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Aneuplodias: Introduccion

Las aneuploidias son aquellas alteraciones genéticas en las que el numero de cromosomas
no son los habituales, ya sea por exceso como por defecto
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Aneuplodias autosémicas
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Aneuplodias sexuales
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Cribado prenatal basado en datos
ecograficos y bioquimica
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Cribado Prenatal de trisomias: Bioquimica y Ecografia

Estima la probabilidad de que un feto esté afectado de una trisomia, expresandola como un
indice de riesgo
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Cribado Prenatal de trisomias: Bioquimica y Ecografia

Estima la probabilidad de que un feto esté afectado de una trisomia, expresandola como un
indice de riesgo

* Cribado del primer trimestre: entre semanas 8 y 13+6
* Datos ecograficos: traslucencia nucal y longitud craneo-caudal
* Datos bioquimicos:

* Srm—Proteina A plasmatica asociada a la gestacidn; c.sust.arb.
 Srm—Coriogonadotropina (cadena beta libre); c.sust.arb.

* Cribado del segundo trimestre: entre semanas 14y 19+6

* Datos bioquimicos:
 Srm—Coriogonadotropina (cadena beta libre); c.sust.arb.
Srm—Alfa-fetoproteina; c.sust.arb.
Srm—Estriol libre; c.sust.arb.
Srm—Inhibina A; c.sust.arb.
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Cribado Prenatal de trisomias: Bioquimica y Ecografia

Informacion clinica

W

* Cribado del primer trimestre: entre semanas 8 y 13+6
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* Datos bioquimicos:

* Srm—Proteina A plasmatica asociada a la gestacidn; c.sust.arb.
 Srm—Coriogonadotropina (cadena beta libre); c.sust.arb.

* Cribado del segundo trimestre: entre semanas 14y 19+6 >

* Datos bioquimicos:
 Srm—Coriogonadotropina (cadena beta libre); c.sust.arb.
Srm—Alfa-fetoproteina; c.sust.arb.
Srm—Estriol libre; c.sust.arb.
Srm—Inhibina A; c.sust.arb.

‘COLABIOCLI CI\B www.congresocolabiocli.com
Confederacién Latinoamericana

. P Py @
de Bioquimica Clinica Colegio Nacional de Bacteriologia



Cribado Prenatal de trisomias: Bioquimica y Ecografia
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Cribado Prenatal de trisomias: Bioquimica y Ecografia
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Cribado Prenatal: Cribado bioquimico

EVALUACION DEL RIESGO COMBINADO

Protocolo de cribrado prenatal de anomalias
congénitas en Cataluia v.3. 2018
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Cribado Prenatal

EVALUACION DEL RIESGO COMBINADO
| |
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Cribado Prenatal

EVALUACION DEL RIESGO COMBINADO
| |

<1:1100

\/
Riesgo Bajo

|

No seguir
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Cribado Prenatal

EVALUACION DEL RIESGO COMBINADO

<1:1100 1:251-1:1100
\/ \j
Riesgo Bajo Riesgo Intermedio
No seguir ADN fetal en sangre

materna (NIPT)
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Cribado Prenatal

EVALUACION DEL RIESGO COMBINADO

<1:1100 1:251-1:1100 1:10-1:250
\J \j \/
Riesgo Bajo Riesgo Intermedio Riesgo Alto
No seguir ADN fetal en sangre - ADN fetal en sangre
materna (NIPT) materna (NIPT)

- Prueba invasiva
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Cribado Prenatal

EVALUACION DEL RIESGO COMBINADO

< 1:1100 1:251-1:1100 1:10-1:250 >1:10
\/ \J \/
Riesgo Bajo Riesgo Intermedio Riesgo Alto
No seguir ADN fetal en sangre - ADN fetal en sangre _
materna (NIPT) materna (NIPT)

- Prueba invasiva
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Cribado Prenatal

EVALUACION DEL RIESGO COMBINADO

<1:1100 1:251-1:1100 1:10-1:250

\/ \J \/
Riesgo Bajo Riesgo Intermedio Riesgo Alto —

- ADN fetal en sangre
aterna (NIPT)

- Prueba invasiva
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materna (NIPT)

