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;,OUE es la prueba prenatal de cfDNA?

La prueba de deteccion prenatal de ADN libre de células,
denominada cfDNA por su sigla en inglés, es un analisis de
sangre que suele hacerse después de la décima semana de
embarazo para examinar el ADN placentario que esta pre-
sente en el torrente sanguineo de la persona embarazada.

Mediante la prueba de deteccion prenatal de cfDNA se puede
identificar si el bebé tiene un riesgo mayor de presentar
ciertos trastornos cromosomicos denominados aneuploidias
(cuando falta o sobra una copia de un cromosoma).

La prueba prenatal de cfDNA analiza el ADN de la placenta
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gue esta presente en el torrente sanguineo de la persona durante el embarazo. EI ADN placentario normalmente es
idéntico al ADN del bebé y esta presente en la sangre de la persona embarazada.

Esta prueba de deteccion se conoce también por otros nombres, como prueba de deteccion prenatal no invasiva. Es una
de las formas en las que los proveedores pueden saber mas sobre el bebé. Ademas, con esta prueba, se puede predecir

el sexo del bebé.

éA QUIENES se les debe ofrecer la
prueba de deteccion prenatal de cfDNA?

El proveedor de atencion debe informar y ofrecer las pruebas
de deteccion prenatales a todas las pacientes embarazadas,
independientemente de la edad o los factores de riesgo. Sin
embargo, es necesario consultar a la aseguradora para saber
si cubre la prueba de deteccion prenatal de cfDNA.

En el caso de embarazos miultiples, se recomienda con-
sultar al médico para conocer las opciones de pruebas
de deteccion y determinar cual es la adecuada.

Las personas que tienen un cancer activo deben consultar
con un especialista si existen limitaciones para las pruebas
de deteccion.

aCUi\NDO debe hacerse esta prueba
de deteccion?

Esta prueba de deteccion se ofrece de forma rutinaria a las
pacientes embarazadas de cualquier edad,a partir de la
semana 10 de embarazo.

:OUE informacién obtendra con el
resultado de la prueba de deteccion?

La prueba de cfDNA permite detectar aneuploidias o
afecciones cromosémicas en el bebé durante el embarazo.
Las siguientes son las afecciones cromosomicas que se
pueden detectar con esta prueba:

e sindrome de Down (trisomia 21)

e sindrome de Patau (trisomia 13)

e sindrome de Edwards (trisomia 18)
Ademas, mediante esta prueba de deteccion se identifica
cuando la cantidad de cromosomas sexuales es anormal,
lo que se conoce como aneuploidia, y se predice el sexo
del bebé.

Es importante senalar que, si bien un resultado normal en
la prueba de deteccion es tranquilizador, no garantiza que
el embarazo sea saludable. Si hay algln resultado fuera de
lo esperado, el médico se lo comunicara.

Por otra parte, la prueba de cfDNA no sirve para detectar
todos los posibles trastornos genéticos o defectos de
nacimiento.
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Opciones de pruebas de deteccion
prenatales:

¢Cual es la indicada para mi?

En la actualidad, existen muchas opciones de pruebas de deteccion
genéticas prenatales que pueden brindar informacion sobre la posibilidad
de que el bebé tenga una afeccion cromosémica o genética.

La decision de hacerse pruebas y la eleccion del conjunto de pruebas de
deteccion que desea hacerse en el embarazo dependen de usted. Una de
las preguntas mas importantes que debe hacerse al considerar las pruebas
prenatales es qué significara para usted contar con esta informacion.
Conocer la respuesta a esta pregunta puede ayudar a tomar las decisiones
correctas.

