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Requisiis, condicions | especificacions técnigues
minims que, d’acord amb el Profocol de diag-
nostic prenatal d'anomalies congénites fetals a
Catalunya, de la Direccid General de Salut
Piblica, han de complir els centres sanifaris
—procediments diagnostics, técniques ecogréfi-
ques i procediments invasius—, eis laboratoris de
bioguimica clinica, els laboratoris de diagnostic
prenatal i els serveis de transport de mostres.

. Laboratoris de bioguimica clinica i diagndstic
prenatal

il. Transport de les mostres

i, Teécnigues ecografiques

1. Ecografia de primer trimestre

2. Ecografia de segon trimesire
V. Procediments invasius 1 diagnostics
d’anomalies cromosdmigques

1. Criteris de qualitat en lobtencié de les
mostres

2. Condicions de recollida i transport de les
mostres de vellositats coridniques

3. Condicions de recollida i transport de les
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1. Exposicid de motius

|. La taxa de prevalenga de defectes congenits
de la poblacié catalana —detectats prenatalment
0 en els primers dies de vida— es va situar l'any
2005 en un 3,6% del totai de naixements. Aixd
significa que a Catalunya, amb les dades actuals
de natalitat, neixen cada anyuns 3.000 nadons
amb defectes congdnits.

D'entre els defectes congénits destaca la
sindrome de Down per ser la causa més
freqient de retard mental | per seruna sindrome
perfectament identificable per persones no
expertes.

La seva taxa de prevalenca ha anat augmentant
en els darrers anys, possiblement a causa de
Paugment de I'edat materna. En efecte, si 'any
1993, el 12,1% dels naixements es donaven en
mares més grans de 34 anys, 'any 2005 el
nombre de parts en mares d’aquesta edat s’ha
doblat practicament i assoleix el 23,2%. A
Catalunya, entre &l 1893 1 2005, aguesta taxa
de la sindrome de Down ha passat de 0,9 per
mil a 1,9 per mil embarassos.

Els defectes congénits poden ser causats per
una anomalia cromosomica {p. ex. s. de Down,
d’Edwards [ altres) o per una anomalia
monogsnica (p. ex. errors congénits del
metabolisme). Hi ha un pstit grup de defectes
congénits causats per causes ambientals, és a
dir, no genetiques, com poden ser fes infeccions
fetals o la sindrome alcohdlica fetal. Finaiment,
la majoria de malformacions fisiques sén
d'origen multifactorial, és a dir, hi intervenen
factors ambientals i genétics. En P'actualitat, hi
ha un nombre creixent d'aguests defectes
congénits que disposen de diagndstic prenatal.

Tanmateix, els trastorns monoganics no poden
ser objecte de programes de cribratge prenatal
universal, com és el cas de les anomalies
cromosdmiques, sind que cal congixer primer el
risc gen&tic concret de la parella i aleshores
se’ls podra oferir el diagnostic prenatal perala
malaltia implicada amb técniques especifigues
per a cadascuna de les malalties.

Dracord amb I'Organitzacié Mundial de fa Salut
{OMS), el diagnostic prenatal es defineix com
“totes aquelles accions prenatals que tinguin per
objecte la deteccid ifo el diagnostic d'un defecte
congénit, entenent com a tal tota anomalia del
desenvolupament  morfoldgic,  estructural,
funcional o molecular present en néixer (encara
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gue pot manifestar-se mas tard), externa o
interna, familiar o esporadica, hereditaria ¢ no,
linica o mutiple”.

El grup de defectes congénits que poden ser
detectats prenatalment és prou ampli per
justificar un programa de prevencio d'aquestas
malalties, atds que la seva majoria provoca
discapacitats que poden ser importants.

II. Uany 1998 es va establir un Programa de
diagnostic prenatal d'anomalies congénites a
Catalunya, perqué es va considerar que P'oferta
d’aguesta prestacié a la poblacié s'havia de
concretar en un programa comunitari amb
I'organitzacié i les estructures necessaries.

Fls resultats de la implantacid de esmentat
Programa mitjancant la Instruccié 01/98, del
Servei Catala de la Salut, Implantacid del
diagnostic prenatal d’anomalies congenites a
Catalunya, han estat favorables, sobrelot en
Paspecte en el qual s’havia fet més &mfasi, la
deteccié prenatal de la sindrome de Down.

Des de la implantacio de 'esmentat Programa
han aparegut canvis subsiancials en les
estratégies de cribratge i de diagndstic prenatal
d'anomalies congeénites fetals que han
componriat la necessitat d’elaborar un nou
Protocol de diagnostic prenatal d’anomalies
congénites fetals a Catalunya que incorpori les
darreres evidéncies cientifigues existents.

Pel que fa a la prestacié en 'Ambit del Sistema
Nacional de Salut, fa prestacié de diagnostic
prenatal en determinats grups de risc es preveu
enlapartat 5.2, altres procediments diagndstics i
terapéutics, de I'annex I, cartera de serveis
comuns de 'atencid especialitzada, del Resial
decret 1030/2008, de 15 de setembre, que
estableix la cartera de serveis comuns del
Sistema Nacional de Salut i el procediment pera
la seva actualitzacié.

Ateses totes aquestes consideracions és
necessari implantar ef Programa de diagnostic
prenatal d'anomalies congénites fetals a
Catalunya.

D’acord amb la consellera de Salut i en exercici
de les facultats que m’atorguen els articles 16
17 de la Llei 15/1990, de 9 de juliol, d’ordenacic
sanitaria de Catalunya, dicto aquesta Instruccid.
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2. Ambit d'aplicacié
Servei Catala de la Salut.

Sistema sanitari integral d'utilitzacio publica de
Catalunya, entitats proveidores de serveis
sanitaris amb contracte o conveni amb el Sarvei
Catala de ta Salut.

Laboratoris de bioquimica clinica i diagnostic
prenatal, i serveis de transport de mostres.

3. Objecte

L'objecte d'aquesta Instruccid és establir el marc
organitzatiu i la xarxa de serveis que permetin
posar a l'abast de la poblacié que és objecte del
diaghdstic prenatal d'anomalies congénites
fetals les técnigues necessaries per detectar
precogment les  palologies  derivades
d'alteracions embrionaries o fetals, en con-
dicions que en garanteixin I'aplicacid correcta,
com també fer un seguiment dels resultats i
avaluar-ne l'efectivitat.

En la realitzacié dels procediments de diagndstic
prenatal, s'ha de garantir 'equitat territorial i
l'accessibilitat de la poblaci6, I'adequacié dal
procés dinformacid i la provisié dinformacio
objectiva, completa, comprensible i adequada, la
continuitat de Fatencié sanitaria i el consell
genétic | reproductiu al liarg de tot el procés.

Tots aguests aspectes fan necessari, a més,
establir sistemes d'informacid, com també
mecanismes d'avaluacid periodica que permetin
fer-ne el seguiment del correcte compliment.

4. Poblacio i objectiu del Programa
4.1. Poblacio a la qual s’adreca

El Programa de diagnostic prenatal d'anomalies
congénites fetals a Catalunya s’adreca i s'ha
d’oferir a {otes les dones embarassades amb
residencia a Catalunya per tal que, una vegada
informada, la dona lliurement hi accedeixi o
rebutgi la seva practica. L’accés al cribratge
prenatal s’ha d'oferir preferentment durant el
primer trimestre.

Per fant, cal fenir present que les accions
hauran d’anar adregades a fer realitat que totes
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les possibles usuaries accedeixin en igualtat de
condicions al Programa, sense que &l lloc de
residéncia, la condicid social o econdmica o el
seu ofigen racial o é&tnic representi cap
impediment.

Aixd no significa que les proves de diagndstic
prenatal de defectes congénits hagin de ser
programades rutinariament com una prova més
de Fembaras, a causa de les seves imporianis
implicacions étigues personals.

En aquest sentit, cal subratilar la funcid rellevant
de les i efs professionals sanitaris en el procés
dinformacié a la dona embarassada, de tal
manera que es garanteixi fa responsabilitat, la
libertat i l'autonomia de la voluntai i &l
consentiment  informat de la  dona
embarassada/parella en &l procés de presa de
decisions.

4.2. Objectiu del Programa

L’objectiu del Programa de diagnostic prenatal
d’anomalies conganites fetals a Catalunya és
identificar el risc d’'anomalies congénites fetals
en les gestants amb residéncia a Catalunya i
oferir un test de cribratge que asseguri una taxa
de deteccid de, com a minim, el 75% dels casos
amb un maxim de falsos positius del 5%, i
minimitzi els efectes secundaris de les técniques
ulilitzades.

