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Información TPNI PreNata® para pacientes

El TPNI (test prenatal no invasivo) PreNata® es una prueba prenatal que permite averiguar, sin ningún riesgo 
para usted ni para su hijo, si su hijo está afectado por alteraciones genéticas que podrían perjudicar su de-
sarrollo. Todo lo que se necesita es una muestra de sangre de usted como madre. El TPNI PreNata® es una 
prueba de diagnóstico que examina el ADN del feto en la sangre materna para detectar anomalías cromosó-
micas.

¿Cómo funciona el TPNI PreNata®?

La comprobación de suficiente ADN fetal en la sangre materna es posible a partir de la 10.ª semana de ges-
tación. Este ADN libre de células (cfDNA) de origen placentario puede analizarse mediante la secuenciación 
de alto rendimiento (NGS). El procedimiento VeriSeq NIPT v2 utilizado por illumina puede realizar un examen 
de todo el genoma del cfDNA del feto. Debido a las diferencias de longitud de los fragmentos de ADN materno 
y fetal, se pueden distinguir. Las secuencias de ADN fetal se analizan cuantitativamente, de modo que se pue-
den detectar cromosomas adicionales o faltantes o cambios parciales (≥ 7 Mb). En este proceso, se calcula una 
probabilidad basada en software para la presencia de cambios cromosómicos específicos.

¿Qué cambios cromosómicos 
se examinan?

El TPNI PreNata® permite seleccionar varias opciones 
con diferentes alcances de examen. Puede elegir 
libremente entre distintas prestaciones.

Opción 1: Trisomías 13, 18 y 21

Estas tres trisomías, cuya frecuencia aumenta con 
la edad materna, son las más comunes en los naci-
dos vivos:

– �Trisomía 21
(Síndrome de Down, frecuencia aprox. 1:700)

– �Trisomía 18
(Síndrome de Edwards, frecuencia aprox. 1:3000)

– �Trisomía 13
(Síndrome de Pätau, frecuencia aprox. 1:5000)

Opción 2: Trisomías 13, 18 y 21 
incluida la determinación del sexo

Además, si se desea, se puede determinar el sexo 
del niño o niña. La notificación, de acuerdo con las 

disposiciones de la Ley de Diagnóstico Genético, la 
realiza el médico que le atiende a partir de la 12.ª 
semana de gestación (14+0 p.m.).

Opción 3: Trisomías 13, 18 y 21 y el examen de los 
cromosomas sexuales incluida la determinación 
del sexo

Además de las trisomías que se quieran examinar y 
la determinación del sexo, se pueden examinar sec-
ciones de ADN de los cromosomas sexuales (gono-
somas) para detectar aneuploidías. Esto puede pro-
porcionar indicios de la presencia de diversos 
síndromes:

– �Síndrome de Ullrich-Turner
(45, XO; monosomía X),
frecuencia aprox. 1:3000 en niñas

– �Síndrome del triple X
(47, XXX; Trisomía X),
frecuencia aprox. 1:1000 en niñas

– �Síndrome de Jacobs (47, XYY),
frecuencia aproximada de 1:1000 en niños

– �Síndrome de Klinefelter (47, XXY),
frecuencia aproximada de 1:1000 en niños
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Opción 4: Trisomías 13, 18 y 21 y el examen de los 
cromosomas sexuales incluyendo la determina-
ción del sexo y el examen de aneuploidías autosó-
micas raras y alteraciones del número de copias

El examen del genoma completo de todos los cro-
mosomas puede detectar tanto aneuploidías auto-
sómicas raras (rare autosomal aneuploidies – RAAs) 
como variaciones en el número de copias (Copy 
Number Variations – CNVs). Las RAA son distribucio-
nes erróneas muy raras de cromosomas autosómi-
cos completos. A menudo se trata de los llamados 
mosaicos, lo que significa que hay al menos dos ti-
pos de células diferentes con conjuntos de cromo-
somas distintos. Las células del niño (mosaico fetal) 
o solo partes de la placenta pueden estar afectadas
(mosaico placentario). En el caso del mosaico pla-
centario, el niño puede no estar afectado en absolu-
to, pero esto puede provocar una insuficiencia pla-
centaria, lo que puede llevar a un suministro
reducido del niño. Se habla de CNV cuando faltan
partes de los cromosomas (deleciones) o están pre-
sentes varias veces (duplicación) y, por tanto, se al-
tera el número de copias de las secciones afecta-
das. Las CNV se producen con una frecuencia
inferior al 0,02 % en los nacimientos. Pueden provo-
car malformaciones de los órganos o trastornos del
desarrollo. Se pueden detectar con PreNata® NIPT a
partir de un tamaño de 7Mb.

Dado que estas anomalías cromosómicas comple-
mentarias son muy poco frecuentes, el número de 
falsos positivos de las pruebas puede aumentar, lo 
que puede llevar a la realización de pruebas 
ulteriores invasivas e innecesarias. Por lo tanto, las 
asociaciones profesionales no recomiendan este 
examen actualmente. 

¿Cuál es la fiabilidad del TPNI PreNata®?

La prueba detecta las alteraciones cromosómicas 
autosómicas más comunes (trisomía 13, 18 y 21) 
con una probabilidad superior al 99  % y también 
puede excluirlas con la misma probabilidad. El TPNI 
PreNata® también detecta de forma fiable las altera-
ciones de los cromosomas sexuales y las RAA con 
una probabilidad del 96 % y las CNV con una sensi-
bilidad del 74 %.

