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Introduccion

El consejo genético y el diagnostico prenatal son herramientas fundamentales en la
medicina moderna, especialmente en el &mbito de la genética médica y la salud reproductiva.
Ambos procedimientos permiten identificar riesgos y detectar alteraciones genéticas o
cromosomicas en etapas tempranas del desarrollo fetal, lo que facilita la toma de decisiones

informadas por parte de los padres y del equipo médico.

El consejo genético consiste en un proceso de comunicacion que tiene como finalidad
informar a los pacientes o familias sobre el riesgo de aparicion o recurrencia de enfermedades
genéticas. Este proceso es llevado a cabo por profesionales capacitados que evaltan
antecedentes familiares, realizan estudios genéticos y orientan a los pacientes en base a los

hallazgos.

Por otro lado, el diagnéstico prenatal abarca una serie de técnicas que permiten
detectar anomalias genéticas, cromosomicas o estructurales en el feto antes del nacimiento.
Entre estas técnicas se incluyen pruebas no invasivas, como la ecografia y el analisis de ADN

fetal en sangre materna, asi como métodos invasivos como la amniocentesis.

La integracion del consejo genético con el diagnostico prenatal representa un avance
importante en la prevencién de enfermedades congénitas, mejora la calidad de vida de las

familias y permite planificar con anticipacién el manejo médico necesario.



Objetivos
Objetivo General:

Analizar la importancia del consejo genético y el diagndstico prenatal en la deteccion

temprana de enfermedades genéticas y su impacto en la salud materno-fetal.
Objetivos Especificos:

1. Describir los principales métodos utilizados en el diagndstico prenatal, tanto invasivos
COMO Nno invasivos.
2. ldentificar las situaciones clinicas en las que se recomienda el consejo genético y su

relevancia en la toma de decisiones médicas.

Metodologia

Para la elaboracion de este trabajo de investigacion se realizé una revision documental basada
en fuentes cientificas y académicas actualizadas. Se consultaron articulos originales y de
revision extraidos de bases de datos reconocidas como SciELO, PubMed y otras revistas
electronicas de acceso libre, relacionadas con genética médica, diagnostico prenatal y

bioética.

Ademas, se incluyeron documentos publicados en revistas especializadas como Pediatria
Integral, Cuadernos de Bioética, Acta Médica Costarricense y Revista Cubana de Medicina
General Integral, entre otras. Estas fuentes fueron seleccionadas por su relevancia, actualidad

y respaldo institucional.

La informacion obtenida fue organizada por tematica, priorizando contenido relacionado con

el concepto, métodos, aplicaciones clinicas y aspectos éticos del consejo genético y del



diagnostico prenatal. También se utilizaron textos de referencia médica y bioética para

complementar la comprension integral del tema.

Marco Teérico

Consejo genético

El consejo genético es un proceso clinico que proporciona informacion y orientacion a
personas o familias con riesgo de padecer o transmitir enfermedades genéticas. Esta
intervencion implica la evaluacion de antecedentes familiares, la interpretacion de resultados
genéticos y la comunicacién clara de riesgos y opciones reproductivas, todo en un contexto

ético y empatico (Morejon & Martinez, 2013).

En atencion primaria, el consejo genético cumple un rol fundamental en la prevencion de
enfermedades hereditarias y en la planificacion familiar. Su implementacion permite
identificar individuos portadores de mutaciones o alteraciones cromosomicas antes de la
concepcion o en etapas tempranas del embarazo. Segin Cordero y Quirds (2009), esta
herramienta debe ser parte de un enfoque integral que combine el conocimiento cientifico con

la sensibilidad ética del profesional de salud.

Existen diversas situaciones en las que se recomienda el consejo genético, como antecedentes
familiares de enfermedades genéticas, abortos recurrentes, malformaciones congénitas
previas o consanguinidad entre los progenitores. El asesoramiento no busca influenciar las
decisiones de los pacientes, sino ofrecer informacion clara, objetiva y actualizada para

facilitar decisiones libres e informadas.

