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En el diagnéstico prenatal confluye un grupo de tecnologfas enfocadas
a la deteccion de defectos o anomalias congénitas de origen genético y multifactorial.
Con independencia del tipo de prueba de que se trate, cualquier tecnologia de diag-
néstico prenatal debe ir acompanada de asesorias pre y posprueba. La sustentacion
ética de estas asesorias es de primordial interés para la Medicina prenatal y ha sido
tarea de diversas organizaciones.

Estudio retrospectivo, de bisqueda en las bases de datos PubMed,
Web of Science y Google Scholar, con los términos MeSH: “Pregnancy”, “Prenatal
Diagnosis”, “Genetic Conuseling”, “Relational Autonomy” y “Decision Making”.
Se encontraron 909 referencias de las que se eliminaron las de mds de
20 afios de publicacién, las que no contaban con textos completos y las duplicadas
por la bisqueda en distintas bases de datos. Al final se analizaron 25 articulos en texto
completo que sirvieron de base para la revision bibliografica.

En la actualidad, el ultrasonido es la principal puerta de entrada
al mundo del diagnéstico prenatal. Aludir a la indicacién y uso éticos de cualquier
tecnologia de diagnéstico prenatal previene dafo al embarazo en su conjunto y desin-
centiva la necesidad de una normatividad juridica detallada que, por el momento, no
existe en muchos paises, incluido el nuestro. Hoy en dia se dispone de lineamientos
éticos claros para la asesoria de la ecografia como técnica de diagnéstico prenatal.

Autonomia relacional; asesoramiento; toma de decisiones; diag-
néstico prenatal; asesoramiento; asesoramiento genético.

Prenatal diagnosis brings together a group of technologies that focus
on the detection of congenital defects or anomalies of genetic and multifactorial origin.
Irrespective of the type of test, any prenatal diagnostic technology must be accompanied
by pre- and post-test counselling. The ethical underpinning of such counselling is of
paramount interest to prenatal medicine and has been the task of several organisations.

Retrospective study, searching PubMed, Web of Science and Google

Scholar databases using the MeSH terms: "pregnancy", "prenatal diagnosis", "genetic

counselling", "relational autonomy" and "decision making".

We found 909 references from which we eliminated those older than 20
years of publication, those without full text and those duplicated by searching in dif-
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ferent databases. In the end, 25 full-text articles were analysed and served as the basis

for the literature review.

Ultrasound is currently the main gateway to the world of prenatal
diagnosis. The ethical indication and use of any prenatal diagnostic technology
prevents harm to the pregnancy as a whole and avoids the need for detailed legal
regulation, which currently does not exist in many countries, including our own.
Clear ethical guidelines are now available for advice on ultrasound as a prenatal

diagnostic technique.

Relational autonomy; Counseling; Decision Making; Prenatal Diagnosis;

Counceling; Genetic Counseling.

En el diagndstico prenatal confluye un grupo de
tecnologias enfocadas a la deteccién de defectos
o anomalias congénitas de origen genético vy
multifactorial. En términos generales, estas tec-
nologias se dividen en: 7) pruebas de tamizaje,
de andlisis de riesgo o no invasivas;' y 2) pruebas
diagnosticas, confirmatorias o invasivas.? Las
primeras, fundamentalmente, derivan de dos
ambitos: a) pruebas genético-moleculares, como
los marcadores bioquimicos en sangre materna
(por ejemplo, duo test, triple y cuadruple mar-
cador sérico), ademas de técnicas mas recientes
como el andlisis de acido desoxirribonucleico
trofoblastico libre en sangre materna (ADN
prenatal);® y b) pruebas obstétrico-radiolégicas
representadas, principalmente, por el ultraso-
nido, también Ilamado ecografia.* Las pruebas
diagndsticas requieren de muestras bioldgicas
(liquido amnidtico, vellosidades coriales, sangre
fetal, liquido celémico) obtenidas por proce-
dimientos invasivos que incluyen técnicas de
citogenética como el cariotipo, o de biologia
molecular como la hibridacién in situ, la reac-
cién en cadena de la polimerasa, microarreglos,
ademas de diferentes técnicas de secuenciacion,
entre otras.??

