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1. Miembros de la comision de diagndstico prenatal y seguimiento

Irene Ferrer Bolufer (Presidente) Analisis Clinicos-Genética (Facultativo)
Laura Gandia Artigues (Secretaria)  Analisis Clinicos-Genética (Administrativa)
Francisco Tomas Bosch Ginecologia y obstetricia (Facultativo)
Raquel Rodriguez Lopez Analisis Clinicos-Genética (Facultativo)
Carola Guzman Lujan Andlisis Clinicos-Genética (TEL)

Rafa Gomez Zafra Pediatria (Facultativo)

Amparo Secaduras Mora Ginecologia y obstetricia (Facultativo)
Raquel Hervas Ayala Ginecologia y obstetricia (Supervisora enf)
Irene Cuevas Saiz Reproduccién Humana (Facultativo)
Goitzane Marcaida Benito Andlisis Clinicos-Genética (Jefa servicio)
Consuelo Calabuig Crespo Anatomia Patoldgica (Facultativo)

2. Reuniones realizadas en 2016:

- 16 de febrero a las 14:00 h. en el Aula 6 del Edificio Ciencias de la Salud.
- 17 de mayo a las 14.00 h. en el Aula 6 del Edificio Ciencias de la Salud.
- 27 de Septiembre a las 14:00 h. en el Aula 6 del Edificio Ciencias de la Salud.

3. Objetivos planteados y cumplidos en 2016:

1. Valoracidn y andlisis de las actividades

Se ha logrado la coordinacién entre la seccion de genética clinica y diagndstico
prenatal para desarrollar un circuito adecuado que permita el diagnéstico de
aneuploidias prenatales en muestras de biopsia corial siguiendo protocolos
internacionales.

De igual modo, la coordinacion entre la seccién de diagndstico prenatal,
neonatologia, anatomia patolégica y seccion de genética clinica ha permitido
desarrollar un protocolo del manejo del feto muerto/ recién nacido fallecido sin
diagnéstico. Junto a este protocolo se ha desarrollado una base de datos en la que
se incluirdn todos los casos para una mejor evaluacion y recogida de informacién
para futuras publicaciones.



Se ha revisado la calidad de cribados prenatales.
Se han establecido criterios para solicitar estudios de aCGH (arrays) para el
diagndstico de fetos con malformaciones detectadas durante el embarazo, vy

pruebas genéticas diagndsticas previas negativas.

Revisidon de datos de cribado prenatal con el fin de establecer criterios de alto riesgo
para solicitar Test prenatal no invasivo de aneuploidias.

En el caso de embarazos con historia familiar de recién nacidos con sospecha de
fenotipo sindrémicos, se han establecido circuitos adecuados de valoracién
multidisciplinar. Cada caso se ha tratado de forma individualizada.

Reevaluacion de casos estudiados prenatalmente cuyos nacidos se encuentran en
valoracion en la consulta de neuropediatria.

2. Mantenimiento y actualizacion

Incorporacién de recomendaciones y protocolos de la AEDP (Asociacién Espanola
de Diagnéstico Prenatal) y de la AEGH (Asociacién Espainola de Genética Humana).

Actualizacién continua de la base de datos creada sobre feto muerto/ recién

nacido fallecido sin diagndstico, introduciendo durante la reunion del comité los
casos presentados.

3. Establecimiento de:

Circuitos adecuados para extraccion, procesamiento y estudio de aneuploidias de
vellosidades coriales.

Protocolo de manejo del feto muerto / recién nacido fallecido sin diagndstico.

4. Propuestas y otras actuaciones realizadas:

1. Valoracidn y analisis de las actividades

Creacion de una consulta conjunta entre la Unidad de Reproduccidn y la Seccién de
Genética Clinica, en la cual se citan a pacientes con deseo gestacional y
enfermedades genéticas familiares conocidas.



2. Mantenimiento y actualizacion

Revisidn de casos suscepibles de beneficiarse de esta consulta conjunta.

3. Establecimiento de

Un sistema adecuado de citaciones para atender a los pacientes.

5. Anexos:

Valencia, a 31 de enero de 2017

Fdo. Irene Ferrer



