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PROLOGO

La presente guia de Asesoramiento Preconcepcional desde Atencién
Primaria (AP) cubre una necesidad formativa y es clave para completar
las habilidades y competencias del médico de familia en genética clinica
y enfermedades raras. Es fundamental conocer y diferenciar conceptos
como congénito, genético y hereditario; y es por ello, una herramienta util
de trabajo para médicos de familia, matronas y pediatras que trabajan en
AP, e incluso para pacientes, cuidadores y familiares.

Conocer como se valoran las parejas y cOmo se interviene en ellas, ayuda
a los pacientes con enfermedades raras a que se sientan amparados,
informados, formados y asesorados en todas las dimensiones. Sabemos
que las enfermedades raras, entre un 80-90 % son de etiologia genética,
es decir, tienen su causa en el ADN. Cada médico de familila tiene entre
10-15 pacientes con enfermedades raras en su cupo, y este profesional
junto al resto del Equipo de Atencion Primaria (EAP) deben estar
preparados para atenderlas y asesorarlas con un enfoque holistico y bio-
psico-social, igual que lo hacemos con los celiacos, los diabéticos, los
asmaticos y los hipertensos. Conocer los criterios de derivacion desde AP
hacia los Servicios de Genética Clinica es esencial para todos los EAP.

Que las enfermedades raras sean de baja prevalencia, de gran
morbi-mortalidad, que tengan sus enfermos mala calidad de vida, y que
sean de dificil diagnostico, no es motivo para el olvido , ni el desinterés.
Tanto el asociacionismo, FEDER, como las Administraciones Sanitarias,
asi como la Unién Europea ya han demostrado que se pueden impulsar
Planes Estratégicos de Genética Clinica y Enfermedades Raras, asi como
registros de estas enfermedades para compartir recursos, conocimientos
y experiencias.

Esta guia pretende ser una semilla mas, para el desarrollo e impulso de
la nueva metodologia DGP (Diagnostico Genético Preimplantacién) que
puede prevenir la aparicion de enfermedades hereditarias. Por eso, la
identificacion y el diagndstico precoz desde la atencidn primaria, puede
vehiculizar dentro del sistema sanitario estos problemas de salud, que
precisan un abordaje integral, abaratar gastos sanitarios y mejorar la
calidad de vida de estos pacientes.

Mi enhorabuena a los autores.
Esta semilla tendra su fruto.
Es una semilla con mucho futuro.

Aurelio Duque Valencia.
Presidente de SoVaMFiC.



GUIA pe

ASESORAMIENTO

PRECONCEPCIONAL
DESDE ATENCION PRIMARIA

INDICE

1.- ¢De qué hablamos?

a) Justificacion

b) En qué consiste

c) Objetivos

d) Indicaciones

e) Asesoramiento genético

2.- ;Como se valora a la pareja?

A) Anamnesis:
a) Antecedentes familiares
b) Historia Clinica personal de la pareja
c) Datos ambientales y Sociales
d) Estilos de vida

B) Exploracion fisica y pruebas diagnosticas:
a) Exploraciones basicas
b) Pruebas de laboratorio
c) Otras pruebas

3.- Intervenciones a realizar:

a) Suplemento acido fdlico

b) Otros suplementos

c) Peso

d) Adicciones

e) Tratamiento de enfermedades crdnicas

f) Tratamiento de infecciones

g) Educacion y prevencion ante exposiciones laborales
h) Asesoramiento genético preconcepcional



4.- Recursos materiales y personales
5.- Proceso de actividades

6.- Criterios de derivacion desde Atencion Primaria
hacia los Servicios de Genética Clinica

7.- Bibliografia
8.- Abreviaturas
9.- Anexos

- Anexo |: Arbol Genealégico

- Anexo II: Historia Clinica de la pareja
A) Mujer
B) Hombre

- Anexo lll: Exploracion fisica y pruebas diagnésticas de la pareja
- Anexo IV: Informacion para el Profesional
- Anexo V: Informacién para la Pareja

10.- Autores

23
24

26
30
33
34
34
35
41

44
48
52

56



1.- ;:DE QUE HABLAMOS?
1.a) Justificacion.

Los avances cientificos y tecnoldgicos crecientes en el campo de la
Genética Humana estan revolucionando la Medicina y la percepcion del
ciudadano sobre el significado y la repercusion de las enfermedades
genéticas en su dia a dia. Existe una preocupacion creciente sobre el
hecho de que determinadas enfermedades, trastornos o anomalias
congénitas puedan ser hereditarias en una familia. Por lo tanto, es habitual
que cuando una pareja decide concebir un hijo se plantee la posibilidad
de que dicha eventualidad suceda. Nuestra propuesta tiene como
objetivo que esa primera toma de contacto y orientacion pueda iniciarse
desde el ambito de la Atencién Primaria (AP). Todos los miembros del
equipo se encuentran en una situacion privilegiada si consideramos que
son los profesionales sanitarios que mejor conocen la historia personal
y familiar de cada individuo y por lo tanto, juegan un papel determinante
en la identificacidn precoz de las familias con patologia de base genética.
Consideramos que la consulta de AP podria ser el lugar idoneo para
iniciar y orientar correctamente el Asesoramiento Preconcepcional, para
posteriormente complementarse, si fuera necesario, en las unidades de
referencia de Genética Clinica.

1.b) En qué consiste.

En la presente guia clinica pretendemos desarrollar un protocolo
asistencial que auxilie a los profesionales sanitarios de AP a llevar a cabo
la primera fase del Asesoramiento Preconcepcional. La poblacion objeto
de este protocolo son todas aquellas parejas que planifiquen un embarazo
y deseen orientacién antes de concebir.

La implementacién de este protocolo en los Centros de Atencion Primaria
requerira tener en cuenta determinados ajustes en la organizacion de la
actividad asistencial. Estimamos, a modo de orientacion, que una primera
consulta puede requerir entre 35 y 45 minutos, pudiéndose programar las
sucesivas en funcién de la recopilacion de informacién y resultados.

Existen en AP dos escenarios posibles de abordaje para asesorar a una
pareja sobre las repercusiones de sufrir o transmitir una determinada
enfermedad genética: un embarazo en curso o la planificacion del mismo
en el futuro. La actitud, procedimientos, impacto de la consulta y pautas
de actuacion sanitarias son completamente diferentes en cada situacion.



En primer si la mujer esta embarazada, y sabemos que ella, su pareja
o algun miembro de la familia padece una determinada enfermedad
genética, se deberia determinar en primer lugar el riesgo de transmisién de
dicha enfermedad y consecuentemente valorar la posibilidad de que el feto
pueda estar afecto o no. En caso de que hubiera riesgo o indicios de que
la enfermedad genética pueda desarrollarse o transmitirse, la derivacion a
un Servicio de Genética Clinica debe ser prioritaria para poder informar de
las consecuencias, valorar si existe posibilidad de diagndstico prenatal y
determinar si se puede prevenir, evitar o mejorar.

En segundo lugar, el equipo de AP puede encontrarse ante el planteamiento
de una pareja que desea concebir y que solicita conocer de antemano el
riesgo de transmisién de una determinada enfermedad o de que existan,
por ejemplo, riesgos asociados a edad materna o paterna avanzada o
consanguinidad.

La orientacién clinica en estos contextos implicaria ademas conocimiento
sobre determinados procedimientos de diagndstico prenatal y de técnicas
de reproduccién asistida.

1.c) Objetivos.
Podemos dividir los objetivos en generales y especificos.

» El objetivo general es: captar precozmente a la pareja que planifica
un embarazo, valorando su estado de salud y asi, poder orientarla hacia
la prevencion y diagndstico precoz de las enfermedades genéticas que
puedan complicar el embarazo, afectando la salud de la madre y la del
futuro hijo.

» Los objetivos especificos son:

1.c.1) Evaluar la salud materna.

1.c.2) Promocionar habitos de vida saludables que disminuyan el riesgo
de defectos congénitos en ambos progenitores.

1.c.3) Identificar en la pareja las situaciones o factores de riesgo de
transmitir una enfermedad genética.

1.c.4) Prevenir la aparicion y recurrencia de enfermedades genéticas y
defectos congénitos en una misma familia.



1.c.5) Cuando fuera preciso, derivar a la pareja a un servicio de referencia de
Genética Clinica.

1.d) Indicaciones.

Se realizara la captacidén de las parejas lo mas precozmente posible a
través de:

- las consultas de cita previa (médico de familia, pediatra de AP o matrona).
- la derivacion de otros profesionales del equipo de AP.

Una vez captada se remitira a la primera visita del programa.

Muestra: la poblacidén objeto de esta guia clinica seran todas aquellas
parejas que planifiguen un embarazo y deseen orientacién antes de la
concepcion.

Se propondra una consulta especifica para la implementacion de esta guia
clinica o dentro de las consultas programadas del médico de familia, del
pediatra o de la matrona de AP.

Tabla 1. Criterios de inclusidn en la guia clinica preconcepcional

e Parejas que deseen informacién previa a su embarazo.

¢ Parejas que sospechan de posibles riesgos por los antecedentes
familiares de enfermedad genética.

e Parejas con hijo previo afecto de patologia genética.

e Parejas con factores de riesgo personal de ser transmisores de
patologia genético-hereditaria.

