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RESUMEN 
 
El diagnóstico prenatal es el pilar fundamental para disminuir las complicaciones 
fetales, lo que ha promovido el avance en métodos diagnósticos y disminuir el riesgo 
fetal. En Colombia es reducida la disponibilidad de técnicas no invasivas lo que hace 
que la amniocentesis sea el método principal para la determinación de trastornos 
genéticos, que según la técnica y el factor operador son mínimos los riesgos durante 
el procedimiento. El objetivo de este estudio fue determinar la prevalencia de la 
Amniocentesis diagnóstica en la ciudad de Cúcuta, Norte de Santander, entre los 
años 2018 y 2023, por medio de un enfoque cuantitativo, con metodología 
descriptiva de corte transversal. Durante este periodo de tiempo se realizaron 124 
amniocentesis en gestantes cuyas edades oscilaron entre 16 y 46 años, de las 
cuales el 12.1% presentó alteraciones cromosómicas en el reporte, siendo el 
síndrome de Patau y el síndrome de Edwards los más frecuentes. A partir de este 
estudio se evidenció la importancia de los hallazgos fetales por medio de la 
ecografía como principal indicación para la amniocentesis y el diagnóstico temprano 
conlleva a la reducción de complicaciones materno-fetales y así mismo permite la 
preparación para la llegada de un hijo con alteración cromosómica.  
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ABSTRACT 
 
Prenatal diagnosis is the fundamental pillar to reduce fetal complications, which has 
promoted advancements in diagnostic methods and decreased fetal risk. In 
Colombia, the availability of non-invasive techniques is limited, making 
amniocentesis the primary method for determining genetic disorders, where the risks 
during the procedure are minimal due to the technique and operator factor. The 
objective of this study was to determine the prevalence of diagnostic amniocentesis 
in the city of Cúcuta, Norte de Santander, between 2018 and 2023, using a 
quantitative approach with a descriptive, cross-sectional methodology. During this 
period, 124 amniocenteses were performed on pregnant women aged between 16 
and 46 years, of which 12.1% presented chromosomal abnormalities in the report, 
with Patau syndrome and Edwards syndrome being the most frequent. This study 
highlighted the importance of fetal findings through ultrasound as the main indication 
for amniocentesis, and early diagnosis leads to a reduction in fetal and maternal 
complications and also allows for preparation for the arrival of a child with a 
chromosomal alteration 
 
Keywords: Amniocentesis, Prenatal Diagnosis, Chromosomal Anomalies, 
Aneuploidy, Trisomy. 
 

 

Introducción. 

 

La amniocentesis es un examen 

diagnóstico prenatal invasivo que se 

efectúa en el segundo trimestre del 

embarazo y se lleva a cabo para 

detectar anomalías cromosómicas, 

trastornos de un solo gen, infección 

fetal e inflamación intraamniótica, así 

como el grado de anemia hemolítica, 

tipo de sangre o plaquetas. Este 

procedimiento utiliza una técnica que 

implica la extracción de líquido 

amniótico de la cavidad uterina, para 

ello se introduce una aguja a través de 

un abordaje transabdominal bajo guía 

ecográfica continua, lo que permite 

obtener una muestra de células fetales 

exfoliadas, trasudados, orina o 

secreciones. (1-2).  

 

El desarrollo de pruebas no invasivas 

para tamizaje efectivo de 

cromosomopatías en el primer 

trimestre, como el cálculo de riesgo 

combinado con marcadores 

ecográficos y bioquímicos, así como el 

análisis de ADN fetal en sangre 

materna, han disminuido la práctica de 

la Amniocentesis al dia de hoy (3). 

 

Para estudios genéticos prenatales, la 
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amniocentesis puede realizarse 

técnicamente en cualquier momento 

después de las 12-13 semanas de 

gestación; sin embargo, el periodo 

óptimo para llevar a cabo este 

procedimiento es entre las semanas 

15-16 y 18-19 de gestación.(4).  

