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Resumen
Este trabajo resume los principales resultados obtenidos en 
el proyecto “Evaluación de la Eficiencia del Subprograma 
de Diagnóstico Prenatal Citogenético en Ciudad de La Ha-
bana”, culminado en el año 2006, que tuvo como objeti-
vos detectar deficiencias organizativas del subprograma de 
diagnóstico prenatal citogenético, detectar y comparar di-
ferencias en los principios organizativos y las deficiencias 
en la ejecución del subprograma en todos los municipios 
de la provincia Ciudad de La Habana. Se profundizó en 
los aspectos referidos al comportamiento de los criterios 
de indicación y al diagnóstico citogenético fetal dada la 
importancia de la detección del riesgo de cromosomopa-
tías en la población. El diagnóstico prenatal citogenético 
fue indicado, en todos los municipios, mayoritariamente 
a aquellas gestantes entre 38 y 41 años. El 86,7% de las 
gestantes a las que se les realizó diagnóstico prenatal ci-
togenético tuvieron un resultado normal, en 50 gestantes 
(3,8%) el resultado fue no concluyente y el  2,3 % de los 
casos estudiados tuvo un resultado positivo. 

Palabras clave: Diagnóstico Prenatal Citogenético, pro-
gramas prenatales.

Abstract
This paper resumes the main results of the project Evalua-
tion of the Efficiency of the Prenatal Cytogenetic Diagnosis 
in Havana City, finished in 2006. The program was aimed 
at the detection of the organizational deficiencies of the 
subprogram, detecting and comparing the differences in or-
ganizational principles and deficiencies in the subprogram 
execution in all municipalities of Havana City province. 
Topics referring to the behavior of indication criteria and 
the fetal cytogenetic diagnosis were studied in depth, con-
sidering the importance of the risk of cromosomopathies 
detection in the population. Prenatal cytogenetic diagnosis 
was indicated in all municipalities mainly to pregnants ha-
ving 38 to 41 years old. Normal results were obtained for 
86,7% of the pregnants having the diagnosis done, while 
2,3 % had positive results and in 50 pregnants (3,8%) this 
result was not conclusive.

Keywords: prenatal cytogenetic diagnosis, prenatal 
programs.
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Introducción
El subprograma de diagnóstico prenatal citogenético 
en gestantes en riesgo incluida la edad materna avan-
zada forma parte del Programa Cubano de Diagnósti-
co, Manejo y Prevención de Enfermedades Genéticas 
y Defectos Congénitos y tiene como objetivos brindar 
la oportunidad, a las gestantes con mayor riesgo de 
tener descendencia afectada por aberraciones cromo-
sómicas, de conocer en la etapa prenatal si el produc-
to de la concepción está afectado, a fin de poder tomar 
por sí mismas las decisiones reproductivas de acuer-
do a sus intereses. Estas gestantes con riesgo más ele-
vado, incluyen las que tienen 37 o más años de edad, 
gestantes con hijos previos afectados, gestantes con 
signos de sospecha por ultrasonido, así como, gestan-
tes con antecedentes familiares de reordenamientos  
cromosómicos.1 
Este trabajo resume los principales resultados obte-
nidos en el año 2006 en el proyecto “Evaluación de 
la Eficiencia del Subprograma de Diagnóstico Prena-
tal Citogenético en Ciudad de La Habana”, que tuvo 
como objetivos detectar deficiencias organizativas 
del subprograma de diagnóstico prenatal citogenéti-
co en la provincia Ciudad de La Habana, detectar y 
comparar diferencias en los principios organizativos 
y las deficiencias en la ejecución del subprograma en 
los municipios desde de las remisiones de la atención 
primaria hasta la información de los resultados del 
estudio en el laboratorio, a la pareja o a la gestante 
y evaluar los principales indicadores de calidad del 
diagnóstico prenatal citogenético.
Se profundiza en los aspectos referidos al comporta-
miento de los criterios de indicación y al diagnóstico 
citogenético fetal dada la importancia que le concede-
mos a la detección del riesgo de cromosomopatías en 
la población por los especialistas en Genética Clínica 
y los Asesores Genéticos, como elemento indispensa-
ble en la eficiencia y efectividad de este programa.
La muestra de nuestro estudio estuvo conformada 
por todas las gestantes que acudieron al Centro Pro-
vincial de Genética de Ciudad de La Habana entre el 
1º de marzo de 2005 y el 1º de marzo de 2006, para 
realizarse diagnóstico prenatal citogenético luego de 
haber sido captadas y atendidas en cualquiera de los 
15 municipios de Ciudad de La Habana.
Fueron excluidas del estudio aquellas gestantes cuya  
amniocentesis fue fallida y las que no portaban su 
carné obstétrico y no pudieron aportar la informa-
ción solicitada: fecha de última menstruación, fecha 
de captación de embarazo y fecha de  indicación del 
diagnóstico prenatal citogenético.
Se realizó un estudio de tipo descriptivo, longitudinal 
y prospectivo. El método utilizado para recolectar la 
información, fue a través de la revisión del carné obs-

