DIAGNOSTICOS PRENATAL DE
ANOMALIAS GENETICAS

por DR. JOSE MIGUEL GARCIA*

Durante la Gltima década los cambios que se han observado en el 4rea
de la genética, en particular la genética médica, han sido de tal magnitud
que posiblemente cuando se escriba la historia de la medicina esta década
va a ser una de las m4s importantes. Me refiero a los conocimientos
cientificos relacionados en particular con genética humana. Entre los
campos de m4s avance en genética humana ha sido el diagnéstico de
anormalidades cromos6micas, ya que para el 1971 se desarrollé un sistema
de tinci6n especial para los cromosomas lo cual permite por primera vezen
el ser humano la identificacién exacta de cada uno de los cromosomas, esto
abri6 el campo de la citogenética nuevamente que habia estado un poco
rezagado, de la citogenética humana. Y tenemos ya el hecho de poder
describir la localizacién de genes en todos los cromosomas humanos y cada
dia se estan afiadiendo ma4s a nuestro mapa cromosémico humano tal como
se habia hecho anteriormente, digamos en Drosofila. Asique ya enelser
humano nosotros estamos conociendo donde se encuentran distintos genes
en los distintos cromosomas.

El otro evento de importancia trascendental en esta década y sobre el
cual voy a concentrar hoy ha sido el de diagnéstico prenatal. Uno de los
problemas que tenemos cuando lidiamos con enfermedades hereditariases
que lamentablemente todavia, para muchas de éstas, no tenemos
disponibles terapias efectivas, podemos modificar en algunos casos, darle
ayuda en otros, pero realmente causar un cambio y eliminar la condicién
ne es factible en este momento para la mayor parte de ellas. Lo que si
podemos tratar de ver si se puede evitar el que estasenfermedades ocurran
y para esto el acesoramiento genético fue el arma de mayor importancia.
En esta ultima década se ha podido ir un poco méas alldy adem4s de poder
no solamente acesorar las distintas situaciones, para muchas condiciones
podemos hacer un diagnéstico prenatal. Esto abri6 el campoenormemente
ya que las personas donde podia ocurrir un problema de esta naturaleza no
tienen entonces que arriesgarse, como antes tenian que hacerlosin tener un
conocimiento real de qué iba a suceder con el embarazo, sino que por
primera vez se le ofrece la oportunidad, temprano en el embarazo, de
conocer exactamente el status fetal desde el punto de vista genético. Esto
ha cambiado totalmente el enfoque de la genéticay dela medicina en cierto
modo también, y estamos ya a un punto lo que quizés hace tres o cuatro afios
estaba en una etapa experimental, hoy en este momento, se acepta como la
Practica correcta de la medicina. Y esto ha sido de tal forma que han
*Transerito al modo oral de la conferencia original.
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habido casos en corte donde se le ha exigido al médico, envuelto en la
situacién, conocimientos sobre estas practicas y de no hacerlo y de no
ofrecerlo a los pacientes ser el médico legalmente responsable. Yo
quisiera darle una idea de dénde se encuentra esto en términos generales, el
diagnodstico prenatal y tratar de sefialar algunas situaciones particulares
que se refieren muy intimamente a nosotros.

Primeramente el diagnéstico prenatal usualmente se halla
intimamente ligado a un procedimiento de amniosentesis, donde se extrae
liquido de la cavidad intrauterina como lo podemos ver en la diapositiva.
Esto se hace a las catorce o dieciseis semanas de gestacién. Este liquido, el
liquido amniético, nos permite hacer una serie de analisisrelativo al status
fetal. Uno puede utilizar el liquido en si para una serie de componentes
quimicos o bioquimicos y uno puede utilizar las células, que son células del
feto, células descamadas y que gran porciento de ellas son vivas ain; uno
puede utilizar estas células para una serie de an4lisis sobre ellas
directamente osilas pone en cultivo de tejidos sobre una generacién deellas
que se puede obtener. Asies que de una célula que se obtiene de un liquido
podemos generar miles de ellas y sobre estas hacer tantos analisis

