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¢Qué significa una prueba de tamiz negativa?
Si el riesgo de sindrome de Down basado en la lao Prueba
Integrada 190 fuese menor de 1 en el nivel de AFP fuese
inferior a dos veces y media el nivel normal para esa etapa
del embarazo, el resultado se clasificaria como de tamiz
negativo y no se le ofreceria la realizacion de una prueba
diagnéstica.

Si bien un resultado de tamiz negativo significa que usted
no tiene un alto riesgo de dar a luz un bebé con sindrome
de Down o con un defecto de cierre del tubo neural, un
tamiz negativo no descarta por completo la posibilidad de
embarazo con alguna de esas anormalidades.

¢Por qué mujeres con resultados de tamiz
negativo ocasionalmente tienen hehés con
sindrome de Down o con un defecto de cierre

O

¢Cuales son las ventajas de someterse a una
evaluacion de riesgo?

La prueba puede proporcionarles a usted y a su profesional
de atencion de la salud informacion importante sobre el
embarazo y el bebé en desarrollo. Si se descubre que

su bebé tiene un defecto congénito grave, usted podra
recibir orientacién profesional acerca de la manera en que
podra verse afectado el desarrollo fisico y mental de su

hijo. La capacidad y el potencial de un nifio con defectos
congénito cuestiones que seria conveniente que usted
discuta con su especialista en genética u otro profesional
de atencion de la salud. Su profesional de atencién de la
salud puede ofrecerle otras opciones, como la adopcioén y la
interrupcion del embarazo. La rama local de la Sociedad del
Sindrome de Down y la Asociacién de Espina Bifida pueden
proporcionarle apoyo y mas informacion.
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Mineola, New York 11501-2513
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La informacion contenida en este folleto no pretende
reemplazar el asesoramiento médico personal. Su situacion
especifica requiere siempre una consulta personal con su
profesional de atencion de la salud.
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Puede obtener mas informacion y apoyo a través de los grupos y i 4

del tubo neural? . i organizaciones locales que se mencionan a continuacion [en los www.lenetix.com I n fO rmacion pa ra
No es frecuente que una mujer tenga un bebé con alguna Estados Unitos]:
de estas anormalidades, y es alin menos frecuente para una ' pac-ie n tes
mujer con tamiz negativo, pero a veces ocurre. « Fundacion de Nifios con Defectos de Congénitos March ol
E . . T of Dimes www.marchofdimes.com pyrg

sto es asi porque la prueba de tamiz no puede distinguir « Sociedad Nacional del Sindrome de Down (National NBEESIES dorechos reservados. = o :
con total exa.cti_tud entre Io§ embaragos afectagios y los no Down Syndrome Society) www.ndss.org LENETIX® Medical Screening Laboratory, Inc. Evaluacion del primery el
afectados. Sin importar cuan pequefio sea el riesgo, no « Asociacion Nacional del Sindrome de Down (National segundo trimestre para

podemos descartar la posibilidad de que el bebé tenga
sindrome de Down o un defecto de cierre del tubo neural.

Association for Down Syndrome) www.nads.org
+ Sindrome de Smith-Lemli-Opitz www.smithlemliopitz.org

) i i + Asociacion de Espina Bifida (Spina de sindrome de Down,
¢Qué es la amniocentesis? Bifida Association) www.sbaa.org .
La amniocentesis es un procedimiento en el cual el médico + Trisomia 18 www.trisomy.org aereceos ae cierre

toma una pequefia muestra del fluido que rodea al feto en
desarrollo. La muestra luego se envia al laboratorio para
la realizacion de pruebas. Esa muestra de fluido puede Ay |
utilizarse para diagnosticar problemas cromosémicos como
el sindrome de Down vy la trisomia 18, asi como también
defectos de cierre del tubo neural como la espina bifida.

CONSENTIMIENTO INFORMADO PARA \

La amniocentesis es un procedimiento invasivo; esto

significa que conlleva un pequefio riesgo de aborto (menos LA PRUEBA INTEGRADA 190 \
de 1 en 200). Los resultados de la prueba de deteccion de
sindrome de Down y trisomia 18 tardan aproximadamente He leido y comprendido la informacién contenida en

entre 7 y 14 dias. Los resultados de la prueba de deteccion este folleto sobre la Prueba integrada 190.

de espina bifida tardan entre 2 y 5 dias.

O  Si, deseo someterme a la Prueba Integrada 190.

Ninguna prueba puede garantizar que su bebé esté libre O No, no deseo someterme a I Prueba Integrada 190.

de congénitos de nacimiento pero, si el resultado de la
amniocentesis es negativo, se descartan con una certeza
casi absoluta el sindrome de Down y otras anormalidades
cromosomicas.

Nombre de la paciente:

Firma de la paciente:

Fecha: l
@ IMPORTANTE: Conservar copia en el expediente de la paciente.
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Existen muchas opciones para la evaluacion del riesgo de

sindrome de Down, tal como se indica en el grafico siguiente.
Este folleto contiene informacién sobre |la Prueba Integrada 190.

