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Este protocolo representa una actualización del Programa de Diagnóstico Prenatal de Anomalías Congénitas 
Fetales que se está implementando en Catalunya en los últimos años, y se enmarca dentro de las estrategias 
prioritarias del Plan de actuaciones del Departamento de Salud en la atención materno-infantil y en la atención 
a la salud afectiva, sexual y reproductiva, 2008-2010.

En el último decenio ha habido un conjunto de cambios socio-demográficos, económicos y educativos de la 
población y un incremento del nivel de exigencia de la ciudadanía hacia el sistema sanitario. Estas transformaciones 
han tenido su impacto sobre el perfil reproductivo de la población catalana. Se ha incrementado significativamente 
la tasa de natalidad y fecundidad y el porcentaje de madres que tienen un bebé después de los 34 años. A los 
cambios, debe añadirse el avance de las técnicas médicas con respecto al cribado prenatal.

En este nuevo contexto, la revisión del Programa de diagnóstico prenatal de anomalías congénitas fetales en 
Catalunya era necesaria. Gracias a la rapidez del diagnóstico y a la posibilidad de tomar decisiones para el futuro 
de forma más precoz, se intenta evitar preocupaciones y sufrimientos a la mujer. En caso de detectar alguna 
alteración fetal, los profesionales informan a la mujer de su pronóstico y de las posibilidades que le ofrece el 
sistema sanitario para que, conociendo el problema, pueda tomar la decisión que considere más adecuada. 

Me gustaría agradecer la colaboración de los profesionales y las instituciones en la actualización del protocolo, 
ya que sin su participación no hubiera sido posible.

Confiamos en que esta herramienta de apoyo para todos los profesionales que trabajan en la atención del 
embarazo se convierta en un instrumento útil de apoyo para la mejora de la salud materna e infantil en 
Catalunya. 

Marina Geli i Fàbrega

Consejera de Salud

Presentación





Este protocolo, dirigido principalmente a profesionales del ámbito obstétrico y específico del diagnóstico 
prenatal, tiene como objetivo seguir mejorando la detección prenatal de las anomalías congénitas fetales más 
frecuentes, como por ejemplo el síndrome de Down, el síndrome de Edwards y los defectos de tubo neural. El 
protocolo se enmarca dentro de un contexto de nuevo patrón reproductivo que ha comportado, entre otras 
consecuencias, un aumento de la edad materna con un incremento de la tasa de Síndrome de Down, que ha 
crecido desde el 1,5 por mil embarazos en el año 2000 al 1,8 por mil en el año 2006.

El nuevo documento que se presenta a continuación representa una mejora del Programa de Diagnóstico 
Prenatal de anomalías congénitas fetales vigente, basado en el cribado bioquímico, que se empezó a implantar 
en el año 1998 y que establece las bases para los cambios propuestos. El protocolo de 1998, que ha funcionado 
desde entonces para detectar anomalías congénitas fetales en el segundo trimestre de embarazo, establece la 
realización en mujeres embarazadas menores de 38 años del cribado bioquímico para determinar el nivel de 
riesgo y, también, recomienda ofrecer a las mujeres embarazadas de más de 37 años un procedimiento invasivo 
para el estudio fetal, como por ejemplo la amniocentesis.

Con el nuevo protocolo se contemplan un conjunto de recomendaciones efectivas tanto si la mujer visita el 
centro antes de la semana gestacional 14, cribado de primer trimestre donde se combinan dos marcadores 
bioquímicos con la translucidez nucal ecográfica, como si lo hace después, cribado de segundo trimestre, 
actualizado con cuatro marcadores bioquímicos. En ambos casos, la tasa de detección puede conseguir niveles 
superiores al 80-90% para una tasa de falsos positivos inferior al 5%.

