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CRIBADO DE CROMOSOMOPATIAS 12 TRIMESTRE
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1/ CRIBADO DE CROMOSOMOPATIAS 12 TRIMESTRE

ECOGRAFIA PRIMER TRIMESTRE

CRL: LONGITUD CEFALOCAUDAL TN: TRANSLUCENCIA NUCAL
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1/CRIBADO DE CROMOSOMOPATIAS 12 TRIMESTRE

ECOGRAFIA PRIMER TRIMESTRE

DV: DUCTUS VENOSO

HN: HUESO NASAL

‘;: Hospit_al General
sauveaic A€ Villalba



n!“Q-.

\\l\

'\\

1@R|BA,6 DE CROMOSPMQ
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Datos de la Pamente

Fachade NaGcIimIeNIt s casmems mmmens

31-Dic-1982

Edad en Fechade Muestras . . . . ... .. 35.05 anos
Datos de Ia Gestacuon

S R R = (] 0, T S 52

UM defetos o vn vrmammws resmssacsss 1

B S v e e G e s No
IABEEES: e vies v s e e S e No

Tipo-de Embarazo s swiscsma s Natural

o b TR T TP e Caucasiana

Datos Ecogré?icos

Fechadela Ecografia. . ... ......... 02-02-2018
Ecografista . . . ... ... ............
NAOTdel ©RIL. .. ccovarmmmaanmammmmmmrags 63,00 mm { Edad gestacional = 12+4 )
AMAIOEHES IR TN s s e smesmses 1,54 mm { Multlplo Mediana = 0.925 )
Datos Bloqmmlcos
Fecha de extraccion . 17-01-2018 ( Edad gest. = 10+2)
PAPP-A ... .. 1.48 muUli/ml ( MoM Corr. =1.112)
BHCG Libre . . 119 ng/ml ( MoM Corr. = 1.788 )
Informe de Riesgos
--------- Probabilidades ---------

Trisomia 21

ALTO

Riesgo por Edad

Trisomia 18

Bajo

Trisomia 21

1/244

Trisomia 18

1/478

Riesgo Combinado Bajo

Bajo

1/2.163

1/ 181129
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Datos de la Paciente 7
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Fecha de Nacimiento . . . ... .. ... ... . 19-Oct-1984

Edad en Fecha de Muestras . . ... .. .. : 32.59 anos

PeSOENKE oo cdivsemrasumiayen sunns 65

NOmMerg de fetos ..« ovvua v crmaasinis 1

EUMACOra:. « suvvsrons e snim s sataing No
BUABOIeS o v wstms svrm s ara sirsmia No

Tipgide EmMbarazo < v smise s snes : Natural
s R T . Caucasiana

Datos Ecograficos

Fechadela Ecografia.............. : 26-05-2017
Ecografista . . ... ......___ :

ValordelCRL . ................... : 87,00 mm ( Edad gestacional = 12+6 }

727> [o] gire I 71 b= i 1| 7SR e S : 1,80 mm { Mdltipio Mediana = 1.058 )

23-05-2017 ({ Edad gest. = 12+3)
4 0.70 muUl/ml { MoM Corr. = 0.236 )
BHCG Libre. . f.... : 118.00 ng/mil { MoM Corr. = 2.975 )
Informe de Riesgos
--------- Probabilidades ---------
Trisomia 21 Trisomia 18 Trisomia 21 Trisomia 18
Riesgo por Edad Bajo Bajo 1/436 1/985
Riesgo Combinado ALTO Bajo 1/22 1/394.033 I

/
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TPNI

(privado)

GRUPOS DE RIESGO

PRUEBA

B invasiva
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PRUEBAS INVASIVAS

“l: Hospital General
savers A€ Villalba



= ) < -~
whs O 0 B
;" '& ‘ w a’_"l ’\ atd N ‘\1 L ll:' k "v " |

TIPOS DE PRUEBAS INVASIVAS

ASIVAS,

» Biopsia corial (11-14 semanas): canalizacién a Fundacién Jiménez
Diaz.
» Amniocentesis (> 16 semanas): HGV.

“l: Hospital General
sauveic A€ Villalba
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INDICACIONES DE PRUEBAS INVASIVAS

» No candidata a test no invasivo.

» IRC 1/51-1/250 que no desee test no invasivo.
» IRC >1/50.

> TN > p99.

» Antecedentes obstétricos o familiares de 12 grado de aneuploidias o
enfermedades candidatas a diagndstico genético o molecular.

» Malformaciones fetales o marcadores ecograficos susceptibles de
estudio genético.

‘;: Hospital General
SaludMadrid de Vlllalba
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TEST PRENATAL NO INVASIVO
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TEST DE ADN FETAL EN SANGRE MATERNA

» Aislamiento de ADN fetal libre,
procedente de la placenta,
presente en sangre materna.

