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Indice

This brochure is designed to inform you (and your partner) about prenatal screening for Down

syndrome. The English brochure text is available on www.rivm.nl/zwangerschapsscreening.

Deutsch

Diese Broschiire bietet Ihnen (und Ihrem Partner) Informationen tiber das prénatale Screening

auf Down-Syndrom. Sie finden den deutschen Text der Broschiire auf der Internetseite
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening.

Francais

Dans cette brochure vous (et votre conjoint ou compagnon) trouverez des informations sur le
dépistage prénatal du syndrome de Down.

Vous trouverez la version francaise de cette brochure sur
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening

Esparnol

Este folleto le ofrece informacion (también a su pareja) sobre la prueba prenatal sobre el
sindrome de Down. El texto espafiol de este folleto lo encontrara en
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening

Portugués

Este folheto proporciona a si (e ao seu parceiro) informacao sobre o exame pré-natal para
detecgdo da Sindrome de Down. O texto deste folheto em portugués encontra-se em
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening.

Papiamentu

Den e foyeto aki bo (i bo partner) ta hafna informashon tokante e screening prenatal di e
sindrome di Down. Bo ta hana e kontenido di e foyeto aki na Papiamentu na
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening

Tirkce

Bu brostr, Down sendromu icin dogum oéncesinde uygulanan tarama testi hakkinda size (ve
esinize) bilgi verme amaciyla hazirlanmistir. Tirkce metne su adresten ulasabilirsiniz:
www.rivin.nl/zwangerschapsscreening.

s
L300l SN 138 i ey ginll (Say 513 B 3y (Bleiall oy : €, 35 iy yud 5) iy yo) I T30 S o5

.www.rivm.nl/zwangerschapsscreening il ad sall e 4y jall
www.rivin.nl/zwangerschapssCre€.sssy.

N REBET R (R AR HEAR)
B = RE R AR, 18P LAE T mAE s S A/ N T M SO, Ak -

www.rivin.nl/zwangerschapsscreening.

¢ Qué lee en este folleto?

¢Qué es la prueba prenatal?
Sindrome de Down

La prueba combinada
Analisis sanguineo y medicion del pliegue nucal
El resultado es una probabilidad

¢Qué papel juega la edad de la madre?

Continuacion de la investigacion

Biopsia corial y amniocentesis

Escoger conscientemente
Ayuda al escoger

¢Qué mas precisa saber?
¢Cuéndo recibe el resultado?
Costes y compensaciones de las pruebas prenatales

Pago de las investigaciones posteriores

(Desea mas informacion?
Internet
Folletos y prospectos

Organizaciones y direcciones

Proteccion datos personales

12

13

14

16

18



wana

nlg i ne
ittt

1 ¢Qué lee en
este folleto?

Este folleto le informa a usted (y a su pareja) sobre la prueba prenatal del sindrome de
Down.

Si usted esta pensando en hacerse la prueba prenatal para el sindrome de Down, usted
tendra primero una amplia entrevista con su comadrona, médico de familia o ginecélogo.
La informacion en este folleto le puede ayudar para preparar esa entrevista. También
después de esa entrevista puede volver a leer la informacién de este folleto.

¢Qué es la prueba prenatal?

Muchos futuros padres se preguntan si su bebé nacera sano. Esto es comprensible. Y
afortunadamente la mayor parte de los bebés nacen sanos. En Holanda, toda mujer
embarazada tiene la posibilidad de hacerse una investigacion antes del nacimiento del
bebé. De esta manera puede hacer una prueba para ver cudles son las probabilidades
de tener un bebé con el sindrome de Down. Esta investigacion se denomina la prueba
prenatal.

La prueba prenatal puede tranquilizarle sobre la salud de su bebé. Pero también le
intranquilizard mucho viéndose confrontada con elecciones dificiles. Usted misma debe
determinar si desea las investigaciones o si desea seguir con mas investigaciones en caso
de un resultado no favorable. Usted puede parar la investigacion en cualquier momento.

Hay un folleto especial para la prueba prenatal para deficiencias fisicas, la ecografia de
las 20 semanas. Lo puede encontrar en www.rivin.nl/zwangerschapsscreening. También
se lo puede pedir a su comadrona, médico de familia o ginec6logo.