Con independencia del tipo de prueba de que
se trate, cualquier tecnologia de diagnéstico
prenatal debe ir acompanada de asesorias
pre y posprueba. La sustentacion ética de es-
tas asesorias es de primordial interés para la
Medicina prenatal y ha sido tarea de diversas
organizaciones. Un ejemplo es el de la Orga-
nizacién Mundial de la Salud® que, con base
en el principio hipocratico de no hacer dafio, o
de no-maleficencia,® fundamenta la relevancia
o razén de ser, de una asesoria preprueba en
diagnéstico prenatal. En otras palabras, sin una
asesoria previa a practicarse cualquier prueba de
diagnéstico prenatal, potencialmente se trans-
greden valores de los futuros padres, lo que les
puede causar dafio.>

El ultrasonido ingresé a la practica obstétrica
con distintas potencialidades porque desde
su origenes resulté de gran utilidad en la
atencion y resolucién de los principales pro-
blemas obstétricos, como en su capacidad
para la deteccién de anomalias congénitas.'”
A lo largo de las dltimas décadas, la tecno-
logia ultrasonografica ha mejorado de forma
sustancial, y dada su disponibilidad y multi-
funcionalidad se ha convertido en la principal
herramienta de vigilancia obstétrica y tam-
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bién de diagndstico prenatal.* Sin embargo,
el ultrasonido como prueba de diagnéstico
prenatal se generalizé sin el requisito formal
de asesorfas preprueba, y hasta fechas recien-
tes se ha insistido en la importancia de la toma
de decision compartida durante la asesoria
para la deteccién de las aneuploidias mas
comunes durante la ecografia de las 11 a las
13 semanas de gestacion. Esto deja fuera de
la asesoria a otras enfermedades congénitas
que también pueden detectarse desde sema-
nas tempranas del embarazo. En este sentido,
resulta importante evitar la normalizacion
y trivializacién de la ecografia prenatal al
reconocerla como una tecnologia mas de
diagnostico prenatal, sujeta a la normatividad
ética del resto de las pruebas que se aplican
para este propdsito.®

El objetivo de esta revisién bibliografica fue:
introducir a los proveedores de salud en los ori-
genes y fundamentos tedricos y practicos de la
toma de decision compartida, aplicada al ambito
del diagnéstico prenatal.’

Estudio retrospectivo llevado a cabo en la
busqueda de los términos MeSH “Pregnancy”,
“Prenatal Diagnosis”, “Genetic Conuseling”,
“Relational Autonomy” y “Decision Making” en
las bases de datos de PubMed, Web of Science
y Google Scholar. La bisqueda incluyé estudios
cuantitativos (metanalisis, ensayos clinicos, di-
sefo de cohortes prospectivas y retrospectivas
o estudios transversales) y cualitativos (revisio-
nes bibliograficas y entrevistas estructuradas o
semiestructuradas) publicados entre enero de
2003 y diciembre de 2022. Durante el proceso se
evaluaron otras fuentes relevantes que enrique-
cieran el soporte bibliografico para los conceptos
descritos en esta revision.

Se encontraron 909 referencias de las que se
eliminaron las de mas de 20 afios de publicacion,
las que no contaban con textos completos y las
duplicadas por la bisqueda en distintas bases
de datos. Al final se analizaron 25 articulos en
texto completo que sirvieron de base para la re-
vision bibliografica. Como soporte bibliografico
se incluyeron los contenidos de pdaginas web
con contenidos relevantes, como el de la OMS
(https://apps.who.int/iris/handle/10665/68512) y
el del consejo Nuffield de Bioética (https://www.
nuffieldbioethics.org/publications/non-invasive-
prenataltesting). De igual forma se incluyeron
guias de practica clinica y libros pertinentes que
no se encontraron en las bisquedas de bases
de datos.

Para comprender el papel de la toma de deci-
sién compartida en la ecografia de las 11 a las
13 semanas de gestacién es necesario conocer
algunos conceptos bdsicos en el drea del diag-
nostico prenatal.

Justificacion y objetivo de los programas de
diagnostico prenatal

El diagndstico prenatal es una realidad en gran
parte de los paises y México no es la excepcion.
Histéricamente se han formulado tres justifica-
ciones operativas para fundamentar la necesidad
de crear programas de diagndstico prenatal:'

La repercusion social de las anomalias
congénitas en términos econémicos: en
la actualidad esta desacreditada porque es
éticamente inaceptable reducir a analisis
de costo-beneficio cuestiones como la
discapacidad; no es apropiado monetizar
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la calidad de vida futura de una mujer o
su hijo.

