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NOMENCLATURA
NORMAL

46, XY 46, XX

(2n) (2n)

Célula masculina normal Célula femenina normal
Diploide Diploide
46 cromosomas incluyendoun Xy unY 46 cromosomas incluyendo dos X
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TOMA DE MUESTRA

Amniocentesis

Semanal2a 14
Cariotipo
1 % de abortos en primer trimestre

Muestra de Vellosidades
Corionicas
Semanal0all e

Cariotipo
2 % de abortos
1% bandas amnioticas
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Imagen del cariotipo

Resultado

46,XY[25]

Valor de Referencia:
Masculino: 46,XY
Femenino: 46,XX

Concepto

No se identificaron alteraciones cromosdmicas estructurales o numeéricas.

Comentario
Este estudio no permite identificar microrearreglos cromosémicos y/o mutacienes puntuales.

Método

Cultivo de 72 horas en medio RPMI 1640, protocolo con bromuro de etidio para alta resolucion. Tincién para
bandeoQy R
Andlisis en el pracesador de imagenes Applied Spectral Imaging.

Resolucidn de Bandeamiento: 625

PROCESADO POR LABORATORIO DE REFERENCIA.

PROCESADO POR LABORATORIO DE REFERENCIA.

Los resultados de este estudio genético deben ser ysados solo en conjunto con |a historia clinica personal y familiar del paciente. Los resuitados del estudio genético del
paciente no deben ser entregados 3 terceros que no estén relacionados con el manejo del paciente o trimite necesario del estudso, a no ser que se cuente con autorizacion
explicita y escrita del paciente. Se recomienda que estos resultados sean comunicados en el ambiente de una consulta de genética apropiada, Este test ha sido desarrollado
v validada comn INT 1" aboratary Develoned Test®)




INDICACIONES
PRENATALES

Edad materna avanzada

Resultados anormales en pruebas de
cribado

Anomalias fetales detectadas por
ecogradfia

Historia familiar de anomalias
cromosémicas



INDICACIONES EN EL
RECIEN NACIDO

Malformaciones congénitas mayores o multiples
Anomalias mayores y anomalias menores
Ambigledad genital

Muerte neonatal inexplicada



INDICACIONES EN NINEZ
Y ADOLESCENCIA

Retraso en el desarrollo o diversidad funcional cognitiva
Trastornos del aprendizaje o del comportamiento
Anomalias mayores y menores

Talla baja

Pubertad precoz

Amenorrea primaria

Ausencia de caracteres sexuales secundarios




INDICACIONES EN
ADULTOS

Infertilidad inexplicada
Abortos espontfineos recurrentes
Historia familiar de anomalias cromosémicas

Asesoria Preconcepcional
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NUEVAS TECNICAS DE
ANALISIS CROMOSOMICO:
CITOGENETICA MOLECULAR

Deteccidn de secuencias especificas de

DNA mediante sondas marcadas con £\ Y
fluorescencia. | &\ hes

Es dltil para la deteccion de
microdeleciones y rearreglos que no
pueden ser visudlizados mediante el
cariotipo convencional.

Deteccion de anomalias numéricas de
forma rapida

Se debe conocer lo que se estd buscando
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Aguamarina: Cromosoma 18
Verde: Cromosoma X
Rojo: Cromosoma Y

Rojo: Cromosoma 2]
Verde: Cromosoma 13



DIAGNOSTICO GENETICO
PREIMPLANTATORIO
(PGD)

Técnica utilizada junto con la
fertilizacion in vitro, para
detectar anomalias genéticas
(cromosémicas, mutaciones
puntuales) en los embriones y
escoger el mas apto para ser
implantado.







BIOPSIA DE BLASTOMERA




DIAGNOSTICO GENETICO
PREIMPLANTATORIO

(PGD)
INDICACIONES

Parejas con antecedentes de enfermedad genética en la
familia, portadores Ej. Fibrosis Quistica.