La redacción de este protocolo ha sido realizada por profesionales que han formado parte de 5 grupos de 
trabajo en todos aquellos ámbitos esenciales en las fases del Programa de Diagnóstico Prenatal: técnicas de 
laboratorio, técnicas ecográficas, procedimientos invasivos, técnicas informáticas y, por último, información, 
consejo y aspectos éticos y legales. En este sentido, se trata de un documento riguroso en el que se ha revisado 
la evidencia científica sobre las técnicas más adecuadas para el diagnóstico prenatal y en el que se ha tenido 
en cuenta que las acciones deben dirigirse a todas las mujeres embarazadas que lo deseen para que puedan 
acceder en igualdad de condiciones al programa, sin que el lugar de residencia, la condición social o económica 
o su procedencia étnica represente un impedimento. 

Los principales cambios que implica la incorporación del nuevo protocolo en el Programa de diagnóstico prenatal 
de anomalías congénitas fetales son la realización del cribado a las mujeres de todas las edades, la incorporación 
de la ecografía con la translucidez nucal en el cálculo de riesgo incremental la tasa de detección que pasa del 
65-70% al 80-90%, el avance del resultado de riesgo en el primer trimestre de gestación y, en el cas de que 
el riesgo aparezca como alto, poder llevar a cabo las pruebas diagnósticas invasivas como la biopsia corial más 
precozmente y obtener sus resultados de forma más rápida.

Su publicación se enmarca dentro de las actuaciones incluidas para la mejora de la salud sexual y reproductiva 
y actualiza las intervenciones recomendadas sobre el diagnóstico prenatal en el Protocolo del seguimiento del 
embarazo en Catalunya. Quiero agradecer a todas las personas e instituciones que han hecho posible esta 
nueva herramienta de apoyo a la actuación de los profesionales, en beneficio de la salud materno-infantil en 
Catalunya.

Antoni Plasència Taradach

Director general de Salud pública

Introducción
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Recomendaciones clave 

Fuerza de las recomendaciones*

1- El programa de cribado de primer trimestre se ofrecerá a todas las mujeres:

•	 Semanas 8-13: Extracción de sangre para la determinación de fracción libre ßhCG y PAPP-A.  FR B

•	 Semanas 11-13: Realización de la ecografía para datar la edad gestacional y  
medir la translucidez nucal. FR B

2- Se realizará un cálculo del riesgo (a término) de cromosomopatía de acuerdo 
con los marcadores anteriores: 

•	 Riesgo bajo (<1/250): control normal del embarazo. FR B

•	 Riesgo alto (>=1/250): se ofrecerá y se informará de la posibilidad de realizar  
una prueba invasiva diagnóstica (biopsia corial o amniocentesis).  FR B

3- A aquellas mujeres que accedan a la consulta más allá de la semana 14 se les ofrecerá la 
posibilidad de participar en el cribado de segundo trimestre1:

•	 Extracción de sangre para la determinación de:

fßhCG, AFP, uE3 e Inhibina A FR B

4- Se realizará un cálculo del riesgo de cromosomopatía de acuerdo con los marcadores anteriores:

•	 Riesgo bajo (<1/250) : control normal del embarazo y ecografía a la semana 18-20.  FR B

•	 Riesgo alto (>=1/250): se ofrecerá y se informará de la posibilidad de realizar una  
prueba invasiva diagnóstica (amniocentesis) FR B

5- A todas las mujeres, en la semana 18-20, se realizará una ecografía morfológica 
que incluye el cribado de defecto de tubo neural. FR A

Fuerza de las recomendaciones (FR)

A. Muy fuerte

Basada en pruebas de eficacia de nivel 1 ó 2.

B. Bastante fuerte

Basada en pruebas de eficacia de nivel 3 ó 4 o en revisiones sistemáticas o en ensayos clínicos aleatorizados con resultados contradictorios 

o en pequeñas muestras.

