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El diagndstico precoz de cualquier defecto congénito en el feto es de vital importancia,
ya que posibilita la adopcion de las medidas mas adecuadas, tanto durante el embarazo
como durante el parto, para evitar riesgos innecesarios a la embarazada y el feto e
intentar mejorar el prondstico del neonato tras el nacimiento. Entendemos por defecto
congénito (OMS), a toda anomalia en el desarrollo morfolégico, estructural, funcional o
molecular presente en el momento del nacimiento, aunque pueda manifestarse
posteriormente, ya sea de caracter interno o externo, familiar o esporadico, hereditario
0 no, unico o multiple.

Hoy en dia la mayoria de las mujeres prefieren saber desde el primer trimestre de
gestacion si su hijo/a podria ser portador de alguna anomalia, aunque sean estas
menores o que solo sean sospechadas y que no se confirmen mas adelante.

Se calcula que cada afio 303.000 recién nacidos fallecen durante las primeras cuatro
semanas de vida en el mundo debido a anomalias congénitas. (2) Las anomalias
congénitas pueden ocasionar discapacidades cronicas con gran impacto en los
afectados, sus familias, los sistemas de salud y la sociedad.

Los trastornos congénitos graves mas frecuentes son las malformaciones cardiacas, los
defectos del tubo neural y el sindrome de Down. Las anomalias congénitas pueden tener
un origen genético, infeccioso o ambiental, aunque en la mayoria de los casos resulta
dificil identificar su causa. Es posible prevenir algunas anomalias congénitas; por
ejemplo hay medidas de prevencion fundamentales como la vacunacién, la ingesta
suficiente de acido félico y yodo mediante el enriquecimiento de alimentos basicos o el
suministro de complementos, asi como los cuidados prenatales adecuados. En 2010, la
Asamblea Mundial de la Salud adopté una resolucion sobre defectos de nacimiento en
la que se pidi6 a todos los Estados Miembros que fomentaran la prevencion primaria y
la salud de los nifios con anomalias congénitas mediante:

o el desarrollo y fortalecimiento de los sistemas de registro y vigilancia

e el desarrollo de conocimientos especializados y la creacion de capacidades

o el fortalecimiento de la investigacion y los estudios sobre la etiologia, el diagnéstico
y la prevencion

e ¢l fomento de la cooperacion internacional.

Los trastornos congénitos graves mas frecuentes son las malformaciones cardiacas, los
defectos del tubo neural y el sindrome de Down. Las anomalias congénitas pueden tener
un origen genético, infeccioso o ambiental, aunque en la mayoria de los casos resulta
dificil identificar su causa. Es posible prevenir algunas anomalias congénitas; por
ejemplo hay medidas de prevencion fundamentales como la vacunacién, la ingesta
suficiente de acido félico y yodo mediante el enriquecimiento de alimentos basicos o el
suministro de complementos, asi como los cuidados prenatales adecuados. En 2010, la
Asamblea Mundial de la Salud adopté una resolucion sobre defectos de nacimiento en
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la que se pidio a todos los Estados Miembros que fomentaran la prevencion primaria y
la salud de los nifios con anomalias congénitas mediante:

» el desarrollo y fortalecimiento de los sistemas de registro y vigilancia

e el desarrollo de conocimientos especializados y la creacion de capacidades

o ¢l fortalecimiento de la investigacion y los estudios sobre la etiologia, el diagndstico
y la prevencion

e el fomento de la cooperacion internacional.

e EI CRENADECER, a través de la Unidad de medicina embrio fetal y perinatal
(UMEFEPE), es pionero en centralizar el diagndstico prenatal especializado,
tendiente a cubrir la vulnerabilidad de la poblacion ante las contingencias en salud
relacionadas a los defectos congénitos y las enfermedades raras.

e Por resolucién de Directorio del BPS el Servicio de Medicina prenatal obtuvo su
reconocimiento por RD 23-22/2011 como Centro de referencia para el diagnéstico
prenatal. Posteriormente el Ministerio de Salud Publica (MSP), considerando la
importancia de la puesta en practica a nivel nacional del procesamiento de técnicas
de deteccion de riesgo (Screening) con acceso precoz al diagnostico de defectos
congeénitos, con el avance que significa para la salud publica en general y en
particular para la salud integral a nivel perinatal y de la primer infancia determiné el
16 de octubre de 2014 por Ordenanza ministerial N°629/2014 MSP la creacion y
funcionamiento de la Unidad de Medicina embriofetal y perinatal (UMEFEPE),
incorporandola al Centro de Referencia Nacional de Defectos Congénitos y
Enfermedades Raras (CRENADECER).

e Enla ordenanza N°629 se resuelve la autorizacion del comienzo de las actividades
de la UMEFEPE en forma inmediata, beneficiando en primera instancia a usuarias
de la Red Integrada de Efectores Publicos de Salud (RIEPS) de Montevideo y area
metropolitana. Esto ha significado un avance para la salud publica en general y en
particular para la salud integral a nivel perinatal y de la primera infancia

e Es entonces que desde el 19 de mayo de 2015 se comenzé a implementar el
Screening del 1er Trimestre para la deteccién del riesgo de alteraciones
cromosomicas.

o Ladeteccién precoz del riesgo del desarrollo de alteraciones cromosomicas a través
de un método de screening y la indicacion de un método diagnéstico oportuno, estan
alineados con La Estrategia mundial de salud de las mujeres y los nifios, presentada
en 2010 por las Naciones Unidas en colaboracion con lideres gubernamentales y
otras organizaciones como la OMS o el UNICEF, lo que ha sido crucial para poner
en practica intervenciones costo-eficaces con gran impacto en la mejora de la salud
neonatal e infantil.

e También se encuentra alineado a tres de los cinco objetivos estratégicos y Metas
Sanitarias 2020 planificados por el Ministerio de Salud, como lo son disminuir la carga
prematura y evitable de morbimortalidad y discapacidad, mejorar el acceso y la
atencion de salud en el curso de vida y avanzar hacia un sistema de atencion
centrado en las necesidades de las personas y las comunidades.

o Estos corresponden a las mediaciones operativas que por la amplitud de sus
impactos permitiran en forma sinérgica la concrecion progresiva de los cuatro
grandes Objetivos Sanitarios Nacionales (OSN) propuestos por ese gabinete:
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1. Alcanzar mejoras en la situacion de salud de la poblacion.
2. Disminuir las desigualdades en el derecho a la Salud.
3. Mejorar la calidad de los procesos asistenciales de Salud.