2 Sindrome de Down

¢Qué es el sindrome de Down?

El sindrome de Down es un trastorno genético causado por la presencia de un
cromosoma extra. Los cromosomas se encuentran en todas nuestras células y contienen
nuestro material genético. Normalmente tenemos dos ejemplares de cada cromosoma
en cada célula. Una persona con el sindrome de Down no tiene de un cromosoma
determinado (el cromosoma 21) dos ejemplares en cada célula sino tres. Mas o menos dos
de cada 1000 nifios nacen con el sindrome de Down. La probabilidad de un sindrome de
Down aumenta cuanto mas edad tenga la madre.

Discapacidad psiquica y problemas de salud

Las personas con el sindrome de Down tienen una discapacidad psiquica de leve a grave
y algunos rasgos fisicos peculiares. Los nifios con el sindrome de Down se desarrollan mas
lentamente, tanto fisica como psiquicamente. También suelen tener anomalias fisicas

y problemas de salud. El desarrollo y la gravedad de los problemas de salud varian de
persona a persona.

Una parte de los nifios con el sindrome de Down fallece durante el embarazo. Casi la
mitad de los nifios con el sindrome de Down nacen con un problema de corazon. Esto
puede ser resuelto muchas veces mediante una operacion. Algunos bebés con el sindrome
de Down nacen con problemas en el sistema digestivo y sistema endocrino, para lo

que también es necesaria una operacion. Ademas tienen mas probabilidades de tener
problemas respiratorios, de oido, de los ojos, con el lenguaje y el sisterna inmunologico
frente a infecciones. Las personas con el sindrome de Down suelen tener también mas
probabilidades de padecer leucemia o la enfermedad de Alzheimer.

Mejora de las probabilidades de buena salud

Mediante una mejor atencién y gracias a un mayor conocimiento, las personas con el
sindrome de Down tienen una mayor probabilidad de tener una buena salud que antes.
También ha mejorado su esperanza de vida. Ademas en la actualidad tienen muchas mas
posibilidades de desarrollarse.



3 La prueba combinada

Con la prueba combinada se investiga ya pronto en el embarazo si existe una probabilidad
elevada de que su bebé tenga el sindrome de Down. Esta investigacion no conlleva
ningun riesgo para usted o para su bebé.

La prueba consta de una combinacion de dos investigaciones:

1. un analisis sanguineo de usted, entre las 9 y las 14 semanas del embarazo;

2. medicion del pliegue nucal del bebé. Esto se hace mediante una ecografia realizada
entre la 11 y la 14 semana del embarazo.

Analisis sanguineo y medicion del pliegue nucal

En el andlisis sanguineo se toma un poco de sangre y se investiga en un laboratorio. Para
la medicion del pliegue nucal se hace una ecografia. En esta investigacion se mide el
grosor de lo que se llama pliegue nucal de su bebé. Es decir, en el tejido de la parte de
atras del cuello del bebé, que también se conoce como sonolucencia nucal. Este tejido

lo tienen todos los bebés, también los sanos. Cuanto mayor sea el pliegue nucal, tanto
mayor seré la probabilidad de que el bebé padezca el sindrome de Down.

El resultado es una probabilidad

Los resultados del analisis de sangre y la medicion del pliegue nucal, en combinaciéon con
su edad y la duracion precisa del embarazo, determinan las probabilidades de que el bebé
padezca el sindrome de Down. Pero la investigacion no da ninguna seguridad. Si existe
una mayor probabilidad de que su bebé padezca el sindrome de Down se le ofreceréa la
posibilidad de hacer mas investigaciones.

Probabilidad elevada

En Holanda una probabilidad elevada es una probabilidad de una a 200 o mas. Una
probabilidad de 1 a 200 significa que de cada 200 mujeres embarazadas en el momento
de la investigacion una tiene verdaderamente un bebé con el sindrome de Down. Las
otras no esperan pues un bebé con el sindrome de Down. Una probabilidad mayor (una a
200 o mas) no es lo mismo que una probabilidad més alta o mayor.

También en el caso de que el resultado de la investigacion sea favorable, sigue existiendo
la probabilidad de tener un bebé con el sindrome de Down u otra anomalia (de
cromosomas). La investigacion no da ninguna seguridad de tener un bebé sano.

