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AC Anomalías Congénitas

CAPV Comunidad Autónoma País Vasco

CCAA Comunidades Autónomas

CG Consejo Genético

IVE Interrupción voluntaria del embarazo

OCDE Organización para la Cooperación y el Desarrollo Económico

OMS Organización Mundial de la Salud

RACAV Registro de Anomalías Congénitas de la Comunidad Autónoma Vasca

EUROCAT Red de Vigilancia Epidemiológica de Registros Poblacionales Europeos de Anomalías

Congénitas
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* Este término fue acunñado por la Psiquiatría y la Pedagogía y tiene que ver con la habilidad de evitar dirigir la toma de decisio-

nes en un determinado sentido, permitiendo que la persona tome decisiones autónomas.

RESUMEN ESTRUCTURADO

INTRODUCCIÓN

Las anomalías congénitas (AC) mayores afectan a un 2-3% de todos los nacimientos. En la Comunidad Au-

tónoma del País Vasco (CAPV) son la segunda causa de muerte en el primer año de vida. Desde 1990 has-

ta 2005 se han registrado 5.289 casos de anomalías congénitas mayores (3.914 nacidos vivos, 61 nacidos

muertos y 1.314 interrupciones voluntarias del embarazo). El consejo genético (CG), introducido en la li-

teratura hace 5 décadas se considera un proceso de información, basado en la evidencia disponible que

pretende, facilitar a las personas y familias una información no directiva* acerca del trastorno específico

que les afecta, de su pronóstico, del tiempo de aparición (de manifestación) y de las alternativas tera-

péuticas y de prevención, así como ayudarles en el proceso de toma de decisiones, respetando su auto-

nomía y los principios éticos y legales.

OBJETIVOS

� Analizar la efectividad del consejo genético en la prevención de las anomalías congénitas.

� Conocer la situación del diagnóstico de anomalías congénitas y del consejo genético en la Comunidad

Autónoma del País Vasco (CAPV). 

� Elaborar recomendaciones sobre indicación y utilidad clínica del diagnóstico y consejo genético en las

anomalías congénitas, así como sobre su organización en la red pública de Osakidetza-Servicio vasco

de salud.

Título: CONSEJO GENÉTICO EN ANOMALÍAS CONGÉNITAS EN LA COMUNIDAD AUTÓ-

NOMA DEL PAÍS VASCO

Autores: Portillo I, González S, Rodríguez-Alarcón J, Tejada MI, López MA, Rodríguez A, Sa-

las M, Arena J, Saitua G, Martínez M, Barbazán MJ.

Palabras clave MESH: consejo genético/consejo de anomalías congénitas

Fecha: Mayo 2008

Páginas: 144

Referencias: 129

Lenguaje: Español, resúmenes en ingles y euskera

ISBN: 978-84-457-2822-2
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MATERIAL Y MÉTODOS

� Revisión de la evidencia científica en relación a:

– Efectividad del consejo genético en la prevención de anomalías congénitas durante los periodos

preconcepcional, prenatal y postnatal. 

– Efectividad del diagnóstico precoz de anomalías congénitas.

– Modelos existentes de atención de anomalías congénitas y consejo genético.

� Descripción y análisis del modelo de atención a anomalías congénitas en la CAPV a partir de datos so-

bre actividad y recursos, así como de entrevistas a personas clave.

� Análisis de los casos de anomalías congénitas recogidos por el Registro de Anomalías Congénitas de la

CAPV en el año 2005.

� Propuesta de un modelo de atención y de recomendaciones aplicables en el ámbito de la CAPV y con-

sensuados por un panel de expertos, a partir de la técnica Delphi modificada

Análisis económico: SÍ     NO Opinión de Expertos: SÍ     NO

LIMITACIONES DEL ESTUDIO

� Las anomalías congénitas son un grupo muy amplio y heterogéneo de trastornos.

� El consejo genético engloba muchos aspectos: diagnóstico, comunicación, decisiones, valores y as-

pectos éticos y legales. 

� El estudio se limita a analizar específicamente el consejo genético en las anomalías congénitas defi-

nidas por EUROCAT (Red de Vigilancia Epidemiológica de Registros Poblacionales Europeos).

� El análisis casuístico que se presenta, se circunscribe a la CAPV y a un año concreto (2005) lo que im-

pide hacer inferencias significativas sobre factores de riesgo. 

� El consenso realizado por el panel de expertos está circunscrito a profesionales que tienen su activi-

dad en la CAPV. Los resultados del consenso podrían variar con la elección de otro grupo y otro mé-

todo de consenso.

RESULTADOS

La capacidad preventiva del consejo genético es difícil de evaluar porque está relacionada con las téc-

nicas de prevención primaria y secundaria, con el proceso de información y con variables relacionadas

con valores éticos, legales y culturales. 

Sin embargo, el consejo genético se debería de incluir como parte de las buenas prácticas clínicas en la

atención a las anomalías congénitas, garantizando una información adecuada sobre los riesgos y cuida-

dos preconcepcionales y prenatales, o sobre los riesgos y cuidados perinatales y postnatales, a la perso-

na y/o familia. Así mismo se deben garantizar la atención y la información antes y después de la realiza-

ción de pruebas genéticas.

En la red pública de Osakidetza-Servicio Vasco de Salud, la práctica del consejo genético presenta gran

variabilidad, problemas de acceso y de organización. En 2005 se contaba con 3 consultas específicas de

consejo genético en 3 hospitales públicos de la CAPV, detectándose a varios niveles, un gran descono-

cimiento de los servicios que se ofrecen y del sistema de referencia. La utilización de protocolos comu-

nes es escasa (25%), así como la coordinación entre profesionales. En menos del 20% de los casos de-

tectados con anomalías congénitas en 2005 constaba en la historia clínica de la madre y/o recién nacido,
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la provisión de consejo genético, siendo más frecuente en el caso de interrupción voluntaria del emba-

razo que en el de los recién nacido. En el 52,3% el provisor de consejo genético era especialista en Obs-

tetricia y Ginecología y en el 34,8% genetista clínico. 

Las recomendaciones sobre consejo genético que ha realizado el panel de expertos se han sintetizado

en los siguientes puntos:

a) Indicaciones.

b) Requisitos de los profesionales.

c) Organización asistencial por niveles.

d) Protocolo de atención.

e) Recomendaciones en la atención prenatal de AC.

f ) Recomendaciones en la atención postnatal de AC.

CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

El consejo genético tiene un enfoque preventivo y es efectivo en la prevención de casos de anomalías

congénitas, tanto en el periodo preconcepcional, como en el prenatal postnatal en el grado en que se

puedan aplicar medidas de prevención primaria y secundaria y en casos específicos de AC. Si bien, el fin

primordial del CG es garantizar la información formando parte, tanto del proceso asistencial como del

derecho fundamental de las personas a ser informadas.

Existe una estructura asistencial pública en la CAPV para la atención a anomalías congénitas, si bien la

provisión de consejo genético presenta gran variabilidad así como su oferta y su registro en las historias

clínicas. Así mismo se detectó variabilidad en la organización de los servicios de genética clínica.

Los modelos de atención de consejo genético y de servicios de genética son muy variables a nivel re-

gional (tanto por Comunidades Autónomas como en Europa) y no están evaluados, siendo en general

públicos a nivel europeo. Se han logrado consensuar por un amplio panel de expertos, recomendacio-

nes a nivel organizativo y de mejora asistencial en la provisión de consejo genético y en la atención a

anomalías congénitas en la CAPV, las cuales deberían hacerse extensivas a otro tipo de anomalías con-

génitas no incluidas en el actual estudio por no formar parte del registro actual (RACAV).

Para la provisión adecuada de consejo genético se precisa un modelo organizativo que abarque el con-

junto de la provisión de servicios de salud y que esté coordinado con otras instituciones educativas y so-

ciales para garantizar una atención integral a las personas, familias y descendientes, a lo largo de su his-

toria vital: planificación familiar, detección precoz y atención de los casos de anomalías. 

El punto clave inicial del consejo genético aplicado a la prevención o seguimiento de las anomalías con-

génitas, está basado en la posibilidad de establecer un diagnóstico preciso, así como en una interpreta-

ción correcta del mismo. Por tanto, si queremos garantizar un apropiado servicio de consejo genético y

un nivel de calidad de la atención óptimo, son imprescindibles la formación y la acreditación de los pro-

fesionales, tanto como una adecuada organización de la genética clínica y de los servicios de genética

en la CAPV, 

Se debería establecer una cartera de servicios y elaborar guías de práctica clínica y protocolos consen-

suados, para mejorar la atención en las anomalías y la provisión de consejo genético.
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LABURPEN EGITURATUKO

SARRERA

Jaiotzatiko anomalia nagusiek jaiotza guztien %2-3-rengan dute eragina. Euskal Autonomia Erkidegoan

(EAE) bizitzako lehen urtean heriotza eragiten duen bigarren arrazoia da. 1990etik 2005era jaiotzatiko

anomalia nagusien 5.289 kasu erregistratu ziren (3.914 bizirik jaiotakoak, 61 hilda jaiotakoak eta 1.314

haurdunaldiaren borondatezko eteteak). Genetika-kontseilua, orain 5 hamarkada literaturan sartuta-

koa, informazio-prozesutzat jotzen da. Prozesu hori, eskuragarri den ebidentzian oinarrituta dago eta

bere helburua pertsona eta familiei eragiten dieten nahasteari buruzko informazio ez direktiboa ematea

da. Hau da, pronostikoa, birgertatzea, eta ordezko aukera terapeutikoak eta prebentziorakoak. Halaber,

erabakiak hartzeko prozesuan laguntzea euren autonomia, hastapen etikoak eta legalak errespetatuta.

HELBURUAK

� Genetika-kontseiluaren eraginkortasuna aztertzea jaiotzatiko anomalien prebentzioan.

� Euskal Autonomia Erkidegoko jaiotzatiko anomalien diagnostikoaren eta genetika-kontseiluaren

egoera ezagutzea. 

� Jaiotzatiko anomaliak direla-eta, diagnostikoaren eta aholku genetikoaren gomendioak egitea, on-

dokook zehaztuz: indikazioa, erabilgarritasun klinikoa eta Osakidetzako sare publikoan zerbitzu ho-

riek antolatzeko posibilitatea

MATERIALA ETA METODOAK

� Hurrengo hauei buruzko ebidentziaren berrikuspena:

– Genetika-kontseiluaren eraginkortasuna jaiotzatiko anomalien prebentzioan sortze-aurreko,

jaioaurreko eta jaiosteko epeetan.

– Jaiotzatiko anomalien diagnostiko goiztiarraren eraginkortasuna.

– Jaiotzatiko anomalien arretarako diren ereduak eta genetika-kontseilua.

Izenburua: AHOLKU GENETIKOA SORTZETIKO ANOMALIETAN EUSKAL AUTONOMIA ER-

KIDEGOAN

Egileak: Portillo I, González S, Rodríguez-Alarcón J, Tejada MI, López MA, Rodríguez A,

Salas M, Arena J, Saitua G, Martínez M, Barbazán MJ.

Gako-hitzek: aholku genetikoa/ jaiotzatiko anomalien aholkua

Data: 2008ko maiatza

Orrialdeak: 144

Erreferentziak: 129

Hizkunza: Gaztelania, laburpenak euskeraz eta inglesez

ISBN: 978-84-457-2822-2
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� EAEko jaiotzatiko anomalien arretarako ereduaren deskribapena eta analisia, jarduera eta baliabide-

en datuetan oinarrituta. Halaber, pertsona esanguratsuei egindako elkarrizketak.

� Jaiotzatiko anomalia kasuen analisia, 2005. urtean EAEko Jaiotzatiko Anomalien Erregistroak bilduta-

koak.

� EAEn aplikagarria den arreta eta gomendioen ereduaren proposamena, adituek adostutakoa eta mo-

difikatutako Delphi teknikan oinarrituta.

Analisi ekonomikoa: BAI     EZ Adituen Iritzia: BAI     EZ

IKERKETAREN MUGAK

� Ikerketa hori zehazki EUROCAT-ek (Europako Populazio-Erregistroen Zaintza Epidemiologikoaren Sa-

rea) finkatutako jaiotzatiko anomalien genetika-kontseilua aztertzera mugatzen da. 

� Aurkezten den kasuistikaren analisia EAEn eta urte zehatz batera (2005) zirkuskribatzen da. Ondorioz,

horrek guztiak arriskuei buruzko inferentzia esanguratsuak egitea eragozten du.

� Adituek egindako adostasuna, jarduera EAEn egiten duten profesionaletan zirkunskribatzen da. Ados-

tasunaren emaitzak alda daitezke baldin eta bestelako talderen bat eta adostasuneko beste metodo-

ren bat aukeratzen badira.

� Jaiotzatiko anomalia andana nahaste-talde zabala eta heterogeneoa da.

� Genetika-kontseiluak alderdi anitz biltzen ditu: diagnostikoa, komunikazioa, erabakiak, baloreak eta

alderdi etikoak eta legalak.

EMAITZAK

Genetika-kontseiluaren prebentziorako gaitasuna ondoko hauekin bat dator: lehen eta bigarren maila-

ko prebentzio-teknikekin, informazio-prozesuarekin eta balore etiko, legal eta kulturalekin zerikusia du-

ten aldagaiekin. Ondorioz, zaila da bere eraginkortasuna ebaluatzea.

Hala ere, genetika-kontseilua jaiotzatiko anomalien arretako praktika kliniko egokien alderditzat hartu

beharko litzateke pertsona edota familiari ondokoei buruzko informazio zuzena emateko: sortze aurre-

ko eta jaiotza aurreko arrisku eta zainketei buruzkoa; edo jaiotza inguruko eta jaiotza osteko arrisku eta

zainketei buruzkoa. Halaber, genetika-proben aurretiazko eta osteko arreta eta informazioa bermatu be-

harra dago.

Osakidetza-Euskal Osasun Zerbitzuaren sare publikoan, genetika-kontseiluak aldagarritasun, erabile-

rraztasun eta antolaketa arazoak eragiten ditu. Izan ere, 2005. urtean genetika-kontseiluaren 3 kontsul-

ta-espezifiko ziren EAEko 3 ospitale publikotan eta nabaria zen eskaintzen ziren zerbitzuen eta errefe-

rentzia-sistemen gaineko ezjakintasuna. Protokolo komunen erabilera eskasa da (%25), baita

profesionalen arteko koordinazioa ere. Halaber, 2005. urtean jaiotzatiko anomaliekin detektatutako ka-

suen %20 baino gutxiago agertzen zen amaren edota jaio berriaren historia klinikoan. 

Adituek egindako genetika-kontseiluaren gomendioak ondoko puntuetan sintetizatu dira: 

a) Indikazioak

b) Profesionalen errekerimenduak

c) Mailakako asistentzia-antolaketa

d) Arreta-protokoloa
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e) JAren jaiotza aurreko arretako gomendioak

f ) JAren jaiotza osteko arretako gomendioak

ONDORIOAK ETA GOMENDIOAK

Genetika-kontseiluak prebentzio ikuspuntua du eta eraginkorra da sortze aurreko, jaiotza aurreko eta

jaiotza osteko epeetako jaiotzatiko anomalien prebentzioan, baldin eta lehen eta bigarren mailako pre-

bentzio-neurriak eta JAren kasu espezifikoen neurriak aplika daitezkeen neurrian. Izan ere, helburu na-

gusia informazioa bermatzea da, bai asistentzia-prozesuetan bai pertsonek informatuak izateko duten

funtsezko eskubidean.

EAEn bada jaiotzatiko anomalietarako asistentzia-egitura publikoa, genetika-kontseiluak aldagarritasun

handia eta historia klinikoen eskaintza eta erregistroa erakusten baditu ere. Halaber, aldagarritasun han-

dia antzeman zen genetika-klinikoaren zerbitzuen antolaketan.

Genetika-kontseilu eta genetika-zerbitzuen arreta-ereduak aldagarriak dira lurraldearen arabera eta

gainera, ez daude ebaluatuta. Izan ere, oro har publikoak dira Europa mailan. Aditu talde zabal batek go-

mendioak adostea lortu du antolaketa mailan eta EAEko genetika-kontseiluaren probisioan eta jaiotza-

tiko anomalien arretan. Ekimen hori, azterketa horretan, erregistroko atal ez direnez, ez diren bestelako

anomalietara zabaldu beharko litzateke.

Genetika-kontseiluaren probisio egokirako osasun-zerbitzuen probisio osoa eta bestelako hezkuntza

eta gizarte mailako erakundeek koordinatutako eredua beharrezkoak dira pertsona, familia eta ondo-

rengoekiko erabateko arreta bermatzeko euren bizi-historian: familia-plangintza, detekzio goiztiarra eta

anomalia- kasuen arreta.

Prebentzioari eta jaiotzatiko anomalien jarraipenari aplikatutako genetika-kontseiluaren hasiera puntua

diagnostiko zehatza ezartzeko aukeran oinarrituta dago. Halaber, berorren interpretazio zuzenean. Be-

raz, ezinbestekoa da profesionalen prestakuntza eta egiaztapena genetika-kontseiluaren zerbitzu ego-

kia eta erabateko kalitate maila bermatzeko. Horretarako, ezinbestekoa da EAEko genetika-klinikoaren

eta genetika-zerbitzuen antolaketa egokia.

Zerbitzu-kartera zein adostutako praktika kliniko eta protokoloetako gidak ezarri beharko lirateke ano-

malietan arreta eta genetika-kontseiluaren pro.
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STRUCTURED SUMMARY

INTRODUCTION

Major congenital anomalies affect 2-3% of all births. In the Basque Autonomous Community, they are

the second cause of death in the first year of life. From 1990 to 2005, 5289 cases of major congenital

anomalies were recorded (3914 live births, 61 dead births and 1314 voluntary pregnancy interruptions).

Genetic counselling, which appeared in the literature 5 decades ago, is considered to be an information

process based on the available evidence, which sets out to provide individuals and families with no

directive information concerning the specific disorder that affects them, its prognosis, reoccurrence and

therapeutic and preventive alternatives, as well as to help them in the decision-making process,

respecting their autonomy, ethical and legal principles. 

OBJECTIVES:

� Analyse the effectiveness of genetic counselling in the prevention of congenital anomalies.

� Determine the situation of the diagnosis of genetic anomalies and genetic counselling in the Basque

Autonomous Community

� Draw up a number of recommendations concerning the indication and clinical utility of genetic diag-

noses and counselling in congenital anomalies, as well as the possible organisation within the public

network of Osakidetza-Basque health service.

MATERIAL AND METHODS

� Review of the scientific evidence relating to:

– Effectiveness of genetic counselling in the prevention of congenital anomalies during the

preconceptional, prenatal and postnatal periods. 

Title: GENETIC COUNSELING IN CONGENITAL ANOMALIES IN THE AUTONOMOUS

COMMUNITY OF DE BASQUE COUNTRY

Authors: Portillo I, González S, Rodríguez-Alarcón J, Tejada MI, López MA, Rodríguez A, Sa-

las M, Arena J, Saitua G, Martínez M, Barbazán MJ.

MESH keywords: genetic counselling/counselling, congenital anomalies

Date: May 2008

Pages: 144

References: 129

Language: Spanish, English and basque abstracts

ISBN: 978-84-457-2822-2
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– Effectiveness of the early diagnosis of congenital anomalies.

– Existing models for the care of congenital anomalies and genetic counselling.

� Description and analysis of the congenital anomaly care model in the Basque Autonomous Commu-

nity based on data concerning activity and resources, as well as interviews with key personnel. 

� Analysis of cases of congenital anomalies recorded in the Congenital Anomalies Registry of the

Basque Autonomous Community in 2005.

� Proposal for a care model and recommendations applicable within the Basque Community agreed

upon by a panel of experts based on the modified Delphi technique.

Economic analysis: YES     NO Expert opinion: YES     NO

LIMITATIONS OF THE STUDY

� The study is limited to a specific analysis of genetic counselling in congenital anomalies determined

by EUROCAT (Epidemiological Surveillance Network of European Population Registries).

� The casuistic analysis presented is circumscribed to the Basque Opponents Community and to a spe-

cific year (2005), which prevents significant inferences to be made on risk factors. 

� In the agreement reached by experts is limited to professionals based in the Basque Autonomous

Community. The results of the agreement may vary with the choice of another group and other agree-

ment methods.

� Congenital anomalies are a very broad and heterogeneous group of disorders.

� Genetic counselling embraces many aspects: diagnostics, communication, decisions, values and eth-

ical and legal aspects 

RESULTS

The preventive capacity of genetic counselling relates to primary and secondary prevention techniques,

the information process and variables relating to ethical, and legal and cultural values. Therefore it is

difficult to evaluate its effectiveness.

However, genetic counselling should be included as part of the good clinical practices in attending to

congenital anomalies in order to guarantee adequate information for the individual and slash or family

concerning preconception and prenatal risks and care; or on prenatal and postnatal risks and care.

Likewise, care and information before and after genetic tests are carried out must be guaranteed.

In Osakidetza-Basque health service, the use of genetic counselling is extremely variable and involves

problems of access and organisation. In 2005, there were 3 specific genetic counselling surgeries in

three public hospitals in the Basque Community and a great lack of knowledge about the services

offered and the reference system was detected. There is little use of common protocols (25%) or

coordination between professionals. In less than 20% of cases of congenital anomalies detected in 2005

did the clinical history of the mother and/or newborn child indicate that genetic counselling had been

provided, this being more frequent in the case of voluntary pregnancy interruptions than in that of the

newborn child. In 52.3% of cases, the provider of genetic counselling was a specialist Obstetrician or

Gynaecologist and in 34.8% of cases this was a clinical geneticist. 

The recommendations on genetic counselling made by the panel of experts is summarised in the

following points:
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a) Indications

b) Requirements of professionals

c) Organisation of care according to levels

d) Care protocol

e) Recommendations in the prenatal care of congenital anomalies

f ) Recommendations in the postnatal care of congenital anomalies

CONCLUSIONS AND RECOMMENDATIONS

Genetic counselling focuses on prevention and is effective in the prevention of cases of congenital

anomalies both in the preconception, prenatal and postnatal periods to the extent that primary and

secondary prevention measures can be applied and in specific cases of congenital anomalies, although

the essential aim is to guarantee information, forming part both of the care process and the

fundamental rights of individuals to be informed.

There is a public care structure in the Basque Community for attending to congenital anomalies,

although the provision of generic counselling is extremely variable as well as the offer and recording in

clinical histories. Likewise, variability was detected in the organisation of clinical genetics services.

Models of genetic counselling care and genetic services are extremely variable at a regional level and

are not assessed. At a European level these are generally public. It has been possible for a panel of

experts to reach agreement on recommendations at an organisational and care improvement level in

the provision of genetic counselling and the care of congenital anomalies in the Basque Community,

which should be applied to other kinds of genetic anomalies not included in this study as they do not

from part of the Registry.

For the adequate provision of genetic counselling, an organisational model is required to cover the

provision of all health services, co-ordinated with other educational and social institutions to guarantee

the overall care of individuals, families and descendants throughout their life history: family planning,

early detection and care of cases of anomalies. 

The initial point of genetic counselling applied to the prevention or monitoring of congenital anomalies

is based on the possibility of establishing a precise diagnosis as well as incorrect interpretation of this.

Therefore it is essential to train and qualify professionals to guarantee an appropriate genetic

counselling service and to guarantee an optimum quality level, which would include an adequate

organisation of clinical genetics and genetic services in the Basque Community.

Both a range of services and agreed clinical practice kinds and protocols should be established in order

to improve the care of anomalies and to provide genetic counselling.
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1.1 EL CONSEJO GENÉTICO 

Sehldom Reed (Reed, 1980) acuñó el término

«genetic counselling» en 1955, aunque su defi-

nición y ámbito han ido cambiando con la evo-

lución del conocimiento en genética. Se puede

hablar de diferentes enfoques desde entonces:

preventivo, de toma de decisiones (interrupción

del embarazo, reproductivas y familiares), psico-

terapéutico (Walker, 2002), y aplicado a diferen-

tes problemas y enfermedades entre las que se

destacan el cáncer, ciertas alteraciones metabó-

licas y las anomalías congénitas.

El consejo genético se podría considerar un pro-

ceso a través del cual las personas o familiares

afectados por una anomalía, o con riesgo de pa-

decer una alteración genética, son informados

de sus posibles consecuencias, de sus probabili-

dades de desarrollo y transmisión así como de

las alternativas posibles para prevenirlas o mejo-

rarlas (Harper, 2001). Si embargo, tanto en defi-

niciones cómo en métodos existe gran variabili-

dad en la literatura, lo que hace difícil realizar

comparaciones y obtener conclusiones (Plinick

et al., 2001; Forrest et al., 2007). De las muchas

definiciones que existen se ha escogido la pro-

puesta por la Sociedad Europea de Genética Hu-

mana (Godar et al., 2003): 

«El consejo genético es un proceso de comunica-

ción que trata sobre la existencia y/o el riesgo de

aparición de un trastorno genético en la familia. El

proceso implica el intento, por parte de personal

adecuadamente formado, de ayudar al indivi-

duo/familia a: a) entender los hechos médicos del

trastorno, b) obtener información de cómo la he-

rencia contribuye al trastorno y del riesgo de apa-

rición en pacientes específicos; c) entender las op-

ciones para el manejo del trastorno; d) elegir la

opción más apropiada teniendo en cuenta el ries-

go, los objetivos familiares y actuar de acuerdo a

esa decisión e) ajustarse lo máximo posible a las

circunstancias del trastorno actual y al riesgo de su

aparición en la familia». 

Las definiciones encontradas se basan en con-

sensos y recomendaciones de expertos, entre las

que cabe destacar la de la OMS (Wertz et al.,

2003; OMS, 2005), que incide en la necesidad de

mejorar la atención de las personas con enfer-

medades genéticas y de organizar la asistencia

sanitaria para ofrecer el mejor tratamiento y pre-

vención posibles, integrando como aspectos fun-

damentales a desarrollar, el asesoramiento gené-

tico básico en la atención primaria, la mejora de

la formación de los profesionales y la educación

del público en general, y formando todo ello par-

te de la estrategia mundial de prevención y con-

trol de las enfermedades no transmisibles.

1.2. ANOMALÍAS CONGÉNITAS 

Malformación congénita, según la OMS, es una

anomalía del desarrollo morfológico, estructu-

ral, funcional o molecular, externa o interna, pre-

sente al nacer (aunque pueda manifestarse más

tarde), familiar o esporádica, hereditaria o no,

única o múltiple. Alrededor de 7,6 millones de

niños nacen cada año en el mundo con malfor-

maciones congénitas graves. De los nacidos vi-

vos con AC una gran parte no superarán los pri-

meros años de vida, llegando a ser la segunda

causa de mortalidad infantil en los países desa-

rrollados.

La definición es muy amplia e integra un número

importante de trastornos. En el presente estudio

se han incluido los defectos congénitos estructu-

rales y/o cromosómicos mayores, definidos por

EUROCAT (Red Europea de Vigilancia Epidemio-

lógica de Anomalías Congénitas que supervisa

más de 1,5 millones de nacimientos al año), y que

se detectan prenatalmente, al nacimiento, y/o

durante el primer año de vida. Afectan a un 2-3%

de los nacimientos (EUROCAT, 2002; Dolk, 2005),

(http://www.eurocat.ulster.ac.uk/).

Las anomalías congénitas (AC) representan un

grupo muy heterogéneo en cuanto a carácter y

manifestaciones. En la CAPV representan la se-

gunda causa de muerte durante el primer año

de vida, con cifras comparables a entornos so-

cioeconómicos similares (Eusko Jaurlaritza-Go-

bierno Vasco, 2002). Desde 1990 existe un Regis-

tro de Anomalías Congénitas en la CAPV

integrado en EUROCAT, que ha detectado en el

periodo comprendido ente 1990 y 2005, 5.269

casos de anomalías, de las que 3.900 (74%) han

sido nacidos vivos, 60 (1,1%), mortinatos y 1.309

(24,8%), interrupciones voluntarias del embara-
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1 En EUROCAT se utiliza el término de prevalencia en lugar de incidencia: Nº de AC (recién nacidos vivos + mortinatos + IVEs)/ Nº

de recién nacidos en ese año. Consultar notas técnicas en www.eurocat.ulster.ac.uk

Tabla 1. Categorías para la clasificación de las anomalías congénitas

[CC] - Cromosómicas Anomalías no balanceadas, 
visibles microscópicamente 

Síndrome de Down, Turner, Triploidia, 
mosaicismos, deleciones visibles

[ASC] - Subcromosómicas Microdeleciones no visibles 
microscópicamente, UPD*, y 
Defectos de imprinting

DiGeorge, Prader-Willi/Angelman

[ND] – Mutaciones de 
novo dominantes

Enfermedades autosómicas 
dominantes con tasa de 
mutación de novo >90%

Acondroplasia, Síndrome de Apert, Displasia 
tanatofórica

[T] - Teratógenos Teratógenos conocidos y 
infecciones prenatales

Síndrome Alcohólico Fetal, Rubéola 
congénita

[S] – Síndromes Síndromes reconocibles, no 
familiares y no cromosómicos

Síndrome de Kabuki

[AA] – Anomalías aisladas Anomalías aisladas que no 
incluyen ninguna de las 
categorías anteriores

Gastrosquisis, Labio leporino

[AM] – Anomalías 
múltiples

Asociaciones no reconocidas 
como síndrome

CHARGE, VATER

*UPD: Disomía uniparental

zo. La prevalencia media (medida de frecuencia

utilizada en las anomalías congénitas) de todo el

periodo ha sido de 192,77 AC / 10.000 nacidos,

siendo la del registro EUROCAT para el mismo

periodo de 225,41 AC / 10.000 nacidos1.

La etiología de las AC es desconocida entre un

50-60% de los casos. Se estima que las alteracio-

nes cromosómicas suponen un 6-8%, las muta-

ciones genéticas entre un 6-8%, las causas mul-

tifactoriales (interacción de factores genéticos y

ambientales) un 20-25% y las causas ambienta-

les un 6-8% (en las que hay que incluir enferme-

dades maternas, infecciones, teratógenos, radia-

ción y alcohol). (Seller, 2004)

Para contribuir a la mejora de la prevención de

las AC y de la investigación tanto epidemiológi-

ca como de factores etiológicos, se debe tener

en cuenta el avance del conocimiento en gené-

tica clínica. En este sentido, a partir de una co-

horte de 845.000 nacimientos en Reino Unido, y

analizando 10.844 casos de anomalías, se realizó

una clasificación etiológica (Wellesley et al.,

2005) (Tabla 1). Los casos se agruparían en las si-

guientes categorías: (a) causas cromosómicas

[CC], (b) anomalías subcromosómicas [ASC], (c)

mutaciones de novo (no heredadas) con efecto

dominante [ND], (d) teratógenos [T], (e) Síndro-

mes [S], (f ) anomalías aisladas [AA], y (g) anoma-

lías múltiples [AM]. Los autores recomiendan re-

alizar un esfuerzo en la aclaración de las causas

de las AC, para facilitar la intervención y la pre-

vención. EUROCAT utiliza actualmente esta cla-

sificación etiológica, que se asume para este es-

tudio y que se expone en la siguiente tabla .

Esta clasificación es importante para entender

que el Consejo Genético (CG) al que se referirá el

presente trabajo no abarcará sólo a las enferme-

dades monogénicas. Sin embargo, existe la ex-

cepción del Síndrome X-frágil, incluido por EU-

ROCAT en Anomalías Cromosómicas, ya que

inicialmente se diagnosticaba por cariotipo. 
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1.3. ANOMALÍAS CONGÉNITAS Y 
CONSEJO GENÉTICO 

Parece que en la literatura no existe controversia

sobre la necesidad de realizar CG en el caso de

las anomalías congénitas. Aunque los métodos y

la organización pueden variar, su práctica está

estrechamente relacionada con departamentos

de genética. No se han encontrado estudios

controlados sobre la efectividad del CG en AC,

probablemente por la dificultad ética para su re-

alización, pero existe una amplia bibliografía so-

bre el tema, basada en guías y consensos de ex-

pertos, creciente en los últimos diez años y de la

que se han derivado revistas especializadas. En

todas ellas el consejo genético está imbricado

en el proceso de diagnóstico y de atención a las

anomalías congénitas.

En nuestro medio, la legislación vigente y la prác-

tica clínica apuntan también a la necesidad de su-

ministrar información adecuada a las personas

afectadas por anomalías congénitas, dado que es

la base para que éstas puedan tomar decisiones

de acuerdo con sus valores éticos y morales, y so-

pesando las consecuencias futuras. En estos casos

tanto la información como la toma de decisiones

posterior pueden considerarse como parte de los

pincipios de la Información y el Consentimiento

Informado regulados tanto a nivel de la CAPV

como estatal (Osakidetza, 1997; Ley 41/2002; Real

Decreto (RD 1030/2006). Recientemente la apro-

bación de la Ley de investigación biomédica (Ley

14/2007) pretende regular todos estos aspectos, y

el CG está especialmente incluido.

En los últimos años, el CG ha incidido especial-

mente en el diagnóstico prenatal, debido a los

avances conseguidos en esta dirección, que per-

miten detectar un importante porcentaje de

anomalías (Bricker et al., 2000, Garne et al., 2005)

-fundamentalmente a través de la ecografía y

otras pruebas genéticas, en muestras obtenidas

de amniocentesis, vellosidades coriónicas y /o

cordocentesis-. El CG ha evolucionado, asociado

al resultado de estas pruebas (sensibilidad, es-

pecificidad, valor predictivo positivo y valor pre-

dictivo negativo) y a la toma de decisiones que

conlleva: seguimiento y/o interrupción del em-

barazo según los valores éticos presentes en

cada caso y la legalidad vigente en los diferentes

países (EUROCAT, 2005; Boyd et al., 2007). Ade-

más, la introducción reciente de marcadores sé-

ricos y ultrasonográficos ha abierto la posibili-

dad de hacer diagnósticos más precoces en al-

gunas anomalías congénitas. 

También en las últimas décadas, sobre todo el

avance en el campo de la genética molecular, las

técnicas de imagen y los estudios necrópsicos

han facilitado el llegar a diagnósticos conclu-

yentes que posibilitan la detección precoz de

anomalías en embarazos posteriores. Hay que

sumar a todo esto el que nuevas pruebas, como

el diagnóstico preimplantacional pueden per-

mitir la selección de embriones no afectados en

progenitores portadores de enfermedades gra-

ves (Grace et al., 2004). Todas estas técnicas, tan-

to de diagnóstico como de confirmación del

mismo, requieren que los profesionales sanita-

rios sean capaces de ofrecer a las familias una in-

formación lo más contrastada posible sobre ries-

gos, beneficios y consecuencias utilizando las

formas de comunicación más adecuadas

(Abramsky et al., 2003; Forrest et al., 2007).

A pesar de los avances, el diagnóstico prenatal

no siempre consigue detectar los casos afecta-

dos, por lo que hay una parte importante de

diagnóstico de confirmación de anomalías que

se produce en el periodo postnatal, fundamen-

talmente al nacimiento y en los primeros años

de vida. En estos casos el consejo genético está

orientado a la confirmación diagnóstica, a la fa-

cilitación del soporte sanitario y social adecua-

do, y a la evaluación de la posibilidad de repeti-

ción de la anomalía en próximos descendientes

ó familiares (HGSA, 1999; Harper, 2001; ESHG

2003a ; ESHG 2003b, Abramsky et al., 2003). Una

vez más, con la evolución de las técnicas de

diagnóstico, sobre todo en el campo de la gené-

tica, se detecta una creciente necesidad de ofre-

cer una información útil, adecuada y basada en

la evidencia disponible, tanto a profesionales

como a familiares.