1.e) Asesoramiento genético:
¢ ;Qué es el Asesoramiento Genético?

El asesoramiento genético es el proceso de comunicacion por el
que se informa al solicitante o a los familiares con riesgo de padecer
una enfermedad que es, o puede ser, hereditaria, sobre su patron de
herencia, riesgos de padecerla y/o de transmitirla a su descendencia.
Las enfermedades hereditarias se deben a anomalias genéticas
(cromosdmicas, génicas, mitocondriales, multifactoriales, por imprinting
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génico, etc.) y se transmiten a los descendientes con una probabilidad
determinada por las leyes de la herencia genética.

» Definicion de conceptos genético, hereditario y congénito:

Conviene definir una serie de conceptos importantes previamente para
una mejor comprensién del objetivo de esta guia clinica. Se dice que
una caracteristica o enfermedad es “congénita” cuando aparece en el
nacimiento y es “genética” cuando reside en el ADN de la célula. Decimos
que es “hereditaria” cuando pasa de padres a hijos y de hijos a nietos.
Todo lo hereditario es genético, pero no todo lo genético es hereditario.
El 100% de los canceres son genéticos porque el cancer reside en una
alteracién del ADN celular, pero no todos los canceres son hereditarios.
De hecho sélo entre el 5y 10% de los canceres son hereditarios. Para
que se hereden es necesario que se transmita un gen de susceptibilidad
hereditaria al cancer.

No todo lo congénito es hereditario ni genético. De hecho las
malformaciones producidas porque las madres tomaron un farmaco
0 un téxico en el embarazo son congénitas, pero no son genéticas ni
hereditarias.

También es importante aclarar el concepto de poligénico y el de
monogeénico:

Estos conceptos se aplican a las enfermedades genéticas. Se dice que son
poligénicas si son debidas a un sumatorio de genes donde cada gen tiene
una pequena aportacién al resultado final. En cambio son monogénicas
cuando una alteracién en un unico gen es suficiente para producir la
enfermedad. Que sean monogénicas o poligénicas dependeran de la
naturaleza de la propia enfermedad.

Entre el 3y el 4% de todos los nacimientos estd asociado con defectos
congénitos, retraso mental o enfermedad genética. Es cada vez mayor el
numero de enfermedades genéticas para las que existen test genéticos,
que utilizan diferentes métodos para su diagnostico precoz.

¢ ;Cual es su objetivo?

El objetivo del asesoramiento genético consiste en hacer que el paciente
esté en condiciones de tomar sus propias decisiones de forma consciente
e informada, ayudando a:
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1) Comprender los aspectos médicos, el diagndstico y la probable
evolucién de la patologia, asi como las posibilidades de abordarla;

2) Comprender el mecanismo de herencia de la patologia y el riesgo de
recurrencia en la pareja y en los familiares;

3) Comprender las opciones para afrontar el riesgo de recurrencia;

4) Elegir el comportamiento que parece mas apropiado considerando los
objetivos y riesgos de cada familia. Por tanto, se debe actuar en armonia con
las decisiones de la familia.

¢ ;Como se realiza el proceso de Asesoramiento Genético?

El proceso del asesoramiento genético esta compuesto por una serie de
pasos:

a) recogida de la informacion o anamnesis.
b) construccién del arbol genealdgico de al menos tres generaciones.
c) exploracion fisica del paciente (y si fuera necesario de sus familiares).

d) solicitud de pruebas complementarias (y si fuera necesario realizar
test genéticos).

e) informe por escrito donde se recogera el riesgo de recurrencia, el
prondstico de la patologia y su seguimiento clinico.

Se ha de tomar nota de la mayor informacidn posible de cada miembro de
la familia, haciendo hincapié en los sujetos afectados:

- Edad de comienzo de la enfermedad, causa y edad de fallecimiento,
informe de autopsia.

- Procedencia étnica y geografica de los miembros de la familia.

- Existencia de abortos en la familia, malformaciones congénitas, retraso
mental, esterilidad/infertilidad.

- Muertes perinatales.
- Consanguinidad.

- Casos de ictus y/o trombosis en edad precoz (< 45 afnos), etc.
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¢ ;Dénde se realiza?

Una vez aclarada la indicacién de realizar un determinado test genético,
es imprescindible iniciar un adecuado asesoramiento genético pretest.
Para su realizacion, se derivara al solicitante y/o a su familia al servicio
de genética clinica de referencia, donde recibiran asesoramiento genético
pretest y deberan mostrar su conformidad con el test genético mediante
un documento de consentimiento informado por escrito. El resultado del
test se le comunicara mediante asesoramiento genético postest.

e Cuestiones a tener en cuenta:

Es importante sefalar que durante el proceso bidireccional del
asesoramiento genético ningun médico debe aconsejar a sus pacientes,
sino que debe limitarse a aclarar conceptos y dudas, e informarles
adecuadamente para que ellos puedan tomar sus decisiones de forma
libre y autébnoma. Se debe respetar el principio de “no-directividad”,
de autonomia del paciente y del derecho a la informacién y evitar toda
postura paternalista.
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2.- ;COMO SE VALORA A LA PAREJA?

Es importante hacer una buena anamnesis porque toda la informacion
obtenida puede ayudar a orientar las acciones posteriores a seguir. No
olvidemos que el objetivo principal es detectar todo posible riesgo de
transmision de enfermedades genéticas y hereditarias que provengan de
alguno de los miembros de la pareja o de ambos. Asi pues, seguiremos el
siguiente guion para facilitar este proceso.

» A) ANAMNESIS
2.A.a) Antecedentes familiares de la pareja.

Nuestro objetivo es evitar la transmisién de enfermedades hereditarias,
pero de éstas, se puede evitar la transmision de las enfermedades
genéticas monogénicas a través de la aplicacion de la metodologia del
Diagndstico Genético Preimplantacién (DGP). Sin embargo, no se pueden
evitar las enfermedades genéticas multifactoriales que dependen de la
herencia poligénica y del medio ambiente, como por ejemplo el asma o la
hipertension arterial.

Por todo ello deberia hacerse una buena anamnesis de las enfermedades
familiares, si existen e identificar cuales son tanto por via materna como
paternay poder hacer lo mas exhaustivamente posible el arbol genealdgico
de la pareja que debe contemplar al menos las 3 generaciones anteriores.
(Anexo ).

En caso de detectar o sospechar una enfermedad hereditaria, se
derivaran a las parejas al servicio de genética clinica de referencia. Es
muy importante diagnosticarlas antes de que ella se quede embarazada
para poder planificar mejor los cuidados en su futuro embarazo. Asi se
podrian beneficiar de la nueva metodologia que supone el DGP.

NOTA IMPORTANTE:

El listado de los servicios de referencia de Genética Clinica de Espana
aparece en la web de la Asociaciéon Espanola de Genética Humana
(AEGH): http://www.aegh.org/, aunque su acceso es restringido. Por
lo tanto, dicha informacion podria ser aportada por cada Consejeria
Autonémica de Sanidad.
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2.A.b) Historia clinica personal de la pareja: (Anexo II).

En ambos miembros de la pareja habrd que recoger los datos
sociodemograficos basicos (fecha de nacimiento, lugar, pais...) pero
haremos hincapi€ en conocer el grupo étnico, la edad y la profesion.

Todos estos datos estaran encaminados a orientarnos sobre diferentes
enfermedades que se dan en unas etnias y no en otras, que se dan en
unos paises mas que en otros. La profesidn es importante por si existe
posibilidad de riesgo de exposicién a téxicos ambientales. Y la edad,
un factor a tener muy en cuenta para evaluar el riesgo de diferentes
sindromes genéticos (S. Down, S. Edwards...).

También es importante saber desde cuando se busca el embarazo,
informacidén que nos puede orientar del nivel de ansiedad, o estado
psicoldgico de la pareja o algun problema con la fertilidad. Y por supuesto,
muy importante descartar cualquier tipo de parentesco o consanguinidad
entre la pareja, caso en el que los riesgos se vean multiplicados.

A continuacion seguiremos con los antecedentes médicos de ambos y
les ofreceremos la posibilidad de descartar algunas de las enfermedades
importantes pero que por ser bastante comunes no suelen referirlas como
tal y podrian no estar registradas en el historial médico.

Especialmente en las mujeres con algun tipo de enfermedad crdnica
deberan ser derivadas al especialista pertinente para que controle su
patologia y/o el tratamiento pautado para ajustarlo ante el futuro embarazo.

Asi mismo, sera relevante conocer el calendario de vacunacién de ella, ya
que existen riesgos no sélo con las patologias no cubiertas, sino también
por gestar durante un periodo corto después de la vacunacion o peor
Si se estuviese embarazada cuando se vacune por desconocimiento de
este hecho. En este caso es importante informar a la mujer que si se ha
vacunado de rubéola, varicela o hepatitis B, debe guardar un periodo
minimo de 3 meses antes de un nuevo embarazo segun las “Guidelines
for vaccinating pregnant women” de los CDC.