Mujeres mayores de 35 afios

Pérdidas recurrentes que se sospechen son por anomalias
cromosémicas

Parejas con traslocaciones cromosémicas conocidas
Parejas con fallo repetido de la FIV

Hombres con infertilidad requiriendo ICSI (Inyeccién de
espermatozoides intracitoplasmética)

Antecedente de enfermedades monogénicas (AR, LXR) P Q e
Busqueda directa de cromosomopatias e"‘f P 9



HIBRIDACION GENOMICA COMPARATIVA
(CGH)-ANALISIS DE MICROARREGLOSS
CROMOSOMICOS

Resultados

o Resultado: Positivo.
e Resultado del array-CGH (ISCN 2016): arr[hg38] 17p12p11.2(15745195_18795786)x1
e La muestra remitida presenta un patron genémico de SEXO MASCULINO.

Variante
en Localizaciéon Coordenadas Genémicas Tamaio Genes MIM Significancia
Namero Cromosémica (hg38) minimo contenidos Clinica
de copia
Deleciéon 17p12p11.2 <chr17:15745195 18795786 3.05Mb Ver anexo 1 Patogénica

Interpretacion

Se ha identificado una delecion intersticial heterocigota en la regiéon cromosémica 17p12p11.2 con
coordenadas gendémicas chr17:15745195_18795786.

Esta CNV de 3.05 Mb, contiene 43 genes codificantes de proteinas, incluyendo 33 genes del listado MIM (Ver
anexo 1). Esta CNV solapa parcialmente con las coordenadas gendmicas de la region recurrente 17p11.2
(SMS/PLS) (incluye RAI1) (ISCA-37418, 21/11/2013) asociada con el sindrome Smith-Magenis (MIM #182290),
de herencia autosdmica dominante, también conocida como sindrome de delecion cromosémica 17p11.2.
Complementario a lo anterior, los genes RAI1 y FLCN presentan suficiente evidencia de haploinsuficiencia
(ClinGen), la haploinsuficiencia del gen RAI1 (ISCA-20122, 13/10/2020) esta asociada con el sindrome Smith-
Magenis (MIM #182290) y es el gen que mayor aporta caracteristicas clinica a este sindrome; y la
haploinsuficiencia del FLCN (ISCA-26180, 10/11/2016) esta asociada con el sindrome Birt-Hoog-Dube (MIM
#135150), este ultimo trastorno es una genodermatosis de herencia autosdOmica dominante que da una
predisposicion genética de presentar manifestaciones cutaneas principalmente por hamartomas del foliculo
piloso, diferentes tipos de tumores renales, quistes pulmonares y pneumotoérax espontéaneo, la edad de inicio de
este sindrome ocurre hacia la tercera o cuarta década de vida, la contribucidon de la haploinsuficiencia del gen
FLCN en el sindrome Smith-Magenis es desconocida.




SE(;UENCIACI()N
EXOMICA

ESTUDIO REALIZADO: ClinExome: Secuenciacién de Exoma Clinico + analisis de deleciones y duplicaciones (CNV) y analisis de ADN
mitocondrial.
INDICACION: RifiGn ectdpico derecho, hipospadias, asimetria de escapulas, escoliosis, manchas café con leche, manchas hipocrémicas.

Cariotipo 46,XY. No consanguinidad parental.

RESULTADO GENETICO: NEGATIVO

No se han identificado SNV, InDels, CNV o variantes en ADN mitocondrial que sean patogénicas,
probablemente patogénicas o de significado clinico incierto en genes que puedan estar relacionados
con el fenotipo descrito en este paciente.

CONCLUSION:

BREINER STIVEN LOPEZ ROMERO no es portador de variantes patogénicas, probablemente patogénicas o de significado
clinico incierto (VUS) en genes que puedan estar relacionados con el fenotipo descrito en este paciente.

RECOMENDACIONES:

1. Los resultados de este estudio deben ser evaluados teniendo en cuenta la historia clinica y familiar del paciente. Se sugiere
asesoramiento genetico para la interpretacion de estos resultados.

2. Tenga en cuenta que la clasificacién de una variante genética puede cambiar de acuerdo con informacion no disponible en este
momento como por ejemplo datos de segregacion o estudios funcionales, entre otros.

