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Justificacidn y objetivo

La Orden SND/606/2024, de 13 de junio, concreta los programas de cribado prenatal como
programas poblacionales dentro de la cartera de servicios comunes de salud publica y establece
los criterios a aplicar, con cardcter general, para la realizacién de estos cribados, indicando un
plazo de dos afios desde su entrada en vigor para que los distintos territorios adapten sus
respectivas carteras de servicios a lo dispuesto en esta orden. Ademas, hace referencia a la
importancia del desarrollo de sistemas de informacién que permitan un correcto seguimiento y
evaluacion de estos programas vy la realizacién de protocolos consensuados que incluyan los
diferentes procesos de atencién que se llevan a cabo incluyendo, entre otros, la consulta
preconcepcional.

En la Ponencia de Cribado Poblacional de la Comisién de Salud Publica celebrada el dia 26 de
noviembre de 2024 se decidié la actualizacidén y reactivacion del grupo de trabajo del programa
de cribado prenatal, y en concreto la conformacién del grupo de trabajo del programa de cribado
prenatal de anomalias cromosdmicas para la realizacidn de un protocolo de consenso que recoja
los principales requisitos y recomendaciones de este programa de cribado. Como paso previo a
su elaboracién, se acordd la cumplimentacién por los responsables del programa de cribado de
las diferentes comunidades y ciudades auténomas (CCAA) de un formulario que recogiese
informacidn sobre los distintos aspectos del programa en sus diferentes etapas.

El objetivo de este informe es describir la situacién del programa de cribado prenatal de
anomalias cromosdmicas en Espafia en el afio 2025.

Metodologia

La evaluacion del estado de situacion del programa de cribado prenatal de anomalias
cromosdémicas se llevd a cabo mediante un proceso que incluyé el disefio de un instrumento de
recogida de datos, la recopilacién de informacidn, el analisis descriptivo de las respuestas, y la
sintesis de los resultados.

1. Disefio de la herramienta de recogida de datos

El personal técnico de la Unidad de Programas de Cribado Poblacional del Ministerio de Sanidad
elabord un formulario para recopilar informacién sobre los distintos aspectos del programa en
sus diferentes etapas, incluyendo tanto aspectos generales como aspectos mas especificos del
cribado. Estuvo compuesto por 18 preguntas organizadas en 5 secciones que se corresponden
con cada uno de los apartados de este informe (ver anexo).

El formulario incluyd los siguientes tipos de preguntas:

e Preguntas de seleccidon multiple, con opciones que incluyen también la categoria "Otro"
para incorporar respuestas no contempladas, completar la informacién solicitada o
agregar aclaraciones relacionadas con cada pregunta.

e Preguntas de respuesta abierta, texto libre, para recoger informacidn detallada de un
aspecto concreto.

e Apartado de comentarios/observaciones, como espacio final para poder incluir
informacidn adicional o aclaraciones relevantes.
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2. Recopilacidon de datos

El formulario fue enviado a las 19 CCAA a través de sus representantes designados, utilizando la
aplicacion Google Forms para facilitar su cumplimentacidn online. El periodo de recogida de
datos estuvo comprendido entre el 13 de enero y el 3 de marzo de 2025, dando asi a las CCAA
un plazo de siete semanas para completar y enviar sus respuestas.

Se realizd recordatorio a través de correo electrdnico a los representantes de las CCAA con el
objetivo de incrementar la tasa de respuesta y favorecer la representatividad de los datos a nivel
nacional. También se resolvieron dudas sobre el formulario o el proceso de cumplimentacién
cuando fue requerido.

3. Andlisis de datos

Se llevé a cabo un andlisis descriptivo de los resultados obtenidos, utilizando frecuencias
absolutas (“n” nimero de CCAA) vy relativas (%) para las variables cualitativas. En algunas
preguntas esta informacion se representé utilizando graficos de barras.

En las preguntas de respuesta multiple, en las que una misma comunidad o ciudad auténoma
(CA) podia seleccionar varias opciones y aportar datos en distintas categorias, las respuestas se
procesaron de dos formas: en algunos casos, se contabilizaron de manera individual para cada
categoria de respuesta; en otros, se generaron nuevas categorias combinadas a partir de las
respuestas multiples. En ambos, las frecuencias relativas se calcularon sobre el total de CCAA
participantes.