Otro aspecto a conocer muy importante en la historia clinica de la mujer
es todo lo referente a los antecedentes obstétricos-ginecologicos:
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Tabla 2. Antecedentes obstétricos-ginecoldégicos de la mujer

Edad de la menarquia.

Formula Menstrual (FM) y alteraciones menstruales.

Fecha de ultima regla (FUR).

Uso de anticonceptivos.

Enfermedades infecciosas de transmision sexual (ITS).

Problemas de fertilidad.

Gestaciones anteriores y su evolucién (existencia o no de
patologias).

Abortos previos (solo tener en cuenta los abortos espontaneos y
las interrupciones por malformacién congénita).

IMPORTANTE: En caso de detectar patologias sera pertinente derivar al
especialista para su seguimiento y control previo a la futura gestacion.

En el caso del hombre también sera imprescindible conocer si existen
patologias en el aparato genital (prostata, testiculos, etc.) o si se ha
realizado alguna prueba previa que determine su fertilidad en el caso
de no tener descendencia, como es en el de posibles azoospermias no
diagnosticadas.

Sera muy importante valorar a la pareja en caso de problemas de
infertilidad (mas de 1 ano de busqueda de gestacion) o esterilidad para
derivar a la consulta del especialista que haga evaluacion y/o tratamiento
adecuado.

A la hora de valorar los antecedentes de abortos, solamente serviran
como criterio a tener en cuenta si éstos han sido espontaneos o por
malformacién congénita, descartando la Interrupcion Voluntaria del
Embarazo (IVE) y la Interrupcidon Legal del Embarazo (ILE) que no sea por
causa de malformacion fetal.

2.A.c) Datos ambientales y sociales:

Como el objetivo es prevenir riesgos, en ambos casos sera oportuno
conocer los datos ambientales y sociales: Ambientales referidos a las
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posibles exposiciones teratdgenas (Radiaciones, téxicos) o de riesgo
como el estrés.

En el ambito de lo social, es importante conocer la situacion familiar, si se
cuenta con apoyo en éste ambito, pues muchas veces van a necesitar del
mismo en caso de iniciar todo el proceso. El no contar con poyo social
puede generar altos riesgos de estrés y ansiedad.

2.A.d) Estilo de vida:

Otro apartado importante , el estilo de vida de ambos que nos indicara
futuros riesgos de sufrir enfermedad y que en caso de la mujer habra que
reeducar si queremos un embarazo con un nino sano, por lo tanto habra
que explorar:

- Habitos de alimentacidn (dietas, suplementos, alergias...). Destacar si
hay trastornos en la conducta alimentaria su posible tratamiento.

- Actividad fisica (ejercicios, sedentarismo...). Riesgo de obesidad o
trastornos vasculares y/o cardiacos

- Habitos tdxicos (tabaco, drogas, alcohol...). Conocer si hay adicciones
para derivar al especialista antes de iniciar el proceso de gestacion

- Farmacos (por tratamientos crénicos, automedicacion...).Riesgo de
incompatibilidad con la gestacion o por ser teratégenos.

- Otros: animales domésticos, viajes, etc. Riesgo de enfermedades
endémicas en algunos paises, 0 animales.

En resumen, es muy importante saber realizar una buena anamnesis que
recoja la mayoria de informacion necesaria para una mejor orientacién
en la deteccién de riesgos y prevencion de enfermedades que puedan
impedir o dificultar una futura y sana gestacion.

» B) EXPLORACION FISICA Y PRUEBAS DIAGNOSTICAS

Después de realizar la anamnesis completa, deberemos pasar a hacer
las exploraciones fisicas oportunas, o0 como minimo las basicas y si es
necesario, solicitar las pruebas de laboratorio o de otras técnicas para asi
orientar mejor, no sélo el posible diagndstico sino la orientacion hacia el
especialista oportuno que pueda tratar el problema o patologia detectada
si fuera necesario.

Para ello realizaremos las siguientes exploraciones: (Anexo lll).
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2.B.a) Exploraciones basicas:

En ambos miembros de la pareja es muy importante valorar el estado de
salud en el momento de realizar el asesoramiento preconcepcional, por
ello sera basico y necesario ir descartando posibles factores de riesgo
que a veces van asociados con la dificultad de concebir hijos. Asi iremos
explorando los diferentes sistemas y érganos.

- Problemas nutricionales: peso, talla, IMC (indice de Masa Corporal)
- Problemas cardiorespiratorios: auscultacién cardiaca y respiratoria
- Problemas gastrointestinales: exploracién abdominal

- Problemas endocrinoldgicos: exploracion tiroidea

- Rasgos evidentes de dismorfias: exploracion de las mismas y de lo que
el médico considere oportuno tras la valoracién de la anamnesis previa.

En el caso de la mujer seria conveniente completar la exploracion con
una revisién ginecoldgica y mamaria y en el caso del hombre, una
exploracion urogenital. En ambas situaciones se requiere la exploracion
del especialista, primero para descartar posibles patologias y segundo,
en caso de haberlas detectado, por la anamnesis o por comunicacién
directa por parte de la pareja, éstas puedan ser tratadas antes de iniciar
el resto de actividades reflejadas en esta Guia de Practica Clinica.

2.B.b) Pruebas de laboratorio:

Las pruebas a solicitar estaran en funcion de confirmar posibles
diagndsticos o para descartar patologias, asi como, para valorar la
repercusion de los resultados en el proceso que se inicia.

Sera conveniente conocer si la pareja se ha hecho pruebas recientes en
el laboratorio y en qué se ha solicitado para evitar repetirlas si son validas
para este protocolo.

Entre las pruebas basicas, se debe solicitar a la pareja un estudio
hematolégico completo (incluido el Grupo y Rh), un estudio bioquimico
y también, en el caso de la mujer, solicitar la serologia para conocer
el estado inmunolégico ante enfermedades de gran repercusion en
el caso de posible embarazo, por ejemplo, la rubeola, hepatitis B y C,
toxoplasmosis, y otras. Para solicitar la prueba de VIH, habra que informar
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a la mujer y obtener su consentimiento verbal o escrito. Se recomienda
solicitar las pruebas seroldgicas también a la pareja.

Es recomendable hacer una valoracion general en orina (sedimento
y anormales) y especificas en caso de sospecha de infecciones
(urinocultivos).

Se puede solicitar un test de embarazo a la mujer para descartar que ya
esté embarazada, en cuyo caso, el proceso a seguir seria el del protocolo
de diagndstico prenatal.

Aunque estas pruebas pueden entrar en el rango de lo basico, seria
pertinente solicitar, en el caso del hombre, una prueba especifica como
es el espermiograma, tras un afno de intento fallido de concepcién o
gestacion, cuyo resultado podria modificar el procedimiento a seguir y
tener que derivarse a la consulta del especialista que tratase los posibles
problemas de infertilidad y/o esterilidad.

Dentro de las pruebas especificas, se solicitara también en la mujer un
perfil hormonal femenino completo (progesterona, estradiol, LH, FSH,
prolactina) y a ser posible en mitad del ciclo menstrual.

2.B.c) Otras pruebas:

Cabe destacar que con toda la valoracién de la anamnesis, la exploracion
y las pruebas solicitadas podamos hacer un buen Asesoramiento
Preconcepcional, pero también nos orientara en caso de problemas o
patologias detectadas hacia el especialista al que debemos derivar y que
solicitara el resto de pruebas oportunas y/o mas cruentas o invasoras.

Si el médico o la matrona lo consideran oportuno, se puede solicitar una
citologia o cultivos para descartar posibles ITS.
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3.- ¢QUE INTERVENCIONES SE PUEDEN REALIZAR?

En este apartado pretendemos orientar al profesional sobre qué acciones
realizar tras la cumplimentacién de la anamnesis y la deteccion de
factores de riesgo, asi como dotar de recursos para la prevencién de
enfermedades con acciones concretas, en alimentacién y habitos de vida
saludables.

3.a) Suplementos de acido félico.

Es muy importante que se tome de manera preconcepcional, es decir,
antes de que la mujer se quede embarazada. Esto es asi porque el acido
félico es un componente clave para la formacién del tubo neural y éste se
cierra en los dias 25-27 del desarrollo embrionario. En esa fecha la mujer
aun no sabe que esta embarazada. La administracién de acido fdlico
una vez embarazada tiene mucha menos eficacia para la prevencion de
defectos del tubo neural (espina bifida, anencefalia, etc.). Es importante
recordar o aconsejar a la mujer pregestante y/o gestante que debe seguir
una dieta equilibrada rica en verduras y frutas, pero ademas, debe tomar
un suplemento de 0’4 mg diarios de acido fdlico. La toma aconsejada es
desde al menos un mes antes de la fecha planeada de embarazo hasta al
menos los tres primeros meses de embarazo. En el caso de antecedente
de feto o hijo con defecto del tubo neural la dosis sera de 4 mg/dia.

3.b) Otros suplementos.

Yodo: si la mujer es normotiroidea debera tomar suplementos de yodo
a razon de entre 100 y 200 pgr al dia desde antes del embarazo hasta
la lactancia incluidas. Si la mujer es hiper o hipotiroidea, debera ser
controlada por el endocrindlogo para ajustar las dosis del tratamiento.