 

Fue realizado por primera vez para el 

diagnóstico de enfermedades 

genéticas del feto por Fuchs y Riis en 

1956. Las razones más comunes para 

el diagnóstico genético prenatal 

incluyen la edad materna avanzada 

(>35 años), marcadores bioquímicos 

anormales en el cribado en primer y 

segundo trimestre, una detección 

ecográfica de anomalía fetal, 

antecedentes familiares o personales 

de anomalías cromosómicas en 

embarazos anteriores, cariotipo 

prenatal anormal y translocación 

parenteral equilibrada. (5) 

 

La amniocentesis se asocia a 

complicaciones principalmente como 

sangrado vaginal en un 2-3%, 

hemorragia fetomaterna 2,6%, ruptura 

prematura de membranas 1,7%, 

infección 0,1% y la pérdida fetal en un 

0,11% (5,6,7).  

 

El cribado prenatal de las aneuploidías 

fetales más comunes incluyen el 

síndrome de Down o trisomía 21, 

Síndrome de Edwards o trisomía 18 y 

síndrome de Patau o trisomía 13. (8,9) 

 

A nivel mundial las anomalías 

congénitas representan 2,1% de 

pacientes con discapacidad, cada año 

se presentan 434.000 muertes, de las 

cuales el 97% se presenta en países 

en vía de desarrollo, generando 3,3 

millones de muertes en niños menores 

de cinco años; para América latina la 

prevalencia de discapacidad por 

defectos congénitos es de 

aproximadamente 4,5% lo cual ha 

generado que se adopten políticas de 

sensibilización sobre la 

morbimortalidad infantil, además 

inducir al acceso de prevención y 

tratamiento de defectos congénitos; 

debido a este comportamiento de las 

anomalías congénitas a nivel mundial,  

el estudio del líquido amniótico es de 

gran importancia para la consejería 

genética en las gestantes (10,11).  

 

En nuestra región 

Nortesantandereana es de difícil 

acceso el diagnóstico genético por 

pruebas prenatales no invasivas, 

debido a esto la amniocentesis se ha 

transformado en el pilar de diagnóstico 

prenatal de anomalías congénitas, y 

en su gran mayoría estas se realizan 

en la Unidad de Medicina Materno 

Fetal (NORFETUS), ya que el estudio 

del líquido amniótico no se procesa en 

la ciudad de Cúcuta y debe ser 

remitido a la ciudad de Bogotá, 

situación que impide 

administrativamente ejecutar el 

procedimiento en las clínicas de la 
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ciudad y en el Hospital Universitario 

Erasmo Meoz; por tanto, dada la 

importancia que este procedimiento 

representa, conocer su prevalencia, la 

caracterización de las pacientes a 

quienes se les ha realizado la 

amniocentesis y los resultados 

perinatales, permitirá seguir 

incorporando el cribado de estas 

alteraciones y detectar precozmente el 

riesgo materno-fetal.   

 
 

 

Métodos. 

 

Es un estudio tipo descriptivo de corte 

transversal, donde se revisaron los 

reportes de las amniocentesis 

realizadas a las gestantes que 

asistieron a la Unidad de Medicina 

Materno Fetal NORFETUS, en la 

ciudad de Cúcuta, Norte de 

Santander, Colombia, entre los años 

2018 y 2023; con el fin de establecer 

las indicaciones más frecuentes de 

este procedimiento, las características 

de las mujeres embarazadas a 

quienes se realizó el procedimiento, 

los hallazgos anormales del líquido 

amniótico extraído, la prevalencia de 

los diagnósticos obtenidos y los 

resultados perinatales. 

Se registró cada reporte de 

amniocentesis, recolectando la 

información correspondiente a edad 

de la embarazada, edad gestacional, 

indicación del estudio, número de 

fetos a estudiar, resultado del 

cariotipo, complicaciones del evento y 

además se realizaron encuestas a las 

madres con resultados patológicos en 

la amniocentesis vía telefónica, para 

obtener información sobre los 

resultados perinatales, conformando 

finalmente una base de datos, de la 

cual se realizó un análisis estadístico 

descriptivo y se analizaron las 

variables de la población de interés.  