C. Débil

Opiniones de expertos sin pruebas de eficacia

Niveles de evidencia

1-Revisiones sistemáticas de ensayos clínicos aleatorizados

2-Ensayos clínicos aleatorizados

3-Ensayos clínicos no aleatorizados

4-Estudios observacionales

5-Opiniones de expertos sin pruebas de eficacia

* Interpretación de la fuerza de las recomendaciones aconsejadas

1 Se recomienda evitar la extracción entre la semana 13.0 y 13.6 ya que los marcadores bioquímicos de primer y segundo trimestre no son 

tan efectivos
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11 Antecedentes

El diagnóstico prenatal contempla todas aquellas acciones prenatales que tienen por objeto la detección y/o 

el diagnóstico de un defecto congénito, entendiendo como tal toda anomalía en el desarrollo morfológico, 

estructural, funcional o molecular presente al nacer, externa o interna, familiar o esporádica, hereditaria o no, 

única o múltiple. En el ámbito de prevención de las cromosomopatías, la trisomía 21 o síndrome de Down 

ha sido uno de los objetivos prioritarios por ser la aneuploidía más frecuente en nacidos vivos y la causa más 

comuna de retraso mental severo.

Actualmente se está objetivando la prevalencia del síndrome de Down debido, fundamentalmente, al aumento 

de la edad materna. En Catalunya la tasa del síndrome de Down ha pasado de un 0,9 por mil en el 1993 a 

un 1,8 por mil en el año 2006. Este hecho hace necesaria la puesta en marcha de un programa de cribado 

coordinado y comunitario que permita detectar de manera específica los embarazos con riesgo elevado de 

anomalías congénitas.

El año 1998 se estableció en Catalunya el primer programa de cribado bioquímico que permitió unificar y 

optimizar las acciones que se realizaban individualmente en los diferentes centros sanitarios. La prueba de 

cribado se ofrecía a mujeres menores de 38 años y consistía en la determinación en el segundo trimestre de 

embarazo (semanas 14-17) de dos marcadores bioquímicos (el alfafetoproteína (AFP) y la fracción ß libre de la 

gonadotropina coriónica (fß-hCG)) que permitían, junto con los datos epidemiológicos, ajustar el cálculo del 

riesgo. Como consecuencia de la implementación del mencionado programa se consiguieron coberturas del 

92,2% y una tasa de detección síndrome de Down del 65% con una tasa de falsos positivos del 5%.

Durante los 10 años transcurridos desde la implementación del programa, han aparecido cambios sustanciales 

en las estrategias de cribado del síndrome de Down que han motivado la redacción de un nuevo protocolo de 

diagnóstico prenatal de Catalunya, adaptado a las últimas evidencias científicas existentes.

Para la elaboración de este protocolo se ha llevado a cabo una investigación bibliográfica utilizando las bases de 

datos médicas Cochrane Library y Medline y una revisión de la literatura gris relacionada con el tema. Así mismo, 

se estableció un panel de expertos de carácter interdisciplinario que asesoró en el contenido de cada uno de los 

capítulos del protocolo. Se constituyeron cinco grupos de trabajo que respondían a cinco aspectos relevantes 

del protocolo: técnicas de laboratorio, técnicas ecográficas, técnicas informáticas, técnicas invasivas y aspectos 

legales y relacionados con la información, los aspectos legales y éticos. Para cada uno de los grupos se nombró 

un responsable que coordinaba las tareas y, finalmente, se llegó a un consenso de todos los profesionales 

implicados. La Agencia de Evaluación de Tecnología e Investigación Médicas revisó finalmente el protocolo.
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2
1. Las nuevas evidencias disponibles destacan las técnicas basadas en la combinación de marcadores ecográficos 
con marcadores bioquímicos:

Marcadores ecográficos:

Translucidez nucal (engrosamiento del tejido subcutáneo en la zona nucal). Es el marcador ecográfico que 
presenta mayor efectividad. 

Marcadores bioquímicos:

- fß-hCG (fracción ß libre de la hormona gonadotropina coriónica) y la PAPP-A (pregnancy-associated plasma 
protein-A ) medidos en el primer trimestre de gestación.

- l’AFP (alfa fetoproteína), la fß-hCG (fracción ß de la hormona gonadotrofina coriónica), el uE3 (estriol no 
conjugado) y la inhibina A medidos en el segundo trimestre.