Para las respuestas de texto libre, en unos casos se crearon categorias especificas para su
analisis, mientras que en otros se mantuvieron las respuestas textuales originales.

Resultados

Respondieron al formulario 13 CCAA: Andalucia, Aragdn, Asturias, Canarias, Cantabria, Castillay
Ledn, Galicia, llles Balears, La Rioja, Madrid, Navarra, Pais Vasco y Melilla.

Se presentan a continuacidn las respuestas recibidas.

1. Primer trimestre de gestacion
1.1. Prueba de cribado

El cribado combinado del primer trimestre bioquimico-ecografico (CCPT) es la prueba de cribado
ofertada en este trimestre de gestacidn en las 13 CCAA (100 %) que participaron.

1.2. Cribado combinado del primer trimestre: poblacién

El CCPT se realiza a todas las gestantes, independientemente del riesgo de anomalia
cromosomica parental, en 8 CCAA (62 %). Por el contrario, en 5 CCAA (38 %) se realiza
Unicamente en aquellas gestantes en las que no existe constancia de riesgo aumentando de
anomalia cromosdmica parental.

1.3. Cribado combinado del primer trimestre: realizacién

El 62 % (n=8) de las 13 CCAA que respondieron indicaron que el CCPT se realiza en dos tiempos.
El resto de respuestas se presentan en el grafico 1.
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Grdfico 1. Modo de realizacion del CCPT (n, %)

En dos tiempos

dias diferentes)

En un tiempo

(laboratorio y ecografia el _ 4 (31%)

mismo dia)

Otro: en uno o en dos
tiempos, 1(8%)
depende de cada hospital

1.4. Cribado combinado del primer trimestre: valores de corte para el riesgo de
anomalias cromosdmicas

Los valores de corte definidos para determinar el riesgo de anomalias cromosdmicas varian
entre las distintas CCAA que respondieron. Como una aproximacion, a continuacién se
presentan los rangos de riesgo intermedio establecidos en 12 de las 13 CCAA participantes, ya
que una de ellas establece Unicamente un rango de riesgo alto.

Tabla 1. Rangos de riesgo intermedio de anomalias cromosomicas utilizados

Rango de riesgo intermedio CCAA n (%)
1/51-1/1.200 1(8 %)
1/20-1/1.200 1(8 %)
1/271-1/1.000 1(8 %)
1/270 - 1/1.000 1(8 %)
1/50 - 1/1.000 1(8 %)
1/51-1/1.000 2 (17 %)
1/11-1/1.000 1(8 %)
1/101 - 1/500 1(8 %)
1/10 - 1/500 1(8 %)
1/50 - 1/250 1(8 %)
Depende del centro 1(8 %)

En la CA que indicd que los valores varian segun el centro, en algunos de estos centros
consideran riesgo intermedio valores de hasta 1/500.
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2. Prueba de ADN libre circulante en sangre materna como prueba de
cribado contingente

2.1. Implantacion

La prueba de ADN libre circulante (ADN-Ic) en sangre materna esta incorporada en el programa
de cribado prenatal de las 13 CCAA participantes (100 %).

En 12 CCAA (92 %) la prueba de ADN-Ic se emplea en todas las regiones autondmicas. En cambio,
en una CA (8 %) su uso estd limitado a determinadas regiones, encontrandose en proceso de
implantacién en el resto del territorio.

2.2. Analisis de las muestras

El andlisis de las muestras se realiza en 9 de las 13 CCAA participantes (67 %) en los hospitales
de referencia. El grafico 2 presenta el resto de respuestas obtenidas.

Grdfico 2. Andlisis de las muestras de la prueba de ADN-Ic (n, %)

Otro: Laboratorio externo _ 3 (25%)

Otro: Fundacién Publica - 1(8%)

Otro: Hospital de

referenciay - 1 (8%)

edificio de consultas

2.3. Anomalias cromosdmicas detectadas

Todas las CCAA participantes (13/13; 100 %) indicaron que se lleva a cabo la deteccidn de las
trisomias 21, 18 y 13. Ademas, en 9 de ellas (69 %) se incluye también la deteccidn de
aneuploidias de los cromosomas sexuales. No obstante, en 2 de estas 9 CCAA, esta deteccidn se
realiza Unicamente en alguno de sus hospitales.