tétrico, o entrevista individual, en aquellos casos que 
no lo portaran. Los datos que siguen fueron recogidos 
en una planilla de recolección de datos diseñada para 
esta investigación: municipio, edad, fecha de última 
menstruación, criterio para la indicación, del estudio  
citogenético, fecha de captación del embarazo, fecha 
de asistencia a consulta de genética y fecha de reali-
zación de la amniocentesis.
Para registrar los resultados de los cariotipos fetales 
se confeccionó una base de datos con la siguiente 
información: fecha del diagnóstico, resultado del ca-
riotipo fetal (desglosado en normal, sin resultado, no 
concluyente y positivo) y conclusiones.
Las variables de nuestro análisis fueron las que 
siguen:
-  Criterios de indicación
a.- Edad Materna Avanzada, dividida en: 35-37, 38-
41, y 42 y más años cumplidos al momento de la 
fecundación.
b.- Signos Ultrasonográficos indirectos.
c.- Hijos previos, vivos o fallecidos, con Síndrome 
Down u otras malformaciones sugestivas de aberra-
ciones cromosómicas.
d.- Otras: Se incluyen aquellas gestantes con fallas 
reproductivas, portadoras de translocaciones balan-
ceadas y ansiedad materna.
- Características del diagnóstico
a.- Total y porcentaje de gestantes con resultados 
normales.
b.- Total y porcentaje de gestantes con resultados no 
concluyentes
c.- Total y porcentaje de gestantes sin resultados
d.- Total y porcentaje de gestantes con resultado 
positivo 

Resultados
Como se puede observar en la tabla 1, el diagnóstico 
prenatal citogenético fue indicado, en todos los mu-
nicipios, mayoritariamente a aquellas gestantes entre 
38 y 41 años, que constituyeron el 81,8% del total 
estudiado. Entre los municipios con mayores por-
centajes de indicación de DPC se encuentran,  Arro-
yo Naranjo con un 96,47% de indicaciones por esta 
causa, Centro Habana con 89,25 % y Marianao con 
87,84 %. En orden le sigue la edad materna entre 35 
y 37 años en 82 gestantes (6,3%) en correspondencia 
a  que nuestras gestantes conocen que a partir de 35 
años el riesgo de tener un hijo con una aberración cro-
mosómica numérica comienza a aumentar y solicitan 
el estudio, Los municipios en los que son mayores 
los porcentajes son Playa con 19,08 % y Regla con 
11,11%. En el grupo que abarca a las indicaciones por 
signos ultrasonográficos sólo 4 municipios realizaron 
indicaciones por esta causa y los mayores porcentajes 
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corresponden a 10 de Octubre con un 2,74 % y Regla 
con un 2,78 %, en 11 municipios no se realizan indi-
caciones por esta causa. Similares resultados obtuvo 
Pimentel y cols. en su trabajo de 20 años de trabajo, 
con 0,6% de indicaciones por marcadores sonográfi-
cos para cromosomopatías.2El grupo con hijos pre-
vios afectados por alguna cromosomopatías abarcó el 
3,02 % siendo los municipios de SMP con un 6,45 % 

y Regla con un 5,56 % los que realizaron mayores 
indicaciones por esta causa. En las indicaciones por 
otras causas, entre ellas ansiedad, exposición a tera-
tógenos, etc se indicó en un 5,96 %, similar a otros 
autores que encontraron 6,07 %.2 Llama la atención 
que en el municipio Cerro un 10,34 % de las gestantes 
tuvieron la indicación por otras causas.

