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Amniocentesis

Campo Disciplinario Primario: Ginecologia y Obstetricia, Genética Médica, Diagndstico
Prenatal.

1. Definicion Fundamental y Propdésito

La amniocentesis constituye un procedimiento médico invasivo de fundamental importancia en el
ambito del diagnéstico prenatal, caracterizado por la aspiracion transabdominal de una pequefia

muestra de liqguido amniético. Este liquido, vital para el desarrollo fetal, contiene células de origen
fetal (principalmente fibroblastos, células epiteliales y células del tracto urinario) que son
genéticamente idénticas al feto en desarrollo. El proposito primordial de la amniocentesis es
obtener material bioldgico fiable para la deteccion y el andlisis de una vasta gama de anomalias
cromosomicas, trastornos genéticos hereditarios y ciertos defectos congénitos, proporcionando a
los futuros padres informacion crucial sobre la salud del nonato.

Este procedimiento se considera el estandar de oro para el diagndstico citogenético prenatal, dada
su elevada precisiéon. La informacién obtenida mediante el analisis de las células fetales
cultivadas, que permite realizar un cariotipo completo, es esencialmente definitiva y ofrece una
certeza diagnostica que los métodos de cribado no invasivos, como la prueba de ADN fetal libre
en sangre materna (NIPT), no pueden igualar. Por lo tanto, la amniocentesis se reserva
tipicamente para gestaciones en las que existe un riesgo elevado preexistente o cuando las
pruebas de cribado iniciales han arrojado resultados preocupantes, justificando asi la asuncién del
pequefio riesgo asociado a la invasividad del método. La decisibn de someterse a este
procedimiento requiere un proceso de consejeria genética exhaustivo y la firma de un
consentimiento informado detallado.

Mas alla de su rol en la genética, la amniocentesis también posee aplicaciones clinicas en el
tercer trimestre del embarazo, aunque menos frecuentes hoy en dia. Histéricamente, se utilizaba
para evaluar la madurez pulmonar fetal mediante la mediciéon de la relacion lecitina/esfingomielina
o la deteccion de fosfatidilglicerol en el liquido amniético, una informacion critica si se consideraba
un parto prematuro electivo. Adicionalmente, puede emplearse con fines terapéuticos, por
ejemplo, para reducir el volumen de liquido amni6tico en casos de polihidramnios severo, o para
diagnosticar infecciones intraamniéticas cuando existe sospecha de corioamnionitis, extrayendo el
liquido para realizar cultivos bacterianos y analisis bioquimicos de marcadores inflamatorios.

2. Principios Técnicos y Metodologia del Procedimiento

La amniocentesis se realiza bajo condiciones estrictamente estériles y, de manera crucial, bajo
guia ecografica continua y en tiempo real, lo que minimiza drasticamente el riesgo de lesion fetal o
placentaria. El principio técnico subyacente radica en la capacidad de la ecografia para identificar
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la ubicacion fetal, la posicién de la placenta (anterior o posterior) y, lo mas importante, un "bolsillo"
de liquido amnidtico libre de estructuras fetales o cordén umbilical. Una vez identificado el punto
de entrada 6ptimo en la pared abdominal materna, se aplica una solucién antiséptica rigurosa
(como yodo o clorhexidina) para prevenir la introduccion de patégenos, y a menudo se utiliza
anestesia local en el punto de puncion para reducir la incomodidad materna, aungque este paso no
siempre es obligatorio.

El procedimiento central implica la insercion percutanea de una aguja espinal fina (tipicamente de
calibre 20 o0 22) a través de la pared abdominal y uterina hasta alcanzar la cavidad amnidtica. La
aguja debe atravesar la piel, el tejido subcutaneo, la fascia, el musculo y la pared uterina con un
movimiento rapido y controlado. Una vez que la punta de la aguja esté visualmente confirmada
dentro del bolsillo de liquido amniético, se retira el estilete y se aspira una pequefa cantidad inicial
de liquido (aproximadamente 1-2 ml), que se desecha. Este paso de descarte es fundamental, ya
gue esta primera fraccion puede contener células contaminantes de origen materno (como sangre
o células de la pared uterina), lo que podria conducir a un diagndstico erréneo o a la necesidad de
repetir la prueba debido a un cultivo celular fallido.

Posteriormente, se aspira el volumen de liquido amniético necesario para el andlisis, que
generalmente oscila entre 15 y 25 mililitros. Este volumen se considera seguro para el feto durante
el segundo trimestre, ya que el liquido amniético se repone rapidamente. Una vez extraida la
muestra adecuada, la aguja se retira con cuidado bajo control ecogréafico. Después de la
extraccion, se monitoriza el ritmo cardiaco fetal para asegurar que no ha habido sufrimiento. Se
recomienda a la paciente un periodo de reposo relativo y se le advierte sobre sintomas de alarma,
como sangrado vaginal, pérdida de liquido o contracciones uterinas. La experiencia del operador
es un factor determinante en la minimizacion de los riesgos asociados a la técnica.