La figura del «consejero genético» está recono-

cida en numerosos países, en algunos de los

cuales, como EEUU, Francia, Reino Unido y

otros países europeos no se permite desarrollar

esta actividad si no se ha seguido una forma-

ción reglada (Agan et al., 2002). En nuestro en-

torno, País Vasco y demás Comunidades Autó-

nomas, esta figura no está reconocida, ni
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tampoco el consejo genético está recogido

como una prestación ó actividad catalogada de

nuestro sistema de salud, salvo para planifica-

ción familiar (RD 1030/2006). Es sin embargo

una actividad que realizan, en el caso de las

anomalías congénitas, tanto ginecólogos

como pediatras y profesionales dedicados a la

genética clínica, tanto en consultas específicas

como generales. La nueva ley de investigación

biomédica propone la regulación del CG y su

desarrollo futuro. En dos universidades y en al-

gunas sociedades científicas se proveen títulos

y acreditaciones en CG, como la Universidad

Pompeu Fabra. La Asociación Española de Ge-

nética Humana acredita la formación y expe-

riencia en genética clínica.

Si bien en el año 2005 había tres centros del sec-

tor público de la CAPV que ofrecían consultas es-

pecíficas de CG , en 2007 se redujo a dos centros

hospitalarios de referencia (Cruces y Basurto). A

estas consultas, no específicas sólo de anomalí-

as, se derivan casos con sospecha o confirmados

de AC durante el periodo preconcepcional, pre-

natal ó postnatal, si bien no existe un sistema de

referencia organizado ni un protocolo de deriva-

ción para las AC más prevalentes ó con mayor

riesgo de repetición. 

En una revisión cualitativa de los casos de ano-

malías congénitas detectados por el Registro de

Anomalías Congénitas de la CAPV (RACAV) du-

rante 2003 y 2004 (360 y 427 casos respectiva-

mente) se encontró variabilidad en la aplicación

de CG y en su registro en la historia clínica, con

una cobertura inferior al 30% de todos los casos

(consultas/interconsultas/evoluciónes de la ma-

dre y/o feto/recién nacido registradas).

Durante los últimos años aún no se ha llegado a

establecer un consenso en la red pública sobre

cómo abordar el problema de la atención de las

AC a nivel diagnóstico ni a nivel de pautas de

consejo genético. Dado que podríamos estar

ante una inadecuada utilización de esta práctica

clínica (sub o sobre dependiendo de los casos), y

que su práctica tiene capacidad de prevenir, ó

de facilitar el tratamiento de los casos, se consi-

deró necesario evaluarla de forma pormenoriza-

da y realizar recomendaciones basadas en la evi-

dencia disponible, en las mejores prácticas y en

la viabilidad de su puesta en marcha.

La información al paciente y la mejora de su satis-

facción son uno de los pilares básicos de los Pla-

nes de Calidad de Osakidetza desde 1993 (Plan de

Calidad 2003-2007: Osakidetza, 2002). El consejo

genético es un proceso específico de información

con particular relevancia en el caso de las AC.

Entre los profesionales que atienden los casos de

AC se detectó una gran sensibilidad en abordar

este tema de forma rigurosa. Por ello se conside-

ró que el método más objetivo para llegar a con-

clusiones válidas y aceptadas era la creación de

un panel de expertos de varias especialidades re-

lacionadas con el diagnóstico, tratamiento e in-

vestigación de las anomalías congénitas. Estos

profesionales siguiendo unas reglas metodológi-

cas de consenso y tras el análisis tanto de la evi-

dencia disponible como de las mejores prácticas

podrían elaborar recomendaciones para la orga-

nización y aplicación del CG en la CAPV.

La existencia de un registro como el RACAV per-

mite abordar este tipo de estudios, dado que

identifica cada uno de los casos y recoge varia-

bles estandarizadas sobre factores de riesgo,

diagnóstico, intervenciones y evolución (Salva-

dor et al., 1998, Reefhuis et al., 2002; Dolk 2005).

Además su base de datos está abierta a la inclu-

sión de otras variables de estudio y evaluación.

Así mismo, se pueden realizar comparaciones

con el resto de los registros europeos. 

Los puntos de partida del proyecto fueron los

siguientes: 

� Identificación de una oferta insuficiente a las

personas y familias afectadas por AC.

� Variabilidad en la práctica clínica y desconoci-

miento por parte de muchos profesionales,

sobre algunos de los aspectos relacionados

con el diagnóstico y el abordaje de las anoma-

lías congénitas.

� Desconocimiento de los beneficios que apor-

taría el consejo genético a los usuarios poten-

ciales y reales. 

� Inexistencia de planes de formación específi-

cos sobre este tema, dirigidos a diferentes

proveedores de salud.

Inexistencia de acreditaciones oficiales, aunque

algunas organizaciones científicas otorgan reco-

nocimientos.
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2. OBJETIVIOS
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1. Analizar la efectividad del consejo genético en la prevención de las anomalías congénitas

2. Conocer la situación actual del diagnóstico de anomalías congénitas y del consejo genético en la

Comunidad Autónoma del País Vasco.

3. Valorar los diferentes modelos existentes para la atención de anomalías congénitas y provisión de

consejo genético, estableciendo recomendaciones de aplicación en la CAPV.
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3. MATERIAL Y MÉTODOS
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Material y método para el Objetivo 1: Analizar la efectividad del consejo genético en la prevención

de las anomalías congénitas

M
A

T
E

R
IA

L
 Y

 M
É

T
O

D
O

S

39

Se ha realizado una revisión de la evidencia cien-

tífica disponible a partir de las siguientes pre-

guntas de investigación:

¿Se pueden prevenir las anomalías congénitas con

el CG?

¿El cuidado e información preconcepcionales pre-

vienen las AC?

¿Qué métodos son efectivos en la detección precoz

prenatal de AC ?

¿EL CG prenatal es efectivo para disminuir los naci-

mientos con AC? 

¿El CG postnatal es efectivo para disminuir la rea-

parición de AC?

Se realizó una búsqueda de información reali-

zando combinaciones con las siguientes pala-

bras clave y descriptores: genetic counse-

lling/genetic counseling, information patient,

education, congenital anomalies, birth defects,

genetic diseases, abnormalities, foetal diseases,

chromosome aberrations, genetic test, precon-

ception care, maternal age, maternal exposure,

preconception counseling, preconception care,

screening, pregnancy outcome, teratogenesis,

pregnancy, pregnancy unplanned, pregnancy

first trimester, pregnancy second trimester, con-

sanguinity, prenatal diagnosis, prenatal care,

prenatal exposure delayed effects, prenatal inju-

ries, ultrasonography prenatal, amniocentesis,

chorionic villus sampling, genetic screening,

surgery, decision making, abortion induced or

abortion spontaneous or abortion therapeutic,

informed consent, congenital hereditary and

neonatal diseases and abnormalities, genetic di-

seases inborn or genetic diseases X linked, down

syndrome, turner syndrome, heart congenital

defects, neural tube defects, genetics, effective-

ness, cost-effectiveness, prevention, trends, et-

hics, epidemiology, utilization. 

La estrategia de búsqueda de la evidencia se es-

tableció de forma escalonada desde Revisiones

Sistemáticas hasta recomendaciones de exper-

tos, realizando combinaciones entre los diferen-

tes descriptores a partir de Metabuscadores y

Bases de datos electrónicas (Anexo I).

Criterios de inclusión: Review, Practice Guide-

lines, RTC, cohort studies, case-control studies,

Clinical Conference, Consensus Development

Conference, Humans. Periodo: 1990-2007. Idio-

mas: inglés, francés y español.

Criterios de exclusión: Estudios relacionados

con trastornos que no están incluidos en los gru-

pos, subgrupos y anomalías específicas defini-

das por EUROCAT (http://www.eurocat.ulster.ac.

uk/), como fibrosis quística, metabolopatías, he-

mofilia, talasemia, distrofias musculares, enfer-

medad de Huntington, tumores, etc.. Aunque se

han incluido guías de práctica clínica de algunos

de estos trastornos, dado que su similitud con

las anomalías congénitas (AC) objeto de este es-

tudio, puede orientar futuros estudios e inter-

venciones. Se han descartado las Guías de Prác-

tica Clínica no actualizadas.

Se ha realizado una lectura crítica de todos los

estudios seleccionados, clasificándolos según el

nivel de evidencia propuesto por la Scottish In-

tercollegiate Guidelines Network (2001), simpli-

ficando los niveles de evidencia a 1, 2, 3 y 4. Se

han descartado los estudios con niveles de evi-

dencia -1 y -2. Se han incorporado criterios de

buena práctica para aquellas recomendaciones

citadas por expertos y en las que se encontró

concordancia entre diferentes fuentes cuando

responden a características habituales de buena

atención.

Los resultados encontrados se han mostrado de

forma cualitativa, dada la variedad de tipos de es-

tudios, la dificultad de comparación y que una

gran mayoría de los mismos se clasifican como

recomendaciones de expertos. Se han elaborado

tablas de evidencia de los estudios que presenta-

ban datos comparativos (revisiones sistemáticas,

cohorte, ensayos clínicos y estudios transversa-

les) que se pueden consultar en el Anexo III. 

El abordaje del conjunto de AC (de muy diferen-

te etiología, manifestación, gravedad y repercu-
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Análisis cualitativo de la situación de pro-
visión en la CAPV

Se realizó una recogida de información sobre la

estructura actual de atención a las AC y de provi-

sión de CG en la red de Osakidetza, a partir de da-

tos publicados por ésta y de la aportación de los

diferentes miembros del equipo de investigación.

Se recogió información cualitativa del proceso

de atención a AC y CG en la red de Osakidetza a

partir de un cuestionario abierto que fue cum-

plimentado por personas clave de los 4 hospita-

les de referencia en atención especializada obs-

tétrica, pediátrica y genética así como 1 hospital

privado (Anexo IV).

Revisión de las historias clínicas de los ca-
sos identificados con AC residentes en la
CAPV

Se utilizó la Base de Datos del Registro de AC de

la CAPV (RACAV) que cuenta con variables y re-

cogida de datos estandarizada según criterios

EUROCAT desde 1990 (http://www.eurocat.uls-

ter.ac.uk/) y cuyas fuentes de información se-

cundarias son las Bases de datos electrónicas de

los hospitales (CMBD), el Registro de Recién Na-

cidos y el EUSTAT. Las fuentes primarias son las

historias clínicas, los registros voluntarios de los

profesionales y los resultados de los análisis de

laboratorio. Se revisaron todas las historias clíni-

cas de las mujeres y de los recién nacidos/fetos

afectados de AC por revisores entrenados, con-

trastando los casos dudosos con los clínicos res-

ponsables y responsable del Registro.

Definición de caso de AC: 1) recién nacido vivo,

2) mortinato o 3) interrupción del embarazo por

AC mayor. A todos los recién nacidos vivos se les

hizo seguimiento de un año.

Variables recogidas: 

a) RN/feto: centro, fecha de nacimiento y de

muerte, tipo de caso, diagnóstico prena-

tal/postnatal, peso, edad gestacional, ca-

riotipo, cirugía, anatomía patológica.

b) Madre y familares: edad, código postal,

antecedentes obstétricos, enfermedades

antes y durante el embarazo (Clasificación

ICD-10), exposiciones en el primer trimes-

tre (en fármacos códigos ATC), toma de

ácido fólico, consanguinidad, anteceden-

tes de AC en familiares 1º y 2º grado. Edad

del padre.

c) Síndromes y malformaciones: síndromes,

secuencias y malformaciones observadas.

Clasificación Internacional de Enfermeda-

des versión extendida de la número 10. (Bri-

tish Paediatrician ICD 10 extended version).

Clasificación etiológica y código Mckusic.

Se incluyeron variables extraordinarias para re-

coger las actividades realizadas de CG:

a) Realización de CG: recogido como consulta

específica en la historia clínica de la madre

y/o recién nacido.

b) Momento de su provisión: preconcepcional,

prenatal, postnatal/postIVE, en diferentes fases.

c) Proveedor: Obstetra, Pediatra, Genetista, Ge-

netista y otro profesional, otros.

d) Protocolo seguido: completo, incompleto.

(se consideró completo si incluía anteceden-

tes familiares, diagnóstico comprobado, ase-

Material y métodos para el Objetivo 2: Conocer la situación actual del diagnóstico de anomalías

congénitas y del consejo genético en la Comunidad Autónoma del País Vasco

siones), ha tenido como consecuencia la dificul-

tad de obtener respuestas específicas. Por otra

parte, los aspectos que se refieren al CG también

tiene un amplio margen de interpretación ya

que incluyen información, toma de decisiones,

métodos, proveedores, legislación, ética y valo-

res entre otros.

Finalmente se seleccionaron los estudios que

abarcaban el proceso de prevención de casos de

AC en periodo preconcepcional, periodo prena-

tal y periodo postnatal, y se extrajeron resulta-

dos de cómo el CG en estos periodos puede in-

cidir en la prevención y reaparición de nuevos

casos.
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Revisión de la evidencia

Se realizó una revisión de la evidencia de la efec-

tividad de modelos organizativos, competencias

profesionales y métodos empleados en CG, con

el fin de responder a las siguientes preguntas:

¿Qué modelo de organización de la genética y de

la atención se recomienda para proveer CG en AC? 

¿Qu requisitos profesionales se necesitan para pro-

veer CG?

¿Qué métodos son más efectivos para proveer CG?

Se realizó una búsqueda de información reali-

zando combinaciones con las siguientes pala-

bras clave y descriptores: genetic counse-

lling/genetic counseling, information patient,

education, congenital anomalies, birth defects,

genetic diseases, abnormalities, chromosome

aberrations, rare disease, orphan diseases, gene-

tic test, counseilor, decision making, informed

consent, organization/organisation, effective-

ness, cost-effectiveness, prevention, standards,

ethics, epidemiology, utilization, methods, eco-

nomics, patient satisfaction. 

La estrategia de búsqueda de la evidencia se es-

tableció de forma escalonada desde Revisiones

Sistemáticas hasta recomendaciones de exper-

tos, realizando combinaciones entre los diferen-

tes descriptores a partir de metabuscadores y

bases de datos electrónicas (Anexo I).

Criterios de inclusión:

Review, Practice Guidelines, RTC, Cohort studies,

Case-control studies, Clinical Conference, Con-

sensus Development Conference, Humans. Perio-

do: 1960-2007. Idiomas: inglés, francés y español.

Criterios de exclusión:

Se incluyeron los estudios y sistemas organizati-

vos relativos a enfermedades raras, dado que su

esquema organizativo podría ser aplicable a una

gran parte de las AC, (por prevalencia menor de

1/2000 habitantes). Se excluyeron: estudios rela-

cionados con tumores y enfermedades neuro-

degenerativas específicas.

Desarrollo de un modelo de consenso y re-
comendaciones

Elaboración de un modelo organizativo y asis-

tencial. El equipo investigador elaboró median-

te consenso un modelo de prestación de conse-

jo genético en anomalías congénitas en la CAPV,

basándose en la evidencia disponible, en los cri-

terios de buena práctica y en la realidad de la or-

ganización de servicios de salud a partir de los

datos cualitativos aportados por los informado-

res clave. (Anexo VI)

Método Delphi modificado. Se utilizó para el

consenso del modelo, así como para la explora-

ción de otras cuestiones organizativas, con el

objeto de establecer recomendaciones válidas

en la CAPV, el método de consenso Delphi mo-

dificado, con dos rondas.

a) Selección del Panel de Expertos. Cada com-

ponente del grupo investigador realizó, de

forma anónima, una propuesta de un mínimo

de 5 profesionales de reconocida experiencia,

Material y métodos para el Objetivo 3: Valorar los diferentes modelos existentes para la atención de

anomalías congénitas y provisión de consejo genético estableciendo recomendaciones de aplica-

ción en la CAPV
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soramiento sobre reaparición y alternativas

terapeúticas/ pronósticas).

Se revisaron todos los casos de 2005 a partir de

la identificación de los mismos por las fuentes

habituales y secundarias del Registro. En todos

los casos se consultó y recabó información de las

fuentes primarias: historia clínica de la madre y

del recién nacido, así como datos específicos de

los laboratorios de genética y servicios de ana-

tomía patológica. Se solicitó la ayuda de los clí-

nicos que atendieron el caso cuando surgieron

dudas.

Se analizaron los datos con el programa EDMP

de EUROCAT y con la versión 14.0 de SPSS
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en base a un equilibrio de: a) experiencia en el

campo de las anomalías congénitas; b) ámbi-

to de trabajo; c) perfil profesional; d) contexto

de trabajo, e) punto de vista del cliente/usua-

rio/familia; f ) género y edad; g) localización

geográfica, h) sistema de provisión de servi-

cios; e i) experiencia en gestión. La propuesta

global fue de 46 expertos, incluyendo la parti-

cipación de familiares de afectados que ade-

más son profesionales de la red sanitaria. 

b) Consentimiento y participación. Se contac-

tó telefónicamente con cada experto pro-

puesto, para informarle de los objetivos del

estudio, en qué consistiría su participación,

características del método y obtener su con-

sentimiento. Así mismo se le aseguró la con-

fidencialidad en el tratamiento de sus res-

puestas. Finalmente accedieron a participar

44 profesionales de los 46 iniciales. 

c) Diseño del primer cuestionario. Se diseñó un

cuestionario específico para explorar las áreas

del modelo propuesto: a) Indicaciones de CG;

b) Profesionales que pueden ofrecer servi-

cios/prestaciones de CG; c) Niveles de atención

para ofrecer servicios/prestaciones de CG y 

d) Protocolo básico para ofrecer CG a las per-

sonas/familias. El cuestionario se componía

de una serie de ítems cualitativos con res-

puestas cerradas utilizando escalas Likert y

una serie de preguntas abiertas para explora-

ción de temas no incluidos explícitamente en

el modelo. El cuestionario fue revisado y vali-

dado por el equipo de investigación, lo que

permitió la obtención del cuestionario defini-

tivo para la primera ronda del panel de ex-

pertos (anexo VII).

d) Primera ronda. El modelo propuesto por el

equipo de investigación, una breve informa-

ción sobre los objetivos del estudio, biblio-

grafía relevante, y el primer cuestionario se

envió a todos los participantes mediante co-

rreo electrónico y postal, aceptándose las res-

puestas enviadas tanto por correo electróni-

co como postal en un plazo de 30 días. Este

cuestionario, tras varios recordatorios, fue

contestado por 40 panelistas. Una vez recibi-

das todas las respuestas se realizó un análisis

de resultados con el objeto de elaborar el se-

gundo cuestionario para la segunda ronda y

proporcionar a los participantes una retroali-

mentación sobre el nivel de acuerdo alcanza-

do. Se utilizó el paquete estadístico SPSS ver-

sión 14.0

Se consideró acuerdo concluyente el consen-

so en > 80% de las respuestas, no concluyen-

te si alcanzaba 70-79,9% y no consenso por

debajo de 69%. Se elaboró así mismo un aná-

lisis cualitativo de las respuestas abiertas con

el objetivo de formular nuevas cuestiones en

la segunda ronda. Las no respuestas se consi-

deraron como no acuerdo.

e) Diseño del segundo cuestionario y segunda

ronda. A partir de los resultados de la primera

ronda se elaboró un segundo cuestionario que

incluyó los acuerdos concluyentes, las cuestio-

nes en las que no se había logrado el consenso

y nuevas cuestiones formuladas a partir del

análisis cualitativo de las preguntas abiertas

(Anexo VIII). Este segundo cuestionario fue res-

pondido por 39 panelistas en un plazo de 45

días. Los resultados se analizaron con el mismo

método utilizado en la primera ronda.

Propuesta de recomendaciones. A partir de los

resultados del segundo cuestionario se elabora-

ron recomendaciones básicas, agrupadas por las

áreas exploradas, según nivel de acuerdo.
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Resultados para el Objetivo 1: Analizar la efectividad del consejo genético en la prevención de las

anomalías congénitas

1. ¿Se pueden prevenir las anomalías congénitas con el CG?

2. ¿El cuidado e información preconcepcionales previenen las AC?

3. ¿Qué métodos son efectivos en la detección precoz prenatal de AC ?

4. ¿EL CG prenatal es efectivo para disminuir los nacimientos con AC? 

5. ¿El CG postnatal es efectivo para disminuir la reaparición de AC?
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1. ¿SE PUEDEN PREVENIR LAS AC CON EL CG?

La prevención de AC a partir del CG se utilizó en

un principio con fines eugenésicos y directivos,

con el fin de evitar los nacimientos de niños con

AC, prohibiéndose incluso los matrimonios de

riesgo (Harper 2001). Actualmente este tipo de

prácticas se han desechado gracia al auge de los

valores éticos, basados en las Declaraciones Uni-

versales de Derechos Humanos, y al desarrollo

de legislación diversa y códigos de buenas prác-

ticas en distintos países. No obstante, los proble-

mas éticos se siguen planteando en múltiples

contextos, ya que la práctica de la interrupción

del embarazo como prevención de AC es uno de

los métodos más utilizados y no está siempre

claro que el uso del CG esté siendo no directivo

en todos los casos. 

La OCDE ha puesto énfasis en las líneas directri-

ces que garantizan la calidad de las pruebas de

genética molecular (OCDE, 2007) y ha incluido el

CG dentro de los principios generales a aplicar,

estableciendo que: debe ser practicado por un

profesional de la salud, debe ser realizado antes y

después de cualquier prueba diagnóstica, y debe

garantizar, junto con las pruebas diagnósticas, el

respeto a los derechos humanos recogidos en la

Declaración Universal sobre el genoma humano

y los Derechos Humanos (UNESCO, 1997), en la

Declaración Internacional sobre las donaciones

genéticas humanas (UNESCO, 2003) y en la De-

claración Universal sobre la bioética y los dere-

chos humanos (UNESCO, 2005). Aunque el docu-

mento no habla explícitamente de prevención,

pone énfasis en la necesidad de ofrecer una in-

formación precisa, exhaustiva y objetiva a las per-

sonas afectadas por una enfermedad hereditaria

y a su familia, y de dar soporte durante el proceso

de decisión. Se trata de ayudar a tomar decisio-

nes, garantizando tanto el ejercicio de las faculta-

des personales, como el derecho a realizarse o no

la prueba, la independencia ante presiones ejer-

cidas por un tercero y el respeto a la confidencia-

lidad. La nueva ley de investigación biomédica

recoge todos estos principios (Ley 14/2007).

El CG debe tender a clarificar la información so-

bre los riesgos específicos de la patología con-

sultada y a promover claramente una toma de

decisiones libre y autónoma (Wertz et al., 2003,

Nacional Society of Genetic Counselors’s Task

Force, 2006).

Respecto al acto en sí mismo se pueden distin-

guir tal como indican la mayoría de los autores y

consensos, 3 fases en el proceso de comunica-

ción y asesoramiento:

a) En la primera fase, el profesional, basándose

en la interpretación de los antecedentes fa-

miliares y personales y en el resultado de las

pruebas diagnósticas pertinentes ofrece una

información específica sobre la anomalía

(diagnóstico y pronóstico), los riesgos pre-

sentes y futuros de aparición en la familia, y

las alternativas de intervención.

b) En una segunda fase, es la persona/la familia

la que con esta información y de acuerdo a

sus objetivos familiares, su cultura y sus valo-

res, reflexiona sobre toda esa información.

c) En la tercera fase, es la persona/familia, reali-

zando un balance de riesgos, beneficios y

consecuencias futuras la que toma la deci-

sión que considera más adecuada.

Por tanto, este proceso es complejo, ya que in-

tervienen muchas variables de comunicación y
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1. Respetar a las personas y familias y respetar las decisiones de las personas.

2. Preservar la integridad familiar (autonomía y no maleficencia).

3. Informar de forma completa, precisa y no sesgada a los individuos y familias (no maleficencia y

autonomía).

4. Proteger la privacidad de los individuos y familias (no maleficencia).

5. Informar a los individuos y familias sobre posibles malos usos de esta información (no

maleficencia).

6. Informar a los individuos sobre el deber ético individual de informar a sus parientes con grado de

consanguinidad de los posibles riesgos genéticos (no maleficencia).

7. Informar a los individuos sobre el grado de portador y de la necesidad de informar a su pareja en

el caso de planificar descendencia (no maleficencia).

8. Informar a los individuos de sus deberes morales en cuanto a la información sobre su estado

genético si éste puede afectar la salud pública (no maleficencia).

9. Informar de forma no directiva, excepto cuando el tratamiento está disponible (autonomía,

beneficencia).

10. Involucrar a los niños y adolescentes en las decisiones que les afectan en la medida de lo posible

(autonomía).

11. Deber de seguimiento si se considera adecuado y deseado (no maleficencia, beneficencia y

autonomía).

Tabla 2. Principios éticos del Consejo Genético (CG)
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nivel de comprensión de la información por par-

te de la familia o persona, así como en muchos

casos la incertidumbre científica sobre apari-

ción, etiología, o factores de difícil valoración

preventiva, como en casos de herencia multifac-

torial o penetrancia genética variable. Parece

claro, en todo caso, que la clave principal es lo-

grar un diagnóstico preciso (Harper, 2001). 

La complejidad a la que está sometido el proce-

so de consejo genético en sí, y los factores que

influyen en el mismo, es lo que hace difícil rela-

cionar directamente el CG con la disminución

del número de casos (aunque no es éste el único

propósito del proceso de CG), y por tanto con un

método de prevención. Pese a ello, todo el pro-

ceso se considera preventivo (Royal College of

Physicians, 1998).

Por otra parte es difícil separar el CG de los con-

sejos y recomendaciones de prevención de AC,

muchas de ellas relacionadas con factores exter-

nos (nutrición, enfermedades, exposiciones am-

bientales, teratógenos). Las pruebas prenatales

y los cribados para la detección precoz de AC

van asociados a la información y al consenti-

miento previo de las personas afectadas y/o de

riesgo. La efectividad en la prevención de las AC

pudiera estar muy relacionada con el proceso de

información en sí mismo.

En la literatura científica no se han encontrado

estudios de intervención controlados que den

respuestas específicas a la efectividad del proce-

so de CG en la prevención de AC. Sin embargo,

tampoco se ha encontrado ningún estudio que

afirme que no sea un proceso efectivo, y la últi-

ma revisión llevada a cabo por la Sociedad Euro-

pea de Genética Humana (ESHG) recomienda el

CG como forma de prevención de AC de origen

genético, así como la necesidad de valorar los

aspectos técnicos, sociales y éticos de los pro-

gramas de cribado genético (ESHG, 2003a).

Con todo, no es sólo la prevención lo que se per-

sigue con el CG, hay aspectos éticos que deben

ser considerados y que forman parte del derecho

de los individuos a conocer la información rele-

vante relativa a sus características genéticas y el

soporte más adecuado para que su familia pueda

tomar decisiones después de un proceso de valo-

ración de sus propias necesidades, valores y ex-

pectativas. En la siguiente tabla Wertz, Fletcher y

Berg (Wert et al.2003) sintetizan estos principios:

CONSEJO GENETICO.qxd:Consejo Genético.qxd  5/11/08  09:59  Página 46



RESUMEN

El consejo genético puede prevenir nuevos casos de anomalías congénitas, en la medida en que se
apoye en un diagnóstico preciso, aunque no se han encontrado estudios controlados que lo confirmen. 

El objetivo preventivo no debe obviar que, ante todo el consejo genético forma parte del derecho de
los individuos y sus familias a ser informados, y a tomar las decisiones que consideren apropiadas de
acuerdo a sus necesidades, valores y expectativas. 

2. ¿EL CUIDADO Y LA INFORMACIÓN PRE-
CONCEPCIONALES, PREVIENEN LAS AC?

La prevención primaria de AC se basa en conse-

jos y cuidados previos a la gestación, es decir

preconcepcionales. Para ello es necesario deter-

minar aquellos factores de riesgo de AC de ori-

gen tanto genético como externo que pueden

incidir en la aparición de un caso de AC. Los re-

gistros de AC juegan un papel importante en la

vigilancia epidemiológica y en la posible valora-

ción de los resultados de las intervenciones pre-

ventivas (ej. disminución de casos de rubéola

congénita ó defectos del tubo neural).

El periodo preconcepcional es de difícil inter-

vención si la pareja/mujer no planifica su emba-

razo. El primer contacto con los proveedores de

salud suele ser en estos casos, a partir de las 8-12

semanas, cuando una parte importante de la

embriogénesis ya ha tenido lugar. También es el

periodo de mayor vulnerabilidad del feto ante

agentes externos, lo que vuelve ineficaces mu-

chas intervenciones de prevención primaria, y

hace que la mayoría de los esfuerzos se centren

en la prevención secundaria a través del diag-

nóstico prenatal.

Una revisión sistemática sobre cuidados precon-

cepcionales que incluyó un ensayo clínico y un

estudio observacional retrospectivo, encontró

que en el caso del ensayo clínico (100 mujeres

con pruebas de embarazo negativas), los cuida-

dos preconcepcionales (evaluación del riesgo,

educación sobre el riesgo y derivación si era pre-

ciso) no aumentaron la proporción de riesgos

detectados por el médico de cabecera (78% con

cuidados y 76% sin cuidados). En el estudio ob-

servacional, sobre 1.378 mujeres, el cuidado pre-

concepcional estaba asociado a embarazo dese-

ado entre mujeres de bajos ingresos RR 1,52 (IC

95%:0,98-2,36), p=0,06), si bien sólo el 22% de

los embarazos deseados tuvieron cuidados pre-

concepcionales (Korenbrot et al., 2002). Nivel de

evidencia 2.

Los estudios sobre la efectividad de la preven-

ción primaria de AC a partir de consejos, cuida-

dos e información no son abundantes, aunque

las recomendaciones de CG están incluidas en
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Según Godart y colaboradores (Godar et al.,

2003) el CG es una parte fundamental de la pro-

visión de servicios de genética humana, y está

imbricado en la detección y diagnóstico genéti-

cos. El consejo genético, que en un principio

puede parecer caro, puede evitar sin embargo

gastos innecesarios al ayudar a encontrar el

diagnóstico correcto, evitar nuevas investigacio-

nes diagnósticas y ayudar tanto a las familias a

afrontar la situación como a los médicos a tratar

la enfermedad de forma más adecuada.

En este sentido, se seleccionó una revisión siste-

mática realizada por un grupo Cochrane sobre la

información personalizada a pacientes, para

ayudar a tomar decisiones sobre tratamientos o

participación en cribados, como el prenatal,

(Síndrome de Down, defectos del tubo neural y

otras anomalías fetales), o el neonatal (fibrosis

quística, enfermedad de Duchene). Los revisores

concluyen que, si bien la información personali-

zada está asociada a una mayor captación en los

programas de cribado, no hay suficientes evi-

dencias para indicar si las personas a las que se

les proporcionó información individualizada so-

bre riesgos, tomaron decisiones basadas en la

información recibida. En cambio, una provisión

de información de riesgos muy detallada puede

ocasionar a veces tasas más bajas de participa-

ción en el cribado. (Edwards et al., 2006). Nivel de

evidencia 1.
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las guías de atención y diagnóstico prenatal y en

las guías de detección y seguimiento de casos

de AC, tal como se expone a continuación.

2.1. Antecedentes de enfermedades ge-
néticas

Según una revisión llevada a cabo por un grupo

de trabajo del Ministerio de Sanidad (nivel evi-

dencia 3 y 4) (Orera, 2006), debería tenerse en

cuenta la importancia de la identificación de las

familias de riesgo, de forma previa a la planifica-

ción de un embarazo, siendo recomendable rea-

lizar CG en los siguientes casos:

a) Pareja con un hijo anterior nacido con al-

gún defecto congénito.

b) Historia de aborto de repetición o morti-

natos.

c) Antecedentes en familiares de hasta ter-

cer grado, de defecto congénito y minus-

valía física o sensorial.

d) Consaguinidad en cualquier grado.

Así mismo, se recomienda establecer criterios

homogéneos para la indicación de estudios ge-

néticos, preconcepcionales, y prenatales. 

Con el desarrollo del CG, la mayoría de autores y

expertos se manifiestan a favor de ofrecer CG en

todos aquellos casos de portadores de riesgos

familiares y en casos diagnosticados de AC y/o

trastornos genéticos (Plinick et al., 2001; Harper,

2001; Godar et al.,2003; OMS, 2005). Niveles de

evidencia 3 y 4.

El cribado genético es cada vez más factible para

un gran número de enfermedades. La Sociedad

Europea de Genética Humana ha elaborado una

serie de recomendaciones sobre los programas

de cribado genético, incluyendo criterios de in-

troducción y de organización (ESHG, 2003a). Ni-

vel de evidencia 4. 

El cribado genético puede ser beneficioso, aun-

que plantea grandes dilemas todavía no resuel-

tos. La cuestión de cómo debe ofrecerse a la po-

blación es un desafío para los clínicos, la

comunidad médica y los políticos. En este senti-

do es importante tener en cuenta el respeto a

los derechos humanos, a la dignidad, la autono-

mía y a las repercusiones en generaciones futu-

ras y la especial atención a las cuestiones éticas

(UNESCO, 1997, 2003 y 2005), en todo lo cual, el

consejo genético juega un papel clave propor-

cionando al sujeto la información necesaria para

decidir en caso de intervención diagnóstica, te-

rapéutica y/o preventiva (Wertz et al., 2003). 

Debido a lo extenso de las recomendaciones es-

pecíficas, se han seleccionado sólo aquellas que

están ampliamente documentadas y sobre las

que existen revisiones de calidad y/o guías de

práctica clínica.

2.1.1. Personas y/o familias con factores de riesgo

conocidos

La detección de portadores y los programas de

CG pueden tener éxito en la reducción de la inci-

dencia de enfermedades hereditarias en mu-

chas poblaciones, fundamentalmente con ries-

go de consanguinidad. Estos programas son

más exitosos si se contemplan los factores cultu-

rales de la población a la que son aplicados (por

ejemplo en el caso de matrimonios consanguí-

neos por tradición cultural) (Bennet et al., 2002a;

Meyer, 2005). Nivel de evidencia 3.

2.1.2. Mujeres con riesgos específicos antes del

embarazo

Las guías de práctica clínica y los artículos cita-

dos en los puntos anteriores recomiendan infor-

mar a las futuras embarazadas tanto de (a) los

posibles riesgos de afectación fetal por AC,

como (b) de los cuidados necesarios, previos y

durante el embarazo, para su prevención. Asi-

mismo está recomendado realizar las pruebas

necesarias para la detección de AC en embara-

zadas con riesgos específicos. (National Collab-

orating Centre for Women’s and Children’s

Health, 2003; Institute for Clinical Systems Im-

provement, 2005). Nivel de evidencia 1, 2 y 3.

Las mujeres que sufren una anomalía cardíaca

congénita pueden presentar un mayor riesgo de

tener un feto con AC, además de riesgos adicio-

nales durante el embarazo, debidos a su propia

patología. En Reino Unido, la enfermedad car-

diaca congénita en la madre es la segunda causa
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de mortalidad materna, y el riesgo de estas mu-

jeres de tener un feto con enfermedad cardiaca

varía entre 3% y 12%, mayor que en la población

general para la que el riesgo estimado es de

0,8%. (Uebing et al., 2006). Nivel de evidencia 3.

Según la guía de práctica clínica elaborada por la

Sociedad Nacional de Consejeros Genéticos de

EEUU, en los casos de pérdidas fetales recurren-

tes, se debe investigar la causa, realizando un estu-

dio pormenorizado de los posibles factores impli-

cados, así como las pruebas genéticas apropiadas.

Así mismo los autores hacen especial hincapié en

la atención a los factores psicológicos y culturales

(Laurino et al., 2005). Nivel de evidencia 3.

La Sociedad Europea de Genética Humana y la

Sociedad Europea de Reproducción Humana y

Embriología han publicado una guía de práctica

clínica cuyo objetivo es aprovechar la tecnología

y el conocimiento disponibles, para ofrecer me-

jores servicios que permitan diagnosticar y pre-

venir los trastornos genéticos, ofreciendo CG

apropiado a las personas y familias y siendo éste

una parte fundamental de la práctica clínica

(Soini et al., 2006). Nivel de evidencia 4.

