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. Prueha CURDRUPLE DE AFP+

¢Qué es la Prueha cuadruple de AFP+2
Es un analisis del suero materno que se realiza entre la
semana 15 y la semana 20 de embarazo, y nos permite
medir ciertas substancias que provienen del feto en
desarrollo y de la placenta y se encuentran presentes
en el suero materno. Las substancias que medimos se
conocen como alfafetoproteina (AFP), gonadotropina
corionica humana - subunidad beta total (B-GCh), estriol
e inhibina A. Al determinar cuales son los niveles de estas
substancias en el suero materno, podemos saber ciertas
cosas sobre el bebé en desarrollo.

¢Qué puede decirme la Prueba cuadruple de AFP+

sobre mi emharazo?
Puede decirle si usted tiene un alto grado de riesgo de
tener un bebé con defectos de cierre del tubo neural,
sindrome de Down o trisomia 18. En ultima instancia,
aproximadamente una de cada doce pacientes obtienen
un resultado de “cribado (tamizaje) positivo” en la Prueba
cuadruple de AFP+. El hecho de que usted obtenga
un resultado de “cribado positivo” no necesariamente
significa que su bebé tenga uno de estos trastornos, sino
que su doctor le sugerira algunas pruebas adicionales.

¢Qué son los defectos del tubo neural?
Los defectos del tubo neural son un grupo de defectos
de nacimiento que inclugen la espina bifida abierta y la
anencefalia. Uno o dos bebés de cada 1000 nacen con
un defecto del tubo neural.

La espina bifida abierta se produce cuando no se cierra
por completo la espina dorsal. Varia en cuanto a su
seriedad dependiendo de la ubicacion del defecto en la
espina dorsal y de cuan grande sea la hendidura.
Habitualmente, se realiza una cirugia para cerrar la
hendidura poco después del nacimiento y, con frecuencia,
es necesario realizar otras mas tarde, durante la primaria
infancia y la nifiez. La espina bifida abierta suele causar
cierto grado de paralisis de la cintura para abajo e
interfiere en el control de los intestinos y la vejiga. A
menudo es causa de una afeccién que se conoce como
hidrocefalia (agua en el cerebro) y en ciertos casos puede
ocasionar retardo mental. Practicamente un tercio de los
bebés que nacen con espina bifida abierta no sobrevive
después de los cinco afos de edad.

Alos bebés con anencefalia les falta gran parte del
craneo y el cerebro no se les forma normalmente. Mueren
siempre antes 0 muy poco después de nacer.

El nivel de AFP en el suero materno tiende a ser elevado
cuando el embarazo esta afectado por un defecto de
cierre del tubo neural. Aproximadamente el 90% de todos
los embarazos con defectos de cierre del tubo neural se
identifican a través de la Prueba cuadruple de AFP+. La
prueba de AFP no detecta los defectos del tubo neural
cerrado (es decir, cuando la hendidura de la espina dorsal
esta cubierta por piel o una gruesa capa de tejido).
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¢Qué es el sindrome de Down?
El sindrome de Down es un defecto de nacimiento
comun que ocurre aproximadamente en uno de
cada 700 bebés. Es un trastorno en el cual hay un
cromosoma extra éel cromosoma numero 21) presente
en las células del feto en desarrollo desde el momento
de la concepcion.

El sindrome de Down suele ocurrir inesperadamente vy,
en alrededor del 98% de los casos, no es heredado. gi
bien el sindrome de Down es mas frecuente a medida
que la madre tiene mas edad, aproximadamente el 75%
de los bebés con sindrome de Down nace de madres de
menos de 35 anos.

El sindrome de Down siempre esta asociado a retardo
mental, habitualmente entre leve y moderado. Los
nifos con sindrome de Down tienen caracteristicas
fisicas variables pero predecibles. Alrededor del 50%
tiene problemas de salud como, por ejemplo, defectos
cardiacos. Comunmente, estos defectos pueden
corregirse con cirugia.

Los niveles de AFP y estriol en el suero materno tienden
a ser bajos, mientras que los de B-GCh total e inhibina
Atienden a ser elevados en los embarazos afectados
por el sindrome de Down. En términos generales,
aproximadamente el 80% de todos los embarazos

con sindrome de Down se identifican a través de la
Prueba cuadruple de AFP+. Sin embargo, las tasas de
deteccién varian segun la edad materna y van del 70%
en mujeres de menos de 35 afios a mas del 90% en
mujeres de 35 o mas anos.

¢Es posible identificar otras anormalidades?
Si. Puede estimarse el riesgo de otros dos trastornos.
Uno es la trisomia 18, un trastorno poco frecuente
y habitualmente mortal ocasionado por la presencia
de un cromosoma numero 18 extra en las células del
bebé en desarrollo. El riesgo de trisomia 18 puede
estimarse sobre la base de los niveles de AFP, estriol no
conjugado (uE3) y B-GCh total, y se reporta Unicamente
cuando el riesgo es alto. El segundo se conoce como
sindrome de Smith-Lemli-Opitz, un trastorno genitico
causado por un error en la sintesis del colesterol.
El sindrome de Smith-Lemli-Opitz esta asociado a
muchos problemas en el bebé en desarrollo; los mas
importantes son retardo mental y crecimiento lento. El
riesgo de sindrome de Smith-Lemli-Opitz también puede
estimarse sobre la base de los niveles de AFP, uE3 y
B-GCIih total, y se reporta Unicamente cuando el riesgo
es alto.