¿Cuándo están disponibles los resultados?

Los resultados deben se envían al médico tratante 
en un plazo de 9 días laborables.

¿Qué significan los resultados?

Un hallazgo irrelevante significa que casi se puede 
descartar una alteración cromosómica. Si hay un 
hallazgo destacable, hay una alta probabilidad de 
que haya un cambio cromosómico. Dado que se tra-
ta de una prueba de cribado y el resultado no es un 
diagnóstico, un hallazgo destacable debe confir-
marse mediante otros procedimientos diagnósticos 
invasivos. Su médico le explicará las opciones; nor-
malmente se trata de una amniocentesis o un exa-
men del tejido de la placenta (muestra de vellosida-
des coriónicas).

Límites de la prueba

Los cambios examinados representan solo una par-
te de los posibles cambios cromosómicos prenata-
les. No es posible identificar otras anomalías y mal-
formaciones ni realizar afirmaciones sobre el estado 
de salud del niño. No sustituye a los exámenes pe-
riódicos de detección ni a la ecografía precisa. Ade-
más, los mosaicos no pueden detectarse con certe-
za. Si hay un gemelo evanescente («vanishing 
twin»), puede producirse un falso positivo. Esto tam-
bién puede llevar a una discrepancia en la determi-
nación del sexo. Básicamente, no se pueden detec-
tar deleciones o duplicaciones menores de 7 Mb.
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Fallo de la prueba

Solo en muy raras ocasiones la prueba TPNI PreNa-
ta® no produce un resultado fiable. Una causa co-
mún es que la proporción de ADN fetal en la sangre 
materna (fracción fetal, FF) sea demasiado baja. Así, 

los cambios examinados no pueden excluirse ni  
confirmarse. Es posible realizar una repetición gra-
tuita de la prueba a partir de una nueva muestra de 
sangre.

Asesoramiento genético

Según la Ley de Diagnóstico Genético, es obligatorio el asesoramiento genético antes de realizar una prue-
ba genética y después de disponer del resultado. Este asesoramiento abarca la aclaración y explicación 
de los siguientes puntos:

– �¿Cuál es la pregunta particular?

– �¿Hay resultados o informes disponibles y cómo se
deben evaluar?

– �¿Existen anomalías en el historial sanitario perso-
nal y familiar (anamnesis)?

– �¿La necesidad de realizar un examen genético
surge de la pregunta o del historial?

– �¿Hasta qué punto hay que evaluar los riesgos
genéticos y qué importancia pueden tener
para la vida y la planificación familiar y la salud?

– �¿Cuáles son las posibilidades, los límites y los
riesgos asociados al examen que se está aclaran-
do?

– �¿Qué opciones de apoyo existen para el estrés
físico y psicológico que puede acompañar al exa-
men y al resultado?

– �¿Es necesario un asesoramiento genético detalla-
do por un(a) especialista en genética humana?
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Consentimiento en virtud de la Ley de Diagnóstico Genético

La prueba TPNI PreNata® no puede llevarse a cabo sin su consentimiento. Por ello, firme la siguiente sección en el 
formulario de solicitud de laboratorio después de la explicación de su médico:

Consentimiento en virtud de la Ley de Diagnóstico Genético

La conservación y uso de los resultados recogidos 
anonimizados con el fin de garantizar la calidad 
y con fines científicos

El almacenamiento y uso del material de examen para 
posibles exámenes posteriores y anonimizados para 
garantizar la calidad y con fines científicos

Aclaración de los resultados adicionales: En raras ocasiones, pueden obtenerse ha-
llazgos médicos que no estén relacionados con la pregunta propiamente dicha, pero 
que tengan relevancia clínica según el estado actual de los conocimientos. En casos 
extremadamente raros, esto incluye también las enfermedades tumorales maternas. 
Me gustaría que se me informara sobre estos resultados (si no se hace ninguna se-
lección, se supondrá que «no»).

Esta declaración de consentimiento en virtud de la GenDG puede ser revocada total o 
parcialmente en cualquier momento.

Nombre y apellidos del/de la médico informante Lugar, fecha Firma de la paciente/ 
representante legal

Firma del/de la médico informante

nosí

no

no

Con esta declaración de consentimiento, confirmo que estoy de acuerdo con el/los análisis genético(s) solicitado(s) y con la toma de muestras necesaria, tras haber sido 
informada y haber tenido tiempo suficiente para reflexionar sobre el asunto, de acuerdo con la Ley de Diagnóstico Genético. Estoy de acuerdo con el envío de la orden de 
examen a un laboratorio especializado. He sido plenamente informada sobre el objetivo del examen, la(s) enfermedad(es) que se van a examinar y la base genética, así 
como sobre las posibilidades y limitaciones informativas de las pruebas que se van a realizar. Me han explicado que la prueba TPNI PreNata® no es un procedimiento de 
diagnóstico y que un hallazgo irrelevante no descarta por completo un trastorno cromosómico fetal. Estoy de acuerdo con la transmisión de los resultados al médico 
solicitante. Estoy de acuerdo con: 

Por favor, firme el documento original «Declaración de consentimiento para solicitar un 
examen genético prenatal según GenDG».

Notas adicionales de información y asesoramiento (las debe completar el/la médico)

Lugar/fecha Apellidos y nombre de la paciente (en letras mayúsculas)

Firma de la paciente o representante legal
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