3. Se debe tener en cuenta que este analisis esta limitado a la informacion clinica aportada, como manifestaciones clinicas, edad de
inicio de sintomas y familiares similarmente afectados u otros. Factores que hayan sido omitides o fueron descritos ambiguamente
no podran ser tenidos en cuenta en el analisis.




SECUENCIACION
GENOMICA

EXAMEN: Secuenciacion de genoma completo + analisis de ADN mitocondrial y analisis de
deleciones/duplicaciones CNV (variantes en numero de copia).

INDICACION: Paciente con antecedente de escoliosis toracolumbar compleja, DAP cerrado,
dolicostenomelia, aracnodactilia, hipotrofia en extremidades, debilidad muscular. Pruebas moleculares
describen variantes de significado clinico incierto en los genes COL5A2, COL12A1 y SYNEL.

RESULTADO GENETICO: NEGATIVO

No se han identificado SNV, InDels, CNV o variantes en ADN mitocondrial que sean
patogénicas, probablemente patogénicas o de significado clinico incierto en genes
que puedan estar relacionados con el fenotipo descrito en este paciente.

JUAN MANUEL MALAGON ESPINOSA no es portador de variantes patogénicas,
probablemente patogénicas o de significado clinico incierto, en genes que puedan estar
relacionados con el fenotipo descrito en este paciente. Los resultados de este estudio no
permiten dar soporte a la sospecha clinica de una enfermedad monogénica o mendeliana.

RECOMENDACIONES

1. Los resultados de este estudio deben ser evaluados teniendo en cuenta la historia clinica y familiar del
paciente. Se sugiere asesoramiento genético para la interpretacion de estos resultados.

2. Tenga en cuenta que la clasificaciéon de una variante genética puede cambiar de acuerdo con informacion no
disponible en este momento como por ejemplo datos de segregacién o estudios funcionales, entre otros.

3. Se debe tener en cuenta que este analisis estd limitado a la informacion clinica aportada, como
manifestaciones clinicas, edad de inicio de sintomas y familiares similarmente afectados u otros. Factores que
hayan sido omitidos o fueron descritos ambiguamente no podran ser tenidos en cuenta en el anadlisis.




GENETICA MOLECULAR



PRUEBAS
MOLECULARES

Condiciones Patolégicas Adquiridas

Microorganismo exégeno se incorpora al organismo y causa enfermedad.
(Virus, hongos y bacterias)

Deteccion de alteraciones en la expresion de genes
especificos

MRNA

Deteccidn de alteraciones estructurales de un gen
Polimorfismos Genéticos

Huella Dactilar Genética




PRUEBAS
MOLECULARES

EJEMPLO SINDROME DE MARFAN

DIAGNOSTICO MOLECULAR GENES ESPECIFICOS CUPS #
908420
INCLUIDO EN EL POS RESOLUCION 2718 DE 2024

Gene Chromosome Locus Protein Locus-Specific Databases HGMD ClinVar

FBNI 15g21.1 Fibrillin-1 FBN1 @ LOVD FBN1 FBNI




DINA

UTIL EN GENETICA PATOLOGIA MITOCONDRIAL
FORENSE

MUTACIONES FRECUENTES
EDS'\'(?EQQ%EE‘C{TSQ%\AEN CADENA RESPIRATORIA
PELO GENES NUCLEARES Y
HUESO MITOCONDRIALES
DIENTES

MUESTRAS MUY PEQUENAS DE
SANGRE




STR(SHORT TANDEM
REPEAT)

Repeticiones cortas en tandem

Cada individuo tiene cierto
numero de repeticiones en cada
uno de sus alelos y estas se
pueden medir.

Utiles en estudios forenses y de
paternidad

©



El individuo A niega la
paternidad del individuo B

DYS127

6 a 16 repeticiones
D6S134

3 a 10 repeticiones




DYS127 9
D6S134 77

D6S134 6/8

DYS127
6 a 16 repeticiones

D6S134
3 a 10 repeticiones

DSY127 5

D6S134 4/8
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