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Las mujeres 
embarazadas  
pueden optar por hacerse 
la prueba de detección 
del primer trimestre para 
determinar si el bebé 
tiene más probabilidades 
de nacer con ciertos 
defectos congénitos.

Pruebas de 
detección en 
suero materno
La prueba del primer trimestre

https://www.aruplab.com/


¿Qué es la prueba del primer trimestre?
La prueba del primer trimestre es una serie de 
determinaciones de ciertos marcadores séricos 
presentes en la sangre materna y los resultados de 
una ecografía en los primeros meses del embarazo. 
La ecografía y la extracción de sangre de la madre se 
realizan entre el comienzo de la semana 11 y el final 
de la semana 13 de gestación. La ecografía se realiza 
para confirmar la edad gestacional y determinar la 
translucencia de la nuca, que es el grosor del tejido 
en la parte posterior del cuello del bebé. Los análisis 
de sangre permiten observar las concentraciones 
de dos proteínas: la proteína plasmática A asociada 
al embarazo (PAPP-A) y la gonadotropina coriónica 
humana (hCG).

¿Qué tipos de defectos congénitos se 
pueden detectar con la prueba del primer 
trimestre?
Síndrome de Down
El síndrome de Down, también conocido como trisomía 
21, ocurre por la presencia de una copia adicional 
del cromosoma 21. Esto provoca una discapacidad 
intelectual leve a moderada, características faciales 
específicas y, en ocasiones, problemas físicos, como 
defectos cardíacos. Aproximadamente la mitad de los 
bebés nacidos con síndrome de Down (SD) vive, por lo 
menos, hasta los 50años.

Trisomía 18
Los bebés con trisomía 18 (T18) nacen con una copia 
adicional del cromosoma 18. Esto provoca varios 
problemas físicos y discapacidad intelectual grave. La 
mayoría de los bebés con T18 no sobrevive al primer 
año de vida.

Defectos del tubo neural abierto
Los defectos del tubo neural abierto (DTNA) NO 
se detectan con esta prueba. Más adelante, en 
el embarazo, se debe realizar otra prueba, la de 
alfafetoproteína (AFP), para identificar los DTNA. La 
prueba de AFP se puede hacer extrayendo sangre 
entre el comienzo de la semana 14 y el final de la 
semana 24 de gestación. El mejor momento para 
extraer la muestra es entre las semanas 16 y 18.

Precisión de la prueba del primer trimestre

DEFECTO 
CONGÉNITO

TASA DE 
DETECCIÓN

TASA DE 
FALSOS 

POSITIVOS

Síndrome de 
Down 85–90% 6%

Trisomía 18 80% <1%

El resultado de la prueba de detección es 
“anormal”. ¿Qué significa?
En su mayoría, los embarazos con resultados 
anormales son, en realidad, embarazos saludables (el 
bebé no tiene SD, T18 ni DTNA). Los resultados falsos 
positivos se deben a que las pruebas de detección 
están diseñadas para identificar a las mujeres con 
un mayor riesgo de tener bebés con ciertos defectos 
congénitos. Estas pruebas de detección no son 
pruebas de diagnóstico. El resultado positivo de una 
prueba de detección NO significa que el bebé tenga 
un defecto congénito, sino tan solo que presenta un 
mayor riesgo de tenerlo.

¿Qué se recomienda cuando el resultado de 
la prueba es anormal?
El médico o asesor genético analizarán qué otras 
pruebas se pueden hacer para determinar si el 
bebé tiene un defecto congénito. Con frecuencia, se 
recomienda hacer una ecografía detallada.

Se pueden recomendar la prueba prenatal de ADN 
extracelular, antes denominada prueba prenatal no 
invasiva, la biopsia coriónica o la amniocentesis.

La prueba prenatal de ADN extracelular es también 
una prueba de detección, pero más precisa, y solo se 
necesita una extracción de sangre. En el caso de la 
biopsia coriónica, se analiza una pequeña muestra 
de placenta. La amniocentesis consiste en analizar 
poca cantidad de líquido amniótico (el líquido que 
rodea al bebé). La biopsia coriónica y la amniocentesis 
permiten al laboratorio analizar directamente los 
cromosomas del bebé para identificar con precisión 
el SD y la T18. Dado que la biopsia coriónica y la 
amniocentesis son procedimientos costosos y 
conllevan cierto riesgo de pérdida del embarazo, la 

decisión de realizar cualquiera de estas pruebas es 
personal. La prueba prenatal de ADN extracelular no es 
una prueba de diagnóstico, como la biopsia coriónica 
y la amniocentesis. No pone en riesgo el embarazo y 
puede garantizar que el bebé no tenga SD ni T18.

¿Qué ocurre si las pruebas de seguimiento 
indican que el feto tiene un defecto 
congénito?
Si se detecta un defecto congénito, se le brindará la 
mayor cantidad de información posible acerca de la 
afección.

Puede haber varias opciones disponibles, incluso un 
mayor control durante el embarazo, cuidados especiales 
durante o después del parto, o la interrupción del 
embarazo. El médico o asesor genético podrán analizar 
los resultados de la prueba y las opciones con usted.

¿El resultado negativo de la prueba 
garantiza que el bebé no tenga un defecto 
congénito?
No. La prueba del primer trimestre no es una prueba 
de diagnóstico y no puede garantizar que el bebé no 
tenga un defecto congénito. La prueba detecta dos 
de los defectos congénitos más frecuentes, pero el 
resultado negativo no implica que el bebé no tenga 
probabilidades de padecer T18 o SD; solo indica que 
el riesgo de nacer con estos defectos congénitos en 
particular es más bajo. Todos los embarazos tienen 
un riesgo de defectos congénitos del 2 o 3%, incluso 
muchos que esta prueba no identifica.

Para obtener más información
sobre la prueba del primer trimestre, 
consulte con su médico o profesional 
de la salud.