La posibilidad de mejorar las condicio-
nes del feto que tendran repercusion en
la salud del futuro nifio se centra en la
posibilidad de tratamiento intrauterino y
el beneficio al nifo, que actualmente es
posible solo para afecciones selecciona-
das y, ademas, pasa por alto los riesgos
hacia la madre y sus preferencias.

La calidad de vida y autodeterminacion
de la mujer se centra en los intereses de
la madre y alude a los derechos humanos,
especificamente al de la libertad de las
personas a decidir tanto sobre su repro-
duccién vy ejercicio libre de la misma,
como de su autonomia para tomar sus
decisiones.

El propésito del diagnéstico prenatal es aportar
informacion a las madres y sus parejas para
ayudarles a tomar decisiones relevantes de la
salud del feto durante el embarazo y en la vida
posnatal.>'® Es importante tener en cuenta que
el diagndstico prenatal no garantiza resultados
inequivocos; es decir, puede arrojar resultados
erréneos o ambiguos. Por ejemplo, las pruebas
de tamizaje son proclives a resultados falsos po-
sitivos, lo que suelen acarrear angustia iatrégena
y poner en riesgo al embarazo en su conjunto.*
También existe la posibilidad de resultados falsos
negativos que pueden condicionar que no se de-
tecten algunas afectaciones hasta el nacimiento.
Algunas pruebas confirmatorias de reciente intro-
duccién pueden detectar variantes de significado
incierto, entre otras imprecisiones.> Ademas, la
utilidad de los resultados de estas pruebas es re-
lativa a las preferencias, convicciones, creencias
y emociones experimentadas por cada paciente.
En particular, en la toma de decision influyen
de manera importante las emociones de miedo,
remordimiento o culpa, o bien, los sentimientos
de confianza o duda en la relacién con el mé-
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dico que recomienda o establece el diagnéstico
prenatal.” Por lo tanto, es importante recibir
asesoria de un profesional especializado en el
area, para entender los riesgos y los beneficios
potenciales de las diferentes tecnologias antes
de decidir si se desea optar por alguna prueba
de diagndstico prenatal.'

Dar asesoria a una embarazada y su pareja es
uno de los principales retos que reviste la activi-
dad clinica del diagnéstico prenatal. La dificultad
de la asesoria no radica solo en hacer accesibles
a los pacientes conceptos complicados, pruebas
complejas o explicar escenarios inciertos." Al
margen de los conocimientos tecnocientificos,
es la dimensién ética la que con frecuencia im-
pone mayor incertidumbre al profesional de la
salud.®' Esto es consecuencia, por un lado, de
la limitada educacién humanistica que carac-
teriza a la formacién médica y, por el otro, a la
falta de precision de las recomendaciones que
hacen distintas organizaciones para la asesoria
preprueba, en especial, el requisito de asesoria
no directiva.>°

Por asesorfa no directiva se entiende que los ser-
vidores de salud tratan de ayudar al paciente para
que tome la mejor decision desde su perspectiva
personal, sin guiarle u orillarlo a una situacién o
decision en particular.’? La asesoria no directiva,
que requiere toda prueba de diagnéstico prenatal
es una estrategia que intenta privilegiar la auto-
nomia individual de la embarazada y su pareja.’
Hay buenas razones para que los profesionales
tengan como prioridad fomentar la autonomia
de los futuros padres, cuando se enfrentan a las
distintas pruebas de diagnédstico prenatal:'

Evita que el diagnostico prenatal se
equipare con prdacticas moralmente
reprobables como la eugenesia y la dis-
criminacién a la discapacidad.

Evita el autoritarismo por parte del perso-
nal de salud.

https://doi.org/10.24245/gom.v91i10.8733
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Protege al personal de salud de posibles
litigios.

Sin embargo, el modelo de autonomia individual
o personal en el que se sustenta esta asesoria ha
recibido fuertes criticas.