En este sentido hay que poner especial énfasis

en los casos de infertilidad y de sus tratamien-

tos, donde se deben realizar estudios exhausti-

vos sobre las posibles causas genéticas (Zhu et

al., 2006). Nivel de evidencia 2. 

Se considera una práctica correcta incluir en la

información preconcepcional de alternativas re-

productivas, los resultados de los estudios de

riesgos por causas genéticas realizados. (Soini et

al., 2006). Nivel de evidencia 4.

2.1.3. La edad de los progenitores

Las edades de la madre y del padre son factores

de riesgo reconocidos de asociación a AC. En el

caso de las mujeres, hay AC que se asocian tanto

a edades muy jóvenes como la gastrosquisis (Lo-

ane et al., 2007), como a mayores de 35 años

(Síndrome de Down). El riesgo de AC en los hom-

bres se ha encontrado asociado a edades mayo-

res de 40 años. Nivel de evidencia 2.

En los países occidentales, la edad de ambos pa-

dres y la fecundidad tardía han ido en aumento

(Prioux, 2005), lo que debería tenerse en cuenta

para una adecuada información a las parejas

previa a la planificación de embarazos, ya que la

prevención se ha centrado fundamentalmente

en el diagnóstico precoz y no se han encontrado

estudios que evalúen la efectividad del consejo

e información para la disminución de AC en los

casos en que la edad sea un factor de riesgo.

Una de las AC más frecuentes es el Síndrome de

Down (prevalencia entre 10-35 / 10.000 naci-

mientos, red EUROCAT), y está asociado en gran

parte a la edad de la madre. En el conjunto de la

Unión Europea la edad materna de las embara-

zadas ha ido aumentando en los últimos 20

años. En 1980 la proporción de madres con más

de 35 años era de 8 a 14%. En el periodo 1995-

1999 esta proporción se sitúo entre 10-25% (se-

gún las regiones), asociado a un incremento de

los casos de Síndrome de Down. En las madres

con más de 35 años la prevalencia media de Sín-

drome de Down era 8 a 9 veces mayor que la

prevalencia en mujeres de menos de 25 años,

mientras que en el grupo de mujeres de entre 30

y 34 años, la prevalencia era de aproximada-

mente el doble que en las de menos de 25 años

(Dolk et al., 2005). Nivel evidencia 2.

En cuanto a la edad del padre, se han realizado re-

visiones a partir de estudios genéticos, y revisio-

nes sistemáticas a partir de estudios de cohorte,

encontrándose que también la edad del padre ha

ido aumentando de forma paralela a la de la ma-

dre en Europa y en la mayoría de países occiden-

tales. Este aumento de edad está asociado a un

aumento del riesgo de desarrollo de AC en la des-

cendencia debido a mutaciones espontáneas,

fundamentalmente autosómicas dominantes. El

riesgo de AC sigue un patrón progresivo según

aumenta la edad, destacando que en el caso de

las enfermedades autosómicas ligadas al cromo-

soma-X es similar al de la progresión del riesgo de

Síndrome de Down en las mujeres (riesgo de 0,3-

0,5% en padres mayores de 40 años). Por ejem-

plo, en el Síndrome Marfan y en la acondroplasia

(Auger et al., 2005) se observa un aumento de la

prevalencia asociado a la edad paterna. 

Así mismo se ha documentado la mayor inciden-

cia de abortos, muertes perinatales e infertilidad

en edades paternas mayores de 35-40 años. La
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interacción de las edades materna y paterna

(madres mayores de 35 y padres mayores de 40)

puede ser considerada como un factor de alto

riesgo reproductivo (Rochebrochard et al., 2005;

Gourbin, 2005) por lo que se deberían tener en

cuenta tanto para profundizar en las causas de

infertilidad como en la aplicación de las reco-

mendaciones de los programas de prevención

de AC, y en la indicación e inicio de tratamientos

de reproducción asistida y (Leridon, 2005).

2.2. Identificación y control de factores
externos

Con respecto a la clasificación etiológica de las

AC, tradicionalmente una de las mayores preo-

cupaciones ha sido el control de factores de ries-

go externos que pudieran influir en su aparición.

Los factores externos se dividen clásicamente en

cuatro, (Seller, 2004) que se sinteitzan en la si-

guiente tabla.
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Tabla 3. Clasificación de causas externas de Anomalías Congénitas

La intervención de estos factores no es siempre

igual y en muchas ocasiones la aparición de AC

va a depender de la confluencia con otros facto-

res tanto genéticos como ambientales. La deter-

minación y clasificación etiológica adecuadas

permiten actuar de forma preventiva (Wellesley

et al.2004), ya que una misma anomalía congé-

nita puede presentar diferentes factores de ries-

go (defectos del tubo neural por ácido valproico

y por diabetes mellitus), o presentar patrones

característicos (caso de la Rubéola y talidomida),

o el mismo factor puede determinar diferentes

malformaciones dependiendo del momento de

exposición (por ejemplo la rubéola a las 8-10 se-

manas causa cataratas y anomalías cardiacas,

entre las 10-16 semanas sordera y retinopatía y a

partir de la 17ª semana no tiene efectos sobre el

feto). 

Todos estos factores están ampliamente estu-

diados, así como sus mecanismos de prevención

a través de la vacunación en la infancia (caso de

la rubéola), la evitación (alcohol, teratógenos) ó

el control (diabetes, epilepsia). Además existe un

número amplio de factores ambientales cuya re-

lación causal con la aparición de AC se ha de-

mostrado y se deberían por tanto tener en cuen-

ta de cara a la prevención primaria. La revisión

sistemática sobre los factores externos, realizada

por EUROCAT en 2004 (EUROCAT, 2004) ofrece

una buena base para planificar estrategias de in-

tervención.

Por otra parte los Servicios de Información sobre

Teratología Europa juegan un papel importante

en salud pública proporcionando consejos so-

bre teratógenos y llevando a cabo investigacio-

nes que permiten evitar interrupciones innece-

sarias de embarazo, al seleccionar aquellos

medicamentos más seguros (Clementi et al.,

2002; Reefhuis et al., 2002)

2.2.1. Prevención con Yodo y Ácido Fólico

Se han seleccionado dos factores que juegan un

papel importante en la prevención de AC como

son el Yodo y Ácido Fólico, aunque a pesar de su

reconocida efectividad aún no han logrado una

difusión e implantación adecuadas.

El Yodo es un nutriente que juega un papel fun-

damental en la actividad metabólica de la ma-

yor parte de las células del organismo y en el

crecimiento y desarrollo de todos los órganos,

especialmente el cerebro, por lo que tanto la

OMS, como el Fondo de Naciones Unidas para la

Infancia (UNICEF) y el Consejo Internacional

para el Control de los Trastornos por déficit de

Yodo (ICCIDD), recomiendan un suplemento

1. Agentes Infecciosos: rubéola, varicela, citomegalovirus, toxoplasmosis

2. Enfermedades Maternas: diabetes insulinodependiente, fenilcetonuria, deficiencia de folato,

epilepsia.

3. Agentes Físicos: radiación (dosis muy altas), hipertermia

4. Medicamentos: Talidomida, Dietilestiboestrol, Warfarina, Ácido Valproico, Fenitoína;

Aminopterina/Metrotrexate, ácido retionico, alcohol

CONSEJO GENETICO.qxd:Consejo Genético.qxd  5/11/08  10:00  Página 50



farmacológico extra de al menos 200 mcg de

yodo al día a las mujeres embarazadas, lactan-

tes y a las que están planeando un embarazo

(Arena, 2006).

En el caso del Ácido Fólico, la revisión sistemáti-

ca publicada por la Cochrane (Lumley et al.,

2001) que incluía a 6.425 mujeres, concluye que

el suplemento periconcepcional con ácido fóli-

co redujo la incidencia de defectos del tubo neu-

ral RR 0,28 (IC 95%: 0,13-0,58), sin aumentar sig-

nificativamente el índice de abortos

espontáneos, embarazos ectópicos, ni muerte

fetal, aunque si hubo un posible aumento de

embarazos múltiples. También se identificó un

estudio clínico aleatorizado comunitario en el

que se entrevistó a 1.206 mujeres en edad fértil,

y que concluía que el aporte de material impre-

so aumentó el conocimiento de la relación entre

los defectos del tubo neural y el folato en un 4%

(odds ratio 1,37; IC 95%: 1,33-1,42). Los autores

concluyeron que las mujeres cuyos fetos o neo-

natos tienen defectos del tubo neural deben re-

cibir asesoramiento acerca del riesgo de reapari-

ción en un embarazo posterior. Además se les

debe ofrecer suplemento continuo de folato. To-

davía no se han determinado cuáles son los be-

neficios y los riesgos de reforzar con folato, ali-

mentos básicos como la harina. Nivel de

evidencia 1.

Se han observado otros efectos preventivos en-

tre los que se encuentran la reducción de defec-

tos obstructivos urogenitales, malformaciones

cardiacas y de extremidades, que pueden ser

analizadas a partir de datos procedentes de re-

gistros poblacionales de AC (de Walle et al.,

2003).

Sin embargo, a pesar de la evidencia disponible

y de las posibilidades de prevención, la disminu-

ción de casos de defectos de tubo neural ha sido

variable y dependiente de las políticas de pre-

vención puestas en marcha (En Reino Unido,

1992; España, 2001). De forma que, revisados

por la red EUROCAT 9.273.212 nacimientos en 31

registros de 16 países de la Unión Europea entre

1980-2001 y con 8.913 casos registrados de de-

fectos del tubo neural, se ha constatado una re-

ducción de entre 17% y 32%, muy lejos de lo es-

perado (70%), ya que muchas mujeres no

reciben, de forma previa a su embarazo, los

mensajes adecuados, ni sobre modificación de

la dieta ni sobre la ingesta de suplementos de

ácido fólico (0,4mg en mujeres sin riesgo al me-

nos un mes antes del embarazo y continuar 3

meses durante el mismo y 4 mg con la misma

pauta en mujeres con antecedentes o factores

de riesgo), siendo todavía las prevalencias ma-

yores de 10 / 10.000 nacidos en la mayoría de los

registros europeos (Busby et al., 2005a; Busby et

al., 2005b; EUROCAT 2005, Botto et al., 2005). Ni-

vel de evidencia 2.

En Canadá, dónde desde 1998 se ha hecho obli-

gatorio el suplemento de ciertas comidas con

ácido fólico, se ha conseguido una reducción de

al menos un 54% de casos con defectos del

tubo neural, y sin embargo siguen sin ser ópti-

mas las tasas de uso de ácido fólico periconcep-

cional, fundamentalmente en algunas minorías

sociales, por lo que se considera necesario im-

pulsar nuevas estrategias de educación sanita-

ria tanto dirigida a las mujeres como a los pro-

veedores de salud y farmacéuticos (McDonald

et al., 2003). 

2.2.2. Control de enfermedades crónicas

En el caso de las enfermedades crónicas, es re-

comendable informar a las mujeres en edad re-

productiva sobre la conveniencia de extremar

los cuidados de su enfermedad, en base al trata-

miento que vienen realizando, con el objetivo

de alcanzar un adecuado control de su proceso

en la fase preconcepcional, ya que el riesgo de

AC puede estar asociado tanto a la enfermedad

crónica como a los fármacos para controlarla

(Bailón, 2006). Se han escogido tres de las más

frecuentemente asociadas con AC y con eviden-

cia demostrada de prevención: diabetes, epilep-

sia y hiperfenilalaninemia.

En el caso de mujeres diabéticas insulinode-

pendientes, en la revisión sistemática llevada a

cabo por revisores de la Cochrane (Ray et

al.,2001) los autores encontraron evidencia de

una menor prevalencia de anomalías mayores

(2,4%; IC 95%: 1,2-2,6) en las mujeres que siguie-

ron cuidados preconcepcionales (2.104 casos)

frente a las que no lo hicieron (2.651 casos)

(7,7%; IC 95%: 6,3-9,4), siendo el RR 0,32 (IC 95%:
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0,17-0,59). Así mismo se seleccionó un estudio

que incluía a 516 nacidos de madres diabéticas

frente a 150.589 de no diabéticas (Yang et al.,

2006), que hallaba una tasa de AC de 9,1% en las

primeras en comparación con el 3,1% en las no

diabéticas, RR 2,97 (IC 95%: 2,25-3,90). En este

sentido los autores recomiendan estrategias

para incrementar el acceso a programas de cui-

dado preconcepcional y para maximizar las in-

tervenciones asociadas a mejoras en el pronósti-

co de la gestación, dado que hay muchas

mujeres con diabetes mellitus que no planifican

su embarazo ni alcanzan controles adecuados

de la glucemia antes de la concepción. En otros

estudios de cohorte se obtienen conclusiones

similares (Yang et al., 2006; Macintosh et al.,

2006). Nivel de evidencia 1 y 2.

En el caso de la epilepsia, el riesgo de anomalías

conocido respecto a la población general es de

2-3 veces mayor, debido tanto a la teratogenici-

dad de los fármacos empleados como a la pro-

pia enfermedad. Alrededor del 20% de las per-

sonas con epilepsia tienen descendencia y

alrededor de 3-5 nacimientos por 1000 son de

mujeres epilépticas. 

Las AC más frecuentemente asociadas a la epi-

lepsia son hendiduras orofaciales, defectos car-

diovasculares, espina bífida e hipospadias. La te-

rapia combinada incrementa el riesgo de AC y

está en estudio el posible efecto menos terató-

geno de los nuevos antiepilépticos introducidos

en los 90 como la Lamotrigina (Robert, 2004).

Actualmente se está llevando a cabo un estudio

caso-control en la red Europea de EUROCAT para

valorar los efectos sobre hendiduras palatinas y

labio leporino.

La deficiencia de Ácido Fólico en las mujeres

epilépticas ha sido estudiada como factor tera-

togénico, estando recomendado el suplemento

periconcepcional a dosis de 4mg al día, al me-

nos hasta la 8ª semana de embarazo en todas

las recomendaciones oficiales (EUROCAT,

2005).

Una revisión sistemática sobre cuidado precon-

cepcional (Korenbrot et al., 2002) que incluía la

hiperfenilalanemia en las mujeres, concluyó

que el control de este factor disminuye las AC y

mejora los resultados neonatales. En este senti-

do la Academia Americana de Pediatría (Ameri-

can Academy of Pedriatrics, 2001a) hace espe-

cial hincapié en el seguimiento específico para

prevenir riesgos, antes del embarazo, de muje-

res adolescentes con niveles altos de Fenilalani-

na. Nivel de evidencia 3.
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RESUMEN

El cuidado e información preconcepcionales previenen la aparición de anomalías congénitas:

� Se recomienda realizar estudios de portadores cuando existen antecedentes de enfermedades
genéticas específicas. Nivel de evidencia 3.

� Se deben tener en cuenta las edades materna y paterna como factor de riesgo de anomalías
congénitas, tanto en la aplicación de recomendaciones en programas de prevención de
anomalías congénitas como en el inicio de tratamientos de reproducción asistida. Niveles de
evidencia 2 y 3. 

� Se recomienda ofrecer información y seguimiento a toda futura embarazada con riesgos
específicos de afectación fetal. Nivel de evidencia 1, 2 y 3.

� Se deben tener en cuenta los factores externos causantes de anomalías congénitas, para su
evitación y control lo más precozmente posible. Niveles de evidencia 1 a 3.

� Se deben poner en marcha las recomendaciones sobre el uso de ácido fólico periconcepcional,
para lograr disminuir la prevalencia de defectos del tubo neural hasta niveles aceptables. Nivel
de evidencia 2.
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3. ¿QUÉ MÉTODOS SON EFECTIVOS EN LA
DETECCIÓN PRECOZ PRENATAL DE AC?

No se conocen métodos de prevención primaria

para la gran mayoría de AC, por lo que se opta

por métodos de prevención secundaria, o detec-

ción precoz. En el contexto europeo existen di-

ferencias importantes con respecto a las políti-

cas de diagnóstico prenatal e interrupción del

embarazo, que varían tanto en la oferta de téc-

nicas disponibles como en la permisividad legal

para la interrupción del embarazo (EUROCAT

2005, Boyd et al., 2007).

El cribado por ecografía fetal se ha convertido en

una práctica rutinaria para la detección de ano-

malías estructurales en la mayoría de países. El

grado de detección varía en función del sistema

anatómico examinado, de la edad materna, de la

pericia del ecografista y de la calidad del equipo.

En una revisión sistemática basada en 11 estudios

entre 1988 y 1996. De 633 fetos examinados (Eu-

ropa, USA y Corea), la prevalencia de AC fue de

2,09% (0,76%-2,45%) incluyendo AC mayores y

menores (Bricker et al., 2000). Nivel de evidencia 1.

La tasa de detección está asociada a la edad ges-

tacional, aunque hay amplias diferencias según

la AC detectada. En el caso de la anencefalia es

cercano al 100% entre la 14-22 semana (William-

son et al., 1997). En el caso de las AC cardiacas

graves como la transposición de grandes vasos

esta detección es tardía y no supera el 27% (Gar-

ne et al., 2005). Nivel de evidencia 2. 

Durante la última década, este cribado ha lleva-

do a frecuentes situaciones caracterizadas por la

incertidumbre clínica frente al descubrimiento

de marcadores de riesgo como pueden ser va-

riaciones anatómicas menores (como en el caso

de la traslucencia nucal) en el niño no nacido, o

algunas pruebas bioquímicas en suero materno.

Estos marcadores indican un incremento de la

probabilidad de que el feto tenga aberraciones

cromosómicas. Si bien los marcadores pueden

indicar una posible anomalía, presentan todavía

amplios márgenes en cuanto a sensibilidad, es-

pecificidad y valores predictivos, dependiendo

de los cribados y la AC a detectar

Un análisis sistemático de la literatura muestra

evidencias de que muchos ecografistas han

ofrecido consejo a mujeres embarazadas, sobre

posibles anomalías, basándose en datos insufi-

cientes. Cuanta más tecnología se ha incorpora-

do a la detección precoz, más dilemas han surgi-

do tanto éticos y legales como de conflicto de

intereses. Así, una proporción variable de fetos

sanos se pierden por las pruebas invasivas diag-

nósticas dirigidas sólo a resolver incertidumbres

clínicas. Los ecografistas han advertido sobre las

consecuencias que podría tener el informar de

todos los hallazgos de marcadores de riesgo, a

padres expectantes, y que deberían ser explora-

dos tanto los aspectos humanos, éticos y mora-

les como las consecuencias emocionales de di-

cha información (Getz et al., 2003; Neilson et al.,

2006). Nivel de evidencia 4.

No hay todavía un acuerdo general sobre el mejor

método para realizar a mujeres embarazadas, un

cribado que estime el riesgo de aparición de Sín-

drome de Down en el feto. La eficacia de las dife-

rentes modalidades de cribado prenatal para el

síndrome de Down y otras aneuploidías es satis-

factoria. Las diferentes guías de práctica clínica

basadas en la evidencia aconsejan tanto la prueba

del primer trimestre como la del segundo trimes-

tre (Nacional Collaboration Centre for Women´s

and Children´s Health, 2003; AETMIS, 2003; Insti-

tute for Clinical Systems Improvement, 2005) si

bien la organización de los diferentes sistemas de

salud puede hacer que la práctica clínica sea va-

riable en su aplicación. El cribado secuencial paso

a paso y el cribado totalmente integrado tienen

tasas superiores de detección de Síndrome de

Down, con menos falsos positivos. El cribado del

primer trimestre permite un diagnóstico tempra-

no, pero los estudios sobre preferencias de las mu-

jeres entre diferentes estrategias diagnósticas no

son concluyentes dado que en todos se presentan

aspectos metodológicos a tener en cuenta.

Recientemente, el estudio de evaluación eco-

nómica y salud pública publicado en Francia

por la Haute Autorité de Santé (HAS, 2007) ha

recomendado la estrategia de despistaje del

primer trimestre basándose tanto en la revisión

de la evidencia científica como en el coste-efec-

tividad de la prueba y en la preferencia de las

mujeres. En ese país la estrategia aplicada hasta

la fecha era la del segundo trimestre y las auto-
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ridades sanitarias se plantearon la necesidad de

su evaluación.

En la actualidad en la CAPV ha realizado un estu-

dio de evaluación para la puesta en marcha de

un programa de cribado de Síndrome de Down

(López de Argumedo et al., 2007)

Se seleccionaron 7 estudios que abordaban to-

dos estos aspectos sobre las distintas pruebas

de cribado en Síndrome de Down: 

a) Ensayo clínico cluster-randomizado reali-

zado en Reino Unido que comparaba la

elección de la prueba diagnóstica de Sín-

drome de Down en una visita específica

de matrona (se seleccionaron 29 consulto-

rios y un total de 982 mujeres) con la visita

combinada en la que se incluía informa-

ción sobre otras pruebas, y no encontran-

do diferencias significativas entre ambos

métodos. Si bien los autores hallaron que

en ninguna de las dos opciones había sufi-

ciente evidencia sobre una elección infor-

mada (22,5% en la visita específica y 23,7%

en la combinada) debido en parte al esca-

so conocimiento sobre las pruebas (43%)

o su comprensión (26%), además de que

otros factores de confusión pueden haber

influido en los resultados. (Dormandy et

al., 2006). Nivel evidencia 3.

b) Estudio cualitativo realizado en Taiwan a

26 mujeres pendientes de amniocentesis

tras resultado positivo en la prueba del

primer trimestre, basado en entrevistas

en profundidad sobre sus actitudes, emo-

ciones y experiencias de cara a las prue-

bas. Los resultados muestran que las mu-

jeres que aceptaron las pruebas fueron

poco conscientes de sus implicaciones y

de los resultados (la posibilidad de tener

un bebé afectado) ya que consideraron el

procedimiento rutinario y tecnológica-

mente fiable. Los autores consideraron

importante tener en cuenta estos valores

a la hora de mejorar la calidad del diag-

nóstico prenatal (Chiang et al., 2006). Ni-

vel de evidencia 3-4.

c) Estudio sobre decisiones informadas a

partir de los resultados de un cuestionario

realizado en Holanda a 962 mujeres antes

y después del cribado, mostrando que

sólo el 51% había realizado un proceso de

decisión informado (con conocimiento,

tras deliberación y consistente) y conclu-

yendo los autores que durante el consejo

hay que discutir en profundidad las dife-

rentes alternativas (Van Den Berg et al.,

2006a). Nivel de evidencia 3. 

d) Las diferencias de intereses entre los clíni-

cos y los pacientes fueron analizadas en

un estudio cualitativo observacional lle-

vado a cabo en EEUU en el que se entre-

vistó a 50 clínicos y 40 pacientes y se ob-

servaron 101 sesiones de CG, y cuyos

resultados mostraron divergencias impor-

tantes con los intereses de los pacientes

que no son generalmente considerados al

centrarse la información fundamental-

mente en aspectos técnicos. (Hunt et al.,

2004). Nivel de evidencia 3. 

e) Estudio transversal realizado en Reino

Unido contrastaba las diferencias de pre-

ferencias en el cribado de Síndrome. de

Down entre profesionales y mujeres. Lle-

vado a cabo a partir de un cuestionario

que proponía varios escenarios, y dirigido

a una muestra de 383 mujeres y 122 pro-

fesionales (obstetras y matronas) encon-

tró que tanto las mujeres como los profe-

sionales prefieren las pruebas con alto

grado de detección (falsos positivos ba-

jos), pero las mujeres tienen menor prefe-

rencia por las pruebas más precoces que

los profesionales (z=-4,15, P<0,001). Las

mujeres prefieren esperar 3,91 semanas y

los profesionales 2,39 para una disminu-

ción de 1% de pérdidas fetales. Los auto-

res admiten que los resultados podrían

haber sido diferentes si las mujeres hubie-

ran sido conscientes de las consecuencias,

como interrupción del embarazo en caso

positivo (más tarde en el caso de pruebas

más seguras como la prueba integrada) y

llaman la atención sobre la necesidad de

considerar los diferentes valores de profe-

sionales y mujeres (Bishop et al., 2004). Ni-

vel evidencia 3.
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f ) Estudio transversal llevado a cabo en Ga-

les a partir de cuestionarios pre y post rea-

lizados a 300 mujeres pendientes de criba-

do del segundo trimestre, que

consideraba que las consecuencias de las

pruebas fueron explicadas adecuadamen-

te (80,7%), que tuvieron posibilidad de

elección (prueba/no prueba) (88,7%) y

que participaron en el proceso de decisión

(81,7%). Sin embargo el 40% manifestaron

que la biometría ecográfica no se les había

realizado, que los autores señalan como

un área de mejora del programa prenatal

para adecuarse a las guías de práctica clí-

nica vigentes en Reino Unido (Bulman et

al., 2004). Nivel de evidencia 3.

g) Estudio transversal llevado a cabo en Aus-

tralia a partir de cuestionarios administra-

dos a 120 mujeres pendientes de su pri-

mera cita, para explorar sus preferencias, y

considerando que una tasa de detección

entre 80-90% era aceptable , encontraron

que la mayoría de las mujeres (67%) esco-

gieron las pruebas con baja tasa de detec-

ción con el ánimo de disminuir las pérdi-

das fetales. Sin embargo, en el grupo de

mujeres de >37 años prefirieron las prue-

bas con alta tasa de detección (64%) y

más falsos positivos, ya que valoraban

más importante la posibilidad de tener un

bebé afectado que la pérdida de un bebé

sano. Los autores indican la importancia

de tener en cuenta la edad para poder ela-

borar escenarios específico en lugar de

escenarios poblacionales, a la hora de po-

ner en marcha programas de cribado

(Mulvey et al., 2003). Nivel de evidencia 3.

La amniocentesis está recomendada en caso de

cribado bioquímico, y se oferta sistemáticamen-

te a todas las mujeres a partir de los 35 años va-

riando la edad de inicio en las diversas políticas

nacionales (Boyd et al., 2007). 

El Colegio Americano de Obstetras y Ginecólo-

gos (ACOG, 2001) recomienda a amniocentesis

temprana basándose en el mayor nivel de evi-

dencia. Sin embargo, una revisión sistemática

más actualizada de la Cochrane (Alfirevic et al.,

2006) compara la amniocentesis temprana, con

la del segundo trimestre y con la toma de mues-

tras de vellosidades coriónicas, mostrando que

la amniocentesis temprana no es una alternativa

segura en comparación con la amniocentesis en

el segundo trimestre debido al aumento de la

pérdida de embarazo (7,6% versus 5,9%; RR 1,29;

IC 95%:1,03-1,61) y a una mayor incidencia de

pies deformes en comparación con la muestra

de vellosidades coriónicas (1,8% versus 0,2%; RR

6,43; IC 95%: 1,68-24,64). Así mismo la muestra

de vellosidades coriónicas transcervical conlleva

un riesgo significativamente mayor de pérdida

de embarazo (14,5% versus 11%; RR 1,40; IC

95%:1,09-1,81) y aborto espontáneo (12,9% ver-

sus 9,4%; RR 1,50; IC 95% 1,07-2,11) en compara-

ción con la aminocentesis del segundo trimestre.

Un estudio seleccionado comparó la toma de

muestras coriónicas transabdominal con la am-

niocentesis del segundo trimestre y no encontró

diferencias significativas en cuanto a la pérdida

total de embarazo entre ambos procedimientos

(6,3% versus 7%). La toma de muestras corióni-

cas transcervical es técnicamente más exigente

que la transabdominal y presenta más fracasos a

la hora de obtener la muestra y más inserciones

múltiples. Los autores concluyen que si se quiere

un diagnóstico temprano la muestra coriónica

transabdominal es preferible a la amniocentesis

temprana o a la muestra transcervical. En el caso

de que la transabdominal sea técnicamente difí-

cil las opciones preferidas son la transcervical en

el primer trimestre o la amniocentesis del segun-

do trimestre. Nivel de evidencia 1.

En un estudio llevado a cabo por el grupo cola-

borador EUCROMIC, entre los años 1986 y 1992,

se analizaron 62.865 cariotipos de vellosidades

coriónicas, y se estimó la frecuencia del mosai-

cismo placentario confinado en un 1%, mientras

que el mosaicismo fetal verdadero se estimó en

un 0.15%. Según este estudio, el cariotipo en ve-

llosidad coriónica presenta una sensibilidad en

la detección prenatal de anomalías de un 98.9-

99.6% (IC 95%), una especificidad de 98.5-98.8%,

un valor predictivo positivo de 72.6-78.3% y un

valor predictivo negativo de un 99.95-99.98%.

Cuando se diagnostica un mosaicismo en vello-

sidad corial, el diagnostico definitivo suele ser

obtenido por amniocentesis subsecuente (Hah-

nemann et al., 1997). Nivel de evidencia 3.
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Estudios más recientes recomiendan realizar

cultivos duplicados de vellosidades coriónicas (a

corto y a largo plazo) con objeto de minimizar

los falsos positivos (Van den Berg et al., 2006b).

Nivel de evidencia 3-4.

A pesar de que las guías de diagnóstico prenatal

consideran importante la información previa a la

oferta de pruebas diagnósticas, así como el con-

sentimiento expreso para su realización, como

en el caso de la amniocentesis, parece impor-

tante revisar la forma en que se ofrecen a las mu-

jeres de riesgo, teniendo más en cuenta sus va-

lores y preferencias (Kupperman et al., 2005).

Nivel de evidencia 3.

Una revisión sistemática publicada en la Cochra-

ne (O’Connor et al., 2007) sobre apoyos a perso-

nas que deben decidir respecto a tratamientos o

cribados (screening) encontró que muchos de

ellos están disponibles en Internet y se refieren a

cuidados habituales, hallando que las ayudas:

mejoran el conocimiento (DMP 19 de 100; IC

95%:13-24); aportan expectativas realistas (RR

1,4; IC 95%:1,1-1,9); promueven la participación

activa en la toma de decisiones respecto a los

cuidados habituales; el conflicto de decisiones

relacionado con la percepción de estar informa-

do es menor (DMP -9,1 de 100; IC 95%:-12 a -6);

incremento de aumentó la proporción de perso-

nas que tomaron decisiones en forma activa (RR

1,4; IC 95%: 1,0-2,3) y disminuyó la de sujetos

que permanecieron indecisos después de la in-

tervención (RR 0,43; IC 95%: 0,3-0,7). Sin embar-

go, no se obtuvieron mejores resultados en

cuanto a la satisfacción con la decisión tomada,

la ansiedad o los resultados sobre la salud. Los

autores concluyen que se requiere una evalua-

ción más detallada del coste/efectividad y de las

estrategias óptimas de difusión de estas ayudas.

Nivel de evidencia 2.

Por último hay que añadir que a pesar de que las

pruebas diagnósticas y los cribados están dispo-

nibles de forma rutinaria, muchas AC no se de-

tectan y se precisa un mayor esfuerzo en este

sentido fundamentalmente en enfermedades

graves y síndromes raros (Garne et al., 2005, Ba-

risic et al., 2006). Nivel de evidencia 3.
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RESUMEN

Para la gran mayoría de las anomalías congénitas no se conocen métodos de prevención primaria,

por lo que las estrategias han ido dirigidas a la prevención secundaria o diagnóstico precoz, ó

diagnóstico prenatal.

– La aplicación de políticas de diagnóstico prenatal en el contexto europeo es variable, tanto en

la oferta de técnicas disponibles como en los límites legales de la interrrupción del embarazo. La

ecografía fetal es una técnica rutinaria, estando su tasa de detección asociada a la edad

gestacional y al tipo de anomalía. Nivel de evidencia 2.

– Diversas Agencias de Evaluación están analizando la capacidad de detección de anomalías

congénitas frecuentes como el Síndrome de Down, que tienen las pruebas bioquímicas en

combinación con los marcadores ecográficos. En la puesta en marcha y en la mejora de estos

programas debe tenerse en cuenta la necesidad de mejorar tanto la información a las

mujeres/parejas como los métodos para dar dicha información y para tomar decisiones

consecuentes con la misma. Nivel de evidencia 3.

– Para el análisis del cariotipo fetal, tanto la amniocentesis temprana con prueba positiva/edad

materna elevada como la prueba de vellosidades coriónicas deben ser evaluadas con cautela,

porque ninguna está exento de riesgo (pérdidas fetales, mosaicismos). Nivel de evidencia 1-3.

– En la puesta en marcha de programas de detección precoz habría que tener en cuenta los

riesgos específicos de las mujeres, sus valores y preferencias, además del consentimiento

expreso, como en el caso de la amniocentesis, para su realización. Nivel de evidencia 3.
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4. ¿EL CG PRENATAL ES EFECTIVO PARA
DISMINUIR LOS NACIMIENTOS CON AC? 

El Diagnóstico prenatal, entendido como la

identificación de enfermedades en el feto tiene

tres propósitos (Bewley, 2003):

� Informar y preparar a los padres para el na-

cimiento de un bebé afectado.

� Permitir el tratamiento in útero o enviar a

un centro especializado para un tratamien-

to postnatal inmediato.

� Permitir /o no la terminación del embarazo

en un feto afectado.

Aunque la práctica habitual del diagnóstico pre-

natal tiene todos estos propósitos, la interrup-

ción del embarazo domina el proceso. Los valo-

res morales, sociales y éticos se imbrican de

forma muy estrecha con el diagnóstico prenatal. 

No cabe duda que, desde la implantación de las

técnicas diagnósticas y los cribados prenatales,

la interrupción del embarazo ha tenido una re-

percusión clara en la disminución de los nacidos

vivos con AC, sin embargo esto no significa que

haya disminuido el número total de casos, lo

que demuestra la dificultad de intervenir en la

prevención primaria (EUROCAT, 2005). En el

caso de los defectos del Tubo Neural y Síndrome

de Down, la caída en el número de nacimientos

en la región Europea desde 1990 se relaciona

con el diagnóstico prenatal, y sin embargo el

número total de casos no ha experimentado un

descenso.

La cirugía prenatal, todavía en fase de evalua-

ción y cuya práctica está poco extendida no pa-

rece haber incidido de manera relevante en la

disminución de casos de anomalías, si bien po-

dría tener algunas indicaciones específicas en el

caso de la hernia diafragmática y en AC cardia-

cas y urinarias específicas. (Clark, 2003; Cass

2005; Chiappa, 2007). Sin embargo no se han en-

contrado estudios controlados que establezcan

recomendaciones claras, por lo que los autores

concluyen que todavía son necesarios más estu-

dios para avalar muchas de estas técnicas. 

En el caso del diagnóstico prenatal y el CG, pri-

mero hay que plantearse ¿quién es el pacien-

te/cliente de este proceso?. Parece haber un

consenso general en que esto puede abarcar

tanto a la futura madre, como al padre, a la fa-

milia completa y al feto. Los argumentos de

cuándo un aborto es permisible y cuándo no, no

están claros. Esto supone un reto importante

para los profesionales, que deben justificar cla-

ramente sus actuaciones. Además hay que con-

siderar la carga de enfermedad que supone la

interrupción del embarazo, poco considerada

en los análisis de coste-efectividad de las prue-

bas diagnósticas.

El CG no directivo como luego se abordará en los

métodos, tiene especial relevancia en el diag-

nóstico prenatal. Los conflictos éticos que apa-

recen son serios y deben tenerse en cuenta. Le-

onore Abramsky y Jean Chapple (Abramsky et

al., 2003) han realizado una revisión bibliográfi-

ca y un análisis cualitativo de las implicaciones

que tiene el diagnóstico prenatal a nivel huma-

no, un punto de vista poco explorado por la evi-

dencia científica, pero que tiene estrecha rela-

ción con el resultado final: la decisión de una

mujer/pareja/familia que inclinará la balanza ha-

cia el nacimiento o no de un bebé afectado.

El papel de los profesionales implicados en este

proceso (sus conocimientos, habilidades y valo-

res) puede hacer que la balanza se incline hacia

un lado u otro. (Plinick et al,. 2001; Abramsky et

al., 2003; Soini et al., 2006). Se precisan estudios

más exhaustivos que analicen este tema.

4.1. La información y CG y las pruebas
prenatales

Es difícil separar de lo que se entiende como CG,

la información prenatal sobre riesgos y pruebas

diagnósticas y la información sobre los resulta-

dos positivos de éstas. No hay una frontera clara

que separe estos dos procesos.