2. De la combinación de los diferentes marcadores bioquímicos y ecográficos surgen varias estrategias de 
cribado; a continuación se enumeran las más efectivas:

A. Screening de primer trimestre (de 11 a 13 semanas)

- Ecográfico: Translucidez nucal (TN)

Tasa de detección superior al 60% y tasa de falsos positivos menor del 5% (FR B)*

- Combinado en primer trimestre: fß-hCG  + PAPP-A + TN

Tasa de detección superior al 75% y tasa de falsos positivos menor del 3% (FR B)

B. Screening de segundo trimestre (de 15 a 18 semanas)

- Doble test AFP + ßhGC

Tasa de detección superior al 60% y tasa de falsos positivos menor del 5% (FR B) 

- Triple test AFP + ßhGC+ E3 

Tasa de detección superior al 60% y tasa de falsos positivos menor del 5% (FR B)

- Cuádruple test AFP + ßhGC + E3 + Inhibina A

Tasa de detección superior al 75% y tasa de falsos positivos menor del 3% (FR B)

*Fuerza de las recomendaciones. Ver capítulo “Recomendaciones clave”

2 Técnicas de laboratorio para el cribado 
bioquímico del síndrome de Down y de los 

defectos del tubo neural
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C. Screening integrado (ambos trimestres)

- PAPP-A + TN (en primer trimestre) + cuádruple test (en segundo trimestre) (el resultado se da al final, después 
del cuádruple test)

Tasa de detección superior al 75% y tasa de falsos positivos menor del 3% (FR B)

3. Las mujeres embarazadas tienen que tener la opción de acceder a un test que ofrezca una tasa de detección 
por encima del 75% con una tasa de falsos positivos menor del 5%.

4. La propuesta de cribado más adecuada es el test combinado de primer trimestre realizado a todas las mujeres 
independientemente de su edad siempre y cuando no tengan ninguno de estos factores de riesgo: hijo previo 
con cromosomopatía documentada y parental, padre o madre portadores de una anomalía cromosómica 
equilibrada o historia familiar de enfermedad de transmisión monogénica con diagnóstico prenatal disponible. 
En estos casos es necesario recomendar la prueba invasiva directamente.

El test combinado de primer trimestre consiste en la determinación de la fracción ß libre de la gonadotrofina 
coriónica (fb-hCG) y la PAPP-A junto con la translucidez nucal, en el período gestacional comprendido entre 
las 8 y las 13 semanas. El cribado se puede llevar a cabo en uno o en dos tiempos según si se realizan los 
marcadores y la ecografía conjuntamente o en diferentes visitas médicas (ver figuras 1 y 2).

5. Si la gestante consulta a partir de la semana 14, se efectuará el cribado bioquímico de segundo trimestre, en 
el periodo gestacional definido en el primer programa de diagnóstico prenatal. El cribado incluye 4 marcadores 
y se denomina cuádruple test: AFP, fß-hCG, uE3 e inhibina-A.

6. El cálculo del índice de riesgo se realiza teniendo en cuenta los datos obtenidos de la determinación de los 
marcadores bioquímicos y los resultados de la ecografía de la translucidez nucal. Los marcadores mencionados 
tienen que ajustarse por unos factores de corrección: peso materno, tabaquismo, determinantes del grupo 
racial-étnico de la madre y diabetes mellitus insulinodependiente. El punto de corte se ha consensuado en 
1/250. De esta manera se obtienen dos posibilidades de resultado:

•	 Riesgo elevado (>= 1/250): el laboratorio de referencia debe informar con urgencia al profesional 
sanitario en un plazo máximo de 48 h. desde la extracción.

•	 Riesgo bajo (< 1/250) el plazo puede ampliarse hasta los 5 días. Para emitir este resultado, se utilizará 
cualquier sistema que garantice la confidencialidad de la gestante.

7. Esta estrategia de cribado presenta una serie de ventajas:

- Buena sensibilidad (entre 80- 90% ajustada por una tasa de falsos positivos del 5%)

- Precocidad en la detección

- Posibilidad de aplicación de técnicas invasivas más precoces como la biopsia corial
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Figura 1. Cribado de primer trimestre en 1 tiempo
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al ecografista
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3Figura 2. Cribado de primer trimestre en 2 tiempos
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33 Técnicas ecográficas para el diagnóstico 
prenatal de anomalías congénitas

Ecografía de primer trimestre

1. La ecografía de primer trimestre tiene un papel de gran importancia, ya que la translucidez nucal (TN) se 
incorpora como un marcador ecográfico en la estimación del riesgo del síndrome de Down.