Diagnostico prenatal
El diagnostico prenatal comprende una serie de procedimientos utilizados para detectar

alteraciones genéticas, cromosdmicas o estructurales en el feto durante el embarazo. Estas



técnicas pueden clasificarse en métodos no invasivos, como la ecografia y el analisis de ADN
fetal libre en sangre materna, y métodos invasivos, entre los que destacan la amniocentesis y

la biopsia de vellosidades corionicas (Gallego, 2019).

Las pruebas no invasivas han avanzado significativamente en las Gltimas décadas,
permitiendo identificar aneuploidias comunes como el sindrome de Down con alta
sensibilidad sin riesgo para el feto. Por su parte, los méetodos invasivos ofrecen informacion

genética mas detallada, aunque conllevan un riesgo minimo de pérdida gestacional.

Rauschendorf y Higgs (2023) destacan que la eleccion del tipo de prueba depende del riesgo
individual, antecedentes clinicos y la etapa del embarazo. Ademas, subrayan que el
diagnostico prenatal no debe ser una accion aislada, sino que debe ir acompafiado de un
adecuado consejo genético que permita interpretar correctamente los resultados y sus

implicancias.

Consideraciones éticas

El uso de tecnologias de diagnostico prenatal plantea importantes dilemas éticos,
especialmente en relacién con la autonomia de los padres, el valor de la vida fetal y la
posibilidad de tomar decisiones dificiles como la interrupcién del embarazo. Lopez y de la
Torre (2021) enfatizan que el profesional de salud debe proporcionar informacion clara,

objetiva y sin juicios, respetando siempre los valores y creencias de la familia.

En muchos casos, el desafio no radica en la tecnologia en si, sino en como se comunica la
informacidn y en cobmo se acompafia emocionalmente a los pacientes. Por ello, es esencial
que el consejo genético esté guiado por principios bioéticos como la autonomia, la

beneficencia y la justicia.



Metodos utilizados en el diagnostico prenatal

El diagnostico prenatal es una herramienta médica que permite detectar enfermedades
geneticas o malformaciones congénitas durante el embarazo. Sus métodos se clasifican en no
invasivos e invasivos, segun el grado de intervencion en el cuerpo materno y el riesgo

asociado.

Métodos no invasivos:

Ecografia obstétrica

La ecografia es el examen no invasivo mas utilizado durante el embarazo. Permite la
visualizacion del feto en tiempo real mediante ultrasonido. Se puede realizar desde las
primeras semanas de gestacion y es fundamental para evaluar la edad gestacional, el nimero
de fetos, la vitalidad fetal, el crecimiento intrauterino, y detectar malformaciones
estructurales. En el primer trimestre, la medicion de la translucencia nucal (espesor del
pliegue nucal) se ha consolidado como un marcador de riesgo para sindrome de Down y otras
aneuploidias. En el segundo trimestre, la ecografia morfoldgica permite la identificacion

detallada de alteraciones anatoémicas.
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Figura 1. Ecografia fetal del sistema nervioso central en el primer trimestre. Nota. Imagen
tomada de Fundacion Jimenez Diaz.



Screening combinado del primer trimestre

También conocido como "screening combinado”, este método se realiza entre las semanas 9 y
13 de gestacion e incluye la medicion de marcadores séricos maternos como la proteina
plasmatica A asociada al embarazo (PAPP-A) y la subunidad beta libre de la gonadotropina
coridnica humana (B-hCG). Estos valores, combinados con la edad materna y la translucencia
nucal, permiten calcular el riesgo de trisomias 21 (sindrome de Down), 18 y 13. No tiene

valor diagndstico, pero identifica embarazos que requieren estudios confirmatorios.

169 riesgo elevado

137 Amniocentesis o
biopsias coriales

T
27 denegaciones
17 cromosomopatias

v
8 Sindrome Down 4 Sindrome Edward 2 Sindrome Patau Deleccion 18q11 Alargamiento 9gh+

ILE

Figura 2. Resultados derivados del cribado prenatal: nimero de casos con riesgo elevado,
seguimiento invasivo y diagnéstico de cromosomopatias. Nota. Imagen adaptada de Lopez
Morejon, A. & de la Torre Olmo, M. (2021). Diagnostico prenatal y consejo genético.
Revista Cubana de Obstetricia y Ginecologia, 47(2), 1-15.

