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CHROMOSOMAL
EXAMINATION

PIONEERS IN REPRODUCTIVE GENETICS

cQué es NACE®?

2 NACE® es un test de cribado prenatal no invasivo
que analiza las alteraciones cromosémicas mas
frecuentes sin poner en riesgo el embarazo.

% Una sencilla extraccion de sangre periférica de la
madre permite la defeccion de ADN libre circulante
en el plasma materno mediante tecnologia de secuenciacion de nueva
generacion y andlisis bioinformaticos avanzados.

Resultados

2 Nace® evita retrasos en el tiempo de entrega de resultados. El nimero
de casos en los que es necesaria una nueva exiraccion es inferior al 0.1%

Unico test realizado en Espafia

é,Por qUé ¢Para quién es valido?

< Especialmente indicado en mujeres con resultado anormal del cribado del 1°

U n O rU e b O trimestre!, con embarazos anteriores con sindrome de Down, o que presentan
un hallazgo sospechoso en las ecografias.

P re n O 'I'O | < Valido para gestaciones Gnicas y gemelares*. En ambos casos presenta una alta
sensibilidad y especificidad.
n O | n VO S IVO ’P <® Se puede realizar en casos de Fecundacion in vitro, y en gestaciones procedentes
. de donacion de 6vulos.
Los tests no invasivos pueden o® Para mujeres de cualquier edad, independientemente del indice de masa

. corporal rupo étnico.
evitar alrededor del 98% de poraty grup

las pruebas invasivas en
pacientes de riesgo para T213,  ---rmmmmrmmmm oo
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®
* El estandar actual de deteccidén prenatal M Q m | d 1’ ‘I‘ NACE
de alteraciones cromosodmicas requiere ¢ U e G n O O lOS e ec G ?
del uso de técnicas invasivas (amniocen-
tesis y biopsia de vellosidad corial), que ° 2
conllevan un riesgo de aborto esponta- o°® .I, ]8’ ]3, x' Y
neo entre 0.5%-2%.

*En estos casos no se informa del sexo de los fetos.

*

NACE® ofrece informacién fiable para :. Sindromes de Down, Edwards y Patau, respectivamente.

evitar técnicas invasivas innecesarias. 7T TTTTTTToTToomToomooomooomoommoomooomoommooonns e
% Informa sobre el 80% del total de las anomalias cromosémicas detectadas en

e L . -
diagndstico prenatal invasivo2.

Importancia de la cobertura en la
prueba NACE® para gestaciones Onicas

Tasa de deteccion segun tipo de cribado (T.21)
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. T3 § *  Incluye Edad materna, Medida de la translucencia
V 45 X D 0% nucal y Marcadores bioquimicos PAPP-A y B-HCG
’ [0) libre.
Trisomias g **Incluye otros marcadores ecogrdficos: hueso nasal,
sexuales © 40% ductus venoso y flujo fricuspideo.
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'9 (1) Nicolaides KH. Screening for fetal aneuploidies at 11 fo
20% 13 weeks. Prenat Diagn 2017; 31:7-15.

Segun datos de 2012 del Registro Europeo de
Diagnodstico Prenatal®, las anomalias de los
cromosomas 21, 18 y 13 representan el 71% del
total de alteraciones cromosdmicas detectadas. 0%

) . o Cribado Cribado NACE *Resultados Nace® 3 dias laborables
INACE pe:rmlte realizar extraccion de sangre de combinado Ter combinado desde la recepcion de la muestra
unes a viernes. trimestre‘(l) Ampliado“(l)
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¢Por qué un Test Prenatal No Invasivo?
Si se realiza Unicamente un Screening biogquimico

Preocupacion Innecesaria

De cada 20 mujeres que obtienen un

resultado positivo en la prueba de sindro-
) me de Down, tan sélo una estd realmente

embarazada de un nifo con sindrome de
, Down.

Falsa tranquilidad

De cada 20 mujeres que estdn embaraza-

das de un nifAo con sindrome de Down, 3
® O » obtendrian un resultado negativo en la

’ ’ ’ prueba de screening bioquimico.

¢Qué es NACE Ampliado 24?

<o NACE presenta una version ampliada que incorpora la deteccion de trisomia para
los 24 cromosomas e identifica seis microdeleciones relacionadas con sindromes
genéticos importantes.

<o Validado para embarazos tnicos con edad gestacional de al menos 10 semanas.

<¢ El estudio adicional de microdeleciones se debe indicar sdlo en casos de
determinadas anomalias ecogrdficas, ya que segin recomendaciones de la ESHG
(European Society of Human Genetics) y ASHG (American Society of Human Genetics),
en algunos casos las manifestaciones pueden ser leves o moderadas lo que dificulta el
asesoramiento genético(5).

Las microdeleciones son trastornos cromosémicos causados '| Sindrome 22q-|'|-2 (Sindrome DiGeorge, Sindrome
por pequenas pérdidas en el material cromosémico. La Velocar diofacial)

mayoria ocurren por casualidad, sin antecedentes familiares
y sin otros factores de riesgo, como la edad avanzada. Estos =~ 77 mmmmmmmmmmmomomommooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooes
sindromes van asociados generalmente a discapacidad 2.Sindrome Delecion 1p36

intelectual y malformaciones en diferentes érganos.

El panel de microdeleciones NACE Ampliado 24 propor- 3.Sindrome de Angelman* (Sindrome Delecién 15q11.2)
ciona a los médicos nuevas opciones de prueba/test no  -mmmomomomomioomoooooom oo
nvasiva en ciertas situaciones clinicas. 4 .sindrome de Prader-Willi* (Sindrome Delecién 15q11.2)
El panel de microdelecién NACE Ampliado 24 hasido
validado en muestras clinicas y analiticas reales. Su algorit- 5.Sindrome de Maullido de gato (Sindrome 5p-)

mo optimizado aborda las complejidades de las regiones = - - - oo oo oo
cromosomicas especificas para proporcionar respuestas . . .
precisas acerca de la pérdida de material genético. El 6.Sindrome de Wolf-Hirschhorn (Sindrome 4p-)

resultado es un mejor rendimiento general, incluyendo una *La region de microdelecion es la misma region para los sindromes de Angelman

tasa de falsos positivos bajos en comparacion con otros test y Prader-Willi (15g11.2). El test NACE Ampliado 24 no distingue entre estos dos
y la tasa de fallos mas baja del ensayo en el sector.* sindromes. Se requiere una prueba adicional para confirmar el sindrome en
cuestion.

Tiempo de entrega de resultados NACE Ampliado 24 son 15 dias
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