També té per objectiuv homogeneitzar la
variabilitat de la practica clinica en el territori.

5. Diagnostic prenatal d'anomalies
congeénites fetals a Catalunya

El diagndstic prenatal d'anomalies congénites
fetals a Catalunya es descriu en els apartats 6,
7 i 8 seglents.

l.es actuacions previstes en els apartats 6, 71 8
d’aquesta Instruccid no constitugixen un protocol
de practica clinica, sind que s’han de considerar
com les actuacions gue configuren la prestacio
de diagnostic prenatal d'anomalies congénites
en lambit del CatSalut, sempre que s’ajustin als
criteris clinics corresponents i que els cribratges
i les proves s’hagin indicat en Pambit del
CatSalut.
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6. Cribratge de primer trimestre

El cribratge de primer trimestre s'ha d'oferir a
totes les dones embarassades amb residéncia a
Catalunya, sense tenir en compte quina sigui la
seva edat.

Ei cribratge de primer trimestre compren:

1) Pextraccid de sang matermna per a la
determinacié de la fraccid B liure de ia
gonadotrofina coridnica {fB-hCG) i la proteina
-plasmatica associada a Fembaras {PAPP-A).
S’ha de realitzar en el periode gestacicnal de les
setmanes 8 a 13.

2) La mesura de la translucidesa nucal
ecogrifica. S'ha de realitzar en el periode
gestacional de les setmanes 11 a 13.

Aguestes dues aciuacions  conformen
Vanomenat cribratge combinat bioguimic |
ecografic de primer trimestre.

Aixi mateix, amb posterioritat, també es fara el
cribratge del defecte de tub neural, mitjangant
ecografia de les 20 setmanes (vegeu l'apartat 8).

Nota sobre les dues opcions de cribratge de
primer trimestre

En el cribratge combinat bioquimic i ecografic de
primer trimestre, 'extraccié de sang materna per
a la determinacid de la fraccid B lliure de fa
gonadotrofina coridnica (fB-hCG) i la proteina
plasmatica -associada a I'embaras- (PARP-A)
s’ha de realitzar en el pericde gestacional de les
setmanes 8 a 13. La mesura de la translucidesa
nucal ecografica g’ha de realitzar en el perfode
gestacional de les setmanes 11 a2 13.

Per tant, el periode de realitzacié de Fextraccid
de sang i el de realitzacid de la translucidesa
nucal, nomeés coincideixen an les setmanes 11 a
13, ambdues incloses.

Per la qual cosa sdn possibles dues opcions:

a) Realitzar I'ecografia i 'extraccié de sang el
mateix dia.

A Pannex |, hi figura el diagrama corresponent
del cribratge de primer trimestre an un temps.

b) Realitzar I'exiraccid de sang en una visita i
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posteriorment 'ecografia eh una altra visita.

Alannex |, hifigura el diagrama de procediment
del cribratge de primer trimestre en dos temps.

6.1. Primera actuacio

El professional sanitari ha de portar a terme una
anamnesi prévia. Ha d'informar sobre els factors
generals de risc de preséncia d'anomalia
congénita del fetus i respecte del risc general de
ta poblacié.

Ha de verificar si hi ha historia familiar de
malaltia de transmissi® monogénica amb
diagnostic prenatal disponible.

- Pel que fa la les cromosopaties, els factors de
risc més importants sén els segients:

- Fill previ amb cromosopatia documentadai
parental.

- Mare o pare portadors d'una anomalia
cromosomica equilibrada.

En aquests casos esta indicada la prova
invasiva, per la qual cosa se n'ha doferir la
realitzacio.

- En el cas de malaltia monogenica també s'ha
d’oferir a la dona embarassada el cribraige
prenatal perqué no estd exempta del risc dels
trastorns que es detecten en el test de cribratge
prenatal. En cas de malalia monogenica, cal
que-es fact constar-de forma clara i amb lletres
grans a la fitxa de programa de cribratge.

- En el cas d’antecedents personals o familiars
d’algun tipus de malformacié, com seria el cas
d’'un defecte de tub neural, 8'ha d’informar que
Yecografia es dirigird especialment a descartar
Pesmentada ancmalia, és a dir, es portard a
terme una ecografia dirigida (farget ulirasound).

La o el professional sanitari ha d'informar la
dona embarassada/parella sobre el cribratge i li
ha de lliurar el material divulgatiu. En el cas que
la dona vulgui accedir ai cribratge, se i lliurara el
full de consentiment informat i ef signara.

La o e professional sanitari emplenara la
sol-icitud de cribratge, en la gual es recolliran
les dades persconals i cliniqgues de fa dona
embarassada, aixi com les dades
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demografigues que son necessaries per a
Pavaluacid. A l'annex i, hi figura &l model de
sol-licitud de cribratge de primer trimestre.

6.2. Extraccio de sang i ecografia

a) Extraccié de sang en una visita i posterior
realitzacio de 'ecografia

- Extraceid a les setmanes 8 a 13

La o el professional sanitari emplenara la
sol-licitud de cribratge i Hurara la sol-licitud a la
gestant. En la sollicitud hi han de constar totes
les dades personals que s’han dintroduir al
programa informatic. En el moment de
Pextraccio, ia gestant ha de lliurar al laboratori el
primer full de la sol-licitud.

Cal enviar la mostra al laboratori de referéncia
de manera que se’n garanteixi el transport,
d’acord amb les condicions exigides.

S'introduiran les dades bioquimiques obtingudes
de Fanalisi de la fB-hCG i PAPP-A, a 'espera
dintroduir les dades ecografiques. L'analista
introduira totes les dades personals i les dades
biogufmiques del cribratge en el programa
informatic.

- Ecografia a les setmanes 11 a2 13

LU'ecografista realitzara 'ecografia per determinar
ia translucidesa nucal i la longitud cefalocaudal, i
datara ['edat gestacional.

L'ecografia de primer trimesire ha d'incloure
I'estudi de la morfologia basica del cap, tronc i
extremitats fetals, als efectes de la deteccit
d'anomalies majors potencialment visibles en
aquest periode, sense perjudici que Pestudi
anatdmic fetal es compileti en tots els casos amb
Pecografia de les 20 setmanes.

Les dades corresponents es recolliran en el
segon full de la sollicitud, en el qual també
figuren les dades bicquimiques, que es fara
arribar al laboratori juntament amb les dades
ecografiques (translucidesa nucal, longitud
cefalocaudal i edat gestacional).

i ’analista introduira les dades ecografiques en el
programa informatic. En el cas que shi
accedeixi en xarxa, I'ecografista les pot introduir
directament. L'analista elaborara linforme de
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resultats del cribratge.

Les dades relatives al plec nucal s’han de
trametre diariament al laboratori.

b) Ecografia i extracci6 simultaniaales 11-13
setmanes

Aquesta opcié permet la realitzacido de
lecografia i 'extraccid de sang el mateix dia.
L’ecografia s’ha de fer en primer lloc.

La o el professional sanitari emplenara la
sollicitud de cribratge, en la qual &s recolliran
les dades personals i cliniques de la dona
embarassada | les dades demografiques que
sén necessaries per a FPavaluacio. També
emplenara totes les dades scografiques.

En el moment de 'exiraccid de sang la dona
embarassada ha de liurar al laboratori 0 als
moduls d'exiraccid el full de sollicitud de
cribratge amb les dades ecografiques ja
emplenades.

L’analista introduird totes les dades en el
programa informatic i elaborara linforme de
resultats del cribratge.

Les dades relatives al plec nucal s’han de
trametre diariament al laboratori.

Nota

En ambdds casos, “a) Extraccié de sang en una
visita | posterior realitzacid de Vecografia” i *b)
Ecografia | extraccid simulthnia a les 11-13
setmanes”, el programa informatic del qual
s’obté el nivell de risc té en compte, a més dels
marcadors ja esmentats, I'edat de la mare i
d’altres factors.

6.3. Informe de resultats del cribratge de
primer trimestre

El laboratori de referéncia trametra 'informe del
resultat del cribratge a la o al professional
sanitari de forma que es garanteixi la
confidencialitat de les dades de la gestant.

En cas que el risc siguf elevat (+/= d'1/250), &l
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laboratori de referéncia ha d'informar-ne amb
urgéncia la o el professional sanitari, el qual ha
de disposar de l'informe en un termini maxim de
48 hores des de Pexiraccié.