Automedicacioén: se debe advertir a la mujer que automedicarse puede
ser muy peligroso porque, sin saberlo, podria estar tomando farmacos
que son teratdgenos. Los complejos vitaminicos, asi como el hierro,
quedaran a criterio del facultativo o la matrona en caso de necesidad o
requerimientos de una dieta pobre en frutas o verduras o desequilibrada.

20



3.c) Peso.

La mujer debe mantener un peso adecuado a su talla segun el IMC. La
ganancia ponderal durante el embarazo no debe exceder de los 12 Kg, ya
que tanto por exceso como por defecto, la malnutricibn materna puede
afectar al desarrollo neurocognitivo del recién nacido, ademas de a su
correcto crecimiento. Antes de la gestacion, este exceso o defecto en
el peso puede afectar a su fertilidad, por tener patologias asociadas a
trastornos alimentarios.

3.d) Adicciones.

Tabaco: es importante que la mujer deje el habito tabaquico antes y
durante toda la gestacion (incluida la crianza con lactancia materna)
por riesgo de bajo peso en el nacimiento, abortos espontaneos, parto
prematuro y eventos malformativos. En caso necesario se derivara a la
unidad de tabaquismo.

Alcohol: no existe dosis segura de alcohol en ninguna época del embarazo
ni en la lactancia materna. Aun con dosis muy bajas, existe el riesgo del
sindrome alcohdlico-fetal que presenta retraso mental, malformaciones,
trastornos de la conducta y aprendizaje, asi como bajo peso al nacer
y parto prematuro. No se sabe qué mujeres son las mas susceptibles
genéticamente al alcohol, de ahi la importancia de la supresién completa
para una prevencion mas efectiva.

Drogas: su consumo en el embarazo puede producir problemas muy
severos por las repercusiones directas que tiene no sélo en la salud de la
madre, sino ademas, en el desarrollo del feto y la salud del recién nacido
(Sindrome de abstinencia neonatal).

Si detectamos conductas adictivas antes de la gestacidén habra que tomar
medidas preventivas de cara a un futuro embarazo y por lo tanto, debe
evaluarse su derivacién a la unidad de conductas adictivas (UCA).

3.e) Tratamiento de enfermedades croénicas.

Se debe preguntar a ambos miembros de la pareja sobre si padecen
determinadas enfermedades crdénicas. En el caso de la mujer, éstas
deberan ser controladas estrechamente por su médico de AP o especialista
segun la patologia para que sean tratadas con la minima dosis y que los
farmacos utilizados no sean teratégenos.

21



3.f) Tratamiento de infecciones.

Si la mujer no esta inmunizada para la toxoplasmosis, se le daran las
recomendaciones pertinentes respecto a la restriccion de determinados
alimentos de carne cruda (por ejemplo: embutidos) y del riesgo de contacto
con animales domésticos transmisores de la enfermedad, principalmente
los gatos.

Si la mujer no esta inmunizada para rubeola, se le recomendara su
vacunacion, previa entrega y firma del Consentimiento Informado (CI)
donde se advertira de los posibles efectos secundarios, y del riesgo de
un embarazo antes de los 6 meses desde la vacunacion.

Si la mujer presentara la sifilis en la fase aguda antes de estar gestante, se
le tratara de la forma correspondiente.

Si la mujer presentara anticuerpos para VIH y/o VHC se enviara al
facultativo especialista correspondiente para su correcto tratamiento.

3.g) Educacion y prevencion ante exposiciones laborales.

Ante una mujer embarazada tenemos el posible riesgo de exposiciones
a diversos factores de riesgo laborales como la temperatura elevada,
radiaciones, téxicos ambientales y biolégicos. Ante todos ellos podemos
llamar al teléfono del SITE (Servicio de Informacion Telefénica para la
Embarazada) para asesorar a la muijer.

Sila mujer embarazada esta sometida a cualquiera de los riesgos laborales
antes mencionados, por la posibilidad de producir malformaciones fetales,
habra que ponerse en contacto con el departamento de riesgos laborales
de su empresa.

3.h) Asesoramiento genético preconcepcional:

En el ambito del asesoramiento preconcepcional desde AP el proceso
del asesoramiento genético comienza desde que se toman los datos
de la anamnesis y del arbol genealégico, y va a culminar en el servicio
de genética clinica de referencia. Es muy importante que el médico de
familia, el pediatra y la matrona sepan cuando derivar hacia el servicio de
genética clinica de referencia.

La descripcion recomendada de la nomenclatura sobre arboles
genealdgicos fue publicada por el National Society of Genetic Counselors
(Bennett RL et al, 2008).
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4.- RECURSOS MATERIALES Y PERSONALES

4.a) Recursos Materiales:

Para que la implementacién de esta Guia de Practica Clinica (GPC)
pueda llevarse a cabo es necesario garantizar unos minimos de recursos
materiales necesarios en la consulta del médico o de la matrona de AP.
Para ello sera necesario:

- Las hojas para la anamnesis (o soporte informatico del sistema que se
utilice) para realizar una buena historia clinica (Anexos |, 1l y Ill).

- Las hojas con la informacion tanto para los futuros padres como para
los profesionales (Anexos IV y V).

- Hojas para interconsultas y analiticas.
- Fonendoscopio, esfigmomandémetro...
- Camilla, o mesa exploratoria.

-Y el espacio de tiempo para realizar las actividades especificas
(80-45 min.)

4.b) Recursos personales:

Sera necesario dotar el centro de salud de profesionales adecuados
0 especializados con un minimo de conocimientos sobre el tema. Se
recomienda el Médico de Medicina Familiar y Comunitaria, el Pediatra y
la Matrona, como profesionales de primera eleccion.

El resto de personal auxiliar sera el habitual que atienda en estas consultas
(auxiliar de enfermeria, celador, administrativa...).

Las consultas se organizaran con cita previa, procurando que quede claro
“quién” atiende esta consulta y “qué” dia para facilitar la organizacion,

pero siempre quedara a criterio de la propia organizaciéon y recursos del
propio centro.
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5.- PROCESO DE ACTIVIDADES.

En este apartado abordaremos las actividades a realizar en la dos visitas
que como minimo se han de realizar para poder derivar al especialista
oportuno, sea para realizar una prueba especifica o para iniciar el
proceso de consejo genético, propiamente dicho, desde el centro que
corresponda, donde se iniciaran las pruebas correspondientes (cariotipo,
ADN fetal de sangre materna, etc.).

Antes de explicar qué cosas debemos hacer durante estas dos visitas, es
necesario comentar que la captacioén se realizara desde la consulta de
cualquier profesional sanitario (médicos de familia, pediatras, enfermeras)
que deriven a la pareja, bien porque consideren que necesitan el
asesoramiento por antecedentes familiares o/y por tener hijos previos con
patologia afecta y también por iniciativa propia (a demanda) de cualquier
usuario/paciente del Centro de Salud en el que se realice el protocolo.

Las actividades a realizar se ven desarrolladas en el punto 2 de este
protocolo, pero en este punto trataremos de organizar el “Cémo” y
“Cuando” realizarlos.

5.a) Primera Visita:

Esta primera visita podra desglosarse en dos en funciéon de la carga
asistencial que se tenga o del tiempo que se disponga. En primer lugar
sera necesario realizar una muy buena entrevista clinica (anamnesis) a
ambos miembros de la pareja, asi que se recomienda citarlos en un tiempo
de 30-40 minutos, para garantizar que se haga con exhaustividad, ya que
formara parte de la orientacién diagndstica y actividades posteriores. La
entrevista clinica constara de la cumplimentacion de los cuestionarios
(anexo Il) y si se puede también en esta consulta seria procedente realizar
el arbol genealdgico (anexo ).

Tras la cumplimentacion y recogida de datos en la historia clinica,
realizaremos las exploraciones pertinentes, a uno o0 aambos miembros de
la pareja (anexo lll). En funcion de la informacién obtenida, solicitaremos
las analiticas o pruebas diagnosticas necesarias (anexo lll) y que
hemos desarrollado en el punto 2. Para recordar brevemente, se derivara
al ginecdologo (mujer) o urélogo (hombre) segun proceda, para descartar
patologia fisica (genital) y a otros especialistas segun la patologia previa
existente (endocrino, internista,...).
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5.b) Segunda Visita:

Esta segunda visita se programara en funcion del tiempo previsto para la
recepcion de los resultados de las pruebas solicitadas o de los informes
de los otros especialistas.

El contenido de esta visita sera: (para uno o ambos miembros de la pareja).

V' La recepcidn de los resultados y del informe del especialista (si se
solicitd).

V Asesoramiento: Se debe informar de la situacion paterna y materna,
asi como de la presencia o no de riesgo de enfermedad genético-
hereditaria.

- Si todo normal: informar de los recursos en caso de embarazo.
- Si alguna anormalidad: informar de los recursos disponibles.

e Si hubiese hallazgo patoldgico, remitir al especialista para estudio
avanzado, tanto a la mujer como al hombre.

e En caso de sernecesario se podran solicitar pruebas complementarias,
y se emitira un informe completo para derivar a la Unidad Clinica o
Servicio Clinico que proceda.

e Si existe embarazo y existe riesgo de enfermedad genética en la
familia: Unidad de Diagndstico Prenatal.

