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Diagnostico
Prenatal
Genética

Tecnicas de
Diagnostico
Prenatal

| | Cordocentesis |

Biopsia Coral

Amniocentesis |

Invasivas —

Consejo Genético

Tipos de estudio
Genético

Tipos de
segun el tipo

Foniculocentesis |

Biopsia de
Tejidos

se toma una muestra de la sangre del bebé a partir de su corddon umbilical para analizarla.
detectar ciertos trastornos genéticos, enfermedades sanguineas e infecciones.

la obtencion de vellosidades procedentes del area coridnica de la placenta en desarrollo.
podemos encontrar defectos cromosdmicos o enfermedades hereditarias por alteraciones
del ADN, la edad gestacional optima se situa entre las 11-12 semanas de gestacion.

la extraccion de liguido amnidtico mediante puncidon transabdominal bajo control ecografico.
Encontrar diagndsticos cromosdmicos o enfermedades hereditarias por alteraciones del ADN,
habitualmente se realiza entre las 14 — 20 semanas de gestacidon

la obtencidn de sangre fetal mediante puncidén directa de los vasos funiculares bajo control
ecografico. estudio rapido de los cromosomas del feto, estudio inmunoldgico del mismo v estudio
de determinadas hemopatias o enfermedades de la sangre.

Esta técnica se utiliza para obtener tejidos fetales que deben ser sometidos a estudios
especificos, por ejemplo, para practicar biopsias de piel, de higado, musculares, etc.

Embriofetoscopia

No invasivas

prueba
de

patologia que pueden

detectar

Terapia Geénica
IN vVivo.

Duo Marcador

consiste en la visualizacidn directa del embrién o feto durante el embarazo a través de un
instrumento llamado endoscopio o fetoscopio. La embriofetoscopia permite detectar

malformaciones congénitas v enfermedades hereditarias con la vista.

Triple marcador

Ecografia

| Doppler

— Consiste en la toma de muestra de sangre materna (entre las 10 a 13 semanas) con el
objetivo de cuantificar dos hormonas, la forma libre de la fraccién beta de la gonadotropina
corionica humana (BetaHCG) y la proteina plasmatica A del embarazo.

La prueba de deteccidn triple mide la cantidad de tres sustancias en la sangre de una
mujer embarazada: alfa-fetoproteina (AFP), gonadotropina coridnica humana (GCH) v
estriol (UE3).

consiste en hacer el diagndstico a traves del ultrasonido. Conocer malformaciones etc.

consiste en hacer el diagndstico a traves del ultrasonido, pero las ondas se dirigen a la
-_ sangre del feto y esto nos permite efectuar estudios del flujo placentario y del sistema
circulatorio fetal.

Sangre Materna

consisten en hacer una extraccion de sangre a la madre durante la gestacion, para

(Marcadores Biogquimicos)

cuantificar una serie de substancias segregadas por el feto o la placenta que dan

informacidn sobre el feto. Ildentificamos a las mujeres gestantes que estan en riesgo de
tener un bebe afectado de alguna cromosomopatia, entre ellas la trisomia 13, 18, 21.

Sangre materna ( ADN
Libre fetal)

consiste en el analisis de ciertas secuencias gendmicas del ADN libre fetal, que se

es el acto medico mediante el
cual un
asesoramiento
posible alteracidon geneética que
puede padecer &l o su familia.

individuo recibe
sobre una

encuentran circulando libremente dentro del torrente sanguineo materno permitiendo
el diagndstico de las trisomias mas frecuentes

debe atender a las circunstancias concretas del sujeto y su familia y
puede ser acompanado de la realizacion de un test genetico
especifico. En este proceso debe de hacer un pre test y un post-test

Como se debe
atender

acompanado de consentimiento informado.

En individuos sanos, permite conocer si pueden trasmitir una
enfermedad genetica a su descendencia.

Se realiza sobre fetos durante el embarazo. Permite conocer si

presenta una enfermedad genetica antes de su nacimiento

Se realiza sobre fetos en el curso de tecnicas de seleccion
- | embrionaria antes de su implantacion. Permite conocer si el embrion
esta afecto o libre de la enfermedad estudiada

que permite identificar los cromosomas en la celula en division tras
su tincion, determinando numero de cromosomas y estructura

que utiliza ADN total vy que permite identificar perdidas o ganancias

de material genetico mediante su hibridacion frente a un ADN
considerado equilibrado.

permiten identificar mutaciones puntuales en un gen o genes determinados,
pudiendo aplicarse a un gen concreto o mutacion conocida

De Portadores -
Prenatal — Utilidad
Pre-implantatorio
Cariotipo
| Citogenéticos | —
| array CGH |
Secuenciacion
de SANGER
| Moleculares | =
Secuenciacion de
nueva generacion

permite la identificacion de alteraciones en multiples genes, de una
manera rapida y economica.

la transformacion
celular tiene lugar en administrarle al paciente un gen El problema que presenta esta
dentro del paciente al La Terapia génica a travées de un vehiculo (por técnica es que es muy dificil

que

se le administra

la terapia.

Consiste:

ejemplo un virus), el cual debe
localizar las células a infectar.

conseguir que un vector localice
a un Unico tipo de células diana.



