4Como se realiza el
FirstTrimesterScreen | FB’

El examen exploratorio del primer trimestre (First Trimester
Screen | FB) es un analisis de sangre sencillo que se le
realiza a usted mediante una puncion en el dedo cuando

el feto tiene entre 9 y 13 semanas y 6 dias de edad. Su sangre
se analiza para detectar 2 marcadores que normalmente se
encuentran en todas las mujeres embarazadas.

El andlisis de sangre es seguido de una ecografia, que se realiza
cuando el feto tiene entre 11 semanas y un diay 13 semanas y
6 dias de edad. La ecografia confirma la edad del bebé y mide
la cantidad de liquido detrés de su cuello.

Si se le realiza un examen de deteccién de anormalidades
cromosémicas durante el primer trimestre, debe asegurarse
de que se le realice el examen de deteccion de defectos
del tubo neural abierto (ONTD) en el segundo trimestre.
Los ONTD, al igual que la espina bifida, surgen como resultado
del desarrollo inadecuado del cerebro y de la médula espinal, y
pueden provocar una apertura a lo largo de la columna o de la
cabeza después del nacimiento del bebé.

Los ONTD se pueden detectar mediante un andlisis de alfa-
fetoproteinas (MSAFP) en el suero materno. El andlisis de AFP
en el suero materno no es invasivo. La sangre se extrae mediante
una puncién en el dedo o en el brazo de la madre y se envia al
laboratorio para analizar. Si se detectan altos niveles de AFP en la
sangre, esto puede indicar que el feto en desarrollo tiene un ONTD.

6Qué significan los resultados del
FirstTrimesterScreen | FB '

Deteccién negativa
En aproximadamente el 95% de los casos ocurre una
deteccién negativa. Esto significa que su bebé tiene un

riesgo bajo de tener sindrome de Down, trisomia 18 o
trisomia 13. Si obtiene un resultado negativo, es posible
que su médico decida detener los andlisis de deteccién o
realizarle mas anélisis en el segundo trimestre para contar
con una verificacién adicional. Un resultado negativo no
elimina por completo la posibilidad de que su bebé pueda tener
sindrome de Down, trisomia 18 o trisomia 13.

Deteccion positiva

En aproximadamente el 5% de los casos ocurre una deteccién
positiva. Esto significa que su bebé tiene un riesgo mas
alto de tener sindrome de Down, trisomia 18 o trisomia 13.
Cuando reciba este resultado en el primer trimestre, es posible
que usted y su médico deseen considerar algunas pruebas de
diagnéstico adicionales, como la muestra de vellosidades
coriénicas (CVS) o la amniocentesis.

Sirecibo un resultado positivo, 6qué
pruebas adicionales debo realizar?

Si estd en riesgo de tener un bebé con defectos de
nacimiento en base a los antecedentes familiares o a los
resultados de una prueba de deteccidn previa, es posible
que su médico le recomiende pruebas de diagndstico.
Hay 2 opciones que puede considerar.

Una prueba, conocida como muestra de vellosidades
corionicas, o CVS se realiza entre las 10 y las 12 semanas de
embarazo. Se le inserta un pequefio tubo en el cuello del Utero
o bien, una aguja delgada a través del abdomen para extraer
una pequefia parte de placenta. La muestra se envia al
laboratorio y se analizan las células para detectar
anormalidades cromosémicas como el sindrome de Down, la
trisomfa 18 y la trisomfa 13. La CVS no detecta los ONTD. Esta
prueba esta relacionada con un pequefio riesgo de aborto.

Existe otra prueba, conocida como amniocentesis, que se
realiza entre las 15 y las 20 semanas del embarazo. Se extrae
con una aguja una pequefia muestra del liquido que rodea al
bebé y se la envia al laboratorio para realizar pruebas. Las
células del liquido se analizan para detectar anormalidades
como el sindrome de Down, la trisomfa 18y la trisomia 13. La
amniocentesis también detecta los ONTD. Esta prueba estd
relacionada con un pequefio riesgo de aborto.

Asegurese de hablar con su médico sobre estas pruebas
adicionales para determinar qué opciones pueden ser
adecuadas para usted.
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NTD Labs: lider innovador en pruebas
prenatales desde hace mas de 30 afios

NTD Labs es mucho més que un laboratorio especializado
en genética. Formamos parte de una compaiifa de atencién
médica global que ofrece 3 etapas de atencién para proteger
la salud de su familia.