Los criterios de inclusión consistieron 

en mujeres gestantes, con indicación 

médica de amniocentesis durante el 

periodo de tiempo previamente 

establecido, de cualquier nacionalidad 

o edad y se excluyeron a quienes no 

tuvieran la información requerida 

completa. En la presente 

investigación, la muestra equivale a 

124 procedimientos de amniocentesis 

diagnóstica (promedio de 1.7 casos 

por mes), de las cuales se excluyeron 

39 procedimientos, que no tenían 

información de las variables 

requeridas de forma completa, pero 

ninguna de estas presentó reporte 

patológico del líquido amniótico; 

finalmente se analizaron un total de 85 

amniocentesis, que permiten 

caracterizar la población gestante 

evaluada.   
 

 

 

 



REVISTA CIENCIAS BÁSICAS EN SALUD, 2(4):132-144. DICIEMBRE 2024, ISSN 2981-5800 
 

Cómo citar este artículo: Galvis-Centurión Pablo, Niño Martha, Cristiano Andrea, Luquez 
Estefanny, Diagnóstico prenatal mediante amniocentesis en gestantes de Cúcuta, Norte de 
Santander (enero de 2018 a diciembre de 2023). Revista Ciencias Básicas En Salud, 2(4):132-144 , 
Diciembre 2024, ISSN 2981-5800. 

 
 

Resultados. 

 

En total se incluyeron 85 

procedimientos de amniocentesis, 

realizados en un periodo de tiempo de 

6 años, en la Unidad de Medicina 

Materno Fetal NORFETUS, de la 

ciudad de Cúcuta – Colombia, en 

gestaciones que oscilaban entre las 

14 y 36 semanas de gestación, con la 

mayoría de ellas entre las semanas 23 

– 27.6 (35.3%), (ver figura 1) y la edad 

gestacional más frecuente al momento 

de realizar la punción fue las 18 

semanas; El 100% de las pacientes 

sometidas al procedimiento tenían un 

embarazo único (no se realizaron 

punciones intraamnioticas a 

embarazos múltiples). Las edades 

maternas se encontraban entre los 16 

y los 45 años, donde la edad promedio 

correspondió a los 24 años y las 

gestantes mayores a 35 años 

equivalen al 27% de la población 

analizada (ver figura 2).

 
 
 

 
 

Figura 1. Edad Gestacional de las gestantes al momento de realizar la Amniocentesis. 
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Figura 2. Edad de la Paciente sometida a Amniocentesis Diagnóstica. 
 

 

 

La gran mayoría de las mujeres 

presentó como indicación de la 

Amniocentesis la sospecha de 

Aneuploidía fetal, dada por presencia 

de anomalías fetales durante su 

valoración ecográfica prenatal (73%) y 

la segunda indicación más frecuente 

fue la sospecha de infección por 

toxoplasmosis (27%). (ver figura 3). 

Dentro de los resultados del líquido 

amniótico en las gestantes con 

indicación del procedimiento por 

sospecha de Infección activa por 

Toxoplasmosis, se debe mencionar 

que el 100% de ellos resultó negativo.   
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Figura 3. Indicación de Estudio Diagnostico. 
 
 

De la población total (124 pacientes), 

el 12.1% de las mujeres a las que se 

les realizó amniocentesis tuvieron 

resultados cromosómicos anormales. 

(ver figura 4). 

