T t no invasivo para la deteccion
’de anomalias cromosomicas
en sangre materna.
Sin riesgo.
® Permite la deteccion del
Sindrome de Down.
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¢Qué es el test prenatal no invasivo en sangre materna?

Es unu pruebu de cribudo prenatul no invusiva (sélo huy que extraer sungre a
la mudre) pura lu deteccion temprana (u partir de la 102 semunu de gestacion)
de lus trisomius de los cromosomus fetules 21,18,13 (sindromes de Downh,
Edwards y Patau) y los sexudles X e Y. Permite, usimismo, |a determinacion del
sexo fetdl.

SIN RIESGO PARA EL FETO.

PUEDE REALIZARSE A TODAS LAS MUJERES EMBARAZADAS, incluidos cusos de
dohucién de évulos y emburuzos gemelures.

Ventajas del test prenatal en sangre materna

Test no invasivo
No conllevu ningln riesgo hi pdrd lu mudre hi para el feto.

Test selectivo
Deteccioén de aneuploidias de los cromosomas 21, 18, 13, X, Y, la determinacién del
sexo fetal y ulgunus microdeleciones cromosémicus,

Deteccién temprana
Determinacién a partir de la 10¢ semana de gestacion y resultados en 2-3 semanas.

Muy preciso

Sensibilidad cercana al 100% para cribado de trisomia 21 (Sindrome de Down) con
tusus de fulsos positivos menores del 0,1% @

Garantia de Seguridad

El test informa de resultudos positivos (“ulto riesgyo”) o heyutivos (“bujo riesyo”),
pero NO es unu pruebu diugnodsticu, Precisu un test invusivo en situuciones de
dlto riesyo.

Hay un peyuehu probubilidud (1-2%) de yue ho se obtenyu ningln resultudo de lu
forimeru muestru. En ese cuso, se recomiendu remitir unu huevu Muestra sin coste
adiciondl puara la puciente.

Estudios publicados en series muy umplius de pucientes (incluyendo >2.000 mujeres
de bdijo riesgyo). 1®

Las mds prestigiosus usociuciones médicus respuldan el andlisis, como el Coleyio
Americuno de Ginecdloyos y lu Sociedud de Medicina materno-fetal, @

Estricto control de calidad

El test combina techologyia de
secuenciucién de ADN fetdal con |u
bioinformdticu mds uvunzudu, Detectu
frucciones de ADN fetal de los
cromosomus 13,1821 y sexuules en
sungre materna,

Precio ventajoso

Los resultudos positivos podrdn  ser
confirmudos GRATUITAMENTE CON LA
REALIZACION DEL CARIOTIPO
MOLECULAR.
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Cribado de aneuploidias mediante ADN libre fetal en sangre materna

100.000 emburuzudus

Trisomiu 21 N = 200 99.800 normail

METODO DE CRIBADO Detectudos Fulso Positivo
Bioyuimicu (semana 16) [ 140 | 4.990
Test combinudo (semund 12) [ 180 | 4.990
Test combinudo + munudores (semaund 12) [ 194 | 2.994
Test en sungre muternu (ADN fetal) > 99% > 199 <0,1% < 100
+ ecoyrufiu (semunu 12) TEST DE CRIBADO

"Screening for fetal Trisomy with Cell-free DNA analysis” Nicolaides K. Conference. Society for Maternal
Fetul Medicine. Sun Francisco, Feb 2013.

BASE TECNOLOGICA

1. Se estudiu el ADN fetdl libre presente en sungre mauternu, Este ADN procedente
de lus célulus fetdles, se dislu e identifica.

2. Unu vez disludo el DNA circulunte en plasma, se procede u un undlisis de
secuenciucion mausiva maltiple.

3. Como conclusidn, se usigha unu
estimucion del riesyo de yue el feto
pudezcu lus  tfrisomius  de  los
cromosomus 13, 18, 6 21 con una ultu
sensibilidud y especificidud, “®

Resultado:

En los cusos de dlto riesgo, el feto
foresentu una Mayor o menor cuntidad
relutiva de los cromosomas a estudiur,

Modelo de informe de alto riesgo

Cromosoma Resultado Probabilidad Recomendaciones
Trisomia 21 ALTORI Mayor de 99/100 Consejo yenético y
(T21, sd. Down) (99%) pruebu invausiva
Trisomia 18 Buio riesyo Menor de 1/10.000
(T18, sd. Edwards) joflesy 0.01%)
Trisomia 13 R . Menor de 1/10.000
(T13, sd. Patau) Joltissy (0.01%)
| X, Y andlisis | | XX | [Mayor de 99/100 99%)] | |
| Sexo fetal | | Fetomujer | [Mayor de 99/100 99%)] |
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En cudlquier cuso, es hecesurio dejur cluro yue el test ho es definitivumente
diugnéstico y que un resultado negativo no sighifica que no hay ubsolutumente
ningln riesgo y yue un resultudo positivo exige confirmacidén con unu pruebu
invusiva (umniocentesis o biopsiu coridl).

Requerimientos para el test prenatal no invasivo en sangre materna

e Pruebu dplicuble u partir de la 10° semunu de ygestucion, pura todo tipo de
emburuzo,

- incluidos cusos de donacién de 6vulos y embarazos gemelares.

e Imprescindible su prescripcidén Médicu junto con la firmu del consentimiento
informado por purte de lu puciente.

e Envio de lu muestra u temperatura umbiente.

e Precisu lu reulizucion de unu ecoyrdfiu para dutar lu gestucion y en blsqyuedu
de purdmetros hecesarios.

Prueba realizada a través de laboratorios y centros especializados de andlisis clinicos

Asociaciones médicas que respaldan el andlisis prenatal no invasivo
e Coleyio umericuno de Ginecdlogos (ACOG).

e Sociedud de Medicinu Muterno-fetul (SMFM).

e Funducién de Medicina Fetal (FMF).
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