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Alteraciones cromosomicas e interrupcion espontanea del embarazo
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Loss

Una de cada 5 gestaciones acaba en una interrupcion espontanea del embarazo.'
Hasta el 70% de los casos se deben a una alteracion cromosémica numérica y
alrededor del 4% a reordenamientos desequilibrados heredados de un progenitor
portador de un reordenamiento cromosémico equilibrado.?

Innovacién en prenatal

En Veritas somos expertos en innovacion en el area de medicina prenatal. PregnancyLoss permite evaluar
de una manera sencilla y precisa, con una muestra de sangre de la gestante, la posible causa genética
subyacente de la pérdida gestacional. Esta informacion es clave para el asesoramiento genético
reproductivo, ya que permite establecer el riesgo de presentar la misma alteracion en futuras gestaciones.

Actualmente el andlisis de restos abortivos se realiza mediante técnicas de citogenética (cariotipo) o
microarrays, que en un elevado porcentaje de casos fallan, debido al fracaso del cultivo celular o a la
contaminacion de la muestra con ADN materno. PregnancyLoss permite evaluar el riesgo de anomalias
cromosoémicas numeéricas y estructurales en una muestra de sangre materna, evitando asi las complicaciones
habituales, proporcionando resultados en la mayoria de los casos, lo cual es clave dada la imposibilidad de
obtener una segunda muestra.

Se analizan las siguientes anomalias cromosémicas fetales:

« Aneuploidias en todos los cromosomas

+ Deleciones y duplicaciones (CNVs) mayores de 7Mb en cromosomas autosomicos

Por qué es importante

PregnancylLoss determina el riesgo de anomalias cromosomicas como causa de la pérdida gestacional,
permitiendo evaluar el riesgo de recurrencia en gestaciones sucesivas.

Tecnologia

La prueba se basa en el andlisis del ADN libre placentario en sangre materna (metodologia de pruebas
NIPT) mediante secuenciacion paired-end. El algoritmo bioinformatico de Veritas permite emitir resultados
con fracciones fetales muy bajas, lo que permite realizar la prueba en casos de interrupcion espontanea del
embarazo, incluso en estado precoz de la gestacion.

Cuando se puede realizar

La prueba se puede solicitar desde las 5 semanas de gestacion en embarazos en los que se haya
producido una interrupcion espontanea del desarrollo fetal, sacos anembrionarios, falta de latido fetal o
aborto en evolucion. Estéa especialmente recomendado en abortos espontaneos de repeticion.

Las anomalias cromosomicas tanto numeéricas
como estructurales son la causa mas frecuente
de aborto espontaneo.



Como funciona

Tras la interrupcion espontanea del embarazo el tejido placentario sigue liberando ADN libre al torrente
sanguineo materno, por lo que es posible realizar el analisis de

anomalias cromosémicas. La prueba PregnancylLoss permite obtener informacion Util para el asesoramiento
genético reproductivo de la pareja.
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Resultados

*Entre el 50-70% de los casos de pérdidas precoces del embarazo se deben a una alteracion cromosomica,
aqnfque iamblezl'; existen otras causas como malformaciones uterinas, trombofilias, alteraciones inmunolégicas
o infecciones. 2

eConocer la causa de la interrupcion espontanea del embarazo es el primer paso para poder determinar el
riesgo de recurrencia o evaluar la necesidad de pruebas adicionales.

¢ as anomalias estructurales balanceadas en los progenitores pueden ser causa de abortos de repeticion, por
lo que evaluarlas en un primer aborto espontaneo permite establecer el manejo médico apropiado para evitar
su recurrencia.

Asesoramiento Genético

Veritas ofrece al especialista la posibilidad de acceder a su servicio de asesoramiento genético para
interpretar los resultados o asesoramiento directo al paciente. El objetivo es establecer si es necesario
realizar pruebas adicionales a los progenitores en funcion del resultado, para tratar de prevenir la
recurrencia en futuros embarazos.
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Sobre Nosotros

NIMGenetics y Veritas Genetics combinan su experiencia y
capacidades para ofrecer la propuesta més completa en
genética médica, integrando soluciones de genémica
preventiva y diagnostico genético avanzado.

Ambas compafiias forman parte del grupo LetsGetChecked,
una companfia de salud global con presencia internacional,
que lidera la innovacion en genética y salud digital,
ofreciendo soluciones accesibles y personalizadas para
pacientes y profesionales sanitarios en todo el mundo.
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