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Pruebas prenatales no

invasivas (NIPT)

¢ Qué son las NIPT?
Las pruebas prenatales no invasivas (NIPT por sus siglas en inglés),

conocidas también como el cribado de ADN sin células (cfDNA),

Pantallas de NIPT para:
e Trisomia 21 (sindrome de Down)

son una innovadora opcién de cribado de aneuploidia. Las NIPT * Trisomia 18 (sindrome de Edwards)
realizan un cribado seguro y no invasivo de las aneuploidias e Trisomia 13 (sindrome de Patau)
cromosomicas mas habituales a partir de la semana 10 de gestacion, e Algunas aneuploidias en

gracias a una unica extraccion de sangre materna. Las asociaciones cromosomas sexuales

profesionales, incluido el congreso estadounidense de obstetras
y ginecdlogos (ACOG por sus siglas en inglés), recomiendan las NIPT como opcion para todas las
mujeres embarazadas, con independencia de su edad o de los posibles riesgos derivados de esta.'

¢En qué se diferencian las NIPT de los métodos de cribado sérico tradicionales?
Las NIPT cuentan con un nivel de sensibilidad y especificidad superiores a los del cribado sérico tradicional’=
gracias a los cuales proporcionan las siguientes ventajas:
e Tasa maxima de deteccion registrada del sindrome de Down'
e Tasa minima de falsos positivos registrada del sindrome de Down'
e Mayor margen de cribado disponible (llevado a cabo a partir de la semana 10 de gestacion y hasta

el término)'=

¢ Como escojo el mejor método de NIPT para mis pacientes?

La seleccion del método de NIPT adecuado es una cuestion importante para sus pacientes. Si bien existen

diferentes métodos a su disposicion para ejecutar las NIPT, la secuenciacion de proxima generacion (NGS) es

el mas utilizado.* El método de NIPT basado en la secuenciacion del genoma completo ofrece tasas de error

mas bajas que otras tecnologias.® Un error de la prueba se traduce realmente en un resultado no concluyente.
Puede provocar un mayor grado de ansiedad, tanto en el paciente como en el médico, asi como acarrearun '

mayor numero de intervenciones de seguimiento con el fin de obtener informacié
-




Limitaciones de la prueba

Las pruebas prenatales no invasivas (NIPT) basadas en el analisis de ADN sin células de la sangre materna consisten en una prueba
de cribado; no son pruebas diagndsticas. Puede obtenerse resultados de falso positivo y de falso negativo. Los resultados de las
pruebas no deben utilizarse como la Unica base para establecer un diagndéstico. Antes de tomar ninguna decision irreversible acerca
del embarazo, es preciso llevar a cabo una prueba de confirmacion adicional. Un resultado negativo no descarta la posibilidad de
que el embarazo se desarrolle con una anomalia cromosomica o subcromosémica. Esta prueba no criba en busca de poliploidias
(por ejemplo, la triploidia), defectos congénitos (por ejemplo, defectos de tubo neural abierto), trastornos de un solo gen ni otros
trastornos como, por ejemplo, el autismo. Existe una pequena posibilidad de que los resultados de la prueba no reflejen el estado
cromosomico del feto, pero que si reflejen cambios cromosémicos de la placenta (es decir, mosaicismo confinado a la placenta
[CPM]) o de la madre que puedan tener relevancia clinica, o no.
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