2. Será realizada por un ecografista acreditado.

3. El equipo ecográfico que se utilizará en la ecografía de primer trimestre deberá ser de gama media-alta, y 
deberá disponer de la posibilidad de recuperar imágenes previas (cine-loop) y de tomar medidas con una precisión 
de décimas de mílimetro. El tiempo de exploración asignado en la programación debe ser de unos 15 minutos.

4. La TN se mide siguiendo las pautas establecidas por la Fetal Medicine Foundation (www.fetalmedicine.com). 

5. Después de la ecografía se comunicarán los datos ecográficos al laboratorio de bioquímica, para el cálculo del 
riesgo de trisomía 21 y 18. Las gestaciones con una TN superior al percentil 99º o superior a 3,5 mm que tengan 
un cariotipo normal o no dispongan de estudio citogenético deberán entrar en el protocolo de “TN aumentada 
y cariotipo normal” en el que se hará:

a) Una ecografía morfológica extensa precoz y ecocardiografía fetal precoz para descartar una cardiopatía a las 
13-14 semanas.

b) Una revaloración del caso a las 20 semanas y medida del pliego nucal.

Ecografía morfológica de las 18-21 semanas

1. El objetivo principal de la ecografía morfológica de 18-21 semanas es el estudio de la anatomía fetal, aunque 
también se realiza una biometría fetal y se pueden valorar los marcadores de cromosomopatía.

2. El estudio de la biometría fetal para poder evaluar el crecimiento y la concordancia con la edad gestacional, 
así como el estudio anatómico de cada uno de los órganos y sistemas fetales, se llevará a cabo siguiendo 
las recomendaciones de la sección de ecografía de la Sociedad Española de Ginecología y Obstetricia 
(SESEGO).

3. El descubrimiento de una anomalía estructural, a causa de su posible asociación con alteraciones cromosómicas, 
hará que sea recomendable la obtención de un cariotipo fetal, mediante amniocentesis o cordocentesis.

4. Los marcadores de cromosomopatías de segundo trimestre a considerar serán los siguientes:

•	 edema nucal igual o superior a 6 mm 

•	 hiperrefringencia intestinal (refringencia igual o superior a la de la columna)

•	 fémur corto (< percentil 5)

•	 ectasia piélica 

•	 foco ecogénico intracardíaco

5. Estos marcadores ecográficos en presentación aislada no constituyen indicación de estudio citogenético, sino 
que se recomienda modificar el riesgo estimado previamente (cribado de primer o segundo trimestre o de la 
edad materna) mediante las likelihood ratios o razones de probabilidad positivas y negativas correspondientes 
a los marcadores presentes y ausentes respectivamente.
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44 Procedimientos invasivos y diagnóstico 
de anomalías cromosómicas

El estudio del cariotipo puede realizarse en diferentes muestras de origen fetal, líquido amniótico, vellosidad 
corial o sangre fetal, obtenidas mediante las técnicas correspondientes: amniocentesis, biopsia de corion y 
cordocentesis.  

Amniocentesis

1. Consiste en la extracción de líquido amniótico mediante una punción percutánea del abdomen materno 
hasta el saco amniótico para obtener células de origen fetal aptas para el estudio citogenético. 

2. Puede realizarse con seguridad a partir de las 15 semanas.

3. El riesgo de pérdida gestacional asociado a la amniocentesis es del 1%.

4. En el contexto de cribado del síndrome de Down, la amniocentesis se realiza si se ha obtenido un resultado 
de alto riesgo en el cribado de primer o segundo trimestre.

Cordocentesis

1. En la cordocentesis se obtiene sangre fetal a partir de una punción percutánea materna dirigida al cordón 
umbilical para obtener células aptas para el cariotipo. 