bioquimicos como citogenéticos. Muchas veces se usa sinénimamente la

amniosentesis como diagnéstico prenatal, pero quiero indicarle que es

meramente el procedimiento mediante el cual se obtiene el liquido para

hacer los estudios prenatales, ya que hoy el diagnéstico prenatal incluye

otras modalidades que son distintas a las que brega la amniosentesis. Una

de las primeras situaciones que se estudi6 por la amniosentesis, diagnéstico

prenatal fueron las anormalidades cromosémicas. No voy a entrar en los

detalles de ésta hasta decir que aqui en Puerto Rico hemos visto
virtualmente todas las imaginables y ya tenemos algunos casos de
situaciones nuevas en las literaturas médicas, o sea de aberraciones
cromosémicas que no se han descrito anteriormente en la literatura
médica. O sea que, para nosotros es un punto importantisimo las
aberraciones cromosémicas. No tenemos datos lamentablemente, que sean
fehaciente sobre la incidencia de estas condiciones en nuestro pais y esto es
una cosa lamentable, pero esto es la realidad. Uno tiene una idea més o
menos de cudl es la situacién, mi experiencia es de que posiblemente
nosotros tenemos anormalidades cromosémicas en una frecuencia mucho
més alta que en otros paises y esto obedece a las serie de razones que en la
conferencia anterior le traje sobre la endogamia y todas estas cosas en
Puerto Rico, posiblemente. Para las enfermedades cromosémicas
sencillamente hay que hacer el diagnéstico prenatal de todasellas o sea que
no tenemos limitaciones en este sentido.

Otro gran grupo de condiciones para el cual utilizar el diagnéstico
prenatal es para las enfermedades metab6licas no para todas ellas, pero
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que ven ahi, al pico que le sigue en tamaiio. Fijense, la diferencia enorme
que hay entre lo normal y lo anormal en estos casos o sea que esto es una
tercera modalidad en la cuestién del diagnéstico prenatal las
cromosémicas, metabélicas y los defectos del cierre del tubo neural.

Entrando ya en un poco de detalle relativo a las cuestiones
cromosémicas aqui podemos tener una idea mas o menos y estoes unaserie
de varios centros de estudios neuratal y como le digo para algunas de estas
cosas tengo siempre que hacer la salvedad que quizas en Puerto Rico esto
sea un poco mas exagerado y le voy a dar un ejemplode esto luego. Ustedes
pueden ver que sencillamente las anormalidades cromosémicas se
observan con mas o menos una frecuencia bastante considerable en las
distintas anormalidades cromosémicas, siendo la mas frecuente de ellasel
mongolismo o la trisomia 21. Se estima que la incidencia de una
anormalidad cromosémica en el neonato es de 5 por ciento, o sea, uno de
cada 200 nifos que nacen vivos, tienen una anormalidad cromosémica. No
necesariamente la anormalidad cromosémica tiene que ser de tanta
magnitud que cause un problema, una enfermedad, sino que pueda ser una
variante relativamente sin problema en el nifio que podrian tener
problema en la progenia y esto posiblemente hace que las anormalidades
cromosOmicas sean la enfermedad neonatal mas comtn que exista. Asies
que uno de cada 200 nifios que nacen vivos, se estima tienen algun tipo de
anormalidad cromosémica. Otro punto interesante las anormalidades
cromosémicas es que podemos ver para muchas de ellas y en particular el
sindrome Down o mongolismo hay un efecto de la edad materna.
Recientemente se sabe que hay un efecto de la paterna también, pero el
efecto de la paterna no es tan severo como lo es el efecto de la materna, por
ejemplo, ustedes tiene en la dispositiva cémo se altera, y esto es de un
estudio, el riesgode tener un nifio mongoloide conlaedad de lamadre. Alos
treinta tenemos que es uno en 885 nacimientos que se observan mientras
que a los 49 afios es uno de doce y pueden ver la progresién que hay y que
cada vez se hace en extremo mas posible, mas alto el riesgode tener un nifio
con el sindrome Down o mongolismo segiin aumenta la edad de la madre.
Quiero sefialarle que van a notar algunas diferencias en algunos de estos
nlimeros que les voy a presentar y esto se debe a que va a depender de
distintos estudios que se hacen, hay otras series de posibilidades, de
influencia genética que podrian y quizas ambientales de hecho en la otra
conferencia, yo toqué la posibilidad de que aqui en Puerto Rico la
contaminacién por mercurio quizas tiene que ver algo con la cuestién de
anormalidades cromosémicas, o sea que pueden alterarse estas tasas
dependiendo del grupo que se estudien.