ADN fetal libre en sangre materna (cfDNA)

Uno de los avances mas relevantes en medicina prenatal es la deteccién de ADN fetal libre
(cell-free DNA), que circula en el plasma materno a partir de la semana 10. Mediante
técnicas de secuenciacion masiva, se puede analizar fragmentos de ADN fetal y detectar
aneuploidias como el sindrome de Down, Edwards y Patau con una sensibilidad y
especificidad superiores al 99 % en algunos estudios (Rauschendorf & Higgs, 2023). Esta
prueba se realiza mediante una simple extraccion de sangre materna y es completamente

segura para el feto. No obstante, al igual que el tamizaje bioguimico, se trata de una prueba

de cribado, por lo que los resultados positivos deben confirmarse con pruebas invasivas.



Circulacion
sanguinea

ADN Fetal en Sangre Materna

Figura 3. Esquema de la deteccion de ADN fetal libre en la circulacion materna. Nota.
Imagen recuperada de Pediatria Integral, 2019

Métodos invasivos:

Amniocentesis

La amniocentesis es uno de los procedimientos invasivos mas utilizados. Se realiza
habitualmente entre las semanas 15 y 20 de gestacion. Consiste en la extraccion de una
muestra de liquido amnidtico mediante una puncion transabdominal con aguja fina guiada por
ecografia. Este liquido contiene células fetales exfoliadas, las cuales pueden analizarse para
detectar anomalias cromosomicas, mutaciones genéticas, defectos del tubo neural (mediante
la medicion de alfafetoproteina) y algunas infecciones congénitas. El riesgo de aborto
espontaneo posterior es bajo, estimado entre 0.1 % y 0.3 %, aunque depende de la

experiencia del operador y las condiciones clinicas de la madre (Gallego, 2019).

Figura 4. Procedimiento de amniocentesis guiada por ecografia para el diagnostico
prenatal. Nota. Imagen tomada de Mayo Clinic (2013).



Biopsia de vellosidades corionicas (CVS)

Este procedimiento se realiza generalmente entre las semanas 10 y 13 de gestacion, lo que
permite obtener resultados diagndsticos méas tempranos que la amniocentesis. Consiste en la
obtencion de una pequefia muestra de vellosidades corionicas de la placenta, que comparten
el mismo material genético que el feto. La muestra puede obtenerse por via transabdominal o
transcervical, dependiendo de la posicion de la placenta. Es Gtil para realizar estudios
citogenéticos y moleculares, como la deteccion de enfermedades monogénicas hereditarias.
Su principal ventaja es la precocidad del diagnostico, aungue tiene un riesgo de aborto
ligeramente mayor que la amniocentesis, alrededor del 0.5 % al 1 % (Rauschendorf & Higgs,

2023).

Ultrasound transcucer

Vaginal speculum

Figura 5. Procedimiento de biopsia de vellosidades coridnicas (CVS) para diagnostico
prenatal. Nota. Imagen tomada de Mayo Clinic (2013).

Cordocentesis

La cordocentesis es una técnica mas especializada, utilizada cuando se requiere una muestra
directa de sangre fetal. Se realiza normalmente entre las semanas 18 y 22 y consiste en la
puncion del cordon umbilical bajo guia ecografica. Sus principales indicaciones son la
deteccion de anemias fetales graves (como la eritroblastosis fetal por incompatibilidad Rh),
infecciones intrauterinas, trastornos hematoldgicos, y en algunos casos, estudios genéticos
rapidos mediante analisis citogenéticos de linfocitos fetales. Este procedimiento conlleva un

riesgo mayor que los anteriores, con una tasa de pérdida fetal aproximada del 1 %.La



eleccion del método depende de los antecedentes familiares, edad materna, hallazgos

ecogréaficos y resultados de pruebas previas. Los métodos invasivos se ofrecen generalmente

cuando los métodos no invasivos sugieren alto riesgo o existe historia clinica relevante.

