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INFORMACION GENERAL

Las aneuploidias autosémicas son las alteraciones cromosdmicas mas comunes. Las trisomias 13, 18 y 21 son las mas
frecuentes en recién nacidos y en tejido de muerte perinatal, y causan los Sindrome de Patau, Edwards y de Down,
respectivamente.

En el caso de aneuploidias en los cromosomas sexuales, provocan algun sindrome como Turner, Triple X, Klinefelter y
XYY).

Metodologia e Interpretacion de Resultados
Se emplea la técnica de MLPA (multiplex ligation-dependent probe amplification) en donde se analiza el cambio en el

numero de copias empleando 8 sondas para cada cromosoma 13, 18, 21y X; y 4 sondas para el cromosoma Y. Estas
regiones son amplificadas mediante Reaccion en Cadena de la Polimerasa (PCR) y analizados por electroforesis capilar
en el ABI PRISM 3130-Avant Genetic Analyzer®. Para evaluar los resultados se emplea el Software Coffalyser (MRC-
Holland) que identifica ganancias mayores a 1.3 y pérdidas menores a 0.7 en el nimero de copias (CNV) del material
genético.

Limitaciones de la Prueba
Para diagnéstico prenatal, el uso de muestras de liquido amniético, vellocidades coridnicas, etc, pudieran estar

contaminadas con celulas de la madre y esto podria interferir con el resultado y las conclusiones del estudio. Por lo anterior
se sugiere simpre correlacionar los resultados con la clinica y complementar el estudio con otras técnicas diagnosticas.

Muestras Traidas al Laboratorio y Condicionadas
Aquellas muestras que no fueron colectadas por nuestro personal, y que a juicio del Personal Quimico sean consideradas
como “Muestras Sujetas a Proceso”, el Laboratorio no puede garantizar la obtencion del resultado debido al
desconocimiento de la integridad y cantidad del DNA contenido en la misma, debida a las condiciones de toma, transporte
y almacenamiento de la muestra. Firma de aceptado (en caso de que aplique):
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ldel



	Fecha: 
	Nombre del médico solicitante: 
	Nombre del paciente: 