No seguir




Prueba prenatal NO INVASIVA
basada en cffADN
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Prueba Prenatal No Invasiva (NIPT): ADN fetal en sangre materna (cffADN)

cffADN

- 10-15%

‘COLABI_OCLI CI\B www.congresocolabiocli.com
Confederacién Latinoamericana o

de Bioquimica Clinica Colegio Nacional de Bacteriologia




Prueba Prenatal No Invasiva (NIPT): ADN fetal en sangre materna (cffADN)

cffADN

Sin riesgo para feto

Muestra de sangre materna
g semanas 10-22 de gestacion
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Prueba Prenatal No Invasiva (NIPT): ADN fetal en sangre materna (cffADN)

cffADN

Th.
$
&
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Sin riesgo para feto

. Muestra de sangre materna
! semanas 10-22 de gestacion
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NIPT: metodologia

Muestra ADN materno y fetal
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NIPT: metodologia

Muestra ADN materno y fetal

Aislamiento y secuenciacion
de fragmentos de ADN

e |
ADN materno m cffADN
~200 pb 25-36 pb
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NIPT: metodologia

ADN materno < cffDNA

|

Mapeo de las lecturas y alineamiento respecto al genoma de referencia
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NIPT: metodologia

ADN materno < cffDNA

Mapeo de las lecturas y alineamiento respecto al genoma de referencia

!

chrl1 O O 00000000
Recuento de lecturas Chr. 13 0000000

por cada cromosoma
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NIPT: metodologia
ADN materno < DIIID]]I — % cffDNA

Mapeo de las lecturas y alineamiento respecto al genoma de referencia

!

cr1 0 000000000

Recuentodelecturas Chr 13 @ © @O @ © ©® ©® @
porcadacromosoma chr1s 0 0O 0 0O 0 0 © © © @
chr21 O 0O 0 0 0000 O Trisomia 21 detectada
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NIPT: metodologia

Un exceso en el numero de lecturas esperado indicara un
riesgo elevado de aneuploidia en el cromosoma determinado




NIPT: metodologia

Un exceso en el numero de lecturas esperado indicara un
riesgo elevado de aneuploidia en el cromosoma determinado

Por ejemplo:
* El cromosoma 21 representa el 1,5% del genoma total
* Una copia extra (T21) aumentaria la concentracidon de ADN del 1,5% esperado al 2,25%




NIPT: metodologia
000000000
0000000
000000000
00000000

Analisis mediante
softwares bioinformaticos
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NIPT

‘NO es una técnica DIAGNOSTICA ‘

Debe confirmarse mediante procedimientos invasivos
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NIPT

‘NO es una técnica DIAGNOSTICA ‘

Debe confirmarse mediante procedimientos invasivos

Estudios de validacion del NIPT:

* Sensibilidad para detectar T21: cercano al 99% (Alyafee Y, et al. 2021)

* Sensibilidad para detectar T13, T18: 88-100% (Ashoor, et al, 2012; Sparks, et al, 2012; Zimmermann, et al, 2012)
* Sensibilidad global 98,9% (Alyafee Y, et al. 2021)

» Tasa de falsos positivos: 1,4% (Alyafee Y, et al. 2021)
* Permite |la deteccidn de aneuploidias fetales tanto en embarazos de un solo feto como en gemelos
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NIPT: Falsos Positivos

Mosaicismo

Fraccion fetal

IMC materno

Gemelo evanescente
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NIPT: Falsos Positivos

Mosaicismo

Fraccion fetal

IMC materno

Normal Abnormal Falsely abnormal
fetus cytotrophoblast cfDNA
vellosidades coriénicas ~ fragments in

Gemelo evanescente maternal

bloodstream

Grati FR. Implications of fetoplacental mosaicism on cell-free DNA testing: a
review of a common biological phenomenon. Ultrasound Obstet Gynecol.
2016,48(4):415-423

COLABIOCLI CI\B www.congresocolabiocli.com

Confederacién Latinoamericana o
de Bioquimica Clinica Colegio Nacional de Bacteriologia




NIPT: Falsos Positivos

Fraccion fetal

IMC materno

Gemelo evanescente
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Normal Abnormal Falsely abnormal Abnormal Normal Falsely normal
fetus cytotrophoblast cfDNA fetus cytotrophoblast cfDNA
vellosidades coriénicas ~ fragments in fragments in
maternal maternal
bloodstream bloodstream

Grati FR. Implications of fetoplacental mosaicism on cell-free DNA testing: a
review of a common biological phenomenon. Ultrasound Obstet Gynecol.
2016;48(4):415-423
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NIPT: Falsos Positivos

» Concentracion ADN fetal
Fraccion cffDNA = ] Se ha de informar

Mosaicismo Concentracion ADN materno

Se ha fijado un limite del 4% basado en el requisito de una profundidad
de lectura de secuenciacion suficiente en funcidn de la fraccion fetal