¢ Si no existe embarazo pero existe riesgo de enfermedad genética en
la familia (Punto 6: Criterios de derivacion): Servicio de referencia de
Genética Clinica.

Esta visita, como la anterior, se puede realizar en episodios diferentes
pero cabe recordar que no se debe prolongar mas alla de los 3 meses la
obtencién de todos los datos para poder asesorar de las medidas a tomar
o para derivar donde proceda. Se debe valorar el estado de ansiedad
que genera en la pareja la espera de los resultados y las decisiones que
pueden conllevar para ellos en su futuro mas o menos inmediato.
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6.- CRITERIOS DE DERIVACION DESDE ATENCION PRIMARIA
HACIA LOS SERVICIOS DE GENETICA CLINICA:

Uno de los objetivos que tiene la realizacion de esta guia clinica es la
de ser capaces de detectar precozmente las enfermedades hereditarias
desde AP. Para ello se han desarrollado una serie de criterios o signos de
alarma que puedan hacer necesario su derivacion a los centros clinicos
de genética.

A) GENERALIDADES:

1) Dos 0 mas miembros de una misma familia afectos de una misma
enfermedad, en particular de un solo miembro si se trata de una
enfermedad rara ya diagnosticada previamente.

2) Trastornos comunes con edad mas temprana de aparicion que
la tipica (especialmente si la aparicidn es temprana en multiples
miembros de la familia hasta 3° grado de parentesco). Por ejemplo:

2.b) Pérdida de visién y/o audicion a edad menor de 55 afos.
2.c) Demencia a edad menor de 60 afos.

3) Enfermedad bilateral en érganos pares (p.ej: 0jos, rifiones, pulmones,
mamas).

4) Mujer o pareja con dos abortos consecutivos sin embarazo previo
o tres si ha habido algun embarazo a término entre medias de estas
pérdidas fetales.

5) Problemas médicos en la descendencia de una pareja que es
consanguinea.

B) CANCER HEREDITARIO:

Criterios de derivacion en cancer hereditario segun el Consenso en cancer
hereditario entre la Sociedad Espafola de Oncologia Médica (SEOM) y las
sociedades de AP (SEMFYC, SEMERGEN y SEMG) del 2012.

6) Cancer de mama-ovario (un criterio es suficiente):

- Dos o mas casos de cancer de mama y/u ovario en la misma linea
familiar.
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/)

Edad joven de diagnéstico de cancer de mama (antes de los 50 afos).
Cancer de mama y ovario en la misma paciente.
Cancer de mama en el varén.

Cancer de mama bilateral (uno de los tumores diagnosticado antes
de los 50 anos).

Cancer colorrectal (un criterio es suficiente):
Cancer de colon o recto diagnosticado antes de los 50 afios.
Dos diagndsticos de cancer de colon o recto en el mismo individuo.

Dos 0 mas diagndsticos de cancer de colon, recto o endometrio entre
familiares de primer o segundo grado.

Un caso de cancer de colon o cancer de recto y al menos otro tumor
del espectro correspondiente al sindrome de Lynch en un familiar de
primer o segundo grado (cancer de endometrio, de ovario, gastrico,
pancreas, uréter y/o pelvis renal, tracto biliar, intestino delgado, tumor
cerebral, adenomas sebaceos o queratoacantomas).

C) CARDIOVASCULAR:

8)

9)

Dos o mas casos de cardiopatia isquémica o muerte subita antes
de los 55 anos en varones y 65 en mujeres, en ausencia de otros
factores de riesgo cardiovascular.

Enfermedad cardiaca o cerebrovascular a edad menor de 45 anos.

D) ANOMALIAS CONGENITAS:

10

) Caracteristicas dismorficas con retraso del desarrollo u otra
patologia médica.

Retraso mental progresivo, pérdida de los hitos del desarrollo.

Dos o mas anomalias congénitas mayores y/o tres menores.

)
)
) Sordera y/o ceguera congénita o juvenil inexplicada.
) Cataratas congénitas o en edad juvenil.

)

Genitales ambiguos.

27



16) Ausencia congénita de los conductos deferentes.

17) Un feto con una anomalia estructural mayor o con multiples
anomalias menores inexplicadas.

E) ALTERACIONES DEL CRECIMIENTO:
18) Talla corta desproporcionada.
19) Talla corta proporcionada y amenorrea primaria inexplicada.

20) Talla corta proporcionada con caracteristicas dismérficas y/o
retraso o detencion de la pubertad.

F) APARATO REPRODUCTOR:
21) Varones con hipogonadismo y ginecomastia significativa.
22) Oligozoospermia/azoospermia inexplicadas.
23) Amenorrea primaria inexplicada.
)

24) Fallo ovarico prematuro (menopausia precoz a edad menor o igual

a 40 anos) junto al menos uno de estos items:
a) otra mujer con menopausia precoz en la misma rama familiar.
b) uno 0 mas casos de retraso mental en la misma rama familiar.

C) uno 0 mas casos de temblor y/o parkinsonismo en un varén con
mas de 55 anos en la misma rama familiar.

G) OTROS CRITERIOS:
25) Trastornos neuroldgicos o del movimiento inexplicados.

26) Hipercolesterolemia familiar heterocigota en ambos miembros de la
pareja.

NOTA: Definicion de anomalia congénita mayor y menor: tomando la
definicion de malformacion de Warkany: “Toda anomalia congénita
que pueda interferir la viabilidad o el bienestar fisico del individuo”,
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malformacidén mayor seria la que interfiere “gravemente” y menor la que
interfiere “levemente”, o “no gravemente”.

Independientemente de los criterios de derivacidén, hay que tener en
cuenta unos criterios de sospecha para cancer hereditario, como:

Tabla 3: Criterios de sospecha para cancer hereditario:

e Edad de aparicion temprana

e Multifocalidad de las lesiones o bilateralidad en caso de 6rganos
pares.

e Aparicion de varios tumores primarios en el mismo individuo.
e Antecedentes familiares de la misma neoplasia.
e Alta incidencia de cancer dentro de una misma familia.

e Asociacién de tumores con sobrecrecimiento corporal generalizado
o asimétrico, dismorfias, malformaciones congénitas o retraso
mental.
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8.- ABREVIATURAS
AEGH: Asociacion Espanola de Genética Humana.

CDC: Center of Disease Control (centro de control de enfermedades de
Atlanta).

Cl: Consentimiento Informado.

DGP: Diagnéstico Genético Preimplantacion.
FM: Férmula Menstrual.

FSH: Follicle Stimulating Hormone (hormona foliculo estimulante).
FUR: Fecha de Ultima Regla.

GPC: Guia de Practica Clinica.

IgG: Inmunoglobulina G.

IMC: indice de Masa Corporal.

ITS: Infecciones de Transmision Sexual.

IVE: Interrupcion Voluntaria del Embarazo.

ILE: Interrupcion Legal del Embarazo.

LH: Luteinizing Hormone (hormona luteinizante).

RPR: Rapid Plasma Reagin (prueba de la reagina plasmatica rapida,
prueba serolégica no treponémica).

SITE: Servicio de Informacién Telefonica para la Embarazada.
TCA: Trastornos en la Conducta Alimentaria.

TSH: Thyroid-Stimulating Hormone (tirotropina o hormona estimulante de
la tiroides).

UCA: Unidad de Conductas Adictivas.

VDRL: Venereal Disease Research Laboratory (prueba serolégica no
treponémica).

VHB: Virus de la Hepatitis B.
VHC: Virus de la Hepatitis C.

VIH: Virus de la Inmunodeficiencia Humana.
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9.- ANEXOS:
ANEXO I: ARBOL GENEALOGICO.

Un arbol genealdgico consiste en una representacion grafica de todos
los individuos de una familia mediante simbolos y lineas que los enlazan.
Lo ideal es que represente, al menos, tres generaciones anteriores. Los
simbolos basicos que se utilizan son el cuadrado para los hombres, el
circulo para las mujeres y el rombo para los individuos cuyo sexo se
desconoce. Una linea horizontal que enlace a un cuadrado y a un circulo
quiere decir que son pareja. En la figura 1 mostramos un resumen con los
simbolos (genogramas) mas habituales.

Hombre Aborto espontaneo

Mujer A.E. Afectado

Hombre fallecido Hombre portador

OEpD

obligatorio
Mujer fallecida Mujer portadora
obligatoria
- Hombre afectado/enfermo |-‘_-| b Adoptado/a
' Mujer afectada/enferma D : Relacion
D=O Rel.Consanguinea
<> Sexo Indeterminado (con Gemelos
todas sus variantes de monocigoticos
‘ afectacion o muerte) G. Dicigéticos
; } (con sus variantes de
% Sexo)

Figura 1: Genogramas mas frecuentes
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ANEXO II: HISTORIA CLINICA DE LA PAREJA.
I1.1) MUJER.
Il.1.a) Datos socio-demograficos.

Nombre y apellidos:

Fechade nacimiento: / / Edad:
Lugardenacimiento: Pais:
Profesion:

Niveldeestudios:

Grupoétnico:

¢, Desdecuandobuscaunembarazo?

