:

a) Cuando el paciente no sea capaz de tomar decisiones, a criterio del médico responsable de la asistencia, o su
estado fisico o psiquico no le permita hacerse cargo de su situacion. Si el paciente carece de representante legal, el
consentimiento lo prestaran las personas vinculadas a él por razones familiares o de hecho.

b) Cuando el paciente tenga la capacidad modificada judicialmente y asi conste en la sentencia.

c) Cuando el paciente menor de edad no sea capaz intelectual ni emocionalmente de comprender el alcance de la
intervencion. En este caso, el consentimiento lo dara el representante legal del menor, después de haber escucha-
do su opinidn, conforme a lo dispuesto en el articulo 9 de la Ley Orgénica 1/1996, de 15 de Enero, de Proteccion
Juridica del Menor.

’Entregar copia del documento firmado a quienes lo suscriban.
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Razén del vinculo con la paciente
(familiar, de hecho):

Firma y fecha:

Centro médico responsable del
tratamiento:

Direccion para ejercicio de los
derechos:

REVOCACION DEL CONSENTIMIENTO INFORMADO

¢ He leido y entendido la hoja informativa para la realizacion de una biopsia corial.

e Hetenido la oportunidad de hacer las preguntas que he considerado necesarias y estas han
sido contestadas satisfactoriamente.

e Adecuadamente informaday libremente, he decidido no realizarme una biopsia corial.

Nombre y apellidos de la
paciente/usuaria:

D.N.I.:

Firma:

Nombre y apellidos del
representante:

D.N.I.:

Razon del vinculo con la paciente
(familiar, de hecho):

Firma y fecha:

Médico responsable:

D.N.l.:

Numero de colegiado:

Centro médico adscrito:

Firma del médico responsable:

Centro médico responsable del
tratamiento:

Direccion para ejercicio de los
derechos:
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CONSENTIMIENTO INFORMADO SOBRE AMNIOCENTESIS.
INFORMACION PREVIA A LA REALIZACION DE LA PRUEBA

El presente documento tiene por finalidad cumplir con lo prescrito en la Ley 41/2002, de 14 de
Noviembre, Basica Reguladora de la Autonomia del Paciente y de Derechos y Obligaciones en
Materia de Informacion y Documentacién Clinica (en lo sucesivo la Ley 41/2002). En concreto,
con los principios informadores, el derecho a la informacion sanitaria del paciente, su derecho
a la intimidad, el consentimiento informado, y el correlativo deber del médico responsable de
velar por el interés del paciente y los mencionados derechos.

CENTRO SANITARIO: SERVICIO DE:

OBJETIVO DEL PROCEDIMIENTO

Consiste en la obtencion de una muestra del liquido amnidtico que envuelve al feto. Se realiza
mediante la puncién con una aguja fina a través de la pared abdominal materna, pasando la
pared uterina y la membrana amnidtica hasta entrar en la cavidad amnidtica o bolsa de aguas.
La prueba se puede hacer a partir de las 15-16 semanas de embarazo.

DESCRIPCION DEL PROCEDIMIENTO

Se realiza de forma ambulatoria. No hace falta venir en ayunas.

La técnica en si no es compleja y suele durar entre 5-15 minutos, aunque ocasionalmente las
dificultades técnicas puedan hacer que se sobrepase ese tiempo. No es mas molesta que una
inyeccidn intramuscular o una extraccion sanguinea, por lo que no requiere anestesia local.

En el liquido amnidtico obtenido, habitualmente entre 15y 20 ml, se pueden realizar estudios
genéticos, moleculares, bioquimicos o microbiolégicos, segin el motivo por el que se indicé la
prueba.