10 11 12 13 14 15 16 17 17 18 19 20 21 22 23 24 27 °l

Fraccion fetal
IMC materno s

-
o

v

Gemelo evanescente N -.IIIII
cfDNA fetal fraction %

Alyafee Y, et al. Next Generation Sequencing Based Non-invasive Prenatal
Testing (NIPT): First Report From Saudi Arabia. Front Genet. 2021
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NIPT: Falsos Positivos

Mosaicismo

Fraccion fetal

IMC materno

Gemelo evanescente

Confederacién Latinoamericana

En mujeres con IMC elevado, hay un mayor recambio de adipocitos, aumentando asi la
cantidad de ADN libre de células maternas y disminuyendo la fraccion de cffADN

1 volumen total de sangre por el 1 peso materno [] | de fraccion de cffADN debido al
efecto dilucional
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NIPT: Falsos Positivos

Mosaicismo

Fraccion fetal

IMC materno
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Cribado Prenatal

EVALUACION DEL RIESGO COMBINADO

<1:1100 1:251-1:1100 1:10-1:250

\/ \J \/
Riesgo Bajo Riesgo Intermedio Riesgo Alto —
V
No seguir ADN fetal en sangre - ADN fetal en sangre
materna (NIPT) mater
- Prueba invasiva
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Prueba prenatal INVASIVA

> 4

(um)

~ —
e & =
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Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

LIQUIDO AMNIOTICO (LA)

Jeringa
Liquido
amniotico

Transductor de
ultrasonidos \L

Utero
Feto

COLABIOCLI chB
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Feto

BIOPSIA CORIAL (BC)

Vellosidades
coridénicas

Placenta

\
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Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

Historia familiar anomalia
cromosomica
enitores

LIQUIDO AMNIOTICO (LA)

Jeringa
Liquido
amniotico

Transductor de
ultrasonidos \L

Utero
Feto
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Feto

BIOPSIA CORIAL (BC)

Vellosidades
coridénicas

Placenta

\
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Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

Historia familiar anomalia
cromosomica
enitores

LIQUIDO AMNIOTICO (LA)

Jeringa
Liquido

ultrasonidos

mnidtico
Utero \‘\, ~ .

Transductor de
| .

>

Feto
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/Riesgo bioquimico =1/250

Traslucencia nucal >p99
Presencia de anomalia ecografica
Exitus fetal con malformaciones o ausencia de causa aparente

BIOPSIA CORIAL (BC)

Vellosidades
coridénicas

Placenta  —
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Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

Muestra (BC, LA) > Cultivo de seguridad !D

< &
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Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

p A N
k“;j Muestra (BC, LA) > Cultivo de seguridad !D

. F QF-PCR
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Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

kgrj Muestra (BC, LA) > Cultivo de seguridad iD

| QF-PCR

Contaminacion materna
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Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

: > Cultivo de seguridad

kgrj Muestra (BC, LA)
.

.F QF-PCR > Anomalia (Trisomia) [J Resultado [ Cariotipo en caso necesario

Contaminacion materna

> arrayCGH

‘COLABIOCLI CI\B www.congresocolabiocli.com
Confederacién Latinoamericana o

de Bioquimica Clinica Colegio Nacional de Bacterinlogl’é




Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

: > Cultivo de seguridad

kgrj Muestra (BC, LA)
.

.F QF-PCR > Anomalia (Trisomia) [J Resultado [ Cariotipo en caso necesario

\ Normal

Contaminacion materna

> arrayCGH
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Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

: > Cultivo de seguridad

kgrj Muestra (BC, LA)
.

.F QF-PCR > Anomalia (Trisomia) [J Resultado [ Cariotipo en caso necesario

l T~ Normal

/

Contaminacion materna

> arrayCGH

Array CGH
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Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

: > Cultivo de seguridad

kgrj Muestra (BC, LA)
.

.F QF-PCR > Anomalia (Trisomia) [J Resultado [ Cariotipo en caso necesario

l T~ Normal

4 Normal [ Resultado (NO cariotipo)

Contaminacion materna

> arrayCGH

Array CGH

‘COLABIOCLI CI\B www.congresocolabiocli.com
Confederacién Latinoamericana o

de Bioquimica Clinica Colegio Nacional de Bacterinlogl’é




Procedimiento Invasivo: Obtencion de la muestra

@ Muestra (BC, LA) > Cultivo de seguridad iD

/

.F QF-PCR > Anomalia (Trisomia) [J Resultado [ Cariotipo en caso necesario

l T~ Normal

4 Normal [ Resultado (NO cariotipo)

\Anomalia (Trisomia) [l Resultado

otros estudios (estudio progenitores...)

