TEST DE PANORAMA

Natera Panorama™ Non-Invasive Prenatal Test (NIPT)
Prueba prenatal no invasiva Natera
Objetivo de la prueba

El propdsito de la prueba prenatal no invasiva PanoramaTM (NIPT) es explorar
el feto para determinar si existen anormalidades cromosémicas, que incluyen los
cromosomas especificos extra o ausentes y las microdeleciones (pequefas
secciones que no tienen cromosomas especificos), Usted tiene la opcidon de
solicitar la exploracién, asi como también un reporte sobre el sexo del feto.
Panorama se realiza sobre una muestra de sangre que contiene ADN (material
genético) tanto de la madre como del feto. EI ADN fetal

Proviene de la placenta; este ADN es idéntico al ADN que se encuentra en las
células reales del feto en aproximadamente 98% de todos los embarazos.
Panorama esta disponible para las mujeres que tengan al menos 9 semanas de
embarazo.

La prueba de panorama detecta las siguientes anomalias cromosomicas

e Trisomia 21 - Sindrome de Down.

e Trisomia 18 - Sindrome de Edwards.

e Trisomia 13 - Sindrome de Patau.

e Monosomia X - sindrome de Turner.

e Sindrome de Klinefelter

e Sindrome triple x

e Sindrome de Jacob

e Triploidia

e El Sindrome de delecién 22q11.2

e Sindrome de delecién 1p36

e Sindrome de Cri du chat, también recibe el nombre de Sindrome 5p - (5p
menos )

e Sindrome de Angelman

e Sindrome de Prader -Willi

¢ Identifica el sexo del bebe

ANORMALIDADES CROMOSOMICAS Y MICRODELECIONES EVALUADAS
CON PANORAMA:

PRUEBA PANORAMA CLASICO



Especificamente, la prueba PANORAMA evalla el riesgo de trisomia
21(sindrome de Down), trisornia 18 (Sindrome de Edwards), trisomia 13
(Sindrome de Patau), asi como aquellas aneuploidias de los cromosomas X e Y
(Sindroem de Turner, Sindrome de Klinefelter, Sindrome de Jacobs, etc.)
también permite observar triploidias y el fenomeno de gemelo evanescente.
Adicionalmente, al analizar los cromosomas sexuales, la prueba PANORAMA
también puede identificar el sexo del bebe desde lo semana 9 de gestacion. Los
resultados cuentan con un porcentaje de confianza mayor al 99%.

PRUEBA PANORAMA PLUS

La prueba panorama PLUS, aparte de ofrecer todos los beneficios ya descritos,
descarta un adicional de 5 condiciones causadas por el fendmeno genético de la
‘microdelecion”. Se evalué el riesgo del sindrome de DiGeorge
(22q11.2)sondrome de Prader-Willi. Sondrome de Angelman, sindrome de
Cridu-chat, y delecion 1 p36 con un porcentaje de confianza entre 93.8 % y 99%
dependiendo de la condicién.

TRISOMIA

Una trisomia es una condicion genética causada por copias de un cromosoma.
El sindrome de Down, una de las afecciones genéticas mas conocidas, es
causado por una copia adicional del cromosoma 21. En general cuanto mas
grande es el tamafio extra, mas problemas graves causara autosomico mas
pequefio, y productivas. Sin embargo, los bebes con trisomia 13 o sindrome de
Patau generalmente desapareceran durante las primeras semanas de vida.

¢ TRISOMIA 21 SINDROME DE DOWN
Los bebes con sindrome de Down tienen tres copias del cromosoma 21y
tienen discapacidades intelectuales que varian de leves a severas. Los
nifos con sindrome de Down necesitaran atencion meédica adicional
dependiendo de los problemas de salud especificos del nifio. La
intervencién temprana ha permitido a muchas personas con sindrome de
Down llevar vidas saludables y productivas. La presencia de condiciones
médicas, como defectos cardiacos. La mayoria de las personas con
sindrome de Down vivirdn hasta los 60 afos. El aborto espontaneo ocurre
en aproximadamente el 30% de los embarazos con sindrome de Down,
mientras que en general, aproximadamente 1 de cada 700 bebes nacen
con sindrome de Down.

e TRISOMIA 18 SINDROME DE EDWARDS
Los bebes con trisomia 18 tienen tres copias del cromosomas 18 y tiene
discapacidades intelectuales graves y defectos con géticos que
generalmente afectan al corazon, el cerebro y los rifiones. Los bebes con
trisomia 18 también pueden tener defectos de nacimiento visibles, como
una baratura en el labio (labio leporino) con o sin una abertura en el techo
de la boca (paladar hendido), cabeza pequefa. Pies aplastados, dedos y



pies subdesarrollados. Y mandibula pequefia desafortunadamente, la
mayoria de los embarazos con trisomia 18 abortaran. Si nacen con vida
la mayoria de los bebes afectados con trisomia 18 falleceran en las
primeras semanas de vida. Alrededor del 10 por ciento sobrevivir hasta su
primer cumpleanos. La trisomia 18 ocurre en aproximadamente 1 de cada
3000 nacidos vivos.
e TRISOMIA 13 SINDROEM DE PATAU

Los bebes con trisomia 13 tienen tres copias del cromosomas 13y tienen
discapacidades intelectuales severas. A menudo tienen defectos
congénitos que afectan el corazén, el cerebro y rifiones. Las
anormalidades visibles incluyen dedos y/ o dedos de los pies adicionales
0 una abertura en el labio, con o sin una abertura en el paladar. Dadas las
discapacidades severas, la mayoria de los embarazos afectados por la
trisomia 13 causaran un aborto espontaneo. Si nacen vivos, la mayoria
de los bebes afectados con trisomia 13 falleceran en las primeras
semanas de vida. Alrededor del 10 por ciento sobrevive hasta su primer
cumpleafios. La trisomia 13 ocurre en aproximadamente 1de cada 5,000
nacidos vivos.