 
 

 
 

Figura 4. Resultados de la Amniocentesis 
 

 

 

Entre las 15 amniocentesis con 

hallazgos patológicos, las alteraciones 

cromosómicas diagnosticadas con 

más frecuencia fueron el Síndrome de 

Patau con 4 casos (26.7%) e 

igualmente el Síndrome de Edwards 

con 4 casos (26.7%), seguido por el 

Síndrome de Down y Síndrome de 

Turner con 3 casos (20%) cada uno y 

solo 1 caso de Síndrome de Rethoré o 

trisomía 9p (6.6%) (ver figura 5). 
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Figura 5. Alteraciones cromosómicas diagnosticadas mediante Amniocentesis en Cúcuta – Colombia. 
 
 
 

Al 33.4% de las mujeres con 

resultados patológicos de la 

Amniocentesis fue posible aplicar la 

encuesta para conocer los resultados 

perinatales, a pesar del paso del 

tiempo desde los primeros casos 

diagnosticados y las implicaciones 

emocionales en las gestantes. Desde 

ese punto de vista, en la información 

aportada por las pacientes, se 

encontró : 2 casos de muerte fetal 

intrauterina (a las 28 y 37 semanas de 

embarazo), con Síndrome de Down y 

Síndrome de Edwards 

respectivamente; 1 caso de embarazo 

interrumpido a las 29 semanas, con 

síndrome de Patau y 2 casos de 

nacidos vivo (uno de ellos llegó al 

término del embarazo, con Síndrome 

de Turner, que al día de hoy está con 

vida y el otro caso fue de un neonato 

pretérmino, con Síndrome de 

Edwards, que ingresó a UCI Neonatal 

y fallece a los 2 meses de vida).  

 

Durante la realización de las 

Amniocentesis Diagnósticas en la 

población total del estudio, no se 

observaron complicaciones ni eventos 

adversos; no hay datos reportados de 

alguna complicación secundaria al 

procedimiento.  

 

Es de anotar que, en el grupo de la 

población excluida, se identificaron 

dos casos en los que las 

Amniocentesis resultaron con 

ausencia de crecimiento celular en los 

cultivos, impidiendo así la generación 

de reportes de cariotipo. 
 
 

  



REVISTA CIENCIAS BÁSICAS EN SALUD, 2(4):132-144. DICIEMBRE 2024, ISSN 2981-5800 
 

Cómo citar este artículo: Galvis-Centurión Pablo, Niño Martha, Cristiano Andrea, Luquez 
Estefanny, Diagnóstico prenatal mediante amniocentesis en gestantes de Cúcuta, Norte de 
Santander (enero de 2018 a diciembre de 2023). Revista Ciencias Básicas En Salud, 2(4):132-144 , 
Diciembre 2024, ISSN 2981-5800. 

 
 

Discusión.  

 

El  presente trabajo investigativo 

muestra un porcentaje de 12.1% de 

anomalías cromosómicas 

encontradas (124 amniocentesis 

realizadas en un periodo de 6 años en 

la Unidad de Medicina Materno Fetal - 

NORFETUS), cifra similar a lo 

reportado a nivel internacional y 

ligeramente menor a otro estudio 

Colombiano realizado en Bogotá, que 

registra 17.5% de gestantes con 

Cromosomopatías (3); a nivel 

Latinoamericano hay un estudio 

realizado en Costa Rica con 625 

gestantes y presentó 9% de ellas con 

alteraciones cromosómicas fetales 

(12) y otro estudio realizado en Cuba 

con 803 gestantes y presentó 2.7% de 

ellas con alteración cromosómica fetal 

(9) y finalmente un estudio Mexicano 

con 4.5% de alteraciones 

cromosómicas en el líquido amniótico 

(13); a nivel europeo un estudio en 

Turquía con 6124 casos, que encontró 

3.6% de anormalidades 

cromosómicas (14) y en Asia un 

estudio Coreano con un 3.1% (15).  

 

Las Trisomías son las alteraciones 
cromosómicas más comunes y 
también las más frecuentes en otros 
estudios (9,13,14,16); dentro de las 
Trisomías nuestra revisión encontró 
mayor predominio de Trisomía 13 y 
18, cada una con 4 casos (26.7%) y 
Síndrome de Down con un 20% de los 
casos; que es mucho menor que otras 
revisiones con respecto al Síndrome 

de Down (75% en el estudio Cubano, 
47.1% en el estudio Mexicano y 46% 
en el estudio Colombiano) (3,9,13).  
 
