¢Qué es una prueba prenatal del suero materno?

Las pruebas prentalaes del suero materno ayudan a identificar
embarazos con mayor riesgo de sindrome de Down, trisomia
18 o un defecto del tubo neural tal como la espina bifida. Estas
pruebas se han realizado tradicionalmente en el segundo
trimestre y miden los niveles de determinadas sustancias en
la sangre materna. En la actualidad hay pruebas mas nuevas
que combinan las ecografias fetales del primer trimestre con
los niveles maternos de proteinas en sangre para predecir el
riesgo. Si desea obtener mds informacion acerca de la prueba
prentalas del suero materno, consulte a su médico, a su
especialista en genética u a otro proveedor de atencion médica.

Sindrome de Down (SD)

El sindrome de Down también se llama trisomia 21. Lo causa

la presencia de una copia adicional del cromosoma 21 en cada
célula del cuerpo. Esto produce defectos congénitos tales como
retraso mental, rasgos faciales especificos, defectos cardiacos
y disminucion del tono muscular. Aproximadamente la mitad

de las personas con SD viven al menos 50 afios. Alrededor de
uno de cada 700 bebés nace con SD. Si bien el riesgo de tener
un bebé con SD aumenta con la edad de la mujer, las mujeres
jovenes también dan a luz a bebés con SD.

Trisomia 18 (T18)

La causa de la trisomfa 18 es una copia adicional del
cromosoma 18 en cada célula del cuerpo, lo cual produce
defectos fisicos y mentales graves. Casi todos los bebés que
nacen con T18 mueren durante el primer afio de vida, muchos
dentro de la primera semana. El riesgo de tener un bebé con
T18 aumenta con la edad de la mujer.

Defectos del tubo neural abierto (DTNA)

Los defectos del tubo neural abierto son un grupo de trastornos
provocados por el cierre incorrecto del tubo neural durante el
inicio del embarazo. El tubo neural es una estructura embrional
que eventualmente se convierte en el cerebro y la médula
espinal del bebé. Los DTNA incluyen anencefalia (formacién
incorrecta del craneo y el cerebro), lo cual produce la muerte
fetal, y espina bifida (formacion incorrecta de la columna'y
médula espinal), que generalmente causa algun tipo de paralisis
de las piernas y un control ineficaz del intestino y la vejiga.
Aproximadamente uno de cada 1700 bebés nace con un DTNA.
El riesgo de tener un bebé con estos defectos no aumenta con
la edad de la madre.

¢Qué tan confiable es la prueba prenatal del suero
materno a la hora de detectar defectos congénitos?
TASA DE TASA DE
DEL SUERO MATERNO

Sindrome de Down (SD)

Primer trimestre 85% 6%
Integrada 87% 1%
Secuencial 86% 2%
Cuédruple 80% 4%

Trisomia 18 (T18)

Elecciones para futuros padres

Primer trimestre 80% 2%
Integrada 90% <1%
Secuencial 90% <1%
Cuadruple 80% <1%

Defectos del tubo neural abierto (DTNA)

Primer trimestre n/a n/a

Integrada 80% 1-2%
Secuencial 80% 1-2%
Cuddruple 80% 1-2%
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¢Cudles son las opciones de pruebas a mi disposicion?
- Prueba prenatal durante el primer trimestre
- Pruebaintegrada
- Prueba secuencial
- Prueba cuadruple

Prueba durante el primer trimestre

La prueba prenatal durante el primer trimestre analiza los niveles
de dos sustancias presentes en la sangre de una embarazada: la
gonadotropina coriénica humana (hCG) y la proteina plasméatica
A asociada con el embarazo (PAPP-A). Asimismo, los resultados
de una ecografia temprana que mida el grosor de la piel de la
parte posterior del cuello del bebé (translucencia nucal o TN) y la
edad materna se utilizan para determinar el riesgo de SD 0 T18.
Esta prueba no detecta DTNA, por lo cual ain debe realizarse
una prueba prenatal durante el segundo trimestre para detectar
estos defectos congénitos. Los resultados de la prueba prenatal
de deteccién de SDy T18 estan disponibles durante el primer
trimestre.

Ventajas:

- Una sola extraccion de sangre (para SDy T18)
- Resultados tempranos (primer trimestre)

- Excelente deteccion de SDy T18

Desventajas:

- No detecta DTNA; se requiere otra extraccion de sangre
durante el segundo trimestre para esta deteccién.

- Mayor riesgo de resultado positivo cuando el feto no presenta
ninguno de los trastornos (falso positivo) frente a las pruebas
integradas y secuenciales.

Evaluacion integral

La evaluacién integral secuencial requiere dos extracciones de
sangre: una durante el primer trimestre y otra durante el segundo.
Se recomienda, pero no es obligatoria, una ecografia durante el
primer trimestre para medir la TN del bebé. La primera muestra
se analiza para determinar el valor de la PAPP-A. La segunda
muestra se analiza par determinar el valor de la fetoproteina

alfa (AFP), hCG, estriol (UE3) e inhibina A (DIA). La prueba
integrada calcula los riesgos de SD, T18 y DTNA, y los resultados
se entregan en el segundo trimestre después de la segunda
extraccion de sangre.