ANOMALIAS CROMOSOMICAS SEXUALES

Las anomalias cromosOmicas sexuales ocurren cuando hay una copia extra o
faltante de uno de los cromosomas sexuales. Un tipo de anomalia cromosémica
sexual que afecta a las nifias se llama sindrome de Turner. A las nifias con
sindrome de Turner les falta un cromosoma X. otras anormalidades comunes en
los cromosomas sexuales son causadas por un cromosomas extra. Aunque la
mayoria de las personas afectadas tienen un cociente intelectual que se
encuentra dentro del rango normal, algunos, pero no todos, tienen
discapacidades retrasos en el aprendizaje. En general, la presentacion es menos
severa que lo se ve en las trisomias 18, 13 y 21. Los nifios con anormalidades
en los cromosomas sexuales generalmente no tienen defectos de nacimiento
importantes. El riesgo de algunas anormalidades en lo cromosomas sexuales
aumentan con la edad materna.

¢ MONOSOMIA X SINDROME DE TURNER
Los bebes con monosomia x son mujeres que tienen un cromosoma x en
un lugar de dos. Desafortunadamente, una alta proporcion de embarazos
con monosomia X dara como resultado un aborto espontaneo en el primer
o segundo trimestre del embarazo. Los bebes con monosomia X que
llegan a término pueden tener defectos cardiacos, dificultades de
aprendizaje e infertilidad. En la mayoria de los casos, las nifias con
monosomia X necesitaran atencion médica adicional, incluidas terapias
hormonales en diversas etapas de la vida.

e SINDROME DE KLINEFELTER



Los nifios con sindrome de Klinefelter tienen un cromosoma X adicional
(XXY). Esta condicién puede asociarse con dificultades de aprendizaje y
problema de conducta. Los hombres con sindrome de klinefelter pueden
ser infértiles. Aproximadamente 1 de cada 1,000 bebes naceran con el
sindrome de Klinefelter.

e SINDROME TRIPLE X
Las nifias con sindrome triple X tienen un cromosoma X adicional (XXX).
Las nifias con esta condicion pueden ser mas alta que el promedio y
pueden experimentar dificultades de aprendizaje o problemas de
conducta. Aproximadamente 1 de cada 800 nifias naceran con un
cromosoma X extra.

e SINDROME DE JACOB
Los nifios con sindrome de Jacob tienen un cromosoma Y extra (XYY). La
mayoria de los bebes con sindrome XYY no tienen ningun defecto de
nacimiento. Los nifios con XYY pueden ser mas altos que el promedio y
tienen un mayor riesgo de problemas de aprendizaje, del habla y del
comportamiento. Aproximadamente 1 de cada 650 nifios naceran con un
cromosoma Y extra.

MICRODELECIONES

Las microdeleciones se producen cuando a un cromosoma le falta una pequena
pieza. La gravedad de los problemas causados por una microdelecion esta
determinada principalmente por el tamafio y la ubicacion de la eliminacién. Por
ejemplo, las caracteristicas del sindrome de delecion 22g11.2 tienden a ser
diferentes y pueden ser menos graves que el sindrome de Angelman, que es
una microdelecion que afecta al cromosoma 15.

SIDROME DE DELECION 22qg 11.2

El sindrome de delacion 22Q 11.2, también llamado sindrome DiGeorge o
sindrome Velo-Cardio-Facial (VCFS), es causado por la falta de una pieza del
cromosoma namero 22. Aproximadamente uno de cada 2.000 bebes nace con
el sindrome de delacién 22g11.2. La mayoria de los nifios con este trastorno
tienen defectos cardiacos, problemas del sistema inmunoldgico y caracteristicas
faciales especificas. La mayoria de los nifios con sindrome de delecion 22q11.2.
tienen una discapacidad intelectual leve o moderada y retraso en el habla;
algunos también tendran bajos niveles de calcio, problemas renales, problemas
de alimentacion y/o convulsiones. Aproximadamente uno de cada cinco con el
sindroem de delecion 22g11.2 tiene trastorno del espectro autista; 1 de cada
adultos con sindrome de delecion 22q11.2 tiene un aenfermedad psiquiatra,
como la esquizofrenia.

SINDROME DE PRADER — WILLI

El sindrome de Prader — Willi ocurre cuando falta una pequefia parte del
cromosoma 15 o cuando ambas copias del cromosoma 15 provienen del mismo



padre (llamada disomia uniparental o UPD). Los bebes con sindrome de Prader
. Willi tienen un tono muscular bajo y problemas de crecimiento y alimentacion.
Los nifios con sindrome de Prader - Willi han retrasado los hitos, la baja estatura,
el rapido aumento de peso que conduce a la obesidad y la discapacidad
intelectual. Aproximadamente 1 de cada 10,000 bebes nacen con el sindrome
de Prater — Willi.

SINDROME DE ANGELMAN

El sindrome de Angelman ocurre cuando falta un fragmento pequefio del
cromosoma 15 o cuando ambas copias del cromosoma 15 proviene del mismo
padre (llamada disomia uniparental o UPD).

Aproximadamente 1 de cada 12.000 bebes nacen con el sindrome de
Angelman. Los bebes y nifios con sindrome de Angelman tienen una
discapacidad intelectual grave.