3. Indicaciones Clinicas y Momento de Realizacién

La amniocentesis se realiza de forma electiva, en la mayoria de los casos, entre la semana 15y la
semana 20 de gestacion, siendo la ventana Optima alrededor de la semana 16. La razon de este
momento radica en el equilibrio entre la disponibilidad de un volumen suficiente de liquido
amnidtico para una puncion segura y la necesidad de obtener un diagnéstico lo suficientemente
temprano para permitir a los padres tomar decisiones informadas sobre la continuacion del
embarazo, si asi lo desean. Realizarla antes de la semana 14 se asocia con un riesgo ligeramente
mayor de complicaciones, incluyendo el pie equino varo y la pérdida gestacional, debido al menor
volumen de liquido y a la menor proporcién de células viables para el cultivo.

Las indicaciones clinicas para recomendar la amniocentesis son variadas y se basan en la
evaluacion de riesgo. La indicacion tradicional mas comun es la edad materna avanzada
(generalmente 35 afios 0 mas al momento del parto), debido al aumento exponencial del riesgo de
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aneuploidias, como la trisomia 21 (Sindrome de Down). Sin embargo, con la introduccion y
validacién de pruebas de cribado no invasivo altamente sensibles, la indicacion basada
Unicamente en la edad ha sido complementada, y a menudo sustituida, por resultados de cribado
anormales. Esto incluye un cribado combinado del primer trimestre (ecografia de translucencia
nucal y marcadores bioquimicos séricos) que indique un alto riesgo, o un resultado positivo en la
prueba NIPT para una trisomia comun.

Otras indicaciones cruciales incluyen la existencia de antecedentes familiares o parentales de
trastornos genéticos especificos. Si uno de los padres es portador conocido de una reordenacion
cromosomica (como una translocacién balanceada) o de una enfermedad monogénica recesiva o
dominante (como la fibrosis quistica, la enfermedad de Tay-Sachs o la distrofia muscular), la
amniocentesis permite el analisis directo del ADN fetal para determinar si el feto ha heredado la
condicion. Ademas, los hallazgos ecogréaficos de anomalias estructurales fetales (por ejemplo,
malformaciones cardiacas, renales o hidrocefalia) que sugieran un sindrome genético subyacente,
son una indicacién clara para realizar el procedimiento diagndstico invasivo y confirmar o
descartar la etiologia cromosomica.

4. Desarrollo Histérico y Evolucién de la Técnica

Aunque la idea de manipular el ambiente amniético data de principios del siglo XX, el desarrollo de
la amniocentesis como herramienta diagnéstica segura y eficaz es un fenbmeno de la segunda
mitad del siglo XX. Las primeras aplicaciones clinicas de la aspiracion de liqguido amniético, en las
décadas de 1950 y 1960, no se centraron en la genética, sino en el manejo de la enfermedad
hemolitica del recién nacido (EHRN) causada por la incompatibilidad Rh. El analisis

espectrofotométrico de la bilirrubina en el liquido amniético (descrito por Liley en 1961) permitia
evaluar la gravedad de la anemia fetal y guiar las transfusiones intrauterinas o el momento del
parto.

El salto revolucionario hacia la genética se produjo con el avance de las técnicas de cultivo
celular. A principios de la década de 1960, cientificos como Steele y Breg demostraron que las
células fetales exfoliadas presentes en el liquido amnidtico podian ser cultivadas con éxito en el
laboratorio. Esto permitié, por primera vez, obtener suficientes metafases para realizar un cariotipo
completo y diagnosticar aneuploidias como el Sindrome de Down antes del nacimiento. Esta
capacidad transformd la amniocentesis de una herramienta de manejo de la EHRN a la principal
técnica de diagndstico prenatal genético.

Sin embargo, el factor que mas contribuyd a la seguridad y adopcién generalizada de la
amniocentesis fue la integracion de la tecnologia de ultrasonido. Antes de que el uso rutinario de
la ecografia se popularizara en la década de 1970, el procedimiento se realizaba a ciegas,
basandose Unicamente en referencias anatbmicas externas, lo que conllevaba un riesgo de
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complicaciones significativamente mayor. La guia ecogréfica en tiempo real permitié a los médicos
visualizar con precision la aguja, evitar la placenta y las estructuras fetales, y seleccionar el bolsillo
de liquido mas seguro. Esta mejora metodoldgica redujo la tasa de pérdida fetal asociada al
procedimiento a sus niveles actuales, haciéndola aceptable para una poblacién de bajo riesgo
relativo.