Autonomia individual en comparacion con la
autonomia relacional

La autonomia es la capacidad del humano de
actuar bajo leyes autoimpuestas, mientras que
la libertad, que es un prerrequisito de la auto-
nomia, es obrar segln la propia voluntad y sin
coercién.® El diagnostico prenatal se adscribe
a la libertad de que gozan los sujetos de deci-
dir, dentro de ciertos limites, qué tipo de hijos
tener.'> Esta forma de libertad es subsidiaria de
la libertad reproductiva. Otros componentes de
esta libertad son la decisién de cuantos, cuando,
con quién, por cudles medios o, si tener hijos.
Tradicionalmente se alude al menos a tres jus-
tificaciones morales que le dan fundamento, y
no son excluyentes:'

El enfoque liberal de la autodeterminacién
o autonomia individual.

El enfoque utilitarista de la contribucién
que la libertad reproductiva tiene en el
bienestar de los individuos.

El enfoque igualitarista entre las expec-
tativas y oportunidades entre hombres y
mujeres.

La autodeterminacion es la forma mas frecuente
de respaldar la libertad reproductiva y consiste
en el proceso reflexivo y autocritico de formar
una concepcion del bien, asi como la capaci-
dad de identificar y decidir sobre los objetivos
y fines personales.' Este proceso no garantiza
que el individuo tome mejores decisiones 0 mas
sensatas, sino que permite al sujeto definir su
propia aproximacion o perspectiva respecto de

la decision a tomar. Ademas, en la medida en la
que una decisién tenga un mayor alcance sobre
la vida de un sujeto, la autodeterminacién cobra
mayor relevancia para el individuo. Las decisio-
nes reproductivas tienen un efecto de largo plazo
en el bienestar psicolégico y desarrollo de las
personas, por lo que resulta de sustancial im-
portancia la reflexién individual de estos temas.

Una alternativa a este enfoque liberal de la
autonomia individual, que supone un sujeto
independiente de su entorno, es el concepto
de una autonomia relacional que recoge el rico
entramado de vinculos interpersonales y contex-
tuales que hacen posible o limitan la libertad y la
decisién propia.'® La autonomia relacional es un
punto medio entre las concepciones liberales de
una libertad idealizada en la autosuficiencia e in-
dependencia, y la idea de que las acciones de los
individuos estan determinadas, exclusivamente,
por su interaccién con el medio exterior. Desde
la perspectiva relacional, la autonomia no debe
ser entendida como un concepto individualista
y al margen de la influencia social.’ En el caso
concreto del diagndstico prenatal, la asesoria
no directiva fundamentada en una concepcion
individualista de la autonomia seria dificil de
implementar ya que pierde de vista los factores
estructurales del sistema de salud o la influencia
social que, entre otros, promueven por ejemplo
el tamizaje de anomalias cromosémicas.®'®

Factores que influyen en la autonomia de las
embarazadas

Distintos autores y organizaciones han descrito
diversos factores que promueven o dificultan la
toma de decision auténoma de embarazadas
expuestas a las diferentes tecnologias de diag-
nostico prenatal. Estos pueden clasificarse en: 7)
atribuibles a la implementacién de las pruebas;
2) atribuibles al entorno social del sujeto; y 3)
atribuibles al sujeto en si mismo.3->81013.1416-29
Cuadro 1
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Factores que influyen las asesorias preprueba en diagndstico prenatal'->-5#10.131416-29

Masificacién de pruebas de tamizaje
con escasa regulacién en su
comercializacién o prescripcion.
Acumulacién en el tiempo de
diferentes pruebas y protocolos de
tamizaje, que conduce al abuso
tecnoldégico.

Escasez de personal asesor calificado
independiente de la industria o
desinterés del personal de salud.

Tiempo limitado para la asesoria,
incremento de enfermedades
evaluables prenatalmente o sobrecarga
laboral.

Asesoria que privilegia la informacién
tecnocientifica de los valores o
convicciones de la embarazada.

Guias de prdctica clinica que
no incluyen las opiniones de las
embarazadas en su generacion.

Normalizacién y trivializacién de las
pruebas de diagnéstico prenatal por
los servidores de salud.

Recomendaciones de personas
cercanas a la embarazada que
promueven un uso irreflexivo de las
pruebas.

Ideas de perfeccion en la sociedad,
estigmatizacién a la discapacidad o
prejuicios hacia alguna condicién
congénita.