Tabla 1. Criterios de indicación del estudio prenatal citogenético según los municipios de Ciudad de La Habana. 2006
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Playa 25 19,08 87 66,41 2 1,53 2 1,53 4 3,05 11 8,40 131
Plaza 3 2,46 103 84,43 5 4,10 0 0,00 4 3,28 7 5,74 122
C. Habana 3 3,23 83 89,25 1 1,08 0 0,00 1 1,08 5 5,38 93
H.Vieja 6 8,45 60 84,51 3 4,23 0 0,00 1 1,41 1 1,41 71
Regla 4 11,11 28 77,78 0 0,00 1 2,78 2 5,56 1 2,78 36
H. del Este 3 3,61 69 83,13 2 2,41 0 0,00 4 4,82 5 6,02 83
Gbcoa. 4 6,67 48 80,00 2 3,33 0 0,00 1 1,67 5 8,33 60
S.M.P. 3 3,23 76 81,72 2 2,15 0 0,00 6 6,45 6 6,45 93
10 de Oct. 9 6,16 110 75,34 5 3,42 4 2,74 6 4,11 12 8,22 146
Cerro 3 3,45 72 82,76 0 0,00 1 1,15 2 2,30 9 10,34 87
Marianao 3 4,05 65 87,84 1 1,35 0 0,00 2 2,70 3 4,05 74

Lisa 5 8,33 50 83,33 2 3,33 0 0,00 1 1,67 2 3,33 60

Boyeros 9 8,41 87 81,31 3 2,80 0 0,00 2 1,87 6 5,61 107

A.Naranjo 0 0,00 82 96,47 0 0,00 0 0,00 2 2,35 1 1,18 85

Cotorro 2 4,55 38 86,36 0 0,00 0 0,00 1 2,27 3 6,82 44

Total 82 6,35 1058 81,89 28 2,17 8 0,62 39 3,02 77 5,96 1292

   SIGNOS + AL US: signos positivos al ultrasonido.

En el período analizado en Ciudad de La Habana el 
86,7% de las gestantes que se realizaron Diagnóstico 
Prenatal Citogenético obtuvieron un resultado nor-
mal, o sea un feto que cromosómicamente resultó 46, 
XX o 46 XY. Los 4 municipios con mayor número 
de gestantes con resultado normal fueron Habana del 
Este (92,7%), Lisa y Playa (91,6%) y San Miguel del 
Padrón (90,3%). 
En 50 gestantes (3,8%) el resultado fue no conclu-
yente por solo haberse podido analizar 5 metafases o 
menos, y el número de gestantes sin resultado fue 90, 

para un 6,9 %. Estas dos categorías incluyen a 140 
gestantes cuyo estudio prenatal no tuvo un resultado 
satisfactorio, constituyendo el 10,83 % de todos los 
casos estudiados en el año en estudio. Los municipios 
con mayores porcentajes en ambas categorías fueron 
Habana Vieja con un 8,4 % de sus gestantes con re-
sultado no concluyente y Centro Habana con un 12,9 
% sin resultados (Tabla 2).
Tuvieron un resultado positivo, un 2,3 % de los casos 
estudiados, incluimos en éstos todas las aberraciones 
cromosómicas, exceptuando las variantes normales.3 
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Tabla 2. Resultados del diagnóstico prenatal citogenético por municipios de Ciudad de La Habana. 2006.