PRENATAL Evaluacién de Riesgo
de sindrome de Down
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Antes de somejerse a una evaluacion de riesgo del embarazo considere qué
opciones son las mas convenientes para usted hablando sobre ello con su
profesional de atencion de la salud.

(Este gréfico es una interpretacion artistica inicamente para propésitos de consejeria)

¢En qué consiste la Prueba Integrada 1902

La Prueba Integrada 190 se realiza en dos etapas. Lo ideal
es que la primera etapa tenga lugar a las 12 semanas de
embarazo, pero puede realizarse en cualquier momento
entre la semana 11y la semana 13 + 6 dias de embarazo.
La segunda etapa deberia realizarse preferiblemente entre la
semana 15 y la semana 16 de embarazo, pero no después
de la semana 22.

La primera etapa incluye:
Un examen de ultrasonido para determinar con precision
la edad gestacional del embarazo a través de la longitud
craneo-caudal del bebé.

Una extraccion de sangre materna para medir la
concentracion de proteina plasmatica A asociada al
embarazo (PAPP-A, por sus siglas en inglés).

Una medicion de translucencia nucal (TN) entre la
semana 11y la semana 13 + 6 dias.

La segunda etapa consiste en:

La extracciéon de una segunda muestra de sangre materna
para medir la concentracion de los siguientes cuatro
marcadores:

Alfafetoproteina (AFP)

Estriol no conjugado (UE3)

Inhibina-A

Gonadotropina coriénica humana - subunidad beta total
(R-GCh total)
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La integracion de las mediciones de la primera y la segunda
etapa produce un solo resultado de la evaluacion del riesgo.
Se utiliza la medicién de translucencia nucal y la determi-
nacion de los niveles de los cinco marcadores en su sangre,
junto con su edad, para estimar su riesgo de tener un em-
barazo con sindrome de Down.

En los embarazos con sindrome de Down, los niveles de
PAPP-A, AFP y uE3 tienden a ser bajos, mientras que la
medicion de translucencia nucal y los niveles de inhibina 'y
3-GCh total tienden a ser elevados. El nivel de AFP estab-
lecido a partir de la segunda muestra de sangre también se
usa para determinar si hay un mayor riesgo de espina bifida
abierta o anencefalia.

¢Qué es el sindrome de Down?

El sindrome de Down es causado por la presencia de un
cromosoma numero 21 extra en las células del bebé en desar-
rollo. En una poblacién en la que no se realizan pruebas de
tamiz (tamizaje), aproximadamente 1 de cada 700 bebés (1,4
de cada 1000) nace con sindrome de Down. Habitualmente
no se hereda, por lo cual un bebé puede verse afectado
aunqgue no haya antecedentes de sindrome de Down en la
familia.

El sindrome de Down es la causa mas comun de discapa-
cidades mentales serias y frecuentemente esté asociado a
problemas fisicos como, por ejemplo, defectos cardiacos

o dificultades visuales y auditivas. No es posible evaluar el
grado de discapacidad hasta que el bebé nace. Aproximada-
mente 9 de cada 10 bebés con sindrome de Down sobreviven
al primer afio y practicamente la mitad de ellos llega a los

60 afios de edad.

¢Qué son los defectos de cierre del tubo neural?
Los dos tipos principales de defectos de cierre del tubo neural
(DCTN) son la espina bifida y la anencefalia.

Los bebés que padecen de espina bifida tienen una hendidura
en la espina dorsal que puede provocar dafnos a los nervios
que controlan la parte inferior del cuerpo. Esto causa debilidad
y paralisis en las piernas y, en algunos casos, problemas de
intestinos y vejiga. Ademas, los bebés con estos problemas
tienen mas probabilidades de que se les acumule fluido en el
cerebro, una afeccién conocida como hidrocefalia que, si bien
es posible tratar quirirgicamente, puede ocasionar discapaci-
dad mental.

A los bebés con anencefalia les falta gran parte del craneo

y el cerebro no se les forma normalmente. Mueren siempre
antes o muy poco después de nacer. Aproximadamente en 1
de cada 5 bebés con espina bifida, la hendidura de la espina
dorsal esta cubierta por piel o una gruesa capa de tejido.

Esto se conoce como espina bifida cerrada y no se detecta
mediante el analisis de sangre. Esta afeccion suele ser menos
seria que la espina bifida abierta.

Copyright © 2008 - All rights reserved. + LENETIX® Medical Screening Laboratory, Inc. + 174 Mineola Blvd. * Suite #1 + Mineola, NY 11501 + Tel: 516-320-6370 * testing@lenetix.com * www.lenetix.com

¢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 nimero
18 extra en las células del bebé en desarrollo. El riesgo de
trisomia 18 puede estimarse sobre la base de los niveles de
PAPP-A, AFP, uE3 y B-GCh total, y se reporta Unicamente cu-
ando el riesgo es alto. El segundo se conoce como sindrome
de Smith-Lemli-Opitz, un trastorno genético causado por un
error en la sintesis del colesterol. El sindrome de Smith-Lemli-
Opitz esta asociado a muchos problemas en el bebé en de-
sarrollo; 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-GCh total, y se reporta Unicamente cuando el riesgo es alto.