En el cas de risc baix {- d1/250), el termini per
tal que la o el professional sanitari disposi de
linforme pot ser, com a maxim, de 5 dies.

A finforme de resultats del cribratge de primer
trimestre hi han de constar, com a minim, les
dades que figuren al model dinforme de
cribratge de primer trimestre de Fannex |.

6.4. Informacid de resultats i actuacions

La o et professional sanitari ha d'explicar a la
gestant/parella l'informe i el resultat. Aixi mateix,
li ha de lfiurar una copia de linforme.

En el cas que el nivell de risc sigut superior o
lgual a 1/250, s’ha d'oferir a la gestant la
realitzacié de prova invasiva per tal d’obtenir el
cariotip.

Cal informar la gestant respecie de la prova
invasiva, la finalitat, les conseqiiéncies, efs riscs
tipics o inherents al procediment i els riscs
personalitzats.

En el cas que accepti, ha de signar el document
de consentiment informat. En el cas gque no
accepti, ha de sighar el document de rentincia.
En el cas que no el vulgui signar, la o el
professional sanitari ho fard constar a la historia
clinica.

6.5. Prova invasiva
Es realitzara la prova invasiva corresponent.

a) Si el resultat del carictip no és normal, és a
dir, en el cas que s’hagin obtingut anomalies
cromosomiques, s’oferird consell gengtic |
consell reproductiu a la dona
embarassada/parella.

S'ha d'informar sobre l'anomalia detectada i
sobre la repercussio en la salut del futur nadd,
com també de les diferents altematives o
solucions existents.

Els cenires sanitaris oferiran a la dona la
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possibilitat de la interrupcid de la gestacio (1G)
en el cas de que resulti indicada d'acord amb les
proves invasives realitzades | previstes en el
Programa, sempre que s'ajusti a les pravisions
legals (vegeu respecte d'aixd el que estableixia
disposicié addicional tercera).

b) Si el resultat del cariotip és norrnal, és a dir, si
no s’han obtingut anomalies cromosdmiques, es
seguira el control normal de [Iembaras
mitjangant ecografia de les 20 satmanes.

7. Cribratge de segon trimestre

En el cas gue la primera consulia s’hagi realitzat
després de la setmana 14, es seguirad el
cribratge de segon trimestre’.

El cribratge de segon trimestre s'ha d'oferir a
iotes les dones embarassades amb residéncia a
Catalunya, sense tenir en compte quina sigui la
seva edat i que no hagin realitzat el cribraige de
primer trimestre.

El cribratge de segon trimestre comprén:

1) P'extraccié de sang materna per a la
determinacié de la fraccié lliure de la
gonadotrofina coridnica (fB-hCG), 'alfaproteina
{AFP), Festriol no conjugat (UE3) i fa inhibina.
S'ha de realitzar en el periode gestacional de les
14 a 20 setmanes d’amenorrea.

2) El cribratge del defecte de tub naural, gue es
faré tant per FAFP (de I'extraccié de sang) com
per l'ecografia de 20 setmanes.

7.1. Primera actuacio

La o el professional sanitari ha de portar a terme
una anamnesi prévia. Ha d'informar sobre els
factors generals de risc de pres&ncia d'anomalia
congenita del fetus i respecte del risc general
poblacional.

La o el professional sanitari ha d'informar la
dona embarassada/parelia sobre el cribratge i li
ha de lliurar el material divuigatiu. En el cas que
la dona vulgui accedir al cribraige, se li lliurara el
full de consentiment informat i el signara.

! Entre la setmana 13.0 | 13.6 (dia primer i dia darrer
d'aquesta setmana) els marcadors bioquimics de primer i
segon trimesire no son tan efectius, per la gual cosa no es

pot realitzar 'extraccid en aquests dies.
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Lta o el professional sanitari emplenara la
sollicitud de cribratge, en la qual es recolliran
les dades perscnals i cliniques de la dona
embarassada, aixi com les dades
demografiques gque son necessaries per a
Favaluacié.

A Tannex |l hi figura el model de sol-licitud de
cribratge de segon trimestrs.

7.2. Ecografia

Cal fer aquesta ecografia abans de Pextraccio
de sang.

Als efectes del cribratge, I'ecografia permet la
datacié gestacional i la determinacié del
diametre biparietal.

7.3. Extraccid de sang
Es realitzara 'extraccié de sang.

Caldra determinar la fraccié B lliure de la
gonadotrofina coritnica (fB-hCQ), I'alfafetopro-
teina (AFP), Pestriol no conjugat (UE3) i la
inhibina A.

Caldra enviar la mostra al laboratori de
referéncia de manera que es garanteixi el
transport de la mostra, dacord amb les
condicions exigides.

7.4. Informe del cribratge de segon trimestre

El laboratori de referéncia trametra 'informe del
resultat del cribratge a la ¢ al professional
sanitarl, de forma que es garanteixi Ia
confidencialitat de les dades de ia gestant.

En cas que el risc sigui elevat (+/= d’1/250), el
taboratori de referéncia ha de notificar amb
urgéncia l'informe a la o al professional sanitari,
que ha de disposar de l'informe en un termini
maxim de 48 hores des de P'extraccid.

En el cas de risc baix (- d’1/250), el termini per
tal gue la o el professional sanitari disposi de
Finforme ha de ser, com a maxim, de 5 dies.

A Pinforme de resultats hi han de constar, coma
minim, les dades que figuren-al model d’informe
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de cribratge de segon trimestre de Fannex 11

7.5. Informacié sobre resulats i actuacions
S’ha de portar a terme abans de la setmana 20.

El professional sanitari ha d'explicar a la
gestant/parella linforme i el resultat, i li ha de
liurar una copia de linforme al meés aviat
possible.

En el cas gue el nivell de risc sigui superior o
igual a 1/250, s’ha d'oferir a la gestant la
realitzacié de prova invasiva.

Cal informar la gestant respecte de la prova
invasiva, la finalitat, les conseqliéncies, els riscs
inherents al procediment i els riscs
personalitzats.

En el cas que accepti, ha de signar el document
de consentiment informat. En el cas gue no
accepti, ha de signar el document de rentngia.
En el cas gque no el vuigui signar, la o el
professional sanitari ho fara constar a la historia
clinica.

En el cas que el nivell de risc sigui inferior a
1/250, es sequira el control normal de F'embaras
mitjangant Pecografia de les 20 setmanes.

7.6. Prova invasiva
Es realitzara la corresponent prova invasiva.

a} Si el resultat del cariotip no és normal, és a
dir, en el cas que s’hagin detectat anomalies
cromosomiques, soferira consell genstic i
reproductiu a la dona embarassada/parella.

S'ha dinformar sobre l'anomalia detectada i
sobre la repercussid en la salut del futur nads,
com també de ies diferents alternatives o
solucions existents.

Els centres sanitaris oferiran a la dona la
possibilitat de la interrupcié de la gestacio (I1G)
en el cas de que resulti indicada d'acord amb les
proves invasives realitzades i previstes en el
Programa, sempre que s'ajusti a les pravisions
legals (vegeu respecte d’aixd el que estableix la
disposicio addicional tercera).
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b} Si el resultat del cariotip s normal, és a dir, si
no s’han detectat anomalies cromosdmiques, es
seguird el confrol normal de IPembaras
mitjangant ecografia morfoldgica o de les 20
setmanes.

8. Ecografia morfologica

I.’ecografia morfoldgica © de les 20 setmanes
s’ha de realitzar a totes les dones, tant a les que
se’ls ha realitzat el cribratge combinat bioguimic
i ecografic de primer trimestre com el de segon
trimestre.

Pel que fa a les dones a les quals s’ha realitzat
el cribratge combinat bioquimic | ecografic de
primer trimestre, aquesta ecografia té per
finalitat el cribratge de defecte de tub neural.

Aquesta ecografia ha de ser realitzada dins del
periode de la setmana 18 a la setmana 21. Per
aguest motiu ha de ser programada amb temps
suficient per tal que pugui ser realitzada dins
d’aquest periode.

L'objectiu principal és I'estudi de 'anatomia fetal
per tal didentificar possibles anomalies
estructurals o muitiples, i també s’han de valorar
els marcadors de cromosopatia.

L’estudi de anatomia fetal inclou els marcadors
biométrics per poder avaluar el creixement i fa
concordanga amb l'edat gestacional, aixi com
Festudi anatdmic de cadascun dels organs i
sistemes fetals, seguint les recomanacions de la
Seccié d’Ecografia de fa Societat Espanyola de
Ginecoiogia i Obstetricia (SESEGO).