Si nosotros tomamos el procedimiento de la amniosentesis, nos
gustaria obviamente cuando esto se empez6 a popularizar se levantaron
una serie de discusiones, de preguntas relativoal método, relativo a cuanto,
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cuan bueno era la metodologia, cuan problematica era la metodologia, etc.
En esta diapositiva yo estoy citando un estudio que se hizo por los
laboratorios nacionales de salud en Bethesda, Maryland. Estados Unidos,
que posiblemente es de los estudios de mejor disefio que hay y que comparan
muy bien con estudios posteriores, especialmente uno hecho en Canada y
comparan muy distintamente con uno hecho recientemente en Inglgter.r)a,
pero que realmente el estudio inglés no tuvo la seleccién, nila organizacién
interna apropiada, que verdaderamente es un estudio que nose debe tomar
en consideracion cuando se hacen estos planteamientos. En este estudioen
particular se estudiaron 1,040 mujeres, y las indicaciones como pueden ver
para hacer el diagnéstico prenatal era primordialmente citogenética
cromosémica cuando la edad materna era de los puntos més importan.tes
con un 52 por ciento de los casos. Se incluyé también el que hubiese hapldo
una trisomia 21, un mongolismo previo en uno de los nifios de la pareja, y
finalmente se utiliz6 también para determinar el sexo fetal, ya que para
algunas condiciones no cromosémicas, pero si genéticas mendelianas,
donde en la enfermedad est4 ligada al cromosoma X, como es la hemofilia,
se puede utilizar en una forma indirecta el diagnéstico prenatal y se puede
determinar el sexo fetal y uno sabe que si es hembra el feto nohay riesgo.de
que sufra la condicién, aunque pudiera ser portadora, mientras que si el
feto es varén uno tiene un riesgo de 50 por ciento de que pudiese estar
afectado, si es que 1a madre es 1a portadora de la condicién, y en estos casos
se hizo también el diagnéstico prenatal para este tipo de situacién aunque
ustedes pueden ver que fue en un porcentaje relativamente bajo,
comparado con los demas. La metabélica fue el otro gran punto en el
analisis, y es interesante que en este momento lo de alfafetoproteina todavia
no estaba haciéndose, se estaba en investigaciéon al momento. Los
problemas que se pudieron observar por el procedimiento, no por el
diagnéstico prenatal, fueron realmente, virtualmente nada. Es un
procedimiento que es en extremo seguro y esto se ha comprobadp a
saciedad, si habia veces que uno tenia que hacer una puncién repetida,
sobre tres veces o més veces que habfa que intentar hacer la puncién en més
de una ocasion, pero esto fue solamente en el 1.4 por ciento de los casos,
eventualmente en todos los demas con un intento se obtenia el liquido, pudo
haber flujo vaginal de sangre o misma muestra de sangre de ustedes para
que le hagan hemoglobina, van a tener diez resultados distintos que
posiblemente van a variar de alrededor de 1 6 2 por ciento, esa es la
variacién como minimo mientras que aqui tenemos que la variacién es
virtualmente ninguna.

Uno de los puntos importantes que se ha descubierto relativo, entrando
ahora exclusivamente en el campo de las anormalidades cromosémicas, es