2.4. Indicacién en relacion al riesgo obtenido en el cribado combinado del primer
trimestre

La indicacion de la prueba de ADN-Ic se realiza en funcién del riesgo obtenido segun los valores
de corte establecidos para las anomalias cromosémicas (pregunta 1.4).

9 de las 13 CCAA participantes (69 %) indicaron que la prueba de ADN-Ic estd recomendada
Unicamente ante riesgo intermedio en el CCPT. La tabla 2 recoge el resto de las respuestas, asi
como algunas observaciones realizadas por las CCAA.
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Tabla 2. Indicacidn de la prueba de ADN-Ic en relacion al riesgo obtenido en el CCPT

Riesgo obtenido en CCPT | CCAA Observaciones
n (%)
Bajo 0 (0%)
Intermedio 9 (69 %) | Una CA establece 2 rangos de riesgo intermedio:
o Menorriesgo: indica ADN-Ic
o Mayor riesgo: indica ADN-Ic o prueba
invasiva
Otra CA también considera su realizaciéon ante
riesgo alto en el CCPT en los casos en que se
rechaza la prueba invasiva y la ecografia es
aparentemente normal
Alto 1(8 %) Unico nivel de riesgo referido por esta CA
Intermedio y alto 3(23 %) | Una CA especifica que, en uno de sus hospitales, la
prueba de ADN-Ic se realiza ante riesgo alto como
alternativa a la prueba invasiva.

2.5. Modificacion de las indicaciones actuales

9 CCAA (69 %) indicaron que no contemplan modificaciones en las indicaciones actuales de la
prueba de ADN-Ic, mientras que 4 (31 %) sefialaron que si prevén cambios.

La siguiente tabla muestra los comentarios realizados por las CCAA que anticipan modificaciones
en las indicaciones actuales.

Tabla 3. Modificaciones contempladas para la prueba de ADN-Ic

Se ha aprobado en reciente Comision de cribados de nuestra comunidad ampliar el
punto de corte para realizacidn de prueba contingente de TPNI de 1/250 a 1/500
o “Riesgo intermedio de anomalia cromosdmica tras el test combinado del primer
trimestre (1/11 - 1/1000), sin anomalia morfoldgica fetal ni traslucencia nucal >
p99 0 23,5 mm
e Gestacion previa con feto afecto de alguna anomalia cromosémica numérica
e Gestantes con edad 235 afios en las que no se haya realizado el test combinado
del primer trimestre y en las que la exploracién ecogréfica previa al TPNIy
realizada antes de la semana 20 de gestacién no muestre anomalias morfoldgicas
fetales
e Gestantes con contraindicacidn absoluta para la realizacion de una prueba
invasiva por sospecha de trisomia 13, 18 y 21
e TPNI previo con resultado fallido o no informativo
e Gestacidn obtenida mediante reproduccién asistida en la que se haya realizado
test genético preimplantacional para la deteccion de aneuploidias (PGT-A)
e Riesgoalto(1/11 - 1/270) de anomalia cromosdmica tras recélculo estandarizado
de riesgo en el segundo trimestre”

Eliminacién de cribado de aneuploidias de los cromosomas sexuales

Estad en proceso, pero aun no se han definido las nuevas indicaciones




Informe de situacion de los procesos del programa de cribado prenatal de anomalias
cromosdmicas en Espafa. Afio 2025

3. Segundo trimestre de gestacion
3.1. Prueba de cribado

En las 13 CCAA (100 %) que participaron, se ofrece alguna prueba de cribado durante el segundo
trimestre de gestacion.

La prueba mas frecuentemente utilizada es el cribado bioquimico, realizado en 9 CCAA (69 %),
seguido de la prueba de ADN-Ic, como se refleja en el grafico 3.

Grdfico 3. Prueba de cribado ofertada en el segundo trimestre de gestacion (n, %)

Cribado bioquimico de segundo trimestre _ 9 (69%)

Otro: Prueba de ADN-Ic - 3 (23%)

Otro: Prueba de ADN-Ic y a veces prueba . 1(8%)
invasiva ”

3.2. Poblacion

De las 13 CCAA participantes, 12 (92 %) indicaron que el cribado del segundo trimestre se realiza
Unicamente en gestantes que acuden fuera del intervalo establecido para el cribado del primer
trimestre. En la CA restante (8 %), el cribado se ofrece a todas las gestantes.

