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Citogenética Convencional

Técnica go/d estandar utilizada para el analisis de los cromosomas a partir de

una muestra biolégica
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Citogenética Convencional

Cariotipo Constitucional
Cariotipo Oncohematoldgico

Cariotipo de Alta Resolucion (AR)

Analisis de Cariotipo Convencional

Detecta alteraciones cromosémicas numéricas y estructurales causantes de problemas reproductivos, malformaciones congénitas, sindromes genéticos, problemas de desarrollo sexual e intelectual,
entre otros.

Anélisis de Cariotipo en Alta Resolucién

Anélisis de cromosomas a un nivel de resolucion mayor a 550 bandas por lo que es (til en la deteccion de alteraciones estructurales como microdeleciones, microduplicaciones y translocaciones
sutiles. También es Util para confirmar resultados por cariotipo convencional, y definir los puntos de ruptura del rearreglo de manera precisa.

¢CUANDO REALIZAR UN CARIOTIPO?

El cariotipo esté indicado como un procedimiento diagndstico estandar para la evaluacion de una serie de fenotipos que se presentan en la medicina clinica. Las recomendaciones para
los casos mas frecuentes son los siguientes:

Malformaciones, problemas en el crecimiento y en el desarrollo

Son caracteristicas frecuentes en nifios con anormalias cromosémicas. A menos que se cuente con un diagnéstico no cromosémico se recomienda el cariotipo en los individuos que
presentan cualquiera de estos problemas.

Antecedentes familiares de alteraciones cromosdmicas

La deteccion o la sospecha de una anomalia cromosémica en un familiar de primer grado puede ser, en numerosos casos, un motivo para la prescripcion del analisis.

Infertilidad y abortos recurrentes

Indicados en mujeres con amenorrea, hombres con azoospermia, y en parejas con antecedentes de infertilidad o de aborto recurrente. En aproximadamente 3 al 6% de los casos de
infertilidad o de abortos recurrentes, por lo menos uno de los miembros de la pareja sufre alguna anomalia cromosémica.

Muerte neonatal y nacidos muertos

La incidencia de anomalias cromosémicas en nifios mortinatos o que mueren en el periodo neonatal es del 10%. El anélisis cromosémico esté indicado en todos los casos para identificar
su causa o, en caso contrario para descartar las anomalias cromosomicas como causa de la pérdida. En estos casos, el cariotipo es esencial para un consejo genético adecuado y puede
proporcionar informacién importante para el diagnéstico prenatal en gestaciones futuras.
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¢CUANDO REALIZAR UN CARIOTIPO?

Leucemias y Linfomas

Casila totalidad de los canceres esta asociada a anomalias cromosémicas. El estudio cromosémico cumple un papel importante en el diagndstico, el prondstico, la seleccion y la
monitorizacion del tratamiento.

TIPOS DE MUESTRAS

Cariotipo Convencional

Constitucional Alta resolucion Hematolégico

Ganglio fresco en solucién fisiologica

Tipo de Muestra: Sangre con Heparina de Sodio Sangre con Heparina de Sodio Médula ésea con Heparina de Sodio esteril

Entrega de Resultados: 20 dias 20 dias 15 dias 15 dias

*Para Cariotipos Hematoldgicos con sospecha de Leucemia Linfocitica Cronica (LLC) se puede realizar en muestra de sangre con Heparina de Sodio.
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Citogenética Molecular

Hibridacion In Situ Fluorescente (FISH)

Prueba de mayor precision, especificidad y sensibilidad para la deteccion de locus génicos conocidos de hasta
150 Kb mediante la utilizacién de sondas especificas.
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Hibridacion /n Situ Fluorescente (FISH)

Su uso permite identificar microarreglos, genes involucrados en los puntos de corte en translocaciones, microdeleciones y/o microduplicaciones;
también para confirmar posibles patologias de mosaicos bajos, no detectados por citogenética convencional. Es una herramienta importante ya
que diversas regiones genomicas de interés son analizadas a partir de una misma muestra.

La técnica de FISH se realiza tanto en células en interfase como en metafase y en distintos tipos de muestras tales como:

* Muestras frescas (sangre, médula dsea, semen, ganglio, otros)
*Tejido en parafina

;CUANDO REALIZAR ESTE ANALISIS?

Malformaciones congénitas

Permite la deteccion de variaciones en el nimero de copias de los cromosomas implicados.

Patologias asociadas a cromosomas sexuales en neonatos, pediatricos y/o adultos

Posee utilidad para diagndstico en casos de sospecha de alteraciones numéricas asociadas a los cromosomas sexuales (X e Y) a nivel somatico y células sexuales (germinal).

Canceres hematolégicos (leucemias y linfomas) y en tumores sélidos

Constituye una herramienta clinica que brinda informacion clave en el estudio de alteraciones genéticas relacionadas al diagnéstico y/o pronéstico de estas enfermedades.

Parejas con antecedentes de infertilidad y abortos recurrentes

Se aplica a pacientes con alteraciones numéricas que involucran los cromosomas sexuales a nivel somatico y germinal. Se recomienda el estudio a nivel germinal (espermatozoujes en casos
de alteraciones en el cromosoma “Y”, las cuales son comunes en hombres infértiles pudiendo ser congénitos o por exposicion a agentes fisicos o quimicos, o cuando en la pareja hay abortos a
repeticion y fallas en la fecundacion in vitro.

Aneuploidias espermaticas

Se considera como técnica gold estandar para investigacion de heterogeneidad genética en espermatozoides mediante la evaluacion de los cromosomas X, Y, 13, 18 y 21.

TIPOS DE MUESTRAS

_ FISH constitucional FISH para canceres hematolégicos FISH espermatico FISH para tumores sélidos

Ganglio y tejido sélido
(frescos)

Tipo de Muestra: Sangre con Heparina de Sodio Médula ésea con Heparina de Sodio Semen Tejido en parafina

Entrega de Resultados: 7 dias 7 dias 7 dias 10 dias 7 dias
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Somos miembros de la Red Colaborativa de Laboratorios de Genética del

Hospital Juan P. Garrahan, Buenos Aires - Argentina, al cuidado de
pacientes con enfermedades onco - hematoldgicas pediatricas.

“Con el beneficio de brindar mayor calidad a través de nuestros servicios
en pro de la ciencia”
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Comuniquese con la Secretaria de Genética Clinica para una
evaluacion de su solicitud médica y otras informaciones.

Profesionales del Laboratorio de Genética Clinica se encuentran a disposicion
para sus consultas referidas a indicaciones, tipo de muestras y/o
requerimientos de colecta.
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