4. Generar las condiciones para que las personas tengan una experiencia positiva en la
atencién de su salud.

e El screening puede estimar riesgo mediante la combinacién de marcadores
epidemiolégicos, ecograficos y bioquimicos, que conducen a tamizar la poblacién
para el posterior ofrecimiento de técnicas diagndsticas, minimizando la exposicion
al riesgo de la poblacién de embarazadas en general, llegando precozmente a
diagndsticos definitivos de alteraciones cromosomicas, alteraciones estructurales
como las cardiopatias congénitas y prematurez.

e Cabe destacar que el CRENADECER a través de UMEFEPE ha sido pionera en
impulsar el acceso universal a esta técnica de screening.

Objetivo General

- El objetivo general de la UMEFEPE es implementar el procesamiento de screening
combinado del 1er trimestre, en forma universal a todas las embarazadas del pais,
para la deteccion del riesgo y posterior diagnéstico precoz de fetos con defectos
congénitos (DC).

Objetivos Especificos

- Instrumentar el plan para el acceso a las prestaciones de Screening por la UMEFEPE
para la deteccion precoz de defectos congénitos a nivel nacional.

- Desarrollar campafia de informacion, y sensibilizacion

- Capacitaciéon de recursos humanos, de las especialidades involucradas en estrecha
relacion con Facultad de Medicina, Quimica, Psicologia, Enfermeria y Escuela de
Tecnologia Médica, entre otras.

- Establecer acuerdos interinstitucionales con la Academia a nivel Nacional e
Internacional.

Promover el diagnéstico precoz de anomalias congénitas y su tratamiento oportuno,
brindando 6ptima calidad de atencion por medio de un equipo interdisciplinario
especializado, en el marco de las normativas sanitarias vigentes y de acuerdo a los
lineamientos estratégicos institucionales. Contribuyendo a disminuir la mortalidad
Infantil por defectos congénitos y enfermedades raras, a través del acceso universal a
técnicas de screening prenatal.
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Propiciar acciones de integracion y desarrollo interinstitucional en el marco de la
capacitacion en las nuevas vertientes de la medicina prenatal.

Contribuir al desarrollo de un sistema de vigilancia nacional para la deteccion de
tendencias de defectos congénitos en todos los productos del embarazo, que sea
insumo para la RECTORIA del MSP.

Instalar el liderazgo de la Unidad de Medicina embrio fetal y perinatal del
CRENADECER en el SNIS para el acceso universal de su prestaciones a todas las
embarazadas del Pais, segun protocolos y estandares establecidos a nivel
mundial.

Las prestaciones que brinda UMEFEPE como centro de referencia para la deteccion del
riesgo y acceso oportuno al diagndstico prenatal de defectos congénitos y
enfermedades raras son las siguientes:

Screening del 1er trimestre

- Asesoramiento a instituciones para la implementacion de la etapa pre analitica del
screening en el efector de salud de cada embarazada, e informacion sobre los
procesos correspondientes para la correcta referencia del estudio a UMEFEPE
para su procesamiento y determinacion del riesgo en el laboratorio de pesquisa.

- Proceso de contrarrefrencia segun determinacion de riesgo.

Pesquisa Prenatal Post Determinacion de Riesgo

Consulta de asesoramiento médico para deteccion de:

e Alteraciones cromosémicas

Determinacion de niveles de riesgo ALTO o INTERMEDIO para trisomia 21, trisomia 18
y trisomia 13 por screening.

e Alteraciones genéticas

Determinacion de riesgo por marcadores epidemiolégicos: antecedentes de enfermedad
rara propios o de la pareja o hijo anterior con diagnéstico de enfermedad rara.

e Cardiopatias congénitas

Determinacion de riesgo por alteracion en marcadores ecograficos, valor de TN mayor
ap95.

e Prematurez y preeclamsia

Determinacién de riesgo por alteracion en marcadores bioquimicos.

e Malformaciones estructurales

Determinacion de riesgo por marcadores ecograficos.
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Asesoramiento Genético

El objetivo del Asesoramiento Genético consiste en determinar el riesgo "apriori" de un
resultado reproductivo desfavorable, y ofrecer informacién, asi como medidas para su
prevencion. El proceso de asesoramiento genético pre o post concepcional requiere de:

- Identificacion de la causa especifica y/o del riesgo reproductivo materno-fetal mediante
interpretacion adecuada de la historia familiar, personal y reproductiva.

- Informacion precisa sobre riesgos de anomalia fetal, asi como de mecanismos de
interferencia, con transmision de esta informacion a la pareja de manera clara,
procurando disminuir la angustia asociada a la reproduccion

- Valoracion con la embarazada y quien ella indique de los beneficios y limitaciones de
las diversas alternativas, de manera no dirigida.

- Establecimiento de un plan de prevencion primaria o secundaria.