Con la investigacion posterior se puede fijar con seguridad si su bebé tiene el sindrome de
Down u otra anomalia en los cromosomas.

Pliegue nucal

Un pliegue nucal mayor no soélo se da en casos del sindrome de Down. También se ve a
veces un pliegue nucal mayor en nirfos sanos. Un pliegue nucal mayor también puede
significar otras anomalias en los cromosomas o enfermedades fisicas. Si en la medicion
del pliegue nucal se mide 3,5 milimetros o mas, se le ofrecera la posibilidad de hacer
mas investigaciones. También si el resultado de la prueba combinada no indica una
probabilidad elevada del sindrome de Down.



¢Qué papel juega la edad de la madre? La exactitud de la prueba combinada

La edad de la madre tiene influencia en las probabilidades de tener un bebé con el La probabilidad media de descubrir pronto en el embarazo un bebé con el sindrome de

sindrome de Down y en la exactitud de la prueba combinada. Down aumenta con la edad de la madre. En los casos de mujeres jovenes la prueba acierta
menos que en los casos de mujeres mayores.

La probabilidad de un bebe con el sindrome de Down

La probabilidad media de tener un bebé con el sindrome de Down aumenta con la edad Edad de la mujer embarazada de un /Cuantos bebés con el sindrome

de la madre. bebé con el sindrome de Down de Down se descubren?

26 — 30 anos 7 delos 10

Edad de la madre Probabilidad de bebé con sindrome de

Down en el momento de la prueba

36 - 40 anos 9 de los 10

26 - 30 anos 1a2decada 1000

Explicacion de la tabla

36 - 40 anos 6 a 15 de cada 1000 Si hay 10.000 mujeres de 30 anos embarazadas, hay una media de 20 con un bebé con el
sindrome de Down. Si estas 20 mujeres se hicieran la prueba combinada, en 14 de ellas
se descubriria el sindrome de Down y en 6 mujeres no. Si hay 10.000 mujeres de 40 anos
embarazadas, hay una media de 150 con un bebé con el sindrome de Down. Si estas 150

Explicacion de la tabla . .. . L. .
p mujeres se hicieran la prueba combinada, en 135 de ellas se descubriria el sindrome de Down

Si hay 1000 mujeres de 30 aflos embarazadas, hay 2 con un bebé con el sindrome de Down.
Esto significa que 998 mujeres embarazadas tienen un bebé sin el sindrome de Down.
Si hay 1000 mujeres de 40 anos embarazadas, hay 15 con un bebé con el sindrome de Down.

Esto significa que 985 mujeres embarazadas tienen un bebé sin el sindrome de Down. La prueba Combinada en casos de embarazos mﬁltlples
Si usted espera varios bebés, se le dara un resultado para cada uno de ellos. Si existe una

y en 15 mujeres no.

probabilidad elevada del sindrome de Down en uno o varios de ellos, se le ofrecera la
posibilidad de hacer mas investigaciones.



4 Continuacion de
la investigacion

El resultado de la prueba combinada es una probabilidad. En caso de una probabilidad
mayor puede escoger por hacer mas investigaciones para tener mas seguridad. Estas
investigaciones posteriores constan de una biopsia corial (entre las 11y 14 semanas
del embarazo) o una amniocentesis (tras las 15 semanas del embarazo). Se les llama

investigaciones posteriores, en las que recibe seguridad, o también diagnostico prenatal.

En algunos casos puede escoger directamente por el diagndéstico prenatal. Por ejemplo
si ya ha cumplido los 36 afos. O si en sus familiares directos se dan casos de anomalias
hereditarias o congénitas. O si hace uso de medicinas que pueden ser dafinas para el
bebé.

Biopsia corial y amniocentesis
La biopsia corial se realiza extrayendo tejido de la placenta e investigandolo. En una
amniocentesis se extrae una pequena muestra del liquido amniético y se investiga.

Al practicar varias investigaciones existe una pequeria probabilidad de aborto. Esto
sucede en tres a cinco de las 1000 investigaciones. Esta probabilidad es mayor en el caso

de biopsia corial que en la amniocentesis.