¢Qué es unriesgo?

Un riesgo es la probabilidad de que algo ocurra. Por ejemplo,
un riesgo de sindrome de Down de 1 en 100 significa que si
100 mujeres obtuvieran este resultado en la prueba, espe-
rariamos que una de esas mujeres diera a luz un bebé con
sindrome de Down y 99 no. Seria igual decir que existe una
probabilidad del 1% de que el bebé padezca sindrome de
Down y una probabilidad del 99% de que no lo padezca.

¢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 me-
dida que la madre tiene mas edad. La edad es s6lo 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 resul-
tado que la ubique en el grupo de riesgo comparativamente
mas alto (tamiz positivo) y que se le ofrezca la realizacion de
una prueba diagnostica.

¢Por qué esperar hasta la segunila etapa para
hacer una estimacion del riesgo?

Esta prueba, al basarse en la informacion correspondiente a
ambas etapas, es mas segura y eficaz que una basada sola-
mente en la informacion correspondiente a la primera etapa.
Distingue mas eficazmente los embarazos afectados de los
no afectados, lo que reduce las probabilidades de no detectar
un embarazo con sindrome de Down. Asimismo, reduce las
probabilidades de tener que someterse a una prueba diag-
noéstica invasiva, como la amniocentesis.

¢Queé ocurre si la ecografia muestra que es
demasiado tarde parala
primera etapa de la prueba?

No podremos dar un resultado
de tamiz para la Prueba
Integrada 190. Usted podria
someterse a una prueba de
tamiz basada solo en la
segunda etapa (es decir, en

la prueba de

AFP+ CUADRUPLE ).

¢Qué sucede si no puedo presentarme para la
segunda prueba de sangre?

Si no se presenta para la segunda etapa de la Prueba Inte-
grada 190, no podremos dar un resultado de tamiz.
Intentaremos comunicarnos con su profesional de atencion
de la salud en dos ocasiones después de la fecha
recomendada para la extraccion de la segunda muestra de
sangre. Si no se recibe la segunda muestra de sangre, se
evalua el riesgo de sindrome de Down sobre la base de la
informacioén correspondiente a la primera etapa Unicamente.

Si sabe que no podra presentarse para la extraccion de la
segunda muestra de sangre, hable sobre ello con su médico.
Podria realizarse el tamiz sobre la base del primer analisis
de sangre y el examen de ultrasonido Unicamente (Prueba
Combinada), pero con una eficacia menor que con la Prueba
Integrada 190.

Los resultados de la prueba suelen estar listos dentro de los
tres dias habiles siguientes a la extraccion de la segunda
muestra de sangre. Los resultados se envian a su médico,
partera u otro profesional de atencién de la salud.

El resultado puede ser de tamiz negativo o de tamiz
positivo.

Cuando el resultado es de tamiz positivo, se informa por
teléfono y fax al médico, a la partera u otro profesional de
atencion de la salud. Si no recibe sus resultados o desea
hacer alguna otra pregunta, comuniquese por teléfono con
LENETIX® al (516) 320-6370 para hablar con un especialista
en genética.

¢Que significa un resultado de tamiz positivo
con respecto al sindrome de Down?

Un resultado de tamiz positivo significa que usted se
encuentra dentro de un grupo con un riesgo
comparativamente mas alto de tener un bebé con sindrome
de Down. Si sus resultados quedan comprendidos en este
grupo, se le ofrecera la realizacion de una amniocentesis
diagnéstica.

El resultado se clasifica como de tamiz positivo si el riesgo de
sindrome de Down en su embarazo es de 1 en 190 o
superior. Alrededor de 1 de cada 50 mujeres sometidas a

la prueba de tamiz quedan comprendidas en este grupo de
riesgo. La mayor parte de las mujeres que obtienen un
resultado de tamiz positivo no tienen un embarazo con
sindrome de Down.

¢Que significa un resultado de tamiz positivo
con relgneclo adefectos de cierre del tuho
neurai:

Un resultado de tamiz positivo significa que usted se
encuentra dentro de un grupo con un riesgo
comparativamente mas alto de tener un bebé con un defecto
de cierre del tubo neural. Si sus resultados quedan
comprendidos en este grupo, se le ofrecera la realizacion de
un examen de ultrasonido entre la semana 18 y la semana
20 de embarazo y, posiblemente, una amniocentesis. Esto
lo organiza su medico u hospital. El resultado es de tamiz
positivo si el nivel de AFP es igual o superior a dos veces y
media el nivel normal (medio) para la etapa del embarazo en
la que usted se encuentre.