Estudios confirmatorios de riesgo (screening mayor sensibilidad)

ADN fetal en sangre materna:

Se solicita ante resultados de Riesgo Intermedio o la imposibilidad clinica (ej. posicion
del corion) de acceder a estudios diagndsticos. Esta prueba de screening consiste en
tomar una muestra de sangre materna y separar el ADN materno del ADN fetal
estudiando las alteraciones cromosdmicas mas frecuentes y alteraciones de los
cromosomas sexuales, obteniendo una sensibilidad mayor al 99%. Cuando arrojara
resultado de Riesgo Alto, se ofreceran técnicas diagndsticas invasivas

Estudios diagnosticos Citogenéticos:

1. Diagnéstico cromosomico de cariotipo fetal en muestras de vellosidad corial (biopsia
de vellosidad, corial por puncién transabdominal eco guiada).

2. Diagnéstico cromosomico de cariotipo fetal por cultivo de muestras de liquido
amniodtico (amniocentesis, por puncién transabdominal eco guiada).

3. Diagndstico cromosoémico de cariotipo fetal por cultivo de muestras de sangre fetal
(cordocentesis, por puncion transabdominal eco guiada).

4. Estudio molecular con técnica PCR para detectar trisomias mas frecuentes en
muestras de liquido amniético + diagndstico cromosémico de cariotipo fetal por
cultivo de muestras de liquido amniético.

Estudios moleculares:

1. Estudio molecular con técnica de hibridacion fluorescente in situ (FISH) para detectar
trisomias mas frecuentes en muestras de liquido amniético (en los casos que se
sospecha sindrome especifico de microdeleccion) + diagndéstico cromosémico de
cariotipo fetal por cultivo de muestras de liquido amnidtico (por puncién
transabdominal eco guiada).

2. Estudio molecular por hibridacién gendmica comparativa (CGH) en muestras de
vellosidad corial, liquido amnidtico y sangre fetal (por puncién transabdominal eco
guiada).
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3. Estudios moleculares especificos por antecedentes enfermedades raras (indicacion
especifica determinada por médica/o genetista ante herencia genética, el estudio se
realiza por puncion transabdominal eco guiada).

Estudios imagenolégicos:

1. Ecografia estructural precoz: (entre las 16 y 18 semanas) ante hallazgo ecografico
patoldgico o antecedente de hijo anterior con malformacion estructural.

2. Ecografias TN, obstétrica y estructural: confirmatorias ante hallazgos alterados

3. Ecocardiograma fetal entre 18 y 20 semanas: ante hallazgo ecografico patoldgico e;j.
TN aumentada.

Programa de Vigilancia de Anomalias Congénitas en Usuarias de UMEFEPE

1. Realizar un seguimiento del rendimiento de la prueba de screening, de las
tendencias de los defectos congénitos diagnosticados en etapa prenatal y la
evaluacion de las tecnologias de deteccién de riesgo y diagndstico sobre la
prevalencia al nacer.

2. Detectar conglomerados de riesgos mediante el seguimiento de los asesoramientos
clinicos.

3. Comunicar mensualmente los casos de defectos congénitos (estructurales,
funcionales o génicos) confirmados mediante diagndstico cito-genético, molecular o
imagenoldgico, al Registro Nacional de Defectos Congénitos y enfermedades raras
(RNDCER) del Ministerio de Salud Publica

4. Enviar anualmente informe con el analisis e interpretacion de los indicadores de
proceso y resultado obtenidos al MSP.

5. Proporcionar una base documental para la investigacion epidemiolégica en el campo
de la morbi-mortalidad infantil.

Es de destacar que el screening tiene una impronta bioquimica — clinica, por lo cual una
de sus caracteristicas ha sido la importancia que se le ha concedido al trabajo
mancomunado entre UMEFEPE vy el Laboratorio de Pesquisa.

Por otra parte UMEFEPE cuenta con la capacidad técnica, el desarrollo de la expertiz
del equipo interdisciplinario, para brindar asesoramiento en la contrarreferencia
mediante algoritmos claros que permite confianza y autonomia a las embarazadas para
afrontar las diferentes situaciones ante cada situacion diagnodstica.

Desde hace décadas se han probado diferentes métodos de pesquisa prenatal con el
fin de diagnosticar la presencia de anomalias cromosémicas de una forma no invasiva,
mejorando la tasa de deteccién con la incorporacion de ciertas variables (Figura 1), que
evaluadas entre las 11 y 13+6 semanas de gestacion, brindan un indice de riesgo para
trisomia 21 (Sindrome de Down), trisomia 18 (Sindrome de Edwards) y trisomia 13
(Sindrome de Patau) con una tasa de deteccion del 90%. El proceso de screening
combinado, se muestra en la figura 2.
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Figura 1: Variables para el calculo de riesgo
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Figura 2: Esquema del proceso de Screening Combinado del primer trimestre
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El equipo de gestion de la UMEFEPE ha elaborado el proceso organizativo de la unidad
donde estan claramente establecidas las competencias a desarrollar por el equipo de
recursos humanos. Definiendo las responsabilidades de cada integrante, con diferentes
funciones y actividades en las areas gerenciales, de gestion administrativa, técnicas
especializadas, operativas asistenciales y operativas de servicio. Insertas en un mapa
de procesos que identifica mediante teoria de sistemas la referencia de las usuarias de
los efectores de salud a la UMEFEPE, los procesos estratégicos, sustantivos y de
soporte que conducen a la contrarreferencia de la usuaria continuando la atencion post
asesoramiento en su efector de salud.

Estos procesos instalados permiten un alto grado de resolutividad respecto al
diagnéstico prenatal, sin exponer a riesgos innecesarios a las embarazadas, pudiendo
impactar en la morbilidad y mortalidad infantil del pais por descenso del componente de
defectos congénitos.

PROCESOS SUSTANTIVOS

Screening/Establecimiento de procedimientos y documentacién necesaria/
Capacitacion de recursos humanos/ Puesta en practica del proceso de
produccion/ Determinacién del nivel de riesgo

En la primer consulta de control de embarazo, los profesionales de la salud que atienden
a las usuarias, completan el formulario de referencia a aquellas usuarias gestantes, que
expresan voluntad (mediante consentimiento informado) de realizar el screening
combinado del 1er trimestre.

