Ausencia del Hueso Nasal

Serie de Informacién para el Paciente — Lo que debe saber, lo que debe preguntar.

Este folleto esta disefiado para ayudarle a entender qué es la ausencia del hueso nasal, la
causa, qué pruebas necesita y las implicaciones de haber recibido este diagnéstico para su
bebé.

¢,Cuadl es la causa de la ausencia del hueso nasal?

El hueso presente en la nariz de su bebé deberia estar desarrollado entre las 11 y 14 semanas
de gestacion y ser visible en la ecografia realizada en ese momento del embarazo. El hueso
nasal aparece en la vista de perfil de la cara fetal como una linea blanca delgada. Se ha
observado que cuando el hueso nasal no es visible en el ultrasonido, hay una mayor
probabilidad de que el bebé pueda tener una anomalia cromosémica, como el sindrome de
Down (cromosoma 21 adicional) u otras anomalias cromosémicas.

La presencia o ausencia del hueso nasal también puede usarse para mejorar el célculo del
riesgo de que su bebé tenga un problema cromosdmico y mejorar la precision de una prueba
de deteccién estandar, como la prueba combinada. Esta prueba combina la medicion de la
translucencia nucal del bebé con las hormonas del embarazo medidas en su sangre y calcula
el riesgo de una anomalia cromosémica en su bebé.

Hay variaciones entre paises, pero generalmente un riesgo igual o superior a 1:100 se considera
alto. El médico discutira con usted lo que significa el riesgo y le ayudara a interpretar el resultado
de la prueba. En ultima instancia, la interpretacion del riesgo es altamente individual, y
Unicamente usted puede decidir qué riesgo es aceptable para usted y si desea continuar con
una prueba diagndéstica confirmatoria, como tomar una pequefia muestra de la placenta o de
liquido amniético alrededor del bebé (muestreo de vellosidades coriénicas/amniocentesis) para
analizar los cromosomas.

¢Debo realizarme la prueba no invasiva (NIPT)?

Su médico le aconsejara si califica para la prueba NIPT o si deberia considerar hacerse una
prueba invasiva como la amniocentesis o la biopsia de vellosidades corionicas (BVC).

¢, Como estan relacionados los cromosomas con la ausencia del hueso nasal?

Los cromosomas son donde se guarda la mayor parte de nuestra informacion genética.
Generalmente tenemos 46 cromosomas emparejados: 23 provienen de la madre y los otros 23
del otro padre. Por ejemplo, las personas con sindrome de Down tienen un cromosoma
adicional, el numero 21. Los bebés con una anomalia cromosOmica, generalmente un
cromosoma 21, 18 o 13 adicional, a menudo muestran un engrosamiento de la translucencia
nucal (NT) y un hueso nasal delgado o ausente. Esto también puede suceder cuando el bebé
tiene un defecto genético muy pequefio a nivel del gen. Por eso su médico puede sugerir hacer
un examen aun mas profundo del material genético de su bebé.

En las mujeres de origen afrocaribefio, el desarrollo del hueso nasal en el bebé es mas lento y,
por lo tanto, existe una mayor probabilidad de que ain no sea visible entre las 11 y 14 semanas.
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¢,Debo realizarme mas pruebas?

Si el resultado de la prueba diagnodstica es normal, es probable que el médico sugiera una
ecografia fetal avanzada para analizar todas las estructuras del feto en busca de anomalias
estructurales.

¢, Qué debo vigilar durante el embarazo?

Si todas las pruebas son negativas, significa que no se han encontrado problemas con su bebé
y su embarazo puede considerarse normal, por lo que no necesita cuidados especiales
adicionales durante el embarazo. El hueso nasal se hara visible en una etapa posterior del
embarazo y la explicacion de que no fuera visible al principio del embarazo es que
probablemente su desarrollo fue mas lento que en otros embarazos, sin ninguna razon especial.

JVolveraa ocurrir?

Por lo general, la ausencia del hueso nasal no volvera a ocurrir en el préximo embarazo, pero
si el bebé tuvo una anomalia cromosomica, el riesgo puede aumentar ligeramente en su proximo
embarazo.

¢, Qué otras preguntas deberian hacer?

® (Cual es la probabilidad de que mi bebé tenga una anomalia cromosémica si su hueso nasal
no es visible?

e (Puedo hacerme la prueba combinada y obtener el calculo del riesgo de que mi bebé tenga
una anomalia cromosémica?

e (Califico para una prueba de sangre no invasiva?

e Si el riesgo es alto, équé prueba invasiva deberia elegir (biopsia de vellosidades coridnicas o
amniocentesis)?

e (Cudl es el riesgo asociado con estas pruebas invasivas?

e (Qué investigaciones genéticas se van a realizar?

e (Estas pruebas van a diagnosticar otros problemas genéticos pequenos?

e (El médico va a programar otras ecografias especializadas durante el embarazo para verificar
si el hueso nasal se hace visible mas adelante en el embarazo y si hay otras anomalias?
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