Las guías de práctica clínica hacen especial hin-

capié en la necesidad de informar y en que el

proceso de toma de decisiones sea informado,

aunque como se señalaba en el punto anterior,

no parece haber consistencia sobre las decisio-

nes informadas. Aún así, las recomendaciones

de buena práctica están dirigidas a garantizar

tanto la información basada en la evidencia
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disponible, como la toma en consideración de

los intereses de las mujeres, con el fin de apoyar

un proceso de toma de decisiones adecuado.

Esto requiere la búsqueda de estrategias más

efectivas para ayudar a los profesionales a mejo-

rar este proceso (National Collaborating Centre

for Women’s and Children’s Health, 2003; Institu-

te for Clinical Systems Improvement, 2005). Ni-

vel de evidencia 2, 3 y 4.

En el caso de mujeres de riesgo, se seleccionaron

dos estudios, llevados a cabo en Canadá sobre

mujeres embarazadas de más de 35 años (Nivel

de evidencia 2-3): 

a) Un estudio observacional que exploraba

las respuestas psicológicas test-retest, en

123 mujeres previamente a la realización

de una ecografía, para valorar la translu-

cencia nucal, como prueba adicional al

análisis bioquímico, tras consejo prenatal

antes de la prueba (grupal) y después de

su realización (reevaluación individual). Se

encontró que la percepción de riesgo

p<0,0005) y la ansiedad p<0,005) tras la

reevaluación y el consejo individual dismi-

nuyeron significativamente respecto a las

dos fases previas. Independientemente

de los resultados, un 78,4% se sometieron

a técnicas invasivas (amniocentesis). (Kai-

ser et al., 2004). Nivel de evidencia 3.

b) Un ensayo clínico aleatorizado que com-

paraba diferentes métodos en la provi-

sión de CG prenatal a mujeres mayores de

35 años (352) y a sus parejas (225), (indivi-

dual, grupal y ayudas de decisión audiovi-

suales), a través de cuestionarios pre-post

CG, encontró diferencias significativas en

el conocimiento de los riesgos y de la

prueba, a favor de las técnicas grupales

(p=0,010 en mujeres y hombres), aunque

la satisfacción era mayor en las sesiones

individuales que en las grupales (p<0,001

para mujeres y p<0,005 para hombres), y

que en las sesiones con ayudas de deci-

sión audiovisuales (p<0,001 para ambos

sexos). No se encontraron diferencias sig-

nificativas en la disminución de la ansie-

dad/conflicto. (Hunter et al., 2005). Nivel

de evidencia 2.

Otra revisión de estudios realizados en este sen-

tido, anteriores a los citados (Green, 2003), con-

cluye con los siguientes puntos de reflexión:

� Las experiencias de las mujeres revelan

una considerable ansiedad en la espera

de los resultados de las pruebas diag-

nósticas, particularmente cuando ellas

se consideran de bajo riesgo.

� El resultado positivo en un cribado se

vive con especial ansiedad, que no me-

jora tras la confirmación de negatividad.

� Los sentimientos hacia las pruebas

diagnósticas dependen mucho del con-

texto, si es nuevo o rutinario ó si ha sido

elegido activamente.

� Las pruebas de cribado son un aspecto

importante de los cuidados de salud a

nivel poblacional, por lo que se necesita

una mejor educación sobre los princi-

pios en los que se basan.

Las buenas prácticas así como la legalidad vi-

gente (UNESCO, 1997, 2003 y 2005; Recomenda-

ción Europea, 1999; Ley 41/2002; Ley 14/2007) y

los diferentes autores y consensos (Abramsky et

al., 2003; Godar et al., 2003, Soini et al., 2006) re-

comiendan de forma clara que los cribados y las

pruebas prenatales deben realizarse:

� Con consentimiento Informado.

� Este consentimiento debe obtenerse siem-

pre tras una información exacta, compren-

sible y de forma no directiva.

El punto clave al que llegan las recomendacio-

nes para hacer posibles estas dos premisas se

centra en las características de los profesionales

y en los métodos para hacer efectivo el CG, que

se abordarán en los resultados del Objetivo 3 de

este estudio.

4.2. El seguimiento y/o interrupción del
embarazo

El CG adquiere una relevancia extrema ante un

resultado positivo en los cribados y/o pruebas

diagnósticas durante el embarazo, dado que

surgen dilemas, según el tipo de AC, relaciona-

dos con la continuación/interrupción del emba-

razo, y que las consecuencias de una comunica-
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ción tardía de los resultados de una prueba pue-

den entrar en conflicto con los límites legales

para la interrupción del embarazo que depen-

den de las políticas de cada país (Boyd et al.,

2007).

En todo caso, los estudios encontrados en este

sentido analizan los dilemas éticos y legales

existentes (Abramsky et al., 2003, Wertz et al.,

2003) para llevar al lector a la reflexión sobre va-

riables relacionadas con:

� La viabilidad de los fetos y la efectividad de los

tratamientos.

� La gravedad de las AC, supervivencia y carga

para las familias/sociedad.

� La comunicación adecuada, basada en la evi-

dencia y de forma no directiva.

� La confidencialidad y el respeto.

� El enfoque multidisciplinar.

� El soporte adecuado a las decisiones, sean las

que sean.

� No hay mejores/peores decisiones. Las deci-

siones tienen que ver con la autonomía de las

personas, que debe ser siempre respetada.
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5. ¿EL CG POSTNATAL ES EFECTIVO PARA

DISMINUIR LA REAPARICIÓN DE AC?

La valoración pormenorizada de los recién naci-

dos y su seguimiento permite la detección de

una gran parte de las AC no detectadas prenatal-

mente. Un examen correcto y una historia clínica

familiar y del embarazo exhaustivas, así como la

realización de las pruebas más apropiadas per-

mitirán el diagnóstico y facilitarán tanto el segui-

miento del niño como un CG familiar adecuados,

tal y como propone la Asociación Española de

Pediatría (Delgado et al., 2005). Nivel evidencia 4

Los pediatras juegan un papel importante en

este campo, ya que al menos el 75% de los casos

de AC son nacidos vivos. La Academia America-

na de Pediatría considera que los pediatras están

en la mejor posición para asesorar a las familias

sobre la posibilidad de reaparición en el futuro,

ya que son los que conocen con mayor especifi-

cidad la AC y su evolución. Por ello deberían par-

ticipar en el diagnóstico prenatal y estar al día de

las diversas posibilidades diagnósticas ya que su

presencia puede ser requerida tanto para aclarar

los resultados anormales de una prueba prena-

tal, como para sopesar los riesgos y complicacio-

nes que pueden ocurrirle a un recién nacido.

(Cunnif et al., 2004). Nivel evidencia 4.

Las guías de práctica clínica específicas insisten

en un correcto diagnóstico de los casos, basado

en la historia clínica familiar y del embarazo, la

exploración física y las pruebas diagnósticas de

confirmación y asegurando el adecuado segui-

miento de los recién nacidos y sus familias. El CG

recomendado tiene como objetivo evitar la posi-

ble reaparición de la AC, en otros hermanos o fa-

miliares. Se han desarrollado guías de práctica

clínica para un elevado número de AC, cuyo nivel

de evidencia en el caso de CG es 3-4, de las que

se han seleccionado las que están actualizadas y

se dirigen a trastornos frecuentes y/o graves:

� Seguimiento de recién nacidos que presen-

tan trastornos genéticos (Muin et al., 2005).

RESUMEN

Como criterio de buena práctica, hay que considerar que el consejo genético prenatal puede
disminuir los nacimientos con anomalías congénitas en los casos en los que se lleva a cabo la
interrupción del embarazo una vez detectada la anomalía. Sin embargo, deben tenerse en cuenta los
conflictos éticos y legales y la carga de enfermedad que conlleva la interrupción del embarazo.

Como criterio de buena práctica, se debe tener en cuenta que las decisiones ante un resultado
prenatal positivo para la detección de AC dependen de una serie de variables relacionadas tanto con
las características de la anomalía (gravedad, tratamientos efectivos, soporte social), como del
proceso de comunicación y consejo genético, y de los valores e intereses individuales/familiares.
Criterios de buena práctica.
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� Seguimiento de recién nacidos con Síndro-

me de Down (American Academy of Pedia-

trics, 2001b).

� Parámetros de seguimiento en los casos de

hendidura palatina/labio leporino y otros

defectos craneofaciales (American Cleft Pa-

late-Craniofacial Association, 2005).

� Seguimiento de adolescentes y adultos

con cardiopatías congénitas (Deanfield et

al., 2005).

� Seguimiento de Síndrome Alcohólico Fetal

(FAS) (National Center of Birth Defects and

Developmental Disabilities Centres for Dis-

ease Control and Preventive Department

of Health and Human Services, 2004).

� Seguimiento de niños con Acondroplasia

(Trotter et al., 2005)

� Seguimiento de recién nacidos con Enfer-

medad de Fabry (Bennett et al., 2002b).

� Seguimiento de recién nacidos con Síndro-

me de Turner (Frías 2003).

Hay sin embargo muchos síntomas y trastornos,

como el retraso mental, que necesitan un esfuer-

zo diagnóstico importante para identificar sus

posibles causas, tanto genéticas como ambien-

tales. El CG siguiendo una metodología rigurosa

paso a paso estaría indicado también en estos

casos (Lao Villadoniga, 2001). Nivel evidencia 3-4.

En el caso de las AC cardiacas, por su frecuencia,

reaparición (en algunos casos más del 50%) y

gravedad (20% de mortalidad y alta morbilidad),

el CG se considera prioritario. Un nuevo enfoque

diagnóstico, basado en las investigaciones a ni-

vel de genética molecular debería considerarse

como parte del CG, con el fin de ofrecer a las fa-

milias una correcta información y el enfoque ne-

cesario para ser derivadas al nivel adecuado (Co-

leman, 2002). También en este caso, los

profesionales implicados en la atención cardioló-

gica deberían conocer las técnicas disponibles,

con el fin de proveer la adecuada atención a los

casos, incluyendo el CG de los pacientes y de sus

familias (Hoess et al., 2002). Nivel evidencia 3-4.

La proliferación de pruebas en los recién nacidos

para detectar posibles anomalías relacionadas

con enfermedades graves como la fibrosis quística

ó la anemia falciforme pueden identificar involun-

tariamente «portadores genéticos» que aún no

padeciendo la enfermedad, pueden transmitirla a

su descendencia. Esto puede conducir a la realiza-

ción de pruebas a los padres y miembros de la fa-

milia, preocupaciones acerca de los posibles futu-

ros hijos afectados en el caso de que los padres

sean portadores, posibilidad de que las prueba re-

velen que el padre putativo no es el padre biológi-

co, inquietudes acerca de las posibilidades repro-

ductivas futuras del niño y ansiedad injustificada

acerca de la salud del recién nacido portador.

En el caso de la revelación del estado portador, la

valoración del impacto subsecuente fue el objeti-

vo de la revisión sistemática por la Cochrane (Oli-

ver et al., 2006), no encontrando los autores nin-

gún ensayo controlado. Las recomendaciones

evidenciaron la necesidad de desarrollar recursos

y procedimientos para apoyar la comunicación,

de evaluarlos a partir de ensayos controlados y de

valorar a largo plazo el impacto que la revelación

del estado portador tiene para la familia comple-

ta y para los recién nacidos a medida que crecen.

El consejo reproductivo y el CG se unen cuando

la posible causa de una infertilidad es genética y

es preciso realizar un diagnóstico exhaustivo de

esa causa, informar adecuadamente a las fami-

lias e informarles también sobre las técnicas de

reproducción asistida más apropiadas y disponi-

bles, tal como recomiendan en un consenso

conjunto la Sociedad Europea de Genética Hu-

mana y la Sociedad Europea de Reproducción y

Embriología (Soini et al., 2006). 
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RESUMEN

El consejo genético durante el periodo postnatal puede evitar la posible reaparición de anomalías
congénitas específicas en hermanos y en otros familiares. Niveles de evidencia 3-4.

No existe evidencia suficiente sobre el impacto que la revelación del estado de portador en recién
nacidos tiene para la familia completa y para los mismos recién nacidos a medida que crecen.
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1. ANALISIS CUALITATIVO DE LA SITUA-
CIÓN EN LA CAPV

Se realizó una recopilación de la información

disponible en la red pública a partir de las publi-

caciones y de los resultados de las encuestas se-

miestructuradas realizadas a personas clave de

los hospitales públicos de referencia (Txagorri-

txu, Donostia, Cruces y Basurto) y de uno priva-

do (Policlínica Guipúzcoa). En total respondie-

ron 9 informadores.

A nivel general en la CAPV, la red pública provee

servicios de atención prenatal y postnatal para

la detección y atención de casos de AC de forma

similar al resto de CC.AA. Si bien no se ha realiza-

do una evaluación pormenorizada de todos los

servicios, éstos responden a la cartera básica de

prestaciones y a los protocolos vigentes de las

sociedades científicas. La interrupción del em-

barazo en el caso de AC se realiza en los centros

públicos, siendo el límite legal las 22 semanas de

gestación (Ley Orgánica 9/1985)

1.1. Cuidados e información preconcep-
cionales y prenatales

Existe un protocolo de cuidados para la atención

de toda embarazada, elaborado para toda la

CAPV, que se lleva a cabo en toda la red pública

por matronas de Atención Primaria y especialistas

en Ginecología y que contempla tanto consejos

de salud (evitación de tóxicos, suplemento de fó-

lico) como controles (ecografía, analíticas, etc).

Los resultados de los controles constan tanto en

la historia clínica como en la cartilla de la embara-

zada, que está estandarizada para toda la CAPV.
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Resultados para el Objetivo 2: Conocer la situación del diagnóstico de anomalías congénitas y del

consejo genético en la Comunidad Autónoma del País Vasco.

1. Análisis cualitativo de la situación de la CAPV

2. Análisis de los casos de AC registrados en el año 2005.

Tabla 4. Actividad de partos y pruebas diagnósticas prenatales para la detección de AC según cen-

tros de la red pública

1.2. Pruebas diagnósticas prenatales

Anualmente se producen más de 20.000 emba-

razos de residentes en la CAPV, siendo más del

30% de mujeres de más de 35 años. 

En la tabla 4 se muestran los datos de los centros

hospitalarios públicos que cuentan con aten-

ción al parto, 4 de ellos de referencia para toda la

CAPV y otras CCAA. Alrededor de 2.000 partos se

realizan en diferentes clínicas privadas de la

CAPV.

Además hay 2 hospitales públicos en los que se

realiza diagnóstico prenatal (hospital de Galda-

kao-Usánsolo y hospital de Bidasoa) remitiéndo-

se las mujeres a los centros de referencia señala-

dos en la tabla 4 para la realización de ecografías

Centros con atención de partos Partos 2005 Ecografías obstétricas 
ofertadas 

Amniocentesis anuales

Referencia

● Hospital Txagorritxu 2.500 11s y 20s alta resolución 700

● Hospital Donostia 4.441 11s y 20s alta resolución 1.200

● Hospital Cruces 6.371 20s alta resolución 1.100

● Hospital Basurto 2.352 20s alta resolución 700

Comarcales

● Hospital Zumárraga 755 11s y 20s alta resolución Se derivan H.Donostia

● Hospital Mendaro 579 11s y 20s alta resolución 200

● Hospital Alto Deba 512 11s y 20s alta resolución 100
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de alta resolución (hospital de Galdakao-Usánso-

lo) y para la realización de amniocentesis y aten-

ción del parto (hospital de Galdakao-Usánsolo y

hospital de Bidasoa).

Hay que señalar que la actividad ambulatoria de

pruebas complementarias y diagnóstico prena-

tal no está especificada en todos los centros por

lo que es difícil realizar comparaciones. Tampo-

co se han realizado hasta la fecha evaluaciones

de los protocolos seguidos en la atención al em-

barazo ni de su impacto.

Los criterios seguidos por los especialistas res-

ponden a los protocolos consensuados por la

Sociedad Española de Ginecología y Obstetricia

(SEGO) y a consensos alcanzados por los dife-

rentes grupos de trabajo a nivel de la CAPV para

la puesta en marcha de buenas prácticas clínicas

en la red de Osakidetza.

Hasta la actualidad no se han puesto en marcha

en la red pública, pruebas de detección del pri-

mer ó segundo trimestre (pruebas bioquímicas

más marcadores ultrasonográficos), aunque es-

tán en periodo de evaluación para su futura

puesta en marcha. Sin embargo, en los últimos 5

años la ecografía de la 11-12 semana para medi-

ción de la traslucencia nucal se ha ido exten-

diendo en la red pública, siendo una práctica ha-

bitual en los territorios de Araba y Gipuzkoa.

En la red privada existen centros acreditados

para la atención obstétrica, que incluyen el diag-

nóstico prenatal, con una oferta variable desde

pruebas bioquímicas, ecografías de alta resolu-

ción, amniocentesis y análisis citogenético a

diagnóstico molecular.

A toda embarazada que haya cumplido los 35

años, antes de quedarse embarazada se le ofer-

ta en la red pública la amniocentesis para la de-

tección de anomalías cromosómicas y defectos

del tubo neural, previa información y consenti-

miento informado (Instrucción 6/1997). La am-

niocentesis se realiza en los 4 centros de referen-

cia y en 2 hospitales comarcales. La edad

gestacional en la que se practica generalmente

es a partir de la 15a semana.

El análisis de vellosidades coriónicas no es una

práctica habitual en el sistema público, y es ex-

cepcional la práctica de cordocentesis. Actual-

mente no se realiza dentro del sistema público el

diagnóstico preimplantacional, aunque se sub-

venciona su práctica previo visado de inspec-

ción médica, aunque sin necesidad de informe

genético y/o consulta de CG.

1.3. Diagnóstico postnatal y tratamiento

En el sistema público, los 4 hospitales de refe-

rencia atienden a la gran mayoría de los niños

nacidos con AC, bien por nacer en estos centros

o por ser derivados tanto desde los hospitales

comarcales como desde los privados. La detec-

ción al nacimiento se realiza a partir de la explo-

ración física reglada. 

El Programa de detección precoz de enfermeda-

des «endocrino-metabólicas» está centralizado

en la Dirección de Salud Pública del Departa-

mento de Sanidad del Gobierno Vasco y el diag-

nóstico se realiza en el Laboratorio Normativo

para la detección de hipotiroidismo y fenilceto-

nuria de su dependencia. La prueba del talón se

realiza en todos los hospitales públicos y priva-

dos, estando coordinado con los centros de re-

ferencia. Desde 2005 se realiza asimismo el diag-

nóstico precoz de sordera congénita en todos

los hospitales con partos. No existe sin embargo

un programa coordinado que englobe la detec-

ción de todas las anomalías, tanto estructurales

como metabólicas, neuromusculares o neuroló-

gicas como el retraso mental.

Las unidades neonatales de los centros de refe-

rencia cuentan con recursos humanos y estruc-

turales de alto nivel de complejidad para la aten-

ción de casos graves. La cirugía cardiaca está

centralizada en el Hospital de Cruces, que es re-

ferente además de para todas las especialidades

pediátricas, también para todas las enfermeda-

des metabólicas y para la fibrosis quística.

Al menos un 25% de los casos de AC que nacen en

la CAPV no causan ingreso en los hospitales y son

atendidos de forma ambulatoria en las diferentes

consultas especializadas, fundamentalmente de

Neonatología, Cardiología, Nefrología y Neurope-

diatría. Dependiendo de las anomalías detecta-

das, los casos son atendidos por diferentes espe-

cialistas, si bien no hay establecidos protocolos

claros de derivación en la mayoría de los casos.
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1.4. Las pruebas genéticas y la Genética
Clínica

Tal como ocurre en otras CC.AA, las pruebas ge-

néticas que se realizan en los diferentes centros,

tanto públicos como privados todavía no cuen-

tan con acreditaciones oficiales, si bien se reali-

zan en laboratorios autorizados por las autorida-

des sanitarias correspondientes.

La provisión de servicios de genética clínica no

cuenta con una organización establecida para

toda la CAPV. La actividad de genética se desa-

rrolla dentro de los diferentes laboratorios de los

hospitales de Cruces, Basurto y Donostia. La ge-

nética clínica como actividad de atención a pa-

cientes sólo se realiza en Cruces y Basurto (con-

sultas externas).

Los laboratorios dedicados a diagnostico prena-

tal están ubicados en dos de los hospitales de re-

ferencia (Donostia y Basurto), dotados con los

recursos fundamentales (análisis citogenético

de líquido amniótico y análisis de aneuploidias

por técnicas de hibridación in situ), aunque cabe

señalar que no se realizan técnicas de detección

precoz (análisis citogenético de vellosidades co-

riónicas) o cariotipos de alta resolución de forma

rutinaria en los casos de AC. El análisis citogené-

tico en productos de IVEs se realiza según crite-

rios obstétricos, existiendo gran variabilidad en

su indicación.

Tanto Cruces, como Basurto y Donostia cuentan

con laboratorios dotados técnicamente para la

realización de estudios citogenéticos, técnicas

de hibridación in situ, y técnicas de diagnóstico

molecular; aunque la oferta en el diagnóstico no

es amplia, careciendo todos ellos de análisis de

regiones subteloméricas para el diagnóstico de

AC relacionadas con retraso mental, salvo el hos-

pital de Cruces que lo realiza con fondos de in-

vestigación.

Además de los laboratorios públicos, un porcen-

taje importante de pruebas son derivadas a

otros laboratorios privados, autorizados con el

fin de absorber la demanda (análisis citogenéti-

co del líquido amniótico y de sangre periférica) ó

para realizar pruebas específicas no disponibles

en la red pública. 

Los 4 hospitales de referencia cuentan con el soft-

ware POSUM versión 5.6 actualizado, para ayuda

diagnóstica de las dismorfologías, que está dispo-

nible para genetistas, pediatras y obstetras.

1.5. La provisión de consejo genético

La provisión de consultas de CG específicas ha

variado a lo largo del tiempo en la CAPV. Hasta fi-

nales de 2005 se ofrecía CG en 4 consultas espe-

cíficas de la red (2 en Cruces, 1 en Basurto y 1 en

Donostia), si bien el perfil profesional era dife-

rente (3 genetistas clínicos y 1 obstetra). La pro-

visión de servicios incluye desde consultas pre-

natales, CG postaborto, consultas de

dismorfología, estudio de portadores y CG en

cáncer de origen familiar. Desde 2006 las consul-

tas se han reducido a 3 (en Cruces y Basurto),

siendo la derivación de los casos desde los dife-

rentes centros, una práctica no regulada.

Según la opinión de las personas encuestadas

(9), el CG se realiza de forma no reglada, es decir,

dentro de las diferentes especialidades hospita-

larias en un 87,5% (gráfico 1). En los centros dón-

de se realiza esta provisión específica, el 62% de

los consultados desconoce el tiempo de dedica-

ción a esta actividad para los casos de AC, dentro

de las Unidades/Secciones de Genética, Servi-

cios de Ginecología y Pediatría.
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Gráfico 1. Opinión sobre la actividad de consultas de CG en la CAPV
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Gráfico 2. Opinión sobre el conocimiento del tiempo dedicado a la actividad de CG en AC

Los encuestados manifestaron que existe gran

variabilidad respecto al número de personas de-

dicadas a CG en AC en cada centro, a su forma-

ción o especialidad, años de experiencia, y tiem-

po de dedicación semanal, siendo pediatras y gi-

necólogos quienes más casos atienden este gru-

po de patologías.
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Gráfico 3. Opinión sobre el conocimiento de las consultas de CG (medio-alto) que tienen los dife-

rentes especialistas y servicios de SAPU/Admisión

Las personas encuestadas consideraron que el

porcentaje de tocoginecólogos y de pediatras

hospitalarios que tenían un conocimiento me-

dio-alto de las consultas de CG era considerable-

mente mayor (62,5 y 75% respectivamente) que

en otros como médicos o pediatras de AP, toco-

ginecólogos extrahospitalarios, SAPUs o inspec-

ciones.

Asimismo, las personas encuestadas consideran

que no parece existir una organización clara

para la provisión de CG. Tampoco existen guías

de práctica clínica publicadas y consensuadas, y

en los casos en los que se aplican (25% de los ca-

sos según los encuestados), éstas son guías in-

ternacionales, o bien protocolos específicos de-

sarrollados por los profesionales que ejercen

esta actividad.

El conocimiento sobre la existencia de sistemas

de derivación fue considerado bajo. A nivel ge-

neral no es bien conocido el mecanismo de deri-

vación para CG, considerándose medio-alto sólo

en un 12,5% de los casos, si bien este conoci-

miento aumenta en el caso de AC específicas

(25%) (Gráfico 4). Así mismo manifiestan que el

conocimiento sobre pruebas específicas por

parte de los profesionales de la red no es muy

alto.

Los consultados manifestaron que la accesibili-

dad a la prestación de CG es baja para los pa-

cientes o familias candidatas.
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2. ANÁLISIS DE LOS CASOS DE AC REGIS-
TRADOS EN EL AÑO 2005

Se registraron 432 casos de AC en 2005. 278 ca-

sos fueron nacidos vivos (64,4%), 6 mortinatos

(1,4%) y 148 (34,3%) IVE (interrupciones volun-

tarias del embarazo). La prevalencia para ese

periodo fue de 218,3 casos por 10.000 nacidos.

En el anexo III figuran los grupos y subgrupos de

anomalías. La prevalencia media de EUROCAT

para ese año fue de 231,9 casos por 10.000 na-

cidos. La distribución fue similar al año anterior,

tal como se puede observar en la web de EURO-

CAT (www.eurocat.ulster.ac.uk)

En 2005 el % de nacidos de madres de más de 35

años fue de 31% y el de padres de más de 40

años del 14,6%. En el caso de AC, el 35,4% de las

madres tenían más de 35 años. En el gráfico si-

guiente se pueden observar los porcentajes de

nacimientos totales por grupos de edad y los

porcentajes en el caso de AC. Esta comparación

no se puede realizar en el caso de los padres de-

bido a que no es habitual la recogida de esa in-

formación en la historia clínica. 
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Gráfico 4. Conocimiento del sistema de derivación a CG y AC

RESUMEN

Existe una estructura asistencial para la atención de anomalías congénitas en la red pública de la
CAPV que incluye los cuidados preconcepcionales, la atención al embarazo, el diagnóstico
prenatal y el diagnóstico y tratamiento postnatales. No obstante, no se han realizado evaluaciones
de la actividad realizada ni de su impacto.

Los recursos y la organización de la genética clínica en la red pública muestran gran variabilidad
en la oferta y distribución geográfica, no existiendo protocolos ni procedimientos de derivación
consensuados para toda la red.

La provisión de consejo genético es muy variable, siendo en su mayoría una actividad desarrollada
fundamentalmente, dentro de la actividad habitual de los profesionales de pediatría y obstetricia,
sin espacios ni tiempos establecidos. Actualmente hay 3 consultas específicas, localizadas en 2
hospitales de referencia y atendidas por genetistas, aunque no exclusivas de anomalías
congénitas.

No se han desarrollado en la red pública protocolos de derivación de las familias a consultas de CG,
considerándose que puede haber problemas de accesibilidad. Así mismo, los profesionales tienen
un bajo conocimiento de esta prestación, fundamentalmente los de Atención Primaria.
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En la tabla 5 se observa la distribución por territorio histórico y tipo de caso 
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Gráfico 5. Porcentaje de nacimientos y de casos de AC según grupos de edad de la madre

Tabla 5. Distribución de casos por territorio histórico y tipo de caso

La prevalencia más baja en Bizkaia podría estar

relacionada con la no captación de casos, funda-

mentalmente IVEs, por realizarse probablemen-

te en centros no públicos.

En el gráfico siguiente se puede observar la

distribución de casos según tipo de caso y te-

rritorio.

Territorio 
histórico

Nacidos vivos Mortinatos IVE Total Prevalencia 
AC / 10.000 

nacidos

Araba 48 0 21 69 264,4

Gipuzkoa 96 2 70 168 247,0

Bizkaia 134 4 57 195 191,7

Total 278 6 148 432 218,3

Nacidos residentes 2005: Araba= 2.800; Gipuzkoa= 6.801; Bizkaia= 10.170; CAPV=19.792 (Fuente: EUSTAT)

Gráfico 6. Distribución de los casos según el tipo de caso y territorio histórico
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La distribución de los casos de AC, por tipo y por centro hospitalario de nacimiento o IVE se observa en

la tabla 6.

La atención de los casos graves de recién naci-

dos fundamentalmente cardíacos está centrali-

zada en el hospital de Cruces, donde en 2005 se

atendieron el 68% de los recién nacidos con AC

de la CAPV, bien al nacimiento, durante la pri-

mera semana ó durante el primer año de vida.

Según el género, el 53% de los casos fueron va-

rones y el 46,5% mujeres, habiéndose detectado

un caso de sexo indeterminado. De los casos con

AC nacidos vivos, el 17,6% pesaron menos de

2.500 grs. al nacimiento y un 4% del total menos

de 1.500 grs. También se detectó que de todos

los casos con AC nacidos con vida, n 4,8% (13)

murieron en el primer año de vida.

228 casos de AC (52,8%) fueron diagnosticados

prenatalmente, de ellos el 12,7% en el primer tri-

mestre, 65,4% antes de las 22 semanas y 22%

después de ese periodo. La primera prueba po-

sitiva fue la ecografía del primer trimestre en el

20,2% de los casos.

La interrupción del embarazo en el caso de de-

tección prenatal de AC se realizó en 2 casos a la

12ª semana, y el resto antes de la 22ª semana. El

53% de las mujeres esperaron menos de 2 se-

manas para la realización de IVE, una vez diag-

nosticada la AC.

En la tabla 7 se observa la distribución de las AC

según tipo de caso y periodo gestacional en que

se detectaron prenatalmente. Un 77,5% se de-

tectaron antes de las 22 semanas de gestación.
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Tabla 6. Distribución de los casos de AC por tipo de caso y centro hospitalario de nacimiento/IVE

Centros
Hospitalarios

Nacidos vivos Mortinatos IVE Total % por 
Centro

Txagorritxu 39 0 22 61 14,1

Donostia 75 2 60 137 31,7

Basurto 35 0 19 54 12,5

Cruces 94 4 32 130 30,1

Comarcales 18 0 13 31 7,3

Privados 17 0 2 19 4,3

Total 278 6 148 432 100,0

Tabla 7. Edad gestacional en la que se detecta la AC

Tipo de caso
Edad gestacional de la detección en semanas

<12 s 12-22 s > 22 s Total

Nacido Vivo 3 26 48 77

Mortinato 1 1 1 3

IVE 18 130 0 148

TOTAL 22 157 49 228

(9,6%) (68,9%) (21,5%) (100%)

De los casos de AC que fueron diagnosticados

prenatalmente, en el 43% (98 casos) el análisis

del líquido amniótico fue positivo, la ecografía

fue positiva para el 76,3% (174 casos) y el análi-

sis de las vellosidades coriónicas en el 1,3% (3 ca-

sos). La ecografía y el análisis del líquido amnió-

tico resultaron ambos positivos en el 20,6% (47

casos).
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En el gráfico 7 se observa que el 65% de los casos de AC diagnosticados prenatalmente fueron IVE. 
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Gráfico 7. Distribución de los casos de AC diagnosticados prenatalmente por tipo de caso

El cariotipo fue realizado con resultado conoci-

do en el 53,4% (233) de todos los casos. En el

caso de los fallecidos en el primer año de vida se

realizó cariotipo al 77% de los casos y estudio

postmortem al 23%. En los casos de IVE, el cario-

tipo se realizó al 90,6% de los casos y estudio

postmortem al 71,1%

Sólo en el 3,2% (14 casos) constaba en la historia

clínica la ingesta de ácido fólico periconcepcio-

nal. Hay que destacar que en 2005 la tasa de De-

fectos del Tubo Neural se situó en 10,11/ 10.000

nacidos y que el 85% de los diagnósticados fue-

ron IVEs (Anexo V). 

En 22 casos (5,5 %) constaba en la historia clíni-

ca (HC), antecedentes de hermanos con AC,

siendo la misma AC, en el 2,5%. En 27 casos,

constaban antecedentes de AC en la familia ma-

terna (2,3% con la misma anomalía y 3,9% con

otra anomalía) y en 15 casos (3,4%), se registra-

ron antecedentes de AC en la familia paterna

(1,4% con la misma anomalía y 3,4% con otra

anomalía).

En 76 casos (17,6%) constaban en la HC antece-

dentes de enfermedad materna previa al emba-

razo, siendo las enfermedades más relevantes las

relacionadas con el asma (8 casos), la glándula ti-

roidea (hipo e hipertiroidismo) (7 casos), diabe-

tes tipo I (3 casos), ansiedad (3 casos) y un caso de

epilepsia. Destacan asimismo las anomalías con-

génitas genitales de la madre (3casos), anomalí-

as cardiacas (2 casos), anomalías urinarias (2ca-

sos) y en 1 caso, músculoesqueléticas.

En el caso de enfermedades durante el embara-

zo se registraron 33 casos (7,6%), de los que cabe

destacar diabetes gestacional (10 casos), hiper-

tensión (10 casos), infección por citomegalovi-

rus (1 caso) y toxoplasmosis (2 casos).

Según se muestra en el gráfico 8 y se especifica

en el Anexo V, en la distribución por tipo de AC,

destacan las cromosómicas, seguidas de las car-

diacas y urogenitales. Hay que destacar que el

Síndrome de Down es la anomalía congénita

más frecuente y que muestra una prevalencia

alta en los registros europeos, con tendencias

crecientes y significativas (Chi2=14,064;

p=0,034). En 2005, la tasa en la CAPV se situó en

33,35/ 10.000 nacidos y en EUROCAT en 21, 34. 

En el 69,9% de los casos, las AC fueron únicas,

encontrándose 2 AC en un 19,4% de los casos y

múltiples (>2) en un 10, 7% de los casos.

Respecto a la etiología de las anomalías, las cro-

mosómicas están presentes en el 27,3% de los

casos (Anexo V). Destacan así mismo 5 casos

identificados como teratogénicos y relaciona-

dos con medicación antiepiléptica (1) y con in-

fecciones en el periodo prenatal (4). Durante

este periodo, los casos no han sido revisados en

su totalidad por genetistas clínicos u otros espe-

cialistas para su clasificación. No se ha incluido

ningún gráfico al respecto aunque los datos es-

tán disponibles en el Registro de Anomalías de

la CAPV.

De todos los casos detectados, en el 19,9% (86)

constaba en la historia clínica la provisión de CG.
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En la tabla 8 se muestran las diferencias de pro-

visión por territorio histórico y tipo de caso. Se-

gún el tipo de caso, en el 43,24% de los casos de

IVE constaba en la historia clínica la provisión de

CG, seguido de un 33, 3% en mortinatos y un

7,1% en recién nacidos. Por territorio histórico,

Araba muestra el menor porcentaje de provisión

de CG registrado.
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Gráfico 8. Distribución del número de anomalías congénitas por tipo de AC

Tabla 8. Provisión de CG según territorio histórico y tipo de caso y porcentaje sobre casos detectados

Provisión de CG Nacidos vivos Mortinatos IVEs TOTAL

Araba 3 (7,5%) 0 1 (4,8%) 4 (5,8%)

Gipuzkoa 10 (10,4%) 1 (50%) 37 (52,9) 48 (28,6%)

Bizkaia 7 (5,2%) 1 (25%) 26 (45,6%) 34 (17,4%)

Total 20 (7,1%) 2 (33,3%) 64 (43,24%) 86 (19,9%)

El periodo de provisión de CG más frecuente es

el postnatal/postIVE seguido del prenatal tal y

como se observa en la Tabla 9.

Tabla 9. Distribución de casos de AC según el periodo de provisión de CG

En el 55,6% de los casos, en la historia clínica

constaba que el CG había sido realizado por un

especialista en Obstetricia/ginecología, en el

37,8% por un Genetista clínico y en el 3,3% por

un especialista en Pediatría. Existe gran variabili-

dad entre territorios históricos, destacando que

en Gipuzkoa, la mayoría del CG ha sido realizado

por un especialista en Obstetricia y en el resto de

los territorios por un Genetista clínico.