Cuando la usuaria se encuentra en oportunidad (luego de realizar ecografia TN), desde
el laboratorio del efector de salud correspondiente, trasladan la muestra de sangre junto
al formulario.

En el Laboratorio PN se realiza el procesamiento de la misma.

Los resultados del screening se obtendran a las 48hrs. de ingresada la muestra al
Laboratorio PN.

Aquellos que sean identificados como urgente, se obtendran en 24hrs.

Los resultado estaran validados en el sistema Infinity a los 5 dias de ingresados al
Laboratorio PN.

Aquellos clasificados como Bajo Riesgo seran contra referidos al efector de salud
correspondiente. Los clasificados como Riesgo Alto o Intermedio continian con el
procedimiento a seguir.

Asesoramiento pre- diagnéstico/ Guia historia clinica UMEFEPE/
Acompainamiento psico-social ante decision de la usuaria/ Asesoramiento
prenatal por marcadores alterados (ecograficos, bioquimicos)

e Entrega de resultados screening Riesgo Alto e Intermedio
Consulta médica especializada:
- Riesgo Intermedio Asesoramiento sobre técnicas de screening con mayor
sensibilidad para determinacion de riesgo (ADN fetal en sangre materna).
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- RIESGO ALTO Asesoramiento sobre técnicas diagnésticas (procedimientos
invasivos).

Diagnéstico cito- genético molecular/ Procedimiento diagnéstico/ Capacitacion en
técnicas diagnésticas.

Consulta médica especializada, se presenta consentimiento informado, se brinda
asesoria acorde al procedimiento diagnostico a realizar (biopsia corial, amniocentesis,
cordocentesis, etc.).

Consulta con obstetra — partera, para elaboracion de guia de historia clinica UMEFEPE.
Realizacién de procedimiento diagnoéstico, siguiendo protocolos de UMEFEPE.

Se remite muestras obtenidas de los procedimientos diagnosticos a Laboratorio de
Citogenética (Servicio tercerizado).

Se realizan registros correspondientes: Libro de procedimientos, planilla de tiempo de
espera de resultados.

Asesoramiento postdiagnostico

Consulta médica especializada en diagndstico patologico.
Interconsulta con especialistas por prondstico.

Consejo genético. Pautas de asesoramiento genético.
Pautas de contrarreferencia.

Asesoramiento hallazgos ecografico patolégicos

Confirmacion diagndstico ecografico.

Se complementa con otros estudios imagenolégicos (Neuroscan, ecocardiograma fetal,
resonancia nuclear magnética fetal).

Asesoramiento prenatal.

Pautas de contrarreferencia.

Entrega de resultados screening RIESGO BAJO con:

e TN >/= P 95. Consulta médica especializada, se ofrecen técnicas diagndsticas
acorde a pautas internacionales. Se coordina agenda para procedimiento o se
asesora a aquellas usuarias que decidan consultar con su médico tratante sobre
que pauta seguir y como proceder cuando tengan una decision tomada.

e PAPP - A menor a 0.4 MoM. Se contra-refiere el resultado a efector de salud,
informando la implicancia de dicho valor. Dado que se asocia a mayor riesgo de
desarrollar durante la gestacion estados hipertensivos del embarazo (EHE),
restriccion intrauterina en el crecimiento fetal (RCIU) y parto de pre término.

PROCESOS DE SOPORTE

- Sistema de referencia y contrarreferencia
- Seguimiento de las usuarias.

- Seguimiento post estudio invasivo.

- Sistema de registros médicos.

- Elaboracion de indicadores.
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Fig. 3.- Mapa de procesos

RECURSOS DISPONIBLES

Areas, roles y funciones en UMEFEPE

EQUIPO ASISTENCIAL

Médico ginecotocodlogo/a - perinatélogo/a — Jefe de la Unidad

- Realiza el gerenciamiento de la Unidad.

- Supervisa el cumplimiento de las funciones de los RRHH y el funcionamiento de
los equipamientos médicos y la efectividad de los insumos de uso y consumo.

- Coordina el equipo de trabajo y la incorporacion de nuevas técnicas y tecnologias

- Realiza todos los procedimientos invasivos.

- Realiza consultas de asesoramiento pre y post diagndstico.

- Brinda capacitacion técnica para nuevos procedimientos.

- Es referente y consultante en Medicina Fetal.

- Participa de actividades cientificas y académicas de UDELAR (Clinicas
Ginecotocologicas)
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- Coordina y dirige reuniones periddicas de evaluaciéon de funcionamiento y de
cumplimiento de normativas de la Unidad.

- Revisa a diario el correo electrénico externo de la Unidad.

- Participa en eventos cientificos nacionales e internacionales en representacién de
CRENADECER.

- Participa en la formacién Académica de los Técnicos que realizan pasantias por
la Unidad (UDELAR u otros).

o Meédico/a genetista

- Realiza consulta de asesoramiento en los casos que se requiera, previa derivacion
de Ginecotocodlogo/a.

- Informa a la usuaria sobre resultados patoldgicos.

- Codifica patologias segun CIE.

- Solicita examenes paraclinicos especificos a laboratorios externos.

- Realiza informes de resultados de screening para contra referidos a los
Prestadores Integrales de Salud de la usuaria.

- Participa en eventos cientificos nacionales e internacionales en representacién de
CRENADECER.

- Realiza protocolos de diagnéstico, seguimiento y tratamiento de las patologias
mas frecuentes y trabajos de investigacion desde la Unidad.

e Meédico/a ginecotocdlogo/a

- Realiza consulta médica (entrevista a la usuaria, analiza el motivo de derivacion a
la Unidad, confecciona historia clinica electronica).