¢ Existealguntipo de parentesco entre usted y su pareja? (en caso afirmativo
especificar)

I1.1.b) Datos clinicos.
e Antecedentes médicos:

Grupo sanguineo y Rh:

¢, Sufre o ha sufrido alguna vez de las siguientes enfermedades? (Marcar
con un circulo la respuesta correcta):

- Asma si/ no
- Diabetes mellitus si/ no
- Enfermedad inflamatoria intestinal si/ no
- Hipertensién arterial si/ no
- Enfermedades autoinmunes si/ no
- Enfermedades del corazén si/ no
- Enfermedades renales si/ no
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- Enfermedades tiroideas si/ no

- Epilepsia si/ no
- Ansiedad si/ no
- Esquizofrenia si/ no
- Trastorno bipolar o depresion si/ no
- Discapacidad intelectual si/ no
- Menopausia precoz si/ no

- Alteraciones de la coagulacion y otras enfermedades hematoldgicas
(trombosis venosa, hemofilia, talasemia) si / no

- Otrasenfermedades (especifique):

NOTA: Las mujeres con algun tipo de enfermedad crénica deberan ser
derivadas al especialista pertinente para que controle su patologia y/o el
tratamiento que lleve para preparar a la mujer para el embarazo.

- ¢Ha recibido alguna de estas vacunas recientemente?
*HepatitisB:Si/No ¢ Cuando?
*Rubéola:Si/NojCuando?
*Gripe:Si/No ¢ Cuando?
“Varicela:Si/No ¢ Cuando?

* Otras vacunas:

NOTA: Informar a la mujer que si se ha vacunado de rubéola, varicela
y hepatitis B, debe guardar un periodo minimo de 3 meses antes de
un nuevo embarazo segun las “Guidelines for vaccinating pregnant
women” de los CDC.
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e Antecedentes gineco-obstétricos:
Menarquia: , FUR: , FM: /

Alteraciones menstruales:

Usodemétodosanticonceptivos:

Problemas de fertilidad:

Gestaciones: Partos: Abortos espontaneos:

IVE (terapéuticos/voluntariosy causa):

Cesareas: Hijos sanos: Hijos afectos (especificar
patologia):

Diabetes gestacional previa: Si/No (especificar tipo y tratamiento)

Preeclampsiaenembarazoprevio:Si/No(especificartipoytratamiento)

Enfermedades infecciosas y/o ITS: Si/No ¢Cual/es?

Otras:

NOTA: En caso de patologia gineco-obstétrica la mujer deberia ser
derivada a su ginecélogo/a de zona para ser valorada y/o tratada
para un futuro embarazo.

Il.1.c) Datos socio-ambientales

Il.1.c.1) Exposiciones laborales (especificar fecha de ultima
exposicion):

- Riesgos biologicos:

- Toxicos:
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- Radiaciones:

- Sustancias quimicas:

- Esfuerzos fisicos laborales:

- Altas temperaturas:

- Estrés:

I.1.c.2) Situacion familiar:

¢, Cuenta con familia y/o amigos que le puedan ayudar en caso de
necesidad? Si/ No

Miembros que forman parte del nucleo familiar:

Problemas personales, familiares o laborales:

I.1.c.3) Estilo de vida de la mujer:
e Alimentacion:

¢, Sigue alguna dieta? Si/ No ¢ Cual?

¢, Toma algun tipo de suplemento dietético? Si/ No ¢Cual?

¢, Ha tenido o tiene algun tipo de problema alimentario?

e Actividad fisica:

¢,Hace algun tipo de ejercicio fisico? Si/ No ¢Cual?

Frecuencia: ¢ Dbénde?

38



e Habitos toxicos:

Café o Té: Si/No ¢, Cuanto?
Tabaco:  Si/ No ¢, Cuanto?
Alcohol: ~ Si/ No ¢, Cuanto?

Drogas: Si/ No ¢,Cual?

¢, Durante cuanto tiempo las ha consumido?

¢, Cuando fue la ultima vez?

Actualmente, consume algun tipo de drogas? Si/ No

; Gual? ; Desde cuando?
& &

e Farmacos (especificar posologia € inicio):
¢, Toma algun medicamento prescrito por su médico?  Si/ No

¢,Cual?

¢, Toma algun farmaco o complemento por su propia cuenta? Si/ No

¢, Cual?

¢, Toma acido félico? En caso afirmativo, qué nombre, desde cuando y a
qué dosis:

¢, Toma yodo? En caso afirmativo desde cuando y a qué dosis:

e Otros:

¢ Existe algun tipo de exposicion de riesgo medioambiental en su vivienda?
Si/ No ¢Cual?

¢, Suele viajar fuera de nuestras fronteras? Si/ No

¢ Cuando fue la ultima vez y dénde?
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¢,Se vacuno o tomé algun farmaco para ir al extranjero? Si/ No ¢ Cual?

¢, Tiene animales en casa? Si/ No ¢Cual o cudles?
¢,Desde cuando?

¢ Estan bajo un correcto control veterinario? Si/ No
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ANEXO II: HISTORIA CLINICA DE LA PAREJA.
11.2) HOMBRE.
I1.2.a). Datos socio-demograficos.

Nombre y apellidos:

Fechade nacimiento: / / Edad:

Lugar de nacimiento:

Pais:

Profesion:

Nivel de estudios:

Grupo étnico:

11.2.b) Datos clinicos
e Antecedentes médicos:

Grupo sanguineoy Rh:

¢, Sufre o ha sufrido alguna vez de las siguientes enfermedades? (Marcar
con un circulo la respuesta correcta):

- Asma si/ no
- Diabetes mellitus si/no
- Enfermedad inflamatoria intestinal si/no
- Hipertensién arterial si/ no
- Enfermedades autoinmunes si/ no
- Enfermedades del corazén si/ no
- Enfermedades renales si/ no
- Enfermedades tiroideas si/no
- Epilepsia si/ no
- Ansiedad si/no
- Esquizofrenia si/ no
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- Trastorno bipolar o depresion si/ no
- Discapacidad intelectual si/ no

- Alteraciones de la coagulacion y otras enfermedades hematoldgicas
(trombosis venosa, hemofilia, talasemia...) si/ no

- Otras enfermedades (especifique):

e Otros antecedentes:

¢, Ha tenido algun problema en el aparato genital? Si/ No
¢cual? ¢ Cuando?

Hijos sanos con otra pareja anterior:

Hijos afectos con otra pareja anterior (especificar patologia):

1.2.c) Datos socio-ambientales
Il.2.c.1) Exposiciones laborales (especificar fecha de ultima exposicion):

- Riesgos bioldgicos:

- Toxicos:

- Radiaciones:

- Sustancias quimicas:

- Esfuerzos fisicos laborales:

- Altas temperaturas:

-Estrés:

11.2.c.2) Estilo de vida.
e Alimentacion:

¢,Sigue alguna dieta? Si/ No ¢Cual?
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¢, Toma algun tipo de suplemento dietético? Si/ No ¢Cual?

¢ Ha tenido o tiene algun tipo de problema alimentario?

e Actividad fisica:

¢, Hace algun tipo de ejercicio fisico? Si/ No ¢Cual?

Frecuencia:

¢,Donde?

e Habitos toxicos:

Café o Té: Si/ No ¢Cuanto?

Tabaco: Si/ No ¢Cuanto?

Alcohol: Si/ No ¢Cuanto?

Drogas: Si/ No ¢Cual?

¢, Durante cuanto tiempo las ha consumido?

¢, Cuando fue la ultima vez?

Actualmente, ¢ consume algun tipo de drogas? Si/ No ¢Cual?

¢, Desde cuando?

e Farmacos (especificar posologia e inicio):

¢, Toma algun medicamento prescrito por el médico? Si/ No ¢Cual?

¢, Toma algun farmaco por su propia cuenta? Si / No ¢Cual?
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ANEXO Ill: EXPLORACION FiSICA Y PRUEBAS EXPLORATORIAS/
DIAGNOSTICAS DE LA PAREJA.

NOTA: ante cualquier alteracion en los resultados de este anexo se
valorara su posible derivacion al especialista.

lll.1) MUJER.

l1l.1.a) Exploracion fisica de la mujer.

Peso: Talla: IMC:
Frecuencia cardiaca: Tension Arterial: /

Grupo sanguineo y Rh:

Auscultacion cardiaca:

Auscultacién respiratoria:
Abdomen:

Palpacion del tiroides:

Exploracién ginecoldgica y de las mamas:

Rasgos dismorficos evidentes:

Otros signos de enfermedad:

l1l.1.b) Pruebas de laboratorio para la mujer.

¢, Cuando fue el ultimo control analitico?

¢, Qué pruebas se determinaron?

¢ Habia alguna alteracién? Si/ No ¢Cual o cuéles?

Pedir estas pruebas a todas las mujeres:
* Sangre:
- Hemograma y coagulacién.

- Grupo sanguineo y Rh7.
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- Bioquimica (glucemial0, metabolismo férrico, perfil lipidico, perfil
hepatico, funcién renal, vitamina B12 y acido fdlico).

- Perfil hormonal: TSH, T4 libre.