Periodo de provisión de Consejo Genético Casos Porcentaje

Preconcepcional 5 5,9

Prenatal 24 27,9

Postnatal/posIVE 50 58,1

Pre y postnatal 7 8,1

Total 86 100
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El protocolo básico (figuran antecedentes fami-

liares, diagnóstico comprobado, asesoramiento

de reaparición y alternativas terapeúticas/pro-

nósticas) estaba completo en el 43% de los casos

revisados en los que constaba la provisión de CG.

En la tabla siguiente se puede valorar la distribu-

ción de la provisión de CG según la edad de la

madre y el tipo de caso, destacando que en el

61,6% de los casos la edad de la madre era infe-

rior a 35 años.

70

C
O

N
S

E
JO

 G
E

N
É

T
IC

O
 E

N
 A

N
O

M
A

LÍ
A

S
 C

O
N

G
É

N
IT

A
S

 E
N

 L
A

 C
O

M
U

N
ID

A
D

 A
U

TÓ
N

O
M

A
 D

E
L 

PA
ÍS

 V
A

S
C

O

Tabla 10. Distribución de casos de provisión de CG por edad de la madre y tipo de caso

Grupos de edad materna Nacidos vivos Mortinatos IVEs TOTAL

<24 años 1 0 1 2

25-29 3 0 7 10

30-34 12 1 28 41

35-39 3 1 22 26

>40 años 1 0 6 7

Total 20 2 64 86

En los casos en los que se realizó CG se encon-

tró un porcentaje ligeramente más alto de

toma de ácido fólico (4,7%) que en los casos ge-

nerales (3,2%) aunque la diferencia no era sig-

nificativa.

En los casos en los que había antecedentes de

AC en la familia, la provisión de CG mostró por-

centajes más altos respecto a los que no tenían

antecedentes aunque tampoco la diferencia era

significativa. 

En el caso de antecedentes obstétricos de enfer-

medades previas o durante el embarazo, no se

observaron diferencias significativas a favor de

la provisión de CG, es decir, no hubo un número

significativamente mayor de casos a los que se

les facilitó CG.

Según el tipo de AC, el CG ha sido más frecuente

en los casos de anomalías cromosómicas, cardí-

acas, urinarias y del sistema nervioso central,

aunque la cobertura sobre el total de los casos

registrados oscila entre 10-21%.

La distribución de CG en el caso de anomalías

únicas o múltiples siguió un patrón similar a la

distribución general de casos, por lo que no pa-

rece incrementarse ante síndromes malformati-

vos. En el caso del Síndrome de Down, sobre 66

casos detectados, constaba CG en el 18,2% de

los casos, y de estos el 75% resultaron IVE.

RESUMEN

En 2005 se detectaron 432 casos de AC que suponen una prevalencia del 218,3 por 10.000 nacidos. Se
destaca la variabilidad en la prevalencia por territorios, atribuible a la diferente captación de los
casos.

El 64% fueron nacidos vivos, 1,4% mortinatos y 34,3% IVE. El 52,8% de los casos fue diagnosticado
prenatalmente, un 12,7% en el primer trimestre del embarazo. El resto de los casos se diagnosticaron
postnatalmente. De los casos diagnosticados prenatalmente el 65% fueron IVE. El suplemento de
ácido fólico periconcepcional sólo constaba en un 3,2% de las historias clínicas revisadas. La
provisión de consejo genético constaba en el 19,9% de las historias clínicas revisadas (madre y/o
recién nacido), existiendo variabilidad entre territorios, y siendo más frecuente en los casos
postnatales/postaborto (58,1%). Los proveedores de consejo genético más frecuentes eran obstetras
(55,6%) y genetistas clínicos (37,8%).

Los factores de riesgo y/o gravedad de la anomalía congénita no presentaron una asociación
significativa con la provisión de consejo genético. Las mujeres que recibieron consejo genético eran
más jóvenes que las de la muestra total de casos.
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1. RESULTADOS DE LA REVISIÓN DE LA
EVIDENCIA

1. 1. El auge de la genética clínica

La investigación en genética está avanzando de

forma imparable, y lo que hace pocos años eran

enfermedades desconocidas desde el punto de

vista de su etiología genética, ahora cuentan con

un alto grado de conocimiento en este sentido, de

modo que es posible clasificarlas y estudiarlas

para intervenir en ellas a nivel tanto preventivo

como curativo. La genética como causa etiológica

esta presente en todos los campos de la medicina,

lo que realmente hace que las enfermedades sean

vistas desde un nuevo enfoque. No toda la patolo-

gía existente tiene una causa genética, pero en

más del 80% de las enfermedades raras, identifica-

das hasta ahora (más de 7.000), el factor genético

está presente, tal como expone el Plan Nacional

Francés para las Enfermedades Raras 2005-2008

(MSPS, 2004), y en el caso de las AC en particular,

llega al 50% de los casos (Wellesley et al., 2005).

La genética clínica es una especialidad nueva en

la medicina y de hecho los servicios se proveen

habitualmente en centros terciarios, con acceso

desde y hacia diferentes especialidades.

La diferencia con otras especialidades, es que el

diagnóstico, investigación, consejo y apoyo son

ofrecidos sobre trastornos que afectan a cual-

quier órgano y sistema, a cualquier edad y que la

historia recogida es familiar y multigeneracional,

lo que requiere criterios de confidencialidad

más estrictos (Godar et al., 2003).

En Europa los servicios de genética son principal-

mente públicos y disponibles para todos los ciu-

dadanos, independientemente de sus ingresos.

Sin embargo, algunos servicios relacionados con

el diagnóstico de portadores en enfermedades

raras recesivas no son cubiertos por todos los sis-

temas y se realizan a nivel privado, pagados por

los propios interesados (Harris et al., 1997; Godar

et al., 2003; MSPS, 2004). Nivel de evidencia 4.

Dentro de la Región Europea hay que señalar

que hasta el momento actual, el único país que

no ha regulado los servicios de genética clínica

ni la especialización en este campo ha sido el Es-

tado Español. Esto ha hecho que en nuestro en-

torno, los departamentos, equipos, grupos, y es-

pecializaciones en genética hayan surgido sin

una estructura basada en objetivos ni una orga-

nización claramente definidas. 

La Asociación Española de Genética Humana

(AEGH) realizó en 2002 (AEGH, 2002) un estudio so-

bre la situación de la Genética Clínica en España, en

el que se recogía información sobre el personal, los

estudios de citogenética y las consultas, basado en

una encuesta dirigida a las personas responsables

de los centros implicados en el campo de la gené-

tica clínica. Hay que destacar la variabilidad de pro-

fesionales dedicados a la genética: biólogos/as

(54,6%), médicos/as (26,4%) y farmacéuticos/as

(9,2%) principalmente. En cuanto a la actividad re-

alizada en consultas por estos/as profesionales, so-

bre 38.289 declaradas, el 42,6% se dedicaba a diag-

nóstico prenatal, el 29% se dedicaban a CG y el

16% a dismorfología. Nivel de evidencia 4.

71

R
E

S
U

LT
A

D
O

S

Resultados para el Objetivo 3: Valorar los diferentes modelos existentes para la atención de AC y

provisión de consejo genético estableciendo recomendaciones de aplicación en la CAPV.

1. Resultados de la revisión de la evidencia.

1.1. El auge de la genética clínica.

1.2. ¿Qué modelo de organización de la genética y de atención se recomienda para proveer CG en

las AC? 

1.3 ¿Qué requisitos profesionales se necesitan para proveer CG?

1.4. ¿Qué métodos de provisión de CG son más efectivos?

2. Resultados del desarrollo de un modelo de provisión de CG para la CAPV

3. Resultados del estudio Delphi 

CONSEJO GENETICO.qxd:Consejo Genético.qxd  5/11/08  10:00  Página 71



No cabe duda que el reto en el futuro más próxi-

mo es regular y estandarizar en la medida de lo

posible estos servicios para ofrecer la mejor

atención posible (ESHG, 2003; OMS, 2005; OCDE,

2007). Buenas Prácticas.

1.2. ¿Que modelo de organización de la
genética y de atención se recomienda
para proveer CG en las AC? 

No se ha encontrado en la bibliografía evidencia

demostrada sobre evaluación de los modelos de

atención de AC ni de provisión de CG. Las reco-

mendaciones se basan en consensos de exper-

tos y en la asunción de éstas por organismos su-

pra-estatales (OMS, 2005; UNESCO, 1997, 2003 y

2005; OCDE, 2007). Buenas Prácticas

La OMS (OMS 2005) propone que los servicios

genéticos deben integrarse en todos los niveles

de la atención sanitaria para beneficiarse así ple-

namente de los recursos existentes y maximizar

su eficiencia. El nivel de atención primaria debe-

ría ser la base de todas las intervenciones de sa-

lud en materia de genética, y en ese contexto

habría que hacer hincapié en los programas que

hacen uso de tecnologías sencillas y asequibles

y que llegan a una gran parte de la comunidad.

La integración del asesoramiento genético en la

atención primaria, en todos los países, es una

medida tanto necesaria, como factible. La edu-

cación genética es una base indispensable para

instaurar programas de control de las enferme-

dades genéticas y trastornos congénitos. Bue-

nas Prácticas

1.2.1. Modelos generales. 

Los modelos de atención se basan en consensos

de grupos profesionales y muestran gran varia-

bilidad. La comparación no es posible dado que

depende de las políticas de salud de cada país y

región. Generalmente los servicios de genética

están vinculados a las universidades y hospitales

terciarios. Sin embargo, ningún modelo ha sido

evaluado, aunque hay que destacar los propues-

tos por el Royal College of Physicians (Royal Co-

llege of Physicians, 1996, 1998a y 1998b) y el de

la Human Genetic Society of Australasia (HGSA,

1999a, 1999b) por ofrecer esquemas sencillos,

basados en una planificación por niveles y crite-

rios de buenas prácticas a nivel de procesos de

atención.

En general los servicios de genética clínica dan

respuesta a las necesidades de las familias en

tres grandes apartados:

� Cuidados preconcepcionales.

� Cuidados prenatales.

� Vigilancia de la salud durante la infancia y

la vida adulta.

Cabe destacar el modelo del Royal College of Phy-

sicians (1998) que aporta indicadores de calidad,

basados en criterios de buenas prácticas a incluir

en la provisión y evaluación de estos servicios.
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� Indicaciones: trastornos cubiertos por los servicios de genética y tipo de atención que se ofrece a

cada trastorno.

� Accesibilidad: información a pacientes y a profesionales, tipo de clínica y localización, atención

urgente (por ejemplo en casos prenatales). 

� Calidad de la atención: utilización de protocolos, precisión diagnóstica, análisis del árbol familiar,

precisión del riesgo, calidad de la recogida de datos (contenido del CG y evaluación por el paciente

y por médico y paciente), calidad de la derivación de casos a otro profesional.

� Sistema de seguimiento activo e investigaciones requeridas: planes consensuados de

seguimiento de los pacientes y de los parientes de riesgo, soporte, incluyendo la colaboración con

los profesionales involucrados en el manejo clínico.

� Calidad de los servicios de laboratorio: especificación de las unidades colaboradoras y

participación de los laboratorios en programas de aseguramiento de la calidad.

Tabla 11. Criterios de calidad para la provisión y evaluación de los servicios de genética clínica pro-

puestos por el Royal College of Physicians of London
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En el caso de las Enfermedades Raras se están

estableciendo algunos modelos de atención ba-

sados en sólidos estudios de evaluación y en-

marcados en el contexto estatal como el elabo-

rado en Francia (MSPS, 2004), que actualmente

está en marcha y mantiene un comité de moni-

torización y seguimiento creado a tal efecto bajo

el auspicio del Ministerio de Salud y Protección

Social (MSPS).

Dado que la mayoría de las AC cumplen el requi-

sito de ser Enfermedades Raras (prevalencia:

menor de 1/2000 habitantes), se encuentran in-

cluidas en este plan y son aplicables las priorida-

des que se proponen:

73

R
E

S
U

LT
A

D
O

S

� Aumentar el conocimiento epidemiológico de las enfermedades raras.

� Reconocer su especificidad.

� Desarrollar información referente a enfermedades raras para enfermos, profesionales de la salud y

público en general.

� Formar profesionales para mejorar la identificación de las enfermedades raras, incluyendo en este

punto el establecimiento de programas específicos para nuevas profesiones como son los

consejeros genéticos y el establecimiento de una formación universitaria complementaria

(diploma universitario, maestrías) para los coordinadores de cuidados y los profesionales de la

salud que están trabajando con enfermos que padecen estas enfermedades.

� Organizar el cribado y el acceso a las pruebas diagnósticas, mejorando su disponibilidad y el

establecimiento de recomendaciones específicas.

� Mejorar el acceso a los cuidados y la calidad de atención a los afectados, estableciendo centros de

referencia acreditados y una estructura organizativa adaptada a las necesidades de las personas y

coherente en materia de reembolsos y subsidios. Creación de redes sanitarias médico-sociales.

Asegurar que los centros de referencia son fuentes de conocimiento e información.

Tabla 12. Objetivos del Plan de Atención de Enfermedades Raras en Francia

En el contexto de EEUU recientemente los Cen-

tros for Disease Control and Prevention (CDC,

2005), han desarrollado recomendaciones que

incluyen la atención de las Enfermedades Raras,

siendo las más recientes, entre otras:

� Ofrecer educación para asegurar la transfe-

rencia de los resultados de la investigación

a la clínica.

� Desarrollar guías, estrategias y criterios

para evaluar la bondad de las posibles

pruebas a poner en marcha en el futuro.

� Asegurar el acceso y la calidad de las prue-

bas, a partir de laboratorios de referencia,

formación de profesionales y confidenciali-

dad.

Así mismo, esta guía ofrece información sobre

recursos en Internet tanto de investigación,

como de atención, información y formación

para profesionales y público en general. Buenas

Prácticas

1.2.2. Definición y objetivos de los servicios de

genética clínica.

Esta reflexión se ha realizado en numerosos paí-

ses, tanto de la UE como de EEUU, como por

ejemplo los realizados por el Clinical Genetics

Commitee of the Royal College of Physicians of

London en 1996 y 1998, que establecen que es-

tos servicios deben estar dirigidos a: a) personas

afectadas y personas de riesgo con el objetivo de

realizar un diagnóstico genético que guíe el CG y

la prevención, b) apoyar a las familias afectadas y

realizar vigilancia de aquellos familiares que pre-

sentan alto riesgo con el objetivo de planificar

acciones preventivas y por último, c) dar apoyo a

los miembros de la familia, tanto a los afectados

como a los no afectados. Buenas Prácticas.

En el caso de EEUU, el Council of Regional Net-

works of Genetic Services (1997) estableció que

estos servicios deben: a) estar orientados a la fa-

milia, b) estar basados en la población, c) prove-

er servicios clínicos y de laboratorio.
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1.2.3. Servicios que proveen los genetistas

clínicos

Según la revisión realizada por Godar et al (Go-

dar et al., 2003), los servicios que proveen los ge-

netistas clínicos son:

� Consultas diagnósticas. Hay reconocidos más

de 15.000 síndromes, enfermedades raras y AC

con necesidad de diagnósticos precisos. Exis-

ten bases de datos en muchos países en len-

guas nativas y otras bases de datos de ayuda

diagnóstica, libres, como OMIN (http://www3.

ncbi.nlm.nih.gov/Omim/), Geneclinics (http://

geneclinics.org/) ó Orphanet (http://www.orp-

ha.net). Otras que son distribuidas en CD-ROM

como LDDB (http://www.hgmp.mrc.ac.uk

/DHMHD/lddb.html) ó POSSUM (http://

www.possum.net.au). Todas ellas son manteni-

das por grupos de investigadores y expertos a

nivel mundial y son actualizadas de forma pe-

riódica. El diagnóstico preciso es uno de los pi-

lares de esta actividad, lo que requiere forma-

ción e investigación continua.

� Información y CG. Las recomendaciones gene-

rales se basan en que deben ser accesibles a

todos, en particular a las familias con enfer-

medades raras hereditarias y a sus parientes.

Además a las familias con enfermedades here-

ditarias comunes se les debe facilitar el acceso

a otras especialidades y a otros profesionales,

que no tienen por qué ser médicos. 

� Diagnóstico Prenatal. Sobre todo a las familias con

un riesgo alto de trastorno genético. En muchos

países se realizan consultas de asesoramiento en

aneuploidías en función de la edad materna. 

� La cascada de pruebas en portadores. A partir de

un caso índice, incluye el diagnóstico de la per-

sona afectada seguido de una identificación sis-

temática y pruebas diagnósticas en familiares.

� Prueba predictivas. En el caso de enfermeda-

des incurables y que no siempre se manifies-

tan. Deben ser consideradas con cautela, de-

bido a las consecuencias psicológicas y

emocionales que no han sido todavía bien es-

tudiadas (O’Connor et al., 2006).

� Formación para los médicos de atención primaria

y otros profesionales involucrados en el CG. La ma-

yoría de los/as médicos en la UE tienen una es-

casa formación en genética, fundamentalmen-

te los/as de Atención Primaria. En este sentido la

OMS pone especial énfasis en su participación

en el diagnóstico, CG y seguimiento de las fami-

lias (OMS, 2005). Por otra parte, se ha constata-

do la falta de un adecuado registro del CG en los

hospitales, lo que sugiere una falta de forma-

ción, también a este nivel (Harris et al., 1997). Las

recomendaciones se dirigen al establecimiento

de relaciones estrechas entre los diferentes es-

pecialistas y los genetistas y a compartir el co-

nocimiento, para ofrecer el servicio más apro-

piado, teniendo en cuenta que es el especialista

en genética el que puede hacer una interpreta-

ción más adecuada de las pruebas diagnósticas

(Holtzman et al., 2000; Schmidtke, 2001).

1.2.4. Sobre las pruebas genéticas

La proliferación de pruebas genéticas para el

diagnóstico de muchas AC y enfermedades ra-

ras, con una variabilidad amplia en su utilización,

ha hecho que se planteen políticas de acredita-

ción, tanto de laboratorios de genética como de

protocolos de confirmación diagnóstica.

Rueda y Briones (Rueda et al., 2002) en su estu-

dio sobre los centros y la provisión de pruebas

para enfermedades hereditarias en España, en-

contraron que un total de 53 centros, 42 públi-

cos y 11 privados, proveían de pruebas genéti-

cas. La mayoría de los laboratorios pertenecían a

hospitales y al menos había un centro por cada

una de las 17 comunidades autónomas. En

aquel momento se estudiaban hasta 214 trastor-

nos genéticos, la mayoría de ellos (95%) finan-

ciados por instituciones públicas. Sin embargo,

los autores concluyeron que existía una falta de

organización y que no se garantizaba la calidad.

Esta situación no ha mejorado en la actualidad

ni se ha evaluado nuevamente.

En la amplia recopilación realizada por los auto-

res del informe Genoma y Medicina (del Llano et

al., 2004) no se menciona ni el CG, ni recomen-

daciones sobre posibles modelos organizativos,

si bien recomienda el respeto a la legalidad vi-

gente en materia de derechos de las personas y

la necesidad de evaluar la pertinencia de realiza-

ción de las pruebas genéticas.
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La OCDE (2007) en sus prácticas ejemplares, y la

recién aprobada Ley de Investigación Biomédica

(Ley 14/2007) sientan las bases para garantizar la

calidad tanto de las pruebas diagnósticas, como

de los laboratorios, los profesionales y la informa-

ción. Además, como principio, la interpretación

de los resultados de las pruebas debe estar adap-

tada a cada paciente y a cada caso clínico y basa-

da en los objetivos establecidos previamente. Es-

tos documentos señalan la necesidad de disponer

de servicios de CG antes y después de realizar una

prueba de genética molecular. Buenas Prácticas.

Aunque no se ha abordado este tema en el pre-

sente estudio, conviene recordar que las prue-

bas diagnósticas son una parte indispensable de

la provisión de CG y su utilización debe ser eva-

luada tal como proponen los CDC (CDC, 2005) la

OCDE (OCDE 2007) y la totalidad de las socieda-

des científicas internacionales y estatales.

1.2.5. Política de confidencialidad de los resultados

Una de las preocupaciones actuales está relacio-

nada con la seguridad de la información genéti-

ca. En este sentido se seleccionó una guía de

práctica clínica elaborada por el National Health

and Medical Research Council (NHMRC, 1999)

que pone énfasis en las medidas de seguridad

de los registros de material genético, la necesi-

dad de protección especial de estos datos y los

requisitos necesarios a nivel de información,

consentimiento y acreditación del registro.

Las consecuencias de la información genética

son un tema que debe ser tenido en cuenta en

aras de proteger al individuo, por ejemplo de

cara al acceso a un empleo y/o a un seguro,

como ha sido consensuado por la ESHG (ESHG,

2003b).

1.2.6. Principios éticos en la provisión de servicios

de genética 

Cualquier modelo que se consulte incide de for-

ma muy directa en los problemas éticos que se

plantean sobre la accesibilidad, la autonomía y

la confidencialidad. Wertz, Fletcher y Berg (2003)

en su informe como consultores de la OMS

(Wertz et al., 2003), proponen una serie de prin-

cipios éticos que serían aplicables a todos los

servicios de genética y que se sintetizan en la si-

guiente tabla, constituyendo las bases de una

buena atención. Buenas Prácticas.
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1. Distribución pública de recursos para aquellos que lo necesiten (justicia).

2. Libertad de elección respecto a servicios de genética. La mujer debe tener la decisión final sobre

alternativas reproductivas (autonomía).

3. Acceso voluntario a los servicios, incluyendo acceso a pruebas y tratamientos. Evitar la

imposición por gobiernos, sociedad o profesionales de la salud (autonomía).

4. Respeto a la diversidad y a los puntos de vista de las minorías (autonomía, no maleficencia).

5. Respeto a la inteligencia básica de las personas, sin reparar en su conocimiento (autonomía).

6. Educación genética dirigida al público, médicos y otros profesionales de la salud, profesores,

clérigos y personas relacionadas con la información religiosa (beneficencia).

7. Estrecha colaboración con los pacientes y organizaciones de padres, si éstas existen (autonomía).

8. Evitar la discriminación o favoritismo basado en la información genética, en el empleo, los

seguros ó en la escuela (no maleficencia).

9. Trabajo en equipo con otros profesionales a través de redes de derivación. En la medida de lo

posible ayudar a las familias a ser informados por un equipo (beneficencia, autonomía).

10. Uso no discriminatorio de lenguaje, que respete tanto a los individuos como a las personas

(autonomía).

11. Tiempo adecuado para la indicación de servicios ó el seguimiento (no maleficencia).

12. Evitar la provisión de pruebas o procedimientos no indicados médicamente (no maleficencia).

13. Provisión de un adecuado nivel de calidad de los servicios, incluyendo servicios de laboratorio

(no maleficencia).

Tabla 13. Principios éticos para la provisión de servicios de genética
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1.2.7. Sobre la accesibilidad y la protección del

individuo

La accesibilidad es uno de los «caballos de bata-

lla» de los servicios de genética, y las recomenda-

ciones tanto de los organismos paraestatales

como de los expertos y asociaciones de afecta-

dos insisten en eliminar las barreras actuales que

hacen que gran parte de los afectados y personas

de riesgo no accedan a una atención adecuada.

La OMS (OMS, 2005) incide en que las pruebas

diagnósticas y el CG deben ser accesibles y deben

contemplar los aspectos éticos, jurídicos y socia-

les asociados al control de las enfermedades ge-

néticas. Se deben apoyar los servicios genéticos

mediante organismos reguladores que protejan

la privacidad y la confidencialidad de la informa-

ción genética del paciente y eviten la discrimina-

ción, sobre todo en relación con los seguros y/o el

empleo. Debe garantizarse que la información y

la tecnología se utilicen para proteger la dignidad

del individuo y la familia. Buenas Prácticas.

Se han encontrado pocas evaluaciones de la acce-

sibilidad, denunciada reiteradamente como un

problema por las asociaciones de afectados (EU-

RORDIS, 2005), basado en múltiples factores entre

los que hay que destacar la falta de conocimiento

científico y formación adecuada de los profesio-

nales en muchas enfermedades y la disponibili-

dad de servicios apropiados y coordinados. El es-

tudio de evaluación que se cita está realizado por

paneles de expertos integrados en la red de aso-

ciaciones de afectados de EURORDIS y parece que

está teniendo cierta repercusión en las políticas

que se están poniendo en marcha en algunos pa-

íses europeos, como es el caso de Francia.

Se seleccionó un estudio realizado en el Norte-

Este de Italia sobre el registro poblacional de AC,

en el que de 4.933 nacimientos y 1.112 interrup-

ciones del embarazo registradas con AC, sólo en

el 19% de los casos se había realizado CG, siendo

más temprano en los casos de interrupción del

embarazo que en los casos de malformación

(Isabella et al., 2003). Nivel de evidencia 3.

1.2.8. El Marco Legal para la provisión de CG

El Consejo de Europa aprobó el Convenio para la

protección de los derechos humanos y la digni-

dad del ser humano con respecto a las aplicacio-

nes de la biología y la medicina (Convention on

Human Rights and Biomedicine CETS No.: 164

(1997)), que fue ratificado en el Estado Español

el 20 octubre de 1999, con entrada en vigor el 1

de enero de 2000 (Convenio de Oviedo).

En su Articulo 5, se establece como norma gene-

ral que la persona debe, previo a cualquier inter-

vención en el campo de la salud, recibir informa-

ción apropiada sobre el propósito y naturaleza

de la intervención, así como de sus consecuen-

cias y riesgos. El Articulo 12 establece el requisi-

to de consejo genético apropiado en relación

con las pruebas genéticas predictivas. 

En el momento actual, el Consejo de Europa

prepara un protocolo nuevo para la aplicación

de la Genética en asuntos de Salud (CDBI/INF

(2003) 3) con una previsión explícita en el Arti-

culo 11, donde establece que aquella persona

que pudiera recibir una aplicación de la gené-

tica debería también recibir CG y un apoyo

apropiado en dicha aplicación, y sobre las

consecuencias que pudiera tener para la per-

sona y su familia.

La Ley 41/2002 sobre el derecho a la autonomía

e información clínica, establece los principios

básicos de respeto a la dignidad humana y de

los derechos de los pacientes a toda la informa-

ción clínica, así como los deberes de los profe-

sionales. Aunque en ella no se habla explícita-

mente del CG, sus principios son extensibles a

esta práctica dado que el CG es un proceso de in-

formación y asesoramiento basado en hechos

clínicos y pruebas diagnósticas ó terapéuticas.

La regulación relativa al Consejo Genético a ni-

vel de Ley existe en cinco países en Europa se-

gún una revisión llevada a cabo en el ámbito de

Eurogenetest NoE : Austria, Francia, Noruega,

Suiza y Portugal. (http://www.eurogentest.org

/web/info/public/unit3/regulations.xhtml).

Según el documento publicado en Eurogentest

NoE (Rantanen et al., 2007): otros cuatro países

(Bélgica, República Checa, Italia y Lituania) cuen-

tan al menos con leyes que de algún modo afec-

tan a la práctica del consejo genético, siendo ha-

bitual la regulación del Consejo Genético en el

Diagnostico Prenatal. El informe evalúa la situa-
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ción de la práctica del Consejo Genético en 38

países Europeos mediante una encuesta dirigida

a los presidentes de las Sociedades Nacionales

de Genética Humana u a otros referentes. La re-

gulación es percibida de forma positiva en la

mayoría de los países Europeos (más del 70% de

los países encuestados), que consideran necesa-

ria una mayor regulación a nivel nacional. 

En este sentido, hay que destacar que en Francia

se ha regulado por decreto (Décret 2007-1429)

la profesión de consejero genético, lo cual pue-

de suponer un avance en este sentido.

El nuevo Real Decreto de aprobación de la carte-

ra de prestaciones sanitarias (RD 1030/2006) re-

coge el CG dentro de las prestaciones de Planifi-

cación Familiar, tal y como venía haciéndolo la

ley anterior (de 1995).

Recientemente se ha aprobado la Ley 14/2007,

de Investigación Biomédica, publicada en BOE

de 4 de julio de 2007 por el Ministerio de Sani-

dad y Consumo, que contempla el «Consejo ge-

nético» como el «procedimiento destinado a in-

formar a una persona sobre las posibles conse-

cuencias de los resultados de un análisis o cribado

genético y sobre sus ventajas y riesgos y, en su caso,

a asesorarle en relación con las posibles alternati-

vas derivadas del análisis. Tiene lugar tanto antes

como después de una prueba o cribado genético e

incluso en ausencia de los mismos». La ley deter-

mina en el Artículo 55, el deber de garantizar al

interesado un asesoramiento genético apropia-

do cuando se lleve a cabo un análisis genético

con fines sanitarios, y regula en el Artículo 56,

que éste «deberá ser realizado por personal cuali-

ficado y deberá llevarse a cabo en centros acredi-

tados que reúnan los requisitos de calidad que re-

glamentariamente se establezcan al efecto».

No obstante, no existe todavía una regulación

específica respecto a la cualificación, formación

y acreditación para efectuar la provisión asisten-

cial de CG, que establece la ley.
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1.3. ¿Qué requisitos profesionales se ne-
cesitan para proveer CG?

El CG puede ser realizado por muchos profesio-

nales y no se han encontrado revisiones siste-

máticas ni evaluaciones, basadas en ensayos clí-

nicos, que aclaren esta cuestión.

Los/as consejeros/as genéticos/as están vincula-

dos a unidades de genética en la mayoría de los

RESUMEN

La genética clínica, como especialidad en auge abre un nuevo campo en el estudio de las
enfermedades, con un enfoque multisistémico y multigeneracional que habrá que tener en cuenta a
nivel preventivo y curativo.

Los modelos organizativos de provisión de servicios de genética que varían dependiendo de las
políticas de los países y regiones, deberían tener en cuenta las recomendaciones de los organismos
internacionales para poder garantizar: 

– La accesibilidad y la equidad.

– El respeto de los principios éticos y legales.

– La confidencialidad de los datos.

– La calidad de la atención (pruebas diagnósticas y provisión de servicios).

No se han encontrado evaluaciones generales ni específicas de los modelos existentes (actividad,
resultados, impacto).

La legislación vigente está dirigida a garantizar la provisión de CG en todos los casos en que se
requiera un asesoramiento genético, debiendo éste ser realizado por profesionales cualificados. Sin
embargo la regulación a nivel práctico en Europa es todavía escasa, destacando la especificidad con
la que se ha regulado recientemente en Francia.
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países, así como a laboratorios y universidades.

Dependiendo de su puesto de trabajo y de su

capacidad de asesoramiento, tienen una forma-

ción más o menos específica.

La genética clínica, como especialidad en auge,

asume una gran parte de este papel y en la ma-

yoría de los países, para acceder a esta especiali-

zación hay diferentes opciones, fundamental-

mente desde la medicina y la biología. Pero

según la importancia que se haya dado, en cada

caso al CG, muchos otros profesionales se han

incorporado desde disciplinas muy diversas, en-

tre las que destacan las matronas y las enferme-

ras de forma mayoritaria, aunque dependiendo

de los países, muchos licenciados superiores y

medios pueden realizar maestrías y acreditacio-

nes para trabajar como consejeros.

Hay que destacar la proliferación de programas

de formación y de acreditación en CG, ofertados

en la red Internet. La American Board of Genetic

Counseling (ABCG) es un organismo indepen-

diente, que acredita programas de formación

para Estados Unidos y Canadá desde 1993, y que

también reconoce y acredita otros centros en el

resto del mundo (Agan et al., 2002). En el Estado

Español la Universidad de Barcelona y la Univer-

sidad Pompeu Fabra están acreditadas por la

ABCG.

Los criterios de buena práctica recogidos por la

gran mayoría de autores sobre competencias y

habilidades específicas de los consejeros genéti-

cos se resumen en la siguiente tabla (Harper,

2001, ESHG, 2003, Godar et al., 2003, Abramsky

et al., 2003, OMS, 2005, OCD, 2007).
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� Formación específica dentro del área de su competencia en el manejo de estos trastornos

(genética, pediatría, obstetricia, enfermería..).

� Contar con una acreditación oficialmente reconocida.

� Evaluación periódica de su práctica.

� La formación continuada debe estar especialmente contemplada, dada la proliferación de nuevos

conocimientos y tecnologías.

� Las habilidades relacionadas con el manejo de los conflictos legales, éticos y emocionales deben

ser tenidas en cuenta.

� El enfoque multidisciplinar del CG requiere contar con capacidad para derivar a otros

especialistas/centros y para trabajar con otros, garantizando el mejor asesoramiento posible.

Tabla 14. Criterios de buena práctica de los consejeros genéticos

Existe una preocupación generalizada por la ca-

lidad de la formación y por la supervisión de es-

tos profesionales, dado que su papel en la toma

de decisiones es fundamental, tal como expresa-

ron numerosos autores en el 11 Congreso Inter-

nacional de Genética Humana celebrado en

2006 (Nadesapillai et al., 2006, Berkman 2006,

Farndon et al., 2006). Nivel de evidencia 4.

RESUMEN

El/La consejero/a genético/a debería recibir una formación específica desde diferentes disciplinas,
siendo el/la genetista clínico/a el que asume gran parte de esta labor. Existen sociedades
internacionales y asociaciones que acreditan esta labor a través de cursos postgrado o masters. En
algunos países se exige una titulación para ejercer como consejero genético.

La actividad de estos/as profesionales debería ser evaluada de forma continua debido a que los
conocimientos en este campo están evolucionando constantemente. Nivel de evidencia 4.
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1.4. ¿Qué métodos de provisión de CG
son más efectivos?

La evaluación de la efectividad del CG ha sido revi-

sada por Plinick y Dingwall (Plinick 2001) en rela-

ción con varios parámetros: toma de decisiones, re-

ducción de la ansiedad, satisfacción con el proceso,

conocimiento y percepción del riesgo, actitud de

los consejeros y métodos de apoyo. Los autores

concluyen que la efectividad debe redefinirse,

dado que el CG es fundamentalmente un proceso

de comunicación. Niveles de evidencia 3-4.

Según la encuesta Europea de Eurogentest NoE

(Rantanen 2006), en Europa hay 21 países (55%

de los encuestados) que cuentan con algún tipo

de guía de práctica profesional sobre Consejo

Genético, siendo los aspectos que más común-

mente se cubren, el Diagnostico Prenatal, las

pruebas en niños y adolescentes, la no directivi-

dad del Consejo Genético, y las relativas a quié-

nes pueden realizar CG.

Existe un acuerdo general de buenas prácticas

recogido en la siguiente tabla en la que se espe-

cifican los criterios generales para proveer CG

(College of Physicians of London, 1998, AHGS

1999b, Wertz et al., 2003; Godar et al., 2003;

ESHG, 2003; Abramsky et al., 2003; OMS, 2005;

Nacional Society of Genetic counselor’s Defini-

tion Task Force, 2006).
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Harper (2001) recopila y propone un protocolo

básico de atención en CG que es contemplado

por la mayoría de los autores como criterio de

buenas prácticas:

� Antecedentes familiares: árbol genealó-

gico.

� Diagnóstico de confirmación, de pronósti-

co y de reaparición.

� Información completa sobre las circuns-

tancias actuales y futuras (pronóstico, tra-

tamiento, reaparición).

� Información sobre las alternativas existen-

tes. Importancia de la insistencia en la pre-

vención.

� Evaluación del proceso, de la información

recibida e interpretada, retroalimentación.

1. CG no directivo. Este término fue acuñado por la Psiquiatría y la Pedagogía y tiene que ver con la

habilidad de evitar dirigir la toma de decisiones en un determinado sentido, permitiendo que la

persona tome decisiones autónomas.

