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Edad + Ecografía + marcadores bioquímicos

Cálculo de riesgo de aneuploidía

Screening Combinado del 1er 
Trimestre

Bajo
1: 1000 

Intermedio 
ADN fetal

1:11- 1:1000

Alto
1:10   

Negativo Positivo

Punción

ASESORAMIENTO

ASESORAMIENTO



Ecografía

Ecografía

Alto riesgo

Bajo riesgo

Alto riesgo
 NIPT positivo
 TN > 3,5mm

 Malformaciones ecográficas

Cariotipo

Microarrays







-Las trisomías raras son más 

comunes que las CNVs

-Las trisomías 7, 15, 22 y 16 son 

más prevalentes y se asocian con 

pérdida de embarazo



RESULTADOS

204 NIPT

ANEUPLOIDÍAS 

ANEUPLOIDÍAS
Cr. 21, 13, 18,  X, Y 

TRISOMÍAS  
RARAS

Cr.  9, 7, 14, 22(2)

Relación FT/FF
≈1: peor pronóstico

< 1: mejor pronóstico

Afección feto placentaria  con  
RCIU

 Aborto espontáneo
Mosaicismo fetal verdadero 
 Disomía uniparental
 Abortos espontáneos
 Verdadero mosaico fetal



Embarazo 
12 + 1 W 



Embarazo 25 W/27 +6 W



 QF-PCR: normal

 Cariotipo en vellosidad corial: 47, XX + C

 NIPT: detectó TRISOMÍA 9





 Cariotipo en Líquido amniótico: 46, XX

 MOSAICO CONFINADO A PLACENTA

 EL EMBARAZO SE DETUVO 
ESPONTÁNEAMENTE



P                 M                PL           F

Edad: 32 años
Semanas: 9 + 4
Fracción fetal: 12,86
Relación: FT/FF: 0,5
Mosaico placenta/Feto 
sano

Z: 10,93
ZZ: 7,40

MAI: 2,81
MAR:-0,14

Héritas Score
TRISOMÍA 7

Falso positivo

Mosaico placentario

Verdadero mosaicismo fetal

Disomía  uniparental



Edad: 42 años
Semanas: 9
Fracción fetal: 4,52
Relación: FT/FF: ≈1(95%)
Aborto espontáneo

Héritas Score
Z: 6,41

ZZ: 4,89
MAI: 1,86

MAR: -0,13

TRISOMÍA 14



Paciente de 33 años, cursando su primer embarazo,  a las 13 

semanas realizó screening combinado del primer trimestre que 

indicó riesgo aumentado de aneuploidías por presencia de 

hendidura labio alvéolo palatina bilateral, hueso nasal 

hipoplásico, translucencia nucal aumentada de 5,2  mm, y 

arteria umbilical única.

Se asesoró a la paciente y decidió realizar prueba invasiva de 

vellosidades coriales en semana 14. La QF-PCR y el cariotipo 

confirmaron una Trisomía 22 no mosaico.

En semana 15 se ofreció a la paciente realizar NIPT Héritas Visión para validar la detección de esta aneuploidía, y el  test  detectó 

la Trisomía 22 no mosaico (relación Fracción Trisómica/Fracción Fetal = 1 para cromosoma 22, indicando un no mosaico, con 

trisomía homogénea a nivel placentario.

Cariotipo 

vellosidad corial

47, XX + 22

QF-PCR 

en 

vellosidad 

corial 

XX + 22

Detección de Trisomía 22 por 

NIPT

Embarazo  en curso, 

cursando semana 22 

de gestación, con 

control clínico y 

ecográfico estricto





12 semanas

EMA

FF: 9,9



 Presencia de malformaciones craneofaciales 
(cara redonda, mejillas prominentes, frente 
abombada en su parte superior, puente nasal 
ancho y plano, nariz corta con narinas 
antevertidas, philtrum alargado, labio inferior 
prominente y evertido, orejas de implantación 
baja, helix con pliegues anormales y antihelix 
protuberante), retraso en el crecimiento pre y 
postnatal, retraso mental y psicomotor, 
hipotonia generalizada, manos cortas y 
anchas y/u otras anomalías.

Trisomía 12p





 Las deleciones terminales en 10q se han 

asociado a un fenotipo característico (síndrome 

de deleción 10q26 (OMIM 609625), que incluye 

retraso del crecimiento pre y postnatal, 

microcefalia, dismorfias craneofaciales, retraso 

del desarrollo y del lenguaje, discapacidad 

intelectual, así como alteraciones cardíacas, 

urogenitales y neuropsiquiátricas.







En el reporte se informará toda variante que explique el motivo de 
indicación del estudio, o variante patogénica con correlato clínico 
fetal,  y en caso de que la evolución de la gestación y/o el 
seguimiento ecográfico lo ameriten, se podrá realizar una 
reapertura informática pre o post natal sobre el test, dirigida a una 
sospecha clínica específica sobre el estudio inicial, con un reporte 

extendido a esta nueva indicación médica, en una segunda etapa.



Extender  NIPT  a otros  cromosomas tiene relevancia                  

clínica como marcador de riesgo de:

Afección feto placentaria  con  RCIU
 Aborto espontáneo
 Mosaicismo fetal verdadero 
 Disomía uniparental
 Causa de abortos espontáneos que no llegan al 

screening combinado 
 Demostró utilidad en gesta detenida
 Relación FT/FF tiene valor pronóstico  (Pertile et al, 

Transl. Med 2017)

Conclusión
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