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OPCIONES DE PRUEBAS GENETICAS Y FORMULARIO DE CONSENTIMIENTO

El Colegio Americano de Obstetras y Ginecdlogos (American College of Obstetricians and
Gynecologists, ACOG) recomienda que a todas las mujeres embarazadas se les ofrezcan
opciones de pruebas genéticas durante el embarazo. Hay dos grandes categorias de pruebas
genéticas: las de deteccidon y las de diagnéstico.

1. Las pruebas de cribado consisten en una o dos muestras de sangre de la futura madre,
posiblemente combinadas con una ecografia abdominal a las 11-13 semanas de gestacién. Todas
estas pruebas "filtran" o determinan el riesgo de una mujer de tener un feto con una anomalia
genética. Estas pruebas no dan una respuesta de si o no, sino mas bien una relacion de riesgo.
Por ejemplo, el riesgo de que el feto tenga sindrome de Down es de 1 en 1000. Aunque bajo, este
riesgo no es cero. Ademas, todas las pruebas de deteccidn tienen un riesgo de falsos positivos (la
prueba muestra un mayor riesgo de una anomalia genética fetal y el feto es normal) y falsos
negativos (la prueba muestra un riesgo muy bajo de una anomalia genética fetal y el feto si tiene
una anomalia genética). A cualquier paciente que se someta a una prueba de deteccién que
revele un mayor riesgo de tener un feto cromosdmicamente anormal se le ofrecen pruebas
adicionales, incluidas pruebas de diagndstico.

2. Una prueba diagnéstica es un procedimiento invasivo para obtener células que reflejen la
composicion genética del feto. Dependiendo de la prueba elegida, se introduce una aguja en la
placenta o en la cavidad intrauterina (bolsa de agua). Existen dos pruebas diagnésticas: la CVS
(muestra de vellosidades coriénicas) y la amniocentesis. Con cada una de estas pruebas, los
resultados tienen una precision del 99,9%. Debido a la naturaleza invasiva de estas pruebas,
existe un pequeno riesgo de pérdida del embarazo asociado con los procedimientos que oscila
entre 1 en 450y 1 en 900, dependiendo del procedimiento elegido y de la experiencia del
proveedor que realiza la prueba.

Aunque existe el riesgo de anomalias cromosdmicas con cualquier embarazo, a medida que
aumenta la edad de la futura madre, también lo hace el riesgo de gestar un feto
cromosémicamente anormal. Como tal, a las madres que tienen 35 afios 0 mas en el momento
del parto generalmente se les ofrecen pruebas de deteccidon y de diagndstico.

Es importante entender que cada embarazo tiene algun riesgo (3-5%) de otros tipos de defectos
congénitos que no se pueden diagnosticar durante el embarazo, como el autismo, la
discapacidad intelectual inespecifica, algunas enfermedades genéticas y algunos tipos de
defectos congénitos anatdmicos/fisicos.

Las pruebas genéticas pueden evaluar varias anomalias cromosémicas diferentes, como el
sindrome de Down (trisomia 21), la trisomia 18, la trisomia 13, el sindrome de Turner, el sindrome
de Klinefelter y otras. Las pruebas también pueden detectar defectos del tubo neural abierto



(ONTD, por sus siglas en inglés). Las ONTD son anomalias que surgen de la falta de cierre del tubo
neural al principio del embarazo (antes de las 10 semanas de embarazo). El tubo neural se
desarrolla en la médula espinaly el cerebro del bebéy, por lo tanto, las anomalias pueden
provocar paralisis de las piernas, falta de control de la vejiga y los intestinos, pies zambos,
acumulacion de liquido cefalorraquideo en la cabeza o desarrollo incompleto del cerebro. La
ONTD mas comun es la espina bifida. Dependiendo de la prueba realizada, se evaluan diversas
anomalias y las tasas de deteccidn y riesgo para el bebé varian (ver cuadro).
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Las recomendaciones generales para las mujeres menores de 35 afios en el momento del parto
sin antecedentes de un hijo previamente afectado son las siguientes:

¢ Pruebas de NIPT después de 10 semanas y pruebas de ONTD después de 15 semanas. Es
posible que la prueba de deteccidn de NIPT no esté cubierta por su compafia de segurosy
puede ser un gasto de bolsillo. Se recomienda la prueba de diagndéstico o NIPT si las
pruebas integradas o secuenciales revelan un mayor riesgo de un feto cromosémicamente
anormal O
* Pruebas integradas o secuenciales con una ecografia y un analisis de sangre entre las 11
y las 13 semanas y otro analisis de sangre entre las 15y las 20 semanas O
* Pruebas cuadruples o penta si la atencidn prenatal comienza después de las 13 semanas
(sera demasiado tarde para las pruebas integradas/secuenciales) y opta por no participar
en la prueba de detecciéon NIPT

Las recomendaciones generales para las mujeres de 35 afios o mas en el momento del parto o

con antecedentes de un feto/nifio con una anomalia cromosdmica/ONTD son las siguientes:

* NIPT después de las 10 semanas de gestacion y otro analisis de sangre para detectar
ONTD después de las 15 semanas
* Puede considerar la realizacion de pruebas diagndsticas, silo desea

Toda mujer tiene derecho a rechazar todas las pruebas genéticas basadas en convicciones

personales o religiosas.

Después de una discusién exhaustiva y de trabajar junto con mi proveedor, opto por las siguientes
pruebas genéticas, ya que creo que son las que mejor reflejan la evidencia clinica y mis propios
valores y perspectivas (toma de decisiones compartida):

__NIPT (si no estéa cubierto por el seguro, el precio en efectivo es de $249 e incluye identificacion
del sexo fetal)

__ Pruebasintegradas/secuenciales

_ Pruebas Quad/Penta

___Amniocentesis por mi proveedor o un perinatélogo (médico especialista en embarazos de alto
riesgo)

__ Derivacion a un perinatélogo para la toma de muestras de vellosidades coriénicas (CVS)
__Sin pruebas genéticas

Nombre del paciente

/ /
Paciente/Agente de Atencion Médica/Tutor/Familiar Fecha de Firma
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