¢Por qué se toma en cuenta la edad?
Cualquier mujer puede tener un bebé con sindrome
de Down, pero las probabilidades de que esto ocurra
aumentan a medida que la madre tiene mas edad.
La edad es sélo uno de los factores que tomamos
en cuenta al determinar el riesgo de embarazo con
sindrome de Down. Esto significa que es mas probable
que una mujer de mas edad obtenga un resultado que la
ubique en los grupos de riesgo comparativamente mas
alto (cribado positivo) y que se le ofrezca la realizacion
de una prueba diagnéstica.
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¢Qué significa si ohtengo un resultado de cribado

positivo en la Prueba cuadruple de AFP+2
Un resultado positivo en la Prueba cuadruple de AFP+
significa que usted se encuentra dentro de un grupo
en el que el riesgo de tener un bebé con un defecto de
cierre del tubo neural o una anormalidad cromosémica es
comparativamente mas alto. Sin embargo, por si mismo, no
prueba que algo ande mal en el embarazo. De hecho, s6lo
una pequefia cantidad de mujeres que obtienen un resultado
de cribado positivo tienen un bebé con alguna anormalidad.
Si usted obtiene un resultado de “cribado positivo”, deberia
considerar la posibilidad de recibir orientacion especifica a fin
de determinar si es conveniente someterse a otras pruebas.

¢Qué pruehas me ofreceran si ohtengo un resultado de

cribado positivo en la Prueha cuadruple de AFP+2
Depende del resultado especifico que obtenga. En la
mayoria de los casos, después de recibir orientacion, se
le recomendara un estudio de ultrasonido (ecografia).
Dependiendo de los resultados de la Prueba cuadruple de
AFP+ y de la ecografia, puede ser que se le recomiende una
amniocentesis u otra prueba diagnédstica por ultrasonido.

¢Qué es el ultrasonido y qué muestra?
Una maquina de ultrasonido emplea ondas sonoras para
examinar al bebé en desarrollo. Una de las cosas que puede
hacer es verificar la edad fetal. Muchas mujeres obtienen un
resultado de “cribado positivo” en la Prueba cuadruple de
AFP+ porque la fecha de su embarazo ha sido mal estimada.
Cuando esa fecha se corrige, el resultado de la prueba
puede transformarse en un resultado de “cribado negativo”.
En ocasiones, se descubre que se trata de mellizos y eso
explica el resultado de “cribado positivo”.

Si la edad gestacional es correcta y usted no esta
embarazada de mellizos, es posible que se le sugiera una
amniocentesis o una ecografia de nivel Il. La ecografia

de nivel Il es un examen detallado del feto. No puede
usarse para diagnosticar sindrome de Down o trisomia 18,
pero suele ser Util para identificar espina bifida y otras
anormalidades fetales.

¢Qué es la amniocentesis y (qué muestra?
La amniocentesis es un procedimiento en el cual el médico
toma una pequefia muestra del fluido que rodea al feto en
desarrollo. La muestra luego se envia al laboratorio para
la realizacién de pruebas. Esa muestra de fluido puede
utilizarse para diagnosticar problemas cromosémicos como
el sindrome de Down y la trisomia 18, asi como también
defectos de cierre del tubo neural como la espina bifida. La
amniocentesis es un procedimiento invasivo; esto significa
que conlleva un pequefio riesgo de aborto (menos de 1 en
200). Los resultados de la prueba de deteccion de sindrome
de Down y trisomia 18 tardan aproximadamente entre 7 y
14 dias. Los resultados de la prueba de deteccion de espina
bifida tardan entre 2 y 5 dias.

¢0ué ocurre si se descubre un defecto de nacimiento a
través de la Prueba cuadruple de AFP+2

Su profesional de atencién de la salud y/o su especialista
en genética estaran a su disposicion para discutir en detalle
el diagndstico de su bebé y las opciones disponibles. Una
opcion seria continuar con el embarazo y hacer los arreglos
necesarios para recibir servicios médicos apropiados en

el momento del parto y posteriormente. Su profesional de
atencién de la salud discutira con usted otras opciones,
como la adopcidn y la interrupciéon del embarazo.



¢Un resultado de cribado negativo en la Prueba
cuadruple de AFP+ significa que mi beheé sera normal? /—\ ) [TH]
{

Un resultado de “cribado negativo” significa que el riesgo de J L E N ET I x

mental de su hijo. La capacidad y el potencial de un nifio

con defectos de nacimiento son cuestiones que seria

conveniente que usted discuta con su especialista en :
genética o con otros profesionales de atencion de la salud. ‘,
También pueden discutirse otras opciones, como la

adopcion y la interrupcion del embarazo.
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Puede obtener mas informacion y apoyo a través de la rama local de la
Sociedad del Sindrome de Down y la Asociacion de Espina Bifida, y de
otros grupos que se mencionan a continuacion:
March of Dimes www.marchofdimes.com
Fundacion de Nifios con Defectos de Nacimiento March

of Dimes www.marchofdimes.com
Sociedad Nacional del Sindrome de Down (National Down

Syndrome Society) www.ndss.org
Asociacion Nacional del Sindrome de Down (National

Association for Down Syndrome) www.nads.org w5 -
Sindrome de Smith-Lemli-Opitz www.smithlemliopitz.org -
Asociacion de Espina Bifida (Spina Bifida Association) www.sbaa.org L
Trisomia 18 www.trisomy.org . =/}

CONSENTIMIENTO INFORMADO PARA LA PRUEBA
CUADRUPLE DE AFP+

He leido y comprendido la informacién contenida en este
folleto sobre la Prueba cuadruple de AFP+.
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O Si, deseo someterme a la Prueba cuadruple de AFP+.
O No, no deseo someterme a la Prueba cuadruple de AFP+.
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