Responsabilidad de los efectos de
la discapacidad en la sociedad o el
entorno familiar.

Redes de apoyo, soporte familiar o
comunitario, seguridad sanitaria y
capacidad econémica.

Influencia de la pareja en la toma de
decision o de la familia extensa en
ciertos contextos culturales.

Opciones de terapia intrauterina o
postnatal para la anomalia congénita
en particular.

Normatividad juridica en el lugar de
residencia referente a la finalizacion
del embarazo.

Implementacion de las pruebas Entorno social de la embarazada Atribuibles a la embarazada

Capacidades cognitivas, psicolégicas
y legales para entender la situacién y
sus consecuencias.

Estabilidad emocional y ponderacién
del sufrimiento individual.

Repercusién de la responsabilidad de
la discapacidad en el bienestar futuro
de la madre.

Imposibilidad para predecir el fenotipo
posnatal de largo plazo.

Valores, principios, convicciones,
preferencias, creencias o metas de la
embarazada.

Antecedentes de riesgo clinico y
comorbilidades concomitantes al
embarazo.

Toma de decisiéon compartida

La toma de decision compartida deriva de la
psicoterapia humanista y es un enfoque cola-
borativo para la toma de decisiones médicas
que involucra a los proveedores de salud y a los
pacientes en un dialogo para llegar a un plan
de accion. La psicoterapia humanista es una
corriente de la psicologia que se enfoca en la
experiencia subjetiva del individuo y en su capa-
cidad para tomar decisiones libres y responsables
en su vida. Las bases filos6ficas de la psicote-
rapia humanista incluyen: 1) el existencialismo
que subraya la importancia de la libertad y la
responsabilidad individual; 2) la fenomenolo-
gia, corriente que se enfoca en la experiencia
subjetiva del individuo, por lo que promueve
la autoexploracién y el autoconocimiento; 3)
la teoria de la autorrealizacién, es decir, del
potencial humano de crecer y desarrollarse en

un contexto particular; y 4) el enfoque centrado
en los valores personales y su repercusion en la
relacion del terapeuta con el paciente.>°

La toma de decisién compartida es una pers-
pectiva complementaria al concepto de asesoria
no directiva que se fundamenta en una vision
relacional de la autonomia, donde la toma de
decisién no depende solo de un ejercicio ra-
cional e independiente por parte exclusiva del
paciente.”'? Por el contrario, depende en primera
instancia de que el médico esté convencido de
que el paciente requiere apoyo para tomar sus
decisiones. El objetivo de la toma de decision
compartida en la asesoria prenatal es promover
una atencién que se adapte a las necesidades y
valores individuales de cada embarazada v, al
mismo tiempo, capacitarlas para que asuman un
papel activo en su propia atencion médica. Este
proceso amplia el alcance del consentimiento
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informado, pasando de la simple transferencia de
informacién para respaldar preferencias, a una
decisién mds préxima a la auténoma plena.'
De esta forma, la toma de decision compartida
equilibra la experiencia tecnocientifica de los
proveedores de atencién médica con las nece-
sidades y perspectivas Gnicas de cada paciente.
Los pasos y contenidos que deben seguirse para
la toma de decisién compartida en diagnéstico
prenatal se resumen en el Cuadro 2.

Consejo genético

El consejo genético se refiere a una amplia gama
de procesos comunicativos propios de la genéti-
ca clinica destinados a informar, educar y asistir
a individuos y familias que padecen o tienen
riesgo de diversas enfermedades genéticas y
multifactoriales, tanto en la vida prenatal, como
en la nifez y la vida adulta.'" En este sentido,
la asesoria prenatal es solo un area reducida del
consejo genético destinada a aclarar las causas,
opciones diagndsticas, prondésticos y posibles
intervenciones para anomalias congénitas de
origen genético y multifactorial. Idealmente,
tanto el consejo genético como la asesoria

prenatal deben ser ofrecidos por personal alta-
mente calificado, como los genetistas clinicos o
asesores genéticos calificados. En otros paises se
ha optado por la profesionalizacién de asesores
o consejeros genéticos que en nla actualidad
estd en rapida expansion. En México, desafor-
tunadamente, existe un rezago importante a
este respecto por lo que, con la masificacion de
las pruebas de tamizaje prenatal, es frecuente
que las embarazadas reciban esta asesoria de
personal de salud sin la formacién adecuada."”