EN MI CASO LA INDICACION ES (SELECCIONAR):

e Cribado con alto riesgo de aneuploidia para trisomia 21, 18 (por test combinado o cribado
bioquimico de segundo trimestre)

e Cribado de alto riesgo de aneuploidia por ADN-libre circulante

e Translucencia nucal incrementada > p99

e Anomalia cromosémica en gestacién previa

¢ Anomalia cromosémica parental

e Anomalia fetal ecogréfica (detectada durante la ecografia morfoldgica)

e Despistaje de anomalias monogénicas

e Confirmacién de un resultado no concluyente en vellosidad corial

e Crecimiento intrauterino restringido (CIR) severo muy precoz (< 24 semanas)
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e CIR severo < 28 semanas

e Sonograma genético de alto riesgo

e Anomalia discordante en gemelos monocoriales diamnidticos

¢ Riesgo de enfermedad monogénica con diagndstico molecular o bioquimico disponible en
liqguido amnidtico

e Riesgo de infeccidon fetal con PCR disponible (citomegalovirus [CMV], toxoplasma, parvovi-
rus-B19, varicela, rubeola, herpes 1-2, enterovirus)

e Riesgo de corioamnionitis o inflamacién intraamniodtica.

e Otras indicaciones (texto libre):

RECOMENDACIONES TRAS LA TECNICA

Tras el procedimiento podrd irse a casa.

¢ No existe evidencia de que el reposo disminuya las complicaciones de la prueba. Por pre-
caucién recomendamos evitar la actividad fisica intensa durante las 24 horas posteriores a
la realizacion de la prueba.

e Sisugrupo sanguineo es Rh negativo se ha de poner una dosis (1.500 unidades internacio-
nales [Ul]) de gammaglobulina anti-D, siempre dentro de las primeras 72 h tras la técnica.

e Encaso de presentar sangrado igual o superior a una regla, dolor abdominal intenso de tipo
cdlico, fiebre o pérdida de liquido amnidtico (liquido transparente y a temperatura corporal)
debera acudir a urgencias.

¢QUE COMPLICACIONES PUEDEN APARECER? RIESGOS

Aunque la amniocentesis es una técnica segura, existe riesgo de rotura de la bolsa de las aguas
(muy raro), hemorragia vaginal materna (muy raro), infeccién materna (excepcional) y puncion
accidental del feto (excepcional) o del cordén umbilical (excepcional). Aunque el riesgo global
de pérdida fetal tras una amniocentesis es de 1 en 100 casos, solo en 1 de cada 500 veces la
pérdida del embarazo serad debida a la amniocentesis. En la mayoria de los casos la pérdida de
la gestacidén estara relacionada con el motivo por el que se le realizd la prueba y podria haberse
producido el aborto de forma espontdnea aunque no se hubiera realizado la misma.

LIMITACIONES DE LA TECNICA

e Puede no conseguirse extraer suficiente cantidad de liquido amnidtico para analizar o bien
que fracase el cultivo de las células amnidticas (0,5%). En tal caso habria que repetir la am-
niocentesis para intentar obtener resultado.

e En caso de resultado no concluyente (muy raro) podria ser necesario completar el estudio
mediante la realizacién de otra técnica, como la puncién del cordén umbilical o la obtencion
de sangre de los dos progenitores.

e En funcién de la indicacion de la amniocentesis, se realizardn unos u otros estudios gené-
ticos, pero dado que es imposible descartar todas las anomalias genéticas, un resultado
normal no excluye la posibilidad de que el recién nacido pueda tener algin tipo de defecto
genético.

éCUANTO TARDA EL RESULTADO?

En un plazo aproximado de 3-4 dias laborables podremos darle un resultado preliminar en el
que se descarten las anomalias cromosdmicas mas frecuentes (nimero de cromosomas 21, 13,
18 y sexuales), lo que nos permite descartar, entre otros, el sindrome de Down. En los casos en
los que se indiquen otras pruebas, los tiempos son variables. Para la realizacion de un cariotipo
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completo, habitualmente se requiere de 3 a 4 semanas. En el plazo de 10-15 dias tendremos el
resultado del microarray (es decir, el estudio de los 23 pares de cromosomas con una resolucion
mayor al cariotipo), si estuviera indicada la realizacién del mismo.

¢QUE OTRAS ALTERNATIVAS TENGO?

Optar por una amniocentesis es una decisién completamente personal. Otras alternativas in-
cluyen:

e No hacer ninguna otra prueba y esperar al parto, realizando los estudios al recién nacido si
fuera necesario.

e Endeterminadas indicaciones, hacer un estudio de ADN-libre circulante en sangre materna
(andlisis de sangre). No es una prueba diagndstica, por lo que su resultado es orientativo y
en caso de alto riesgo debe confirmarse con una técnica invasiva. Solo informa del riesgo
de las alteraciones cromosdmicas numéricas mds frecuentes (cromosomas 21, 13y 18). No
estd indicado cuando la ecografia muestra hallazgos que no son normales ya que en estos
casos las alteraciones genéticas pueden ser muy diversas.