Els marcadors de cromosopatia de segen
trimestre sén els segiients: edema nucal igual o
superior a 6 mm, hiperrefringdncia intestinal
{refringdncia igual o superior a la de la columna),
fémur curt {< percentil 5), ectasi piélica, focus
ecogenic intracardiac.

Aquest marcadors ecografics en presentacio
afltada no constitueixen per si sols indicacid
d’estudi citogenétic sind que cal modiicar el risc
estimat préviament (cribraige de primer
trimestre o segon trimestre o de P'edat materna)
mitjancant les fikelfhood ratios o raons de
probabilitat positives o negatives corresponents
als marcadors presents i  absents,
respectivament.
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La deteccid d’'una anomalia estructural, atesa la
seva possible associacio amb alteracions
cromosomiques, fa que estigui indicat 'oferiment
per a l'obtencid d’un cariotip fetal, mitjangant
amniocentesi o cordocentesi.

Tot i aixd, la deteccid danomalies estructurals
mitjangant l'ecografia morfolbgica pot ser
susceptible de valoracid pel comité d'élica
assistencial de ['hospital per valorar Ia
possibilitat d’oferir la interrupcié de la gestacié
{I1G), sempre gue s’ajusti a les previsions legals.

9. Informacié i consentiment informat.
Consideracions generals

Els metodes de cribratge i de diagnostic prenatal
d'anomalies congénites presenten un marge de
fiabilitat fimitat, tant pel que fa a la sensibilitat
com pel que fa a 'especificitat del métode. Aixi
mateix, alguns d'aquests procediments, com sén
les proves invasives, no estan exemptes d'un
cert risc de perdua fetal.

Es per tots aquests motius que qualsevol accid
en aquest ambit, tant de cribratge com de
diagnostic, s'ha de fonamentar en la qualitat i
Fadequacié del procés d'informacid de manera
gue la informacié que danin els professionals
sanitaris sigui continuada, completa, objectiva i
comprensible, a fi de proveir la dona embaras-
sada/parella de ia informacic adequada sobre el
procés de deteccié de risc i de diagnostic
d'anomalies congénites i, en concret, dels pro-
cediments existents, a fi que puguin decidir Hiu-
rement si volen accedir o no al diagnostic
prenatal i considerar posteriorment, d'acord amb
el resultat, les opcions disponibles.

En relacid amb aquest Gitim aspects, és
important ressaltar que sempre cal tenir en
compte que la seva realitzacié ha d'estar recol-
zada en la voluntarietat i en la decisid autonoma
de la dona embarassada/parella.

En el cas de procediments invasius, cal informar
fa gestant respecte de la prova invasiva, la
finalitat, fes conseqg{iéncies, els riscs inherents al
procediment i els riscs personalitzats. Es
imprescindible que el o la professional sanitari
demani la formalitzacid del document de
consentiment informat.

D’altra banda, en el cas que la dona embaras-
sada/parella, un cop informada, renuncii a les
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proves de cribraige biogquimic ¢ a les
diagndstiques, cal que en quedi constancia
mitiangant la signatura del document de
rentncia corresponent, el qual s'incorporara a la
historia clinica.

Cal que el o la professional sanitari informi dels
resultats de les proves, deixant-ne constancia en
ta historia clinica. Cal que en Ia historia
esmentada consti la realitzacid del consell
genétic i reproductiu, si és el cas.

El document de consentiment informat s'ha
d’estendre per duplicat. Un dels exemplars s'ha
d'incorporar en la historia clinica i, laltre, s’ha de
Hiurar a la gestant.

Cas de deteccio d’alteracions congénites
fetals.

En el cas de detectar alguna alieracic congénita
fetal, la o el professional sanitari ha d’informar la
dona/parelia del prondstic d’aquesta alteracio.

Ha d’informar adequadament i amb ple respecte
a la dona/parella sobre les possibilitats que i
ofereix el sistema sanitari en relacié amb la
continuacié de 'embaras, o hé la interrupcic de
la gestacid d'acord amb els supdsits previstos
per la llei.

En el cas que la dona opti per la interrupcid de la
gestacio d'acord amb els supdsits previstos per
la ltei, es requereix el consentimeant informat.

10. Confidencialitat de la informacio i dret a
la intimitat

Les dades personals relacionades amb les
actuacions previstes en el protocol de diagnodstic
prenatal d'anomalies congenites a Catalunya
tenen caracter confidencial.

Les persones, els professionals sanitaris i les
entitats proveidores de serveis saniiaris, | també
els drgans de I'Administracio que intervenen en
les activitats regulades en aquesta Instruccid,
tenen l'obligacié de respectar i garantir inex-
cusablement el dret a la confidencialitat de la
informacid i el dret a la intimitat, d'acord amb el
gue estableixen la Llei 41/2002, de 14 de
novembre, basica reguladora de Fautonomia del
pacient i de drets i obligacions en matéria
d'informacié i documentacié clinica, i la Llai
21/2000, de 29 ds desembre, sobre els drets
d’informacio concernents a la salut i 'autonomia
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del pacient, i a la documentacié clinica, i també
d'acord amb el gue estableix la Liei organica
15/1998, de 13 de desembre, de proteccid de
dades de caracter personal.

Aixi matsix, pel que fa a les andlisis genétiques i
els tractaments de dades genétiques de caracter
personal, també sén d'aplicacio els articles 44 a
57 de la Llei 14/2007, de 3 de juliol,
d’investigacié biomédica.

11. Marc organitzatiu i funcional

Les regions sanitaries del Servei Catala de la
Salut s'han d'encarregar de dur a terme o
garantir gue s'efectuin les tasquas informatives,
de coordinacié i de seguiment per a la
implantaci¢ del protocol de diagnastic prenatal
d'anomalies congénites a Catalunya en el si del
sistema sanitari integral d'utilitzacié pdblica de
Catalunya, d'acord amb les indicacions dels
corresponents drgans del Departament de Salut
i el CatSalut.

A aquest efecte, cada gerent de regi6 sanitaria
ha de designar una persona responsable dsl
desplegament | de la implantacié d'aquest pro-
focel en 'ambit territorial corresponent.

11.1. Coordinacié de la implantacié i el
seguiment

Les regions sanitaries també han de vetllar pel
compliment dels requisits minims de coordinacié
del procés, fer-ne ei seguiment i garantir que els
diferents centres i dispositius assistencials que
intervenan en el procés, tant en ambit de
l'atencié com en el de Fassisténcia, disposin dels
mecanismes i instruments necessaris per al
compliment dels objectius derivats de la
implantacié correcta d'aguest protocol; en
especial, per al dels objectius fixats en relacio
amb l'accessibilitat ~tant en linici del procés
com en les diferents proves que es necessitin-—,
amb la continuitat assistencial i, amb caracter
general, amb el compliment dels requeriments
del procés, tant en 'ambit de l'atenci¢ assis-
tencial com en l'ambit del procés d'infoermacic i
del consell genétic i reproductiu.

Aixf mateix, el Departament de Salut i el
CatSalut, sense perjudici de les responsabilitats
propies de les entitats proveideres de serveis
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sanitaris, han de garantir els procediments de
gestié i tramitacié necessaris per a la realitzacié
de les actuacions recollides pel protocol, per tal
que s'adeqlin als requeriments i a les
condicions minimes previstes, com també a alld
gue preveu la normativa sobre direccid, gestid i
seguiment de fluxos de pacients, i sobre
contractacio i facturacid de serveis sanitaris.

11.2.Informacié i comunicacié

Les regions sanitaries han de facilitar a les
entitats proveidores de serveis sanitaris el pro-
tocol objecte d'aquesta Instruccié, com també
les recomanacions en relacié amb la informacié
minima que els professicnals sanitaris de les
entitats proveidores de serveis sanitaris han de
facilitar a la dona embarassada/parella.

12. Entitats proveidores de serveis sanitaris

1. Les entitats proveidores de serveis sanitaris
contractades pel Servei Catala de la Salut han
de dur a terme les actuacions recollides en el
protocol de diagnostic prenatal d'anomalies
congénites a Catalunya, tenint en compte el
marc organitzatiu i funcional, 1també les indica-
cions i els requeriments establerts per aquesta
Instruccié.

Amb caracter general, cal garantir els objectius
establerts en relacid amb |'accessibilitat, el
procés d'informacid, ef consentiment informat, la
confidencialitat i e compliment dels
requeriments del procés.

