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Estimado director:  

El riesgo genético preconcepcional se define como la posibilidad que tiene una 

pareja de trasmitir una condición genética específica a su futuro hijo. Forma 

parte fundamental de la prevención de enfermedades genéticas y defectos 

congénitos.(1)  

Tras leer detenidamente el artículo de las autoras Tejeda y Macías,(2) nos resultó 

coincidente la preocupación por el tema, pero no solo para las enfermeras como 

es el objetivo del trabajo de las autoras. La inquietud la hacemos extensiva a 

todo el personal vinculado a la salud materno infantil que ha contribuido a la 
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significativa reducción de las tasas de mortalidad infantil en nuestro país(3) y a la 

consolidación del Programa del Médico y Enfermera de la Familia. 

Los conceptos básicos de la genética médica resultan imprescindibles para el 

médico de familia, quien asume un importante papel, no solo para la atención de 

personas afectadas por enfermedades genéticas, sino también para su familia, en 

especial para la detección de riesgo genético preconcepcional que puede estar 

presente tanto en la mujer como en su pareja, de ahí la importancia de 

identificarlo antes de que la pareja decida su conducta reproductiva. 

La invitación a la reflexión la haremos tomando como lema la prevención 

cuaternaria(4,5) y lo que afirma Juan Javier Gervas Camacho, médico que trabaja 

el campo de la medicina general y familiar, profesor de estudiantes, internos y 

residentes de medicina familiar y comunitaria:(6) en ocasiones, y todo parece 

indicar que con más frecuencia de la necesaria, se usa la tecnología sin informar 

adecuadamente de sus posibles consecuencias. 

Smith y otros(7) publican el caso clínico de una mujer de 37 años, embarazada por 

segunda vez, con antecedentes de haber tenido una niña sana en embarazo 

anterior. En ambos casos la fertilización fue in vitro para selección genética, pues 

ambos progenitores son portadores de fibrosis quística. En el diagnóstico prenatal 

con ADN fetal en sangre materna encontraron resultados sugerentes de anomalías 

fetales, pero la amniocentesis reveló un feto femenino sano y se decide proseguir 

hasta el final el embarazo. Se hacen tres resonancias magnéticas nucleares que 

demuestran nódulos hepáticos; los análisis hepáticos son normales. Tras el parto 

por cesárea se estudia a la madre a fondo y se diagnostica un cáncer de colon con 

metástasis en hígado por el que muere la paciente a los diez meses del parto.  

Es importante que el personal que realiza la prevención en la atención materno 

infantil sepa que el diagnóstico prenatal con determinación de ADN fetal en 

sangre materna ofrece información sobre la genética del feto, pero también de 

la genética de la madre y los autores de esta carta defendemos que debe incluirse 

en el consejo genético a la pareja. 

Si hay alteraciones del ADN fetal en sangre materna no siempre hay alteraciones 

en el feto (la prueba tiene bajo valor predictivo positivo), es decir, es una prueba 

de cribado, no diagnóstica. Si no hay alteraciones del ADN fetal libre en la sangre 

materna, es casi seguro que no haya alteraciones cromosómicas en el feto.(8) El 
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análisis de ADN fetal libre en sangre materna implica graves dilemas clínicos y 

éticos a los que se debe informar no solo a la embarazada, también a su pareja.  

 Como dicen las autoras, se logró elevar los conocimientos sobre el riesgo 

preconcepcional genético, que incorporaron a las diferentes actividades y 

procesos asistenciales en la comunidad, por lo que adquiere valor lo que 

recomiendan Gervas(9) y Domínguez(10) de no someterse a las pruebas de 

cromosomopatías si no hay factores de riesgo, como edad avanzada. Es muy 

importante brindar información completa acerca del valor predictivo de las 

pruebas tanto para el feto como para la propia embarazada. Somos conscientes 

de que es un derecho que tiene la pareja de conocer todos los fenómenos al 

alcance científico del momento, sobre el diagnóstico, pronóstico, posibles 

tratamientos de la enfermedad genética presente en la familia, así como sobre 

los riesgos de recurrencia o de ocurrencia, opciones reproductivas y posibles 

diagnósticos prenatales y el riesgo por el proceder de métodos invasivos. 

En la etapa actual, novedosas técnicas aportan cada vez más información sobre 

muchas enfermedades, por otra parte los nuevos conocimientos en el campo de 

la epigenética y metodologías de estudio basadas en la expresión de genes, son 

el complemento al consejo genético, para hacer prevención cuaternaria y mejorar 

la calidad de la atención médica y el estado de salud de la población. 
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