EN FUNCION DE LA INDICACION, OTRAS POSIBLES ALTERNATIVAS PODRIAN SER

e Hacerse otro tipo de técnica invasiva como la biopsia corial (obtencién de muestra de pla-
centa a través de una puncion del abdomen de la madre o por introduccion de una pinza
especial en la placenta desde la vagina). El riesgo de pérdida fetal atribuible a la técnica es
similar.

e Cordocentesis (extraccion de muestra de sangre fetal del cordén umbilical).

¢ No hay ninguna cientificamente recomendada mejor que ésta para su diagndstico.

e Otras:

INFORMACION CLiNICA Y MUESTRAS BIOLOGICAS

Autorizo que el excedente de material bioldgico utilizado para pruebas diagndsticas y la infor-
macion clinica asociada se pueda utilizar para investigacion.

También puede hacer falta tomar imdgenes, como fotos o videos. Sirven para documentar me-
jor el caso.

También pueden usarse para fines docentes de difusién del conocimiento cientifico. En cual-
quier caso seran usadas si usted da su autorizacion. Su identidad siempre serd preservada de
forma confidencial.

PROTECCION DE DATOS DE CARACTER PERSONAL

Los datos de cardcter personal pertenecientes a las personas intervinientes obtenidos con
motivo de la suscripcion del presente documento seran tratados de conformidad con la Ley
41/2002, de 14 de Noviembre, Basica Reguladora de la Autonomia del Paciente y de Derechos
y Obligaciones en Materia de Informacién y Documentacién Clinica, asi como el Reglamento
2016/679, de 27 de Abril, General de Proteccion de Datos y la Ley Orgénica 3/2018, de 5 de
Diciembre, de Proteccidon de Datos Personales y Garantia de los Derechos Digitales. Los mencio-
nados datos de caracter personal seran tratados por el centro médico donde se va a practicar la
intervencion quirurgica (responsable del tratamiento) y para la finalidad de prestacion de trata-
miento médico asi como para el cumplimiento de la obligacién legal (constancia de suministro
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de informacion previa y otorgamiento de consentimiento). En todo caso, las personas cuyos
datos personales se obtienen podran ejercitar sus derechos de acceso, rectificacion, supresion,
oposicion, limitacion y demas reconocidos en la legislacion ante el responsable.

AUTORIZACION

La paciente/usuaria, y en defecto de su capacidad, las personas a ella vinculadas por razones
familiares o de hecho, ha/n recibido del médico responsable que suscribe este documento la
informacioén clara, comprensible, completa, adecuada a la situacion de la paciente/usuaria y
previa al procedimiento sefialado.

Del mismo modo, la paciente/usuaria manifiesta que ha comprendido las explicaciones e infor-
macién las cuales se han facilitado en un lenguaje claro y sencillo por el facultativo médico res-
ponsable que le ha atendido, le ha permitido realizar todas las observaciones y le ha aclarado
todas las dudas que le he planteado.

La paciente/usuaria, en su defecto, la persona a ella vinculada, ha sido informada y ha entendi-
do plenamente los riesgos posibles. Si surge alguna complicacién, la paciente/usuaria y, en su
defecto, quienes desempefien las funciones de representaciéon en los términos previstos en el
articulo 9.3 de la Ley 41/2002, prestan el consentimiento para que se haga lo que sea necesario
y convenga.

Finalmente, y habiendo dado el debido cumplimiento al deber de informacion, la paciente/
usuariay, en su defecto, su representante a estos efectos, manifiesta mediante la firma del pre-
sente documento su consentimiento al procedimiento descrito al inicio.

Por ultimo, se reconoce el derecho a revocar libremente el consentimiento prestado en cual-
quier momento. El ejercicio de este derecho se realizard mediante remision de escrito firmado
por la paciente/usuaria y, en su defecto, por su representante, al médico responsable para su
incorporacion a la historia clinica?.