Figura 6. Esquema del procedimiento de cordocentesis (funiculocentesis) en el segundo
trimestre de gestacion. Nota. Imagen tomada de Orchid Women Hospital (s.f.).

Cuadro 1

Comparacion entre métodos invasivos y no invasivos de diagndstico prenatal

, : Semana Riesgo Informacion que
NIEEE Tipo recomendada fetal brinda
. Y No Desde la Morfologla_ fetal,
Ecografia obstétrica | . . Nulo malformaciones,
invasivo semana 6 -
crecimiento
Analisis bioquimico No Riesgo de trisomias
(PAPP-A, p-hCG) | invasivo | Semanas9-13 | Nulo (21, 18, 13)
ADN fetal libre No Desde la Nulo aneuD(Ia:)eiS?allgT:gr? alta
(cfDNA) invasivo semana 10 ploidias ¢
precision
Amniocentesis Invasivo | Semanas 15-20 Bajo (0.1~ Carllo.tlpo, mutaciones
0.3%) genéticas, infecciones
Biopsia de Bajo (0.5 Alteraciones
vellosidades Invasivo | Semanas 10-13 1O (5. cromosomicas y
o 1%)
corionicas (CVS) moleculares
Moderado Analisis de sangre
Cordocentesis Invasivo | Semanas 18-22 (1%) fetal, diagnostico

rapido




Indicaciones clinicas del consejo genético
El consejo genético es un proceso clinico que busca informar y orientar a individuos o
familias sobre el riesgo de enfermedades hereditarias, ayudandoles a tomar decisiones

informadas sobre la reproduccidn, la prevencion o el manejo de condiciones genéticas.

Se recomienda realizar consejo genético en las siguientes situaciones (Morejon & Martinez,

2013; Cordero & Quiros, 2009):

Parejas con antecedentes familiares de enfermedades genéticas.

e Individuos portadores de mutaciones conocidas (confirmados mediante pruebas

moleculares).

10

o Mujeres embarazadas mayores de 35 afios, debido al mayor riesgo de aneuploidias.

o Abortos espontaneos recurrentes (dos 0 mas).

o Malformaciones congénitas en embarazos previos.

« Consanguinidad entre los progenitores.

« Hallazgos anormales en pruebas prenatales (ecografias, pruebas de ADN fetal,

etc.).

Durante el proceso de consejo genético se evaltan los antecedentes familiares mediante un
arbol genealdgico (pedigri), se realiza interpretacion de pruebas genéticas y se discuten
opciones médicas y reproductivas. El asesoramiento incluye no solo datos cientificos, sino

también apoyo emocional y ético para la toma de decisiones (L6pez & de la Torre, 2021).

Este proceso debe ser realizado por profesionales capacitados, como genetistas médicos o
consejeros genéticos, y su proposito no es influenciar decisiones personales, sino asegurar
que la pareja o individuo tenga la informacion necesaria para decidir libremente y con

comprension.
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Ventajas y limitaciones del diagndstico prenatal

El diagnostico prenatal ha representado un avance significativo en la medicina reproductiva,
permitiendo la deteccidn temprana de enfermedades genéticas, malformaciones congénitas y
otras condiciones que afectan la salud fetal. Entre sus principales ventajas, se destaca la
posibilidad de brindar un abordaje médico anticipado, facilitar la planificacion familiar y
ofrecer tranquilidad a las parejas en riesgo genético, sobre todo cuando los resultados son

normales (Gallego, 2019).

Asimismo, el uso de pruebas no invasivas como la ecografia y el ADN fetal libre permite
realizar evaluaciones sin riesgos para el feto, con alta sensibilidad en la deteccion de
aneuploidias comunes. Por otro lado, los métodos invasivos, aunque conllevan un riesgo
minimo, permiten confirmar con mayor precision el diagnostico y realizar estudios

moleculares o citogenéticos detallados (Rauschendorf & Higgs, 2023).