que se observa una diferencia considerable entre los riesgos para el
sindrome de mongolismo al nacer, o sea las tasasal nacer y cuando se hacen
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estudios tempranos en el embarazo, como se hacen los estudios de
diagnoéstico prenatal. Por ejemplo, podemos ver la diferencia a los 35-36
afios entre los nacidos vivos en este estudio fue deunode 169 mientras que a
las 15 6 16 semanas de gestacion la normalidad eromosémica observada fue
de una de 65. Esto es asi, ya que estamos, mediante el diagnéstico prenatal,
estudiando todas lasanormalidades cromosémicas posible, primeramente.
Segundo, que van a ver muchas de estas condiciones donde nose va a llegar
aun final el embarazo. Oseaquevaaverun natimuerto o va a ver un aborto
esponténeo no porque se haga el estudio, sino porque naturalmente iba a ser
asi. Claro nosotros estamos cogiendo a un punto donde usualmente no
ocurre el aborto todavia y podia ocurrir después. Asfque nosotros al hacer
los analisis en las 156 16 semanas de gestacién, incluimos no solamente los
que van a nacer, que son los que se detectan cuando se hacen los an4ilisis
entre los nacidos vivos obviamente, sino que aquellos también que pueden
morir durante el proceso de la gestacién. En este analisis que es la
experiencia acumulativa de varios centros, notamos nuevamente que se
reflejan de nuevo més o menos lo misms que hemos deccrito hasta el
momento, vemos cémo por edad va aumentando el riesgo de enfermedades
cromosémicas. Unode los puntos interesantisimos que se observanaqui es
que si uno ha tenidoun nifio con mongolismo el riesgo de que tengaotro maés
en cualquier embarazo irrespectivo de la edad es de unoa 100, es un riego
en extremo, en extremo alto. Y tenemos que si la persona es portador de
una traslocacién cromosémica tiene un riesgo de un 10 por ciento de poder
tener otro en otro embarazo, de acuerdo con estos estudios. Quéinteresanie
que antes se creia que el riesgoera deun 20 por ciento y se estdencontrando
que es més aan. Encuantoa la enfermedad ligada X volvemosdenuevoala
misma situaciénque habfamos mencionado anteriormente. Los defectos
metabélicos aqui si cuando vemos la experiencia acumulativa, vemos que
se aproxima al riesgo mendeliano de un 25 por ciento. Asfes que tenemos
para todas las enfermedades diagnosticadas mediante amniosentesis y
diagnéstico prenatal de las 10,431 que se pudieron acumular, se pudo
encontrar una anormalidad fetal en 5.5 por ciento delos casos. Sicogemos
meramente la edad materna, vemos ¢6mo especialmente a los 35 afnos el
riesgo, la tasa de cromosomopatias por amniosentesis tempranoesdeunoa
41, o sea que las mujeres a los 35 afios tiene un riesgo de 1 en 41 de poder
tener un nifio con una aberracién cromosémicas y que sobre los 406 en los 40
afios el riesgo es de 1 en 23. Nuevamente estamos viendo aqui que estos son
consideraciones de peso para cuando uno trata de orientar o dar
asesoramiento a las personas sobre 35 afos que estan embarazadas. Hace
algunos afios que el riesgoera len 100a los afios 35y 1 en 40 afios y pueden
ver que segun se van acumulando datos estos riesgos se estan haciendo
teoria, un poco mas altos. O sea queen total tenemos que el riesgo en total
por todas las consideraciones de problemas cromosémicos la tasa es
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al?ede(;lor de 1 en 40; sea ya por edad materna, sea ya porque haya una
trisomia 21 previa, sea ya porque es portadora de la traslocacién o por otras
razones que se incluyen asi como familiares que hayan tenido nifios con
mogolismo aunque no sean hijos de ellos.

_ Relativo a las malformaciones del tubo neural, o sea los efectos del

51stema_nervioso central. Quierosefialarle un dato que nos fue sefialado por
un ex-filscipulo que est4 ahora en la secci6n de epidemiologia en Atlanta
Georgia. Este dato nosotros lo habiamos visto de otra forma. En el veran(;
pasa'do. nosotros hicimos con una estudiante de salud publica un estudio
p.rehmmar encaminado a ver cusl era el conocimiento, 1a experienciay los
riesgos de_recurrencia para los defectos del tubo neural, en una poblacién
que seleccionamos que habian nacidos en el Hospital Universitariode nifios
y en el Hospital Municipal de San Juan. Nos sorprendié que cuando
hicimos l_os analisis encontramos que la posibilidad de recurrencia en
Puerto Rico, en el grupo que estudiamos, que aceptamos que fue un grupo
pequeilo, pero era un estudio piloto; encontramos que habia un riesgo de
recurrencia de 24 por ciento, cuando para la poblacién mundial una vez que
ocurre un prqblema de estos defectos detubo neural, se estima que el riesgo
dej recurrencia es entre un 3 6 5 por ciento. Tenemos que aqui en Puerto
Rico posiblemente este problema por consideraciones genéticas
nuevamente y quizés por la tasa alta de endogamia que hay en nuestro pais
es un factor de mucho més riesgo que lo que hay para otras poblaciones en ei
mundo. Asf que una de las recomendaciones absolutas para diagnéstico
prenatal, en nuestro paises quesi el matrimonio en cuestién ha tenido un
bebé' con algtn defecto de tubo neural, desde anencefalia, espina bifida
mepmgosele lo que sea o que tiene un pariente cercano con esto; o que haya
tenido un bebé o que ellos tengan algunas de estas condiciones se deben
hacer estudios prenatales en ellos también. Pero lo méas interesante
después que obtuvimos esto, fue obtener este dato adicional, aqui nosotros
presentamos los diez factores de riesgo relacionados a problemas de esta
n.a..turaleza, de malformaciones del sistema nervioso central y si ustedes se
fijan la primera, hidramnio quiere decir mucho liquido amniético, esla que
es un faf:tor de riesgo més aliu, que hay una relacién de riesgo bien grande
si hay hidramnio, o sea mucho liquido amniético y la posibilidad del que el
fe;to tepga un problema de los que sefialamos, defecto del tubo neural, pero
si se fijan en la cuarta el mero hechode ser puertorriquefios es un factysor de
riesgo enorme para los efectos del tubo neural. O sea nosotros meramente
por ser puertorriquefios tenemos 2.2 veces més riesgo de tener esto que si
fuesemos de cualquier otra nacién. Y esto compagina perfectamente con
los hallazgos nuestros que yo les sefialé.