En especial, cal complir els criteris, els objectius
i les responsabilitats respecie a la continuitat
assistencial, coordinacié assistencial,
responsabilitat de latencid, derivacié i resolucié
de fluxos establerts pel Departament de Salut i
el CatSalut.

Aixi mateix, cal que les proves que shagin
d'efectuar es coordinin i programin, de tal forma
que es garanteixin els requeriments i els ter-
minis indicats de realitzacié i que comportin els
minims desplagaments de les gestanis.

2. Les entitats proveidores de serveis sanitaris
han de facilitar als professionals sanitaris Ila
informacid necessaria per al desenvolupament
de les actuacions previstes, com també han de
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garantir que s'informi de manera correcta les
persones potencialment tributaries d'aquest
protocol.

D'acord amb aquestes consideracions, cal que
les entitats proveidores de serveis sanitaris
afavoreixin un marc organitzatic i unes pautes
d'actuacié que, tenint en compte I'ambit propi
d'actuacié dels professionals sanitaris en el
procés assistencial, garanteixin la qualitat del
procés i de 'atencio.

3. El no compliment dels requisits, les
condicions i les especificacions técniques
astablerts a la disposicidé addicionat primera i
segona d'aguesta Instruccid, serd causa de
revisid de la contractacio i, en el seu cas,
d'exclusid de I'entitat proveidora def Programa.

13. Seguiment i avaluacié
13.1. Marc general

El Departament de Salut i el CatSalut realitzaran
el seguiment i 'avaluacio de la implantaci6 del
Programa de diagndstic prenatal d'anomalies
congénites a Catalunya en els termes establerts
en el Programa esmentat.

Aguest sistema abasta el seguiment i 'avaluacié
de l'estructura, del procés i dels resultats del
protocol de diagnostic prenatal d'anomalies
congénites a Catalunya.

L es regions sanitaries han de fagilitar les dades
que els siguin requerides necessaries per a la
implantacio i el seguiment del Programa. Aixi
mateix, han de col-laborar en la supervisio deis
circuits, procediments i sistemes d’informacid en
Pambit territorial corresponent.

Per tal de dur a terme el seguiment i l'avaluacio
esmentats, es creara una Comissid de
Seguiment i Avaluacié del Diagnostic Prenatal
d'‘Anomalies Congénites Fetals.

S'elaborara un informe d’avaluacio cada 2 anys
gue s’elevara al conseller o consellera de Salut.

Per tal de dur a terme el seguiment i l'avaluacid
del protocol de diagnbstic prenatal d'anomalies
congénites a Catalunya, cal que els centres
sanitaris, els laboratoris, les empreses i les
entitats facilitin fa informacié que es requereixia
la Direccio General de Salut Piblica del Dapar-
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fament de Salut, al CatSalut i, en el seu cas, a
entitat que s’encarregui de la gestic i
coordinacid del seguiment | del sistema
d'informacio.

13. 2. Gestié i coordinacié del seguiment i
del sistema d’informacio del Programa

1. Adguest Programa tindrd un cenire
coordinador que actuara com a centre de
referéncia i coordinacié i que s’encarregara de la
gestio i coordinacié del seguiment i del sistema
d'informacié del Programa.

Les funcions de centre coerdinador es podran
encarregar a un laboratori de referéncia, que
compti amb una acredifada experiéncia i
expetrtesa técnica en aguest ambit, que disposi
dels recursos per a la gestié, el seguiment i la
coordinacié dels laboratoris inclosos en el
Programa, i també que disposi dels mitjans
t&écnics, diagnodstics | sistema d'informacio
requerits pel Departament de Salut.

2. Funcions

Les seves funcions seran:

1. Recepcid de les dades ja analitzades pels
laboratoris.

2. Seguiment dels resultats, tant sis falsos
negatius com positius, aixi com seguiment i
tancament de tot el procés perinatal.

3. Gestid, processament i analisi de les dades.

4 Tramesa de les dades que requereixi sl
Departament de Salut.

5. Suport tecnic i gestié de la coordinacid de les
reunions de la Comissid de Seguiment |
Avaluacio del Diagnostic Prenatal d'Anomalies
Congénites Fetals, d’acord amb les indicacions i
directrius del Departament de Salut.

6. Facilitar al Departament de Salut:

- Linforme de resultats de lavaluacié del
Programa, amb ['abast territorial i la periodicitat
gue es determini i per laboratoris declarants, que
incloura els indicadors d’'avaluacié del Programa
que consten en el protocol aixi com també els
indicadors que determini el Departament de
Salut.

- La base de dades que inclogui les dades
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epidemiologiques i de factors de risc de les
dones ateses pel Programa, d'acord amb els
requisits que estableixi el Departament de Salut.

7. Orientar els laboratoris segons els resuiltats i
el que estableix Ja Insfruccid, i d’acord amb les
directrius del Departament de Salut.

8. També portaran a terme aquelles funcions
analogues vinculades ai Programa que se i
encarreguin.

El centre de referéncia i coordinacid designara
una persona responsable de les funcions
respecte el Programa, que actuara també
dacord amb les indicacions i directrius del
Departament de Salut.

14, Disposicions addicionals

Primera. Eis centres sanitaris que duguin a
terme les diferents proves ¢ procediments
establerts en el protocol de diagnostic prenatal
d'anomalies congénites a Catalunya han de
complir el gue estableix aquesta Instruecio, com
també les corresponents normes | les
indicacions emeses pel Departament de Salut,
en relacio amb la informacidé a les persones
usuaries, amb els requisits estructurals i
organitzatius minims, amb els coneixements
técnics especifics del personal, amb el sistema
de recollida i processament de les mostres i
amb el sistema de control de qualital.

Els centres sanitaris també han de complir els
criteris i - les - responsabilitats  respecte  de
I"atencié, la derivacid i la resolucid de fluxos
establerts pel Departament de Salut i el CatSaiut

Per a ta determinacid dels centres sanitaris amb
ols quals as contractaran les proves es tindran
en compte els criteris d'optimitzacio de la distri-
bucid dels recursos en tot el territori; de millora
del nivell d'utilitzacié dels recursos disponibles;
de facilitacié de l'equitat en els mecanismes
d'accés; de garantia dels requeriments relatius
al nivell de qualitat del procés | dels resultats, |
de facilitacio de la continuitat assistenciat ide la
integracio funcional.

Segona. Els centres sanitaris ~pel que fa als
procediments diagndstics, les técniques
ecografiques | els procedimenis invasius—; els
laboratoris de bioquimica ciinica, els iaboratoris
de diagnostic prenatal i els serveis de transport
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de mosires de s&rum han de complir els
requisits, les condicions i les especificacions
técnigues minimes establertes pel Protocol de
diagnosiic prenatal d'anomalies congénites
fetals a Catalunya de la Direccié General de
Salut Publica, que s'adjunten en l'annex H1.

A Tefecte de garantir i verificar el compliment
d'aguests requeriments i especificacions
téenigues, s'establiran els  corresponents
mecanismes de control i seguiment, aixi com, si
és el cas, les corresponents actuacions
inspectores.

Lincompliment dels requisits, les condicions i
les especificacions técniques sera causa de
resoluciéd de la contractacid, aixi com de la
resoiucio de les subcontractacions
corresponents a les actuacions del Programa.

Tercera. Oferiment de la possibilitat de la
interrupcid de la gestacid que estigui
indicada d’acord amb les proves invasives
previstes en el Programa

1. Els centres sanitaris oferiran a la dona la
possibilitat de fa interrupcid de la gestacié (IG)
en el cas de resultat patologic de les proves
invasives realitzades i previstes en el Programa,
sempre gue s’ajusti a les previsions legals.

2. En qualsevol vas, cal facilitar la informacié
necessaria per al correcte consentiment
informat, que §’haura de formalitzar per escrit.

3. Amb caracter general, aquesta actuacié la
portara a terme el maieix cenire sanitari que
realitza la prova invasiva.

Excepcionalment, en el cas que I'esmentat
centre sanitari no la porti a terme, 'actuacid la
portard a terme el cenire sanitari determinat
d’'acord amb els criteris de derivacid i resolucio
d’aquests fluxos establerts pel Departament de
Salut i el CatSalut.

En aquest cas, el centre sanitari d'origen portara
aterme la gestid de la visita i ef seguiment de la
resolucio del flux per part del cenire de
destinacic.

El centre de destinacié informara el centre
d’origen de la resolucid del flux.
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15. Disposicié derogatoria
Es deroga la Instruccié 01/98, Implantacic del

diagnostic prenatal d'anomalies congenites a
Catalunya.