En las 4 CCAA donde se oferta la prueba de ADN-Ic como prueba de cribado en el segundo
trimestre, las indicaciones para su realizacidn varian:

e Se ofrece a las gestantes que acuden fuera de los limites para la realizacidn del cribado
del primer trimestre y ante hallazgos ecograficos; en ocasiones también se propone la
realizacion de una prueba invasiva.

e Se considera su realizacidon en funcién de la presencia de marcadores ecograficos
valorados de manera conjunta con la edad materna, exclusivamente en las gestantes
gue acuden fuera del intervalo del cribado del primer trimestre.

e Se ofrece solo a las gestantes que acuden fuera del intervalo del cribado del primer
trimestre y ante marcadores ecograficos de segundo trimestre de T21 (hueso nasal
ausente o hipoplasico).

e Se ofrece solo a las gestantes que acuden fuera del intervalo del cribado del primer
trimestre.
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3.3. Tipo de cribado bioquimico

De las 9 CCAA en las que se realiza cribado bioquimico de segundo trimestre, el tipo de test mas
utilizado es el doble test (fR-hCG, AFP), seguido del test cuadruple (fB-hCG, AFP, uk3, inhA). En
el gréfico 4 se representan las respuestas obtenidas.

Grdfico 4. Tipo de cribado bioquimico de sequndo trimestre (n, %)

Triple test (fB-hCG, AFP, uE3) 0 (0%)

Test cuadruple (fR-hCG, AFP, uE3, inhA) _ 3(23%)

Otro: Doble test y test cuadruple - 1(8%)

4. Prueba diagndstica invasiva

4.1. Primer trimestre de gestacion

Cuando se requiere una prueba diagndstica en el primer trimestre de gestacion para confirmar
o descartar los resultados del cribado, y conforme a la edad gestacional indicada para cada
técnica, el 54 % de las CCAA (7 de 13) sefialaron que la prueba realizada es la combinacién de
biopsia de vellosidades coriales y amniocentesis precoz. En el grafico 5 se representan las demas
respuestas obtenidas.

Grdfico 5. Prueba diagndstica utilizada en el primer trimestre de gestacion (n, %)
Biopsia de vellosidades coriales y
iocantes! I >+
amniocentesis precoz
Amniocentesis precoz (solo) _ 3 (23%)

Biopsia de vellosidades coriales (solo) - 2 (15%)

Otro: Se dispone de la informacién
global de las técnicas invasivas sin - 1(8%)
diferenciar el trimestre

10
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4.2. Segundo trimestre de gestacion

En el segundo trimestre de gestacidn, y conforme a la edad gestacional establecida para la
realizacion de cada prueba diagndstica, la amniocentesis es la técnica mas utilizada, empleada
como Unica prueba en 7 CCAA (54 %) para confirmar o descartar los resultados del cribado. En
5 CCAA (38 %), la amniocentesis se realiza en combinacién con la biopsia de vellosidades
coriales. En el grafico 6 se representan otras respuestas manifestadas por las 13 CCAA
participantes.

Grdfico 6. Prueba diagndstica utilizada en el sequndo trimestre de gestacion (n, %)

Amiocentesis (solc) | 7 (-
Amniocentesis y biopsia de vellosidades coriales _ 5 (38%)

Cordocentesis - 1(8%)

Biopsia de vellosidades coriales (solo) 0 (0%)

Otro: Se dispone de la informacién global de las
técnicas invasivas sin diferenciar el trimestre

4.3. Indicaciones

La prueba diagndstica invasiva se utiliza en 12 CCAA ante un resultado de riesgo alto en el CCPT.
En 2 de estas CCAA, también se indica ante resultado de riesgo intermedio. En una de ellas, se
ofrece como alternativa a la realizacién de la prueba de ADN-Ic dentro de un rango especifico
de mayor riesgo dentro del grupo de riesgo intermedio. Asimismo, 9 CCAA emplean la técnica
invasiva ante un resultado de riesgo alto en el cribado del segundo trimestre.

En relacion con los resultados de la prueba de ADN-Ic, en 12 CCAA se considera indicada la
realizacion de técnica invasiva ante un resultado positivo o de alto riesgo. En 9 CCAA también se
emplea ante la persistencia de un resultado no concluyente tras el analisis de una segunda
muestra.

En 12 CCAA, la técnica invasiva se considera indicada ante translucencia nucal aumentada (>
percentil 99) y la deteccion de malformacidn fetal en alguna de las ecografias realizadas durante
los diferentes trimestres.