Recomendaciones éticas y normatividad en
México

La normatividad imperante en el diagnéstico
prenatal de cada paris, region o entidad resulta
de importancia ética. A este respecto, en nues-
tro pais, tanto el Estado como las instituciones
académicas mexicanas recomiendan el ofreci-
miento de técnicas de diagnéstico prenatal a
las embarazadas. Por ejemplo, la Norma Oficial
Mexicana para la prevencién y control de los
defectos al nacimiento (NOM-034) menciona,
en su apartado 5.9 que: “durante el control
prenatal y al momento del nacimiento debe em-

Cuadro 2. Elementos que debe contener la asesoria preprueba**12

Pasos para la toma de decisién compartida Contenido de la informacion

* Fomentar en todo momento una relaciéon de confianza.

* Resaltar la importancia de involucrar a la paciente en la
toma de decision implicita o explicitamente.

Explorar preferencias de formatos y contenidos para ofrecer
informacion.

Compartir informacién de la mas alta calidad disponible.

Resolver dudas, prejuicios, miedos, ideas, falsas
expectativas, etc.

Evaluar si el proceso de informacién y resolucién de dudas
fue exitoso.

Deliberacién asistida por el personal de salud tomando en
cuenta valores, creencias, metas, etc.

Establecer un plan de accién y programar el seguimiento.

e Privilegiar un lenguaje accesible a la embarazada y su
pareja.

Resaltar el cardcter voluntario de toda prueba de diagnéstico
prenatal.

Especificar los tipos de anomalias congénitas detectables
con la tecnologia en cuestion.

Mencionar el riesgo basal con base en la edad de la madre
y antecedentes de riesgo clinico.

Establecer riesgos especificos de la paciente en particular
que puedan influir la toma de decision.

 Diferencia entre pruebas no invasivas o de tamizaje, e
invasivas o diagndsticas.

* Alcances y limitantes entre las distintas opciones
tecnoldgicas, asi como sus costos.

* Mencionar el tiempo para obtener resultados y posibles
escenarios si se considera pertinente.
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prenderse la bisqueda intencionada de defectos
del sistema nervioso central, craneofaciales,
cardiovasculares, osteomusculares, genitouri-
narios, gastrointestinales, de pared abdominal,
metabdlicos, cromosomopatias, infecciosos y
sensoriales, asi como las condiciones fetales y
neonatales de alto riesgo para producir alteracio-
nes sistémicas”.>' De igual forma, en sus guias
de practica clinica de pruebas de diagnéstico
prenatal, el Colegio Mexicano de Ginecdlogos
y Obstetras (COMEGO) recomienda que “todas
las mujeres embarazadas de México, indepen-
dientemente de su edad y durante la primera
mitad del embarazo, deben tener acceso, a través
de un consentimiento informado, a una prueba
de tamiz prenatal para las aneuploidias fetales
de mayor repercusién clinica y para defectos
abiertos del tubo neural, asi como a un ultraso-
nido”.3%3334 Estas recomendaciones suponen una
distribucion justa de recursos tecnolégicos, que
contrastan con la realidad de nuestro pais y re-
saltan la deuda que tiene el Estado y la sociedad
con la salud como prerrequisito de la equidad.

En la actualidad, el ultrasonido es la principal
puerta de entrada al mundo del diagnéstico
prenatal. Aludir a la indicacién y uso éticos de
cualquier tecnologia de diagnéstico prenatal
previene dafo al embarazo en su conjunto y
desincentiva la necesidad de una normatividad
juridica detallada que, por el momento, no
existe en muchos paises, incluido el nuestro.
Hoy en dia existen lineamientos éticos claros
para la asesoria de la ecografia como técnica
de diagnéstico prenatal. El personal de salud a
cargo de la prescripcion de las distintas pruebas
de diagn6stico prenatal debe incorporarlas a su
practica clinica, sobre todo la ecografia de las
11 a las 13 semanas con el objetivo de evitar su
trivializacion. Invitamos al lector interesado a
acercarse a otras estrategias de asesoria clinica,
como la medicina basada en narrativas que
tiene como propdsito reorientar la medicina
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positivista promovida por la medicina basada
en evidencia.*
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