¢éCual es el procedimiento practico
del TPNI PreNata®?

1. Su médico/médica le asesorara e
informara de acuerdo con la Ley de
Diagnastico Genetico (GenDG).

2. Su médico/médica le tomara

aw |.|
:'\"D? una muestra de sangre.
i§

3. La muestra de sangre se analizara
en nuestro laboratorio.

4. Su médico/meédica obtendra los
resultados en unos pocos dias.

PS 5. Su médico/meédica le

M explicara el resultado.

¢Puede realizarse la prueba TPNI
PreNata® en un embarazo de gemelos?

[

En caso de embarazo de gemelos, la prueba puede
realizarse sin problemas. Al determinar el sexo, puede
determinarse si al menos uno de los hijos es varan. No
es posible realizar pruebas para detectar camhios en
los cromosomas sexuales [opcion 3 y opcion 4]. En
caso de embarazo mdltiple [3 o0 mas fetos) no se pue-
de realizar la prueba.
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élLa prueba TPNI PreNata® puede reali-
zarse tras un tratamiento de fertilidad?

La prueba TPNI PreNata® puede realizarse tambien sin
ningun inconveniente ni restriccion tras un tratamiento
de fertilidad.

¢Cual es la fiabilidad de la prueba
TPNI PreNata®?

La prueba detecta los cambios cromosdmicos autoso-
males mas habituales [trisomias 13, 18 y 21) con una
probabilidad superior al 99 % y también puede descartar-
las con la misma probahilidad. La prueba TPNI PreNata®
también detecta con fiabilidad cambios de los cromaoso-
mas y las RAA con una probahilidad del 96 % y CNV con
una sensibilidad del 74 %.

¢Queé significan los resultados?

Un hallazgo irrelevante significa que casi se puede des-
cartar una alteracion cromosadmica. Si hay un hallazgo
destacable, hay una alta probabilidad de que haya un
camhio cromosdémico. Dado que se trata de una prueba
de cribado y no de un diagndstico, debe realizarse un
procedimiento diagndstico para confirmar un hallazgo
destacable. Su médico/médica le explicara sus opciones.
Por regla general, se trata de un examen de liquido am-
nidtico (amniocentesis) o un examen de tejido placentario
(muestra de vellosidades caoridnicas).

Limites de la prueba TPNI PreNata®

Los cambios examinados solo expresan una parte de los
cambios cromosomicos prenatales posibles. No es pasi-
ble detectar otras anomalias y malformaciones ni realizar
afirmaciones sobre el estado de salud del nifio. Asi, la
prueba no sustituye a los exdamenes periddicos de detec-
cion ni a una ecografia precisa. Ademas, los mosaicos no
pueden detectarse con certeza. Si hay un gemelo eva-
nescente («vanishing twin»), puede producirse un falso
positivo. Tamhbién pueden darse discrepancias en la de-
terminacion del sexo.

Fallo de la prueba

Solo en muy raras ocasiones, la prueba TPNI PreNata® no
produce un resultado fiahle. Una causa comun es que la
proporcion de ADN fetal en la sangre materna sea dema-
siado baja. Es posible realizar una repeticion gratuita de
la prueba a partir de una nueva muestra de sangre.

Informacidn importante

En muy raras ocasiones (<1 %) pueden determinarse ha-
llazgos negativos erroneos. Esto significa que la prueba
ha determinado un resultado irrelevante, a pesar de que
el nifio sufre una alteracion cromosdmica. De igual ma-
nera, un hallazgo relevante no siempre significa que exis-
te una alteracién cromosémica. Un resultado del TPNI
PreNata® relevante no tiene por qué ir acompafiado de la
interrupcion del embarazo, pero podria ser un motivo
para prepararse para un nifio con, por ejemplo, una triso-
mia, previa confirmacion mediante otras pruehas.
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prueba prenatal no invasiva

Puede encontrar mas informacion
sobre la prueba TPNI PreNata® en
prenata.de
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TPNI PreNata® de un vistazo

EI TPNI (test prenatal no invasivo) PreNata® es una prueba
prenatal que permite averiguar, sin ningun riesgo para la
madre ni para su hijo, si el nifio esta afectado por altera-
ciones genéticas que podrian perjudicar su desarrallo.
Todo lo que se necesita es una muestra de sangre de la
madre. Si lo desea, el TPNI PreNata® tambien puede utili-
zarse para determinar el sexo del nifio al mismo tiempo. El
examen puede realizarse a partir de la 10.° semana de
embarazo.

¢Como funciona el TPNI PreNata®?