2. Con un enfoque familiar y multigeneracional. Es necesario tener en cuenta no sólo el caso de-

tectado, sino las repercusiones a nivel familiar, así como en las generaciones actuales y futuras.

3. Atención personalizada y continuidad de la atención.

4. Basado en el diagnóstico exacto y en la evidencia disponible. El diagnóstico debe ser realizado

teniendo en cuenta la historia clínica familiar, la historia del embarazo y las pruebas diagnósticas

de confirmación. La evidencia debe ser consultada y contrastada, teniendo en cuenta cada caso

en particular (etiología, manifestación, pronóstico, tratamiento actual, reaparición).

5. Desde un punto de vista multidisciplinar. La gran variedad de AC, de manifestaciones, de posibi-

lidades de transmisión y reaparición, de tratamientos y pronósticos, requieren la participación de

profesionales de diferentes áreas, coordinados entre sí.

6. Respeto a la legalidad, a los principios éticos y sociales. 

7. Respeto a la dignidad de las personas, a sus valores, intereses y objetivos personales/familiares.

El CG debe garantizar la autonomía de las decisiones.

8. Garantizar la confidencialidad, tanto de los datos como del proceso de información y toma de de-

cisiones. 

9. Dejar constancia escrita del proceso de atención.
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En el contexto del Estado Español no se han en-

contrado estudios que evalúen la práctica del

consejo genético en AC (métodos, protocolos,

satisfacción), y que permitan establecer reco-

mendaciones.
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2. RESULTADOS DEL DESARROLLO DE UN
MODELO DE PROVISIÓN DE CG GENÉTI-
CO PARA LA CAPV

A partir de la revisión de la evidencia, de los cri-

terios de buena práctica y de la organización

asistencial actual, el equipo investigador elabo-

ró un modelo de prestación de CG en AC para la

CAPV, estructurado en diferentes niveles de

atención, coordinados, con el objetivo de garan-

tizar la accesibilidad a todas las personas y fami-

lias susceptibles de recibir esta prestación, dis-

minuir la variabilidad de la práctica clínica y

garantizar el respeto a los principios éticos y le-

gales. Este modelo (Anexo VI) quedó consensua-

do en los siguientes apartados:

2.1. Indicaciones

– A todas las personas/familias con anomalía

congénita mayor detectada en cualquier

momento: preconcepcional (riesgo fami-

liar), prenatal o postnatal.

– Se excluirían las consultas de información

general sobre amniocentesis y pruebas

bioquímicas.

2.2. Requisitos de los profesionales para
proveer CG

El consejo genético se considera desde un pun-

to de vista multidisciplinar. Los/Las profesiona-

les que ofrecen estos servicios/prestaciones

deberían contar con conocimientos específicos

sobre:

– Proporcionar apoyo e información basada

en la evidencia a familias afectadas por

anomalías o con riesgo de padecerlas.

– Identificar las familias de riesgo e investi-

gar el problema presente en la familia, in-

terpretando la información sobre la enfer-

medad, analizando los patrones de

herencia y riesgos de reaparición y revisan-

do las opciones preventivas con la familia.

– Proporcionar consejo y servir de enlace

con otros recursos sanitarios, sociales y co-

munitarios.

– Trabajar en equipo y garantizar la continui-

dad de la información y la atención.

– Garantizar que se respeten los principios

éticos y legales, ofreciendo una informa-

ción no directiva que permita a la familia

tomar las decisiones más acordes con sus

valores.

– Ejercer un papel de educador para otros

profesionales y público en general.

2.3. Niveles de atención

Estructurado en 3 niveles según se muestra en la

siguiente tabla, que están coordinados entre si y

que incluyen la atención integral y equitativa a

todas las personas y familias en las que estaría

indicado el CG. 

RESUMEN

No se han encontrado evidencias sólidas sobre los mejores métodos de provisión de consejo genético.

Hay un acuerdo general de buenas prácticas por el que el CG debería ser ofrecido de forma: no

directiva, con enfoque multigeneracional, atención personalizada, basado en un diagnóstico exacto

y en la evidencia disponible de forma multidisciplinar, respetando los principios éticos y legales,

garantizando tanto el respeto a las decisiones como a la confidencialidad y dejando constancia

escrita de todo el proceso.
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2.4. Protocolo básico para la provisión de CG

Sin concretar si se realizaría en consultas especí-

ficas o dentro de la actividad habitual, el equipo

proponía seguir las pautas clásicas de CG: a) an-

tecedentes familiares, b) confirmación diagnós-

tica, c) riesgo de reaparición, d) alternativas re-

productivas, e) pronóstico y detección de

posibles necesidades de apoyo psíquico y social.

Este modelo es el que se envió junto con una se-

rie de preguntas al panel de expertos para su va-

lidación y para obtener recomendaciones que

pudiesen ser puestas en marcha en la red públi-

ca para el conjunto de la CAPV.

3. RESULTADOS DEL ESTUDIO DELPHI

Del panel de expertos compuesto por 45 partici-

pantes, 39 contestaron a ambos cuestionarios

secuenciados, cuyo objetivo principal era validar

el modelo propuesto por el grupo de investiga-

ción, así como establecer recomendaciones es-

pecíficas para la atención de AC y CG. (Anexos

los VII y VIII 1º y 2º cuestionario).

Se valoró como acuerdo concluyente el consen-

so en la respuesta de 80-100%, considerándose

acuerdo no concluyente, el que alcanzaba un

consenso en el 70%-80%. Las «no respuestas» y

la opción «no sabe/no contesta» se incluyeron

en «no acuerdos». El haber elegido este alto gra-

do de acuerdo obedeció a que se pretendía lle-

gar a consensos que fueran asumidos por una

gran mayoría de profesionales en el caso de po-

nerse en práctica. En este apartado se presentan

las recomendaciones consideradas concluyen-

tes aunque en el Anexo IX se incluyen ambos ni-

veles de recomendaciones.

Las recomendaciones se han estructurado en los

siguientes apartados:

a) Indicaciones de CG en las AC.

b) Requisitos de los profesionales implica-

dos en CG.

c) Organización asistencial del CG.

d) Protocolo básico de atención en CG.

e) Recomendaciones para la mejora de la

atención prenatal.
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Niveles Tipo de servicio Lugar y forma de atención Actuaciones específi cas Finalidad

Nivel I Atención especializada y 

Atención primaria

Casos protocolizados

Primera atención a pacien-

tes o familias afectadas por 

anomalías congénitas

Consultas hospitalarias y extrahospitalarias, 

tanto de Atención Especializada como de 

Atención Primaria

Identifi cación de casos

Aplicar protocolos de actuación

Participación en la elaboración de protocolos

Derivación de los casos complejos al nivel II

Participar en la formación y actualización.

Información sobre pruebas diagnósticas 

disponibles y necesarias en cada caso

Mejorar las posibili-

dades diagnosticas

Mejorar la atención 

y amplifi carla a la 

población

Detección de 

necesidades

Nivel II Atención especializada

Casos no protocolizados, 

casos complejos*

Incluye los servicios propor-

cionados por el nivel I.

En Hospitales de referencia Investigación de la etiología/ confi rmación 

diagnóstico

Asesoramiento

Elaborar protocolos

Aplicación de protocolos existentes y 

evaluación

Formación

Adecuar las posibili-

dades diagnósticas 

y rentabilizar 

pruebas

Nivel III Comité/grupo de expertos

Discusión de casos puntua-

les y/o controvertidos

Reunión de coordinadores y/o expertos que 

emiten un informe

Validación de Protocolos de actuación y 

elaboración de Guías de Práctica Clínica

Difusión de Protocolos y guías

Asesoramiento

Formación

Mejorar el manejo 

de confl ictos y de 

casos especiales

Identifi car y 

priorizar líneas de 

investigación y de 

actuación

Tabla 16. Niveles de atención
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f ) Recomendaciones para la mejora de la

atención postnatal.

Los panelistas han considerado que el CG debe

extenderse a un conjunto de AC más amplio que

el recogido actualmente por el RACAV e integra-

do en EUROCAT y que contemplaría también

otras anomalías metabólicas, enfermedades ra-

ras y anomalías del desarrollo. Es decir, exten-

derlo a todo aquello que en la práctica clínica

habitual requiere una investigación de las cau-

sas y un asesoramiento de las personas y fami-

lias.

3.1. Indicaciones de Consejo Genético en
Anomalías Congénitas. 

� Antecedentes personales o familiares de

AC.

� Gestantes con detección prenatal positi-

va de AC.

� Gestantes expuestas a factores de riesgo

de AC.

� Parejas con historia de abortos recurren-

tes o muertes perinatales.

� Anomalías metabólicas no asociadas a

anomalía estructural.

� Enfermedades raras hereditarias.

� Anomalías del desarrollo diagnosticables

hasta los 6 años.

Respecto a los requisitos de los/las profesionales

que deben proveer CG a las personas y familias,

éstos deben contar con formación específica y

acreditación para poder llevar a cabo esta labor.

No ha habido acuerdo en qué organismo debe

garantizar esta formación y acreditación.

3.2. Requerimientos para los/as profesio-
nales en Consejo Genético

� Equipo multidisciplinar.

� Formación específica en: genética, dis-

morfología, diagnóstico prenatal, habili-

dades sociales, manejo de aspectos psi-

cológicos y ética.

� Acreditación específica.

� Competencias en: 

a) apoyo e información basada en la evi-

dencia, b) identificación de familias de 

riesgo, c) investigación de la etiología, d)

valoración de las opciones preventivas dis-

ponibles, e) actuación como referentes y

enlace con otros recursos, f ) trabajo en

equipo, g) respeto de los principios éticos y

legales.

� Ofrecer información no directiva

El panel de expertos valida el modelo de niveles

propuesto por el equipo de investigación, con ma-

tizaciones en lo referente al mantenimiento y re-

fuerzo de los equipos existentes y la necesidad de

mejorar el acceso a pruebas diagnósticas, estable-

ciéndose así mismo criterios claros de derivación y

cartera de servicios. Sin embargo, no ha habido un

claro consenso en lo referente a la figura de coor-

dinación entre los diferentes niveles ó a la partici-

pación de otros profesionales (ATS/DUE) con co-

nocimientos básicos de consejo y cribado.

Hay que señalar como acuerdo concluyente, la

necesidad de organización del diagnóstico

preimplantacional, en auge en nuestro medio.

3.3. Organización asistencial en Consejo
Genético

� Organización de los servicios/prestacio-

nes de CG en tres niveles de atención,

con criterios claros de derivación entre

uno y otro. 

� Creación de Comités de expertos (Nivel

III) de CG, multidisciplinares, en los cen-

tros de referencia.

� Consultas específicas de CG.

� Integración del CG en la atención habi-

tual de AC.

� Refuerzo de los equipos existentes y el

acceso a pruebas diagnósticas.

� Difusión de la cartera de servicios en CG

y los requisitos de acceso para profesio-

nales y usuarios. 

� Organización y consejo en los casos en que

se plantea el diagnóstico preimplantacional.

Los participantes, además de validar el protoco-

lo básico propuesto por el equipo de investiga-
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ción, proponen otros protocolos específicos y

guías para el manejo de casos de AC y para la in-

formación a los usuarios. Es importante señalar

la obligación de detectar necesidades psicológi-

cas y sociales y el contacto con otras institucio-

nes y asociaciones.

Sin embargo, no ha habido acuerdo concluyen-

te sobre el registro del proceso de CG en la his-

toria clínica, lo que se contradice con la reco-

mendación de evaluar la atención a las AC.

3.4. Protocolo básico en Consejo Genético

� Utilización de un protocolo básico de CG:

a) Antecedentes familiares, b) Confirmación

diagnóstica, c) Riesgo de reaparición, d) Al-

ternativas reproductivas, e) Pronóstico, f )

Detección de posibles necesidades de apo-

yo psicológico o social y su manejo o deri-

vación, y g) Informar sobre diferentes gru-

pos de apoyo u organizaciones sociales que

puedan resultar de utilidad.

� Desarrollo de protocolos y guías de aten-

ción en casos de AC.

� Desarrollo de guías de información para

usuarios.

� Desarrollo de protocolos específicos para

el manejo de aspectos psicológicos y so-

ciales.

� Evaluación de la atención en AC.

� Contacto con asociaciones de padres u

otras ayudas de ámbito social.

En el caso de recomendaciones específicas para

mejorar la atención prenatal, los panelistas basan

sus recomendaciones en la mejora de la informa-

ción a la población de riesgo, la organización de

los servicios, la mejora de la detección precoz y la

atención multidisciplinar ante un caso de AC. No

ha habido consenso suficiente sobre la adecua-

ción de protocolos de IVE, creación de comisio-

nes de AC, o acceso a otras prestaciones.

3.5. Recomendaciones en la atención pre-
natal de las AC

� En población de riesgo: consultas de in-

formación general, sobre diagnóstico

prenatal y otras pruebas genéticas, y co-

municación de resultados. 

� Desarrollo de una guía de centros de re-

ferencia.

� Puesta en marcha de programas eficaces

de detección precoz.

� Estudios cromosómicos de alta resolu-

ción y en su caso de análisis moleculares

(DNA).

� Disminución de los tiempos de respues-

ta diagnósticos.

� Atención experta en casos de detección

de AC.

� Proporcionar apoyo psicológico a las fa-

milias en casos de AC.

� Seguimiento ecográfico de alta resolu-

ción por personal altamente cualificado.

� Respuesta multidisciplinar ante un caso

de AC.

En cuanto a la mejora de la atención postnatal,

las recomendaciones están dirigidas a una ma-

yor participación de todos los pediatras en el

diagnóstico y seguimiento de las AC, así como a

una garantía de la continuidad de la atención

tanto a los niños afectados como a sus familias.

No ha habido acuerdo concluyente sobre la cre-

ación de unidades específicas de Dismorfología.

3.6. Recomendaciones en la atención
postnatal de las AC

� Protocolos específicos de AC en Pedia-

tría.

� Implicación de los pediatras de Atención

Primaria, y Atención Especializada en el

diagnóstico y atención de los casos.

� Mejora de la formación en etiología ge-

nética de AC.

� Proporcionar información sobre el riesgo

de AC en futuras gestaciones. 

� Apoyo a la familia en el cuidado de niños

con AC.

� Garantía de la continuidad de la atención

en casos de AC hasta el final de la edad

pediátrica.
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A modo de resumen, el modelo de atención pro-

puesto para proveer CG en AC en la CAPV, se ba-

saría en que los pacientes/familiares accedan al

Sistema de Salud y desde cualquier nivel en que

lo hagan, sean derivados al/los profesionales que

respondan más adecuadamente a sus necesida-

des. Para ello, la estructura sanitaria a todos los

niveles contaría con profesionales formados a ni-

vel básico (Atención Primaria y Atención Especia-

lizada) y con sistemas claros de derivación, para

dirigir a las personas y/o familias a los

centros/consultas más adecuadas según el caso.

A nivel de toda la CAPV habría un nivel de refe-

rencia desde el que se elaborarían guías y proto-

colos, en el que se atenderían casos complejos y

desde el que se asesoraría a toda la organización.
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5. DISCUSIÓN
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La necesidad de evaluar el Consejo Genético (CG)

en Anomalías Congénitas (AC) en la CAPV ha par-

tido de la identificación, a través del Registro de

Anomalías Congénitas (RACAV) y por los/las pro-

fesionales implicados en la atención de estos ca-

sos, de una oferta insuficiente, de variabilidad en

la práctica clínica, de desconocimiento de los be-

neficios del CG por los usuarios potenciales/rea-

les y de falta de formación/acreditación específi-

ca de los proveedores de salud en este tema. 

Para situar el problema adecuadamente, ante

todo se ha tratado de elaborar y acordar una de-

finición válida, tanto de CG como de AC. Esta ha

sido la primera dificultad en este estudio, dado

que son términos generales que engloban con-

ceptos muy heterogéneos y con muchas di-

mensiones.

Por ello la primera decisión fue acotar la investi-

gación, a las AC sobre las que se contase con da-

tos estandarizados y definiciones contrastables,

en este caso los del RACAV, miembro de la red

europea EUROCAT desde 1990, lo que permitía

poder compartir experiencias con otros regis-

tros. Si bien el CG no ha sido abordado como

proyecto todavía por la red EUROCAT, sí lo han

sido muchos otros temas, como por ejemplo, la

prevención con ácido fólico, las políticas de de-

tección prenatal, la influencia de los teratógenos

y de otros factores de riesgos como la edad.

Las AC están relacionadas con el proceso repro-

ductivo y con las alteraciones que se pueden

producir antes y durante el mismo. Muchas de

ellas son graves y van a causar la muerte en los

primeros años de vida o conllevan altos grados

de dependencia. El estudio etiológico de las mis-

mas ha avanzado en los últimos años gracias, en

gran medida, a los descubrimientos en el campo

de la genética y de la clínica, lo que ha hecho

que muchas de ellas sean prevenibles, controla-

bles y/o tratables.

En cuanto al CG, inicialmente se limitó a las AC

previamente seleccionadas (estructurales y cro-

mosómicas) que suponen un 2% de los naci-

mientos. Sin embargo, en el análisis de los mo-

delos de atención y en las recomendaciones

generales de CG se tuvieron en cuenta los mar-

cos generales y los criterios de buenas prácticas

de agencias internacionales y sociedades cientí-

ficas ya que se consideraron válidos para todos

los casos de AC. En este sentido también se in-

cluyó el Plan francés de Enfermedades Raras,

dado que muchas AC responden a este patrón y

respondía a muchas de las necesidades plantea-

das inicialmente.

El CG aunque tiene el apellido de genético se

utiliza para una amplia gama de patologías, cuya

etiología no está aún del todo clara, pero que

necesitan al menos, saber sobre las probabilida-

des de ser heredables, de reaparición, de in-

fluencia de determinados factores externos. Es

decir, el CG incluye más aspectos, que todavía

están por acotar en la literatura.

El CG es fundamentalmente un proceso de co-

municación entre un profesional de salud y un

individuo/familia con unas características especí-

ficas, tal y como recogen en sus recomendacio-

nes, la mayoría de los expertos y de las organiza-

ciones internacionales. Estas características

están en relación con la dimensión individual/fa-

miliar del trastorno, su especificidad, su riesgo de

reaparición, con las decisiones que se tomen y

consecuencias de las mismas. En todo ello entran

en juego los conocimientos, valores, dilemas éti-

cos y legales de los profesionales, de las perso-

nas, de las familias y del entorno cultural y social.

Los objetivos de este estudio, una vez acordados

los términos a los que nos referimos, han estado

dirigidos a conocer en qué medida el CG puede

prevenir las AC, en qué medida se pueden pre-

venir las AC y qué papel juegan ambos factores

(GC y AC) juntos en la prevención.

El CG juega un papel crucial ante un caso de ano-

malía congénita, ya que interviene en tres mo-

mentos importantes de este proceso: el precon-

cepcional, el prenatal y el postnatal. El enfoque

preventivo podría tener connotaciones eugené-

sicas ya que si bien evitaría el nacimiento de su-

jetos con anomalías congénitas, estaría en con-

tra de los más elementales principios de

Derechos Humanos. Por ello el concepto que la

mayoría de los autores y asociaciones interna-

cionales quieren impulsar es que el CG debe ten-

der a clarificar la información sobre los riesgos

específicos de la patología consultada y a pro-
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mover claramente un proceso de toma de deci-

siones, libre y autónomo.

Si bien no son abundantes los estudios de CG en

AC, hay que realizar una reflexión sobre cómo to-

davía, algunas de las recomendaciones básicas

que formarían parte de la prevención primaria y

que evitarían casos de AC, no se han puesto en

marcha en toda su extensión. Estas recomenda-

ciones se basan fundamentalmente en políticas

de asesoramiento a las mujeres, como es el caso

del ácido fólico periconcepcional, el cuidado de

enfermedades crónicas ó la información y los cui-

dados preconcepcionales y prenatales. La pro-

moción de la salud no parece ser una prioridad

dentro de las intervenciones sanitarias de los pa-

íses y regiones. Además, en el caso de la CAPV es

difícil contrastar las medidas preventivas con los

resultados, dado que no es habitual reseñar este

tipo de actividades en las historias clínicas.

En el caso de la prevención secundaria, el diag-

nóstico prenatal ha cobrado un papel prepon-

derante en toda la prevención de casos de AC.

Hay que señalar, sin embargo, que los casos no

han desaparecido han dejado de nacer por inte-

rrupciones del embarazo, lo que no indica que

se ha intervenido sobre sus posibles causas, aún

existiendo evidencia sobre la mismas, como en

el caso de los defectos del tubo neural o algunos

factores de riesgo de cromosomopatías. Aquí se

plantean muchos dilemas éticos que deben te-

nerse en cuenta. El primero de ellos sobre las

pruebas prenatales y la información que se ofre-

ce a las mujeres y sus parejas, si ésta realmente

es adecuada y si las decisiones se toman de for-

ma realmente informadas. Hay que tener en

cuenta además que las políticas de diagnóstico

prenatal varían de unos contextos a otros y que

las agencias de evaluación se plantean la necesi-

dad de medir preferencias y métodos de conse-

jo e información además de criterios de coste-

efectividad.

En el caso de la CAPV, la detección prenatal de

AC se realiza en los hospitales de referencia y co-

marcales, existiendo patrones de seguimiento

comunes en el sector público, aunque con dife-

rencias entre territorios en el caso de la ultraso-

nografía del primer trimestre, quizás porque to-

davía no se ha puesto en marcha un programa

de cribado para toda la red en el caso del Sín-

drome de Down. La detección prenatal de AC es

de más de un 50%, siendo la ultrasonografía la

técnica más utilizada, seguida del análisis del lí-

quido amniótico. Hay que señalar que más del

30% de los casos anuales son interrupciones vo-

luntarias del embarazo y que el grupo de ano-

malías más frecuente son las anomalías cromo-

sómicas. Estos datos están relacionados con el

creciente incremento de la edad materna en

nuestro medio, fenómeno que se está produ-

ciendo también en el conjunto de la región eu-

ropea aunque de forma menos acuciante. 

Muchos de los casos de AC no son diagnostica-

dos prenatalmente, por lo que son nacidos vivos

que habitualmente serán diagnosticados al na-

cer y en las primeras semanas de vida. En la

CAPV las AC suponen la segunda causa de mor-

talidad infantil, lo que representa un problema

de salud y social importante. Hay que señalar la

escasez de guías de práctica clínica de buena ca-

lidad, encontradas para problemas específicos y

la dificultad de extraer de algunas de ellas, el

contenido y el método del CG que se propone.

Parece haber una coincidencia importante so-

bre la necesidad de que participen en el diag-

nóstico y seguimiento de AC, los diferentes equi-

pos de profesionales de pediatría, obstetricia y

genética, tanto de las familias como de los niños

y niñas afectados, dado que ello, finalmente,

dará una buena calidad de atención y preverá

problemas futuros en los hermanos, familiares y

descendientes.

En los casos evaluados de AC en nuestro estudio,

encontramos que el registro de CG en las histo-

rias clínicas era muy bajo (20%), considerando

que prácticamente todos los casos, según los

criterios de los panelistas y de la bibliografía

consultada, deberían haber recibido asesora-

miento. El CG era más frecuente en los casos de

interrupciones del embarazo que en los nacidos

vivos. Estos datos se corresponden con lo que

los profesionales manifiestan del CG como acti-

vidad no reglada, ni incluida en su actividad ha-

bitual, lo que podría indicar que al no existir una

organización definida de la genética clínica ni

del CG, ni tampoco una formación específica, el

CG que se puede estar ofreciendo no se consi-
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dera una actividad a reseñar como importante

en la relación clínica.

Quizás la raíz de todo, tenga que ver con la si-

tuación de la disciplina de la Genética en nues-

tro sistema de salud. Tanto las organizaciones in-

ternacionales, como los estados y las sociedades

científicas están tratando de poner cierto orden

en este campo de actuación, sobre competen-

cias, profesionales, servicios que se ofrecen, cali-

dad de los mismos, etc. Los conocimientos en

genética avanzan tan deprisa que lo que antes

era desconocido ahora puede ser estudiado y

catalogado, si bien plantea también no pocos

problemas legales, éticos, sociales, económicos,

y culturales.

La genética clínica, los servicios de genética se-

gún la Organización Mundial de la Salud deben

ser públicos, accesibles, equitativos e integrados

en los sistemas de salud y deben pivotar sobre la

Atención Primaria. Esto es obvio, pero parece que

muchas cosas tendrían que cambiar para que

esto ocurra. La primera es que la mayoría de los

médicos que ejercen en los países europeos ac-

tualmente y en la CAPV necesitan mayor forma-

ción en genética. La segunda es que la genética

clínica no está regulada en la práctica en el Esta-

do Español, estando en último lugar de Europa en

esta cuestión. Y la tercera, es que no hay modelos

testados de provisión de servicios de genética y

no ha sido una prioridad en la atención a los pa-

cientes, sino más bien de la investigación. Prueba

de ello es que la nueva ley se llama de «investiga-

ción biomédica», lo que tiende nuevamente a

confundir sus ámbitos de actuación y a no dar la

importancia debida al proceso asistencial.

Pero ¿quién dará CG?, ¿sólo los/las genetistas clí-

nicos? Esta pregunta ha tenido respuestas múlti-

ples. Ya que cada país, cada región, ha ido resol-

viéndolo de forma diferente, aunque parece

estar consensuado que la atención debe estar

organizada por niveles de atención y de com-

plejidad y que éstos deben estar interconecta-

dos y abarcando a todo el sistema. La genética

«toca» todos los órganos, toda la familia, todas

las generaciones, todas las patologías. Los mo-

delos se orientan a integrar equipos (médicos de

familia, pediatras, ginecólogos/as, genetistas, ci-

rujanos/as, enfermeras/os, psicólogos/as, etc.) y

a resolver los problemas y necesidades con cri-

terios de accesibilidad, equidad y continuidad.

Los expertos panelistas consideran que este tipo

de modelos puede funcionar en nuestro contex-

to, dado que las condiciones y los recursos exis-

tentes pueden adecuarse a ellos para ofrecer

mejores servicios. Es importante señalar que las

recomendaciones expresadas se atienen a una

realidad factible y que vienen a reforzar las reco-

mendaciones encontradas por los expertos in-

ternacionales. 

Hay dos aspectos en los que se debe basar todo

CG, que aparecen reiteradamente en la literatu-

ra y que es importante señalar, de cara a su or-

ganización futura:

a) La clave del CG es el diagnóstico preciso.

Parece obvio que sólo se puede ofrecer

una información fidedigna cuando está

contrastada con datos clínicos, y de labo-

ratorio cuando sea oportuno. En esta

cuestión, la genética avanza de forma im-

parable y es obligatoria una constante

puesta al día de conocimientos expertos,

haciendo sólo aquello que hay que hacer,

y procurando evitar pruebas innecesarias

y comunicaciones fútiles de estados de

portador.

b) La formación específica del/de la conseje-

ro/a genético/a. En muchos países se exi-

ge una acreditación específica para ejer-

cer de consejero/a; en nuestro medio se

realizan reconocimientos y masters, pero

no hay organismos que evalúen las com-

petencias del/de la consejero/a. La eva-

luación de las prácticas y la acreditación

parecen ser asignaturas pendientes nece-

sitadas de regulación.

Por último, sobre los métodos, tampoco la litera-

tura ofrece evidencias contrastadas de métodos

en CG. Sin embargo, el respeto de los principios

éticos (no maleficencia, justicia, beneficencia y au-

tonomía) debe pesar sobre toda relación clínica.

En el caso del CG el principio de autonomía cobra

especial importancia. Para ello se ha adoptado el

término «consejo no-directivo», que lo define de

forma muy precisa. Pero como manifiestan la ma-

yoría de los autores, esto requiere mucha forma-
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ción y entrenamiento del/de la consejero/a gené-

tico/a, dado que tampoco está exento de sesgar

las decisiones voluntaria o involuntariamente por

sus conocimientos, actitudes, valores e intereses.

A modo de esquema, el CG como proceso de co-

municación, se debería separar, incluso en el

tiempo, para facilitar una adecuada toma de de-

cisiones en tres secuencias:

a) Primera – El profesional basado en la his-

toria clínica familiar y en el diagnóstico de

confirmación, si procede, ofrece una infor-

mación específica sobre el trastorno.

b) Segunda – La persona/familia, a partir de

esa información y de acuerdo con su cul-

tura, objetivos familiares y valores, refle-

xiona sobre toda la información.

c) Tercera – La persona/familia, una vez reali-

zado un balance de riesgos, beneficios y

consecuencias futuras, toma la decisión

que considera más adecuada.

Los estudios de evaluación del CG en relación a

su efectividad, son difíciles de realizar y posible-

mente la evaluación del proceso es más impor-

tante que la de los resultados. En este sentido, lo

que debería valorarse en la provisión de CG po-

dría ir encaminado, tal como propone el Royal

College of Physicians of London a la evaluación

de parámetros de calidad del proceso (indica-

ciones, accesibilidad, servicios ofertados, satis-

facción con la información, etc.). 

En el caso de la CAPV los datos que hemos obte-

nido, tanto de la revisión bibliográfica como de

las recomendaciones realizadas por los expertos,

apuntan a que se pueden mejorar los servicios de

CG que se ofrecen a las personas y familias con

AC, pudiendo el esquema organizativo elaborado

servir para otros casos similares, que se encuen-

tran incluidos dentro de las Enfermedades Raras.
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6. CONCLUSIONES
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El CG tiene un enfoque preventivo y es efectivo

en la prevención de casos de AC tanto en el pe-

riodo preconcepcional como prenatal y postna-

tal, en la medida en que se puedan aplicar medi-

das de prevención primaria y secundaria y en

casos específicos de AC.

El consejo genético, como proceso fundamental

de relación con el paciente, puede evitar nuevos

casos de anomalías congénitas, si bien el fin pri-

mordial es garantizar la comunicación de la in-

formación basada en la evidencia a las personas

afectadas, y ayudarles en el proceso de reflexión

y de toma de decisión más adecuada teniendo

en cuenta sus valores y objetivos familiares. Por

tanto, el consejo genético forma parte, tanto

del proceso asistencial, como del derecho fun-

damental de las personas a ser informadas.

La situación evaluada en la CAPV es la siguiente:

� Existe una estructura asistencial pública

para la atención de AC en la CAPV que inclu-

ye los cuidados preconcepcionales, la aten-

ción al embarazo, el diagnóstico prenatal y

el diagnóstico y tratamiento postnatales.

� La provisión de CG presenta variabilidad en

la práctica clínica, siendo una actividad de-

sarrollada mayormente en la actividad ha-

bitual de profesionales del nivel especiali-

zado de pediatría y obstetricia. 

� Los recursos y organización de la genética

clínica en la red pública, presentan variabi-

lidad en la oferta y desigual distribución

geográfica, no existiendo protocolos de

atención y derivación ni procedimientos

consensuados para toda la red. 

� La formación de los profesionales en gené-

tica y CG es baja. 

� La provisión registrada de CG, en los casos de

AC detectados en 2005 fue <20% y no siguió

patrones de gravedad de la AC ni de antece-

dentes familiares o personales. Se realizó

más frecuentemente en los casos de IVEs.

Los modelos de atención de CG y de servicios de

genética son variables en los diferentes países y

regiones y no están evaluados, siendo en gene-

ral servicios públicos a nivel europeo. 

A partir de un amplio panel de expertos, se ha

logrado consensuar recomendaciones para la

provisión de servicios de CG en la CAPV, en los si-

guientes aspectos: 

a) Indicaciones:

� Antecedentes personales o familiares de

anomalías congénitas.

� Gestantes con detección prenatal positiva

de anomalía fetal.

� Gestantes expuestas a factores de riesgo

de producir AC en el feto.

� Parejas con historia de abortos recurrentes

o muertes perinatales.

� Anomalías metabólicas no asociadas a mal-

formación estructural.

� Enfermedades raras hereditarias.

� Anomalías del desarrollo hasta los 6 años.

b) El modelo de atención recomendado conlleva

una organización en tres niveles, coordinados e

interrelacionados, para garantizar la accesibili-

dad, la calidad y la continuidad de la atención.

Estos niveles se imbricarían en el modelo actual

de atención integrando los recursos existentes.

� Nivel I: Atención general, primaria y especiali-

zada, extrahospitalaria principalmente. Rela-

cionado con la identificación de personas de

riesgo y la atención de casos protocolizados.

� Nivel II: Atención especializada hospitalaria

y hospitales de referencia. Relacionado con

la atención de casos no protocolizados.

� Nivel III: Atención de referencia, con alto ni-

vel de especialización. Relacionado con la

elaboración de protocolos y guías, así

como con la resolución de casos comple-

jos. Estaría formado por un grupo multidis-

ciplinar de expertos.

c) El modelo de provisión recomendado debería

tener las siguientes características:

� Enfoque multidisciplinar.

� Enfoque no directivo.

� Actividad acreditada.
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d) Se recomienda reforzar y mejorar la atención

actual de los casos de AC:

� Reforzando los equipos existentes.

� Elaborando una cartera de servicios.

� Mejorando la formación de los profesiona-

les que atienden los casos de anomalías

congénitas y acreditando su labor.

� Estableciendo protocolos y guías de prácti-

ca clínica.

� Elaborando guías y protocolos de atención

a nivel prenatal y postnatal.
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7. RECOMENDACIONES
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Para la provisión adecuada de CG en la CAPV se

precisa un modelo organizativo que abarque el

conjunto de la provisión de servicios de salud y

que esté coordinado con otras instituciones

educativas y sociales, que garantice la atención

integral de las personas, familias y descendien-

tes a lo largo de su historia vital: planificación fa-

miliar, detección precoz y atención de los casos

de anomalías. 

El punto inicial del CG aplicado a la prevención o

al seguimiento de las AC está basado en la posi-

bilidad de establecer un diagnóstico preciso, así

como en una interpretación correcta del mismo.

Por tanto son imprescindibles la formación y la

acreditación de los profesionales, para garanti-

zar un servicio apropiado de CG y con un nivel

de calidad óptimo. Esto requiere una adecuada

organización de la genética clínica y de los servi-

cios de genética de la CAPV.

Se debería incluir la atención a otras anomalías,

no recogidas actualmente por el Registro de

Anomalías Congénitas de la CAPV y que son sus-

ceptibles de CG.

Para mejorar la atención en las anomalías y la

provisión de consejo genético, se deberían esta-

blecer tanto una cartera de servicios como guías

de práctica clínica y protocolos consensuados, 

Este estudio podría tener aplicaciones en dife-

rentes ámbitos, con el objetivo de abrir nuevas

perspectivas en el campo de la atención y la in-

vestigación tanto en AC como en CG y en otros

temas similares como son:

a) En la práctica clínica

La mejora de la atención de las personas y fa-

milias con AC.

El desarrollo de protocolos y guías de prácti-

ca clínica para disminuir la variabilidad.

La mejora de los conocimientos y habilidades

de los profesionales de salud.

El desarrollo de guías de información para

pacientes y familiares.

b) En la planificación y gestión

El desarrollo de un modelo organizativo inte-

grado de CG.

La propuesta de un modelo de gestión y de

atención en genética clínica.

La elaboración de una cartera de servicios ac-

cesible, equitativa y con posibilidad de eva-

luación.

El desarrollo de programas de prevención

primaria, diagnóstico prenatal y postnatal.

La acreditación de profesionales.

La acreditación de servicios.

c) En la investigación

La evaluación de pruebas de genética en en-

fermedades específicas.

La evaluación de servicios de genética en en-

fermedades específicas.

La evaluación del CG en el cribado prenatal.
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ANEXO I: LEGISLACIÓN RELATIVA A LA INFORMACIÓN Y CONSEJO GENÉTICO

Estatal vigente

Ley Orgánica 9/1985 de 5 de Julio de Reforma del Artículo 417 bis del Código Penal, BOE nº 166 de 12

de Julio.

Instrumento de ratificación del Convenio del Consejo de Europa para la protección de los derechos hu-

manos y la dignidad del ser humano con respecto a las aplicaciones de la Biología y la Medicina, hecho

en Oviedo el 4 de Abril de 1997. Entrada en vigor en España 1/1/2000. BOE nº 251 de 20 de Octubre de

1999.