Las 3 etapas de atencion de PerkinElmer

1. Embarazo: pruebas prenatales
La proteccién de la salud de su familia comienza en su
embarazo. Si se le realizara la prueba de deteccién del sindrome
de Down en el primer trimestre,
existe una buena posibilidad de
que nuestros NTD Labs realicen
la prueba para su médico.
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2. Bebé: pruebas genéticas
del recién nacido
Después del nacimiento
de su bebé, la ayudamos
a protegerlo de graves
complicaciones médicas
evitables mediante nuestro
panel de pruebas genéticas
integrales para recién nacidos.
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3. Familia: banco de sangre

del cordon umbilical
Las mamas y los papés se ocupan de proteger
a la familia. Guardar las células madre de la
sangre del cordén umbilical del recién nacido
con ViaCord es una forma Unica de preparar a
su familia para el futuro.

Contintie leyendo para obtener mas informacion sobre la deteccion de determinadas
anormalidades cromosémicas y defectos de nacimiento, y por qué es importante que le
realicen pruebas durante el primer trimestre de embarazo para proteger la salud de su bebe.

¢Qué es el sindrome de Down?

El sindrome de Down, también conocido como trisomia
21, es la anormalidad cromosdémica de ocurrencia mas
habitual. Su causa es tener una copia adicional del
cromosoma 21, con un total de 3 copias en lugar de las
2 copias normales.

* Uno de cada 733 bebés nace con sindrome de Down

* Existen més de 400.000 personas que viven con
sindrome de Down, en los Estados Unidos

El sindrome de Down puede provocar problemas

de desarrollo y un mayor riesgo de afecciones como
defectos cardiacos, retraso mental, problemas
respiratorios y auditivos, y leucemia infantil. La
gravedad de estas afecciones varfa en gran manera

de un individuo a otro.

¢Qué es la trisomia 187

La trisomia 18, o sindrome de Edward, es la segunda
trisomia mds habitual; una afeccién en la cual alguien
tiene 3 copias de un cromosoma determinado. Su causa
es tener una copia adicional del cromosoma 18: con un
total de 3 copias en lugar de las 2 copias normales.

* Uno de cada 3.000 bebés nace con trisomia 18

* Aproximadamente, la mitad de los bebés con trisomia 18
cuya gestacion llega a término nacen muertos

La trisomia 18 causa problemas de desarrollo
relacionados con complicaciones que ponen en
riesgo la vida durante los primeros meses y afnos
del bebé. Estos problemas pueden incluir deformidades
de corazén, intestinos, eséfago, manos y pies; problemas
en rifiones, retraso de crecimiento y mental.

¢Qué es la trisomia 137

La trisomia 13, o sindrome de Patau es otra anormalidad
cromosémica conocida. Su causa es tener una copia
adicional del cromosoma 13, con un total de 3 copias
en lugar de las 2 copias normales.

* Uno de cada 16.000 bebés nace con trisomia 13

+ Sélo entre el 5% y el 10% de los nifios con trisomia 13
superan su primer afio de vida

La trisomia 13 esta relacionada con problemas
mentales y fisicos severos que causan la muerte de
muchos de estos bebés durante los primeros dias o
las primeras semanas de vida. Los bebés con trisomia
13 suelen tener problemas como anormalidades del
corazén, el cerebro o la médula espinal, ojos pequefios o
mal desarrollados, dedos adicionales en las manos o en los
pies, deformidades en la boca y un tono muscular débil.

(Por qué es importante realizar
pruebas prenatales?

El' hecho de realizar pruebas durante el embarazo la
ayudaré a estar informada sobre la salud de su bebé,
incluso antes de que nazca. La informacién que reciba sera
extremadamente valiosa para ayudarla a planificar el
nacimiento de su bebé. Usted y su médico también podran
decidir si es necesario realizar mas pruebas durante el
embarazo. Si descubre que tendra un bebé con uno de
estos defectos de nacimiento, podra preparar a su
familia para el futuro de manera proactiva, tomando
importantes decisiones médicas y econdmicas con
respecto a la atencion.