El material genético humano —nuestro ADN— esta conte-
nido en los cromosomas de las células. Por regla general,
hay 23 pares de cro mosomas por célula. Los cromoso-
mas 1-22 [autosomas] y los cromasomas sexuales (gono-
somas) estan presentes por duplicado, una copia de la
madre y otra del padre. Las mujeres tienen dos cromoso-
mas X [XX] y los hombres tienen un cromosoma X y un
cromosoma Y (XY). Las alteraciones cromosomicas, es
decir, la falta o la adicidn de cromosomas [0 partes), pue-
den perjudicar el desarrallo. En la prueba TPNI PreNata®,
se examina el ADN del nifio en busca de alteraciones cro-
mosomicas en una muestra de sangre de la madre a partir
de la 10.* semana de embarazo sin ningun riesgo para la
madre o el nifio. La informacidon del ADN del nifio se deco-
difica en el laboratorio y se determina si esta afectado por
alteraciones cromosoémicas. En el caso de las trisomias, el
cromosoma respectivo esta presente por triplicado en lu-
gar de por duplicado. En cambio, en las monosomias, el
cromosoma afectado solo esta presente de una forma.
Los nifios afectados suelen presentar diversos grados de
anomalias clinicas o complicaciones de salud. En princi-
pio, estas alteraciones cromosémicas son muy raras, pero
tambien pueden producirse en madres jovenes.

¢Cuanto cuesta el TPNI PreNata®?

Opcidn
Trisomias 13/18 /21

El seguro de enfermedad obligatorio (GKV)
cubre los gastos en determinadas condiciones,
sin copago por parte del paciente

Opcidn
Trisomias 13/18/21
Determinacion del sexo

Opcidn
Trisomias 13/18 /21
Determinacion del sexo

Asignacidon errénea de cromosomas sexuales
(solo para embarazo simple)

Opcidn
Trisomias 13/18 /21
Determinacion del sexo

Asignacidon errénea de cromosomas sexuales
(solo para embarazo simple)

Aneuploidias raras y duplicaciones y deleciones
parciales >7 Mb

Desde el 1/7/2022, el examen prenatal no invasivo para
la deteccion de las trisomias 13, 18 y 21 puede facturarse
como prestacion del seqguro sanitario a través del seguro
de enfermedad obligatorio (opcion 1). Consulte con su
meédico si cumple los requisitos para que el seguro de
enfermedad cubra los gastos. Ademas, en consulta con
su meédico, puede optar adicionalmente por la determi-
nacion del sexo del nifio (opcion 2) o de camhios cromo-
sémicos mas amplios que incluyan la determinacion del
sexo del nifio (opciones 3 y 4). Los gastos adicionales a
las prestaciones del seguro sanitario debera abonarlos
usted como prestacion sanitaria individual (IGeL].

¢Que alteraciones cromosdmicas se
examinan?

El TPNI PreNata® le permite seleccionar cuatro opciones
diferentes con distintos alcances de examen. Las triso-
mias mas frecuentes (13, 18, 21) se examinan en la op-
cion 1. Otras opciones incluyen la determinacion del
sexo, el examen de los cromosomas sexuales, pero tam-
hién el examen de los 22 pares de cromosomas (autoso-
mas). Sin embargo, solo se examinan los cromosomas
solicitados por la opcidn de prueba elegida. Las muestras
y todos los datos recogidos permanecen en Alemania.

Trisomias 13,18y 21

Estas tres trisomias son las alteraciones cromosdmicas
mas frecuentes en los nacidos vivos.
—>Trisomia 13 (Sindrome de Patau,
frecuencia aprox. 1:5000)
—>Trisomia 18 (Sindrome de Edwards,
frecuencia aprox. 1:3000]
—>Trisomia 21 (Sindrome de Down,
frecuencia aprox. 1.700])

Cromosomas sexuales

Tamhién pueden examinarse secciones de ADN de los
cromosomas sexuales X e Y [gonosomas). Esto puede
proporcionar indicios de la presencia de diversos sindro-
mes en los que los cromosomas sexuales estan presen-
tes en numero alterado, es decir, faltan o estan presen-
tes en adicién (monosomia X; trisomia X, XYY, XXY]. Estos
cambios suelen asociarse a anomalias menos incapaci-
tantes en comparacion con los cambios en los cromoso-
mas 1-22 (autosomas). Para analizar los cromosomas
sexuales, seleccione TPNI PreNata® opcion 3 o 4.

Determinacion del sexo

Silo desea, el TPNI PreNata® también puede utilizarse para
determinar el sexo del nifio (opciones 2, 3 y 4]. La notifi-
cacion, de acuerdo con las disposiciones de la Ley de
Diagnadstico Genético, la realiza el médico o la médica
que le atiende a partir de la 12.* semana de gestacion
(14+0 p.m.).

Examen genomico
de todos los cromosomas (1-22])

El examen del genoma completo de todos los cromoso-
mas también puede detectar aneuploidias autosémicas
raras (rare autosomal aneuploidies, RAA). A menudo se
trata de los llamados mosaicos, lo que significa que hay
al menos dos tipos de células diferentes con conjuntos
de cromosomas distintos. Las células del nifio [mosaico
fetal] o solo partes de la placenta pueden estar afectadas
(mosaico placentario].

Cuando faltan partes de cromosomas (deleciones] o es-
tén presentes varias veces [duplicaciones) y, por tanto, se
modifica el nimero de copias de las secciones afectadas,
se habla de variaciones del nimero de copias (Copy Num-
ber Variations, CNV). Las CNV se producen con una fre-
cuencia inferior al 0,02 % en los nacimientos. Pueden
provocar malformaciones de los 6rganos o trastornos del
desarrollo. Con el TPNI PreNata® [opcion 4] pueden de-
tectarse a partir de un tamafio de 7 Mb.