Municipio

No. de 
gestantes 

con resulta-
do normal

%

No. de 
gestantes con 
resultado no 
concluyente

%
No. de 

gestantes  
sin resultado

%

No. de 
gestantes con 

resultado 
positivo

% Total de 
casos

Playa 120 91,6 4 3,1 7 5,3 0 0 131
Plaza 102 83,6 6 4,9 10 8,1 4 3,2 122
C. Habana 73 78.4 4 4,3 12 12,9 4 4,3 93
H.Vieja 57 80,2 6 8,4 3 4,2 5 7,0 71
Regla 29 80,5 2 5,5 3 8,3 2 5,5 36
H. del Este 77 92,7 2 2,4 4 4,8 0 0 83
Gbcoa. 51 85 0 0 5 8,3 3 5 60
S.M.P. 84 90,3 4 4.3 6 6,5 0 0 93
10 de Oct. 129 88,3 4 2,7 10 6,8 3 2,0 146
Cerro 73 83,9 4 4,6 8 9,2 1 1,1 87
Marianao 62 83,7 3 4,0 6 8,1 3 4,1 74
Lisa 55 91,6 1 1,6 3 5 2 3,3 60
Boyeros 95 88,7 4 3,7 2 1,9 3 2,8 107
A. Naranjo 76 89,4 4 4,7 7 8,2 0 0 85
Cotorro 38 86,3 2 4,5 4 4,7 0 0 44
Total 1121 86,7 50 3,8 90 6,9 30 2,3 1292

Discución
Atendiendo a que el Subprograma de Diagnós-
tico de Cromosomopatías en gestantes con edad 
avanzada abarca a aquellas gestantes de 37 años 
y más, el mayor porcentaje de gestantes con indi-
cación de DPC fue el grupo con edades compren-
didas entre 38 y 41 años, debido a que a todas las 
gestantes cuando acuden a la consulta de detec-
ción de riesgo genético se les ofrece este diag-
nóstico, se le proporciona la coordinación para la 
amniocentesis y se informa sobre las ventajas y 
seguridad que a la pareja le proporciona conocer 
el cariotipo de su bebé previo al nacimiento. No 
obstante otros grupos de riesgo solicitan o se les 
ofrece el DPC y al igual que a las gestantes con 
avanzada edad materna se le crean todas las con-
diciones para que se realicen el estudio, sólo que 
proporcionalmente son menos las mujeres que 
se embarazan después de los 42 años, que son 
portadoras de aberraciones cromosómicas balan-
ceadas o que tienen gran ansiedad, además aún 
el diagnóstico ultrasonográfico de marcadores de 
cromosomopatías no se encontraba extendido a 
todos los municipios y no existía la experiencia 
en la medición de la translucencia nucal, el hue-
so nasal y el ductus venoso (marcadores de 1er 
primer trimestre para cromosomopatías). Actual-

mente se incluye la medición del ángulo fronto-
maxilar como marcador.4 

En nuestro país el Diagnóstico Prenatal Citoge-
nético por cultivo de amniocitos presenta un alto 
nivel de confiabilidad en sus resultados.5Para lo-
grar y mantener estos resultados el diagnóstico 
prenatal citogenético debe hacerse con rapidez y 
eficacia. En este proceso están involucrados múl-
tiples factores: la obtención de la muestra por el 
obstetra, previo consentimiento informado, cum-
pliendo los principios de la bioética;6 la transpor-
tación de la muestra; las condiciones del cultivo 
y procesamiento, así como el análisis del mismo. 
En los resultados de nuestro estudio observamos 
que en el período analizado el porcentaje de ges-
tantes que no recibieron un resultado confiable 
(11%)  supera lo establecido según el Manual de 
Buenas Prácticas en Citogenética, que es de un 
5%.7 En países como Gran Bretaña la cifra de ca-
sos sin resultado es inferior al 2%.  En este país 
además, según resultados del Comité Asesor de 
Calidad, el tiempo de procesamiento de muestras 
de líquido amniótico obtenidas por amniocente-
sis ha disminuido de 20,3 días en el año 1988 a 
14,8 días en la actualidad,8 aspecto muy ventajo-
so si se tiene en cuenta que el tiempo de espera 
de los resultados del DPC crea una gran ansiedad 



en gestantes evaluadas como riesgo incrementa-
do para cromosomopatías fetales, que aumenta 
además, si luego de someterse al proceder in-
vasivo de la amniocentesis no se obtiene un re-
sultado que les ofrezca garantía de la salud fetal. 

Atendiendo a la importancia de reflexionar sobre 
estos aspectos es que mostramos los resultados 
de este estudio por el compromiso de revertir las 
deficiencias en resultados de excelencia como se 
merece nuestro pueblo. 
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