» A partir de la semana 10 de
gestacion.

» Longitud de fragmentos de ADN
fetal mas cortos que los maternos.

XDQX Fetal DNA

“l: Hospit_all General
sauveic A€ Villalba
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3.TEST PRENATAL NO INVASIVO (TPNI‘)

TEST DE ADN FETAL EN SANGRE MATERNA
.. . Sl Extra fragments

Secugnuauon masiva multiple (de todo i — |:|\ detved
o regiones especificas del genoma). JDNA — O from fetal
Cuantificacion de dosis relativa de cada ] i’
cromosoma.
Analisis por softwares bioinformaticos.

Maternal

DNA

Datos se cruzan con bases de datos de
referencia de la poblacion general: si el
conteo da al cr 21 un % mayor de lo
esperado, el resultado se emite como
riesgo alto para trisomia 21.

Reference  Chromosome 21
chromosome ~ fragments

‘;: Hospit_al General
sauveoic 1€ Villalba
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TEST DE ADN FETAL EN SANGRE MATERNA

> FRACCION FETAL: minima para resultado valido es del 4%.
v' Aumenta con la edad gestacional.

v Disminuye cuanto mayor es el peso materno.

‘;: Hospital General
sauvecis A€ Villalba

15



= & (- | 3TEST PRENATALN

INDICACIONES DE TPNI

INVASIVO (TPN Ii‘/g- 1,4

> IRC (realizado en nuestro centro):

1/51 — 1/250 sin marcadores ecograficos de segundo orden.
1/251 - 1/1000 con HN ausente 6 DV reverso.

>1/50: en funcidn de caracteristicas de la paciente y hallazgos
ecograficos (informar que la prueba no es diagnostica).

A NEANERN

> Sin IRC:

Error de citacion atribuible al centro.
Antecedente de Trisomia 13,18 o 21 tras evaluacion obstétrica y
genética (consejo genético, si ecografia normal).

ANERN

‘; Hospit_al General
savecic € Villalba
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CRITERIOS DE EXCLUSION DE TPNI

» Gemelares con feto SIN actividad cardiaca.
» Triples o de orden mayor.

» No deseo de la paciente.

» Indicacién de prueba invasiva.

» |IRC elevado realizado en otro centro o sin IRC por motivos atribuibles
a la paciente.

‘;: Hospital General
savecic € Villalba
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TEST PRENATAL NO INVASIVO

» Consentimiento informado.
» Laboratorio del hospital de La V de 7,30 a 10,30 h sin cita.
> Resultados: +- 8 dias laborables.

» S:trisomia 21 (99%) ,t 18 (96%) y t 13 (91%).
> E::trisomia 21 (99%) (VPN: 99,99 ).

» Fraccion fetal inferior al 3,5% — 22 muestra .

» Test positivo requiere confirmacion por pueba invasiva (es prueba
de screening, no diagndstica).

‘; Hospit:al General
SaludMadrid de Vlllalba
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RESULTADOS DEL ANALISIS
LA MUESTRA PRESENTA BAJO RIESGO PARA LAS ANEUPLOIDIAS ANALIZADAS.

I:> FRACCION FETAL ESTIMADA (%):

4.4 %

' 3TEST PREé\lATAL:!o INVASIVO (
INFORME DE TPNI DE BAJO RIESGO

Trisomia 21 Bajo Riesgo

Trisomia 18 Bajo Riesgo

Trisomia 13 Bajo Riesgo

Menor de 0.001%
Menor de 0.001%
Menor de 0.001%

(riesgo <1/100000)
(riesgo <1/100000)
(riesgo <1/100000)

"SEXO FETAL ANALIZADO

Femenino ( Ausencia de cromosoma Y)

ANALISIS DE ANEUPLOIDIAS SEXUALES

Aneuploidias sexuales no

Irisomia 21
Irisomias 18
[risomiz 13
Ancup. Sex
Ccromosoma Y

analizadas

Sensibilidad
Q317

98 .24

99 99
'; 5.00

I

98.00

19

Especi

239 95
39 G5
99.94

ficidad

Vi
2219
16H.61

32.84

T VPN

99.99
9% .99

QG Qg

7ol
TPN ﬂ
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INFORME DE TPNI DE ALTO RIESGO

RESULTADOS DEL ANALISIS
LA MUESTRA PRESENTA ALTO RIESGO PARA LA ALTERACION GENETICA INDICADA.
®So recomienda una técnica genética invasiva para la confirmacion del hallazgo.