Ley Orgánica 15/1999 de 13 de Diciembre de Protección de Datos de carácter personal. BOE 298 de 14

de Diciembre de 1999.

Ley 41/2002 de 14 de Noviembre, básica reguladora de la autonomía del paciente y de derechos y obli-

gaciones en materia de información y documentación clínica. BOE nº 274 de 15 de Noviembre.

Ley 16/2003 de 28 de mayo, de cohesión y calidad del Sistema Nacional de Salud. BOE nº 128 de 29 de

Mayo.

Real Decreto 130/2006 de 15 de Septiembre por el que se establece la cartera de servicios comunes del

Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para su actualización. BOE nº 222 de 16 de Septiembre.

Ley 14/2006 de 26 de Mayo sobre técnicas de reproducción humana asistida. BOE nº 126 de 27 de Mayo.

Ley 14/2007 de 3 de Julio de Investigación Biomédica. BOE nº 159 de 4 de Julio.

Autonómica vigente

Decreto 175/1989 de 18 de Julio por el que se aprueba la carta de Derechos y Obligaciones de paciente

y usuarios del Servicio Vasco de Salud. BOPV nº 149 de 18 de Julio.

Ley 8/1997 de 26 de Junio, de Ordenación Sanitaria de Euskadi de 21 de Julio. BOPV nº 138 de 21 de Julio.

Instrucción 6/1997 del 8/7/97 de la Dirección de Asistencia Sanitaria de Osakidetza. Diagnóstico prena-

tal de cromosomopatías y defectos del tubo neural mediante amniocentesis.
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ANEXO II: FUENTES DE DATOS PARA BÚSQUEDA DE LA EVIDENCIA

� Metabuscadores como Pubgle (www.pubgle.com) y TripDatabase (www.tripdatabase.com).

� Revisiones sistemáticas: Cochrane Library, EBM Reviews.

� Agencias internacionales, CDC (Centres of Disease Control and Prevention) (www.cdc/genomics).

� Agencias de Evaluación de Tecnologías entre las que se seleccionaron INHATA (International Net-

work Agencies Of Health Technology Assessment) (www.inhata.org), AETS-ISCIII Agencia Evalua-

ción de Tecnologías Sanitarias (www.isciii.es/aets), Canadian Coordinating Office For Health Tech-

nology Assesment (www.ccohta.ca), AHFMR (Agencia de Tecnologías Sanitarias de Alberta

(Canadá) (www.ahfrmr.ca), AETMIS (www.gouv.qc.ca).

� Guías de Práctica Clínica: NCG (Nacional Guideline Clearinghouse) www.guideline.gov), AHRQ

(Agency for Health Research and Quality) (www.ahrq.gov), NICE (National Institute for Excellence)

(www.nice.org.uk/).

� Medline (PubMed) Ovid Medline, CINAHL, EMBASE y DARE.

� Páginas web: World Health Organization (WHO) (www.who.int), Orphanet (www.orpha.net), 

National Society of Genetic Counseilors (www.nsgc.org), European Society of Human Genetics

(ESHG)(www.eshg.org), Human Genetic Society of Australasia (HGSA) (www.hgsa.com.au), 

Asociación Española de Genética Humana (AEGH) (www.aegh.org), Royal College of Physicians 

of London (www.replondon.ac.uk),  Eurogentest (www.eurogentest.org),  EUROCAT 

(www.eurocat.ulster.ac.uk), American Board of Genetic Counseling (www.abgc.net), Sociedad Es-

pañola de Ginecología y Obstetricia (SEGO) (www.sego.es).
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ANEXO III: CRITERIOS UTILIZADOS DE LECTURA CRÍTICA

Scottish Intercollegiate Guidelines Network. SIGN 50: A guideline developers' handbook (Section 6: For-

ming guideline recommendations), SIGN publication nº 50, 2001.
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Niveles de evidencia

1++ Meta-análisis de alta calidad, revisiones sistemáticas de ensayos controlados y aleatorizados (ECA) o 
ECA con riesgo de sesgos muy bajo.

1+ Meta-análisis bien realizados, revisiones sistemáticas de ECA, o ECA con riesgo de sesgos bajo.

1- Meta-análisis, revisiones sistemáticas de ECA, o ECA con riesgo de sesgos alto.

2++ Revisiones sistemáticas de alta calidad de estudios de cohortes o casos-controles. Estudios de cohortes 
o casos-controles con riesgo de sesgos muy bajo y alta probabilidad de que la relación sea causal.

2+ Estudios de cohortes y casos-controles bien realizados y con riesgo de sesgos bajo y probabilidad 
moderada de que la relación sea causal.

2- Estudios de cohortes y casos-controles con riesgo de sesgos alto y riesgo signifi cativo de que la rela-
ción no sea causal.

3 Estudios no analíticos (Ej. Serie de casos).

4 Opinión de expertos.

CONSEJO GENETICO.qxd:Consejo Genético.qxd  5/11/08  10:00  Página 113



ANEXO IV: TABLAS DE EVIDENCIA

¿Se pueden prevenir las Anomalías Congénitas (AC) con el Consejo Genético (CG)?
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Referencia Estudio Población Intervención/

Comparación

Resultados Conclusiones Nivel 

Evidencia

Edwards et 

al, 2006

Revisión 

Sistemática

22 estudios de 

actividades de 

cribado que incluyen 

Detección Prenatal

Información 

personalizada de 

riesgos para toma 

de decisiones

OR efectos fi jos: 1,13 (IC 

95%:1,2 a 1,24) OR efectos 

aleatorios: 1,3 (IC 95%: 0,98 

a 1,77)

Pequeño efecto en la participa-

ción en programas de cribado.

Pruebas limitadas de decisio-

nes informadas.

Mayoría estudios no relacio-

nados AC

1

¿El cuidado y la información preconcepcional previenen las AC?

Referencia Estudio Población Intervención/

Comparación

Resultados Conclusiones Nivel 

Evidencia

Uebing et al., 

2006

Revisión Mujeres con AC 

cardiaca

Reino Unido

Riesgo de AC 

cardiaca en feto de 

madre afecta de AC 

cardiaca

3% -12% riesgo en mujeres 

afectas respecto a población 

general que es de 0,8%.

Riesgos de reaparición depen-

dientes de tipo de AC

Necesidad de prevención con 

cuidados preconcepcionales, 

consejo y control de la enfer-

medad materna

3

Zhu et al., 

2006

Estudio de 

cohorte 

Danés

Recién nacidos y sus 

madres de parejas 

infértiles (< 12 

meses)

3 grupos de 50.897 

únicos, 1.366 

gemelos de parejas 

fértiles; 5.764 únicos 

y 100 gemelos de 

parejas infértiles 

sin tratamiento; 

4.588 únicos y 1.690 

gemelos de parejas 

con tratamiento

Comparación de 

prevalencia de AC 

entre los 3 grupos

La prevalencia de AC en niños 

únicos es mayor en los grupos 

de infertilidad sin tratamiento 

y con tratamiento ratio de 

asociación 1,20 (IC 95% 1,07 a 

1,35) y 1,39 (1,23 a 1,57).

Diferencias NS entre gemelos

La infertilidad se encuentra 

asociada al riesgo de AC, de-

biendo estudiarse los factores 

que están infl uyendo en las 

causas de infertilidad

2

Loane et al, 

2006

Estudio de 

cohorte 

retrospectivo

Casos de gastros-

quisis en registros 

poblacionales 

europeos 

936 casos

25 registros

1980-2002

Asociación de 

gastrosquisis a la 

baja edad materna 

(<20 años)

El RR de gastrosquisis en ma-

dres <20años en 1995-2002 

fue 7.0 (IC 95% 5,6-8,7). Hay 

diferencias geográfi cas dentro 

de Europa, con altas tasas en 

Reino Unido, bajas en Italia 

después de ajustar la edad. 

El incremento en madres <20 

años fue 3,96 comparado 

con 3,95 en todas las edades, 

lo que parece indicar que la 

prevalencia no está restringida 

a la edad

Las diferencias regionales 

podrían estar en relación con 

que en Reino Unido hay una 

proporción alta de madres 

adolescentes expuestas a tóxi-

cos (alcohol, tabaco, drogas). 

Deben realizarse más estudios 

etiológicos

2

Yang et al., 

2006

Estudio de 

cohorte 

de base 

poblacional

516 niños de madres 

diabéticas y 150.589 

niños de madres no 

diabéticas

Nueva Escocia

Prevalencia de 

AC entre niños de 

madres diabéticas/

población general 

y otros efectos 

adversos

Mayor prevalencia de AC 

mayores 9,1% en diabéticas y 

3,1% no diabéticas, (RR 2,97, IC 

95%:2,25-3,90)

La diabetes es un factor de 

riesgo independiente de AC 

mayores una vez ajustados 

posibles factores de confusión

2
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Referencia Estudio Población Intervención/

Comparación

Resultados Conclusiones Nivel 

Evidencia

Macintosh et 

al., 2006

Estudio de co-

horte de base 

poblacional

2359 embarazos de 

mujeres diabéticas 

de Inglaterra, Gales 

e Irlanda del Norte

2002-2003

Tasas de AC y 

mortalidad perinatal 

en recién nacidos de 

mujeres diabéticas

652 DM tipo II y 1707 DM tipo I

Prevalencia de AC fue 46/1000 

nacimientos en mujeres con 

diabetes, el doble de lo espera-

do para la población general.

Mortalidad perinatal 4 veces 

superior a la esperada.

Las tasas de AC y de mortalidad 

perinatal son elevadas en el 

caso de la diabetes.

No parece haber diferencias 

entre los tipos de diabetes

2

Institute 

for Clinical 

Systems 

Improvemet 

2005

Guía de Prác-

tica Clínica

Estados 

Unidos

Mujeres de riesgo

Revisión sistemática 

de atención precon-

cepcional y prenatal

Despistaje de ries-

gos de AC previos al 

embarazo y durante 

el embarazo

Evaluación de riesgo en la 

primera visita preconcepcional 

o prenatal. Los proveedores 

de salud deben enfocarse en 

factores de riesgo modifi cables 

con consejo o intervención: 

como tabaco, alcohol, nutri-

ción, diabetes.

Detección anomalías 1º y 2º 

trimestre

La guía reitera la necesidad 

de despistaje a lo largo del 

embarazo 8-11 visitas con 

registro pormenorizado de 

todos los hallazgos y de las 

intervenciones

1-3

Dolk et al, 

2005

Estudio de 

cohorte 

retrospectivo

Casos de S. Down en 

registros poblacio-

nales europeos 

1980 -1999

Asociación del S. 

Down a la edad ma-

terna. Comparación 

entre periodos y 

regiones

Aumento de la edad materna 

en la región europea de 8 a 

14% en 1980 a 10 a 25% en 

1995.

Prevalencia de S. Down en 

>35 años 8-9 veces mayor que 

en <25.

Prevalencia 30-34 fue el doble 

que las <25 años

2

Busby et 

al 2005a 

y 20005b 

EUROCAT 

2005

Estudio 

observacional

Registros AC 

Europeos 9.273.212 

nacimientos 8.913 

casos DTN 1980-

2001

Reducción de tasas 

de DTN en región 

Europea desde 

políticas sanitarias 

de recomendaciones 

de uso ácido fólico 

periconcepcional

17%-32% reducciones en 23 

registros europeos.

Diferencias signifi cativas en 

Reino Unido e Irlanda 1999-

2001 respecto 1989-91 (32% 

(17%-44%). Reducciones me-

nores en regiones sin políticas 

de implementación (9% )

Reducción asociada a políticas 

de implementación. Reducción 

menor de lo esperado debido 

a que las mujeres no reciben 

asesoramiento adecuado

2

Botto et al., 

2005

Estudio de 

cohorte 

retrospectivo

13 registros de 

AC poblacionales 

1988-1998

13 millones de 

nacimientos

Incidencias y 

tendencias en DTN 

antes y después 

de 1992 (año de la 

recomendación)

Mejoras no detectables en las 

incidencias y tendencias en 

ninguna región y en general. 

Sobre una prevención de 30%, 

60% y 90% 

Las políticas de implementa-

ción de ácido fólico no han sido 

puestas en marcha de forma 

efectiva

2

Nacional 

Colaboratin 

Centre for 

Women and 

Children’s 

Health 2003

Guía de Prác-

tica Clínica

Reino Unido

Mujeres de riesgo

Revisión sistemática 

de atención precon-

cepcional y prenatal

Despistaje de ries-

gos de AC previos al 

embarazo y durante 

el embarazo

Evaluación de riesgo en la 

primera visita preconcepcional 

o prenatal. Los proveedores 

de salud deben enfocarse en 

factores de riesgo modifi cables 

con consejo o intervención: 

como tabaco, alcohol, nutri-

ción, diabetes.

Detección anomalías 1º y 2º 

trimestre

La guía reitera la necesidad 

de despistaje a lo largo del 

embarazo 8-11 visitas con 

registro pormenorizado de 

todos los hallazgos y de las 

intervenciones

1-3
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Referencia Estudio Población Intervención/

Comparación

Resultados Conclusiones Nivel 

Evidencia

Korenbrot et 

al, 2002

Revisión 

Sistemática

Embarazadas 

con algún riesgo 

preconcepcional:1 ECC 

100 mujeres 1 estudio 

retrospectivo (1.378 

mujeres)

5 Estudios 2 ECC y 

3 Casos control AC 

estructurales

Diabetes (1 Caso 

Control 6 estudios 

Observacionales

Hiperfelalinemia (1 

Caso control y 3 estu-

dios observacionales)

Cuidados preconcep-

cionales/ Cuidados 

habituales

Diferencias NS entre las mujeres 

grupo intervención grupo 

control en cuanto a evaluación 

del riesgo, educación y tasa de 

derivación en el ECC.

El cuidado preconcepcional 

se asoció a mujeres de bajos 

ingresos RR 1,52 (CI 95%: 0,98-

2,36), p=0,06. en el estudio 

retrospectivo.

La reducción de los niveles de 

hiperfenilalanilemia estuvieron 

asociados en los 4 estudios a la 

mejora de resultados neonatales 

entre los que están la disminu-

ción de AC y de muertes fetales

Los cuidados y el asesora-

miento preconcepcionales se 

asocian a una disminución de 

la tasa de AC y de resultados 

neonatales

2

Ray et al., 

2001

Revisión 

sistemática

8 estudios 

de cohorte 

retrospectivos

2.651 descendien-

tes de madres 

diabéticas

Cuidados preconcep-

cionales en mujeres 

diabéticas(2.104 

casos) /no cuidados 

(2.651 casos)

Menor prevalencia de AC 

mayores con cuidados 2,4%; IC 

95%: 1,2-2,6) que sin cuidados 

7,7%; IC 95%: 6,3-9,4), siendo 

RR 0,32 (IC 95%:0,17-0,59).

Los cuidados preconcepcio-

nales en mujeres diabéticas 

previenen la aparición AC en 

fetos

1

Lumley et al., 

2001

Revisión 

sistemática

EC aleatorio 

comunitario

6.425 mujeres RS

1.206 EC

Reducción DTN con 

suplementación 

periconcepcional 

con ácido fólico

Reducción incidencia: RR 0,28 

(IC 95%:0,13-0,58) RS

Aumento conocimiento 4% 

(Odds ratio 1,37: IC 95%: 

1,33-1,42) EC

Pauta de Folato y asesoramien-

to en antecedentes

1

¿Qué métodos son efectivos en la detección precoz de AC prenatalmente?

Referencia Estudio Población Intervención/

Comparación

Resultados Conclusiones Nivel 

Evidencia

O’Connor et 

al., 2007

Revisión 

sistemática

Ayudas para personas 

que deben decidir 

sobre tratamientos 

ó cribajes/cuidados 

habituales

Las ayudas mejoran el 

conocimiento (DMP 19 de 

100; IC 95%:13-24); aportan 

expectativas realistas (RR 1,4; 

IC 95%:1,1-1,9); disminuyen 

confl icto decisional (DMP 

-9,1 de 100; IC 95%: -12 a -6); 

aumento de proporción de per-

sonas que tomaron decisiones 

de forma activa (RR 1,4; IC 

95%; 1,0-2,3)

Las ayudas permiten mejorar 

los conocimientos y la toma de 

decisiones aunque no parecen 

infl uir en la satisfacción ni en la 

ansiedad

2

Dormandy et 

al., 2006

ECC 982 mujeres

Reino Unido

Elección de prueba 

diagnóstica de S. 

Down en visita 

especíofi ca/ visita 

combinada con otras 

pruebas

Diferencias NS entre ambos 

métodos (22,5% específi ca y 

23,7% OR=1,1, IC 95%: 0,70-1,7, 

p=0,67) combinada debido a 

la falta de conocimiento de las 

pruebas y su comprensión

La falta de conocimiento de 

las pruebas y otros factores de 

comprensión pueden haber 

infl uido en los resultados

3

Alfi revic et al., 

2006

Revisión 

sistemática

Inclusión de 

14 estudios 

aleatorios

Mujeres embara-

zadas sometidas a 

pruebas prenatales 

invasivas

Amniocentesis 

temprana (AT)/ 

amniocentesis (A2T) 

segundo trimestre/ 

toma muestras ve-

llosidades coriónicas 

(VC)

ATno es tan segura como la A2T 

por pérdidas fetales (7,6% versus 

5,9%; RR 1,29; IC 95%:1,03-

1,61) y más pies deformes en 

comparación con las VC 1,8% 

versus 0,2%; RR 6,43; IC 95%: 

1,68-24,64)

Si se requiere un diagnóstico 

temprano la muesra coriónica 

transabdominal es preferible a 

la AT o muestra trascervical

1
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Referencia Estudio Población Intervención/

Comparación

Resultados Conclusiones Nivel 

Evidencia

Garne et al., 

2005

Estudio de 

cohorte 

retrospectivo

17 Registros AC

Europeos

1995-1999

4.366 casos AC 

graves

Detección prenatal 

por Ultrasonografía 

y diagnóstico de 

confi rmación

De 11 AC graves

Tasa de detección prenatal 

64% (25-88% según regiones). 

IVE 15%-59% de todos los 

casos. 68% (36-88%) se 

descubrió <24s. Alta detección 

en anencéfalos (469/498 , 94%), 

y muy baja en transposición de 

grandes vasos ( 89/34, 27%)

IVE > 50% casos diagnosticados 

prenatalmente

AC cardiacas graves la tasa de 

detección es baja y generalmen-

te tardía

2

Hunter et al., 

2005

ECC 352 mujeres >=35 

<=18s embarazo

64% de sus parejas

Julio 2000-Julio 2001

Canadá

Consejo Genético 

individual/ grupal/ 

ayudas audiovisuales

Cuestionarios 

pre-post

Diferencias en conocimientos 

a favor de técnicas grupales 

(p=0,010 en mujeres y 

hombres), satisfacción mayor en 

sesiones individuales (p<0,001 

mujeres y p<0,005 hombres) y 

que audiovisuales

Tanto mujeres como sus parejas 

prefi eren consejos individuales 

que otros enfoques aunque el 

grupal aumenta el conocimiento 

y debe valorarse

2

Bishop et al., 

2004

Estudio 

tranversal

291/383 mujeres

98/122 profesionales

Reino Unido

Diferencias entre mu-

jeres y profesionales 

en preferencias en el 

cribado de S. Down

Menor preferencia de las 

mujeres de prueba más precoces 

que los profesionales (z=-4,15, 

P<0,001).

Los resultados podrían ser 

diferentes si se contemplara el 

posible IVE

3

Bulman et al., 

2004

Observacional 300 mujeres embara-

zadas 2º trimestre

Gales

Evaluación de la 

implementación del 

cribado de S. Down a 

través de cuestiona-

rios consecutivos

75% se les realizó el cribado. 

80,7% consideraron las 

explicaciones adecuadas; 88,7% 

tuvieron posibilidad de elección.

40% no se les realizó biometría 

ecográfi ca

Mujeres satisfechas pero nece-

sidad de mejora del programa 

prenatal

3

Kaiser et al., 

2004

Estudio ob-

servacional

123 mujeres >=35 

embarazadas en 

las que se mide la 

traslucencia nucal 

11-14s

Canadá 1999

Consejo en grupo/

consejo individual 

con ajuste de riesgo 

secuencial

Percepción del riesgo 

(t(230)=5,02; p>0,0005) y la 

ansiedad (t(115)=7,91; p<0,005) 

disminuyeron tras el consejo 

individual

78,4% se sometieron a técnicas 

invasivas independientemente 

del resultado de la prueba.

El consejo individual parece 

tener mayor impacto sobre algu-

nos parámetros. Sin embargo 

los resultados de las pruebas 

invasivas permanecen altos

3

Mulvey et al., 

2003

Transversal 120 mujeres

Cuestionarios 

autoadministrados

Australia

Exploración de 

preferencias en el 

cribado S. Down

67% escogieron las pruebas con 

baja detección por disminuir 

las pérdidas fetales (80-905 

detección)

Mujeres >37 años escogieron 

pruebas con alta tasa detección 

(64%) (p=9,0019)

La edad debe tenerse en cuenta 

para realizar escenarios específi -

cos más que poblacionales 

3

Bricker et al., 

2000

Revisión 

sistemática

11 estudios

96.633 fetos entre 

1988 y 1996 en Euro-

pa, EU y Corea

Detección prenatal 

por Ultrasonografía 

y diagnóstico de 

confi rmación

Prevalencia 2,09 (rango 0,76 a 

3,07%). Detección hasta las 24 

semanas: 41,3% (rango 15% a 

71,5%) y 99,9% (rango 99,4% 

a 100%). A partir 24 semanas: 

18,6% (rango 18,2% a 21,7%)

Sistema Nervioso76,4%; Cardia-

cas 17,4%, Urinarias 67,3%

La detección de AC depende 

de la edad gestacional y del 

tipo de AC

1

Hahnemann 

et al, 1997

Transversal Estudio colaborativo 

muestras coriónicas 

EUCROMIC

62.865 cariotipos

1986-1992

Diagnóstico de mo-

saicismo en muestras 

de vellosidades 

coriónicas/confi rma-

ción diagnóstica por 

amniocentesis

Placentario 1%; Fetal 0,15%. 

Sensibilidad de detección 

prenatal de AC 98,9-99,6%; 

Especifi cidad 98,5-98,8%; VPP 

72,6-78,3%; VPN 99,95-99,98% 

(IC 95%)

Debe tenerse en cuenta los 

resultados de posibles mosaicis-

mos en el caso de alto riesgo de 

cromosomopatía fetal

3
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ANEXO V. CUESTIONARIO REALIZADO A PERSONAS CLAVE DE LOS CENTROS DE REFEREN-
CIA DE OSAKIDETZA Y CENTRO PRIVADO

Objetivo del cuestionario: Conocer la situación de los centros de referencia de Osakidetza en cuanto a

la disponibilidad, acceso y organización de consultas específicas de consejo genético y pruebas diag-

nósticas necesarias para el desarrollo de esta actividad en anomalías congénitas.

Se trata de aportar datos cuantitativos y cualitativos de la situación actual con el fin de: realizar un diag-

nóstico, podernos comparar y poder realizar preguntas oportunas al panel/es de expertos que se cons-

tituyan para finalmente poder hacer recomendaciones oportunas, viables y adecuadas.

Entendemos por consejo genético (Harper, 1998, 2001): como un proceso a través del cual las personas

o familiares afectados por una anomalía, o con riesgo de padecer una alteración genética, son informa-

dos de las posibles consecuencias, de las probabilidades de desarrollo y transmisión así como de las al-

ternativas posibles para prevenirlas o mejorarlas. Si embargo, tanto en definiciones cómo en métodos

existe gran variabilidad en la literatura que hace difícil realizar comparaciones y obtener conclusiones.

PREGUNTAS (señalar lo que corresponda con las características del hospital y del Servicio/Unidad). Las

respuestas no tienen por qué ser excluyentes

Hospital: . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . 

Servicio: . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . 

Unidad: . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . 

A. ¿Cúal es nuestra situación?

1. Consultas

� Existen consultas específicas de consejo genético si/no

� Existen dentro de la especialidad ginecología/pediatría/genética/otros tiempos de consulta de-

dicados a esta labor si/no

� El consejo genético se realiza de forma no reglada por los diferentes profesionales que atienden

anomalías, no diferenciándose espacios o tiempos concretos si/no

� Consejo genético por correo electrónico/teléfono si/no

� Otras formas de realización de esta actividad (explicar brevemente):

2. Personas dedicadas a consejo genético en anomalías congénitas

� Nº de personas y servicio en el que están integrados:

� Tiempo de dedicación semana (horas/semana/mes):

� Especialidad y años de dedicación de las personas dedicadas:

� De las personas dedicadas ¿Quienes cuentan con una acreditación en consejo genético? (expli-

car organismo acreditador)

3. Casos nuevos atendidos año versus total de casos atendidos (número de consultas nuevas —se

contempla la atención de individuos y/o familias— como un caso).

4. Protocolos existentes:

� Existen protocolos consensuados para la atención y/o consejo genético de anomalías congéni-

tas si/no. (En caso positivo especificar)…..

� Se utilizan protocolos internacionales/de otras CCAA si/no (En caso positivo especificar)….

� Otros (especificar)…

5. Sistema de derivación/unidades de referencia:

� Existe un sistema conocido —escrito y difundido— de derivación/referencia en la red de Osa-

kidetza para todos los casos si/no
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� Existe un sistema de referencia conocido en la red para casos específicos si/no (especificar qué

tipo de casos)

� No existe un sistema de referencia conocido para anomalías si/no

� Otros (especificar)

B. ¿Qué conocimiento, disponibilidad y acceso hay a consultas de consejo genético y a las
pruebas específicas de diagnóstico genético?

6. Información que tienen otros profesionales de consultas de consejo genético (en el área de in-

fluencia del hospital)

� Médicos generales: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Pediatras A.Primaria: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Tocoginecologos extrahospitalarios: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Tocoginecólogos hospitalarios: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Pediatras hospitalarios: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Especialidades quirúrgicas: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Servicios centrales (RX, AP, Labo, etc): muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Servic. Atención al Paciente/Admisión: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Inspecciones: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Otros (especificar):

7. Información que tienen otros profesionales de pruebas específicas (en el área de influencia del

hospital)

� Médicos generales: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Pediatras A.Primaria: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Tocoginecólogos extrahospitalarios: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Tocoginecólogos hospitalarios: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Pediatras hospitalarios: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Especialidades quirúrgicas: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Servicios centrales (RX, AP, Labo, etc): muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Servic. Atención al Paciente/Admisión: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Inspecciones: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Otros (especificar):

8. Servicios públicos y privados que ofertan consejo genético y pruebas específicas en el área de in-

fluencia del hospital (especificar tipo de servicios) —incluir el que hay en el hospital y los de refe-

rencia—

9. Procedencia habitual (derivados de) de los pacientes a consultas de consejo genético y pruebas

diagnósticas específicas:

� Médicos generales: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Pediatras A.Primaria: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Tocoginecólogos extrahospitalarios: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Tocoginecólogos hospitalarios: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Pediatras hospitalarios: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo 

� Especialidades quirúrgicas: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Servicios centrales (RX, AP, Labo, etc): muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Servic. Atención al Paciente/Admisión: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Inspecciones: muy alto/alto/medio/bajo/muy bajo

� Otros (especificar):
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10. Diagnóstico genético que se realiza dentro del hospital (pruebas diagnósticas y confirmación).

11. Diagnóstico genético que se deriva a otros centros públicos privados-concertados (pruebas

diagnósticas y de confirmación).

12. Cuando se detecta un caso de anomalía a cuántos se ofrece consejo genético (dentro y fuera del

hospital): todos los casos/ bastantes casos/ algunos casos/no se oferta.

13. Cuando se detecta un caso de anomalía a cuántos se ofrece pruebas diagnósticas (dentro y fue-

ra del hospital): todos los casos/ bastantes casos/en algunos casos/no se oferta.

C. ¿Qué se hace en el caso de detectar una anomalía? Describir brevemente en cada caso el
esquema de detección, atención y derivación en caso necesario a consultas de consejo
genético. (puede ayudarse de ejemplos/casos habituales)

14. Preconcepcional (antecedentes en la familia):

15. Prenatal (diagnóstico de anomalía durante el embarazo en pruebas de rutina):

16. Postnatal (diagnóstico de anomalía al nacimiento y durante la infancia):

D. Tiempo estimado de atención para una primera consulta de consejo genético. Dado que
a veces hay que tomar decisiones con tiempos limitados (en prenatales fundamental-
mente). ¿Podríamos conocer la distribución habitual?

Urgentes. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . % consultas

<15 días. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . % consultas

15-30 días . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . % consultas

>30 días . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . %consultas

Comentarios de cualquiera de los aspectos relacionados:
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ANEXO VI: CASOS TOTALES DE ANOMALÍAS POR GRUPOS Y SUBGRUPOS REGISTRADOS
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ANEXO VII: PROPUESTA DE MODELO PARA CONSENSO

1. Indicaciones de consejo genético en anomalías congénitas

Debería indicarse Consejo genético a todas las personas/familias con una anomalía detectada en cual-

quier momento que se haya realizado la detección: preconcepcional (riesgo familar), prenatal y postna-

tal.

El CG tiene una dimensión más familiar que individual.

Se excluyen de Consejo Genético:

� Las consultas de información general sobre la amniocentesis y otras pruebas de diagnóstico pre-

natal (riesgos y beneficios).

� Consultas generales sobre cribado bioquímico. 

Sólo si el resultado de las pruebas es positivo la información que se debe aportar debería considerarse

consejo genético.

Se indicaría Consejo Genético en:

� Personas/familias afectadas por anomalías congénitas.

� Personas/familias afectadas por enfermedades genéticas que pueden causar anomalías del desa-

rrollo.

� Gestantes con riesgo debido a un cribado bioquímico (MSAFP) o sonográfico anormal.

� Gestantes sometidas a los efectos de la exposición a medicación, drogas, químicos, agentes infec-

ciosos, radiación, o ciertas condiciones laborales. 

� Mujeres con una historia de abortos recurrentes, mortinatos o muertes perinatales.

� Anomalías congénitas sin base genética conocida (pe. Defectos del tubo neural).

2. Profesionales que pueden ofrecer servicios/prestaciones de consejo genético en ano-
malías congénitas

El Consejo Genético se considera una labor multidisciplinar. Las personas que ofrecen estos

servicios/prestaciones serían profesionales provenientes de diferentes disciplinas con conocimientos

específicos para:

� Proporcionar apoyo e información basada en la evidencia disponible a familias afectadas por ano-

malías congénitas y a familias con riesgo de padecerlas. 

� Identificar las familias de riesgo, investigar el problema presente en la familia interpretando la in-

formación sobre la enfermedad, analizando los patrones de herencia y riesgos de reaparición, y re-

visar las opciones preventivas disponibles con la familia.

� Proporcionar consejo a las familias, actuar como referentes y servir de enlace con otros recursos sa-

nitarios, sociales y comunitarios.

� Trabajar en equipo y garantizar la continuidad de la información y la atención.

� Garantizar que se respetan los principios éticos y legales ofreciendo una información no directiva

que permita a la familia tomar las decisiones más acordes con sus valores. 

� Ejercer un papel de educadores para otros profesionales de la salud y para el público general. 
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3. Niveles de atención para ofrecer servicios de consejo genético

Dado que los casos de Anomalías Congénitas se pueden detectar en cualquier nivel de atención y por

muchos profesionales, se proponen diferentes niveles de complejidad para poder ofrecer servicios equi-

tativos y de calidad a todas las personas y familias afectadas y/o con riesgos detectados.

Con este modelo se pretende en todos los niveles disminuir la variabilidad de la práctica clínica garan-

tizar la calidad y el respeto a los principios éticos y legales.

Los tres niveles deberían interconectarse para intercambio de conocimiento y habilidades, así como

para garantizar en todo momento la continuidad de la atención.

4. Protocolo básico aceptable para ofrecer consejo genético a las personas/familias

El grupo de investigación ha consensuado que el protocolo básico aceptable para ofrecer consejo ge-

nético a las personas/ familias afectadas debería tener en cuenta como mínimo los siguientes aspectos: 

� Antecedentes familiares 

� Confirmación Diagnóstica

� Riesgo de reaparición

� Alternativas reproductivas

� Pronóstico

� Detección de posibles necesidades de apoyo psicológico o social y su manejo o derivación.

� Facilitar el contacto de las familias con los diferentes grupos de apoyo u organizaciones sociales

que puedan resultar de utilidad.

123

A
N

E
X

O
S

Niveles Tipo de servicio Lugar y forma de atención Actuaciones específi cas Finalidad

Nivel I Atención especializada y 

Atención primaria

Casos protocolizados

Primera atención a pacien-

tes o familias afectadas por 

anomalías congénitas

Consultas hospitalarias y extrahospitalarias, 

tanto de Atención Especializada como de 

Atención Primaria

Identifi cación de casos

Aplicar protocolos de actuación

Participación en la elaboración de protocolos

Derivación de los casos complejos al nivel II

Participar en la formación y actualización.

Información sobre pruebas diagnósticas 

disponibles y necesarias en cada caso

Mejorar las posibili-

dades diagnosticas

Mejorar la atención 

y amplifi carla a la 

población

Detección de 

necesidades

Nivel II Atención especializada

Casos no protocolizados, 

casos complejos*

Incluye los servicios propor-

cionados por el nivel I.

En Hospitales de referencia Investigación de la etiología/ confi rmación 

diagnóstico

Asesoramiento

Elaborar protocolos

Aplicación de protocolos existentes y 

evaluación

Formación

Adecuar las posibili-

dades diagnósticas 

y rentabilizar 

pruebas

Nivel III Comité/grupo de expertos

Discusión de casos puntua-

les y/o controvertidos

Reunión de coordinadores y/o expertos que 

emiten un informe

Validación de Protocolos de actuación y 

elaboración de Guías de Práctica Clínica

Difusión de Protocolos y guías

Asesoramiento

Formación

Mejorar el manejo 

de confl ictos y de 

casos especiales

Identifi car y 

priorizar líneas de 

investigación y de 

actuación
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ANEXO VIII: MODELO INICIAL PROPUESTO Y PRIMER CUESTIONARIO

PREGUNTAS: 1er CUESTIONARIO

1. Señale el nivel de importancia de indicación de consejo genético en anomalías congénitas en la si-

guiente tabla:

2. ¿Incluiría en consejo genético las consultas de información general sobre amniocentesis y otras

pruebas de diagnóstico prenatal?

® Si

® No

3. ¿Cree que se debería ampliar el ámbito de consejo genético en anomalías congénitas a otros casos?.

Especifique:
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Las preguntas que se exponen a continuación, tienen el objetivo de validar y mejorar el mo-

delo consensuado por el equipo de investigación, además de añadir otras propuestas para

la provisión de prestaciones de consejo genético.

1. PROPUESTA: INDICACIONES DE CONSEJO GENÉTICO EN ANOMALÍAS CONGÉNITAS

A todas las personas/familias con una anomalía detectada: preconcepcional (riesgo familiar),

prenatal y/o postnatal. El consejo genético tiene una dimensión más familiar que individual. 

Se indicaría Consejo Genético en: 

a) personas/familias afectadas por anomalías congénitas y que tengan antecedentes familiares. 

b) gestantes con pruebas prenatales positivas de posibles anomalías. 

c) gestantes sometidas a factores de riesgo que puedan causar anomalías.

d) (enfermedades, tóxicos).

e) mujeres con una historia de abortos recurrentes o muertes perinatales. 

f ) anomalías congénitas sin base genética conocida (Defectos tubo neuronal, anomalías es-

tructurales).