Meédico responsable:

D.N.L:

Numero de colegiado:

Centro médico adscrito:

Firma del médico responsable:

'3, Se otorgara el consentimiento por representacion en los siguientes supuestos:

a) Cuando el paciente no sea capaz de tomar decisiones, a criterio del médico responsable de la asistencia, o su
estado fisico o psiquico no le permita hacerse cargo de su situacion. Si el paciente carece de representante legal, el
consentimiento lo prestaran las personas vinculadas a él por razones familiares o de hecho.

b) Cuando el paciente tenga la capacidad modificada judicialmente y asi conste en la sentencia.

c) Cuando el paciente menor de edad no sea capaz intelectual ni emocionalmente de comprender el alcance de la
intervencioén. En este caso, el consentimiento lo dard el representante legal del menor, después de haber escucha-
do su opinién, conforme a lo dispuesto en el articulo 9 de la Ley Orgénica 1/1996, de 15 de Enero, de Proteccion
Juridica del Menor.

’Entregar copia del documento firmado a quienes lo suscriban.
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Nombre y apellidos de la
paciente/usuaria:

D.N.L.:

Firma:

Nombre y apellidos del
representante:

D.N.L:

Razén del vinculo con la paciente
(familiar, de hecho):

Firma y fecha:

Centro médico responsable del
tratamiento:

Direccion para ejercicio de los
derechos:

REVOCACION DEL CONSENTIMIENTO INFORMADO

e Heleidoy entendido la hoja informativa para la realizacién de una amniocentesis.

e He tenido la oportunidad de hacer las preguntas que he considerado necesarias y estas han
sido contestadas satisfactoriamente.

e Adecuadamente informada y libremente, he decidido no realizarme una amniocentesis.

Nombre y apellidos de la
paciente/usuaria:

D.N.L:

Firma:

Nombre y apellidos del
representante:

D.N.l.:

Razon del vinculo con la paciente
(familiar, de hecho):

Firma y fecha:
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Meédico responsable:

D.N.L.:

Numero de colegiado:

Centro médico adscrito:

Firma del médico responsable:

Centro médico responsable del
tratamiento:

Direccion para ejercicio de los
derechos:
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HOJA INFORMATIVA CORDOCENTESIS

El presente documento tiene por finalidad cumplir con lo prescrito en la Ley 41/2002, de 14 de
Noviembre, Basica Reguladora de la Autonomia del Paciente y de Derechos y Obligaciones en
Materia de Informacion y Documentacién Clinica (en lo sucesivo la Ley 41/2002). En concreto,
con los principios informadores, el derecho a la informacion sanitaria del paciente, su derecho
a la intimidad, el consentimiento informado, y el correlativo deber del médico responsable de
velar por el interés del paciente y los mencionados derechos.

CENTRO SANITARIO: SERVICIO DE:

OBIJETIVO DEL PROCEDIMIENTO

Esta prueba consiste en la puncién de un vaso del cordén umbilical del feto para extraer una
muestra de su sangre, con fines diagndsticos y/o terapéuticos. Sirve para el estudio de sus cro-
mosomas o genes en células fetales, o para la realizacién de otros analisis en la sangre del feto,
como en sospechas de infeccién, anemia u otras enfermedades fetales. También sirve como via
de acceso para realizar algunos tratamientos dentro del Utero, como transfundir sangre al feto.

DESCRIPCION DEL PROCEDIMIENTO

Se suele realizar a partir de las 18 semanas de gestacion. Puede ser necesaria la utilizacion de
anestesia local maternay, en ocasiones, fetal. La técnica comienza con la localizacion mediante
ecografia de la placenta y del corddn umbilical del feto que llega a ella. Una vez localizado, y
ayudandose de la ecografia para guiar la aguja, se realiza la puncién atravesando la pared del
abdomeny del Utero de la madre, para llegar a un vaso del cordén umbilical y obtener la sangre
fetal.

POR TANTO, SUS INDICACIONES SON (SELECCIONAR):

e Estudios genéticos

e Marcadores de infeccion fetal por citomegalovirus (CMV) (plaquetas y perfil hepatico)
e Sospecha de anemia fetal

e Sospecha de trombocitopenia fetal

e Otras:

¢QUE EFECTOS LE PRODUCIRA?

Puede producir una molestia durante el pinchazo y de forma ocasional pequefio sangrado del
cordén umbilical que suele ceder en 1-2 minutos.