16. Entrada en vigor

Aquesta Instruccié entra en vigor I'1 de gener
de 2009

Barcelona, 12 de desembre de

El director

- Maria Sabaté | Guasch
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Annex l. Cribratge de primer trimestre
Sol-icitud de cribratge de primer trimestre

Sol-licitud de ctibratge de primer trimestre

Dades de ia gestant

Nom 1r cognom 2n cognom

CIP Teléfon

Adrega Municipiftocalitat Codi postal

Reqid Sanitaria de residancia Data de naixement Nombre dembarassos ameriors {férmula obstétrica)
A R S

GT PP A FV

Classe social’ Nivell d'astugis”

Factors de correceié (Iabséncia daguestes dades pot influir en el resultal final del risc caloulal

Raga/étnia
O planca [T negra [ asiatica [ altra (especiiiqueu-la):
Pss Consum de tabac
kg O no [T si (especifiquay &l nombre aproximat de cigarrets/idia):
Diabetis insulinodependent
I no O sf, ben controlada 11 si, no controlada
Gestacié pravia amb malformacions
Ono [ si {especifiquey quina):

Dades de la gestacio

Gestagit

"} Gnica [T doble, monocorial [ doble, bicorial [[] desconeguda
Edat gestacional: setmanes de gestacié segons DUR

Si la gestacio és per reproduccid assistida amb donacié d'ovbeits, especifiqusu 'edat de la donadora d'ovbceits

anys
Pades ecografiques s/ sha realizat l'ecagralia en el moment de Ia soificiiud)
Cognoms i nom de 'ecografista Teléfon de contacte
Data de l'ecografia Longitud cefalocaudat (LGC) Translucidesa nucal {TN)
mm mm

Dades del metge/essa o llevador/a sol-licitant
Cognoms i nom Nom,-de col-legiatads - Teldlon de contacte

Centre sanitari

Signatura

Data

Centre d’extraccid
Nom del centre d'extraccid Data de I'extraccio

' Poseu-hi el admero que correspongLd: ? Poseu-hi el nm. que comaspongLd

1. Directives de TAdministracid piblica i d'empreses de 10 o més persones assalariades. Professions 1. No 1 estudlis,
associades a litulacions de segon § tercer cicle universitar, 2. Estudis primaris.
2. Direclives d'empreses de menys de 10 parsones assalariades. Professions assoclades a titulacions de " - -
primer cicle universitari, Técniques i protessicnals de suport. Aristes i esportistes. & Estudis sacundaris de baterat.
4. Estudis secundaris de formacid

3. Admimistratives i professionals de suport a la gestic administrativa i financera. Treballadares dels sarvels tassional
personals | de seguretal. Trebafiadores per compte d'aitrl. Suparvisores de treballadors/ares manuals. projessional.

4_Treballadores manuals qualificades. it "

5. Treballadores manuals semigualificades. s (EE?UZTE me.s)' o

5. I n it ) .Estudis universitaris  de  grav

; ;:_?i Z’ic;?:, 0 qualiticades superior {flicenciaturas).

8. Dones gue treballen a casa.

5. Estudis iniversitans da grau mitja

13/23




t CatSalut

Servei Catala

de la Salut

CatSalut. Instruccié 07/2008
Programa de diagndstic prenatal
d'anomalies congénites fetals a Catalunya

Informe de cribratge de primer trimestre

A'dreg.a_ . S _ E _ Municipiflocaitat

~ Cognoms i nom -

. Dades de la gesfan

Informe de cribratge de_pri'mer trimestre

Identificacid def laboratori

Nom del centre (hospital, CAP, eic.) . o ) Teléfon

Codi postal

Dades del metge/essa o lievador/a sol-licitant

Centre de treball

" Cognoms i nom : IR - P - Edat enla data prevista del part
: C ) ) anys
Raga/gtnia :
{J blanca [ negra [ aslitica {7 altra (espacifiquet-ia):
Pes o Gestacio . Fumadora ) Diabetis insutinodependent
kg - ' [ anica 1 maltiple O no - Osi One [7]st

Bata de lextraccid - Edat gestacional el dia de Fextraccib {calowlada a partir de I'LCC)

. setmanes . : dies
Data de Fecografia Edat gestacional el dia de I'ecografia

selmanes - dies

. Nivell de B-hCG lliure en sérum matem
ngfml { - MOM) ) Uifmt

Resiltats

Nivell de PAPP-A-en sérum matern

Mesura de transiucidesa nucal fetal
mm { MOM}

Altres comentaris; si s'escau

Risc de sindrome de Down
1 entre

Risc de sindrome d'Edwards
1 entre -

Comentaris

- Sindrome de Down

Sindreme d'Edwards
[ baix risc [ es recomanen estudis addicicnals

L] paix risc [7]-es recomanen estudis addicionals
Adfres comentaris, si escau - :

Signatura de ia persona responsable . )

{Data de la copia, si escau}.

Data de finforme
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Diagrama de procediment del cribratge de primer frimestre (1a consulta abans de la setmana 14)

+ Informacié scbre el ¢ribratge

L c . o Liiurament de material divulgatiu
1a actuacié onstilta obstetricia o Lliurament de limprés de consentiment informat
0 llsvadoria o Signatura de I'imprds de consentiment informat

+ Emplenament de la sol-licitud de cribratge
{ECO+bioquimica+dades dona)

™ =
y * Extraccié de sang amb determinacio de:
o . ” o Fraccié lture fB-hCG
2a actuacié Centre d'extraccio de sang o PAPP-A
Setmanas 8-13 -(:?Jrr:::r?tgn h:;]“t'ei; fc;?;z;el » Enviament de la mostra af laboratori de referéncia garantint ef
transport de la mostra segons les condicions exigides
vy
/- Realitzacié de Pecografia
¥ o Datacid de I'edat gestacional amb la fongitude cefalocaudal

. ] o Translucidesa nucal
3a actuacié Consulta ecografista
Satmanes 11-13 * Emplenament de les dades ecografiques en Finforme del cribratgs

* Enviament de l'informe det cribratge al laboratori

- J

L 4 4 M
""""__j o Calcul del risc
Laboratori de « Enviament de Finforme del risc al professional sanitari
referéncia ] o Enmenys de 48 hores si el risc és iguad o superior a 1/250
o En menys de 5 dies si el risc és inferior a 1/250
. A
L N
Consulta professional = Informacid sobre el risc detectat
4a actuacio sanitari ¢ Lliurament de I'informe dei risc a Ia dona embarassada
(abans de la y

setmana 20}

(" A
Deteccid Con_se_ail _
d’'anomalies genstic i _
cromosdmiaues reproductiu
—P{ Ris¢c = 1/250 ] i T . \_ y
Qggerﬁ;ana S:?Onnasgi}t'ment Realitzacid de bibpsia
docu e ! coriat o amniocentesi
informat 7 Y H
No deteccio ¢
S'ofereixa d anomz‘me‘s
'embarassada | cromosdmiaues |

la realitzacio de la
prova invasiva per a
F'obtenci¢ del cariotip

No accepta 2>
« Signa el document de rendincia a la realitzacid de la
prova invasiva
+ No vol signar el document de rendngcia: la o et
professicnal sanitari fara constar aquesta decisié en la
hist&ria clinica

A

- ) Control normal de 'embaras
——-b{ Risc < 1/250 ) =L Ecografia de tes 20 setmanss

(inclou cribratge de DTN)

Nota: En aquells centres en els quals fes proves de cribratge es facin e} mateix dia, es fara primer ecografia
i posteriorment I'extraccié de sang. 15/23
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Annex ll, Cribratge de segon trimestre
Sol-licitud de cribratge de segon trimestre

Sol.licitud de cribratge de segon trimestre

Dades de la gestant

Nom 17 cognem 20 cognom
cip Telefon
Adrega Municip¥locatitat Codi postal ’
Regid Sanitasia de residéncia Data de naixemant Nombre d'embarassos anteriors (fdrmula obsiéirica)
Y AN S R
QT PP A Fv
Classe social' Nivell d'estudis”

Faclors de correccio (I"abséncia d'aquestes dades pot influir en el resultat final del risc calculat)

Raga/étnia
[ blanca [ negra 1 asiatica [ altra fespecifiqueu-ta):
Pes Caonsum de tabac
kg [ no {71 si fespecifiquet el nambre aproximat de cigarrets/diaj:
Diabetis insulinodependant -
Cno [ si, ben controiada [ si, no controlada
Gestacid prévia amp malformacions
[ no 73 sf fespecifiqueu quina):