2. Tiene un riesgo de aborto del 2%. 

3. No se puede realizar antes de las 18-19 semanas

4. Se utiliza en los descubrimientos de anomalía fetal en la ecografía de las 20 semanas. Excepcionalmente 
se puede practicar en mujeres de edad avanzada que llegan tarde a cualquier tipo de cribado de primer o 
segundo trimestre.

Biopsia corial

1. Obtención de vellosidades coriales para la realización de análisis citogenético o molecular.

2. Puede realizarse con seguridad a partir de las 10 semanas de gestación.

3. Se puede aplicar a todas las gestantes con cribado positivo de primer trimestre.

4. El riesgo de aborto se sitúa entre el 1 y el 2%.

5. La práctica de una biopsia corial puede incrementar los valores de la alfaproteína (AFP) en suero materno y 
se recomienda esperar un mínimo de 2 semanas para la determinación sérica de la AFP.
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55 Software para el cribado de aneuploidías 
y defectos del tubo neural (DTN) en el 

primer y segundo trimestre del embarazo

1. La estimación del riesgo que una embarazada sea portadora de un feto afecto de trisomía 21 ó 18 se lleva 
a cabo una vez se han determinado los valores de los marcadores bioquímicos y ecográficos mediante un 
software “ad hoc”.

2. La necesidad de establecer unas condiciones exigibles para el software está justificada por la amplia 
variabilidad que se observa en los resultados obtenidos con los diferentes software disponibles.

3. El cálculo del riesgo se basa en la modificación del riesgo a priori de una determinada trisomía definido por 
la edad materna, así como por las likelihood ratios (verosimilitud) derivadas de los valores de los marcadores 
utilizados y que resultará en un riesgo a posteriori. La likelihood ratio nos informa sobre la probabilidad 
de que se trate de una gestación afecta, más que de una no afecta, y se calcula mediante unas fórmulas 
matemáticas que combinan los valores de los diferentes marcadores.

4. Los factores que afectan el valor atribuido al riesgo a priori son: la edad materna, la edad gestacional, la 
gestación previa afecta y las técnicas de reproducción asistida con donación de ovocitos.

5. Los software deben poder ajustar los valores de cada uno de los marcadores mediante factores de corrección 
que compensen por los efectos que determinadas circunstancias maternas, como por ejemplo el peso 
materno, determinados grupos raciales o étnicos, el tabaquismo, la diabetes insulinodependiente, etc. tienen 
sobre el cálculo de riesgo.
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66 Información, consejo y aspectos éticos y 
legales en el diagnóstico prenatal

1. Todas las gestantes tienen derecho a una información objetiva y clara sobre el riesgo de defecto congénito y 
sobre las posibilidades actuales de las técnicas de diagnóstico prenatal.

2. La información sobre las técnicas actuales de diagnóstico prenatal debe incluir sus indicaciones y sus riesgos 
específicos, así como sus posibles alternativas.

3. Las mujeres deben firmar un consentimiento informado de participar en el programa de cribado.

4. El profesional sanitario debe estar suficientemente preparado para poder ejecutar aquellas pruebas de 
manera que los riesgos para la madre y el feto no exceda los valores máximos aportados estadísticamente.

5. Todas las mujeres deben ser informadas del resultado del test del cribado. Las que tengan un resultado 
positivo deben poder acceder a un profesional entrenado para discutir los siguientes pasos del proceso de 
diagnóstico prenatal.

6. Una vez recibida la información sobre el resultado de la prueba de cribado y sobre las características de las 
pruebas invasivas, todas las mujeres deben firmar un consentimiento informado de aceptación o rechazo de 
las mencionadas pruebas invasivas.

