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Objetivos 

Â Definición de diagnóstico prenatal no invasivo 

Â Describir cffDNA 

Â Aplicación clínica 

Â Realidad Chilena 



NIPT NIPS 

NIPD 



Introducción 

Â Medicina materno fetal Ą Cribado 

 

Â 1997 Ą cffDNA en plasma materno 

 

Â 2011 Ą Diagnóstico prenatal no invasivo 

 



Diagnóstico prenatal 

ñCorresponde a todas aquellas acciones 
diagnósticas encaminadas a descubrir durante el 
embarazo un "defecto congénito", entendiendo 

por tal "toda anomalía del desarrollo morfológico, 
estructural, funcional o molecular presente al 

nacer (aunque puede manifestarse más tarde), 
externa o interna, familiar o esporádica, 

hereditaria o no, única o múltiple" 



No invasivo 

ñProcedimientos que no involucran 
instrumentos que rompen la piel o que 

penetran físicamente en el cuerpoò 



ADN fetal libre en sangre materna 

(Cell-free fetal DNA) 

cffDNA 

Apoptosis de 
células 

placentarias 

Apoptosis 
eritroblastos 

fetales 



 

 

 

Â Circula en pequeño fragmentos Ą 50 ï 200 pb 

Â Detección Ą Desde 5 semanas 

Â SIEMPRE Ą a las 9 semanas 

Â 0 ï 20 semanas Ą La concentración č 0,1% por semana 

Â > 20 semanas Ą La concentración č 1% por semana 

Â Vida media Ą 1 hora aprox. 

Â Post-parto Ą  Eliminación completa en 2 días 

Â *Se requiere >4% para medición 

 

cffDNA 
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ĎcffDNA 
Edad 

gestacional 
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Cariotipo 
fetal 

Toma y 
manipulación 
de muestra 

Gestaciones 
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Métodos de análisis 

ÅSecuencia fragmentos de todos los 
cromosomas y luego determina el número de 
copias de unos cromosomas determinados 

Shotgun Massive Parallel 
Sequencing 

ÅEstudia solo cromosomas de interés 
Targeted Massive 

Parallel Sequencing 

ÅAnálisis de ñpolimorfismo de nucleótido únicoò 
de los cromosomas estudiados en la madre y 
feto 

Análisis de 
distribuciones SNP 
(polimorfismo de 
nucleótido único) 



Y ahora é como lo usamos ?? 



Predicción Fenotipo Rh fetal 

Â Grupo sanguíneo fetal D 

Chitty LS, Finning K, Wade A, Soothill P, Martin B, Oxenford K, et al. Diagnostic accuracy of routine antenatal determination of 
fetal RHD status across gestation: population based cohort study. BMJ. 2014 Sep 4. 



Predicción sexo fetal 

Â Secuencia específica cromosoma Y Ą SRY ó DYS14 

Â PCR convencional ó PCR cuantitativa en tiempo real 

Â Evalúa Ą Presencia - Ausencia 

Â Desde 7ª semana 

Â 10º semana Ą Sensibilidad cercana a 100% 

Enfermedades 

ligadas al 
cromosoma X  



Trastornos genéticos 

Â Detección de aneuploidías 



 