Nada Poco Algo Bastante Mucho

� Personas/familias afectadas por anomalías congénitas 
y que tengan factores de riesgo familiar 

� � � � �

� Gestantes con pruebas prenatales positivas de posibles 
anomalías

� � � � �

� Gestantes sometidas a factores de riesgo que puedan 
causar anomalías 

� � � � �

� Mujeres con una historia de abortos recurrentes o 
muertes perinatales 

� � � � �

� Anomalías congénitas sin base genética conocida (De-
fectos tubo neuronal anomalías estructurales).

� � � � �

� Otras indicaciones (especifi car) � � � � �
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a) Anomalías metabólicas que no cursan con anomalía estructural Si � No �

b) Enfermedades raras hereditarias como: fi brosis quística, Duchenne, Hurler, neurológicas… Si � No �

c) Anomalías del desarrollo diagnosticables hasta los 6 años Si � No �

d) Enfermedades de etiología multifactorial Si � No �

e) Otras anomalías: Si � No �
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4. Señale el nivel de importancia de estas competencias/aptitudes del consejero genético

5. Según su opinión, sería más eficaz la provisión de consejo genético en anomalías congénitas desde

un enfoque multidisciplinar?

® Si

® No

En caso positivo ¿qué profesionales deberían formar parte del equipo multidisciplinar?

.............................................................................................................................................................................................................

En el caso negativo razone la respuesta

....................................................................................................................................................................................
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2. PROPUESTA: PROFESIONALES QUE PUEDEN OFRECER SERVICIOS/PRESTACIO-
NES DE CONSEJO GENÉTICO EN ANOMALÍAS CONGÉNITAS.

El Consejo Genético se considera una labor multidisciplinar, es decir la interacción de

diferentes profesionales para conseguir un objetivo común, independientemente de quién

ofrezca la información a las personas/familias. Las personas que ofrecen estos servicios

deben contar con capacidad y formación suficiente para realizar las siguientes funciones:

� Proporcionar apoyo e información basada en la evidencia disponible.

� Servicios/prestaciones serían profesionales provenientes de diferentes disciplinas con co-

nocimientos específicos para: Identificar las familias de riesgo e investigar el problema

presente en la familia.

� Revisar las opciones preventivas disponibles con la familia.

� Actuar como referentes y enlace con otros recursos sanitarios, sociales y comunitarios.

� Trabajar en equipo y garantizar la continuidad de la información y la atención.

� Garantizar que se respetan los principios éticos y legales ofreciendo una información no

directiva que permita a la familia tomar las decisiones más acordes con sus valores. 

� Ejercer un papel de educadores para otros profesionales de la salud y para el público ge-

neral.
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Nada Poco Algo Bastante Mucho

� Proporcionar apoyo e información basada en la eviden-
cia disponible

� � � � �

� Identifi car las familias de riesgo e investigar el proble-
ma presente en la familia

� � � � �

� Revisar las opciones preventivas disponibles con la 
familia

� � � � �

� Actuar como referentes y enlace con otros recursos 
sanitarios, sociales y comunitarios

� � � � �

� Trabajar en equipo y garantizar la continuidad de la 
información y la atención

� � � � �

� Garantizar que se respetan los principios éticos y lega-
les ofreciendo una información no directiva

� � � � �

� Ejercer un papel de educadores para profesionales y 
público general

� � � � �

� Otras indicaciones (especifi car) � � � � �
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6. Indique la necesidad de formación de médicos de atención especializada que atienden casos de

anomalías congénitas en los siguientes campos:

7. Indique la necesidad de formación de médicos de atención primaria que atienden/detectan casos

de anomalías congénitas en los siguientes campos:

8. Indique la necesidad de formación para otros profesionales encargados de cuidar y/o tratar los as-

pectos psicológicos y sociales (enfermeras, profesionales de la salud mental, asistentes sociales,

etc..) de las personas/familias con anomalías congénitas en los siguientes campos: 

9. ¿Cree necesaria una acreditación específica para personas de referencia (Nivel II y III de punto 4) en

consejo genético? 

® Si

® No

En caso negativo, razones la respuesta ...............................................................................................................................
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Nada Poco Algo Bastante Mucho

� Genética (citogenética, diagnostico molecular, genética 
de poblaciones y métodos de cribado diagnósticos)

� � � � �

� Medicina: (bases clínicas de la genética médica, dis-
morfología, diagnostico prenatal)

� � � � �

� Cálculo de probabilidades � � � � �

� Habilidades sociales y aspectos psicológicos � � � � �

� Legislación básica � � � � �

� Ética � � � � �

� Otras indicaciones (especifi car) � � � � �

Nada Poco Algo Bastante Mucho

� Genética (citogenética, diagnostico molecular, genética 
de poblaciones y métodos de cribado diagnósticos)

� � � � �

� Medicina: (bases clínicas de la genética médica, dis-
morfología, diagnostico prenatal)

� � � � �

� Cálculo de probabilidades � � � � �

� Habilidades sociales y aspectos psicológicos � � � � �

� Legislación básica � � � � �

� Ética � � � � �

� Otras indicaciones (especifi car) � � � � �

Nada Poco Algo Bastante Mucho

� Genética (citogenética, diagnostico molecular, genética 
de poblaciones y métodos de cribado diagnósticos)

� � � � �

� Medicina: (bases clínicas de la genética médica, dis-
morfología, diagnostico prenatal)

� � � � �

� Cálculo de probabilidades � � � � �

� Habilidades sociales y aspectos psicológicos � � � � �

� Legislación básica � � � � �

� Ética � � � � �

� Otras indicaciones (especifi car) � � � � �
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10. Indique entre las siguientes propuestas el nivel de importancia que tendría cada una en la acredi-

tación de la formación necesaria de las personas de referencia en consejo genético.

11. Los problemas éticos son muy habituales en la atención de casos de anomalías, dado que tanto los

valores de las personas como de los profesionales están en juego y pueden hacer variar de forma

importante las decisiones. Señale qué podría hacerse para mejorarlos:

® Formación adecuada en bioética de los profesionales

® Implicación de los Comités de Bioética

® Equipos multidisciplinares que aborden específicamente los casos de anomalías

Otras sugerencias .......................................................................................................................................................................

12. Indique el grado de acuerdo con los niveles propuestos y su contenido.

Realice las sugerencias que considere oportunas .........................................................................................................
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Nada Poco Algo Bastante Mucho

� Acreditación Reconocida por una Sociedad Científi ca 
Internacional

� � � � �

� Acreditación Reconocida por una Sociedad Científi ca 
Estatal

� � � � �

� Acreditación según méritos y experiencia � � � � �

� Titulación Universitaria de Postgrado � � � � �

� Otra (especifi car) ....................................................................... � � � � �

3. PROPUESTA: NIVELES DE ATENCIÓN PARA OFRECER SERVICIOS/PRESTACIONES
DE CONSEJO GENÉTICO

Dado que los casos de anomalías congénitas se pueden detectar en cualquier nivel de

atención y por muchos profesionales, se proponen diferentes niveles de complejidad.

Esto permitiría ofrecer servicios equitativos y de calidad a todas las personas y familias

afectadas y/o con riesgos detectados. Los niveles propuestos no son estancos ni están

referidos a lugares concretos y deben garantizar la continuidad de la atención y com-

partir conocimiento y habilidades.

1) Nivel I - Consultas de Atención especializada y primaria. Detección de casos y aplicación de

protocolos. Garantizar información sobre pruebas diagnósticas disponibles en cada caso.

2) Nivel II - Consultas de hospitales de referencia. Identificación etiología, confirmación

diagnóstico y asesoramiento casos no protocolizados y complejos. Adecuar las posibili-

dades diagnósticas y rentabilizar pruebas.

3) Nivel III - Comité/grupo de expertos. Discusión de casos puntuales y/o controvertidos. Va-

lidación de Protocolos de actuación y elaboración de Guías de Práctica Clínica. Mejorar el

manejo de conflictos y de casos especiales. Identificar y priorizar líneas de investigación

y de actuación.
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Nada Poco Algo Bastante Mucho

� Nivel I � � � � �

� Nivel II � � � � �

� Nivel III � � � � �
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13 ¿Cree que se deben establecer criterios de derivación a consejo genético ante los casos de anoma-

lías congénitas?

® Si

® No

14. ¿Considera que en la red sanitaria se ofrece consejo genético a todas las familias con anomalías con-

génitas en las que estaría indicado en la CAPV?

® Si

® No

15. ¿Qué medidas adoptaría para facilitar el acceso de las personas/familias con anomalías congénitas

a consejo genético?

............................................................................................................................................................................................................

............................................................................................................................................................................................................

16. El consejo genético en anomalías congénitas debería llevarse a cabo (señale lo que proceda):

® En consultas específicas de consejo genético

® Integrándose en la actividad habitual de los profesionales que atienden casos de anomalías

(consultas, interconsultas).

Razone su respuesta ...................................................................................................................................................................

17. ¿Está de acuerdo en la creación de Comités de expertos (Nivel III) de consejo genético en los cen-

tros de referencia?

® Si

® No

18. En el caso de crearse Comités de consejo genético en los centros de referencia, señale qué profe-

sionales deberían formar parte de ellos

............................................................................................................................................................................................................

19. ¿Considera necesaria la figura de un coordinador que interrelacione los diferentes niveles de aten-

ción?

® Si

® No

Razone su respuesta

............................................................................................................................................................................................................

............................................................................................................................................................................................................
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4. PROTOCOLO BÁSICO PARA OFRECER CONSEJO GENÉTICO A LAS PERSONAS/

FAMILIAS

El protocolo básico para ofrecer consejo genético a las personas/familias afectadas debería

tener en cuenta como mínimo los siguientes aspectos: 

� Antecedentes familiares. 

� Confirmación Diagnóstica.

� Riesgo de reaparición.

� Alternativas reproductivas.

� Pronóstico.

� Detección de posibles necesidades de apoyo psicológico o social y su manejo o derivación.

� Informar sobre diferentes grupos de apoyo u organizaciones sociales que puedan resultar

de utilidad.
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20. Señale el grado de importancia de cada uno de los aspectos incluidos en el protocolo básico de

consejo genético ofrecido a las personas/familias afectadas por anomalías congénitas.

21. ¿Cree importante registrar en la historia clínica el protocolo seguido?

® Si

® No

Razone su respuesta ...................................................................................................................................................................

22. ¿En su opinión, se necesitan protocolos y guías de atención de consejo genético de anomalías con-

génitas?

® Si

® No

23. Señale su grado de necesidad:

24. ¿Cree necesarios procedimientos para informar a la población sobre la disponibilidad de presta-

ciones de consejo genético en anomalías congénitas?

® Si

® No
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Nada Poco Algo Bastante Mucho

� Antecedentes familiares � � � � �

� Confi rmación Diagnóstica � � � � �

� Riesgo de reaparición � � � � �

� Alternativas reproductivas � � � � �

� Pronóstico � � � � �

� Detección de posibles necesidades de apoyo 
psicológico o social y su manejo o derivación

� � � � �

� Informar a las familias sobre los diferentes grupos de 
apoyo u organizaciones sociales que puedan resultar 
de utilidad

� � � � �

� Otras ............................................................................................... � � � � �

Nada Poco Algo Bastante Mucho

� Protocolos para casos controvertidos: Klinefelter, 
Turner, XXX

� � � � �

� Protocolos para casos comunes: Down, cardiopatías… � � � � �

� Protocolos para casos complejos: polimalformados, 
síndromes…

� � � � �

� Protocolos para programas informativos básicos: 
alternativas de diagnostico prenatal, programas de 
cribado bioquímico prenatales…

� � � � �

� Protocolos para programas divulgativos generales 
dirigidos a la población: qué es el consejo genético, a 
quién puede ayudar, etc…

� � � � �

� Protocolos en casos de historia de abortos recurrentes 
y muertes perinatales

� � � � �

� Otros ................................................................................................. � � � � �
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25. ¿Cree necesario desarrollar guías de información sobre consejo genético en anomalías congénitas

para personas/familias?

® Si

® No

26. Señale según su mayor o menor utilidad:

27. ¿Cree que debe estar disponible un servicio de apoyo psicológico y/o social para las familias be-

neficiarias de consejo genético en anomalías congénitas?

® Si

® No

28. Cree que se necesitan protocolos específicos para el manejo de aspectos psicológicos y sociales

en consejo genético en anomalías congénitas?

® Si

® No

29. Señale qué aspectos mejoraría en cada caso :

a) Atención de Familias con factores de riesgo ..........................................................................................................

......................................................................................................................................................................................................

......................................................................................................................................................................................................

b) Atención Prenatal de Anomalías ...............................................................................................................................

......................................................................................................................................................................................................

......................................................................................................................................................................................................

c) Atención pediátrica de niños detectados con anomalías..................................................................................

......................................................................................................................................................................................................

......................................................................................................................................................................................................
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Nada Poco Algo Bastante Mucho

� Guías de Información Verbal � � � � �

� Guías de Información Escrita � � � � �

� Guías de Información Audiovisual � � � � �

� Guías de Información en la Web � � � � �

� Otros ................................................................................................. � � � � �
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ANEXO IX: 2º CUESTIONARIO

PREGUNTAS: 2º CUESTIONARIO

Las preguntas que se exponen a continuación tienen como objetivo completar la validación y mejorar

el modelo consensuado por el panel de expertos, del que usted forma parte, además de añadir otras

recomendaciones resultado de las preguntas abiertas, para la provisión de consejo genético en ano-

malías congénitas en la CAPV.

Antes de cada bloque de preguntas, y dentro de un cuadro color gris, se exponen de modo breve los re-

sultados obtenidos en el primer cuestionario. Fuera del cuadro, se exponen las preguntas que formu-

lamos para llegar a un consenso definitivo.

1. ¿Incluiría en consejo genético las consultas de información general (en qué consiste el procedi-

miento, posibles resultados, riesgos...) a población de bajo riesgo sobre amniocentesis y otras prue-

bas de diagnóstico prenatal?

® Si

® No

2. ¿Incluiría en consejo genético las consultas de información general (en qué consiste el procedi-

miento, posibles resultados, riesgos...) a población de riesgo sobre amniocentesis y otras pruebas

de diagnóstico prenatal?

® Si

® No

3. ¿Incluiría en consejo genético las consultas para informar a población de bajo riesgo acerca de re-

sultados negativos en la amniocentesis y otras pruebas de diagnóstico prenatal?

® Si

® No

4. ¿Incluiría en consejo genético las consultas para informar a población de riesgo acerca de resulta-

dos negativos en la amniocentesis y otras pruebas de diagnóstico prenatal?

® Si

® No
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1. INDICACIONES DE CONSEJO GENÉTICO EN ANOMALÍAS CONGÉNITAS

El panel de expertos ha llegado al consenso de que se indicaría consejo genético en el ámbito de

las anomalías congénitas en:

� Personas/familias afectadas por anomalías congénitas y que tengan factores de riesgo familiar.

� Gestantes con pruebas prenatales positivas de posibles anomalías.

� Gestantes sometidas a factores de riesgo que puedan causar anomalías.

� Mujeres con una historia de abortos recurrentes o muertes perinatales.

� Anomalías metabólicas que no cursan con anomalía estructural.

� Enfermedades raras hereditarias como: fibrosis quística, Duchenne, Hurler, neurológicas…

� Anomalías del desarrollo diagnosticables hasta los 6 años.

No obstante, quedan por consensuar:

� La inclusión de la información sobre la amniocentesis y otras pruebas de diagnóstico prenatal en

consejo genético en anomalías congénitas.

� La indicación de consejo genético en anomalías congénitas en cierto tipo de patologías.
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5. ¿Indicaría consejo genético en anomalías congénitas para...?

132
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Anomalías congénitas sin base genética conocida (Defectos tubo neural, 
anomalías estructurales…).

Si � No � No sé �

Enfermedades neurológicas y del desarrollo que aparecen a cualquier edad Si � No � No sé �

Enfermedades psiquiatricas de base genetica Si � No � No sé �

Mutaciones dinámicas que no causan clínica en el portador Si � No � No sé �

Enfermedades de etiología multifactorial Si � No � No sé �

6. ¿Considera que son competencias del consejero genético en anomalías congénitas las siguientes?

7. El panel de expertos ha llegado al consenso de que el equipo multidisciplinar de consejo genético

en anomalías congénitas debería estar compuesto como mínimo por genetistas, obstetras/gine-

cólogos y pediatras; y ha sugerido la inclusión de otros profesionales. ¿A qué otros profesionales in-

cluiría en el equipo multidisciplinar de consejo genético en anomalías congénitas? (señale los que

proceda).

2. PROFESIONALES QUE PUEDEN OFRECER SERVICIOS/PRESTACIONES DE CONSEJO GENÉTICO EN

ANOMALÍAS CONGÉNITAS.

El panel de expertos ha llegado al consenso de que son importantes competencias/actitudes del

consejero genético en anomalías congénitas: 

� Proporcionar apoyo e información basada en la evidencia disponible.

� Identificar las familias de riesgo e investigar el problema presente en la familia.

� Revisar las opciones preventivas disponibles con la familia.

� Actuar como referentes y enlace con otros recursos sanitarios, sociales y comunitarios.

� Trabajar en equipo y garantizar la continuidad de la información y la atención.

� Garantizar que se respetan los principios éticos y legales ofreciendo una información no directiva.

Así mismo el panel de expertos recomienda un enfoque multidisciplinar para mejorar la eficacia del

consejo genético en anomalías congénitas, aunque queda por determinar la composición de los

equipos multidisciplinares y las necesidades de formación de los miembros de los equipos multi-

disciplinares.

A pesar de la dispersión de resultados en los ítems referentes a la composición de los equipos mul-

tidisciplinares y las necesidades de formación de los miembros de los equipos multidisciplinares, el

panel de expertos recomienda lo siguiente:

� El equipo multidisciplinar de consejo genético en anomalías congénitas debería estar compuesto

como mínimo por los siguientes profesionales: genetistas, obstetras/ginecólogos y pediatras.

� Una acreditación específica para las personas de referencia en consejo genético en anomalías con-

génitas (preferentemente una acreditación reconocida por una sociedad científica estatal o una

acreditación según méritos y experiencia.

� Los médicos de atención especializada que atienden anomalías congénitas necesitan formarse en

Genética (citogenética, diagnostico molecular, genética de poblaciones y métodos de cribado

diagnósticos), Clínica (bases clínicas de la genética médica, dismorfología, diagnostico prenatal),

Habilidades sociales y aspectos psicológicos y ética. 

No se ha llegado a un consenso sobre posibles soluciones para los problemas éticos que puedan

surgir en la práctica clínica de consejo genético en anomalías congénitas.

Ejercer un papel de educadores para profesionales y público general Si � No � No sé �

Asesorar sobre la utilización racional de la oferta tecnológica existente Si � No � No sé �
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Comentarios...................................................................................................................................................................................

............................................................................................................................................................................................................

............................................................................................................................................................................................................

8. ¿Cree necesario el desarrollo de la subespecialidad de genética clínica dentro de la especialidad de

pediatría?

® Si

® No

® No sé

9.- ¿Cree necesario el desarrollo de la subespecialidad de genética clínica dentro de la especialidad de

obstetricia/ginecología?

® Si

® No

® No sé

10. ¿Cree que los médicos de atención primaria que atienden/detectan casos de anomalías congéni-

tas deberían tener una formación básica en genética clínica?

® Si

® No

® No sé

11. ¿Cree que los profesionales encargados de cuidar y/o tratar los aspectos psicológicos y sociales

(enfermeras, profesionales de la salud mental, asistentes sociales, etc..) de las personas/familias con

anomalías congénitas deberían tener una formación básica en genética clínica?

® Si

® No

® No sé

12. Los problemas éticos son muy habituales en la atención de casos de anomalías, dado que tanto los

valores de las personas como de los profesionales están en juego y pueden hacer variar de forma

importante las decisiones. No obstante, el panel de expertos no ha llegado a un consenso sobre po-

sibles soluciones para los problemas éticos que puedan surgir en la práctica clínica de consejo ge-

nético en anomalías congénitas. ¿Qué soluciones recomendaría para los problemas éticos que

puedan surgir en la práctica clínica del consejo genético en anomalías congénitas? (señale las que

proceda)

® Los problemas éticos deberían conducirlos los comités de bioética.

® Equipos multidisciplinares que aborden específicamente los casos de anomalías

® Consultas puntuales a especialistas de alto nivel en problemas de gran dificultad.
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Psicólogos Abogados Cardiólogos Enfermería

Médicos Atención 
Primaria

Radiólogos Ecografi stas Investigadores

Pediatras Atención 
Primaria

Biólogos Psiquiatras Sociólogos

Neurólogos Asistentes sociales Epidemiólogos Pedagogos

Cirujanos Bioestadísticos Endocrinos Responsable de salud 
pública

Bioéticistas Matronas Coordinadores de 
Metabolopatías
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13. El consejo genético en anomalías congénitas debería llevarse a cabo:

14. ¿Recomendaría que las consultas de consejo genético en anomalías congénitas tengan un espa-

cio físico y personal determinado y fijo?

® Si

® No

® No sé

15. El panel de expertos recomienda la creación de Comités de expertos (Nivel III) de consejo genético

en anomalías congénitas en los centros de referencia, compuestos como mínimo por genetistas,

obstetras/ginecólogos y pediatras. ¿Qué profesionales más incluiría en estos comités?

Comentarios...................................................................................................................................................................................

............................................................................................................................................................................................................
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3. NIVELES DE ATENCIÓN PARA OFRECER SERVICIOS/PRESTACIONES DE CONSEJO GENÉ-
TICO EN ANOMALÍAS CONGÉNITAS

El panel de expertos ha validado el modelo de los niveles de atención para ofrecer servicios/pres-

taciones de consejo genético en anomalías congénitas propuesto por el equipo de investigación.

Se recomienda:

� Establecer criterios de derivación a consejo genético ante los casos de anomalías congénitas.

� La creación de Comités de expertos (Nivel III) de consejo genético en los centros de referencia,

compuestos como mínimo por genetistas, obstetras/ginecólogos y pediatras.

El panel de expertos considera que no se ofrece consejo genético a todas las familias con anoma-

lías congénitas en las que estaría indicado en la CAPV, y propone algunas medidas para facilitar el

acceso de las personas/familias con anomalías congénitas a consejo genético, medidas pendientes

de consensuar.

No se ha llegado a un consenso sobre:

� Si el consejo genético en anomalías congénitas debería llevarse a cabo en consultas específicas de

consejo genético, integrándose en la actividad habitual de los profesionales que atienden casos de

anomalías o en ambos.

� La necesidad de la figura de un coordinador que interrelacione los diferentes niveles de atención.

En consultas específi cas de consejo genético Si � No � No sé �

Integrándose en la actividad habitual de los profesionales que atienden casos 
de anomalías (consultas, interconsultas).

Si � No � No sé �

Tanto en consultas específi cas de consejo genético como integrándose en la 
actividad habitual de los profesionales que atienden casos de anomalías, no 
considerándose ambas opciones excluyentes.

Si � No � No sé �

� Psicólogos � Abogados � Cardiólogos � Enfermería

�  Médicos Atención 
Primaria

� Radiólogos � Ecografi stas � Investigadores

�  Responsable registro 
anomalías

� Biólogos � Psiquiatras � Anatomía patológica

� Neurólogos � Asistentes sociales � Epidemiólogos � ORL

� Cirujanos � Bioestadísticos � Endocrinos �  Responsable de salud 
pública

� Bioéticos � Matronas �  Coordinadores 
Metabolopatías

� Oftalmólogos
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16. ¿Considera necesaria la figura de un coordinador que interrelacione los diferentes niveles de aten-

ción?.

® Si

® No

® No sé

17. El panel de expertos considera que no se ofrece consejo genético a todas las familias con anoma-

lías congénitas en las que estaría indicado en la CAPV. ¿Cuáles de las siguientes medidas reco-

mendaría adoptar para facilitar el acceso de las personas/familias con anomalías congénitas a

consejo genético?

Comentarios...................................................................................................................................................................................

............................................................................................................................................................................................................

135

A
N

E
X

O
S

Información sobre pruebas disponibles y centros de derivación
Implicación de atención primaria

Si � No � No sé �

Dar a conocer el servicio tanto a usuarios como profesionales, clarifi cando a 
quiénes va dirigido 

Si � No � No sé �

Establecer criterios claros de derivacion Si � No � No sé �

Priorizar el consejo genético en anomalías congénitas en consultas de 
obstetricia y ginecologia y pediatría

Si � No � No sé �

Preparar ATS/DUE en conocimientos basicos de consejo y cribado. Si � No � No sé �

Mayor implicación personal de los profesionales que atienden casos de 
anomalías congénitas

Si � No � No sé �

Refuerzo de los equipos dedicados a la genética existentes con aumento del 
personal y de los recursos para la Genética Clínica y las pruebas genéticas

Si � No � No sé �

Crear unidades de genética clínica específi cas dentro del ámbito de la pediatría 
y obstetricia/ginecología.

Si � No � No sé �

4. PROTOCOLO BÁSICO PARA OFRECER CONSEJO GENÉTICO A LAS PERSONAS/FAMILIAS

El panel de expertos recomienda que en el protocolo básico para ofrecer consejo genético a las per-

sonas/familias afectadas por anomalías congénitas debería incluir como mínimo los siguientes as-

pectos:

� Antecedentes familiares.

� Confirmación Diagnóstica.

� Riesgo de reaparición.

� Alternativas reproductivas.

� Pronóstico.

� Detección de posibles necesidades de apoyo psicológico o social y su manejo o derivación.

� Informar a las familias sobre los diferentes grupos de apoyo u organizaciones sociales que puedan

resultar de utilidad.

Se recomienda registrar en la historia clínica el protocolo seguido

El comité de expertos considera necesario establecer protocolos y guías de atención generales de

consejo genético de anomalías congénitas, así como protocolos específicos para:

� casos controvertidos: Klinefelter, Turner, XXX

� casos comunes: Down, cardiopatías…
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18. ¿Cree necesario informar a la población sobre la disponibilidad de prestaciones de consejo ge-

nético en anomalías congénitas?

® Si

® No

® No sé

19. ¿Qué medidas adoptaría para mejorar la atención a familias con factores de riesgo de desarrollar

anomalías congénitas?
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� casos complejos: polimalformados, síndromes…

� programas informativos básicos: alternativas de diagnostico prenatal, programas de cribado bio-

químico prenatales...

� programas divulgativos generales dirigidos a la población: que es el consejo genético, a quien pue-

de ayudar, etc..

� casos de historia de abortos recurrentes y muertes perinatales.

Así mismo se considera la necesidad de:

� La creación de guías de información sobre consejo genético en anomalías congénitas para per-

sonas/familias, preferentemente guías de información escritas.

� La disponibilidad de un servicio de apoyo psicológico y/o social para las familias beneficiarias de

consejo genético en anomalías congénitas.

� El desarrollo de protocolos específicos para el manejo de aspectos psicológicos y sociales en

consejo genético en anomalías congénitas.

No se llega a un consenso sobre la necesidad de desarrollar procedimientos para informar a la po-

blación sobre la disponibilidad de prestaciones de consejo genético en anomalías congénitas.

Por último, el panel de expertos ha propuesto diversas áreas de mejora pendientes de consensuar.

Facilitar el acceso a consultas de consejo genético a través de los profesionales 
de referencia o implicados en el caso

Si � No � No sé �

Proporcionar apoyo psicológico a las familias con factores de riesgo Si � No � No sé �

Desarrollo, aplicación y evaluación continua de protocolos de atención a 
familias con factores de riesgo

Si � No � No sé �

Facilitar el acceso al consejo genético precoz para la adecuada planifi cación del 
embarazo

Si � No � No sé �

Organización y consejo en los casos en que se plantea el diagnóstico 
preimplantacional

Si � No � No sé �
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20. ¿ Qué medidas adoptaría para mejorar la atención prenatal en anomalías congénitas?

21. ¿Qué medidas adoptaría para mejorar la atención pediátrica en anomalías congénitas?

Anote a continuación cualquier comentario que considere oportuno

............................................................................................................................................................................................................

............................................................................................................................................................................................................
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Desarrollo de una guía de centros de referencia Si � No � No sé �

Acceso a algunas prestaciones específi cas tales como el diagnóstico 
preimplantacional

Si � No � No sé �

Puesta en marcha de programas efi caces de detección precoz Si � No � No sé �

Estudios cromosómicos de alta resolución y en su caso análisis moleculares 
(DNA)

Si � No � No sé �

Acortar en la medida de lo posible el tiempo entre la toma de muestras y la 
comunicación del diagnóstico

Si � No � No sé �

Desarrollo, aplicación y evaluación continua de protocolos de atención prenatal 
en anomalías congénitas

Si � No � No sé �

Seguimiento ecográfi co de alta resolución por personal altamente cualifi cado Si � No � No sé �

Información detallada por parte de un experto de la anomalía, de su pronóstico 
y sobre alternativas diagnósticas y terapéuticas

Si � No � No sé �

Orientación más cercana de las alternativas ante el diagnóstico de una anomalía 
durante el embarazo

Si � No � No sé �

Proporcionar apoyo psicológico a las familias ante el diagnóstico prenatal de 
anomalías congénitas

Si � No � No sé �

Potenciar la existencia y desarrollo de una comisión de defectos congénitos y 
perinatologia

Si � No � No sé �

La colaboración de todos los implicados al consistir el diagnóstico prenatal de 
anomalías en un proceso multidisciplinario

Si � No � No sé �

Adecuar protocolos para incorporar los valores religiosos, sociales y familiares 
que pueden interferir a la hora de los planteamientos de interrupción del 
embarazo

Si � No � No sé �

Ampliación de prestaciones y recursos al menos hasta el fi nal de la edad 
pediátrica

Si � No � No sé �

Responsabilidad e implicación de los pediatras de atención primaria y del 
hospital para intentar realizar un diagnóstico exacto y consensuar el manejo del 
problema

Si � No � No sé �

Valoración y control continuado a lo largo del tiempo por parte de profesionales 
de las diferentes patologías

Si � No � No sé �

Contacto con asociaciones de padres u otras ayudas de ámbito social Si � No � No sé �

Apoyo psicológico y social a los padres, hermanos y otros familiares afectados Si � No � No sé �

Desarrollo, aplicación y evaluación continua de protocolos de atención 
pediátrica en anomalías congénitas

Si � No � No sé �

Conocimiento general de las enfermedades que pueden tener una base 
hereditaria para hacer un diagnóstico precoz y aplicar la medicina preventiva 
que sea posible

Si � No � No sé �

Proporcionar información sobre el riesgo de otros hijos con anomalías. Si � No � No sé �

Disminuir el impacto de la anomalía mediante la preparación de los familiares 
cuando éstos actúan como cuidadores y evaluación de la atención prestada por 
éstos

Si � No � No sé �

Creación de unidades de dismorfologías Si � No � No sé �
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ANEXO X: RESULTADOS CONCLUYENTES Y NO CONCLUYENTES DEL ESTUDIO DELPHI 

1. Definición de las Indicaciones de Consejo Genético en Anomalías Congénitas.

80%-100% Consenso Concluyente

� Antecedentes personales o familiares de AC

� Gestantes con detección prenatal positiva AC

� Gestantes expuestas a factores de riesgo para AC

� Parejas con historia de abortos recurrentes o muertes perinatales

� Anomalías metabólicas no asociadas a anomalía estructural

� Enfermedades raras hereditarias 

� Anomalías del desarrollo diagnosticables hasta los 6 años

70%-80% Consenso No Concluyente

� AC sin base genética conocida 

� Enfermedades neurológicas y del desarrollo de aparición tardía

� Enfermedades psiquiátricas de base genética

� Mutaciones dinámicas que no causan clínica en el portador

� Enfermedades de etiología multifactorial

2. Requerimientos para los profesionales en Consejo Genético

80%-100% Consenso Concluyente

� Equipo multidisciplinar.

� Formación específica en: genética, dismorfología, diagnóstico prenatal, habilidades sociales, ma-

nejo de aspectos psicológicos, y ética.

� Acreditación específica.

� Competencias en: 

a) apoyo e información basada en la evidencia, b) identificación las familias de riesgo, c) investiga-

ción de la etiología, d) valoración de las opciones preventivas disponibles, e) actuación como refe-

rentes y enlace con otros recursos, f ) trabajo en equipo, g) respeto de los principios éticos y lega-

les.

� Ofrecer información no directiva.

70%-80% Consenso No Concluyente

� Referentes de formación básica para otros profesionales.

� Subespecialidad de genética clínica en la especialidad de pediatría.

� Ejercer un papel de educador para profesionales y público general.

� Manejo de problemas éticos.

3. Organización asistencial en Consejo Genético

80%-100% Consenso Concluyente

� Organización de los servicios/prestaciones de CG en tres niveles de atención, con criterios claros de

derivación.

� Creación de Comités de expertos (Nivel III) de CG multidisciplinares en los centros de referencia.

� Consultas específicas de CG. 

� Integración del CG en la atención habitual de AC.
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� Refuerzo de los equipos existentes y el acceso a pruebas diagnósticas.

� Difusión de la cartera de servicios en CG y los requerimientos de acceso para profesionales y usuarios. 

� Organización y consejo en los casos en que se plantea el diagnóstico preimplantacional.

70%-80% Consenso No Concluyente

� Coordinador para la interrelación de los diferentes niveles de atención. 

� Participación de otros profesionales en los comités de expertos. 

� Implicación de atención primaria y los profesionales que atienden casos de AC.

� Creación de unidades de genética clínica específicas dentro del ámbito de la pediatría y obstetri-

cia/ginecología.

� Preparación de los ATS/DUE en conocimientos básicos de consejo y cribado.

4. Protocolo básico en Consejo Genético

80%-100% Consenso Concluyente

� Utilización de un protocolo básico de CG:

a) Antecedentes familiares; b) Confirmación Diagnóstica; c) Riesgo de reaparición; d) Alternativas

reproductivas; e) Pronóstico; f ) Detección de posibles necesidades de apoyo psicológico o social y

su manejo o derivación; y g) Informar sobre diferentes grupos de apoyo u organizaciones sociales

que puedan resultar de utilidad.

� Desarrollo de protocolos y guías de atención en casos de AC.

� Desarrollo de guías de información para usuarios.

� Desarrollo de protocolos específicos para el manejo de aspectos psicológicos y sociales.

� Evaluación de la atención en AC.

� Contacto con asociaciones de padres u otras ayudas de ámbito social.

70%-80% Consenso No Concluyente

� Registro del protocolo de atención de CG en la historia clínica. 

� Elaboración de guías de información verbal, audiovisual y en la web.

5. Recomendaciones en la atención prenatal de las AC

80%-100% Consenso Concluyente

� En población de riesgo: consultas de información general, sobre diagnóstico prenatal y otras prue-

bas genéticas, y comunicación de resultados.

� Desarrollo de una guía de centros de referencia.

� Puesta en marcha de programas eficaces de detección precoz.

� Estudios cromosómicos de alta resolución y en su caso análisis moleculares (DNA).

� Disminución de los tiempos de respuesta diagnósticos.

� Atención experta en casos de detección de AC.

� Proporcionar apoyo psicológico a las familias en casos de AC.

� Seguimiento ecográfico de alta resolución por personal altamente cualificado.

� Respuesta multidisciplinar ante un caso de AC.

70%-80% Consenso No Concluyente

� Acceso a otras prestaciones específicas (diagnóstico preimplantacional, etc..).

� Creación de comisiones de AC y perinatologia.

� Adecuar protocolos a los valores religiosos, sociales y familiares en los casos de indicación de inte-

rrupción del embarazo.
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6. Recomendaciones en la atención postnatal de las AC

80%-100% Consenso Concluyente

� Protocolos específicos de AC en Pediatría. 

� Implicación de los pediatras de Atención Primaria, y Atención Especializada en el diagnóstico y cui-

dado de los casos.

� Mejora de la formación en etiología genética de AC.

� Proporcionar información sobre el riesgo de AC en futuras gestaciones. 

� Apoyo a la familia en el cuidado de niños con AC.

� Garantia de la continuidad de la atención en casos de AC hasta el final de la edad pediátrica.

70%-80% Consenso No Concluyente

� Creación de unidades de Dismorfología.
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