Asimismo, en 11 CCAA se considera indicacion para la realizacidon de prueba invasiva la existencia
de progenitores portadores de una enfermedad genética monogénica, y en 10 CCAA la presencia
de anomalias cromosdmicas en los progenitores y también en caso de hijo previo con anomalia
cromosomica.

11
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Grdfico 7. Indicaciones para la realizacion de técnica invasiva (n, %)

Resultado de riesgo alto en cribado combinado
del primer trimestre

Resultado de riesgo intermedio en cribado
combinado del primer trimestre

Resultado positivo o de alto riesgo en el test de
ADN-Ic

Persistencia de resultado no concluyente en una
segunda muestra en el test de ADN-Ic

Resultado de riesgo alto en cribado del segundo
trimestre

Presencia de malformacion fetal en alguna de
las ecografias de los diferentes trimestres

Translucencia nucal aumentada > percentil 99

Progenitores portadores de enfermedad
genética (monogénica)

Hijo previo con anomalia cromosdmica

Anomalia cromosémica en los progenitores

Otro

12 (92%)

2 (15%)

12 (92%)

9 (69%)

9 (69%)

12 (92%)

12 (92%)

11 (85%)

10 (77%)

10 (77%)

5 (38%)

Ademads, 5 CCAA (38 %) afiaden otras indicaciones para la realizacién de pruebas invasivas, que

se detallan en la siguiente tabla:

Tabla 4. Otras indicaciones para realizacidon de técnica invasiva

ecograficos y edad gestacional

Sonograma genético de riesgo:

se deberia individualizar conducta segun marcadores

Se reflejan las indicaciones de las técnicas invasivas en los centros de la CA
e indice de riesgo alto en el CCPT > 1/10
e (ndice de riesgo alto en el CCPT > 1/50

e Translucencia nucal mayor al percentil 99 (o =2 3,5 mm) en la ecografia del primer

Presencia de malformacién/es estructural/es fetales detectadas ecograficamente
Restriccion del crecimiento intrauterino precoz (antes de las 24 semanas), severo
(< p3) y sin alteraciones en la Eco Doppler compatibles con insuficiencia

Progenitor(es) portador(es) o afecto(s) de enfermedades hereditarias

Progenitor (es) portador (es) de alteraciones cromosémicas

trimestre
[ ]
[ ]
placentaria
[ ]
mendelianas o monogénicas
[ ]
e Hijo previo con anomalias cromosémicas
En el

70,5 % de los centros la eleccion de la técnica invasiva se hard de forma

individualizada en cada caso en funcidn de los resultados de las pruebas no invasivas, la
edad gestacional y los hallazgos ecograficos
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Se remite a pagina web para ver proceso asistencial de la CA
e Resultado de CCPT o de cribado del segundo trimestre con riesgo entre 1/101 y
1/270 que rechaza TPNI
e Riesgo elevado en el cribado combinado del primer trimestre o en el cribado
guimico del segundo trimestre (indice de riesgo > 1/50)
o TPNI de alto riesgo: amniocentesis
o Hallazgos ecogréficos (individualizados segln tipo y caracteristicas)
e Progenitores portadores de enfermedades monogénicas
e Progenitores portadores de anomalias cromosémicas
Restriccion del crecimiento precoz y grave

5. Comentarios/observaciones

En la ultima seccidn del formulario 7 CCAA aportaron comentarios u observaciones, recopilados
en la tabla 5.

Tabla 5. Comentarios y observaciones de las CCAA

Estos datos son fruto de la consulta a todos los centros del Sistema Sanitario Publico de
la CA

Encuesta centrada Unicamente en los hospitales publicos de la CA

e Cuando en el cribado combinado de cromosomopatias nos sale riesgo
intermedio: 1/271 — 1/1.000, realizamos marcadores ecograficos adicionales
(hueso nasal, doppler de ductus venoso y tricuspide) y recalculamos, y se ofrece
mas estudios (DNA-Ic) si el resultado es alto riesgo o continda siendo intermedio
(1/271 -1.000)

e Alas gestantes con riesgo alto en el cribado combinado de primer trimestre con
ecografia normal, se oferta como primera opcidn DNA-Ic, pero se explica que es
un cribado, y si desean se puede realizar una amniocentesis, explicando la
invasividad y riesgos de esta ultima

e Cuando las gestantes acuden fuera de los limites de realizacion de cribado, sélo
ofertamos DNA-Ic en aquellas con FR; y sin factores de riesgo y cuya edad en el
momento del parto es igual o superior a 38 afos