5. Andlisis de la Muestra y Diagnésticos Obtenidos

Una vez extraida la muestra de liquido amnidtico, el analisis se divide en varias etapas complejas
realizadas en laboratorios de citogenética y genética molecular. Inicialmente, el liquido se
centrifuga para separar el sobrenadante (que puede usarse para analisis bioquimicos, como la
alfa-fetoproteina) de las células fetales. Estas células son cruciales y deben ser cultivadas en un
medio nutritivo durante un periodo de 7 a 14 dias para que se multipliquen lo suficiente como para
ser analizadas. Una vez que las células alcanzan la fase de metafase (donde los cromosomas
estan condensados y visibles), se detiene su division, se tifien y se realiza el cariotipo tradicional.

El cariotipo es la prueba diagnostica primaria. Consiste en ordenar los cromosomas de la célula en
pares homologos para identificar cualquier anomalia numérica (aneuploidias como trisomias o
monosomias) o estructural (deleciones, duplicaciones, translocaciones o inversiones). Este
andlisis es fundamentalmente la forma mas robusta de diagnosticar sindromes como el de Down
(Trisomia 21), Edwards (Trisomia 18) y Patau (Trisomia 13), asi como anomalias de los
cromosomas sexuales (Sindrome de Turner o Klinefelter). La precisién del cariotipo, asumiendo
un cultivo celular exitoso, es cercana al 100% para las anomalias numéricas detectables.

Ademas del cariotipo, el liquido amniético permite realizar analisis moleculares sofisticados. La
hibridacién fluorescente in situ (FISH) es un método que utiliza sondas de ADN marcadas con
fluorescencia para detectar rapidamente las trisomias mas comunes y determinar el sexo fetal en
24 a 48 horas, ofreciendo resultados preliminares cruciales mientras se espera el resultado final
del cariotipo. Para los casos en que se sospechan microdeleciones o microduplicaciones no
visibles en un cariotipo estandar, se utiliza el andlisis de micromatrices cromosémicas (CMA o
array CGH). Finalmente, si existe una sospecha de una enfermedad monogénica especifica (como
la hemofilia o la atrofia muscular espinal), se puede realizar una secuenciacion de ADN especifica
del gen de interés directamente sobre el ADN extraido de las células fetales.

6. Riesgos, Complicaciones y Precision Diagnostica

A pesar de su alta precisién diagnéstica, la amniocentesis es un procedimiento invasivo y, por lo
tanto, conlleva riesgos inherentes que deben ser sopesados cuidadosamente contra el riesgo de
la condicion a diagnosticar. El riesgo mas grave y temido es la pérdida gestacional o el aborto
espontaneo. En la actualidad, gracias a la guia ecografica y a la experiencia clinica, la tasa de
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pérdida fetal atribuible al procedimiento ha disminuido drasticamente. Estudios contemporaneos
sugieren que el riesgo de aborto espontaneo adicional (es decir, el riesgo por encima del riesgo de
fondo de la gestacién en ese momento) es de aproximadamente 1 en 300 a 1 en 500
procedimientos, aunque algunos centros de alta especializacion reportan tasas incluso mas bajas.

Otras complicaciones potenciales incluyen la fuga de liquido amniético, que ocurre en menos del
2% de los casos y que generalmente se resuelve espontdneamente en una semana, aunque
puede aumentar ligeramente el riesgo de infeccion. La infeccion intraamnidtica (corioamnionitis) es
una complicacion extremadamente rara, pero grave. También puede ocurrir sangrado vaginal leve
o manchado en el sitio de puncién, o calambres uterinos que suelen ser transitorios. En pacientes
con un grupo sanguineo Rh negativo, existe el riesgo de sensibilizacion Rh si la sangre fetal y
materna se mezclan durante el procedimiento; por ello, a estas pacientes se les administra
profilaxis con inmunoglobulina anti-D después de la amniocentesis.

En términos de precisién diagndstica, la amniocentesis es excepcionalmente alta, tipicamente
superior al 99%. Sin embargo, existen desafios. El més notable es el fendmeno del mosaicismo,
donde se encuentran dos o mas lineas celulares genéticamente distintas. Si el mosaicismo es
verdadero (presente en el feto) o si es pseudo-mosaicismo (un artefacto de cultivo celular o un
mosaicismo confinado a la placenta) puede ser dificil de discernir, requiriendo en ocasiones
analisis adicionales o el uso de la técnica FISH para confirmar el origen celular de las anomalias.
Ademas, la amniocentesis solo puede detectar las condiciones para las que se realiza la prueba,;
un resultado normal no garantiza un bebé sano, ya que no descarta defectos congénitos no
cromosdmicos o trastornos genéticos no analizados.