Dades de la gestacié

Gestacid
[ dnica [3 doble, monocerial {1 doble, bicorial {1 desconeguda
Edat gestacional: setmanes de gestacid segons DUR Perdues pravies a l'extraccié
[ no O sf
Si la gestacid és per reprodugcid assistida amb donacid d'ovdcits, especifiquen 'edat de la donadora d'ovacits
anys
Dades ecografiques
Cognoms i nom de lecografista Teléfon de contacte
Data de 'ecografia Edat gestacicnal el dia de Fecografia
selmanes dies
Dades del metge/essa o Hevador/a sol-ficitant
Cogroms i nom NOm. de col-legiat/ada - Teléfon de contacte
cerve saniteni
Signatura
Data
Centre d’'extracclé
Nom del centre d'exiraceid Data de I'extraccio

! Poseu-hi &l NEMEro gue correspongui: * Poseu-hi el niim. que correspongui:

1. Directives de I'Administracid pablica | d'empreses de 19 o més persones assatariades. Professions 1. No té estudis.
associades a titulacions de segon i tercer cicle universitan, 2. Estudis primaris.
2. Birectives d'empreses de menys de 10 parsones assalariades. Professions associades a titulacions de 3, Estudis secundaris de batxilerat.

primer cicle universifar. Técniques i professionals de suport. Artistes { esportistes.

3. Administratives § professionals de supor a la gestid adminisirativa | financera, Treballadores dels servais
personals | de seguretal. Treballadores per compte d'altr. Supervisores de trebailadors/orss manuals.

4. Treballadores manuals qualificades. s

5, Trebailadores manuals semigualificades. digh oA ”’eé}' o

6. Trebailadores no qualificades. 6. Estudls  universitars  de  grau

superior (Hlicenciatures).
7.Danes en afur.
8. Dones que treballen a casa.

4. Estudis  secundars de formacio
professional.

5. Esludis universilaris de grau mita
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Informe de cribraige de segon trimestre

Informe de cribratge de segon trimestre

ldentificacio del laboratori

Nom del centre (hospital, CAP, ete.) Teléfon
Adreca Murnicipiflocalitat Godi postal
Dades del metge/essa ¢ llevadot/a sol-licitant
Cognoms E nom Centre de treball
Dades de la gestant
Cognoms i nom cIP Edat en la déta prevista def part
anys
Ragaretcia "
{1 blanca 1 negra 1 asiatica [ aitra (especifiqueu-la):
Pes Gestacid Fumadara Diabstis insulincdependent
kg [3 dnica [ doble, monocorial ~ [] doble, bicorial [ no O si [no [ si
Data de Fexiraccit Edat gestacional el dia de I'extracgié fcalculada a partir de I'LEC) B
setmanas dies
Resultats
Nivall de 8-hCG Hiure en sérum matern Nivell d'alfafetoproteina en sérum matern Nivell d'estripl en sérum matern
ng/mi { MOM) Uliml | MOM) Uiimi ( MO}
Si g'ha efectuat correccid, especifiqueu el motiu: Nivell d'inhibina en sérum matern
Usiml { MOM)
Risc de sindrome de Down Risc de sindrome d'Edwards
1 éntre 1 entre
Comentaris
Sindrome da Down Sindrome d'Edwards
[ baix rise 7] es recomanen estudis addicicnals [ baix risg [ es recomanen estudis addicionais

Altres comentaris, si escau

Signatura de la persona respensable

Data de I'informe {Data de la copia, si escau):
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Diagrama de procediment del cribratge de segon trimestre
(1a consulta després de la setmana 14)

e ™

+ Informacié sobre el cribratge
. . o Lliurarnent de material divuigatiu
1a actuacié Consulta obstetricia o Lliurament de Fimprés de consentiment informat
o llevadora o  Signatura de Fimprés de consentiment informat
» Emplenament ds la sol-licitud de cribratge (bioquimica+dades
dona) /
v ' ™
. + Realitzacié de l'ecografia
2a actuacio Consulta ecografista }—— o Dataci6 edat gestacional
o Diametre biparistal
\. vy
4 ™
s Extraccid de sang amb determinacié de:
3a actuacié Centre d'extraccid de '____ fB -hCG, AFP, uE3 i inhibina A
L sang + Enviament de la mostra al taboratori de referéncia garantint el
\ transport de la mostra segons les condicions exigides y
h 4 « Calcul del risc
LaW] « Enviament de informe del risc al professional sanitari
de referéncia l L o Enmenys de 48 hores si el risc és igual o superior a 1/250
o Enmenys de 5 dies si el risc és inferior a 1/250
éi:ﬁ;u;: 12 Consulta professional . ln?‘ormacié sob{'e el risc dete:c:taf
setmana 20) sanitari « Lliurament de Finforme del tisc a la dona embarassada
.
Deteccid Consell
d’'anomalies gendtic i
- cromosomigues reproductiu
1 >
’ { Risc 2 1/250 ] Accepta > Signa el Realitzacié
document de consentiment d’amniocentesi o P
v informat cordocentest No deteccié
, . d'anomalies
S'ofereix a Cromosdmiaues
'embarassada la .
realitzacié de la prova
invasiva pera
'obtencié del cariolip
No accepta =
¢ Signa el decument de renlncia a !a realitzacié de la
prova invasiva
+ No vol signar el document de rentincia: el professional
sanitari fard constar aquesta decisio en la historia
clinica
h 4
! ( Controi normal de 'embaras
———b{ Risc < 1/250 J ‘r‘L Ecografia de les 20 setmanas
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Annex

Requisits, condicions i especificacions tacnigues minims que, d'acord amb el Profocol de diagnostic
prenatal danomalies congenites fetals a Catalunya, de la Direccié General de Salut Publica, han de
compiir els centres sanitaris —procediments diagnostics, técniques ecagrafiques i procediments
invasius—, els laboratoris de bioqufmica clinica, els laberatoris de diagndstic prenatal, i els serveis
de transport de mostres.

Marc general

1. Aquest requisits, condicions i especificacions técniques s’estableixen tenint en compte el Protocol de
diagnostic prenatal danomalies congénites fetals a Catalunya de ia Direccié General de Salut Publica,
com també dacord amb les necessitats i els requeriments del Programa de diagnostic prenatal
d’anomalies congenites fetals. Tenen un caracter de minims.

S'actualitzaran d’acord amb la posada al dia dels corresponents requisits, condicions i especificacions que
s'estableixin d’acord amb els procediments i protocols clinics refatius al diagnostic prenatal d'anomalies
congeénites fetals.

2. Els centres sanitaris, els laboratoris de bioquimica clinica i els laboratoris de diagnostic prenatal han de
facilitar la informacié relativa al seguiment i Favaluacid del Programa que els sigui requerida pel
Departament de Salut, i CatSalut o 'entitat encarregada de la gestié del seguiment i de la informacié del
Programa.

En qualsevol cas, han de poriar a terme les actuacions previstes, aixi com les que pugui establir e
Departament de Salut o el CatSalut en Pambit del Programa.

I. Laboratoris de bioquimica clinica i diagnostic prenatal

Amb Pobjecte d’aconseguir reduir [a variabilitat entre els laboratoris, aquests estaran organitzats com una
unitat funcional que permeti fer el seguiment de tot el programa comunitari.

Per tal d’assegurar aquesta unitat funcional, s’haurd d'encarregar de la gestid i coordinacié det Programa,
de coordinar els aspectes bioguimics amb els ecografics, de seguir els resultats, tant els falsos positius
com negatius, de Panalisi de les dades i del seu enviament a I'drgan o entitat que determini el

Departament de Salut.

Aixi mateix, per tal d'aconseguir aguesta coordinacié i unitat funcional, es donaran i implantaran les
corresponents indicacions técniques, d'acord amb les directrius i els objectius del Departament de Salut.

Els laboratoris que es contractin han de complir els seglients requisits, condicions i
especificacions técniques minims i linies guia:

1. L'experiéncia del laboratori en determinacions ha de correspondre, com a minim, a la generada per
1.000 embarassos a Fany.

2. S’han de tenir establerts valors propis de les medianes de cada magnitud per a cada sstmana
gestacional.
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Per dur a terme aquest calcul, s’han de tenir processades un minim de 100 mostres per a cada setmana
gestacional, entre les setmanes 8 i 13 incloses.

3. El 95% dels informes del resultat del cribratge per a la sindrome de Down s’han d’emetre en el termini
maxim de 5 dies des de Fextraccid.