Las siguientes son algunas preguntas para tener en cuenta en rel-
acion con la prueba de deteccion prenatal de cfDNA:

e ;Como se sentiria si los resultados indicaran una mayor probabilidad de
una afeccion genética o de un defecto de nacimiento?

e Consideraria hacerse una prueba de diagnéstico, como la amniocentesis,
si la prueba de deteccion indicara una mayor probabilidad de una
afeccion genética?

o Sino, ¢se siente capaz de esperar hasta que nazca el bebé para
saber con certeza si tiene la afeccion?

e ;Cree que contar con esta informacion le serviria para prepararse mejor?
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e ¢Como decidir sobre las
pruebas genéticas prenatales?

e ¢Cuales condiciones se
evallan cominmente durante
el embarazo?

¢ Prueba de deteccion de ADN
fetal libre

¢ Deteccion en suero materno

e La ecografia o sonografia
prenatal

¢ La amniocentesis
¢ La muestra de vellosidades

* :Disponer de mas informacion con la posibilidad de incertidumbre le generaria ansiedad?

Algunas personas creen que las pruebas de deteccion genéticas prenatales no son adecuadas en su caso.

Considere estas preguntas:

e ;Preferiria no tener que tomar la decision de hacerse una prueba diagnostica si el resultado de la prueba de deteccion
indicara que el bebé tiene una probabilidad mayor de presentar una afeccion genética?

e ;Tiene la certeza de que saber que el bebé tiene una afeccidn genética no modificaria sus planes de embarazo?

Existen muchas pruebas de deteccion prenatales. Su profesional de atenciéon médica podra determinar, en funcion de
una serie de factores, cuales de estas opciones son las mas adecuadas para usted. La decision de hacerse pruebas de
deteccion genéticas prenatales es personal y debe basarse en sus valores, creencias, necesidades y en su personalidad.

Para obtener mas informacion sobre las pruebas de deteccion genéticas prenatales

y consultar recursos adicionales, visite este sitio web:

Pruebas Genéticas Prenatales - Departamento de Salud del Estado de Washington

(https://doh.wa.gov/es/public-health-provider-resources-healthcare-professions-
and-facilities-patient-care-resources/informacion-sobre-pruebas-de-deteccion-

geneticas-prenatales-para-pacientes)



https://doh.wa.gov/es/public-health-provider-resources-healthcare-professions-and-facilities-patient-care-resources/informacion-sobre-pruebas-de-deteccion-geneticas-prenatales-para-pacientes
https://doh.wa.gov/public-health-healthcare-providers/healthcare-professions-and-facilities/patient-care-resources/genetic-services/patients-prenatal-genetic-screening-information
https://www.youtube.com/playlist?list=PL82Z-swK0-4mMg85eCP7KI0bl6wCbhqe4
https://www.youtube.com/playlist?list=PL82Z-swK0-4mMg85eCP7KI0bl6wCbhqe4
https://www.youtube.com/playlist?list=PL82Z-swK0-4mMg85eCP7KI0bl6wCbhqe4
https://doh.wa.gov/es/public-health-provider-resources-healthcare-professions
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¢Qué es un resultado normal?

Un resultado normal o “de riesgo bajo” significa que es
baja la probabilidad de que el bebé presente lo siguiente:

e trisomia 21 (sindrome de Down)
e trisomia 18

e trisomia 13

Es posible que se hayan incluido otras afecciones en la
prueba de deteccion y que el resultado también indique un
riesgo bajo para ellas.

Este resultado de riesgo bajo no garantiza que el bebé no
tenga una afeccion de este tipo, ya que no existe ninguna
prueba de deteccion prenatal que pueda detectar todos los
defectos de nacimiento o afecciones genéticas.

Consulte a su proveedor si desea obtener mas informacion
y recomendaciones de otras pruebas que deberian ofrecerle
aungue la prueba de deteccion haya indicado un riesgo bajo.

Hoja Informativa
Para Pacientes

¢Que es un resultado anormal?

Un resultado anormal, positivo o “de riesgo alto” significa
gue existe una probabilidad mayor de que el bebé tenga la
afeccion. En ese caso, el proveedor de atencion médica le
informara las pruebas adicionales que puede hacerse.