Guia clinica para la implementacidon del test prenatal no invasivo (TPNI) avanzado en
diagndstico prenatal en la CA (afio 2021)

e Tenemos un proceso asistencial de "Consulta preconcepcional y de atencién al
embarazo normal" que incluye el flujograma del listado prenatal de anomalias
cromosdmicas (2019)

e Tanto a las mujeres >/= 40 afios como a las de resultado de cribado combinado
de 1T 0 2T entre 1/100 - 1/270 se les da la opcidn de que elijan hacer
directamente prueba invasiva o realizar prueba de ADN

Estamos trabajando indicadores

El conjunto del programa (anomalias cromosdmicas y enfermedades infecciosas) se va a
revisar y actualizar a lo largo de este afio 2025
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Conclusiones

El informe refleja la situacion del programa de cribado prenatal de anomalias cromosdmicas en
13 de las 19 CCAA, lo que permite obtener una visidn representativa de la situacién del programa
a nivel nacional en el ano 2025.

Durante el primer trimestre de gestacion, todas las CCAA participantes ofertan como prueba de
cribado el cribado combinado del primer trimestre. Esta prueba se indica a todas las gestantes,
independientemente del riesgo de anomalia cromosdmica parental en aproximadamente dos
tercios de las CCAA, mientras que en el resto, se limita a aquellas gestantes sin riesgo
aumentando de anomalia cromosémica parental conocido. El CCPT se realiza mayoritariamente
en dos tiempos (laboratorio y ecografia en dias diferentes), y en menor proporcidén en un tiempo
(laboratorio y ecografia el mismo dia).

Es especialmente relevante la heterogeneidad existente en las distintas CCAA respecto a los
valores de corte establecidos en el CCPT para determinar el riesgo de anomalias cromosdmicas.

La prueba de ADN-Ic como prueba de cribado contingente, estd implantada en el programa de
cribado prenatal de todas las CCAA, y se emplea en todas las regiones de cada CA, excepto en
una de las CCAA, en la que se emplea solo en algunas regiones, aunque ya se encuentra en
proceso de implantacién en el resto.

El andlisis de las muestras de ADN-Ic en la mayoria de las CCAA se lleva a cabo en los hospitales
de referencia, incluyendo una de ellas también el edificio de consultas.

La prueba de ADN-Ic permite en todas las CCAA la deteccién de trisomias 21, 18 y 13, ademas
de aneuploidias de los cromosomas sexuales en gran parte de ellas.

La indicacién de la prueba de ADN-Ic varia segun el riesgo obtenido en el CCPT, siendo comun
su uso ante riesgo intermedio. En la mayoria de las CCAA no se prevén modificaciones en las
indicaciones actuales, aunque aquellas en las que si se contemplan, el cambio se refiere
fundamentalmente a la modificacién de alguno de los valores de corte correspondientes a los
niveles de riesgo del CCPT. En una CA se estd valorando eliminar el cribado de aneuploidias de
los cromosomas sexuales.

En el segundo trimestre de gestacion, el cribado se realiza solo a las gestantes que acuden fuera
de los limites para la realizacidn del cribado del primer trimestre en todas las CCAA, excepto en
una CA, en la que se realiza a todas las gestantes. La prueba de cribado ofertada en la mayoria
de las CCAA es el cribado bioquimico de segundo trimestre, ofertdndose en las CCAA restantes
la prueba de ADN-Ic y en una de ellas a veces también prueba invasiva. En las CCAA en las que
se realiza la prueba de ADN-Ic, en general esta se oferta a las gestantes que acuden fuera de los
limites para la realizacién del cribado del primer trimestre y ante hallazgos ecograficos.

En aquellas CCAA en las que se efectla cribado bioquimico, el tipo mas empleado es el doble
test (fR-hCG, AFP) seguido del test cuadruple (fR-hCG, AFP, uk3, inhA).

Cuando se requiere una prueba diagndstica en el primer trimestre de gestacidn para confirmar
o descartar los resultados del cribado, y segln la edad gestacional establecida para cada técnica,
las mds empleadas son la biopsia de vellosidades coriales y amniocentesis precoz de manera
conjunta.