En cuanto a las Trisomías 13 y 18 
nuestras cifras estuvieron por encima 
de los resultados obtenidos en otros 
estudios (8.8% para Trisomía 13 y 
14.7% para Trisomía 18, para estudio 
Mexicano; 4.3% para Trisomía 13 y 
11.8% para Trisomía 18 en un estudio 
Turco; 1.2% para Trisomía 13 y 10.2% 
para Trisomía 18 en el estudio 
coreano; en otro análisis de Turquía, 
realizado en un centro diferente al 
anterior, los casos corresponden al 
3.1% y 10.6% para Trisomía 13 y 18 
respectivamente) (13,14,15,17); 
evidenciándose en todos los estudios 
referidos que hay mayor prevalencia 
de casos de Trisomía 18 (Síndrome de 
Edwards), sobre los casos de 
Trisomía 13 (Síndrome de Patau).   
      
Se presentó un caso en la población 
gestante de Cúcuta, del síndrome de 
Rethoré, que es una duplicación del 
brazo corto del cromosoma 9, de muy 
baja frecuencia y una escasa 
supervivencia; se caracteriza por 
retraso psicomotor, malformaciones 
que pueden afectar a distintos 
órganos y ocasionalmente epilepsia; 
se trata de la cuarta cromosomopatía 
más frecuente, después de las 
trisomías 21,18 y 13; fue descrito por 
primera vez en un neonato en 1973 y 
a la fecha se han reportado un poco 
más de 150 casos a nivel mundial 
(18,19,20).  
 

El 27% de las gestantes que se 

sometieron a la Amniocentesis tenían 

más de 35 años; aunque en las 
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gestantes mayores se ha descrito que 

tienen más predisposición a presentar 

alteraciones cromosómicas, 

comparadas con las pacientes más 

jóvenes, existen estudios que no 

permiten concluir lo mismo (13,16), 

esto subraya la importancia de 

considerar la amniocentesis en 

gestantes de todas las edades para 

una evaluación prenatal plena, 

considerándose la alteración 

anatómica fetal en el estudio 

ecográfico como una indicación 

suficiente para realizar el 

procedimiento invasivo (21); esta 

indicación representa un 73% de los 

casos en nuestro estudio,  similar a lo 

reportado en otros estudios, como el 

de Cali - Colombia, donde las 

anomalías ecográficas del feto 

representaban un 47.1% 

(13,14,22,23). Este procedimiento 

forma parte integral del esquema 

básico de atención en el control 

prenatal, asegurando una evaluación 

exhaustiva y temprana de posibles 

anomalías cromosómicas (24); los 

hallazgos ecográficos anormales, 

principalmente en el II Trimestre, 

demostraron una correlación 

significativa con la probabilidad de 

anomalías genéticas durante el curso 

del embarazo (25). En consecuencia, 

se plantea que la realización de una 

amniocentesis diagnostica, que se 

basa en los hallazgos ecográficos 

emerge como una estrategia crucial y 

coherente para mitigar los defectos 

congénitos durante el proceso de 

diagnóstico prenatal. 
 

Conclusión. 

 

La Amniocentesis es un procedimiento 

diagnóstico prenatal, que evalúa el 

líquido amniótico para la búsqueda de 

patologías genéticas principalmente; 

con baja probabilidad de 

complicaciones en manos expertas y 

que finalmente logra identificar las 

alteraciones cromosómicas de los 

fetos con hallazgos anatómicos 

anormales evidenciados por la 

Ultrasonografía. En la Ciudad de 

Cúcuta – Colombia, se cuenta con la 

disponibilidad de esta prueba 

diagnóstica, lo cual permite optimizar 

el manejo del feto y/o neonato que 

presenta alteraciones.   
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