Sin embargo, el diagndéstico prenatal también presenta limitaciones. En primer lugar, muchas
de estas pruebas no estan disponibles de forma universal, especialmente en paises en vias de
desarrollo o en zonas rurales, debido a su alto costo o falta de infraestructura especializada.
Ademas, existen riesgos asociados a las técnicas invasivas, como la amniocentesis o la

biopsia coridnica, que aunque bajos, no son inexistentes.

Otra limitacion importante es la posibilidad de obtener resultados inciertos o falsos positivos,
lo que puede generar ansiedad significativa en los padres. Esto refuerza la necesidad de un
adecuado consejo genetico que ayude a interpretar los hallazgos y acompafie emocionalmente
a la pareja en la toma de decisiones. Por ultimo, los resultados del diagnostico pueden poner a
los padres frente a decisiones dificiles, como la continuacion o interrupcion del embarazo, lo

cual plantea dilemas éticos relevantes.
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Conclusiones

El consejo genético y el diagndstico prenatal constituyen herramientas fundamentales en la
medicina moderna para la deteccion temprana de enfermedades genéticas y la orientacién de
decisiones reproductivas informadas. Ambos procesos, cuando se integran adecuadamente,
fortalecen la atencion materno-fetal y permiten a las familias enfrentar con mayor

preparacion los posibles escenarios clinicos durante el embarazo.

Los avances en diagndstico prenatal, especialmente en métodos no invasivos como el analisis
de ADN fetal en sangre materna, han mejorado significativamente la seguridad y precision de
los estudios. No obstante, los métodos invasivos como la amniocentesis y la biopsia corionica
siguen siendo indispensables para la confirmacion diagnostica. La eleccidn entre uno u otro

dependera de factores clinicos especificos y del contexto familiar.

Por otro lado, el consejo genético garantiza que los pacientes comprendan 10s riesgos
hereditarios, las opciones disponibles y las implicancias éticas de cada decision. Su valor no
solo radica en la transmision de informacion cientifica, sino también en el acompafiamiento
emocional y ético de los futuros padres. En este sentido, es esencial que los profesionales de
salud estén capacitados tanto en conocimientos genéticos como en habilidades comunicativas

y bioéticas.

Finalmente, se reconoce que la aplicacién de estas herramientas debe considerar también
aspectos como la equidad en el acceso, el respeto a la autonomia de los pacientes y los
desafios éticos que surgen al anticiparse a posibles enfermedades. Su implementacion
responsable y humanizada contribuira a una atencion médica mas justa, informada y centrada

en la persona.



13

Bibliografia
Morején Garcia, M. E., & Martinez Arias, M. T. (2013). Consejo genético: una

herramienta en la atencion primaria de salud. Revista Cubana de Medicina General Integral,

29(4), 435-445. http://scielo.sld.cu/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0864-

34662013000400014

Lépez Barreda, M., & de la Torre Morales, R. (2021). Consideraciones éticas del
diagndstico prenatal. Cuadernos de Bioética, 32(1), 117-124.

https://www.cbhioetica.org/revista/81/811017.pdf

Gallego Lorenzo, M. (2019). Diagnostico genético prenatal y consejo genético.

Pediatria Integral, 23(6), 314.e1-314.e10. https://www.pediatriaintegral.es/publicacion-

2019-07/diagnostico-genetico-prenatal-y-consejo-genetico/

Cordero Umafia, J. M., & Quir6s Hernandez, J. (2009). Consejo genético: fundamento
bioético para el profesional de la salud. Acta Médica Costarricense, 28(2), 89-93.

https://www.binasss.sa.cr/revistas/amc/v28n2/art4.pdf

Rauschendorf, M. A., & Higgs, D. R. (2023). Genetic testing and prenatal diagnosis.
Journal of Translational Genetics and Genomics, 7, 148-162.

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC10197186/

Gallego Lorenzo, M. (2019). Diagnostico genético prenatal y consejo genético.