En el segundo trimestre, la amniocentesis es la prueba diagndstica mas utilizada, también en
funcién de la edad gestacional, para confirmar o descartar los resultados del cribado.
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Respecto a las indicaciones de las pruebas invasivas, en todas las CCAA, salvo en una, se realizan
ante un resultado de riesgo alto en el CCPT, y en dos CCAA también ante riesgo intermedio.
Asimismo, la mayoria de las CCAA la utilizan ante un resultado de riesgo alto en el cribado del
segundo trimestre.

En cuanto a la prueba de ADN-Ic, en todas las CCAA excepto una, se considera indicada la
realizacion de técnica invasiva ante un resultado positivo o de alto riesgo, y en la mayoria
también se emplea cuando persiste un resultado no concluyente tras una segunda muestra.

De igual modo, en todas las CCAA salvo una, la técnica invasiva se considera indicada ante
presencia de malformacién fetal detectada en alguna de las ecografias de los diferentes
trimestres o ante translucencia nucal aumentada > percentil 99. En la mayor parte de las CCAA,
también se emplea en casos de progenitores portadores de enfermedad genética (monogénica),
anomalia cromosdmica en los progenitores o antecedentes de un hijo previo con anomalia
cromosdémica. Algunas CCAA incluyen indicaciones adicionales a las mencionadas.

Consideraciones finales

Aunque aun no ha transcurrido el plazo de dos afios establecido por la Orden SND/606/2024, de
13 de junio, para la implantacién del programa de cribado prenatal de anomalias cromosdmicas
como programa poblacional en la cartera comun de servicios del SNS, este cribado se encuentra
ya ampliamente implantado en las CCAA, reflejando una base sdlida.

No obstante, se observa una notable heterogeneidad en algunos aspectos fundamentales del
programa entre las distintas CCAA. Esta variabilidad, si bien puede responder a particularidades
organizativas, disponibilidad de recursos o criterios especificos de cada region, plantea desafios
en términos de equidad y calidad en el acceso al diagndstico prenatal a nivel nacional. Lo
anterior subraya la necesidad de avanzar hacia la elaboracién de un protocolo de consenso que
garantice un abordaje homogéneo y de acuerdo a criterios de calidad del programa en todo el
territorio nacional.
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Anexo 1. Formulario enviado a las CCAA

FORMULARIO DE CRIBADO
PRENATAL DE ANOMALIAS
CROMOSOMICAS

Este formulario incluye preguntas que permiten seleccionar varias respuestas asi como
algunas preguntas de respuesta abierta en formato de texto.

Cada pregunta cuenta con la opcion "0tro” para agregar informacion adicional o realizar
aclaraciones relacionadas con la pregunta correspondiente.

Ademas, al final del cuestionario, hay un apartado denominado
‘Comentarios/Observaciones”, donde tambien se puede incluir cualquier comentario o
informacicn adicional que se considere.

* Indica aue la nreaunta es nhlinataria
! red L

EN SU COMUNIDAD AUTONOMA (CA)/CIUDAD AUTONOMA (CiA), DURANTE EL
PRIMER TRIMESTRE DE GESTACION:

1. ¢ Qué prueba de cribado se oferta? *

Selecciona todos los que correspondan.

|:| Cribado combinado del primer trimestre (bioquimico-ecografico)

|:| Otro:

2. iAqué gestantes se realiza el cribado combinado?

Selecciona todos los que correspondan.

|:| Alas gestantes en las que no existe constancia de riesgo aumentando de anomalia
cromosomica parental.

|:| Atodas las gestantes, independientemente del riesgo de anomalia cromosomica
parental.

|:| Otro:

16



Informe de situacion de los procesos del programa de cribado prenatal de anomalias
cromosOmicas en Espafia. Afio 2025

3. El cribado combinado se realiza:

Selecciona todos los que correspondan.

|:| En un tiempo (laboratorio y ecografia el mismo dia)
|:| En dos tiempos (laboratorio y ecografia en dias diferentes)

|:| Otro:

& Cuales son los valores de corte del cribado combinado utilizados en su CA/
CiA para el riesgo de anomalias cromosémicas?