4. El punt de tali utilitzat per definir una gestacié com de risc elevat per a la sindrome de Down, aixt com
per a la sindrome d’Edwards, és d'1/250, a terme.

5. Els laboratoris han de reclamar la tramesa didria de les dades del plec nucal, en ¢as que no hagin
rebuda.

8. En el personal del laboratori hi ha d’haver una persona responsable del cribratge prenatal.

7. Pel que fa a la base de dades i als efectes de 'homogeneitzacid del sistema de gestié, s’haura
d'utifitzar la base de dades que subministri el Departament de Salut, aixi com complir els requeriments
t&cnics i sistema d'informacid establert pel Departament de Salut.

8. Ha d’existir una protocol documentat de com g’ha de dur a terme el cribratge per a la sindrome de
Down, amb la descripcio dels marcadors establerts com a dptims.

9. Els laboratoris han de pariicipar en un programa de conirol de qualitat extern i els seus resultats han de
ser satisfactoris, dacord amb els objectius | parametres fixats pel Departament de Salut | el CatSaiut.

10. Han de realitzar-se els procediments intralaboratori de control de qualitat i han d'estar documentats.

S’han de calcular les ratios de positivitat mensuals o setmanals, els resultats del control de qualitat intern i
les medianes de les MoMs. Aquest parametre ha de ser idealment molt proxim a 1, i constitueix un
indicador que les medianes d’ {B-hCG | PAPP-A utilitzades son adeguades.

11. Els laboratoris han de participar en el seguiment i 'avaluacié del cribratge en el si de la Comissié de
Seguiment i Avaluacié del Diagndstic Prenatal d'Anomalies Congénites Fetals del Departament de Salut,
d'acord amb els objectius i criteris que s’estableixin.

12. L'avaluacié dels resultats ebtinguts, d’acord amb efs objectius i parametres que s’estableixin, s’ha de
tenir en compte per a ia renovacid de la contractacio dels serveis sanitaris.

. Transport de les mostres

Els moduls d’extraccio han d’enviar les mostres de sérum per a la realitzacié del cribratge bioguimic,
juntament amb les peticions corresponents, als laboratoris de referéncia corresponents, utilitzant els
sistemes de transport amb refrigeracié habituals amb control de la cadena de fred | seguint les indicacions
de temps i temperatura estableries en el protocol.

Cal evitar 'exposicid de les mostres a temperatures elevades (mostres prop de la finestra o font de calor)
atesa la dissociacié d'tB-hCG.

Per tal d'evitar transports innecessaris, es recomana concentrar els dies d'extracci¢ de les mostres de
sang a un nombre ajustat al volum de demanda assistencial de cada centre.
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PAPP-A

En el cas de no poder ser sérum, la mostra aliemativa mai no podra ser recollida amb tub amb EDTA,
atés que PEDTA produeix canvis estructurals.

La mostra alternativa seria plasma amb heparina amb correccid o valors diferents ala baixa (r: 0,996) a
{a mostra de sérum.

Encara que la molécula de PAPP-A sembla ser relativament estable a temperatura ambient i la

refrigeracio no afecta els nivells en s&rum, si que és contaminable, amb la qual cosa s'aconsella obtenir
aguest parametre abans de 24 hores o bé mantenir la mostra a -20°C (és estable fins a 2 mesos).

Estriol no conjugat

Les concentracions d'estriol estan subjectes a episodis dilirns de variacio, perd fins a 'actualitat no s'ha
descrit que aguestes variacions tinguin una influencia en els resultats del cribratge.

En qualsevol cas, cal que es centrifuguin els tubs com més aviat millor perqué I'estriol no és estable en
sang total. Pel mateix motiu, 8s recomanabile I'ls de tubs amb separadors.

Inhibina A
- Es pot fer servir sérum o plasma.

- Les mostres es poden conservar a 2-8°C durant 24 hores com a maxim, o bé congelar a —20°C un
maxim de 30 dies.

- 8’ha d’evitar congelar i descongelar les mostres més d’'una vegada.

lll. Técnigues ecografiques

1..Ecografia-de primer trimestre

a) [’equip ecografic que s’ha d'utilitzar en Pecografia de primer trimestre haura de ser de gamma mitjana-
alta, per tal de poder mesurar el plec nucal, | haura de disposar de la possibilitat de recuperar imatges

prévies {cine-loop) i de prendre mesures amb una precisio de décimes de mil-limetre.

El temps d'exploracié assignat en la programacid no ha de ser inferior als 15 minuts (en temps real,
corregint-ho per les cites duplicades).

Les dades relatives al plec nucal s’han de trametre didriament al laboratori.

b) L'ecografia de primer trimestre sera realitzada per un ecografista acreditat o una ecografista acreditada
en 'ecografia de primer trimestre per part de I'institut &’ Estudis de la Salut {IES), seguint les directrius de
la Fetal Medecine Foundation.

Els cursos d’acreditacid hauran de ser homologats per ''ES i orientats per les neceassitats del CatSalut.

En casos excepcionals, com ara ecografistes en possessid del nivell IV de la Seccié d'Ecografia de la
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Societat Espanycla de Ginecologia i Obstetricia (SESEGO), es podra accedir a I'acreditacid per part de
FIES, amb la prévia aportacidé d’imatges de la translucidesa nucal i requisits que estableixi.

2. Ecografia morfolbgica de segon trimestre o de 20 setmanes

L’objectiu principal de Fecografia morfologica (de segon trimesire o de 20 setmanes) és I'estudi de
Panatomia fetal, tot i que també es poden valorar els marcadors de cromosomopatia.

la Seccié d'Ecografia de la Societat Espanyola de Ginecologia | Cbstetricia (SESEGQ) recomana un
temps de 20 minuts per a la realitzacis de Pecografia morfoldgica i un informe tipus a utilitzar en aquesta

exploracio (www.segg.es).

IV. Procediments invasius i diagnostics d’anomalies cromosdmiques
1. Criteris de qualitat en I'obtencié de les mostres

Els requeriments minims que ha de complir 'operador/a sén els segiients:

1. Formacid dels/de les operadors/operadores mitjangant ef seglent:

- Observacié de procediments.
- Realitzacié de procediments sota supervisio directa d’un/a operador/a experimentat/ada.
- Realitzacio de procediments sense supervisid, en el seu centre.

2. Cal portar a terme un monitoratge intern individual durant un periode de temps per als/a les
operadors/ores que s’han format recentment, amb un seguiment de:

- Taxa de pérdues fetals postprocediment.

- Exit d’obtencié de mostra adequada després d’un o dos intents.

- Avaluacid de la mostra guantitativa i qualitativa.

- Percentatge d'amniocentesis postbiopsia corial indicades a causa de mostres de mala

qualitat.

3.-Els requeriments que-cal-gue compleixi Foperador/a-per-tal que es pugui-garantir un-nivell minim-de
qualitat sén els segilents:

- Un minim de 50 procediments previs de bidpsia corial per part de 'operador/a.
- Un éxit superior al 90% en I'obtencid de mostra després d’un intent.
- Una taxa de pérdua fetal que no pot superar en cap cas el 2%.

2. Condicions de recollida i ransport de les mostres de vellositats corioniques:

1. Esterilitat.

4]

. Seleccié adequada de la mostra { > 15 mg i rebuig de la decidua).
3. Contenidor de recollida i transport estéril, no tdxic i amb tap de rosca.
4. Medi de recoilida:

- medi de cultiv (RPMI o altre) amb antibidtic {peniestrepto)
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- preferentment fresc (24 h)
- conservat en nevera
- iemperat abans de la recollida
5. ldentificacio clara de la mostra (recipient ben etiquetat):
- nom de la gestant + nlimerc de referéncia

- data/hora
- centre d'origen

6. S’han de transportar amb la maxima rapidesa, limit de 24 h, a temperatura ambient i amb proteccié de
temperatures extremes.

3. Condicions de recollida i fransport de les mostres de liquid amniotic
1. Esterilitat.

2. Extraccio de 15-20 ml.

3. Rebuig del primer ml pel risc de contaminacié materna.

4. Xeringa i recipient de transport no tdxics i estérils.

5. Recipient de transport amb tap hermatic:

- ftasco de Roux
- tub “universal” amb tapa de rosca

6. Identificacié clara de la mostra (recipient ben etiquetat):
- nom de la gestant + nlimerc de referéncia
- data/hora
- centre d’origen

7. Eltransport de les mostres de liquid amnidtic s’ha de fer amb la maxima rapidesa, amb un limit de 24 h:

- atemperatura ambient
- proteccid de temperatures extremes
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