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Estudio de variante conocida (hasta 2) por secuenciacion
Estudio de variante familiar por secuenciacion

Laboratorio Dias de Procesamiento Az € At e
Resultados
, ; . 15 dias habiles*
Biologia Molecular Lunes a Viernes 30 dias habiles **

Plazo de entrega diferenciado segin sean variantes identificadas por este
laboratorio (15 dias habiles*) o identificadas por laboratorio externo en otros
genes (30 dias habiles**).

No requiere

NOTA 1: Este estudio aplica a la busqueda de una o dos variantes identificadas
en familiares de un caso indice. La variante puede haber sido identificada en
genes que estan incluidos en alguna de las prestaciones vigentes de este
laboratorio, por ejemplo, estudio de mutacion en gen Factor VIII (Hemofilia A),
gen PTPN11 (Sindrome de Noonan), gen GCK (Mody 2), etc.

Se debe confirmar con el laboratorio (22 3548515) la factibilidad del estudio.

NOTA 2: Esta prestacion no aplica a estudio de familiares de un caso indice con
Hiperplasia Suprarrenal Congénita estudiado con la prestacion 1016. En este
caso se debe realizar el estudio completo.

NOTA 3: En casos en que se solicita confirmar una variante identificada por
otro laboratorio_en genes que no son parte de los que se estudia en el
nuestro:

e Debe confirmar con el laboratorio [lamando al teléfono 22 354 8515
la factibilidad del estudio y condiciones.

e Enviar al correo que se le indique los documentos que citan el gen y
variante solicitada, ademas de copia del informe exoma o panel NGS
donde fue identificada la variante.

e Si confirmamos que es posible estudiar, debe proporcionar la
informacion nombre y apellidos de todas las personas que
participaran en el estudio.

e Se requiere muestra del caso indice, debe ingresar con solicitud de
la prestacion 1833 Aislamiento de ADN. Sin esta muestra no es
posible aceptar el caso.

e Se debe tener presente que la solicitud de estudio de variante debe
incluir al menos a 2 familiares del caso indice.

e Solo es posible estudiar una variante por cobro, aunque las variantes
se_encuentren en el mismo gen. En caso de que la orden médica
indique mas de una variante confirmar con el laboratorio (22 354
8515) el cobro a realizar.

e Aplica el plazo de entrega mayor para el informe de resultados.

Sangre completa
Recolectar un tubo tapa lila con EDTA, volumen minimo 2 mL de sangre
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Estabilidad de la Muestra ' : Muestra T° Ambiente Refrigerada Congelada
(20 - 25 °C) (2 -8°C) (-20°C)
Sangre Total con EDTA 3 dias 1 mes No aplica
Condiciones de Envio al Laboratorio : *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.

Método Utilizado : Secuenciacion de Sanger del fragmento de ADN que incluye la region del gen
donde se encuentra la variante solicitada.

Intervalos de Referencia : No aplica
Valor Critico : No aplica
Parametros de Desempefio : Dado que se trata de una variante o dos variantes previamente identificadas en

el caso indice, ésta sera detectada si el paciente la presenta.

Informacion Clinica : Indicaciones:
Este estudio se realiza preferentemente para la identificacion de una variante
conocida (hasta 2) en caso indice (confirmacion a solicitud del tratante) o su
familiar.

Interpretacion de resultados:

-Sin variante observada:

Resultado: c. [=]; [=]
[=]: wild type (la secuencia observada es idéntica a la secuencia de
referencia)

Conclusion: El/La paciente no presenta la variante estudiada en el gen ....

-Con Variante observada

Resultado: c.[variante];[=]
p.[Variante];[=]
[=]:wild type (la secuencia observada es idéntica a la secuencia de
referencia)

Conclusion: El/La paciente es heterocigoto(a) para la variante en la region
estudiada en el gen ....

Nota: Para una adecuada interpretacion del resultado es necesario considerar
los hallazgos clinicos, historia familiar y otros examenes de laboratorio. Frente a
resultados con alteraciones, se recomienda consejo genético.

Resultado informado con nomenclatura seglin recomendaciones del HGVS.

Factores Interferentes:
Sangre tomada con Heparina inhibe la PCR.

Referencias . 1. Richardson A, Narendran N, Guymer R, Vu H, Baird P. (2006) Blood storage at 4°C - factors
involved in DNA yield and quality. Journal of laboratory and clinical medicine 147: 290-294.
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