4. Indicar los niveles de riesgo utilizados con sus valores de corte correspondientes
(Por ejemplo: Riesgo alto: >1/50 ; Riesgo intermedio: entre 1/50 - 1/250; Riesgo
bajo: <1/250)

RESPECTO A LA PRUEBA DE ADN FETAL LIBRE CIRCULANTE EN SANGRE
MATERNA COMO PRUEBA DE CRIBADO CONTINGENTE:

5. ¢Esta implantada dentro del programa de cribado prenatal en su CA/CIA? *

Selecciona todos los que correspondan.

[ ]si
[ | No

|:| Otro:

6. Sobre el estado de implantacion en su CA/CIA: *

Selecciona todos los que correspondan.

|:| Se emplea en todas las regiones
|:| Se emplea solo en algunas regiones
[ | No se emplea en ninguna regién

|:| Otro:
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7.

10.

;Donde se realiza el analisis de las muestras?

Selecciona todos los que correspondan.

|| Hospital de referencia

|:| Otro:

Anomalias cromosomicas detectadas:

Selecciona todos los que correspondan.

[ | Trisomia 21
|| Trisomia 18
|:| Trisomia 13
|| Aneuploidias sexuales (X, Y)

|:| Otro:

¢ Cuando consideran indicada la prueba de ADN fetal libre circulante en sangre
materna en relacion al riesgo del test combinado del primer trimestre, segun
niveles de riesgo utilizados en su CA/CIA?

Selecciona todos los que correspondan.

|| Ante riesgo alto
|| Ante riesgo intermedio
[ | Ante bajo riesgo

|:| Otro:

iSe esta valorando modificar en su CA/CIA las indicaciones actuales de la
prueba de ADN fetal libre circulante en sangre materna?

Selecciona todos los que correspondan.

[ ]si
[ ]No
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11. ¢ Cuales serian las nuevas indicaciones que se estan valorando?

EN SU CA/CiA, DURANTE EL SEGUNDO TRIMESTRE DE GESTACION:

12. ;Qué prueba de cribado se oferta? *

Selecciona todos los que correspondan.

D Cribado bioguimico de segundo trimestre
[ ] Ninguna

|:| Otro:

13.  iA qué gestantes se realiza el cribado del segundo trimestre?

Selecciona todos los que correspondan.

D S0lo a las gestantes que acuden fuera de los limites para la realizacion del cribado

del primer trimestre
D Atodas las gestantes
[ ] Aninguna

|:| Otro:

14. En el caso de cribado bioguimico, qué tipo se realiza:

Selecciona todos los que correspondan.

|| Test cuadruple (fR-hCG, AFP, uE3, inhA)
|| Triple test (fR-hCG, AFR, uE3)
| Doble test (f3-hCG, AFP)

D Otro:
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RESPECTO A LA REALIZACION DE PRUEBA DIAGNOSTICA INVASIVA:

15. Cuando se precisa una prueba diagnostica en el primer trimestre para
confirmar/descartar los resultados del cribado, cual utilizan:

Selecciona todos los que correspondan.

| | Biopsia de vellosidades coriales
D Amniocentesis precoz

|:| Otro:

16. Cuando se precisa una prueba diagnostica en el segundo trimestre para
confirmar/descartar los resultados del cribado, cual utilizan:

Selecciona todos los que correspondan.

|| Amniocentesis
|:| Biopsia de vellosidades coriales
| ] cordocentesis

|:| Otro:

17.  ¢Qué indicaciones contemplan para la realizacion de técnica invasiva? *

Selecciona todos los que correspondan.

D Resultado de riesgo alto en cribado combinado del primer trimestre

D Resultado de riesgo intermedio en cribado combinado del primer trimestre

D Resultado de riesgo alto en cribado del segundo trimestre

D Resultado positivo o de alto riesgo en el test de ADN fetal libre circulante en sangre
materna

D Persistencia de resultado no concluyente en una segunda muestra en el test de
ADN fetal libre circulante en sangre materna

D Anomalia cromosdmica en los progenitores

D Progenitores portadores de enfermedad genética (monogénica)
D Hijo previo con anomalia cromosomica

D Translucencia nucal aumentada = percentil 99

D Presencia de malformacicn fetal en alguna de las ecografias de los diferentes
trimestres

D Otro:
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COMENTARIOS/ OBSERVACIONES

18.

DATOS DEL RESPONSABLE AUTONOMICO

19.

20.

21.

22

23.

Comunidad Auténoma (CA)/ Ciudad Autonoma (CiA):

Nombre y apellidos:

Cargo:

Teléfono de contacto:

Correo electronico:
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