- Presenta consentimiento informado ante procedimientos de estudio y
diagnésticos.

- Brinda asesoramiento a la usuaria y su familia sobre factores de riesgo y
diagnéstico prenatal (Ej.: entrega de resultados).

- Realiza informes de resultados de screening para contra referirlos a los servicios
integrales del efector de salud de la usuaria.

- Discute los casos con especialistas que integran el equipo multidisciplinario.

- Codifica patologias segun CIE-10.

- Implementa sistemas de referencia y contrarreferencia con colegas e instituciones
que derivan a las usuarias.

- Elabora diagnésticos, establece conductas a seguir.

- Realiza protocolos de diagnéstico, seguimiento e investigacion de las patologias
mas frecuentes, asi como revision periddica de dichos protocolos.

- Participa en eventos cientificos nacionales e internacionales en representacion del
CRENADECER.

- Participar en la formacion Académica de los Técnicos que realizan pasantias por
el servicio (UDELAR y OTROS).
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Médico imagendlogo/a:

- Realiza ecografias en gestantes de altisimo riesgo a solicitud de ginecologos de
la Unidad.

- Brinda apoyo y asesoramiento para optimizar los hallazgos ecograficos a los
demas médicos del equipo.

- Discute casos con especialistas que integran el equipo multidisciplinario.

- Participa activamente en los ateneos.

- Participa en eventos cientificos nacionales e internacionales en representacion del
CRENADECER.

- Realiza protocolos de diagnéstico, seguimiento y tratamiento de las patologias
mas frecuentes asi como trabajos de investigacion.

Médico/a neonatélogo/a:

- Participa en la co-consulta de asesoramiento junto al Ginecotocélogo.

- Realiza seguimiento a las usuarias luego de finalizado el embarazo segun lo
pautado en el procedimiento de seguimiento. Participa en la co-consulta de
asesoramiento junto al Ginecotocdlogo.

- Establece y/o sugiere pautas de tratamiento a seguir en el momento del
nacimiento.

- Implementa sistemas de referencia y contrarreferencia con colegas e instituciones
que derivan a las pacientes.

- Realiza informes de resultados de screening para contra referirlos a los servicios
integrales del efector de salud de la usuaria.

- Participa en eventos cientificos nacionales e internacionales en representacion del
CRENADECER.

Obstetra/Partera

- Confeccionar historia clinica codificada (historia en soporte papel que se utiliza
para recoleccion de datos definidos en el ECLAMC, que permite comparar
resultados entre todos los paises latinoamericanos).

- Actualizar en cada consulta la historia codificada.

- Transcribir las conductas a la historia electrénica y a la historia codificada.

- Asistir al equipo médico en los procedimientos invasivos.

- Brindar asistencia al médico ecografista.

- Asistir y realizar el informe ecografico en conjunto con el médico actuante,
ingresando los datos en la agenda electrénica de ecografias.

- Actuar como nexo con otros integrantes del equipo de salud.

- Brinda asesoramiento a la gestante y su acompafante para fortalecer y favorecer
el periodo de gestacion antes, durante y hasta la etapa del nacimiento.

- Participa de eventos de diferente indole relativos a la especialidad para su
autoformacion (Ateneos, Jornadas, etc.).
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Licenciado/a en trabajo social

- Acompafiamiento a la madre/padre/nicleo familiar desde el momento en que
reciben la noticia a partir de los resultados de riesgo alto o diagndstico de
malformaciones fetales en el embarazo en curso.

- Participa en entrevista a usuarias en co-consulta con equipo multidisciplinario.

- Realiza entrevista individual/familiar:

- Por derivaciones de cualquier miembro del equipo

- A solicitud del interesado y/o cualquier miembro de su familia.

- Captacion espontanea en el momento de la consulta.

- Agendada con anterioridad por seguimiento.

- Diagndstico e Intervencion sobre:

- Aspectos de la vida cotidiana, estilo de vida, caracteristicas culturales vy
conductuales; entorno fisico, social y medio ambiente

- Deteccion de situaciones de riesgo, asistencia en salud.

- Acompafia el proceso personal/familiar de posibles malformaciones en el feto.

- Deteccion y acercamiento de red de apoyo social/familiar para saber si se cuenta
0 No con su apoyo durante este proceso.

- Conocer el alcance y caracteristicas del impacto que ha provocado en la pareja
y/o familias las dificultades de este embarazo.

- Conocer las factores protectores y los factores de riesgo a que se veran
enfrentadas la madres/parejas /familias.

- Promover y habilitar que los padres/familiares puedan expresar sus dudas y
sentimientos frente a las noticias no esperadas.

- Tareas administrativas que faciliten los traslados y/o permanencia de los padres
en los casos que sea necesario.

- Acompafiamiento a los padres u otros familiares en el momento de los
procedimientos invasivos.

- Seguimiento (via teleféonica) a usuarias que se realizaron screening del primer
trimestre a la finalizacién del embarazo segun fecha de parto; a través de llenado
de instrumento de recoleccién de datos pre-establecido en el procedimiento de
seguimiento.

- Participacion en actividades académicas y de investigacion junto al equipo
multidisciplinario de la Unidad.

Licenciado/a en psicologia

- Participa en la Co-consulta:

- en la primer consulta: se explica a las pacientes el motivo por el cual son
derivadas, las caracteristicas de las intervenciones, los tipos de procedimientos a
ofrecer, etc.

- en la entrega de resultados, en especial en aquellos casos en que el diagndstico
al que se llega es de malformacion, patologia o de letalidad.

- Ofrece a las pacientes y su familia, instancias de apoyo mediante una entrevista,
cuando la situacion lo indique, Ej.: embarazo portador de patologia, malformacion
o letalidad; padres que por motivo del diagndstico u otra condicién, como
vulnerabilidad emocional, mostraran signos de angustia o tensiéon emocional,
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situaciones de vulnerabilidad ajenas al diagndstico prenatal, como ser: violencia
doméstica, adicciones, conflictiva familiar agudizada, etc.