- Serologia: toxoplasmosis, rubéola, varicela, sifilis (VDRL, RPR), VIH,
VHB y VHC24.

* Orina:

- Sedimento y anormales.

NOTA: Pruebas para determinadas mujeres segun criterio clinico:
- Test de embarazo, si hay sospecha o dudas.

- Perfil hormonal: estradiol, progesterona, prolactina, LH y FSH (las
hormonas femeninas preferentemente en mitad de ciclo).

- Cultivo de orina: si hubiera antecedentes de cistitis recurrentes,
pielonefritis o diabetes.

- Enfermedades de transmisidn sexual: investigar si hay antecedentes o
practicas de riesgo para enfermedad de transmision sexual o sospecha
clinica, en cuyo caso se solicitaran las pruebas pertinentes. Tratamiento
conjunto de la pareja previo al embarazo si saliera positivo.

Tuberculosis: hacer Mantoux bajo sospecha clinica o riesgo, si es
positivo, derivar al especialista correspondiente. Debe retrasarse el
embarazo hasta haber completado el tratamiento.

- Enfermedad de Chagas: para aquellas mujeres del continente
americano y/o africano. Se solicitaran IgG para Tripanosoma cruzi con
el objetivo de evitar la transmision vertical al nacer.
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11l.2) HOMBRE
l11.2.a) Exploracion fisica del hombre.
Peso: Talla: IMC:

Frecuencia cardiaca: Tension Arterial: /

Grupo sanguineo y Rh:

Auscultaciéon cardiaca:

Auscultacién respiratoria:
Abdomen:

Exploracién urolégica de genitales:

Rasgos dismorficos evidentes:

Otros signos de enfermedad:

l1l.2.b) Pruebas de laboratorio para el hombre

¢, Cuando fue el ultimo control analitico?

¢ Habia alguna alteracion? SI/ NO ¢ Cual o cuéles?

Pruebas a solicitar:

* Sangre:

- Hemograma y coagulacién.
- Grupo sanguineo y Rh7.

- Bioquimica (glucemia, metabolismo férrico, perfil lipidico, perfil
hepatico, funcién renal).

- Perfil hormonal (testosterona) si cumple criterios de esterilidad /
infertilidad.

- Serologia: sifilis (VDRL, RPR), VIH, VHB y VHC.
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GU'A DE ASESORAMIENTO PRECONCEPCIONAL DESDE ATENCION PRIMARIA

* Orina:

- Sedimento y anormales.

* Espermiograma: soélo si cumple criterios de esterilidad / infertilidad.
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ANEXO IV: INFORMACION PARA EL PROFESIONAL
MANEJO DE LOS DATOS OBTENIDOS EN EL CUESTIONARIO

1.

48

Edad materna: el riesgo de aparicion de alteraciones cromosdémicas
en el embarazo aumenta exponencialmente a partir de los 35 anos de
edad. Se debe informar a la mujer sobre las técnicas de diagndstico
prenatal directas (biopsia de vellosidades coriales y amniocentesis) e
indirectas (cribado bioquimico, ecografico o analitico para el test de
ADN fetal en sangre materna).

Lugar de nacimiento: este dato es importante porque si ambos
miembros de la pareja son originarios de una misma pequena zona
en ellos podria darse cierto grado de endogamia que aumentaria el
riesgo de enfermedades autosdmicas recesivas. También nos puede
dar informacién sobre determinadas enfermedades infecciosas
endémicas.

Profesidon: debe evitarse la exposicidén laboral que conlleve riesgos
contaminantes de potencialidad teratbgena y mutagénica en cuyo
caso se seguiran los protocolos recomendados.

Nivel de estudios: este dato es importante para valorar la capacidad
de entendimiento y comprension de la informacion que se va a recibir.

Grupo étnico: existen muchas enfermedades hereditarias que
practicamente solo se dan en determinadas etnias, sobre todo la
gitana y la judia. Esto se da por su marcada endogamia que favorece
las enfermedades autosomicas recesivas.

Consanguinidad: aumentalaposibilidad de aparicionde enfermedades
autosdmicasrecesivas.Estedatohayqueincluirloenelarbolgenealdgico.
Es una situacién en la que el médico de familia puede que no sepa
transmitir el hecho del aumento de probabilidad de enfermedades
genéticas en consanguinidad, por lo que el mejor encuadre para
informar sobre esta situacién deberia ser la consulta de Genética
Clinica.

Grupo sanguineo y Rh: es importante para evitar la isoinmunizacién
neonatal. Se puede dar cuando la mujer es Rh negativo y el varon es Rh
positivo. Se solicitara el test de Coombs cuando haya una gestacion
previa o no haya sido vacunada con la inmunoprofilaxis anti-D, con el
objetivo de inmunizarla para una segunda gestacion.



8. Vacunas: loideal es recoger todos los datos posibles sobre las vacunas
a las que ha sido expuesta la mujer que planifica una gestacion. En el
portal web de la Asociacion Espafnola de Pediatria se puede consultar
el calendario vacunal: http://www.aeped.es

9. Abortos espontaneos: dos abortos espontaneos consecutivos sin
embarazo previo o tres 0 mas con embarazo previo en el primer trimestre
son un indicador de posible patologia hereditaria (reordenamientos
cromosomicos, trombofilias, exposicion cronica a un teratégeno, etc.)
que debe ser derivada al especialista que corresponda.

10.Estudio glucémico: se realizara prueba de glucemia basal a la
mujer. En caso de alteracion de la glucemia basal se contemplara la
posibilidad de pruebas complementarias (hemoglobina glicosilada y
sobrecarga oral de glucosa).

11.Exposiciones potencialmente peligrosas o teratégenas: la mujer
que vive o trabaja en contacto con sustancias potencialmente
peligrosas (quimicas, bioldgicas, aparatos de rayos X, rayos
ultravioleta, energia nuclear, radiaciones ionizantes, hipertermia, etc.)
debe ser apartada de ese medio. Para consultar la normativa de
proteccion de la salud de la embarazada, la mujer puede informarse
en el teléfono del S.I.T.E. (Servicio de Informacidn Telefénica para la
Embarazada): 918222436 desde 9h00 a 15h00 de lunes a viernes.

12.Alimentacidén:esrecomendableunadietaequilibrada, preferentemente
la mediterranea.

13.Actividad fisica: es aconsejable el ejercicio fisico moderado, salvo
situaciones de riesgo obstétrico.

14.Tabaco: es importante que la mujer deje el habito tabaquico antes y
durante toda la gestacion por riesgo de bajo peso en el nacimiento,
abortos espontaneos, parto prematuro y eventos malformativos. En
caso necesario se derivara a la unidad de tabaquismo.

15.Alcohol: no existe dosis segura en el embarazo ni en la lactancia.
Aun con dosis muy bajas, existe el riesgo del sindrome alcohdlico-
fetal que presenta retraso mental, malformaciones, trastornos de la
conducta y aprendizaje. La unica dosis segura en el embarazo es la
dosis cero, porque no se sabe qué mujeres son las mas susceptibles
genéticamente al alcohol. No hay ninguna época del embarazo segura
para tomar alcohol.
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16.Drogas: su consumo en el embarazo puede producir problemas
durante la gestacion y en el recién nacido. Debe evaluarse su
derivacién a la unidad de conductas adictivas.

17.Farmacos prescritos por su médico: es importante recoger estos
datos porque podria haber algun farmaco que fuera teratdégeno y
habria que identificarlo como tal para luego manejarlo adecuadamente
en el futuro embarazo. Ante dudas sobre la teratogenicidad de los
farmacos se puede consultar en el teléfono del S.I.T.E. (Servicio de
Informacién Telefénica para la Embarazada): 918222436 desde 9h00
a 15h00 de lunes a viernes.

18.Automedicacién: se debe decir a la mujer que esto puede ser muy
peligroso porque, sin saberlo, podria estar tomando farmacos que
son teratdgenos. La actitud es la misma que en el punto anterior.

19.Acidofélico: es muyimportante que setome demanerapreconcepcional,
es decir, antes de que la mujer se quede embarazada. Esto es asi
porque el acido félico es muy importante para la formacién del tubo
neural y éste se cierra en los dias 25-27 de desarrollo embrionario. En
esa fecha la mujer aun no sabe que esta embarazada.

La administracion de acido félico una vez embarazada tiene mucha
menos eficacia para la prevencién de defectos del tubo neural (espina
bifida, anencefalia, etc.). Es importante remarcar a la mujer que lleve
a cabo una dieta equilibrada con verduras y frutas, pero a pesar
de ello debe tomar el suplemento 0’4 mg de acido fdlico desde al
menos un mes antes de la fecha planeada de embarazo. En el caso
de antecedente de feto o hijo con defecto del tubo neural, la dosis sera de
4 mg/dia.

20.Yodo: si la mujer es normotiroidea debera tomar suplementos de yodo
a razon de entre 100 y 200 pgr al dia desde antes del embarazo hasta
la lactancia incluidas. Si la mujer es hiper o hipotiroidea, debera ser
controlada por el endocrindlogo para ajustar las dosis del tratamiento.