Contaminacion materna

> arrayCGH

Array CGH
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

QF-PCR




Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Se trata de una PCR (Reaccidon en Cadena de Polimerasa) cuantitativa fluorescente que
permite detectar las anomalias cromosdmicas numéricas mas frecuentes mediante
analisis de marcadores polimodrficos de los cromosomas 13, 18, 21, Xe Y
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

PCR de marcadores de microsatélites o short tandem repeats (segmentos repetitivos ADN)

Metodologia | , -
dispersos por todo el genoma en regiones no codificantes

(CGG)n
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

PCR de marcadores de microsatélites o short tandem repeats (segmentos repetitivos ADN)

Metodologia | , -
dispersos por todo el genoma en regiones no codificantes

(CGG)n

— 1 1  n=3

—_— g g g L n:4

4 0 8 0 L on=s

— 1 1 1 1 1 — n=6

* Abundantes y distribuidos por todos los cromosomas [] estudiamos cromosomas 13, 18, 21, Xe Y
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Metodologia PCR de marcadores de microsatélites o short tandem repeats (segmentos repetitivos ADN)
dispersos por todo el genoma en regiones no codificantes
(CGG)n
— - : — n=3
— - - - — n=4

— 1 i i i _— n=5

— 1 1 1 1 1 — nN=6

* Abundantes y distribuidos por todos los cromosomas [] estudiamos cromosomas 13, 18, 21, Xe Y
* Polimoérficos, con alta heterocigosidad y sin repercusion clinica
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Metodologia

(CGG)n

PCR de marcadores de microsatélites o short tandem repeats (segmentos repetitivos ADN)
dispersos por todo el genoma en regiones no codificantes

L+ ol
__ n=3 = It
1 _n:4

— n=5

— n=6

* Abundantes y distribuidos por todos los cromosomas [] estudiamos cromosomas 13, 18, 21, Xe Y
* Polimoérficos, con alta heterocigosidad y sin repercusion clinica
* Herencia mendeliana
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

PCR de marcadores de microsatélites o short tandem repeats (segmentos repetitivos ADN)
dispersos por todo el genoma en regiones no codificantes

(CGG)n

ol ol
— ! ! __ n=3 i F 't
— 1 1 L _n:4

— 1 i i i _— n=5

Metodologia

— 1 1 1 1 1 — Nn=6

Abundantes y distribuidos por todos los cromosomas [] estudiamos cromosomas 13, 18, 21, Xe Y
Polimorficos, con alta heterocigosidad y sin repercusion clinica

* Herencia mendeliana

Analizables por PCR
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Cromosoma 13

Cromosoma 18

Cromosoma 21

12
21
23

T

;

Confederacién Latinoamericana
de Bioquimica Clinica

‘ COLABIOCLI CNB

Colegio Nacional de Bacterinlogl’é

D135742 13q12.12
D13S305 13q13.3
D1351492 13q21.1
D135634  13q21.32
D13S628  13¢31.3
D185976 18p11.31
GATA178F11 18p11.32
D185978 18q12.3
D185535 18q12.3
D185386 18q22.1
D215111  21g21.1
D2151437 21q21.1
D2151435 21q21.3
D2151442 21q21.3
D2151444 21922.13
D2151411 21q.23.3
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Cromosoma 13

Cromosoma 18

Cromosoma 21

‘ COLABIOCLI
Confederacién Latinoamericana
de Bioquimica Clinica

D135742 13q12.12
D135305 13q13.3
D1351492 13g21.1
D135634  13¢21.32
D135628  13q31.3
D185976 18p11.31
GATA178F11 18p11.32
D185978 18q12.3
D185535 18q12.3
D185386 18q22.1
D215111  21q21.1
D2151437 21q21.1
D2151435 21q21.3
D2151442 21q21.3
D2151444 21q22.13
D2151411 21q.23.3

@8
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

M‘ Electroforesis

capilar

al ?
<z 303 .40
ar 2335
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Interpretacién de resultados

Disdmico: ratio 1:1
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Interpretacién de resultados

S l No informativo
w254 w— 254
[ - A

254
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Interpretacién de resultados

