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INFORMACION DEL PACIENTE Y DEL ESPECIALISTA

Paciente: Origen:

Edad: 41 Afos Sexo: Mujer Direccion:

Peticién:

Referencia Dr/Dra.:

Andlisis realizado: Microarray 100k CV Editada: 19/03/2024 Finalizada: 08/03/2024

MICROARRAY 750K (RESOLUCION 100K)

MOTIVO DE ESTUDIO

Gestante de 13+3 sg con IR T21: 1/22. Resultado de la QF-PCR: XY, normal para el resto de los alelos
(ref. 15836388)

Tipo de muestra: ADN procedente de vellosidad corial cultivada con referencia 15836388.

Existencia consentimiento informado: asumida

Resultado:
Formula (ISCN 2020): arr(X,Y)x1,(1-22)x2

Se ha detectado un patrén gendmico de SEXO MASCULINO.
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Figura 1. Figura Cariograma de los cromosomas analizados.
Interpretacion:
No se han detectado variaciones de numero de copia catalogadas como patogénicas, o de

naturaleza no polimdrfica, con el nivel de resolucién utilizado, que puedan explicar el fenotipo de

consulta.

Conclusion:

El analisis de la muestra no revela cambios en el nimero de copia (duplicacion y/o delecion) de los

loci analizados que sean compatibles con alteraciones conocidas causantes de enfermedad.

Se recomienda asesoramiento genético.
Valores de Calidad (VC)

SNPQC (>=15) MAPD (<= 0.25) WavinessSD (<=0.12)

15.85984 0.19627175 0.05232823

Comentarios del VC: Cumple los tres criterios de calidad.

Método

Se hibrida la muestra sobre un array 750k CYTOSCAN de la plataforma comercial Affymetrix. Este array esta basado
en la deteccion simultanea de sondas CNV (copy number variation) y de marcadores SNP (single nucleotide
polymorphism).

Para su analisis bioinformatico en prenatal se considerard una CNV cuando tenga un tamafio superior o igual a
100kb y presente un nimero minimo de 50 marcadores consecutivos para considerar una CNV por ganancia y 25 el
numero minimo de marcadores consecutivos para considerar una CNV por pérdida. La resoluciéon media en las
regiones intragénicas (genes) es de 1 marcador cada 1.737 pb, en las regiones intergénicas (non-genes back-bone) 1

marcador cada 6.145 bp y una cobertura general 1 marcador cada 4.125 pb (genes y no genes back-bone).
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Criterios de informe

Las variantes identificadas se han comparado con las anotadas en la Database of Genomic Variants (ultima
actualizacion Mayo 2016) [4]. Estas variantes se han clasificado como patogénicas, VOUS (Variants Of Unknown
Significance, variantes de significado clinico desconocido) y/o benignas, siguiendo las recomendaciones del
American College of Medical Genetics standards and Guidelines for interpretation and reporting of postnatal
constitutional copy number variants [1,2,3,6].

Como norma general, sélo se reportaran alteraciones causantes de patologias. Si no se especifica lo contrario, no
se reportara el estado de portador de variantes recesivas si no tienen relacion con el fenotipo del probando, las
variantes clasificadas como benignas (de acuerdo con el conocimiento actual), a no ser por deseo expreso declarado

en la solicitud, y las variantes de significado clinico desconocido [5].

Hay que tener en cuenta que el estudio de variantes de nimero de copia polimdrficas y/o causantes de patologia es
un campo activo de la investigacidn en genética médica, de forma que es posible que con el microarray utilizado se
detecten alteraciones de numero de copia de significado incierto, y que la relevancia clinica de las variantes

identificadas esté sujeta a revision en un futuro.

Limitaciones del test
El estudio de microarray no detecta reorganizaciones equilibradas, reorganizaciones en regiones no suficientemente
representadas en el array, poliploidias, algunos mosaicos de grado bajo (< 20%), mutaciones puntuales en las
regiones analizadas ni alteraciones en el estado de metilacion [6]. Los puntos de rotura indicados en el programa

pueden variar en funcion del experimento, la plataforma y los programas utilizados.

Un resultado normal de esta prueba genética no excluye la posibilidad que el fenotipo clinico pueda ser debido a

causas genéticas no testadas con este microarray.

Caracteristicas técnicas

Tipo de array Genoma de referencia Programa analisis Programa interpretacion

Chromosome Analysis
Suite ©2020 Thermo
Fisher Scientific Inc.

CytoScan 750k hg19 (CRGh37) ChAS v4.2.0.80
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