21.Viajes al extranjero: determinados farmacos que se pautan para
viajar a determinadas zonas geograficas podrian ser teratdgenos
(Ej.: antimalaricos). Por ello, ante viajes recientes al extranjero hay
que tener en cuenta qué medicacioén ha llevado o llevara. Ante duda,
llamar al teléfono del S.I.T.E. (Servicio de Informacién Telefonica para
la Embarazada): 918222436 desde 9h00 a 15h00 de lunes a viernes.



22.Contacto con animales: es necesario que los animales que estén en
contacto con la mujer que quiere quedarse embarazada estén bajo
correcto control veterinario.

23.Arbol genealégico: para plasmar los datos en el arbol genealégico
debemos guiarnos por la nomenclatura estandarizada.

24.Serologia alterada (toxoplasmosis, varicela, rubéola, sifilis, VIH,
VHB y VHC):

Si la mujer no esta inmunizada para la toxoplasmosis, se le daran las
recomendaciones pertinentes respecto a la alimentacién y riesgo de
contacto con animales.

Si la mujer no estda inmunizada para rubéola, se le recomendara
su vacunacion, previo informe firmado por los posibles efectos
secundarios, porque debera pasar 6 meses hasta quedarse
embarazada.

Si la mujer presentara la sifilis en la fase aguda se le tratara de la forma
correspondiente.

Si la mujer presentara anticuerpos para VIH y/o VHC se enviara al
facultativo especialista correspondiente de zona para tratamiento.

25.Test de compatibilidad genética: Es una prueba genética que
sirve para conocer el estado de portador sano para determinadas
enfermedades hereditarias autosdmicas recesivas y permite planificar
un futuro embarazo para evitar dichas enfermedades. Consiste en un
estudio genético de ambos miembros de la pareja para el analisis
de 400-500 genes mediante una extraccion del ADN a partir de una
muestra sanguinea. Actualmente no es accesible desde el sistema
sanitario publico.

26.Cariotipo: Es una prueba que permite conocer algunas
alteraciones cromosoOmicas, Yy consiste en un estudio
citogenético para valorar el estado de los cromosomas.
Puede realizarse a partir de sangre, de vellosidades coriales o del
liquido amnidtico tras amniocentesis. Se realiza a través de servicios
de genética clinica publicos o privados.
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ANEXO V: INFORMACION PARA LA PAREJA

- Riesgo poblacional basal: En todos los embarazos, aunque no exista
ningun antecedente existe un riesgo entre un 3 y un 5% de tener un hijo
o hija con defectos congénitos.

- Edad: El riesgo de anomalias cromosdmicas se incrementa a partir de
los 35 afnos con la posibilidad del uso de las técnicas de diagndstico
prenatal. Informese sobre ellas con su médico de familia o matrona.
Ademas, concebir un hijo siendo menor de 18 afnos y mayor de 35
conlleva un riesgo biolégico pues el cuerpo no estad en condiciones
Optimas para el embarazo y el parto.

- Peso: mantenga un peso adecuado a su talla. Su fertilidad puede verse
afectada por el exceso o defecto de peso.

- Ejercicio: Le aconsejamos que haga un ejercicio moderado todos los
dias, ya que es muy adecuado para su embarazo, siempre y cuando no
exista riesgo.

- Alimentacion:
* Se aconseja que la mujer se alimente segun la dieta mediterranea.

* Para evitar el contagio del toxoplasma en las mujeres indefensas
se recomienda no comer carnes crudas o poco hechas, embutidos
no cocidos (jamén serrano) y hay que lavar bien las verduras y frutas.
Asimismo las mujeres indefensas no deben manipular tierra ni estar en
contacto con animales, sobre todo gatos.

* Se aconseja que utilice sal marina yodada.

* La mujer no deberia tomar higado pues éste tiene un exceso de vitamina
A que puede ser teratdgena. Tampoco deben tomarse preparados
multivitaminicos que podrian ser también teratbgenos por exceso de
vitaminas (excepto si se los ha prescrito su médico).

* No tome agua gasificada que posea litio pues éste es teratdbgeno
(malformativo). Ejemplo: agua de Vichy

* Antes de la ingesta de hierbas o infusiones debe hacérselo saber a su
meédico para que valore si pueden ser seguras.

*No abuse de la cafeina / teina. No tome mas de una taza de café o té
al dia.
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- Acido félico: Es muy importante que la mujer tome &cido félico antes
del embarazo para la prevencion de defectos del tubo neural (espina
bifida). La dosis adecuada minima es de 0’4 mg/dia desde al menos un
mes antes de la fecha prevista para quedarse embarazada y durante los
3 primeros meses de embarazo. Los alimentos ricos en acido félico son
las verduras (acelgas, brécol, espinacas) y las legumbres, pero a pesar
de ello hay que tomar los suplementos de acido fdlico.

- Yodo: Si la mujer tiene la funcién tiroidea normal se suplementara su
alimentacion con yodo a razon de entre 100 y 200 pgr al dia antes del
embarazo y hasta la lactancia incluida. Y debera consumir sal yodada. Si
es hiper o hipotiroidea debera ser controlada por su endocrinélogo, por
lo tanto hagaselo saber a su médico de familia.

- Téxicos:
* Debe evitar el consumo de alcohol, tabaco y drogas.

*No existe dosis segura de alcohol en el embarazo. La Unica dosis segura
de alcohol en el embarazo es la dosis cero pues no se ha establecido
qué mujeres son mas susceptibles genéticamente. Una pequena dosis
de alcohol podria producir retraso mental o malformaciones o trastornos
de conducta /aprendizaje en su futuro bebé y también el sindrome
alcohdlico-fetal.

* Deje de fumar, el tabaco produce bajo peso en el recién nacido y
aumenta la probabilidad de abortos espontaneos y partos prematuros.

* Si usted es consumidora de cualquier tipo de droga piense que su
consumo durante el embarazo puede producir problemas en el recién
nacido.

- Teratégenos: Unteratdbgeno estodo agente que produce malformaciones
en el embrién o en el feto.

* Debe evitar la exposiciéon a sustancias que podrian causar una
malformacioén congénita, tanto en su trabajo como en su vivienda. Por
ello, no tome medicinas nuevas si previamente no lo ha consultado con
su médico.

* Durante el embarazo NO es aconsejable la sauna, el bafo turco, ni el
hidromasaje, pues el calor excesivo puede producir malformaciones.

* En caso de fiebre, tratesela con paracetamol pues es un medicamento
seguro y eficaz, ya que la fiebre también puede producir malformaciones
fetales y consulte a su médico.

53



- Viajes: Si pretende viajar fuera de nuestras fronteras, sobre todo fuera
de Europa, hagaselo saber a su médico de familia. Los tratamientos
y vacunas recomendados para estancias en paises con riesgo de
enfermedades infecciosas pueden ser teratdgenos.

- Enfermedad de transmisidén sexual: Es fundamental evitar contraer una
enfermedad de transmision sexual. Use el preservativo ante relaciones
de riesgo.

- Apoyo social: Aconsejamos que busque apoyo en su pareja y en su
familia. Los servicios sociales también pueden servirle de ayuda.

- Calidad del esperma: En el hombre determinadas situaciones pueden
alterar la calidad del esperma: el estrés, determinados farmacos, habitos
toxicos, calor excesivo, estilo de vida (ropas ajustadas, algunos deportes
y trabajos, etc.). Inférmese en su médico de familia.

- Centro de Salud: Antes de quedarse embarazada acuda a su centro de
salud para llevar a cabo su asesoramiento.

- Teléfono de ayuda: Ante dudas sobre toxicos y teratégenos en el
embarazo, la pareja puede llamar al teléfono del SITE (Servicio de
Informacién Telefénica para la Embarazada): 91-822.24.36 disponible
desde 9h00 a 15h00 de lunes a viernes que es el numero de atencion
para la embarazada o futura embarazada.

- Técnicas de Diagnéstico Prenatal: Existen diferentes procedimientos
para el diagndstico prenatal de algunas enfermedades genéticas que
afectan al feto. Su indicacién esta en funcion de los factores de riesgo
existentes en la pareja. Puede informarse en el médico de familia, la
matrona o el especialista.

-Test de compatibilidad genética: Es una prueba genética que
sirve para conocer el estado de portador sano para determinadas
enfermedades hereditarias autosdmicas recesivas y permite planificar
un futuro embarazo para evitar dichas enfermedades. Consiste en
un estudio genético de ambos miembros de la pareja para el andlisis
de 400-500 genes mediante una extraccién del ADN a partir de una
muestra sanguinea. Actualmente no es accesible desde el sistema
sanitario publico.

- Cariotipo: Es una prueba que permite conocer algunas alteraciones
cromosomicas, que consiste en un estudio citogenético para
valorar el estado de los cromosomas de la persona que se realiza la
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prueba. Puede realizarse a partir de sangre de un sujeto adulto, de
vellosidades coriales y del liquido amnidtico (tras amniocentesis).
Esta se realizaria a través de los servicios de genética clinica publicos o
privados.
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GUIA pe

ASESORAMIENTO

PRECONCEPCIONAL
DESDE ATENCION PRIMARIA

La consulta de Atencién Primaria podria ser el
lugar idéneo para iniciar y orientar correctamente el
Asesoramiento Preconcepcional.
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