¢Desea mas informacion sobre biopsia corial o sobre la amniocentesis? Consulte
www.prenatalescreening.nl
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5 Escoger
conscientemente

Usted misma determina si quiere que se le practique la prueba del sindrome de Down. Y
si de esta prueba se desprende que existe una probabilidad elevada de que tenga un bebé
con el sindrome de Down, usted decide si quiere mas investigaciones.

¢Qué ha de considerar?

* ¢Cuanto desea saber sobre su bebé antes de que nazca?

* sidela prueba combinada se desprende que su bebé quizas tenga el sindrome de
Down, quiere que se le practiquen investigaciones posteriores?

* side las pruebas posteriores se desprende que su hijo tiene verdaderamente el sindro-
me de Down, /cOmo se va preparar para recibirlo?

* ¢como ve usted una vida con un hijo o hija con el sindrome de Down?

* ¢cudl es su opinion sobre la posible interrupcion de un embarazo en caso de un bebé
con el sindrome de Down?

De las investigaciones posteriores puede desprenderse que usted espera un bebé con el
sindrome de Down. Esto puede confrontarla con elecciones dificiles. Hable con su pareja,
comadrona, médico de familia o ginec6logo. Si decide interrumpir su embarazo, esto
puede ser hasta las 24 semanas.

Ayuda al escoger

¢Precisa apoyo a la hora de decidir si quiere que se le haga la prueba del sindrome

de Down? Siempre puede dirigirse a su comadrona, médico de familia o gineco6logo.
También puede optar por ayuda por medio digital en Internet. Esto le puede ayudar a
sopesar sus probabilidades, los pros y los contras. De esta manera puede indicar si ciertos
argumentos y motivos son de aplicacion para usted. A continuacion, la ayuda le expone
los pros y los contras de sus argumentos frente a la prueba prenatal. La ayuda en la
eleccion la encontrard en www.prenatalescreening.nly en
www.kiesbeter.nl/medischeinformatie/keuzehulpen
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6 /Qué mas precisa saber?

Si usted esta pensando en hacerse la prueba prenatal para el sindrome de Down, usted
tendra primero una amplia entrevista con su comadrona, médico de familia o ginecologo.
Usted recibira:

* informacion sobre la investigacion

* explicacion sobre la manera en la que se efectiia la investigacion

* explicacion sobre el significado del resultado

* informacion sobre, entre otras cosas, el sindrome de Down

Si tiene preguntas, hagalas durante esa entrevista.

¢Cuando recibe el resultado?
Esto depende de la investigacién y también de su comadrona, médico de familia o
ginecologo. Usted sera informada al respecto antes de la investigacion.

Costes y compensaciones de las pruebas prenatales
La entrevista sobre la investigacion con su comadrona, médico de familia o ginecologo,
son pagadas por el seguro de enfermedad base.

La prueba combinada solamente es pagada por el seguro de enfermedad base:
* siya ha cumplido los 36 anos.
* sitiene una indicacion reconocida para el diagnoéstico prenatal.

Si no ha cumplido atin los 36 afios ni tiene un indicacion reconocida, puede dirigirse a su
comadrona, médico de familia o ginec6logo con preguntas sobre los costes de la prueba
combinada.

Los costes de la entrevista y eventualmente la prueba combinada s6lo son pagados si

la persona que hace la prueba tiene un contrato con un centro regional para pruebas
prenatales. Le aconsejamos que se informe previamente sobre esto con su comadrona,
médico de familia o ginec6logo. En www.rivim.nl/zwangerschapsscreening y luego
“Downscreening” y “costes” podra ver qué comadronas, médicos de familia o ginec6logos
tienen un contrato en su region. Ademas es aconsejable controlar si la compania de
seguros de enfermedad tiene un contrato con la persona que que hace la prueba.
Pregtintelo a su compaiiia de seguros de enfermedad.