- Realiza entrevistas de seguimiento en aquellos casos que la situacion lo
requiriera, en internacion, en forma ambulatoria o via telefénica cuando no es
posible la entrevista presencial.

- Seguimiento a usuarias que se realizaron screening del primer trimestre -a la
finalizacion del embarazo segun FPP- via telefénica a través de llenado de
instrumento de recoleccion de datos pre-establecido en el procedimiento de
seguimiento.

. Licenciado/a en enfermeria

- Gestiona la agenda electrénica diaria de consultas: recepcién de llamados,
organizar fecha acorde al motivo de consulta y a la semana de gestacion. (Aprox.
10 por dia). Realiza captacion de usuarias (via telefénica) que no concurren a las
consultas.

- Organiza metodologia de trabajo en equipo con construccion colectiva y
colaborativa, determinando y controlando el cumplimiento de las funciones de los
auxiliares en enfermeria.

- Trabaja en la identificacién de problemas tanto de funcionamiento interno del
equipo multidisciplinario como en la atencién al usuario estableciendo vias de
solucion aplicando el método cientifico.

- Realiza co-consulta con equipo médico e historia clinica electrénica.

- Brinda asesoramiento telefénico a los usuarios sobre derechos y acceso a
servicios asistenciales.

- Supervisa a diario los sistemas de registros (planilla electronica de consulta diaria,
carpeta de laboratorio con lectura de informes de resultado, etc.)

- Organiza los sistemas de contrarreferencia en la entrega de resultados: consiste
en:

1. Coordinar cita via telefénica y brindar informacién a las usuarias sobre
documentacién a presentar y preparacién para estudios, otorgandole
seguridad y confianza en la consulta.

2. Controlar y organizar la contrarreferencia de los informes con los resultados
de screening que fueron procesados en Laboratorio de Pesquisa pero
realizados en el efector de salud de la usuaria via mail al destino que
corresponda.

- Controla y organiza pautas para elaboracién de informes médicos a diario.

- Realiza la lectura de resultados de estudio y luego coordina consulta con el o los
especialistas (de la Unidad), que corresponda.

- Coordina interconsulta y estudios con equipo de especialistas (externo a la
Unidad), segun congenitura diagnosticada.

- Coordina traslados de muestras de estudios a laboratorios externos.

- Supervisa el mantenimiento de equipos, materiales, planta fisica.

- Es responsables del control del stock de materiales médico-quirurgico, equipos de
ropa quirargica, antisépticos, desinfectantes, etc. Asi como el control de
vencimiento de farmacos una vez por semana.
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- Responsable en forma semanal de realizar el pedido de proveeduria y farmacia
de acuerdo al stock y necesidades del sector y mantener stock de materiales para
procedimientos obtenidos fuera de la Institucion.

- Supervisa y controla la limpieza general de planta fisica.

- Es responsable de la documentacion que se debe registrar en cada procedimiento
(Ej.: consentimiento informado, libro de procedimientos, hojas de descripcion,
etc.).

- Coordina y dirige los procesos de orientacion a nuevos integrantes del equipo:
auxiliares en enfermeria, obstetras parteras y personal administrativo.

- Actualizacion de normas, pautas y protocolos que rigen la atencién del usuario
siempre con abordaje bio-psico-social, en conjunto con la Lic. Supervisora.

- Revisa a diario el correo electrénico externo de la unidad.

- Participa en eventos académicos relacionados a la gestién de servicios de salud
asi como también al area especifica de medicina prenatal.

. Auxiliar de enfermeria

- Realiza HC por medio de entrevista (anamnesis) a usuarias, completando Ficha
Clinica especifica de la Unidad segun pautas de la ECLAMC y en los casos de
Screening 1° trimestre debera completar el formulario de referencia como solicitud
de este estudio para laboratorio (funcién compartida con Obstetra - Partera).

- Debe conocer los sistemas de registro del servicio, participar activamente en el
ingreso y la actualizacion de la base de datos, manejo de Historia Clinica
electronica y utilizacion de las diferentes aplicaciones de SlIS.

- Revision diaria a primera hora de resultados de laboratorio (carpeta compartida
Laboratorio PN — UMEFEPE), impresion de informes de Screening y entrega a los
meédicos a diario para elaboracion de informe.

- Realiza procedimientos técnicos como ser: extracciones de sangre, control
antropométrico, manejo de muestras de cultivo, técnicas extraccion de muestras
de ADN, administracién de medicacion -segun indicacion médica- pre y post
estudios invasivos, etc.

- Preparacion de sala de procedimientos para técnicas invasivas.

- Participa como asistente (circulante) en la realizacion de procedimientos
invasivos.

- Preparar las muestras para ser enviadas al laboratorio (rotulo, coordinacién de
traslado, etc.).

- Debe mantener, verificar y acondicionar stock de materiales, €j.: Concurrir a centro
de materiales al comienzo de la guardia solicitando el material de consumo
necesario a diario.

- Organiza Historia Clinica, identificacion, orden de historia clinica y reposicion de
hojas.

- Brinda informacion a las usuarias sobre documentacién a presentar, preparacion
para estudios y sobre entrega de resultados.

- Corrobora la realizacion de consentimientos informados ante estudios que lo
requieran.

- Revisa a diario el correo electrénico externo de la unidad.
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EQUIPO DE GESTION

Licenciado/a en enfermeria supervisor/a

- Realiza la gestion a nivel estratégico de la Unidad.

- Trabaja en la identificacién de problemas tanto de funcionamiento interno del
equipo como en la atencién del usuario, estableciendo vias de solucion aplicando
el método cientifico.

- Enfatiza el trabajo en equipo desarrollando técnicas de comunicacion.