B Disdmico
-

Monosomico
No informativo g

S Trisdémico
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

. @3 D215111 21q21.1

D135742  13q12.12 Di8S9T6 - 18p11.31 ‘% D2151437 21q21.1

D135305 13q13.3 P2 D2151435 21q21.3

D1351492 13q21.1 D185978 18q12.3 n

2135634 13021 32 D85535 18412 3 D2151442 21q21.3

135628 15get.a D185386 18¢22.1 = [ D2151444 21q922.13
D2151411 21q.23.3

2 2 marcadores informativos de cada cromosoma




Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Trisomico: ratio 1:1:1
239
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Trisomico: ratio 1:1:1

239
A@ [Ez5] [E233]
Trisdmico: ratio 2:1
& - L &
247
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

239

-E Trisdmico: ratio 1:1:1
249 261

B
B

2:{‘:“@ '\\§/: . 7 . .
Trisomico: ratio 2:1

247 247 JL

- = . ‘ ‘
247

u ﬁ No informativo

" 254 254 : A

iy
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Ej e m p I o s L] 80 120 160 200 240 280 320 S | 400 a0 480
Ll

300 A J1
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256 327 397
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J00
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s
142 Im‘ 260/ [295 380 [455] 476/
Cromosoma 18 st D
20943 13.998 T ]
[02154437 ] ZFRY] 0185978 I S FIESEL IIM 0135628
80 120 160 200 240 280 320 360 400 a0 480

Joo

J00
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J00 n
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‘ |
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Ej e m p I o s . 80 120 160 200 240 280 320 £ | 400 440 480
300 »
200
0 R | il | I Ly
Cr3 178! @] 252 23 304
256 327 397
209453 13.998 Compact V3 *ﬁ*
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30 120 160 200 240 280 3209 360 400 440 430
100
300 K
300 |
0 2J Ak A 1u Ak J\ I; ’\L A A
142) Iﬁ‘ 260) [293] Beo] | f453] 476]
Cromosoma 18 o bod]
20943 13.998 T [ 4 {[i
(P a— 3 | piess7s ] | [D2ASidd Il [CATATZSFTT | | D% ]
80 120 160 200 240 280 320 360 00 440 40
300
300
Ll il A
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Ventajas

Precision y rapidez de resultados (24-48h) [C
no necesita cultivo de muestra

Es una técnica diagnostica

Permite distinguir contaminacion materna
Posibilidad de automatizacion

Permite identificar alteraciones en cr. sexuales
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Procedimiento Invasivo: QF-PCR

Ventajas _

Precision y rapidez de resultados (24-48h) [ Fallos de deteccion de aneuploidias de otros
no necesita cultivo de muestra cromosomas diferentes al 13, 18, 21, Xe Y
Es una técnica diagnostica No detecta mosaicismos de <10%

Permite distinguir contaminacion materna No detecta anomalias estructurales

Posibilidad de automatizacion
Permite identificar alteraciones en cr. sexuales
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Array CGH




Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Permite detectar cambios en el nUmero de copias (CNVs) ya sean deleciones y/o duplicaciones
a lo largo de todo el genoma humano
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Metodologia

Confederacién Latinoamericana
de Bioquimica Clinica

~

DNA control*f

Aislar y desnaturalizar

LLLLLLLLLL
‘ corasiocLr ((\B

@®
Colegio Nacional de Bacteriologia

DNA muestra*’ v

~

LLLLLLLLLL
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Metodologia

Hibridacion equimolar
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Union en un soporte fisico con
sondas en todo el genoma
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

SISy e
DA

G e n lleI
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

yy DNA muestra**
2R

Ge n llel
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

yy DNA muestra**
2X%

El Gen “X” se sobreexpresa en
la muestra [0 duplicacion

Ge n llel
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Sy el
DA

Gen llYH
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

W DNA control*F

Gen llYH
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

W DNA control*F

El Gen “Y” se sobreexpresa en
el control [0 delecion

Gen llYH
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Sy Dl
DA

Gen llz"
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

y DNA control*F
Xy DNA muestra*f
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Laser

\ ‘ D Detector
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

I l
[ [ I Y (O
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Interpretacion
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Desviacion respecto a

la normalidad 0%
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Desviacion respecto a

la normalidad 0%

~ Microdelecidon

Genes [ ]
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Desviacion respecto a

la normalidad 0%

~ Microdelecidon

Genes

Genes OMIM [1] Enfermedad
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

(] 0 a®
Desviacidn respecto a I". ‘,‘b ‘“W‘“o’ 3t R %.ww.t.o Trisomia

la normalidad 0%

|

Genes [ |l ROCION Il Jhil |
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