Pago de las investigaciones posteriores

En caso de una probabilidad elevada de sindrome de Down, entra en consideracién para
las investigaciones posteriores (biopsia corial y amniocentesis). Esta investigacion es
pagada por su compania de seguros de enfermedad. En casos de mujeres mayores de 36
anos y mujeres con una indicacion médica, las investigaciones posteriores también son
pagadas sin que se haya hecho primero la prueba prenatal.
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7 ¢Desea mas informacion

Internet

La informacion en este folleto también la encontraré en Internet:
www.rivim.nl/zwangerschapsscreening y www.prenatalescreening.nl. Ahi también
encontrara ayuda para escoger. Pero también le ofrece mas informacion detallada
sobre las pruebas prenatales, diagndsticos, investigaciones posteriores y enfermedades
congénitas. Otros sitios web con informacion sobre pruebas prenatales:
www.zwangernu.nl

www.Kiesbeter.nl

www.nvogd.nl

www.knov.nl

Folletos y prospectos

¢Quiere saber mas sobre las investigaciones y enfermedades mencionadas en este folleto?
Pida a su comadrona, médico de familia o ginec6logo hojas informativas.
Hay hojas informativas sobre:

* Prueba combinada

* Ecografia de las 20 semanas

* Prueba triple

e Sindrome de Down

* Espina bifida o anencefalia

También puede bajar las hojas informativas en:
www.rivin.nljzwangerschapsscreening y www.prenatalescreening.nl

¢Quiere saber mas sobre otras investigaciones durante y después del embarazo, como
el analisis estandar de sangre de embarazadas para el grupo sanguineo y enfermedades
infecciosas? Pida a su comadrona, médico de familia o ginecélogo el folleto
“jEmbarazada!” o consulte www.rivin.nl/zwangerschapsscreening
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Organizaciones y direcciones

El Erfocentrum

El Erfocentrum es el centro nacional de conocimientos e informacion sobre aspectos
hereditarios, embarazo y enfermedades hereditarias y congenitas.
www.erfocentrum.nl, www.prenatalescreening.nl, www.erfelijkheid.nl,
www.zwangernu.nl, www.zwangerwijzer.nl

E-mail linea Erfo: erfolijn@erfocentrum.nl Linea Erfo: 0900 - 66 555 66. La linea Erfo esta
disponible los lunes y jueves de 10.00 a 15.00 horas (€ 0,25 por minuto).

Stichting Downsyndroom (Fundacién Sindrome de Down)

Se trata de una asociacion de padres que defiende los intereses de las personas con
sindrome de Down y sus padres. Puede dirigirse a esta fundacion si precisa mas
informacion sobre el sindrome de Down. La fundacion apoya también a padres con un
bebé con el sindrome de Down.

www.downsyndroom.nl

E-mail: helpdesk@downsyndroom.nl

Teléfono: 0522 - 28 13 37.

RIVM

El RIVM coordina a solicitud del Ministerio holandés de Salud, Bienestar y Deporte, y con
aprobacion de los grupos profesionales médicos las pruebas sobre el sindrome de Down y
deficiencias fisicas. Para mas informacién: www.rivin.nl/zwangerschapsscreening

Centros regionales

Los ocho centros regionales tienen licencias para efectuar estas pruebas. Conciertan
contratos con los que efecttian las pruebas y son responsables de la garantia de la calidad
a nivel regional. Encontrard maés informacion sobre los centros regionales en:
www.rivin.nl/pns/down-seo/organisatie
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8 Proteccion datos personales

Coloféon

El contenido de este folleto ha sido elaborado por un grupo de trabajo. Este grupo de
trabajo esta formado por organizaciones de médicos de familia (NHG), comadronas
(KNOV), gineco6logos (NVOG), ecografistas (BEN), el Erfocentrum, asociacion de padres y
organizaciones de pacientes (VSOP) y el RIVM .

© Centraal orgaan, RIVM

Este folleto expone el estado de cosas a partir de los conocimientos disponibles. Los
elaboradores del folleto no se responsabilizan de eventuales errores o incorrecciones. Para un

asesoramiento personal, puede dirigirse a su comadrona, médico de familia o ginecélogo.

Este folleto sobre el diagnostico del sindrome de Down lo puede encontrar también en
www.rivim.nl/zwangerschapsscreening

Las comadronas, ginec6logos, médicos de cabecera, ecografistas y otros asistentes en el
embarazo pueden pedir mas ejemplares de este folleto por medio del sitio web

www.rivim.nl/pns/folders-bestellen

Diseno: Editorial RIVM, diciembre de 2008
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