7. En caso de detectar alguna alteración congénita fetal, el profesional sanitario debe informar la mujer/pareja 
del pronóstico de esta alteración. Debe informar adecuadamente y con todo el respeto a la mujer/pareja 
sobre las posibilidades que les ofrece el servicio sanitario en relación con la continuidad del embarazo, o la 
interrupción de la gestación de acuerdo con los supuestos previstos por la ley (Ley orgánica de 5 de julio de 
1985 (9/85))

8. En caso de que la mujer se decida por la interrupción de la gestación, se le tendrá que facilitar toda la 
información necesaria para el correcto consentimiento informado, que deberá formalizarse por escrito. Con 
carácter general, esta actuación la llevará a cabo el mismo centro sanitario que realiza la prueba invasiva. 
Excepcionalmente, en el caso de que el mencionado centro sanitario no la lleve a cabo, la actuación la llevará 
a cabo el centro sanitario determinado de acuerdo con los criterios de derivación y resolución de estos flujos 
establecidos por el Departamento de Salud y el CatSalut. En este caso el centro sanitario de origen, el que 
realiza la prueba invasiva, llevará a cabo la gestión de la visita y el seguimiento de la resolución del flujo por 
parte del centro de destino. El centro de destino informará al centro de origen de la resolución del flujo.
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7
DÍA 0  Información sobre cribado

DÍA 1 (semana 8-13) Extracción: fß-hCG+ PAPP-A

DÍA 2 (semana 11-13) Ecografía: TN y datación

Estimación del riesgo combinado bioquímico-ecográfico

< 1:250 >=1:250
Consentimiento informado y biopsia corial, 

como alternativa a la amniocentesis a 
partir de la semana 14 (o renuncia)

7 Algoritmo del cribado  
de primer trimestre
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88 Evaluación

Para poder determinar el correcto funcionamiento de la aplicación del protocolo y el impacto del programa de 
diagnóstico prenatal en términos de salud, se ha diseñado una serie de indicadores de proceso y resultados que 
se calcularán a partir de las variables recogidas en la “Base de datos del registro del cribado de aneuploidías y 
defectos de tubo neural” así como del registro del CMBDHA (CatSalut), del registro de interrupción voluntaria 
del embarazo (DGRS) y del registro de nacimientos (DGSP)

1. Indicadores de proceso (periocidad anual)

- Cobertura total del cribado

Núm. de mujeres que realizan el cribado / Total de embarazos

- Cobertura de cribado de primer trimestre

Núm. de mujeres que realizan el cribado antes de la semana 14/ Total de embarazos

- Cobertura de cribado de segundo trimestre

Núm. de mujeres que realizan el cribado después de la semana 14/ Total de embarazos

2. Indicadores de resultado (periodicidad anual)

De la prueba

- Porcentaje de mujeres gestantes con resultado de alto riesgo

Núm. de mujeres con resultado positivo (alto riesgo) / Núm. de mujeres cribadas

- Porcentaje de mujeres gestantes con resultado de bajo riesgo

Núm. de mujeres con resultado negativo (bajo riesgo) / Núm. de mujeres cribadas

- Porcentaje de mujeres de alto riesgo que realizan la prueba invasiva

Núm. de mujeres que realizan pruebas invasivas / Total de mujeres con resultado de alto riesgo

- Sensibilidad (VP/ VP+FN)*

Probabilidad de que para un embarazo con síndrome de Down se obtenga un resultado de alto riesgo en la 
prueba de cribado

- Especificidad (VN/ VN+FP)*

Probabilidad de que para un embarazo sin síndrome de Down se obtenga un resultado de bajo riesgo en la 
prueba de cribado

- Valor predictivo positivo (VP/ VP+FP)*

Probabilidad de que si el test es de alto riesgo, el feto realmente tenga síndrome de Down

*En los casos de poder cerrar todo el seguimiento perinatal
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- Valor predictivo negativo (VN/VN+FN)*

Probabilidad de que si el test es de bajo riesgo, el feto no tenga síndrome de Down

Del programa de cribado

- Porcentaje de interrupciones de la gestación (IG) por síndrome de Down sobre el total de embarazos 
afectados por síndrome de Down (por 100)

Núm. de IG por síndrome de Down
(Núm. de nacidos vivos con síndrome de Down + IG por síndrome de Down)

- Tasa de Síndrome de Down (por 1.000)

(Núm. de nacidos vivos por síndrome de Down + Núm. de IG por síndrome de Down)
(Núm. de embarazos totales)

*En los casos de poder cerrar todo el seguimiento perinatal
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