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Pruebas prenatales para detectar afecciones genéticas recesivas
y ligadas al cromosoma X

Preguntas para hacerles a las pacientes embarazadas o que
estan planeando un embarazo

e ¢Hay algun antecedente de una afeccion genética en su familia? En el caso de que asi sea, si esto es motivo de
preocupacion para la paciente, lo recomendable seria derivarla a consejeria de genética para que se le indique la
prueba de deteccion de portador mas adecuada a fin de identificar variantes genéticas especificas en la familia.

¢ ;Le gustaria saber si es portadora de alguna afeccion genética especifica?

La mayoria de las personas portadoras de genes recesivos y ligados al cromosoma X no saben que lo son. Existen
pruebas que pueden identificar a las personas que son portadoras de afecciones genéticas especificas.

e ¢Su pareja reproductiva esta disponible y dispuesta a hacerse pruebas de deteccion de portador si se determina
que usted es portadora de una afeccion genética?

Es comn que las personas sean portadoras de alguna afeccién genética; sin embargo, en la mayoria de los casos,
esto no implica ningln riesgo para la salud, salvo que la pareja reproductiva también sea portadora de la misma afeccion.
Si ambos progenitores biologicos son portadores de la misma afeccion genética, normalmente, la probabilidad de tener
un hijo con esa afeccion es de 1 en 4, es decir, del 25 % en cada embarazo. Si se detecta que usted es portadora, se le
ofrecera la prueba genética a su pareja reproductiva.

¢ ;Consideraria hacerse una prueba diagnéstica, como la amniocentesis o la CVS (por su sigla en inglés, muestra de
vellosidades coridnicas), si supiera que tanto usted como su pareja reproductiva son personas portadoras de la misma
afeccion genética?

Si se detecta que usted y su pareja reproductiva portan la misma afeccion genética, la nica manera de saber con
certeza durante el embarazo si el bebé esta afectado o no es mediante una prueba diagnéstica como la amniocentesis.

o Sino esta embarazada, ¢le interesaria que se estudien los embriones con tecnologia de reproduccion
asistida para detectar afecciones genéticas?

o Siresponde que no a cualquiera de las dos preguntas anteriores, ¢esta dispuesta a esperar a que el bebé
nazca para saber si presenta una afeccion genética?
¢ ;Cree que contar con mas informacion la ayudaria a prepararse?
o ¢0 considera que disponer de mas informacién con la posibilidad de incertidumbre le generaria ansiedad?

e ¢ Preferiria no tener que tomar la decisién de hacer una prueba diagnoéstica si se determina que usted y su pareja
reproductiva son personas portadoras de la misma afeccion genética?

e cTiene la certeza de que los resultados de las pruebas de deteccion de portador no influirian en sus decisiones
respecto de la planificacion familiar o las pruebas prenatales?
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Recomendaciones del Grupo de Trabajo sobre Genética Prenatal

* Las pruebas de deteccion de portador se deben ofrecer, aunque no recomendar, en todos los casos. El Grupo de
Trabajo sobre Genética Prenatal no puede recomendar un panel en particular o para ciertas afecciones.

¢ Sjla persona tiene antecedentes familiares de una afeccién genética, consanguinidad u otros factores de riesgo de
afecciones genéticas, se recomienda la derivacién a consejeria de genética prenatal.

¢ El Grupo de Trabajo sobre Genética Prenatal recomienda que se hagan las pruebas de deteccion de portador aquel-
las personas que no se las hayan hecho de acuerdo con las pautas mas recientes.

¢ La mayoria de las sociedades profesionales recomiendan, como minimo, las pruebas de deteccion de fibrosis quistica,
atrofia muscular espinal y hemoglobinopatias.

¢ El panel mas completo (conocido como prueba de deteccion de portador expandida) lo ofrecen muchos laboratorios
de pruebas genéticas y constituye una evaluacion completa, pero no exhaustiva, del riesgo reproductivo de trastornos
recesivos y ligados al cromosoma X.

Si se decide hacer un panel, la eleccion de este queda a criterio del proveedor.

¢ La cobertura del seguro depende del analisis de laboratorio o panel que se elija y del nivel de cobertura.

Para obtener mas informacion sobre las pruebas de deteccion de portador
y consultar recursos adicionales, visite:

Pruebas de deteccion de portador, Departamento de Salud del
Estado de Washington
(https://doh.wa.gov/es/public-health-provider-resources-healthcare-

professions-and-facilities-patient-care-resources/
pruebas-de-deteccion-de-portador)
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ESQUEMA DE DECISIONES

La paciente elige hacerse pruebas de deteccion de portador
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la paciente
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3 ——1t——

Resultados Resultado positivo La persona 'Se lnfOl"T]: ell
o de la persona La persona embarazada da riesgo residua

(es decir, maltiples embarazada para embarazada es positivo para una de los resultados
variantes en un gen e £ portadora de la o mas afecciones n?g_a_thOS yla
o indicios de riesgo ligada al Atrofia Muscular autosomicas posibilidad de que

para la salud de la AR Espinal (AME) recesivas haya familiares que
persona portadora) (distintas de AME) sean portadores

La persona embarazada Se le comunica el Se le comunica el
da positivo para una resultado y se le ofrece resultado y se le ofrece
afeccion ligada al la prueba de deteccion la prueba de deteccion
cromosoma X a la pareja reproductiva. a la pareja reproductiva.

Negativo

. No se feqULefe.n pruebas de Las pruebas Las pruebas
a pareja; se deriva a consejeria ; ;
de genética. Se considera la DG SR
prueba de cfDNA (por su sigla en
inglés, ADN libre de células)

Negativo Positivo

para determinar el sexo. O Positivo *

¥

: Se comunica la probabilidad del
Consejeria de 25 % de que el bebé esté afectado y se

genetica o medicina informan las opciones de diagnéstico
materno-fetal prenatal o pruebas posnatales
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