¢QUE ALTERNATIVAS TENGO? (SELECCIONAR):

e Ensu caso no existe alternativa posible
e Enmicaso la alternativa es: (texto libre)
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¢QUE RIESGOS TIENE?

La mayor parte de las veces la intervencion no produce dafios o efectos secundarios indesea-
bles. Pero a veces no es asi. Por eso es importante que usted conozca los riesgos que pueden
aparecer en este procedimiento o intervencién. El riesgo mas frecuente es el sangrado por el
lugar de la puncidn, que suele ceder en 1-2 minutos.

LOS RIESGOS MAS GRAVES SON LOS MENOS FRECUENTES:

e Elaborto o pérdida del embarazo con un 1-2% de riesgo.

e Pérdida hematica o de liquido amnidtico (0,5 al1%).

e La sensibilizacion Rh. Si es Rh negativo se ha de poner un 1.500 unidades internacionales
(Ul) de gammaglobulina anti-D, siempre dentro de las primeras 72 h tras la técnica.

e El hematoma del corddn. Se produce en un 17% de los casos, generalmente asintomatico,
aungue en algunos casos puede ser grave al producir una bradicardia fetal y muerte en po-
cos minutos si comprime el cordén.

e Muerte fetal después de las 28 semanas (1% de los casos).

¢ Infeccidon materna (< 1%) o peritonitis en casos extremadamente raros.

e Parto prematuro.

e Fallo del procedimiento (5%) en los que no se logra recoger muestra de sangre del cordon.

Si usted presentara sangrado vaginal abundante, pérdida de liquido o fiebre, debe acudir a ur-
gencias hospitalarias (preferiblemente al centro en donde se le ha realizado la prueba).

SITUACIONES ESPECIALES QUE DEBEN SER TENIDAS EN CUENTA

Pueden existir circunstancias que aumenten la frecuencia y gravedad de riesgos y complicacio-
nes a causa de enfermedades que usted pueda padecer de forma previa a la prueba. Es muy
importante que informe al médico/a antes de realizar la intervencién, de sus posibles alergias
medicamentosas, alteraciones de la coagulacién, enfermedades, medicaciones actuales o cual-
quier otra circunstancia médica, incluso si usted no la considera relevante.

Si alguna de estas circunstancias complicara el procedimiento o hubiera dificultades técnicas
para realizarlo a valoracion del médico/a, podra considerar no hacerlo o retrasarlo hasta un
momento posterior del embarazo.

OTRA INFORMACION DE INTERES

Las muestras obtenidas se envian al laboratorio para su estudio posterior en funcion de la in-
dicacién por la que se haya realizado. A veces el laboratorio no puede ofrecer los resultados o
proporciona resultados parciales debido a contaminacién en las muestras, o problemas de la
técnica del laboratorio. Esto ocurre en general con una frecuencia del 1%.

En estos casos, los padres decidiran si quieren repetir la prueba.

Los resultados tienen una fiabilidad de mas del 99%.

A veces, durante la intervencion, se producen hallazgos imprevistos que pueden obligar a tener
gue modificar la forma de hacer la intervencion y utilizar variantes de la técnica no contempla-
das inicialmente.

INFORMACION CLiNICA Y MUESTRAS BIOLOGICAS

Autorizo que el excedente de material bioldgico utilizado para pruebas diagndsticas y la infor-
macion clinica asociada se pueda utilizar para investigacion.
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También puede hacer falta tomar imagenes, como fotos o videos. Sirven para documentar me-
jor el caso.

También pueden usarse para fines docentes de difusién del conocimiento cientifico. En cual-
quier caso seran usadas si usted da su autorizacion. Su identidad siempre sera preservada de
forma confidencial.

PROTECCION DE DATOS DE CARACTER PERSONAL

Los datos de caracter personal pertenecientes a las personas intervinientes obtenidos con
motivo de la suscripcién del presente documento serdn tratados de conformidad con la Ley
41/2002, de 14 de Noviembre, Basica Reguladora de la Autonomia del Paciente y de Derechos
y Obligaciones en Materia de Informacién y Documentacién Clinica, asi como el Reglamento
2016/679, de 27 de Abril, General de Proteccion de Datos y la Ley Orgénica 3/2018, de 5 de
Diciembre, de Proteccién de Datos Personales y Garantia de los Derechos Digitales. Los mencio-
nados datos de cardcter personal seran tratados por el centro médico donde se va a practicar la
intervencion quirurgica (responsable del tratamiento) y para la finalidad de prestacion de trata-
miento médico asi como para el cumplimiento de la obligacién legal (constancia de suministro
de informacion previa y otorgamiento de consentimiento). En todo caso, las personas cuyos
datos personales se obtienen podran ejercitar sus derechos de acceso, rectificacion, supresion,
oposicion, limitacion y demas reconocidos en la legislacion ante el responsable.