S I I (Y

OO onoge 2o
LU L LI L T

v owow

Cariotipo

! Array GCH

s f
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Cariotipo Array GCH
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Cariotipo Array GCH
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Cariotipo
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Ventajas

Detecta duplicaciones/deleciones a lo largo de
todo el genoma y no unicamente en un punto
especifico

Detecta la mayoria de alteraciones
submicroscopicas

Mayor resolucion que el cariotipo convencional
No precisa cultivo, unicamente 500 ng ADN
Menor tiempo de entrega de resultados
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Ventajas

Detecta duplicaciones/deleciones a lo largo de
todo el genoma y no unicamente en un punto
especifico

Detecta la mayoria de alteraciones
submicroscopicas

Mayor resolucion que el cariotipo convencional
No precisa cultivo, unicamente 500 ng ADN
Menor tiempo de entrega de resultados

Reordenamientos cromosdmicos balanceados
(translocaciones, inversiones)

Cambios puntuales secuencia

Duplicaciones/deleciones segmentos
repetitivos

No permite detectar disomia uniparental

Confederacién Latinoamericana
de Bioquimica Clinica
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Reordenamiento cromosdmico balanceado en cariotipo
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2N TRISTH] 5¢ )
l’ ) iy 2
ay L B | ‘s (B "

19 28 21 22 X ¥

S

:

Cariotipo 45,XX,rob(13;14)

Confederacién Latino, ame ric R
de B oquimica Clin Colegio Nacional de Bacteriologia

‘ COLABIOCLI O\B

O e
IR IR IR
.‘3’ ig ',5‘ c) ts 1)
't 18 L 4,

19 28

Cariotipo 45,XX,rob(14;21)

www.congresocolabiocli.com



Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Reordenamiento cromosdmico balanceado en array CGH
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Procedimiento Invasivo: Array CGH (Comparative Genomic Hybridization)

Ventajas

Detecta duplicaciones/deleciones a lo largo de
todo el genoma y no unicamente en un punto
especifico

Detecta la mayoria de alteraciones
submicroscopicas

Mayor resolucion que el cariotipo convencional
No precisa cultivo, unicamente 500 ng ADN
Menor tiempo de entrega de resultados

Reordenamientos cromosdmicos balanceados
(translocaciones, inversiones)

Cambios puntuales secuencia

Duplicaciones/deleciones segmentos
repetitivos

No permite detectar disomia uniparental
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Ideas para llevar a casa

* El cariotipo convencional, aungue sea el gold estandar, cada vez esta mas en desuso. A pesar de ello, se
utiliza para evaluar transposiciones robertsonianas en las trisomias o a modo confirmatorio.

 El cffADN (NIPT), aunque no es una técnica diagndstica, es una buena herramienta de cribado de
aneuploidias con alta sensibilidad y bajas tasas de falsos negativos y positivos.

* La QF-PCR es una técnica diagndstica que nos permite detectar el riesgo de trisomias de una forma muy
rapida y barata.

* El array CGH, a parte de ser una herramienta en el diagndstico de trisomias, nos permite detectar
sindromes microdelecionales/duplicacionales relacionados con diversas enfermedades.

e El Laboratorio Clinico (bioguimica+genética) juega un papel fundamental en el diagndstico de trisomias

* Las pacientes con un resultado positivo en la prueba de cribado de aneuploidia fetal deben someterse a
asesoramiento genético y una evaluacion ecografica completa con la oportunidad de realizar pruebas
diagnosticas para confirmar los resultados.

COLABIOCLI CI\B www.congresocolabiocli.com

Confederacién Latinoamericana
de Bioquimica Clinica Colegio Nacional de Bacteriologia

@




(GRACIAS!

CONGRESO LATINOAMERICANO;
v 1 DE BIOQUIMICA CLINICA

/\ I CONGRESO INTERNACIONAL DEL
~ < COLEGIO NACIONAL DE BACTERIOLOGIA

i€l riesgo es que te quieras 4u

é,”//Z\ >

Cartagena, Colombia 3 al 6 OCTUBRE 2024

David Ceacero Marin

R3 de Bioquimica Clinica. Hospital Universitario de Bellvitge, Barcelona
Asociacion Espafola del Laboratorio Clinico (AEFA)

‘COLABIOCLI CI\B dceacerom@hotmail.com www.congresocolabiocli.com

Confed i6n Latinoameri R
de Bioquimica Cli Colegio Nacional de Bacteriologia