Ventajas:

- Excelente deteccion de SDy T18

- Baja probabilidad de un resultado falso positivo
« Detecta DNTA

Desventajas:

- Resultado con mayor demora (segundo trimestre)

- Dos extracciones de sangre

- No hay resultado si no se extrae la seqgunda muestra de sangre

- Posible ansiedad durante la espera para la segunda extraccion
de sangre

- Pérdida de la oportunidad de realizar una prueba diagndstica
temprana (es decir, muestra de vellosidades coriénicas o MVC)

Prueba secuencial

La prueba secuencial, al igual que la prueba integrada (arriba),
implica una extraccion de sangre tanto en el primer como en el
segundo trimestre, ademas de una ecografia durante el primer
trimestre para medir la TN del bebé. A diferencia de la prueba
integrada, la prueba secuencial requiere la medicién dela TNy
se interpretara tanto en el primer como en el segundo trimestre
respecto del riesgo de SDy T18. Si el riesgo para cualquiera de
las afecciones se considera muy alto después de la primera
extraccion de sangre, la prueba se informara como “anormal” en
el primer trimestre y no se requerird una segunda muestra. Sin
embargo, dado que solamente un pequefio porcentaje

de las pruebas arrojan un resultado “anormal” en el primer
trimestre, la mayoria de las mujeres tendréd que proporcionar una
muestra de sangre en el segundo trimestre y luego recibird sus
resultados finales.

Ventajas:

- Excelente deteccion de SDy T18

- Baja probabilidad de un resultado falso positivo

« Detecta DNTA

- Los embarazos con mayor riesgo de SD y T18 se identifican
durante el primer trimestre

Desventajas:

- La mayoria de las mujeres obtendra su resultado en el
segundo trimestre.

- Alla mayoria de las mujeres se le extraerd sangre dos veces

Prueba cuddruple

La prueba cuddruple requiere una sola extraccion de sangre en el
segundo trimestre. La muestra se analiza para determinar AFP,
hCG, uE3 y DIA. La prueba cuadruple calcula los riesgos para SD,
T18y DTNA, y los resultados se entregan en el segundo trimestre.

Ventajas:
- Una sola extraccion de sangre
« Detecta DNTA

Desventajas:

- Mayor probabilidad de que la prueba arroje un falso positivo,
en comparacion con las pruebas prenatales integradas y
secuenciales

- No es tan confiable para detectar el SD y la T18 como las otras
tres pruebas

El resultado de mi prueba es “anormal”. ;Qué

quiere decir?

La mayoria de los embarazos que presentan resultados
anormales en las pruebas suelen ser embarazos normales (el
bebé no tiene SD, T18 o un DTNA). Los falsos positivos se deben
a que la prueba de deteccién estd disefiada para identificar a

las mujeres que estan en mayor riesgo de tener un bebé con
determinados defectos congénitos. Estas pruebas de deteccién
no son pruebas diagndsticas. Un resultado positivo de la prueba
de deteccion NO significa que su bebé tiene un defecto congénito,
sino que este presenta un mayor riesgo de tener uno

¢{Qué se recomienda cuando el resultado de la prueba
es anormal?

Su médico o su especialista en genética analizaran los exdmenes
adicionales que se pueden hacer para determinar si su bebé tiene
o no un defecto congénito. Es muy probable que se recomiende
una ecografia detallada. Se puede ofrecer la realizacion de la
Prueba prenatal no invasiva (PPNI), la muestra de vellosidades
coriénicas (MVC) o la amniocentesis. La PPNI también es una
prueba de deteccién, pero una mas sensible que ofrece una

tasa de falsos positivos muy baja. Consiste en la extraccion

de una muestra de sangre solamente. Por otro lado, para el

MVC se somete a prueba un pequefio pedazo de la placenta.

La amniocentesis, por su parte, implica realizar pruebas a partir
de una pequefia cantidad del liquido que rodea al bebé. Tanto el
MVC como la amniocentesis permiten que el laboratorio examine
directamente los cromosomas del bebé a fin de identificar con
precision el SDy la T18. La amniocentesis, en especial cuando se
la combina con una ecografia, también puede determinar DTNA.
Dado que el MVC y la amniocentesis son costosos y tienen un
pequefio riesgo de aborto involuntario, la decisién de someterse a
cualquiera de estas pruebas es suya. La PPNI también es costosa
y no representa una prueba de diagndstico como el MVC y la
amniocentesis, pero no pone en peligro al embarazo.

¢Qué sucede si las pruebas adicionales demuestran
que mi bebé tiene un defecto congénito?

Si se detecta un defecto congénito, se le proporcionara la mayor
cantidad de informacién posible sobre la enfermedad.

Es posible que haya varias opciones, incluido el aumento del
control del embarazo, arreglos para un cuidado especial durante
el parto o después de que nazca el bebé, o la interrupcion del
embarazo. Sumédico o su especialista en genética pueden
examinar los resultados de las pruebas y sus opciones a futuro
con usted.

¢Una prueba con resultado normal garantiza que mi
bebé no tendrd ningiin defecto congénito?

Las pruebas prenatales del suero materno detectan la mayoria,
pero no todos, los embarazos con SD, T18 o DTNA. Una pequefia
cantidad de bebés con SD, T18 o DTNA pasara desapercibida en
estas pruebas. Es poco probable que se detecten otros tipos de
defectos congénitos. Todos los embarazos presentan un riesgo
inicial de entre el 2 y el 3 por ciento de tener un defecto congénito.
Esta prueba detecta los tres defectos congénitos mas comunes,
pero no todos los que existen.

Aclaracién sobre la tasa de pruebas positivas:

un determinado procentaje de las pruebas se interpreta como
“positivas”. Estos resultados positivos incluyen a bebés
afectados (verdaderos positivos) y a bebés no afectados (falsos
positivos). La mayoria de las pruebas positivas en realidad son
falsos positivos.