Bueno, afortunadamente para este tipo de problema como les dije de la
alfafetoproteina,‘podemos hacer el diagnéstico preciso temprano, y pronto
se va a hacer el diagnéstico de estas condiciones a través del suero materno
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0 sea que no va a ser necesario utilizar el liquido amniético para esto.
Posiblemente, en los préximos cinco afios se haria la prueba de
alfafetoproteina una prueba rutinaria en todo embarazo, tal comose hacen
ahora para sifilis y otras cosas.

Uno de los propésitos obvios del diagnéstico prenatal, es evitar el
nacimiento de feto anormales. Obviamente la Gnica forma que se puede
hacer esto es pidiendo un aborto terapéutico. En la mayor parte de los casos
que se hace el diagn6stico prenatal lo que se le dice a las personas es que el
feto est4 completamente bien. Como ustedes pudieron ver era solamente en
5.5 por ciento de los casos en los que se encontraba anormalidad fetal por
algunas de las razones sefialadas, o sea que tenemos 94.5 por ciento de los
casos donde uno le dice a los padres que no hay ninguna dificultad. Ahora
en aquellos que hay dificultad se le presenta entonces la opcién al
matrimonio en cuestién, si desean continuar con el embarazo ono. Aqui
nosotros en Puerto Rico hasta el momento, tenemos alrededor de 132 casos
que hemosevaluado, de los cualeshan habido 5 anormalidades fetales, 3 por
elevaciones de alfafetoproteina, 2 por trisomia 21, en todas se han hecho el
aborto y se ha confirmado el diagndstico, o sea que en el punto de vista de
aceptacion del aborto terapéutico no hay realmente, no hemos encontrado
problema en este sentido. Y traigo esta diapositiva, porque creo que esen
extremo importante y esto fue publicado hace ya algunos afios y la data es
hasta el "75 que posiblemente esto habra cambiado si incluimos los afios més
recientes. Y ustedes pueden ver que para distintas condiciones, distintas
situaciones que se hizo este anilisis, o sea si habia un problema de salud
materna, si estaba envuelta o peligraba la salud de la madre, si estaba
envuelta la salud fetal, en otras palabras si el feto era anormal en alguna
forma o meramente si el embarazo significaba una penuria econémica al
matrimonio, estas eran las tres consideraciones que ellos evaluaron.
Ustedes pueden darse cuenta y losdividieron entre protestantes y catélicos,

la razén por al cual se hace esto es porque a los catélicos esté prohibido el
aborto, mientras que a los portestantes no. Y esto es una distincién, por la
iglesia correspondiente en si. Y vemos que entre los protestantes para la
cuestion de salud materna no hubo ningtin cambio significative, 90 por
ciento y a 93 por ciento es igual; mientras que en los catélicos, y lo pueden
ver a lo largo todo el panel, en todas las situaciones hubo incremento
significativo en la aceptacién del aborto terapéutico, tanto por problema
materno 61vs. 86 por ciento por problemas fetales 39vs. 77 por ciento, y la
cuestion econémica que siempre fue la que menos aceptacién tuvo, peroain
asi un incrementoenorme a 11 a 44 por ciento. Como le digo esto fue en 1975
donde todavia la amniosentesis y diagnéstico prenatal se consideraba una
cosa experimental, cosa que no se considera ahora, estos serian unos datos
interesantes para tratar de duplicar a nuestro tiempo ahora.
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Bueno, finalmente queria sefialarle algunas de las cositas adicionales
puertorriquefias que tenemos aqui. Este nene tiene una condicién que
cuando el Dr. Pérez Comas de Mayagiiez y yo presentamos este trabajo, de
los 16 casos que se conocian en el mundo, 12 eran en Puerto Rico,
puertorriquenos. Subsiguientemente é]l ha encontradocomo 206 30 masy
yo he encontrado como 20 mas o sea que tenemos huestra contribucién
importante a esta patologia genética. Es una condicién recesiva. Es
importante el cuadro radiolégico que presenta que es m4s o menos comosi
fuera unas patas de cangrejo, la mejor descripcién que le hemos dado a las
costillas. Esto es una condicién que es mortal, a los 2 afios el bebé que més
ha durado con esto, me duré a mi 2 anos y 1 mes. Mueren con problemas
respiratorios y es una cosa que verdaderamente valdria la pena hacer el
diagnéstico prenatal, es recesiva, tiene un riesgo 25 por ciento en cada
embarazo de tener un nifio con esta condicién. Esta es una modalidad
adicional que nosotros hemos introducido al diagnéstico prenatal, ya que se
puede hacer el diagnéstico prenatal de algunos de estos problemas
esqueléticos. Esto es un feto a los 8 meses como ustedes pueden ver quizas
que se puede ver la pata de cangrejo mas o menos, de lo poco que se ve, pero
esta cosa redonda que ven aqui es la cabeza, y m4s hacia arriba pueden ver
la pata de cangrejo. Hasta el momento hemos hecho tres estudios en
matrimonios, y en los tres a las 20semanas le hemos tomado placas y hemos
encontrado que el feto est4 completamente bien. Todavia nohannacidolos
tres, estamos esperando para esto, esto es una cosa bien reciente, pero
anticipamos que van a estar perfectamente bien, ya que se puede observar
muy bien la estructura fetal a las 20 semanas. Asi es que no solamente
tenemos la posibilidad de hacer diagnéstico cromosémico, metabélico por
alfafetoproteina, sino que utilizando radiologia, una placa de rayos X a las
20 semanas que hay estudios que demuestran que realmente no es
problemética, podemos hacer el diagnéstico de algunas de las
enfermedades esqueléticas, que aqui son en extremo importante, valga la
pena aclarar también.

