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Estudio del gen SHOX por secuenciacion.

Plazo de Entrega de
Resultados

10 dias habiles

Laboratorio Dias de Procesamiento

Laboratorio CMSJ
Biologia Molecular

Lunes a Viernes

No requiere

Sangre total
Recolectar un tubo tapa lila con EDTA, volumen minimo: 2 mL de sangre

Muestra Opcional: Consultar al laboratorio al fono 223548515

NOTA: Se requiere envio de copia de la orden médica.

Muestra T° Ambiente Refrigerada Congelada
(20 -25 OC) (4 °C) (_ZOOC)
Sangre Total con ] '
EDTA 3 dias 1 mes No aplica

*Dentro de Santiago y en el dia
Sangre Total con EDTA: Ambiente SI/ Refrigerada SI/ Congelada NO

*Desde fuera de Santiago )
Sangre Total con EDTA: Ambiente SI/ Refrigerada SI/ Congelada NO

*Solo si el tiempo de traslado cumple con la estabilidad de la muestra.

Amplificacion de ADN por PCR y secuenciacion bidireccional de los exones
codificantes el gen SHOX. Las secuencias obtenidas son comparadas con la
secuencia de referencia (wild type).

No aplica
No aplica

Con la metodologia de secuenciacion del ADN, es posible detectar todas las
variantes (patogénicas o polimdrficas) que pudieran estar presentes en la
secuencia de los exones codificantes del gen SHOX.

Por este estudio no se detectan duplicaciones ni deleciones en el gen SHOX,
las cuales son el tipo de alteracion mas frecuentemente encontradas en
patologias asociadas a dicho gen.

La deficiencia del gen SHOX (short stature homeobox-containing gene) es una
de las causas monogénicas mas importantes de talla baja.

El gen SHOX se localiza en las regiones PAR (Regiones pseudoautosoémicas) de
los cromosomas sexuales X e Y. Su funcion principal esta relacionada al
desarrollo y crecimiento o¢seo. Debido a que su funcion es dosaje
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dependiente, la alteracion de una de sus copias, resulta en haploinsuficiencia
lo que causa alteraciones en el crecimiento del individuo afectado. Las
variantes  patogénicas  (mutaciones  puntuales) corresponden a
aproximadamente el 20% de los casos con alteraciones en el gen SHOX y se
pueden encontrar a lo largo de todo el gen, pero son mas frecuentes en los
exones 3y 4.

Interpretacion de resultados:

- Si la muestra no presenta variantes patogénicas:
Resultado: c.[=];[=]
[=]: indica que la secuencia observada es igual a la secuencia de
referencia (wild type)
Conclusion: El/La paciente no presenta variantes patogénicas en los exones
codificantes del gen SHOX.

- Si la muestra presenta una variante patogénica:
Resultado: c.[nomenclatura en c];[=]
p.[nomenclatura en p];[=]
[=]: indica que la secuencia observada es igual a la secuencia de
referencia (wild type)

Conclusion: El/La paciente es heterocigoto(a) para la variante patogénica
(nomenclatura en p.) en el gen SHOX.

- Si se observan 2 variantes patogénicas:
Resultado: c.[nomenclatura en c];[nomenclatura en c]
p.[nomenclatura en p];[nomenclatura en p]

Conclusion: El paciente es homocigoto para la mutacion/ heterocigoto
compuesto para las mutaciones .....(nomenclatura en p.)

Si se encuentra la misma mutacion en ambos alelos, el paciente es
homocigoto. Si las mutaciones que afectan a cada alelo son distintas, el
paciente es heterocigoto compuesto.

Nota: Las variantes patogénicas (mutaciones) y/o variantes polimérficas
(polimorfismos) que se encuentren en el analisis de las secuencias se
informan con la nomenclatura segin las recomendaciones del HGVS
(http://www.HGVS.org/varnomen).
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