- Organiza la metodologia de trabajo del equipo de enfermeria.

- Implementa y supervisa nuevos sistemas de registro.

- Mantiene actualizada las normas, pautas, protocolos y procedimientos que rigen
la atencién del usuario siempre con abordaje bio-sico-social.

- Supervisa la base de datos, identificando y sugiriendo temas de investigacion.

- Brinda asesoramiento metodoldgico para la realizacion de proyectos y trabajos de
investigacion.

- Revisa a diario el correo electrénico externo de la Unidad.

- Participa en eventos académicos relacionados a la gestion de servicio de salud,
asi como también al area especifica de Medicina Prenatal.

EQUIPO ADMINISTRATIVO/A:
. Administrativo/a

- Realiza y mantiene actualizado los sistemas de registro de la Unidad.

- Implementa tecnologias a incorporar para efectivizar los registros, la estadistica
asi como los medios internos de comunicacion. Ej.: carpeta compartida de la
Unidad, agenda electrénica de ecografia, planilla electrénica de datos generales
de cada usuaria, etc.

- Brinda asesoria relacionada a informatica y estadistica

- Recibe, inscribe y admite a la usuaria.

- Brinda asesoramiento telefénico a los usuarios sobre derechos y acceso a
servicios asistenciales.

o Licenciado/a tecnologo/a en registros médicos

- Prepara informes estadisticos mensuales o a solicitud, e investigaciones
especiales.

- Mantiene el archivo de historias clinicas al dia.

- Realiza el analisis cuantitativo de las historias clinicas para asegurar que todas
las partes que la componen estén presentes.

- Disefio de los formularios para las historias clinicas y actividades.

- Prepara las historias clinicas que deban conservarse (Archivo pasivo).

- Controla el uso de las historias clinicas de acuerdo con la normativa vigente,
cumpliendo con la custodia de dichos documentos.
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- Realiza la creacién, actualizacion y desarrollo de indices fundamentales y
secundarios, que permitan, en todo momento, una busqueda oportuna de la
informacion, con respuesta inmediata a las necesidades de la Unidad.

- Mantiene al dia los indices, registros y listados de acuerdo a los procedimientos
establecidos (Base de datos general de screening, registro de consultas diarias,
registro de ecografias).

- Recibe, inscribe y admite a la usuaria.

- Brinda asesoramiento telefénico a las usuarias sobre derechos y acceso a
servicios asistenciales.

- Controla y mantiene la existencia de equipos de oficina y formularios para portar
datos a ser procesados.

- Realiza el procesamiento de datos primarios destinados a la confeccion de
estadisticas de produccion.

- Ejecucion de las tareas de codificacion.

- Clasifica, ordena y controla toda la documentacién asistencial de acuerdo a
criterios técnicos.

- Realiza los tramites legales correspondientes (Ej.: fotocopia historia clinica).

- Brinda asesoramiento al equipo sobre registros en general.

EQUIPAMIENTO

Ecégrafo Marca Voluson 730 Pro General Electric
Ecografo Marca Voluson Expert 22 General Electric (ambos equipos adquiridos por
CRENADECER - BPS).

PROCESAMIENTO DE ESTUDIOS
Los estudios citogenéticos y moleculares se tercerizan a laboratorios externos bajo
licitacidn publica.

A. Incorporacion de punto de corte para determinacion de riesgo intermedio
¢ Qué significa que la TFN es baja?
Si bien la tasa de falsos negativos (TFN) es baja, el analisis de los casos con sindrome
de Down permitio identificar que el 75% de ellos se encontraban con un valor de riesgo
inferior a 800.
Por ello sobre las bases de los resultados de este analisis, a partir de junio de 2016 se
establecen en UMEFEPE 2 puntos de corte, uno de ALTO RIESGO vy otro de BAJO
RIESGO, que permiten clasificar a las mujeres embarazadas en 3 grupos:
1. Embarazadas con RIESGO ALTO valor igual o menor a 1/300, se les ofrece
realizar una prueba diagnéstica BVC o amniocentesis)
2. Embarazadas con RIESGO BAJO valor mayor a 1/800 no se realizan mas
pruebas y continda los controles habituales de embarazo.
3. Embarazadas con un RIESGO INTERMEDIO valores entre a 1/301 y 1/800.
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El seguimiento de los resultados respecto a la TD en relacion a estudios invasivos por
Screening de riesgo alto y riesgo intermedio, muestran cambios en los valores de los

indices epidemioldgicos, si bien hasta el momento no se constatd casos de FALSOS
NEGATIVOS, la sensibilidad se observd aumentada y la TFP disminuida.

B. Incorporacion de marcadores ecograficos adicionales para la determinacion
de riesgo del Screening del 1er trimestre:

Consiste en incorporar en el software para el calculo de riesgo a través de la calculadora
multiparamétrica la medicion de marcadores ecograficos adicionales, como ser Hueso
Nasal, la onda del Ductus venoso.

Si la ecografia es realizada por un médico ecografista certificado por la FMF con un
ecografo de alta definicion también influye en la calidad independientemente de la
experiencia del Ecografista. El objetivo de esta incorporacion fue aumentar la tasa de
deteccion y disminuir los falsos positivos.

TD y TFP INCORPORACION DE MARCADORES ECOGRAFICOS
ADICIONALES

MARCADOR ECOGRAFICO TFP % D %
Ausencia del HUESO NASAL | 2.1 92

Flujo ductus venoso | 2,7 94,2
ANORMAL

El programa nacional de pesquisa prenatal para el diagnostico de defectos congénitos
impulsado por la UMEFEPE vy el Laboratorio de pesquisa prenatal del BPS, esta en
revision permanente monitoreando la vigilancia de anomalias congénitas incluyendo, el
seguimiento sistematico de los productos del embarazo para determinar su presencia y
el rendimiento del screening.