7. Implicaciones Eticas, Legales y Sociales

La amniocentesis se encuentra en el centro de importantes debates éticos, legales y sociales,
principalmente porque proporciona la informacidon necesaria para la toma de decisiones
reproductivas, incluyendo la interrupcion selectiva del embarazo. Eticamente, el procedimiento
plantea la cuestion del valor de la vida con discapacidad. La disponibilidad de diagndsticos
altamente fiables obliga a los padres a confrontar la posibilidad de criar un hijo con una condicién
genética grave, lo que genera una intensa ansiedad y presidon emocional, incluso si optan por
continuar el embarazo. Es imperativo que la informacion sea presentada de manera neutral y no
directiva por consejeros genéticos cualificados, respetando plenamente la autonomia reproductiva
de la paciente.

Desde una perspectiva social, la amniocentesis ha sido criticada por su potencial uso en la
seleccién de sexo por razones no médicas, lo que es ilegal en muchas jurisdicciones y visto como
una forma de discriminacion de género. Aunque el propdsito principal es médico, el cariotipo
revela inevitablemente el sexo fetal, y la presién social o cultural en ciertas comunidades puede

Spanish Psychological Databases spanish.arabpsychology.com



https://es.wikipedia.org/wiki/Mosaicismo
https://spanish.arabpsychology.com/?p=1489
https://spanish.arabpsychology.com
https://spanish.arabpsychology.com

amniocentesis — amniocentesis

llevar a la interrupcién de embarazos basados Unicamente en el sexo. Esto subraya la necesidad
de regulaciones estrictas y de un proceso de consentimiento informado que aborde explicitamente
las intenciones detras de la solicitud del andlisis.

Legalmente, la amniocentesis juega un papel crucial en los casos de "nacimiento indebido" o "vida
equivocada", donde los padres demandan a los profesionales médicos por no haber ofrecido o
interpretado correctamente la prueba diagnéstica, privandolos de la oportunidad de tomar una
decisién informada sobre la interrupcion del embarazo. Esto ha elevado el estandar de cuidado
médico, haciendo obligatorio ofrecer la opcion de diagndstico prenatal invasivo a pacientes de alto
riesgo. La complejidad de estos dilemas subraya que la amniocentesis no es solo un
procedimiento técnico, sino un acto médico con profundas repercusiones personales y
sociopoliticas, que requiere un marco legal y ético robusto para proteger tanto al paciente como al
profesional.

8. Alternativas Diagnosticas

La amniocentesis no es el Unico método disponible para el diagndstico prenatal invasivo, y su
posicién ha sido desafiada por métodos de cribado y diagnéstico alternativos. La principal
alternativa invasiva es el muestreo de vellosidades coriénicas (CVS), que generalmente se realiza

entre la semana 10 y 13. La ventaja principal del CVS es que proporciona un diagnéstico en el
primer trimestre, ofreciendo resultados mas tempranos. Sin embargo, el CVS conlleva un riesgo
de pérdida fetal ligeramente superior en manos inexpertas y tiene una mayor probabilidad de
encontrar mosaicismo confinado a la placenta, lo que complica la interpretacién diagnéstica y a
menudo requiere una amniocentesis de seguimiento.

El desarrollo mas significativo en el ambito prenatal es la prueba prenatal no invasiva (NIPT), que

analiza el ADN fetal libre circulante en la sangre materna. La NIPT, que es un simple analisis de
sangre, ha revolucionado el cribado al ofrecer una sensibilidad extremadamente alta (superior al
99% para la deteccién de Trisomia 21) sin ningun riesgo para el feto. Sin embargo, la NIPT sigue
siendo una prueba de cribado y no diagndstica, lo que significa que un resultado positivo debe ser
confirmado mediante un procedimiento invasivo (amniocentesis o CVS) antes de tomar cualquier
decision médica definitiva.

Por ultimo, las técnicas avanzadas de ultrasonido (ecografia de nivel Il o ll) son cruciales. Aunque
no pueden diagnosticar trastornos genéticos a nivel molecular, pueden identificar anomalias
estructurales mayores y "marcadores blandos" (signos ecogréaficos menores) que aumentan la
sospecha de aneuploidia. En muchos protocolos modernos, la amniocentesis se reserva para los
casos en los que el cribado no invasivo arroja un resultado de alto riesgo o cuando la ecografia
detecta malformaciones fetales que necesitan una confirmacion citogenética o molecular para
guiar el manejo clinico.
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