Este resultado no es garantia de que el bebé tenga la
afeccion. No deben tomarse decisiones irreversibles sobre
la base de esta prueba de deteccion Gnicamente.

Consulte con su proveedor de atencion médica cuales son
las posibles vias de accion, por ejemplo, otras pruebas de
imagenes o de diagnéstico.

Definiciones de téerminos relacionados con las pruebas prenatales

Amniocentesis: Procedimiento mediante el cual se extrae una muestra de liquido amniético del saco amniético. Esto,
generalmente, se hace insertando una aguja larga a través de las paredes abdominal y uterina, guiandola mediante

ecografia.

Aneuploidia: También denominada afeccion o trastorno cromosémicos, es la presencia de una copia extra de un cromo-

soma o la ausencia de una. Consulte Trisomia y Monosomia.

Muestra de vellosidades corionicas (CVS, por su sigla en inglés): Un procedimiento que se realiza durante el embarazo
mediante el que se extrae una muestra de células de la placenta para detectar posibles anomalias genéticas.

Sindrome de Down (trisomia 21): Una afeccion genética en la que hay tres copias del cromosoma nimero 21 en lugar de dos.

Sindrome de Edwards (trisomia 18): Una afeccion genética en la que hay tres copias del cromosoma nimero 18 en

lugar de dos.

Microdeleciones: Deleciones cromosomicas demasiado pequenas para ser detectadas mediante microscopia 6ptica utilizando
métodos citogenéticos convencionales (una rama de la genética). También se conocen como deleciones submicroscépicas.

Monosomia: Se refiere a la afeccion en la que solo un cromosoma de un par esta presente en las células, en lugar de las
dos copias que normalmente se encuentran en cada célula. Consulte Aneuploidia.

Sindrome de Patau (trisomia 13): Una afeccion genética en la que hay tres copias del cromosoma niimero 13 en lugar de dos.
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Definiciones de téerminos relacionados con las pruebas prenatales
(Continuada)

Cromosomas sexuales: Un cromosoma sexual es un cromosoma que determina el sexo de una persona. Hay dos cromosomas
sexuales, X e Y, que, en combinacion, determinan el sexo de una persona. Los hombres son XY y las mujeres son XX.

Trisomia: Se refiere a una afeccion en la cual hay tres copias de un cromosoma en lugar del complemento habitual de dos
de cada cromosoma que se encuentra en las células diploides. Consulte Aneuploidia.

Consulte el glosario sobre genética prenatal que se incluye debajo si desea complementar esta informacion.

Opciones de seguimiento

El proveedor le informara el resultado de las pruebas. Si el resultado muestra un riesgo alto de aneuploidia, puede optar por
hacer otras pruebas durante el embarazo. También puede elegir no hacer mas pruebas o hacerlas cuando nazca el bebé.

Existen dos pruebas que pueden hacerse durante el embarazo para confirmar o descartar esta afeccion. Su proveedor le
informara cuales son los riesgos y los beneficios de estas pruebas. También podra derivarla a un especialista para que la
asesore sobre estas opciones.

Algunas personas embarazadas creen que contar con mas informacion sobre su bebé las ayudara a tomar decisiones en
relacion con el embarazo. Conocer el diagnéstico permite elegir entre distintas opciones, como prepararse para un parto
especial o para atender las necesidades médicas del recién nacido, elegir un plan de adopcién o interrumpir el embarazo.

La decision de hacerse mas pruebas no es facil de tomar y, en parte, depende de su postura frente al riesgo de complicaciones
del procedimiento y de su deseo de contar con mas informacion para tomar decisiones o prepararse para un bebé que
tendra necesidades de salud especiales desde el nacimiento o en el futuro. Algunas familias consideran que pueden
prepararse para el nacimiento de un nino con necesidades de salud especiales sin conocer el diagnoéstico.
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