Este programa se desarrolla desde la estrategia de atencion primaria privilegiando la
prevencion secundaria, permitiendo adquirir evidencia cientifica para conocer el impacto
de morbilidad, riesgo de padecerlas, asi como la referencia oportuna de las
embarazadas a los servicios apropiados para el cuidado neonatoldgico oportuno.

La UMEFEPE notifica mensualmente los casos de defectos congénitos (estructurales,
funcionales o génicos) confirmados mediante diagndstico cito-genético, molecular o
imagenoldgico, al Registro Nacional de Defectos Congénitos y enfermedades raras
(RNDCER) del Ministerio de Salud.

Seguimiento y monitoreo del rendimiento de la prueba
Se utilizan diferentes indicadores internos de resultado

Deteccion de riesgo alto de alteraciones cromosémicas
Intencidn del indicador:
Medir la probabilidad de riesgo alto de fetos con alteraciones cromosdémicas en el 1er
trimestre de gestacion por técnica de screening.
Regla del calculo:
1. Cuantificar el total de Screening del 1er trimestre, realizados
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2. Cuantificar los Screening del 1er trimestre con resultado de riesgo alto
3. Obtener el porcentaje de pacientes con riesgo sobre el total de screening del
primer trimestre.

Captacidén para diagnéstico precoz de alteraciones cromosémicas
Intencién del indicador:
Medir la captacion institucional para estudios diagnosticos, post asesoramiento
genético, en gestantes con riesgo alto por screening.
Regla del calculo:
1. Cuantificar los Screening del 1er trimestre con resultado de riesgo alto
2. Cuantificar los estudios diagndsticos realizados a gestantes con resultados de
Screening de riesgo alto.
3. Obtener el porcentaje de pacientes con Screening de alto riesgo, que luego de
ser asesoradas optan por un procedimiento diagndstico.
% de procedimientos diagnosticos del numeral 2 respecto a las pacientes del
numeral 1.

Diagnostico precoz de alteraciones cromosémicas
Intencién del indicador:
Cuantificar los diagnosticos de fetos con alteracién cromosdmica en gestantes que han
presentado riesgo alto por screening.
Regla del calculo:
1. Cuantificar los estudios diagnédsticos realizados a gestantes con resultados de
Screening de riesgo alto.
2. Cuantificar los estudios diagnoésticos realizados, con resultados de alteracion
cromosomica.
3. Obtener la proporcion de los estudios de numeral 2 respecto a los de numeral 1.

Seguridad del estudio diagnéstico en relacion a las pérdidas espontaneas

Intencién del indicador:
Conocer el impacto en la seguridad de la prueba (como aspecto de calidad) respecto a
la calidad cientifico técnica de los profesionales de la Unidad, para ser utilizado como
herramienta de evaluacion del proceso diagnadstico.
Regla del calculo:
1. Cuantificar el total de Estudios diagnésticos invasivos realizados.
2. Cuantificar las pérdidas de embarazo espontaneas hasta 15 dias posteriores al
estudio diagnéstico.
3. Obtener la proporcion de las pérdidas (numeral 2) respecto a los estudios
invasivos realizados (numeral 1).

Rendimiento de la prueba

Para realizar el seguimiento sistematico de los productos del embarazo necesitamos
contar sistematicamente con los datos de las siguientes variables extraidos del Sistema
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Informatico Perinatal (SIP/CLAP) de la oficina de Epidemiologia del Ministerio de

Salud:

e Complicaciones del embarazo: Enfermedad Hipertensiva del embarazo (EHE),
Preeclamsia, Eclampsia; Diabetes Mellitus Gestacional (DMG), Retraso del
crecimiento intrauterino (RCIU); Interrupcion del embarazo: Espontanea, Asistida

e Nacimiento: Via del parto

e Datos del recién nacido: Edad gestacional al nacer, APGAR, Peso, Talla

e Defectos congénitos: menor o mayor, enfermedades asociadas.

Y realizar un match de base de datos (UMEFEPE-SIP) para obtener el seguimiento de

cada usuaria.

Mediante acuerdos interinstitucionales, la Universidad de la Republica (UDELAR) —
BPS, aprobaron -3 de junio de 2015 - el convenio con la Clinica ginecotoldgica A de la
Facultad de Medicina (FMed), en este marco se formalizan el intercambio y la
complementacion, instrumentando la pasantia formativa de residentes de la Clinica Gine
A. Se establecieron una serie de actividades académicas sistematicas con la UMEFEPE
que incluyeron seminarios, continuar con los ateneos trasmitidos a todos los Centros
Docentes Asociados (CEDAS) del interior de pais (actividad que se realiza desde el
2011), videoconferencias, facilitar el seguimiento conjunto de pacientes obstétricas y
actividades formativas en estudios diagndsticos de alta complejidad, convirtiendo a la
UMEFEPE en un centro de referencia asistencial pero también académico para la
formacion de médicos especializados en las diferentes areas que abarca la Medicina
Fetal.

Por otra parte el CRENADECER se encuentra habilitado por la Escuela de Graduados
de la FMed para la formacion de recursos humanos en salud desde el afio 2014, siendo
reconocido como Centro Docente asociado (CEDA). Esta habilitacion permite las
pasantias de las diferentes disciplinas que integran el equipo interdisciplinario de la
UMEFEPE, constituido por: Enfermeria (Licenciadas y Auxiliares), Obstetras Parteras,
Médico Genetista, Médico Neonatélogo, Médicos Ginecdélogos Ecografista (certificados
por la Fetal Medicine Fundation del Royal College London'). Médicos Ginecodlogos
clinicos, Lic. en Trabajo Social, Lic. en Psicologia, Auxiliar administrativo, Licenciada en
Registros Médicos.
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' Fetal Medicine Fundation, Especialistas certificados para ecografia en Uruguay.
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