Pediatria Integral, 23(6), 314.e1-314.e10. Recuperado de https://www.pediatriaintegral.es

Lopez Morején, A., & de la Torre Olmo, M. (2021). Diagndstico prenatal y consejo
genético. Revista Cubana de Obstetricia y Ginecologia, 47(2), 1-15. Recuperado de

http://scielo.sld.cu/scielo.php?script=sci arttext&pid=S0864-34662013000400014



http://scielo.sld.cu/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0864-34662013000400014
http://scielo.sld.cu/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0864-34662013000400014
https://www.cbioetica.org/revista/81/811017.pdf
https://www.pediatriaintegral.es/publicacion-2019-07/diagnostico-genetico-prenatal-y-consejo-genetico/
https://www.pediatriaintegral.es/publicacion-2019-07/diagnostico-genetico-prenatal-y-consejo-genetico/
https://www.binasss.sa.cr/revistas/amc/v28n2/art4.pdf
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC10197186/
https://www.pediatriaintegral.es/
http://scielo.sld.cu/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0864-34662013000400014

14

Mayo Clinic. (2013a). Amniocentesis. Recuperado de

https://www.mayoclinic.org/tests-procedures/amniocentesis

Mayo Clinic. (2013b). Chorionic villus sampling (CVS). Recuperado de

https://www.mayoclinic.org/tests-procedures/chorionic-villus-sampling

Orchid Women Hospital. (s.f.). Cordocentesis treatment in Jaipur. Recuperado de

http://orchidwomenhospital.com/cordocentesis-treatment-in-jaipur.htmi


https://www.mayoclinic.org/tests-procedures/amniocentesis
https://www.mayoclinic.org/tests-procedures/chorionic-villus-sampling

ANEXos

Tabla I. Tipos de estudios genéticos segtn el propésito

Tipo de estudio Utilidad
genético
Diagnostico Permite confirmar o descartar la enfermedad genética

sospechada en un individuo enfermo

Predictivo Realizado sobre un individuo sano, permite conocer si
desarrollara una enfermedad genética futura

De portadores En individuos sanos, permite conocer si pueden trasmitir
una enfermedad genética a su descendencia

Prenatal Se realiza sobre fetos durante el embarazo. Permite conocer
si presentan una enfermedad genética antes de su
nacimiento

Pre-implantatorio Se realiza sobre fetos en el curso de técnicas de seleccion

embrionaria antes de su implantacion. Permite conocer si
el embrion esta afecto o libre de la enfermedad estudiada

Tabla I. Trastornos genéticos segun tipo de herencia y ejemplo de enfermedad
Nota. Tomado de Gallego Lorenzo, M. (2019). Diagnostico genético prenatal y consejo
genético. Pediatria Integral, 23(6), 314.e1-314.e10.

Tabla Il. Tipos de estudios genéticos segin el tipo de patologia que pueden

detectar
Tipo de prueba Patologia detectada
Cariotipo - Ndmero de cromosomas
- Mosaicos cromosomicos
- Traslocaciones
- Pérdidas o ganancias de material genético de gran tamafio
Array (CGH - Nuamero de cromosomas
o de SNPs) - Mosaicos cromosomicos, si afectan a un porcentaje alto
de células
- Pérdidas o ganancia de material genético de grany
pequefio tamafio (microdeleciones o microduplicaciones
- NO permiten detectar traslocaciones equilibradas
Secuenciacion - Permite detectar una mutacion concreta en un gen
de Sanger determinado. Habitualmente, se utiliza para confirmar
mutaciones puntuales encontradas por otras técnicas
Secuenciacion - Permite detectar mutaciones puntuales o pequefas
de nueva pérdidas o ganancias intragénicas en muchos genes,
generacion (NGS) simultaneamente. Puede detectar mutaciones en el

genoma completo

Tabla Il. Indicaciones médicas para el diagnéstico prenatal
Nota. Tomado de Gallego Lorenzo, M. (2019). Diagnostico genético prenatal y consejo
genético. Pediatria Integral, 23(6), 314.e1-314.e10.
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