Bueno finalmente, en resumen las indicaciones, para el diagnéstico
prenatal:

1. En las cromos6émicas, toda mujer sobre 35 afios 0 més se debe
hacer, cualquier mujer que haya tenido un hijo con una
anormalidad cromosémica, si hay una anormalidad cromosémica
sea balanceado o desbalanceado, sea portadora o afectado en uno
de los cényuges, y esto se da, han habido casos de mongolismo de
muchachas mongoloides teniendo bebés, en estos casos debiera
hacerse estudios, si hay antecedentes familiares deanormalidades
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cromosémicas también, si hay pérdida fetal aumentada, o sea si
uno encuentra de que el matrimonio ha tenido tres o mé4s abortoso
natimuertos se debe hacer, ya que hay una relacién alta con
anormalidades cromosémicas, o si han habido hijos con
malformaciones multiples significativas eso es para lascuestiones
cromosémicas.

. Las mendelianas, tenemos que las metabélicas les mencioné, la

mayor parte de ellas son autosémicas recesivas, las esqueléticas
también muchas de ellas son autos6émicas recesivas y entonces.

. Tengo un punto adicional que son lo que llamoorganodismérficas,

en otras palabras aquellas situaciones hereditarias donde se
produce una anormalidad de algan érgano interno como es los
rifiones con quistes, poliquisticos y es una posibilidad de
diagnéstico prenatal la utilizacion de sonografia para el
diagnéstico de alguna de estas anormalidades de forma de los
érganos.

. Sefialo las ligada al crosoma X, hemofilia, etc. y finalmente las
. poligénicas, en particular los defectos del tubo neural y esto se

recomienda que se hagan si hay un caso de un nifio con un defecto
de tubo neural, si uno delos padres tiene un defecto de tubo neural,
o de los cényuges o si hay antecedentes familiares de defecto de
tubo neural.

Realmente el diagnéstico prenatal nos ha ofrecido por primera vez en

la historia médica la posibilidad de garantizarle a un matrimonio el riesgo
de tener un problema genético y nos ha garantizadoel poder decirlesa ellos
si el feto que tiene va aser normalo no. Y realmente todo matrimoniolo que
desea cuando va a tener un nifio es que su nifio sea normal, y hemos visto
escenas en extremo emocionantes al saber dela normalidad de su hijo. Y yo
creo que esto sencillamente cualquier persona que experimenta la alegria
que causa en un matrimonio saber que el feto que tiene es normal y cuan
sabiendo que tenemos un riesgo alto de tener un nifio con anormalidad y
como le digo esto va a ocurrir en el 94.5 por ciento de los casos. Estonada
mas es suficiente para que este procedimiento se haga cada vez maés
extensivo a todo el mundo.

N. del Ed. - Esta conferencia fue presentada durante el Primer Simposiode Ciencias del Colegio
Universitario Tecnolégico de Ponce en abril de 1980.
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