FRACCION FETAL ESTIMADA (%):

7.3 %

Irisomia 21 Alto Riesgo Consultar valor predictivo positivo en tabla de contingencia
Trisomia 18 Bajo Riesgo Menor de 0.001% (riesgo <1/100000)
Trisomia 13 Bajo Riesgo Menor de 0.001% (riesgo <1/100000)

SEXO FETAL ANALIZADO
Masculino ( Presencia de cromosoma Y)

ANALISIS DE ANEUPLOIDIAS SEXUALES
Aneuploidias sexuales no analizadas

Sensibilidad Especificidad
Trisomia 21 99.17 99.95
Trisomia 18 98.24 99.95

Trisomia 13 94.99 99 .66
Aneup. Sex. 95.00
Cromosoma Y 98.00

20



COMPARATIVA ENTRE PRUEBAS
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COMPARATIVA PRUEBAS INVASIVAS Y NO INVASIVAS

Resultados QF- Resultado de
PCR o FISH cariotipo (23
Semanas (13,18,21 y T Riesgo aborto
sexuales) cromosomas)
BIOPSIA CORIAL < 14 semanas 3-4 dias 4 semanas 1-2 %
AMNIOCENTESIS > 16 semanas 3-4 dias 4 semanas 1%
Tiempo . Sensibilidad
Semanas P Resultados Riesgo aborto g s Y
resultados especificidad
(cromosomas) 21

ADN FETAL EN

, 13,18y 21
SANGRE > 10 semanas 3-10 dias (L.
MATERNA basico)

‘;; Hospit_al General
savecic € Villalba
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ANALISIS DE RESULTADOS DE HGV
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sauvecic 1€ Villalba
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2016-2017

v" NUmero de partos: 516 (2016); 714 (2017).
v" TPNI desde marzo 2017.

IRC >1/50 13 12
IRC1/51-1/250 27 13
TPNI 16 (privado) 16
PRUEBAS INVASIVAS _—
ANEUPLOIDIAS 3 4

‘;: Hospital General
SaludMadrid de Vlllalba
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Marzo 16-Febrero 17 vs Marzo 17-Febrero 18

IRC >1/50

IRC 1/51-1/250 21 12
IRC >1/50 11 4

IRC1/51-1/250 19 18

J Pl de 50% al 23% en las pacientes con IRC alto

‘;: Hospital General
SaludMadrid de Vlllalba
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Paciente de 42 anos, gestante de 13+1 semanas, a la
que se realiza ecografia de 12 trimestre con los
siguientes datos: CRL: 71 mm TN: 1,7 mm (menor P99),
hueso nasal presente y ductus venoso anterdégrado.
Ausencia de alteraciones morfoldgicas. El resultado del
indice de riesgo combinado para trisomia 21 es de
1/75. SENALE LA CORRECTA:

a. Escandidata a realizarse prueba invasiva.

b. Siendo la ecografia normal, no es preciso realizarse ninguna prueba
adicional, a la espera del resultado de la ecografia morfoldgica de las
16 semanas.

c. Puede realizarse el test prenatal no invasivo.

d. a y C son correctas.

‘;: Hospit_al General
sauveaic A€ Villalba



Paciente de 42 anos, gestante de 13+1 semanas, a la
que se realiza ecografia de 12 trimestre con los
siguientes datos: CRL: 71 mm TN: 1,7 mm (menor P99),
hueso nasal presente y ductus venoso anterdégrado.
Ausencia de alteraciones morfoldgicas. El resultado del
indice de riesgo combinado para trisomia 21 es de
1/75. SENALE LA CORRECTA:

a. Es candidata a realizarse prueba invasiva.

b. Siendo la ecografia normal, no es preciso realizarse ninguna prueba
adicional, a la espera del resultado de la ecografia morfoldgica de las
16 semanas.

c. Puede realizarse el test prenatal no invasivo.

d. a y € son correctas.
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Respecto al test prenatal no invasivo, SENALE LA
CORRECTA:

a. Es posible detectar ADN fetal en sangre materna a cualquier edad
gestacional.

b. Cuanto mayor es el peso materno mayor cantidad de ADN fetal se
detecta en sangre materna.

c. Tiene un valor predictivo negativo en torno al 99% para la trisomia
21.

d. Un resultado del test de alto riesgo para trisomia 13, 18 0 21 es
diagnostico y no seria preciso confirmarlo mediante una prueba
invasiva.

‘;: Hospit_al General
sauveoic 1€ Villalba
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Respecto al test prenatal no invasivo, SENALE LA
CORRECTA:

a.

b.

c.

d.

Es posible detectar ADN fetal en sangre materna a cualquier edad
gestacional (a partir de las 10 semanas)

Cuanto mayor es el peso materno mayor cantidad de ADN fetal se
detecta en sangre materna (disminuye a mayor peso materno)

Tiene un valor predictivo negativo en torno al 99% para la trisomia
21.

Un resultado del test de alto riesgo para trisomia 13, 18 0 21 es
diagndstico y no seria preciso confirmarlo mediante una prueba
invasiva (siempre precisa confirmacion por prueba invasiva)
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