AUTORIZACION

La paciente/usuaria, y en defecto de su capacidad, las personas a ella vinculadas por razones
familiares o de hecho, ha/n recibido del médico responsable que suscribe este documento la
informacion clara, comprensible, completa, adecuada a la situacion de la paciente/usuaria y
previa al procedimiento sefialado.

Del mismo modo, la paciente/usuaria manifiesta que ha comprendido las explicaciones e infor-
macion las cuales se han facilitado en un lenguaje claro y sencillo por el facultativo médico res-
ponsable que le ha atendido, le ha permitido realizar todas las observaciones y le ha aclarado
todas las dudas que le he planteado.

La paciente/usuaria, en su defecto, la persona a ella vinculada, ha sido informada y ha entendi-
do plenamente los riesgos posibles. Si surge alguna complicacién, la paciente/usuaria y, en su
defecto, quienes desempefien las funciones de representacion en los términos previstos en el
articulo 9.3 de la Ley 41/2002, prestan el consentimiento para que se haga lo que sea necesario
y convenga.

'3, Se otorgara el consentimiento por representacion en los siguientes supuestos:

a) Cuando el paciente no sea capaz de tomar decisiones, a criterio del médico responsable de la asistencia, o su
estado fisico o psiquico no le permita hacerse cargo de su situacion. Si el paciente carece de representante legal, el
consentimiento lo prestaran las personas vinculadas a él por razones familiares o de hecho.

b) Cuando el paciente tenga la capacidad modificada judicialmente y asi conste en la sentencia.

c) Cuando el paciente menor de edad no sea capaz intelectual ni emocionalmente de comprender el alcance de la
intervencion. En este caso, el consentimiento lo dard el representante legal del menor, después de haber escucha-
do su opinién, conforme a lo dispuesto en el articulo 9 de la Ley Orgénica 1/1996, de 15 de Enero, de Proteccion
Juridica del Menor.
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Finalmente, y habiendo dado el debido cumplimiento al deber de informacién, la paciente/
usuariay, en su defecto, su representante a estos efectos, manifiesta mediante la firma del pre-
sente documento su consentimiento al procedimiento descrito al inicio.

Por ultimo, se reconoce el derecho a revocar libremente el consentimiento prestado en cual-
quier momento. El ejercicio de este derecho se realizard mediante remision de escrito firmado
por la paciente/usuaria y, en su defecto, por su representante, al médico responsable para su
incorporacion a la historia clinica?.

Médico responsable:

D.N.L:

Numero de colegiado:

Centro médico adscrito:

Firma del médico responsable:

Nombre y apellidos de la
paciente/usuaria:

D.N.L.:

Firma:

Nombre y apellidos del
representante:

D.N.L:

Razén del vinculo con la paciente
(familiar, de hecho):

Firma y fecha:

Centro médico responsable del
tratamiento:

Direccion para ejercicio de los
derechos:

REVOCACION DEL CONSENTIMIENTO INFORMADO

e He leidoy entendido la hoja informativa para la realizacion de una cordocentesis.

e He tenido la oportunidad de hacer las preguntas que he considerado necesarias y estas han
sido contestadas satisfactoriamente.

e Adecuadamente informada y libremente, he decidido no realizarme una cordocentesis.

Entregar copia del documento firmado a quienes lo suscriban.
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Nombre y apellidos de la
paciente/usuaria:

D.N.L.:

Firma:

Nombre y apellidos del
representante:

D.N.L:

Razon del vinculo con la paciente
(familiar, de hecho):

Firmay fecha:

Meédico responsable:

D.N.I.:

Numero de colegiado:

Centro médico adscrito:

Firma del médico responsable:

Centro médico responsable del
tratamiento:

Direccion para ejercicio de los
derechos:
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